A HAE kezelesének
helyzete Eurdpaban
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Ezek a képek ugyanarrdl
az asszonyrol készlltek;
egy arcduzzanatos
roham soran és

a roham elmultaval.

, Evekbe tellett, hogy diagnosztizéljanak. Ezalatt az id6 alatt id6t
vesztettem az iskolaban, munkahelyeimrdl elbocsatottak és két
szUkségtelen mUtéten estem at—mindez azért, mert senki nem
ismerte fel, hogy HAE-ban szevedek.”
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Szembeszallva az 6rokletes angioddémaval

Szomagyarazat: A magyar irodalomban HANO roviditésként, a”’herediter-angio-neurotikus-
oedema” elnevezés alapjan meghonosodott betliszd nemzetkdzi megfeleldje:HAE.

Az drokletes angioddéma (HAE) egy ritka, esetlegesen életveszélyes, 6rokdlt rendellenesség
sulyos, fajdalmas és ismétlédd ddémas (duzzadasos) rohamok tineteivel. A HAE-ban
érintett betegek gyakran hosszu éveken at szenvednek és lehetséges, hogy szikségtelen
orvosi eliarasokon és mutéteken kell atesnidk, mielStt helyesen diagnosztizaljak dket. Habar
a HAE-t még nem lehet gyogyitani, a rendelkezésre allo kezelések ésszerd alkalmazasa
segithet a betegeknek egy aranylag normalis életvitel kialakitasaban.

Mi a HAE?

A HAE elterjedtsége vilagszerte az egy a 10 000-bdl illetve egy az 50 000-bd! eléfordulasi gyakorisagok kézott

mozog."? A HAE 6rokletes, mert a genetikai hiba tovabb megy a csaladokon bellil. Ha egy szllének HAE-je van, akkor
gyerekeiknek 50 szazalék esélylk van ezen rendellenesség oroklésére.! A csaladi torténet meglétének hianya nem zarja
ki a HAE diagnézisat, de a kutatdk Ugy vélekednek, hogy a HAE esetek 25 szazaléka is eredhet olyan betegektdl, akiknél
a fogamzaskor a C1-inhibitor gén spontan mutalt. Ezek a betegek atadhatjak a hibas gént leszarmazottaiknak.®

A HAE-ban szenvedd betegek sulyos duzzadasos rohamokat tapasztalnak, amik kilonbdzdé testrészeket érintenek, beleértve
a kezeket, labfejeket, arcot, légutakat (gége) és belsd szerveket. A gége 6démas bedagadasa a HAE legveszélyesebb
vonatkozasa, mert a légutak elzarulhatnak és fulladasos halalt okozhatnak. A gégeddémas ronamokat vészhelyzetként kell
kezelni és a betegeknek azonnal orvosi ellatasban kell részesuinilk, amint azt gyanitjak, hogy a torok is része a ronamnak. A
vizsgalatok azt mutatjak, hogy a betegeknek tobb, mint 50 szazaléka legalabb egy torokrohamon atesik élete soran.*®

Szinte az 6sszes HAE beteg tapasztal hasi rohamokat.® A hasban t6rténé duzzadas sulyos és kinzé fajdalmat, hanyast és
hasmenést jelent."”® A HAE-ban szenvedd, de azzal nem diagnosztizalt betegeknek kérilbelll egyharmada szikségtelen
mdtéten esik at a hasi ronamok soran, mivel a tlinetek mUtéti vészhelyzetet utanoznak.! Az arc, kezek, labfejek és mas
testrészek bedagadasa torzulast okoz, rendkivll fajdalmas és ellehetetlenitd. Nem szokatlan az sem, hogy a HAE roham
t6bb, mint egy testrészt érint.

Kezeletlendl egy atlagos roham 24-72 éran at tart, de vannak olyan ronamok is, amik akar egy hétig is eltarthatnak.”

