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| SKYRIUS

1. APIBENDRINIMAS

1.1. Metodinio dokumento tikslas

Metodikos tikslas — sukurti reta liga serganc¢io paciento kelio algoritma, skirtg retos ligos ir jos
komplikacijy prevencijai, diagnostikai, gydymui ir koordinuotos ilgalaikés stebésenos veiksmams
aprasyti, stiprinti kliniking kompetencija, taip uztikrinant optimaly ir efektyvy sveikatos priezitiros
paslaugy pricinamumg ir ir lygias galimybes gauti kokybiSkg priezilirg Sergantiesiems retomis

ligomis vaikams ir suaugusiesiems (1 pav.).

Sia metodika (toliau — ir Metodinis dokumentas) siekiama, remiantis geraja praktika ir medicinos
irodymais, iSanalizavus naujausig uzsienio Saliy ir vidaus patirt]j, jvertinus tiesiogines ir netiesiogines
sanaudas kokybei uztikrinti, ankstyvesnés ir greitesnés rety ligy diagnostikos, diagnostikos ir gydymo
sgnaudy sumazinimo, specifinio gydymo paskyrimo (jeigu yra), nejgalumo ir mir§tamumo nuo rety
ligy sumazinimo, Lietuvos mastu suvienodinty rety ligy diagnostikos, gydymo, skubios pagalbos,
slaugos ir reabilitacijos priemoniy taikymo.

Tikimés, kad metodikg taikant Seimos gydytojo ir jo komandos darbe bei teikiant specializuotas
ambulatorines, stacionarines ar dienos stacionaro paslaugas Rety ligy koordinavimo centruose ir
specializuotuose retos ligos / ligy grupés kompetencijos ar referencijos centruose bus uztikrintas
kokybisky retomis ligomis serganciy paslaugy teikimas Lietuvos Respublikos gyventojams, sumazés
negalios mastas ir mirStamumas nuo rety ligy, bus racionaliau naudojamos Privalomojo sveikatos
draudimo biudZeto léSos.

Metodikos uzdaviniai — nuosekliai aprasyti reta liga sergancio paciento kelio etapus nuo Seimos
gydytojo (toliau — SG) ir jo komandos pirminéje grandyje bei vaiky ligy gydytojo (toliau — VLG), jei
jis yra ambulatorinéje grandyje, greitosios medicinos pagalbos (toliau — GMP) kvietimo priémimo,
esant Umiai retos ligos biiklei, pagal poreikj transportavimo ] asmens sveikatos prieziiiros jstaigos
(toliau — ASP]) skubios pagalbos skyriy, kol asmuo perduodamas specializuotam retos ligos
kompetencijos / referencijos centrui, iki atvejo vadybos ir teikiamy paslaugy specializuotame aukstos
specializacijos rety ligy kompetencijos ar referencijos centruose, apimant ambulatorines,
stacionarines ir dienos stacionaro, medicininés reabilitacijos paslaugas, skirtas diagnozuota ir

nediagnozuota reta liga serganc¢iam pacientui — vaikui ir suaugusiajam.



Retos ligos

Savalaiké diagnostika Integruota prieziara Geri rezultatai
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Registrai e
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Pacienty ir

jy atstovy
gerové
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kokybés

rodikliai

1 pav. Reta liga sergancio paciento kelias — koordinuotos prieziiiros tikslai (Ward et al. Orphanet
Journal of Rare Diseases (2022) 17:162)

1.2. Glausta metodinio dokumento apZvalga

Remiantis Lietuvos jstatymais, reta liga ar buklé — retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas
atvejis 2 000 Lietuvos Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Labai reta liga ar buklé
— labai retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000 Lietuvos Respublikos
gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Reta liga sergantis pacientas — atitinkama sveikatos
sutrikimg, kuriam priskirtas tam tikras ORPHA kodas, turintis pacientas (interneto portalas

,,Orphanet™ https://www.orpha.net). Tikslus rety ligy paplitimas Lietuvoje néra zinomas, kadangi

néra rety ligy registro, nenaudojamas diagnoziy ORPHA kodavimas. Lietuvoje galéty biiti 98 000—
165 000 serganciyjy retomis ligomis. Pastebima, kad retomis ligomis sergantys vaikai vis dazniau
sulaukia pilnametystes. Tiksly rety ligy skai¢iy nustatyti sunku, remiantis skirtingais apibrézimais jy
priskai¢iuojama nuo 5 000 iki 8 000. Daznai Sios ligos — létinés, sukeliancios nejgaluma, trunkancios
visg paciento gyvenima, todél Siems pacientams biitinos koordinuotos, specializuotos, visapusiskos,

testinés paslaugos.


https://www.orpha.net/

Ligy retumas ir didelis ligy skaicius ir pasireiSkimo jvairoveé, efektyviy algoritmy daugumos rety ligy
simptominiam gydymui nebuvimas kelia i§Stikiy rengiant rety ligy priezitros kelius, taciau nesant
priezitros kelio kyla kity problemy: ilgai, net iki 7—10 mety trunkanti diagnostika, ribotas ir netolygus
gydymo prieinamumas, sudétingas prieZitiros organizavimas. Seimos gydytojai neturi galimybiy ir
patirties diagnozuoti retas ligas ir organizuoti jy gydyma. Visi Sie i$Siikiai blogina pacienty gyvenimo
kokybe, sukelia daug socialiniy, psichologiniy ir ekonominiy problemy pacientams ir jy artimiesiems,
iSaugina valstybés iSlaidy kastus.

Metodika ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitra®“ — pirmoji metodika Lietuvoje,
apibrézianti reta liga sergancio paciento kelig nuo Seimos gydytojo iki specializuoto retos ligos
kompetencijos / referencijos centro ir atgal. Metodiniu dokumentu siekiama, remiantis geraja praktika
ir medicinos jrodymais, ankstyvesnés ir greitesnés rety ligy diagnostikos, diagnostikos ir gydymo
sgnaudy sumazinimo, specifinio gydymo paskyrimo (jeigu yra), nejgalumo ir mirStamumo nuo rety
ligy sumazinimo, Lietuvos mastu suvienodinty rety ligy diagnostikos, gydymo, skubios pagalbos,
slaugos ir reabilitacijos priemoniy taikymo.

Metodika ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitira®“ parengta remiantis geriausiais
medicinos mokslo ir praktikos jrodymais, Europos Sajungos direktyvomis ir nutarimais, praktikoje
jrodytais Siuolaikiniais medicinos laiméjimais, pasiektais iSanalizavus naujausig uZzsienio Saliy ir
vidaus patirtj, jvertinus tiesiogines ir netiesiogines sagnaudas kokybei uztikrinti. Metodinio dokumento
taikymo efektyvumas jrodytas atitinkamy uZzsienio Saliy metodiniy dokumenty tiesioginiy ir
netiesioginiy sgnaudy analize, taip uztikrinant optimaly ir efektyvy sveikatos priezitiros paslaugy
prieinamumg ir kokybe sergantiesiems retomis ligomis.

Metodikoje apraSytas reta liga sergancio paciento kelio organizavimas, jo tikslas ir uzdaviniai,
sveikatos prieZiiiros paslaugy serganciajam reta liga teikimo lygiai ir jy organizavimo etapai, apimant
pagrindinius aspektus — prevencijg ir diagnostika, pradedant nuo $eimos gydytojo (ar su juo kartu
pirminés ambulatorinés asmens sveikatos priezitiros paslaugas teikiancio vaiky ligy gydytojo) ir jo
komandos (toliau — Seimos gydytojo komandos) ambulatorinéje grandyje, gydyma, slauga,
medicining reabilitacija, greitosios medicinos pagalbos veiksmus nuo kvietimo priémimo, esant timiai
retos ligos biiklei, pagal poreikj transportavimo j asmens sveikatos prieZiliros jstaigos skubios
pagalbos skyriy, kol asmuo perduodamas specializuotam retos ligos kompetencijos / referencijos
centrui, iki atvejo vadybos specializuotame rety ligy kompetencijos ar referencijos centre, apimant
ambulatorines ir stacionarines ir dienos stacionaro paslaugas, skirtas diagnozuota ir nediagnozuota
reta liga sergan¢iam pacientui. Klinikiniuose keliuose ypa¢ daug démesio skiriama trims ,,jautriems
laikotarpiams: diagnostikai, nediagnozuoty pacienty stebésenai ir pereinamajam laikotarpiui i$
paauglystés | suaugusiyjy amziy, taip pat klinikinio kelio koordinavimui (atvejo vadybai), jskaitant

ne tik medicininius, bet ir socialinius, psichinés sveikatos, edukacinius paciento gyvenimo aspektus.
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Metodikoje aprasant organizacinj retomis ligomis serganciy pacienty prieziiros kelig, atsizvelgta ]
pereinamuosius etapus, horizontaliosios ir vertikaliosios priezitiros integracija, ilgalaikés prieziiiros
koordinavimg tarp geografiSkai nutolusiy sveikatos priezitiros paslaugy teikéjy (lokalaus priezitiros
organizavimo) ir centralizuoty specializuoty paslaugy, pacienty riipinimosi savimi, pacienty
jgalinimo.

Metodikoje apibréziami reikalavimai kiekvieno lygio sveikatos prieziiiros paslaugas teikianciai
istaigai, sveikatos priezitiros paslaugy teikimo reikalavimai pagal paslaugy teikimo pobiid;j ir lygius,
sveikatos priezitiros paslaugy teikimo ir organizavimo procese naudojamas informacines ir rysio
technologijas bei reikalavimai personalui. Taip pat pateikiamas Metodinio dokumento diegimo,
pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos prieziliros paslaugomis vertinimo ir Metodinio
dokumento audito aprasymai. Metodinio dokumento pabaigoje pridedamas svarbiausiy kriterijy ir
literatliros sarasai, rekomendacijos tolesniems moksliniams tyrimams bei informacija, skirta
visuomenei ir pacientui.

Metodinis dokumentas skirtas sveikatos priezitiros specialistams: Seimos gydytojams, vaiky ligy
gydytojams, visy specialybiy vaiky ir suaugusiyjy gydytojams, bendrosios praktikos slaugytojams, ir
(arba) bendruomenés slaugytojams, iSpléstinés praktikos slaugytojams, slaugytojo padéjéjams ir
specialistams, dirbantiems su retomis ligomis, teikiantiems paslaugas, pagalba ir prieziiirg
pacientams, kuriems jtariama arba nustatyta reta liga, GMP dispeceriams, visiems sveikatos
priezitiros specialistams, teikiantiems biitingja pagalba GMP etape, fizinés medicinos reabilitacijos
gydytojams, medicinos psichologams, bendrosios praktikos slaugytojams, socialiniams
darbuotojams, atvejo vadybininkams; pacientams ir jy artimiesiems, kitiems pagalbos teikéjams.
Metodinis dokumentas skirtas naudoti jtariant, diagnozuojant, gydant retomis ligomis sergancius
pacientus, tai pat vykdant ilgalaike reta liga sergancio paciento prieZiiira, reabilitacijg ir paliatyviaja
terapija pagal koda, nurodyta Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy klasifikacijos
deSimtajame pataisytame ir papildytame leidime ,,Sisteminis ligy sarasas* ir ORPHA koda.
Metodikoje pateiktos sukurtos priemonés, leidzian¢ios Seimos gydytojui ir jo komandai nustatyti
rizikos veiksnius jtariant retg ligg. Taip pat rety ligy, kurioms bidingos tminés bukles, GMP
diferencinés diagnostikos ir gydymo metodikos algoritmai, remiantis naujausiomis Europos
referencijos tinkly (ERT) parengtomis rety ligy iminiy bukliy gairémis.

Metodika taikant Seimos gydytojo ir jo komandos darbe bei teikiant specializuotas ambulatorines,
stacionarines ar dienos stacionaro paslaugas Rety ligy koordinavimo centruose ir specializuotuose
retos ligos / ligy grupés kompetencijos ar referencijos centruose bus uztikrintas kokybisky retomis
ligomis serganciy paslaugy teikimas Lietuvos Respublikos gyventojams, sumazés negalios mastas ir
mirStamumas nuo rety ligy, bus racionaliau naudojamos Privalomojo sveikatos draudimo biudZeto

1és0s.



Sveikatos priezitiros specialistai turi vadovautis visu $iuo Metodiniu dokumentu, atsizvelgdami j
individualius pacienty poreikius, pasirinkimus, vertybes ir savitumus. Sis Metodinis dokumentas
nepanaikina asmeninés sveikatos priezitiros specialisto atsakomybés uz priimtus sprendimus.
Dokumentas parengtas pagal Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2006 m. geguzés 17
d. jsakymag Nr. V-395 ,.D¢l Diagnostikos ir gydymo metodinio dokumento rengimo, taikymo ir
atnaujinimo tvarkos apraso patvirtinimo®; 2020 m. birzelio 29 d. jsakymo Nr. V-1567 redakcija,
suvestiné redakcija nuo 2021-03-25.