A betegek tébbsége elsd rohamukat gyermekkorukban vagy serdlilékorukban tapasztaljak.® A legtdbb roham spontan
térténik nyilvanvald ok nélkll. A szorongasra, a stresszre, a kisebb traumara, bizonyos orvosi, m(téti és fogorvosi
eliarasokra és olyan betegségekre, mint a megfazas és influenza szintén kivaltd okként torténik hivatkozas. Az ACE
inhibitorok (egy vérnyomasszabalyozé gydgyszer) és az 6sztrogén-szarmazék gydgyszerek (fogamzasgatlo tablették és
hormonpotld gydgyszerek) szintén bizonyitottan HAE rohamokat okoznak.

A betegek gyakran jelentették a ,szoritas” érzését azon a helyen, ahol aztan harminc perctél néhany éraig terjedd idészakkal

késBbb bedagadnak. Néhany esetben ez az érzés a duzzadas kezdete elétt 12 - 24 draval tapasztalhaté. A HAE betegek
korulbelll egynegyede mind a roham elétt, mind a roham kdzben lapos, nem viszketd, piros foltos kilitést tapasztal.,.
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Mi okozza a HAE-t?

A HAE betegek azon génje hibas, amelyik a C1-inhibitornak nevezett vérfehérjét kontrollalja, és ezért a betegségre
altalanosan ugy is utalnak, hogy C1-inhibitor elégtelenség. A genetikai rendellenesség eredménye, hogy vagy nem
megfeleld vagy nem mikodd C1-inhibitor fehérje termelddik. A normélis C1-inhibitor segit szabéalyozni a vér-rendszer
azon Osszetett biokémiai kdlcsdnhatasait, amelyek a betegségek leklizdésében, gyulladasos reakciokban és a
véralvadasban vesznek részt. Mivel a hibas C1-inhibitor nem télti be megfeleléen a szabalyzasi funciéjat, felborulhat

a biokémiai egyensuly és nem kivant peptid termelédhet, — amit bradikininnek hivnak. Ez a peptid a hajszalereket a
bennlk keringd folyadékok szamara a kdrnyezeti szévetek felé ateresztévé teszi, duzzanatot, bedagadast okozva ezaltal.

Amint azt az 1. tdblazat mutatja, a HAE-nek két forméja van. A betegség leggyakoribb forméjara — 1. tipus — a
alacsony mennyiségi szint( C1-inhibitor a jellemz6 és nagyjabdl a betegek 85 szazalékat érinti. A Il tipust HAE a betegek
masik 15 szazalékat érinti, akik normalis vagy emelkedett C1-inhibitor szinttel rendelkeznek, de a fehérje nem miikodik
rendesen. A két tipus tlnetileg megkulonbdzhetetlen és a férfiakat és a néket egyrant érinti.2 Tobb vizsgald észrevett egy
csaladi (és ezért 6rokolt) angiooedemat olyan betegeknél, akik normalis szintd C1-inhibitorral rendelkeznek. Gyakran a ‘lll.
tipust HAE’ elnevezés alatt talalhatd, az angiooedema ezen formajat még nem értjik teliesen.

1. tablazat: Orokletes angiooedema altipusai’

N S T S

1. tipus A C1-inhibitor alacsony mennyiségi/ Az esetek 85 szazaléka
antigén szintjei

2. tipus Normaélis vagy emelkedett Az esetek 15 szaza éka
mennyiségi/antigén C1-inhibitor
szintek, de a fehérje nem miikodik
(a C1-inhibitor mUkddési vizsgalat
mérései szerint)

Hogyan hat a HAE a betegekre?

A kezeletlen betegek atlagosan 7-14 naponta tapasztalnak rohamokat, a szinte a sohatél a minden harmadik napig
terjed® gyakorisaggal.”® A HAE sulyosséaga jelnetésen kilonbdzhet, még az érintett csaladtagok kdzott is.®

Mivel egy tipikus roham néhany napig tart mielétt csillapodna, a betegség a HAE-ban szenveddket életvitellikben akar
évente 100 napot vagy harom hénapot is meghaladd mértékben korlatozhatja.® A HAE sulyos emberi tehertételként
jelentkezik és a beteg életmindsége jelentdsen csdkken a munkabdl, iskolabdl és szabadidds tevékenységekbdl kihagyott
napok miatt. A HAE betegek csodkkent fizikai és mentélis egészséggel kliszkddnek, beleértve a depressziét is.'® Tovabba
a HAE azt is okozhatja, hogy a beteg visszahuzddik az oktatastol, munkatdl és tarsasagi tevékenységektdl.
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A HAE hatasa a betegekre

1. dbra: Kihagyott lehet6ségek az 6rokletes angioodéma miatt (HAE)™

A HAE kihatott a palyafutas elérehaladasara 57,5% n=263 A betegek szazalékos
megoszlasa az egyes
vonatkozéasaban: iskolai

elérelépés karrierjik soran.

Nem jutott el addig a tanulményaiban, 40.5% i85 A kllmuf[atas a beteggknek
ameddig szeretett volna, a HAE miatt ’ a kérdésre vonatkozo

egyetértésealapjan készdlt.

A HAE gatolta az oktatés terén elért eredményeket 48,4% n=221
A HAE kihatott a tanuldsra vonatkozo vélasztasokra 54,5% n=249
(0] 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100

Az egyetértést jelzé betegek szazaléka

A HAE-ban szenvedd emberek két 6tdde klinikailag depresszids és az altalanos népességhez hasonlitva kétszeres
esélylk van arra, hogy pszichoaktiv gydgyszereket szedjenek. A HAE terhes hatasa a termelékenység csdkkenésére

hasonld ahhoz, amit olyan betegek adataiban 1atunk, akik jobban felismert kronikus betegségekben szenvednek, mint pl.
a sUlyos asztma és Crohn betegség.'°

2. Abra: Munkatermelékenység és tevékenység csokkenése altalanos egészségiigyi eszk6z (WPAI-GH)™°

Azon betegek szazaléka, akik hianyoztak a munkabdl vagy teljesitmény-csdkkenést
tapasztaltak egészségligyi allapotuk miatt

60 [ ] Sulyos asztma
HAE népesség 52.0
50 [ cromn betegség 45.9 45.0
g, o 405 41
%. 335 33.6
g 30 % 28
= A HAE hatésa a betegek
g 20 18.3 munkéaval és tevékenységekkel
< kapcsolatos miikddésére
10 . 94 Asszehasonlithato a stlyos
asztmaban vagy Crohn
o betesgében szenvedék
Kihagyott Korlatozottsag Atlalanos Tevékenységbeli altal jelentett korlatozottsaggal.
munkaidé a munka soran mukakorlatozottsag korlatozottsag

, A C1-inhibitor elégtelenségben szenvedd betegek nemcsak egy tanulmany
érdekes modelljei... , hanem kritikusan beteg emberek. Sokuknak olyan &seik
voltak, akik hirtelen haltak meg fulladas miatt. A betegek allando rettegésben
élnek az életveszélyes gégeelzarddas lehetdsége miatt.” ©
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Melyek a HAE-val kapcsolatos koltségek?

A HAE-val kapcsolatos gazdasagi terhek jelentds hatassal vannak a betegekre, az egészségligyi rendszerre és a
tarsadalomra. Egy nemrégiben az Egyestilt Allamokban végzett vizsgalat a betegség heveny rohamaival, valamint a
tartés, kronikus (hosszu tavl) természetével 6sszefliggd jelentds gazdasagi koltségeket mutatott ki.'" A vizsgalat jelezte,
hogy a teljes koéltség a HAE betegekre nézve elérheti az évenkénti 100 000 USA dollart is, és hogy szinte az 6sszes
kiadas emelkedik a betegség sulyossagaval.

Lehetséges azonban, hogy a vizsgalat alabecsli a HAE tényleges koltségeit. A vizsgalatot akkor végezték el, amikor az
USA-ban az akut terapia még nem allt rendelkezésre. A vizsgalatban résztvevd betegek tébb, mint két harmada nem
keresett azonnali orvosi segitséget a ronamokra, valdszinlileg a korabbi gyakori félrediagnosztizalasos tapasztalataik

és a korlatozott kezelési opciok miatt. A vizsgalat nem vette figyelembe sem a nem megfeleld eljarasok, sem mas
szlikségtelen kezelések koltségeit, amiket a HAE-ban szenvedd emberek altalaban tapasztaltak.