1.3. Tiksliné grupé, kuriai skirtas dokumentas

Metodinis dokumentas skirtas sveikatos priezitiros specialistams: Seimos gydytojams, vaiky ligy
gydytojams, visy specialybiy vaiky ir suaugusiyjy gydytojams, bendrosios praktikos slaugytojams
(toliau — BPS), ir (arba) bendruomenés slaugytojams, iSpléstinés praktikos slaugytojams, slaugytojo
padéjéjams ir specialistams, dirbantiems su retomis ligomis, teikiantiems paslaugas, pagalba ir
prieZiiira pacientams, kuriems jtariama arba nustatyta reta liga, GMP dispeceriams, visiems
sveikatos prieziliros specialistams, teikiantiems biitingja pagalbga GMP etape, fizinés medicinos
reabilitacijos (toliau — FMR) gydytojams, medicinos psichologams, socialiniams darbuotojams,

atvejo vadybininkams, taip pat pacientams ir jy artimiesiems, kitiems pagalbos teikéjams.

1.4. Vadovavimosi Metodiniu dokumentu biitinumas ir atsakomybé

Sveikatos priezitiros specialistai turi vadovautis Visu Siuo Metodiniu dokumentu, atsizvelgdami j
individualius pacienty poreikius, pasirinkimus, vertybes ir savitumus. Sis Metodinis dokumentas

nepanaikina asmenings sveikatos priezitiros specialisto atsakomybeés uz priimtus sprendimus.

1.5. Metodinio dokumento taikymas asmens sveikatos prieZiiiros istaigoje ir jos padaliniuose

1.5.1. Metodinio dokumento taikymo sritys — reta liga serganciy pacienty atranka, ligos ar sveikatos
sutrikimo jtarimas, diagnozavimas, gydymas, medicininé reabilitacija, slauga, prieziiira, ilgalaike
stebésena, pilnametystés sulaukusiy pacienty perdavimas suaugusiyjy gydytojy priezitirai, klinikinio
kelio koordinavimas (atvejo vadyba), iskaitant ne tik medicininius, bet ir socialinius, psichinés

sveikatos, edukacinius paciento gyvenimo aspektus.



Metodinis dokumentas GMP grandyje taikomas pacientams, kuriuos iStiko metaboliné kriz¢, arba
esant skubios pagalbos indikacijoms: kvietimo priémimui (kvietimo registravimas, pagalbos teikimas
telefonu, kvietimo kategorijos priskyrimas, skubumo lygio nustatymas), priskiriant GMP pajégas,
GMP brigados teikiamai pagalbai (jvykio vietos saugumo jvertinimas, rasiavimas, paciento buklés,
simptomatikos jvertinimas, pagalbos teikimas, anamnezés surinkimas, stacionarinés ASP], i kurj bus
transportuojamas pacientas, pasirinkimas, gyvybiniy funkcijy stebésena transportuojant, pranesimo
apie atvezama pacientg perdavimas stacionarinés ASP] skubiosios pagalbos skyriui), dispecerinés ir
GMP brigady auditui.

1.5.2. Metodinis dokumentas skirtas naudoti jtariant, diagnozuojant, gydant retomis ligomis
sergancius pacientus, tai pat vykdant ilgalaike reta liga sergancio paciento prieziiira, reabilitacijg ir
paliatyviaja terapija pagal koda, nurodyta Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy
klasifikacijos deSimtajame pataisytame ir papildytame leidime ,,Sisteminis ligy saraSas® (Australijos
modifikacija, TLK-10-AM), pradéta taikyti Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2011
m. vasario 23 d. jsakymu Nr. V-164 ,Dél Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy
klasifikacijos deSimtojo pataisyto ir papildyto leidimo ,,Sisteminis ligy sarasas“ (Australijos
modifikacija, TLK-10 AM) jdiegimo®) (toliau — TLK-10-AM) ir ORPHA koda (sveikatos apsaugos
ministro 2022 m. jsakymas dél rety ligy ORPHA kodavimo diegimo), skirta retai ligai (1 lentelé).

1.6. Metodinio dokumento rengima koordinuojanciy ir susijusiu (dalyvaujanciy jgyvendinant
Metodinj dokumentq) institucijy sqrasas

Sveikatos apsaugos ministerija (SAM)

Vilniaus universiteto Medicinos fakultetas

Vilniaus universiteto ligoniné Santaros klinikos

Lietuvos sveikatos moksly universitetas

Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoniné Kauno klinikos

Valstybiné ligoniy kasa

1.7. Informacija apie ankstesnius su Metodiniu dokumentu susijusius dokumentus

1.7.1. Teisés aktai, reglamentuojantys sveikatos paslaugy teikimg asmeniui (retos ligos)

1. Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. spalio 18 d. jsakymas Nr. V-938 ,,D¢él Nacionalinio
veiklos, susijusios su retomis ligomis, plano patvirtinimo*: https://e-
seimas.lrs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.435635.

2. Lietuvos Respublikos pacienty teisiy ir zalos sveikatai atlyginimo jstatymas, 1996 m. spalio
3d. Nr. 1-1562: https://e-seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.31932/asr.
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3. Sveikatos apsaugos ministro 2014 m. vasario 28 d. jsakymas Nr. V-288 , D¢l llgalaikio
pacienty, serganciy létinémis ligomis, sveikatos biiklés stebéjimo tvarkos apraSo patvirtinimo*:
https://e-seimas.lrs.It/portal/legal Act/I1t/TAD/a22b07c0a0e911e383c0832a9f635113/asr.

4. Sveikatos apsaugos ministro 2008 m. balandzio 29 d. jsakymas Nr. V-338 ,.D¢él Minimaliy
asmens sveikatos priezitiros paslaugy kokybés reikalavimy apraso tvirtinimo®: https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/ TAD/TAIS.319609/asr.

5. Lietuvos Respublikos sveikatos sistemos jstatymas, 1994 m. liepos 19 d., Nr. 1-552: https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.5905/asr.

6. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 1999 m. lapkricio 29 d. jsakymas Nr. 515
,Dél sveikatos prieziiros jstaigy veiklos apskaitos ir atskaitomybés tvarkos®: https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It TAD/TAIS.91203/asr.

7. De¢l Labai retoms bukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
sgra8o  patvirtinimo 2016 m. kovo 29 d. Nr. V-408: https://www.e-
tar.It/portal/lt/legal Act/c63d4800fbb711e5a52397090a2fal58.

8. D¢l Labai retoms bukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty, medicinos pagalbos priemoniy ir
asmens sveikatos priezitiros paslaugy kompensavimo islaidy jtakos Privalomojo sveikatos draudimo
fondo biudzetui nustatymo tvarkos apraso patvirtinimo, 2020 m. gruodzio 15 d., Nr. 1K-371:
https://www.e-tar.lt/portal/lt/legal Act/25b35a003ef611eb8d9fe110e148c770.

9. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-
1566 ,,.Déel Sprendimy dél labai rety zmogaus sveikatos bukliy gydymo iSlaidy kompensavimo
priémimo tvarkos apraSo ir iy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo®:
https://www.e-tar.It/portal/lt/legal Act/4db55820afc011e5b12fbb7dc920ee2c.

10. De¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2016 m. kovo 29 d. jsakymo Nr. V-
408 ,,.Dél Labai retoms biukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
sgrao patvirtinimo“ pakeitimo, 2017 m. geguzés 25 d. Nr. V-588: https://www.e-
tar.It/portal/lt/legal Act/cee69690450911e78ff8eec6d7a8f58e.

11. De¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2016 m. kovo 29 d. jsakymo Nr. V-
408 ,,Dél Labai retoms biukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
sgrao patvirtinimo® pakeitimo, 2016 m. rugséjo 9 d., Nr. V-1079: https://www.e-
tar.It/portal/It/legal Act/d61ba50079bb11e6b969d7ae07280e89.

13. D¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2016 m. kovo 29 d. jsakymo Nr. V-
408 ,,Dél Labai retoms biukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
sgraSo  patvirtinimo* pakeitimo, 2016 m. birzelio 2 d. Nr. V-700: https://www.e-
tar.It/portal/lt/legal Act/c47414c036d311e69cf5d89a5fdd27cc.
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14, D¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymo
Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimy dél labai rety zmogaus sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimo
priémimo tvarkos apraso ir Siy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*
pakeitimo, 2021 m. kovo 9 d. Nr. V-491.: https://www.e-
tar.It/portal/It/legal Act/cc2f832080d411eb9601893677bfd7d8.

15. D¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymo
Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimy dél labai rety zmogaus sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimo
priémimo tvarkos apraso ir $iy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*
pakeitimo, 2020 m. rugséjo 22 d. Nr. V-2074: https://www.e-
tar.It/portal/lt/legal Act/12710740fc9711ea88f28eae672e5b40.

16. D¢l Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymo
Nr. V-1566 ,,Dél sprendimy dél labai rety zmogaus sveikatos bikliy gydymo islaidy kompensavimo
priémimo tvarkos apraSo ir $iy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*
pakeitimo, 2016 m. liepos 13 d. Nr. V-933: https://www.e-
tar.It/portal/lt/legal Act/56ea90f053e811e6b72ff16034f7796.

17. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkricio 29 d. jsakymas Nr. V-
1073 ,,.D¢l Asmens sveikatos prieziliros jstaigy, teikian¢iy stacionarines asmens sveikatos prieziiiros
paslaugas, veiklos kokybeés ir veiklos efektyvumo vertinimo rodikliy sarasy ir $iy rodikliy duomeny
suvestiniy formy patvirtinimo*; https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.438838?jfwid=rivwzvpvg.

18.  Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2001 m. vasario 1 d. jsakymas Nr. 65 ,,Dél
Informacijos apie pacientg valstybés institucijoms ir kitoms jstaigoms teikimo tvarkos apraso
patvirtinimo  ir  Asmens  sveikatos  paslapties  kriterijy = nustatymo*: https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.120244/asr.

19.  Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2007 m. kovo 2 d. jsakymas Nr. V-156
,,Dél asmens sveikatos priezitiros jstaigy licencijavimo*. https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It' TAD/TAIS.293780/asr.

20. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2012 m. spalio 19 d. jsakymas Nr. V-946
,»Dél Lietuvos higienos normos HN 47-1:2012 ,,Sveikatos priezitiros jstaigos. Infekcijy kontrolés
reikalavimai® patvirtinimo*: https://e-seimas.lrs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.435637/asr.

21. Lietuvos Respublikos asmens duomeny teisinés apsaugos jstatymas, 1996 m. birzelio 11 d.,
Nr. 1-1374, https://e-seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/ TAD/TAIS.29193/asr.

22. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2010 m. kovo 8 d. jsakymas Nr. V-184
,,Dél Sutikimo dél sveikatos priezitiros paslaugy teikimo formos reikalavimy apraSo patvirtinimo®:

https://e-seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.366848.
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23.  Lietuvos Respublikos lygiy galimybiy jstatymas: https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.222522/asr.

24.  Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2010 m. kovo 8 d. jsakymas Nr. V-184
,»D¢€l Sutikimo dél sveikatos priezitiros paslaugy teikimo formos reikalavimy apraso patvirtinimo**:
https://e-seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.366848.

25.  Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2011 m. geguzés 20 d. jsakymas Nr. V-
506 ,,D¢l Rasytinés informacijos, iskaitant ir konfidencialia, apie pacientg ir jam suteiktas paslaugas
teikimo ir Sios paslaugos apmokéjimo  tvarkos  apraso  patvirtinimo®:  https://e-
seimas.Irs.It/portal/legal Act/It/TAD/TAIS.399789/asr.

26. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2011 m. liepos 1 d. jsakymas Nr. V-658
,Deél paciento teisé€s susipazinti su jrasais savo medicinos dokumentuose tinkamo jgyvendinimo*:
https://e-seimas.Irs.It/portal/legal Act/I1t/TAD/TAIS.403310?jfwid=32wf8x4k.

27.  Isakymas Nr. V-1004, 2015 m. rugpjtcio 27 d. ,,Dél Greitosios medicinos pagalbos paslaugy
iSkvietimy jvertinimo ir greitosios medicinos pagalbos brigados siuntimo j iSkvietimo vieta tvarkos
apraso®.

28. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2007 m. lapkri¢io 6 d jsakymas Nr. V-895
,,Del Greitosios medicinos pagalbos paslaugy teikimo reikalavimy apraso patvirtinimo*.

29. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2013 m. gruodzio 20 d. jsakymas Nr. V-
1234 ,,Dél formos Nr. 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé*, formos Nr. 110/a
,@reitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé®.

30. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2013 m. geguzés 7 d. jsakymo Nr. V-461
,D¢€l bandomosios formos 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé*, bandomosios
formos 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortele* pildymo, pateikimo ir tikslinimo
taisykliy patvirtinimo*.

31. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkri¢io 7 d. jsakymo Nr. V-996
,,Dél Greitosios medicinos pagalbos dispeceriniy tarnyby veiklos apraso patvirtinimo® pakeitimo*.
32. Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro2007 m. rugpjicio 28 d. jsakymas Nr. V-
710 (Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2020 m. sausio 31 d. jsakymo Nr. V-96
redakcija).

33.  Sveikatos apsaugos ministro 2005 m. lapkri¢io 25 d. jsakymas Nr. V-915 , Dél Lietuvos
medicinos normos mn 135:2005 ,,paramedikas. teis€s, pareigos kompetencija ir atsakomybe*.