Hogyan diagnosztizaljak a HAE-t?

Fontos, hogy a HAE betegek helyes diagndézist kapjanak életlk korai szakaszaban. KUilonb6zd vizsgalatok kimutatjak,
hogy a halal kockézata, féleg fulladas miatt a gégerohamok sorén, elérheti a 30-40 szézalékot is a nem diagnosztizalt
betegek esetében.®

A késdi diagndzis gyakori az 6rokletes angioddémas betegek esetében. Az atlagos idd a tlnetek megjelenése és

a diagndzis kdzott 22 év volt 1977-ben és még mindig tdbb, mint 10 év 2005-ben. A diagndzisra gyanakodni kell
barmely olyan betegnél, akinél ismétlédd angioddéma vagy hasi fajdalom jelentkezik csalankittés nélkul, ami allergias
angioddémat sugallhat.®

A diagnozis komplikalt, mert a HAE rendkivil ritka és a legtdbb orvos lehet, hogy sohasem latott ilyen beteget. Tovabba,
az angioddéma legtdbb esetét allergias reakcid okozza. A hasi rohamokat dsszetéveszthetik olyan betegségekkel,

mint példaul a vakbélgyulladas, és ez gyakran szikségtelen mutétet eredeményezhet. A betegeket gyakran
félrediagnosztizaljak azzal, hogy pszichoszomatikus tlneteik vannak és helytelenul pszichiatriai kiértékelésre kiildik dket.

2. tablazat: Az orokletes angio6déma diagnozisa®

A HAE tipikus jelei és tiinetei a kovetkezok:

e Az urticaria (csalankiltés, viszketés) nélkiili angioddéma és hasi rohnamok visszatérd epizodjai

e Epizdd jellegli rohamok, a duzzadasos idészakok kdzotti id6kodzokkel

e Gyermekkorban vagy fiatal felnéttkorban kezd8d& rohamok, amelyek a serdllékorban rosszabbodnak
e Hosszan tarté rohamok (tipikusan 76-96 ¢raig tartanak)

e Rohamok a csaladtorténetben (a betegek 75 szazalékaban)

e A rohamok nem reagélnak az antihisztaminokra vagy kortikoszteroidokra

A diagnozist meg kell erésiteni C1-IHN-re és mas vérparaméterekre vonatkozoé laboratoriumi tesztekkel
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A HAE kezelése

Mivel a HAE az angioddéma nem allergias formdja, a tlinetek nem reagalnak az allergias reakciokra szolgald kezelésekre,
mint az antihisztaminokra, kortikoszteroidokra és epinefrinre. A multban a kezelés tranexam-savra és fajdalomcsillapitokra
korlatozddott (beleértve a morfiumot) az akut ronamok esetében (folyamatban 1évé rohamok) és anabolikus szteroidokra
(mint a danazol) a rohamok hosszu tavi megelézésére. Az anabolikus szteroidok sok beteg esetében hatasosak a
rohamok gyakorisaganak cstkkentésében, de jelentés mellékhatasokat okoznak. Mivel az anabolikus szteroidok férfi
hormonok, mellékhatasaik kilondsen sulyosak lehetnek a néi betegek esetében. Ezen kivil ezek a gydgyszerek nem
adhatok terhes ndknek és gyerekenek.

Ahogyan ezt a 3. tablazat mutatja, mas terapiak is rendelkezésre alinak a rohamok megel&zésére, valamint a rohamok
kezelésére, ha azok mar elkezdédtek.