34. Sveikatos apsaugos ministro 2003 m. liepos 11 d. jsakymas Nr. V-428 , D¢l Privalomy
medicinos prietaisy, vaisty, asmeniniy apsaugos priemoniy, gelbéjimo ir apsaugos bei rySio
priemoniy greitosios medicinos pagalbos transporto priemonése sgraSo patvirtinimo®, suvesting

redakcija nuo 2014-11-01.
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35.  Sveikatos apsaugos ministro 2019 m. liepos 8 d. jsakymas Nr. V-895 , Dél Greitosios
medicinos pagalbos paslaugy teikimo reikalavimy apraso patvirtinimo*.

36.  Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. vasario 10 d. jsakymu Nr. V-222 patvirtintos
,Nacionalinés slaugos politikos 2016-2025 m. gairés®.

37.  Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. lapkricio 8 d. jsakymu Nr. V-1234 patvirtintas ,,Slaugos
protokoly rengimo reikalavimy tvarkos apraSas®.

38.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. geguzés 9 d. jsakymas Nr. V-400 ,,Dél Slaugytojy darbo
kriivio nustatymo tvarkos apraso tvirtinimo*.

39.  Sveikatos apsaugos ministro 2008 m. sausio 17 d. jsakymas Nr. V-50 ,,.D¢él Medicininés
reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo organizavimo*.

40.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. rugséjo 27 d. jsakymas Nr. 1K-217 ,,Dél Medicininés
reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo paslaugy islaidy kompensavimo Privalomojo
sveikatos draudimo fondo biudzeto 1€Somis ir $iy paslaugy apskaitos tvarkos apraso ir su juo susijusiy
medicininés apskaitos formy ir jy pildymo taisykliy bei medicininés reabilitacijos ir sanatorinio
(antirecidyvinio) gydymo paslaugy rusiy ir profiliy klasifikatoriy patvirtinimo® (ir vélesni jo
pakeitimai, galiojanti suvestiné redakcija 2015-07-28).

41. Sveikatos apsaugos ministro 2013 m. spalio 31 d. jsakymas Nr. V-1019 ,,Dél Asmens
sveikatos priezitiros jstaigoms i§ Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzeto skiriamy metiniy
1éSy medicininés reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo paslaugy islaidoms
kompensuoti planavimo tvarkos apraSo patvirtinimo®.

42.  Sveikatos apsaugos ministro 2020 m. geguzés 6 d. jsakymas Nr. V-1079 ,,Dél Medicininés
reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo bei psichosocialinés reabilitacijos paslaugy
apmokeéjimo tvarkos apraso patvirtinimo*.

43.  Sveikatos apsaugos ministro 2015 m. liepos 24 d. jsakymas Nr. V-889 ,,.Dél Medicininés
reabilitacijos istaigy (padaliniy) veiklos specialiyjy reikalavimy apraSo patvirtinimo*.

44.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. rugpjucio 21 d. jsakymas Nr. V-788 ,Dél
Psichosocialinés reabilitacijos paslaugy psichikos sutrikimy turintiems asmenims teikimo tvarkos
apraso patvirtinimo®.

45.  Sveikatos apsaugos ministro jsakymas Nr. V-395 , D¢l Sveikatos priezitros paslaugy teikimag
reglamentuojanc¢iy metodiniy dokumenty rengimo*.

46.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkri¢io 29 d. jsakymas Nr. V-1073 ,,Dél Asmens
sveikatos prieziliros jstaigy, teikianciy stacionarines asmens sveikatos priezitiros paslaugas, veiklos
kokybés ir veiklos efektyvumo vertinimo rodikliy sarasy ir $iy rodikliy duomeny suvestiniy formy

patvirtinimo*.
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47.  Sveikatos apsaugos ministro patvirtintos Diagnostikos, gydymo metodikos ir rekomendacijos:
https://sam.Irv.1t/It/veiklos-sritys/asmens-sveikatos-prieziura/diagnostikos-gydymo-metodikos-ir-
rekomendacijos.

48.  Socialinés apsaugos ir darbo ministro ir sveikatos apsaugos ministro 2005 m. kovo 21 d.
jsakymas Nr. A1-78/V179 ,,.Dél Darbingumo lygio nustatymo kriterijy apraso ir Darbingumo lygio
nustatymo tvarkos apraso patvirtinimo*®.

49, Sveikatos apsaugos ministro 2020 m. vasario 20 d. jsakymas Nr. V-206 ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 123:2020 ,,Fizinés medicinos ir reabilitacijos gydytojas* patvirtinimo*.

50.  Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. vasario 5 d. jsakymas Nr. 184 ,,D¢l Lietuvos medicinos
normos MN 124:2016 ,,Kineziterapeutas® patvirtinimo*.

51.  Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. balandzio 28 d. jsakymas Nr. 544 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 125:2016 ,,Ergoterapeutas‘ patvirtinimo*.

52.  Sveikatos apsaugos ministro 2018 m. geguzés 30 d. jsakymas Nr. 627 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 162:2018 ,,Medicinos psichologas* patvirtinimo*.

53. Sveikatos apsaugos ministro 2005 m. kovo 8 d. jsakymas Nr. 162 ,,Dél Lietuvos medicinos
normos MN 162:2018 ,,Logopedas* patvirtinimo*.

54.  Sveikatos apsaugos ministro ir socialinés apsaugos ir darbo ministro 2019 m. rugséjo 16 d.
jsakymas Nr. V-1065/A1-529 ,.Dél Sveikatos priezitiros jstaigy socialiniy darbuotojy veiklos
sveikatos priezitiros jstaigose nuostaty‘.

55.  Sveikatos apsaugos ministro 2007 m. sausio 22 d. jsakymas Nr. V-27 ,. D¢l Masazuotojo
profesijos kvalifikaciniy reikalavimy apraSo patvirtinimo*.

56. 2006 m. kovo 31 d. jsakymas Nr. V-234 | Dél Ortopedijos techniniy priemoniy ir medicinos
priemoniy kompensavimo Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto léSomis tvarkos apraso
patvirtinimo® (ir vélesni jo pakeitimai, jsakymo Nr. V-2365, galiojanti suvestiné redakcija 2022-01-
01).

o7. LRV 2020 m. rugséjo 9 d. nutarimas Nr. 998 ,,Dél 2021-2030 mety nacionalinio pazangos
plano patvirtinimo* (ir vélesni jo pakeitimai, galiojanti suvestiné redakcija 2021-10-09).