3. tablazat : Az 6rokletes angio6déma kezelése

Gyogyszer neve A gydgyszer osztalya Beadas médszere

Akut kezelés

Berinert C1-inhibitor koncentratum Intravénasan (az érbe)
Cetor (emberi plazma-szarmazék)

Cinryze*

Ruconest (Rhucin) Rekombinans C1-inhibitor Intravénasan (az érbe)
Firazyr (icatibant) B2 Bradykinin receptor antagonista Subkutan (a bdr alg)
Kalbitor (ecallantide)* Kallikrein inhibitor Subkutan (a bér alg)

Prophylactic kezelés
Danazol (danocrine) Anabolikus szteroidok Széjon &t

C1-inhibitor koncentratum Intravénasan (az érbe)

* A Cinryze-t és Kalbitort az Eurdpai Gyogyszerhivatal (EMA) még nem hagyta jova

A betegek tipikusan egy klinikan vagy egy kérhazban kapnak kezelést a rohamokra. Néhany vizsgalat azonban azt
jelezte, hogy biztonsagos lehet az otthoni kezelés és csdkkentheti a ronamok sulyossagat és id6tartamat. Az dnkezelés
segithet a betegeknek ismét kontrollaini és javitani az életmindséguket és elkerlini a koltséges horhazi felvételt.

Egy Eurdpan belll nemrégiben készllt felmérés kiemeli a betegek kezeléshez vald hozzaférése kozotti jelentés
kUlonbségeket, beleértve az dnkezelésre vonatkozot is.

Szembeszallva az 6rokletes angioddémaval 7



EsettOrténet

25 éves vagyok; Hazassagban élek és van egy harom éves kisfiam. Kortlbelll 11 éves voltam, amikor el8szér dagadt
fel a kezem és a labam, de ez rosszabbodott, amikor kérilbelll 14 éves lettem. Olyan sok idét hagytam ki az iskolabdl,
hogy a vizsgaim nem igazan lettek jok.. SikerUlt munkat talalnom egy irodaban, de nagyon stresszesnek talaltam és a
rohamok gyakrabban jelentkeztek. Kérulbelll hat hdnap utan ott hagytam és azdta csak révidebb ideiglenes munkakat
talaltam. A HAE nemcsak engem érint. Amikor rohamom van, az anyamnak kell gondoskodnia rélam és a kisfiamrol,
mivel a fériem nem tud a munkabdl kihagyni. A dolgok sokat javultak nemrégiben. Amikor érzem, hogy rohamom lesz,
beadok magamnak egy icatibant injekciét, ami rengeteget segit. Amikor a kisfiam iskolaba jar majd, meglatjuk, hogy
kapok-e egésznapos munkat.

Esettorténet

46 éves vagyok és minden héten kétszer van rohamom. A rohamok tébbnyire a hasat érintik—de gyakran van
gégerohamom is. 36 éves koromig anabolikus szteroidokkal kezeltek, ami nagyon kis hatassal volt a rohamaimra és
azok gyakorisagara és sulyossagara. Tébb alkalommal atestem életmentd jellegl gégemetszésen—és teliesen rokkantta
valtam, képtelen voltam dolgozni vagy tarsasagi tevékenységekben résztvenni.

36 éves koromban felvettem a kapcsolatot egy HAE szakértdvel, aki azonnal felirta nekem a C1-inhibitor koncentratumot.
Megtanultam az dn-injekciozast is—és most mar én kezelem magam minden harmadik napon egy roham korai jelei
esetén. A kezelésem megvaltoztatasa utan réviddel Ujra tudtam kezdeni a teljes idés munkamat és hirtelen normalis
tarsasagi életet is élhettem. A helyes kezelés megvaltoztatta az életemet —és ismét érdemessé tette élni az életet!
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2. resz: Felméres
Az Orokletes angioddéma realitasa Eurdpaban

Habar a HAE-t még nem lehet gydgyitani, a rendelkezésre allo kezelések intelligens hasznalata
segithet megakadalyozni a tlinetek kezdetét és segit a ronamok hatékony kezelésében. Egy
nemregiben a betegszervezetek bevonasaval elvegzett felmérés azonban kimutatta, hogy a
tobb, mint 11.600 beteget képviseld, 12 orszagban jelen levd szervezetek tertiletén a * a HAE-t
még mindig tul gyakran nem ismerik fel, nem diagnosztizaljgk €és nem igazan kezelik.

Hianyos felismerés

Mivel a HAE egy ritka rendellenesség, az atlagos orvos altalanos ismerete nagyon korlatozott. Az atlagos egészséglgyi
szakmai ismeretet a kdvetkezéképpen értékelik:

e (Gyenge vagy nagyon gyenge a valaszadok 92 szazaléka szerint
o Kielégitd a valaszaddk 8 szazaléka szerint
e Egyetlen valaszadd sem értékelte a szakértdi tudast joként vagy nagyon joként

Egy atlagos orvos ismerete a HAE-val kapcsolatosan

3. abra: Az orvos ismerete valaszadék megitélése szerint

Hogyan értékelné egy &tlagos orvos HAE-ra vonatkozd ismeretét az On orszéagéaban?

67
70

60

50

40 M A HAE atlagos ismeretet %
30 25

20

0 0

Nagyon Gyenge  Elfogadhatd Jo Nagyon j6
gyenge

* A felmérést 2010. juniusaban végezték el a HAE-ban szevendd betegeket képviseld betegek szervezetei kdzott Ausztridban, a Cseh Kdztarsasagban,
Daniaban, Finnorszagban, Franciaorszagban, Németorszagban, Magyarorszagon, Norvégiaban, Spanyolorszagban, Ukrajnaban és az Egyesuilt
Kiralysagban. Eurdpan kivll a felmérés Izraelt is magaba foglalta. A 11.600 —as létszamu HAE népesség becslé szamitas eredeménye az 1/30 000 atlagos
el6fordulési gyakorisagra alapozva.
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Azok a HAE-ban szenvedd betegek, akik a korhazi baleseti vagy sirgdsségi osztalyra latogatnak egy akut roham soran,
gyakran nem kapnak megfeleld kezelést, mert az orvosok nem ismerik a HAE-t. A slrg&sségi osztéalyon a helytelen
diagndzis valoszinlleg késleltetett és/vagy helytelen kezelést eredményez (beleértve a felderitd mdtétet is), és a betegek
ki vannak téve a szUkségtelen fajdalom, szenvedés és egyes esetekben a haldl kockazatanak.

Az alascsony szintl szakértéi tudatossag és ismeret kiléndsen aggodalomra okot addak a 12 megvizsgalt orszag
k&zUl négyben, ahol nincs szakérti kdzpont a betegség kezelésére. A szakértdi tudas kritikus olyan komoly és ritka
rendellenességek esetében, mint a HAE, annak bebiztositasara, hogy a betegek olyan megfeleld kezelést kapjanak,
amelyeket életmindséguk javitasara és a rokkantsag és halal kockazatanak cstkkentésére terveztek.

,» A sUrgdsségi ellatast biztositd orvosoknak tudniuk kell a HAE
beazonositasanak modszeret, mivel én sohasem tudom, hogy tlneteim
mikor alakulhatnak at gégerohamma, ami meg is 6lhet engem.”

Nem diagnosztizalt

A valaszaddk ugy becslUlik, hogy Eurdpa-szerte a HAE-ban szenvedd betegek kevesebb, mint két 6tdde kapott
szabalyszer( diagndzist betegséglkre vonatkozdan. lieszté kdvetkeztetések merliinek fel a betegek fennmaradd harom
Otode szempontjabdl, a betegséggel kapcsolatos komoly és életveszélyes szovédmények megléte miatt.

A becsllt jelent8s eltérés a 12 vizsgalt orszagban a diagnézisok megléte vonatkozasaban tovabbi aggodalomra ad okot:

e Az egyik orszagban tulajdonképpen egyetlen beteg sem kapott diagndzist
e Egy masik orszagban a betegek 20%-at diagnosztizaltak

e Négy orszagban a betegek 33%-at diagnosztizaltak

e Harom orszagban a betegek 40%-at diagnosztizaltak

e (Csak harom orszagban diagnosztizaltak a betegek tébb, mint 50%-at

4. abra: A diagnosztizalt vagy nem diagnosztizalt betegek szazaléka a valaszaddk becslése szerint
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Nem megfeleléen kezelt