58.  Lietuvos Respublikos socialinés apsaugos ir darbo ministro 2006 m. gruodZio 19 d. jsakymas
Nr. A1-338 ,,.Dé¢l Nejgaliyjy apriipinimo techninés pagalbos priemonémis ir $iy priemoniy jsigijimo
i§laidy kompensavimo tvarkos apraSo patvirtinimo*.

59. LRV 2012 m. lapkri¢io 21 d. nutarimas Nr. 1408 ,,D¢l Nacionalinés nejgaliyjy socialinés
integracijos 2013-2020 mety programos patvirtinimo* (ir vélesni jo pakeitimai, galiojanti suvestiné
redakcija 2019-06-28).

60.  Sveikatos apsaugos ministro 2020 m. birzelio 6 d. jsakymas Nr. V-1079 ,,Dél medicininés

reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo bei psichosocialinés reabilitacijos paslaugy
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iSlaidy planavimo tvarkos apraso ir medicininés reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo
bei psichosocialinés reabilitacijos paslaugy islaidy apmokéjimo tvarkos apraso patvirtinimo* (ir
vélesni jo pakeitimai, galiojanti suvestiné redakcija 2021-05-01 — 2021-12-31).

61.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. rugséjo 27 d. jsakymas Nr. 1K-217 ,,Dél Medicininés
reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo paslaugy islaidy kompensavimo privalomojo
sveikatos draudimo fondo biudzeto 1€Somis ir $iy paslaugy apskaitos tvarkos apra$o ir su juo susijusiy
medicininés apskaitos formy ir jy pildymo taisykliy bei medicininés reabilitacijos ir sanatorinio
(antirecidyvinio) gydymo paslaugy riisiy ir profiliy klasifikatoriy patvirtinimo* (ir vélesni jo
pakeitimai, galiojanti suvestiné redakcija 2015-07-28).

62.  Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkri¢io 29 d. jsakymas Nr. V-1073 ,,.Dél Asmens
sveikatos prieziiiros jstaigy, teikianciy stacionarines asmens sveikatos prieziliros paslaugas, veiklos
kokybés ir veiklos efektyvumo vertinimo rodikliy sarasy ir $iy rodikliy duomeny suvestiniy formy
patvirtinimo*.

63.  Socialinés apsaugos ir darbo ministro ir sveikatos apsaugos ministro 2005 m. kovo 21 d.
isakymas Nr. A1-78/\VV179 ,,Dél Darbingumo lygio nustatymo kriterijy apraso ir darbingumo lygio
nustatymo tvarkos apraSo patvirtinimo*.

64. 2020 m. gruodzio 15 d. jsakymas Nr. 1K-371 , D¢l Labai retoms bukléms gydyti skirty
vaistiniy preparaty, medicinos pagalbos priemoniy ir asmens sveikatos prieziliros paslaugy
kompensavimo iSlaidy jtakos Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzetui nustatymo tvarkos
apraso patvirtinimo*.

65.  Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. kovo 29 d. jsakymas Nr. V-408 ,,.Dél Labai retoms
bukléms gydyti skirty vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy sgraso patvirtinimo*.

66.  Sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimy
del labai rety Zmogaus sveikatos bukliy gydymo iSlaidy kompensavimo priémimo tvarkos apraso ir
Siy i8laidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*.

67.  Sveikatos apsaugos ministro 2007 m. kovo 2 d. jsakymas Nr. V-136 ,,.Dél Centralizuotai
apmokamy vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy sgraso sudarymo ir keitimo, S$iy
preparaty ir priemoniy jsigijimo ir asmens sveikatos prieziiiros jstaigy apriipinimo $iais preparatais ir
priemonémis tvarkos apraso patvirtinimo*.

68.  Sveikatos apsaugos ministro 2014 m. rugpjtcio 28 d. jsakymas Nr. V-910 ,,Dél Centralizuotai
apmokamy vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy sgraso patvirtinimo*.

69. Sveikatos apsaugos ministro 1999 m. lapkri¢io 29 d. jsakymas Nr. 515 ,D¢l sveikatos
priezitros jstaigy veiklos apskaitos ir atskaitomybés tvarkos®.

70.  Valstybinés ligoniy kasos prie sveikatos apsaugos ministerijos (toliau — VLK) direktoriaus

2019 m. liepos 17 d. jsakymas Nr. 1K-166 ,,Dél Asmens sveikatos prieziiiros jstaigy apripinimo
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centralizuotai apmokamais vaistiniais preparatais ir medicinos pagalbos priemonémis bei jy
panaudojimo kontrolés tvarkos apraso ir asmens sveikatos prieziliros jstaigos apripinimo
centralizuotai apmokamais vaistiniais preparatais ir medicinos pagalbos priemonémis sutarties
formos patvirtinimo*.

71.  Sveikatos apsaugos ministerija/\VV-233/2007-04-05/]sigalioja nuo 2007-04-14/Valstybés
zinios, 2007, Nr.42-1598). Vardiniy vaistiniy preparaty jsigijimo taisyklés.

72.  Sveikatos apsaugos ministerija/\VV-1080/2008-01-10/]sigalioja nuo 2008-01-11/Valstybés
zinios, 2008, Nr.4-140). Dél neregistruoty butinyjy vaistiniy preparaty tiekimo rinkai taisykliy
patvirtinimo.

73. Sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-1566 ,,.D¢él Sprendimy
dél labai rety zmogaus sveikatos bukliy gydymo islaidy kompensavimo priémimo tvarkos apraso ir
Siy i8laidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo* (pakeitimas 2021 m. kovo 9 d.
Nr. V-491).

74.  Biutinosios medicinos pagalbos teikimo tvarkos ir masto aprasas, patvirtintas Lietuvos
Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2004 m. balandzio 8 d. jsakymu Nr. V-208 ,,D¢l Baitinosios
medicinos pagalbos teikimo tvarkos ir masto apraSo patvirtinimo* (pakeitimas 2020 m. kovo 3 d.
Nr. V-274).

75.  Sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 31 d. jsakymas Nr. V-1577 ,,Dél Sprendimy
dél vaistiniy preparaty, medicinos pagalbos priemoniy ir asmens sveikatos prieziiiros paslaugy islaidy
kompensavimo i§ Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto 1éSy nenumatytais atvejais
priémimo tvarkos apraSo patvirtinimo.

76.  https://sam.Irv.It/It/darbo-grupes/labai-retu-zmogaus-sveikatos-bukliu-gydymo-islaidu-
kompensavimo-komisija/tab.dokumentali

77. Sveikatos apsaugos ministro 2010 m. rugpjic¢io 16 d. jsakymas Nr. V-729 , D¢l Pacienty
siuntimo konsultuotis, iSsitirti ir (ar) gydytis Europos ekonominei erdvei priklausanciose valstybése
ir Sveicarijoje tvarkos apraso patvirtinimo* (nauja redakcija 2021 m. kovo 9 d. Nr. VV-489).