Ma is rendelkezésre all néhany kezelés, ami megakadalyozza a HAE epizdédokat és hatasosan kezeli az akut rohamokat
(lasd a 7. oldalt). Amint az EU szabalyozasi hatésaga dontétt, a betegek szamara Eurdpa-szerte rendelkezésre kellene
allnia gyégyszernek , de a felmérés jelentds eltéréseket emel ki az orszagok kdzott:

* Az egyik orszagban a betegek szamara semmiféle kezelés nem érhetd el
* Mas orszagokban a kezeléshez vald hozzaférés a betegek 80 szézalékanak is rendelkezésére all, mig megint
masUtt ez az arany csak 10 szazalék

, Az orvosaim nem adhatnak nekem bizonyos HAE kezeléseket annak
ellenére, hogy azok rendelkezésre allnak a kdzeli orszagokban.”

Az dnmaga altal végzett otthoni kezelés lehetésége fontos a HAE-ban szenvedd betegek szamara. Ez azt jelenti, hogy
adhatnak sajat maguknak rutinszerl megelézd kezelést, vagy kezelhetik sajat magukat az akut roham legelsé jelekor. De
a kezelések telies sorahoz valé hozzéaférés itt is valtozd Eurdpan belll:

e Az egyikorszagban a betegeknek nincs hozzaférésik sem a megeléz8, sem az akut kezelésekhez

e Két orszagban a betegeknek van hozzaférésik akut kezeléshez, de csak ha a roham életveszélyes

o Ot orszagban a betegeknek van hozzaférésiik akut kezeléshez otthon vagy egy baleseti és slirgésségi
osztalyon keresztll

o Ot orszagban a betegeknek rendelkezésére &ll mind a megel6z8, mind az akut kezelés otthon

Felhivas cselekvésre

Ez a 12 orszag betegszervezeteitdl szarmazo felmérés kiemeli a HAE-val kapcsolatos szakértdi tudatossag és ismeret
hianyat, a diagnozis széleskord elégtelenségét és a jovahagyott kezelésekhez vald hozzaférés odriasi kiuldénbségeit. Ez
elfogadhatatlan.

Az olyan betegek diagndzisa, kezelése és ellatasa, akik a HAE-hoz hasonlé ritka betegségekben szenvednek, most

mar az eurdpai akciokra valo felhivas és egylittmikoddés szamara elsédleges fontossaggal birnak (lasd a bizottsagot).

A HAE-ban szenvedd betegek most mar reagalnak erre az Eurdpa-szerte beinditott kezdeményezésre, ugyis, hogy
cselekvésre vonatkozo felhivast intéznek a kormanyukhoz, egészséglgyi szakértéikhez, egészségugyi hatdésagaikhoz és
honfitarsaikhoz.

, Az életem atalakult, amikor végre elklldtek egy szakértéhdz. Most
mar végre olyan orvosok gondoznak, akik tudnak a HAE-r4l.”
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HAE: az eurdépai dimenzié

2009. juniusaban az Eurdpai Tanacs javaslatokat fogadott ela ritka betegségekre iranyuld cselekvések
tekintetében*, amelyek célja a kdvetkezd:

e Tamogatni és erdsiteni a ritka betegségekre vonatkozé orszagos tervek és stratégiak 2013 eldtt torténd
elfogadasat

e Javitani a ritka betegségek felimerését és lathatosagat

o Oszténdzni a kutatasokat a rikta betegségek esetében

e Kapcsolatot teremteni a klildbnbdzd orszagok szakértdinek és szakembereinek kdzpontjai kdzott. Ez az
europai referenciahaldzat létrehozasa révén torténik majd meg annak érdekében, hogy megosszék a tudast
és tapasztalatot, és ahol ez szlkséges, ott meghatarozzak, hogy a betegek hova menjenek, amikor ilyen
szakértelmet helyben nem tudnak szamukra biztositani.

Ezen célok elérése érdekében kuldndsen fontossa valik a betegszervezetek szerepe..