78. https://ern-euro-nmd.eu/clinical-patient-management-system/ (CPMS - nuotolinis pacienty
konsultavimas CPMS (angl. Clinical Patient Management System)).

79.  Sveikatos apsaugos ministro 2020 m. spalio 9 d. jsakymas Nr. V-2231 , D¢l Lietuvos
Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2014 m. birzelio 6 d. jsakymo Nr. V-660 ,,Dél Dienos
stacionaro paslaugy teikimo ir jy i§laidy apmokéjimo tvarkos apraSo patvirtinimo* pakeitimo*.

80. Sveikatos draudimo jstatymas I-1343, 1996 m. geguzés 21 d.

81. Farmacijos jstatymas X-709, 2006 m. birzelio 29 d.

82. Sveikatos apsaugos ministro jsakymas (projektas), Nr. (10.1.1.20Mr-422) 10- ,,Dél rety ligy
ORPHA kodavimo diegimo®.
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83. Lietuvos Respublikos Vyriausybés 2016 m. kovo 9 d. nutarimas Nr. 226 ,,Dél Asmens sveikatos
priezitiros jstaigy, siekianCiy tapti Europos referencijos centry tinklo narémis, atitikties vertinimo
tvarkos apraso patvirtinimo*.

84. Sveikatos apsaugos ministro 2021 m. balandzio 9 d. jsakymas Nr. V-756 ,,Dél Rety ligy sveikatos

politikos grupés sudarymo ir jos darbo reglamento patvirtinimo*.

1.8. Metodinio dokumento SiuolaikiSkumas ir taikymo efektyvumas

Metodika ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitra®“ — pirmoji metodika Lietuvoje,
apibrézianti reta liga sergancio paciento kelig nuo Seimos gydytojo ir jo komandos iki specializuoto
retos ligos kompetencijos / referencijos centro ir atgal. Metodiniu dokumentu siekiama, remiantis
gergja praktika ir medicinos jrodymais, ankstyvesnés ir greitesnés rety ligy diagnostikos,
diagnostikos ir gydymo sgnaudy sumazinimo, specifinio gydymo paskyrimo (jeigu yra), nejgalumo
ir mirStamumo nuo rety ligy sumazinimo, Lietuvos mastu suvienodinty rety ligy diagnostikos,
gydymo, skubios pagalbos, slaugos ir reabilitacijos priemoniy taikymo.

Metodinis dokumentas pagrjstas S$iuolaikiniais praktiniais medicinos laiméjimais, jrodytais
iSanalizavus naujausig uzsienio Saliy ir vidaus patirtj, jvertinus tiesiogines ir netiesiogines sgnaudas
kokybei uztikrinti. Metodinio dokumento taikymo efektyvumas jrodytas atitinkamy uZzsienio $aliy
metodiniy dokumenty tiesioginiy ir netiesioginiy sgnaudy analize, taip uztikrintas optimalus ir
efektyvus sveikatos priezitiros paslaugy prieinamumas ir jo kokybé sergantiesiems retomis ligomis.

Orphanet duomenimis, rety ligy 2020 m. uzregistruota 6 172. Pagal paplitima 84,5 proc. jy yra itin
retos (<1 naujas atvejis i§ 1 000 000). Bendras rety ligy paplitimas pasaulyje — 3,5-5,9 proc.
(neskai¢iuojant rety onkologiniy ligy, infekciniy ligy ir apsinuodijimy). Tai atitikty 263—446 min.
pacienty pasaulyje ir 26—44 mln. pacienty Europoje.

Pastebima, kad retomis ligomis sergantys vaikai vis dazniau sulaukia pilnametystés. Palyginti 2006
ir 2016 m. duomenis, $is skaiCius patrigubéjo. Ger¢jant sveikatos prieZiliros paslaugy kokybei
tikimasi ir tolesnio Sio skaiiaus augimo. Vadinasi, nors ligos yra retos, taciau jomis serganciy
pacienty ir jy artimyjy gana daug, taigi visuomenei retos ligos yra aktuali problema.

kelius, taciau nesant priezitiros kelio kyla kity problemy: ilgai trunkanti diagnostika, ribotas ir
netolygus gydymo prieinamumas, sudétingas prieziiiros organizavimas. Visi Sie iSStkiai blogina
pacienty gyvenimo kokybe, kelia daug socialiniy, psichologiniy, ekonominiy problemy pacientams

ir jy artimiesiems, padidina valstybes islaidas.
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Airijoje skaiciuotas vaiky (<15 m.) mirtingumas dél rety ligy 2006-2016 metais. IS 4 044 mirciy 58,6
proc. pacienty sirgo reta liga (55,6 proc. naujagimiy; 57,8 proc. 1 mén. — 1 m. vaiky; 64 proc. 1-14
m. vaiky). Si pacienty grupé taip pat apémé 87 proc. visy hospitalizacijos laikotarpiu mirusiy vaiky
lovadieniy.

Australijoje surinkus retomis ligomis serganciy pacienty kohorta, kuri sudaré ~2 proc. populiacijos,
nustatyta, kad §i pacienty grupé sudaré 4,6 proc. visy hospitalizuoty pacienty ir 10 proc. visy
hospitalizacijos atvejy. Sios pacienty grupés gydymo i§laidos sudaré 10,5 proc. visy stacionarizuoty
pacienty gydymo iSlaidy. Taip pat Siy pacienty hospitalizacijos trukmé buvo ilgesné nei bendros
populiacijos.

ISlaidos Siy pacienty gydymui taip pat sudaro reikSmingg visy gydymo islaidy dalj. Pacienty metiné
gydymo kaina 2010 m. varijavo tarp 1 251 Eur ir 407 631 Eur (vidutiné kaina 32 242 Eur). Bendros
iSlaidos rety ligy gydymui sudaré 3,3 proc. visy iSlaidy vaistams. Prognozuojama, kad Sios i$laidos
didés.