Az Eurdpai Tanacs ezen kezdeményezésének célja hogy egyrészt olyan eréforrasokat hozzon dssze a ritka
betegségek esetében, amelyek jelenleg téredékesen léteznek az EU egyes orszagaiban, masrészt, hogy segitsen
a betegeknek és szakértéknek a tagallamok kdzotti egyUttmikddés soran a tapasztalatok és informaciok
megosztasaban és dsszehangolasaban.

Az Eurdpai Tanécs a ritka betegségeket, beleértve a genetikai eredetlieket is, életveszélyes vagy kronikusan
korlatozé betegségekként hatarozza meg, amelyek olyan kis gyakorisaggal fordulnak elé, hogy specialis
egyesitett eréfeszitések szllkségesek az azokkal valé foglalkozas, a jelentds rokkantsag és idd elétti halal vagy
az egyén életmindsége vagy tarsadalmi-gazdasagi potencialja szamottevé csdkkenésének megelézésére. A kis
gyakorisag kritériuma az Eurdpai Unidban altalaban a 10 000 emberenként kevesebb, mint 6t eléfordulas.

*A Tanacs 2009. junius 8-i Javaslata a ritka betegségek terlletén (2009/C 151/02).
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF (2010. November 22-én tértént hozzaférés)

, A lehetdség, hogy képes vagyok kezelni sajat magamat azt
jelenti, hogy megtartom a munkamat és elkertlém a kérhazat.
Ez jobb nekem is és az egészségbiztositasi rendszernek is.”
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3. rész: Felhivas a cselekvésre
HAE: egy eurdpai felhivas a cselekvésre

A HAE-ban szenvedd betegek ahhoz a kezeléshez akarnak hozzaférést, amelyik lehetéve
teszi a szamukra, hogy normaélis életet élienek. Kontrollalni akarjak a tlneteiket, Ugy, hogy
biztonsagban érezhessék magukat és beteljesithessék az élettdl kapott képességeiket az

iskolaban, a munkaban és kapcsolataikban.

A betegek Eurépa-szerte a kovetkezé felhivassal élnek:

f

A kormanyok, egészséguigyi hatosagok és egészségugyi szakemberek ismerjék el, hogy a HAE egy
komoly, ellehetetlenitd, potencidlisan életveszélyes és kronikus betegség, amit kell idében és helyesen kell
diagnosztizalni és hatasos kezelést kell ra adni.

Oktatni kell a szakembereket, ami lehetévé teszi az egészségligyi szakérték szamara, hogy felismerjék a HAE
tUneteit, diagnosztizaljak a betegséget és megfeleléen kezeligk a rohamokat és megértsék a szakértéhodz
valé beutalas és folyamatos ellatas fontossagat.

Oktatni kell a nyilvanossagot és a betegeket, ami ndveli a HAE-val kapcsolatos tudatossagot és arra batoritja
a betegeket, hogy

- keressenek informaciét a jelenleg rendelkezésre allé kezelési opcidkra vonatkozdan.
- mukodjenek egyutta HAE-betegséglket kezel§ orvossal.

Ki kell dolgozni egy kezelési tervet, ami megfelel minden egyes beteg egyéni szlikségleteinek, és amelyik az
otthoni kezelést megvaldsithatd opcidnak tekinti.

Egydtt kell mikoddni a kulcsfontossagu érintetteknek — betegek, tuddsok, szakosodott orvosok és az ipar — a
kutatas folytatasara, beleértve a klinikai vizsgalatokat, a kezelés javitasat és hogy végul gyogyirt talaljunk a
HAE ellen.

EgyUtt kell mUkddnitk a nemzeti kormanyoknak, a szabalyozasi hatésagoknak és az iparnak annak érdekében,
hogy biztositsak a folyamatos és ahol értelmezhetd, a javuld hozzaférést az 8sszes elérhetd kezeléshez.

Szembeszallva az 6rokletes angioddémaval
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, Nagyon csekély otthoni kezelés all rendelezésre. Csak kevés
doktor fogadija el, hogy a betegek sajat magukat kezelhetik és
kevés betegnek van tudomasa errdl a lehetésegrdl.”
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