2019 m. Jungtinés Tautos paskelb¢, kad rety ligy gydymui néra skiriama pakankamai démesio. 2021
m. gruodzio 16 d. Jungtiniy Tauty (toliau — ir JT) rezoliucija ,,Reta liga sergan¢iy asmeny ir jy Seimy
buvo atsizvelgta jvairiy $aliy sveikatos prieziiiros sistemoje, taciau retos ligos daznai lieka uzmirstos.
Nesant tinkamo rety ligy kodavimo ir sekimo priemoniy, sunku surinkti ir jrodymais pagristus
duomenis apie retas ligas. Net ir iSsivysCiusiose Salyse reta liga sergancio paciento diagnostika
uztrunka 5-6 metus. Tik 5 proc. rety ligy yra sukurtas specifinis gydymas, galintis pagerinti pacienty
gyvenimo kokybe. Vaistai, skirti retoms ligoms gydyti, yra brangis, jy priecinamumas varijuoja tarp
Saliy ir net tos pacios Salies regiony. ISaiskinta tik apie 1 000 rety ligy patogenezé. Neéra efektyviy
daugumos rety ligy simptominio gydymo algoritmy. Pacientai arba jy Seimos nariai turi skirti savo
laika informacijos apie liga paieSkoms ir prieziliros organizavimui. Daugelis sveikatos prieziliros
sistemy yra orientuotos j daznas ligas ir negali patenkinti retomis ligomis serganciy pacienty poreikiy.
Bendrosios praktikos gydytojai neturi galimybiy ir patirties diagnozuoti retas ligas ir organizuoti jy
gydymg. Tarptautinio rety ligy moksliniy tyrimy konsorciumo (angl. IRDiRC)

https://irdirc.org/about-us/vision-goals/ vizija — siekti, kad visiems sergantiesiems retomis ligomis

per metus nuo kreipimosi j medikus bty nustatyta tiksli diagnozé ir (arba) paskirtas tinkamas
gydymas ir sveikatos priezitira. Tarp dabartiniy prioritetiniy IRDiRC krypc¢iy — sveikatos priezitiros
paslaugy organizavimas: https://irdirc.org/primary-care-task-force/ ir https:/irdirc.org/telehealth-

task-force/.
Pagrindinés problemos, su Kkuriomis susiduria sergantieji retomis ligomis ir jy artimieji

(EURORDIS, The Voice of Rare Disease Patients, a report based on the EPIRARE Project, 2013):
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veélyva ir (arba) klaidinga diagnostika; nediagnozuotos ligos — kasmet apraSoma keli Simtai naujy
RL, o plétojant diagnostinius naujos kartos sekoskaitos metodus Sis skaiCius vis didéja, todeél
numanomas RL skaicius ateityje — iki 15 000 RL; koordinuoty sveikatos prieziiiros paslaugy stoka;
informacijos apie RL stoka; diagnostikos, gydymo, prevencijos metody stoka; neigiamos socialinés
ir ekonominés pasekmés pacienty $§eimoms ir visuomenei.

Metodika taikant Seimos gydytojo ir jo komandos darbe ir teikiant specializuotas ambulatorines,
stacionarines ar dienos stacionaro paslaugas Rety ligy koordinavimo centruose ir specializuotuose
retos ligos / ligy grupés kompetencijos ar referencijos centruose bus uztikrintas kokybisky retomis
ligomis serganciy paslaugy teikimas Lietuvos Respublikos gyventojams, sumazés negalios mastas ir

mir§tamumas d¢l rety ligy, racionaliau naudojamos Privalomojo sveikatos draudimo biudzeto 1éSas.

1.9. Liga ar sveikatos sutrikimas, kuriam skiriamas metodinis dokumentas

Metodinis dokumentas taikomas jtariant ir diagnozuojant ligas, gydant retomis ligomis sergancius
pacientus — vaikus ir suaugusiuosius, taip pat vykdant ilgalaike reta liga sergancio paciento priezitira,
reabilitacijg ir paliatyviagja terapija pagal koda, nurodyta Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos
sutrikimy klasifikacijos deSimtajame pataisytame ir papildytame leidime ,,Sisteminis ligy sgrasas‘
(Australijos modifikacija, TLK-10-AM), jdiegta Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro
2011 m. vasario 23 d. jsakymu Nr. V-164 , D¢l Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy
klasifikacijos deSimtojo pataisyto ir papildyto leidimo ,,Sisteminis ligy saraSas* (Australijos
modifikacija, TLK-10 AM) jdiegimo*) (toliau — TLK-10-AM) ir ORPHA koda (sveikatos apsaugos
ministro jsakymas ,,Dél rety ligy ORPHA kodavimo diegimo), skirtg retai ligai (1 lentel¢). Tikslesné
retos ligos klasifikacija pateikiama Orphanet tinklapyje, dokumentas ,,Procedural document on the
Orphanet nomenclature and classification of rare diseases. March 2020 — Version 02¢.

https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/eproc disease inventory R1 Nom Dis EP 04.
pdf
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Il SKYRIUS

2. AUTORIAI

2.1. Metodinio dokumento autoriai

1. Prof. Rimanté Cerkauskiené, VU MF Vaiky ligy klinikos profesoré; VUL SK Rety ligy
koordinavimo centro Klinikinio poskyrio vadové, Metodikos grupés vadové
(rimante.cerkauskiene@santa.lt)

2. Doc. Biruté Tumiené, VU MF Zmogaus ir medicininés genetikos katedros docenté; SK Rety
ligy koordinavimo centro RySiy su uzsieniu poskyrio vadove, Europos referencijos tinklo
Saliy nariy tarybos Lietuvos atstové (tumbir@gmail.com)

3. Doc. Biruté Burnyté, VU MF Zmogaus ir medicininés genetikos katedros docenté; VUL SK
Rety ligy koordinavimo centro ir Medicininés genetikos centro gydytoja genetike
(birute.burnyte@santa.lt)

4. Prof. Augustina Jankauskiené, VU MF Vaiky ligy klinikos vadové, VUL SK Pediatrijos
centro vadové (augustina.jankauskiene@santa.lt)

5. Doc. Edita Kazénaité, VU MF Patologijos, teismo medicinos ir farmakologijos katedros
klinikiné farmakologé; VUL SK direktoriaus valdymui pavaduotoja farmacijai ir visuomenés
sveikatai (edita.kazenaite@santa.lt)

6. Prof. Natalja Fatkulina, VU MF Sveikatos moksly instituto direktoré, Slaugos katedros

vedéja (natalja.fatkulina@mf.vu.lt)

7. Gyd. Daiva Satkuté, VUL SK Fizinés medicinos ir reabilitacijos skyriaus vyresnioji gydytoja
(daiva.Satkuté(@santa.lt)

8. Mindaugas Kliukas, VGMPS dispecerinés tarnybos vadovas
(mindaugas.kliukas@vgmps.It)

9. Gyd. \Violeta Radzituniené, @VMKL Vidaus medicininio audito vedéja

(v.radziuniene@vmkl.lt)

10. Gyd. Viktoras Sutkus, VUL SK Rety ligy koordinavimo centro Klinikinio poskyrio vaiky
ligy gydytojas, (viktoras.sutkus@santa.lt)

Visi Metodinio dokumento ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitira® autoriai uzpilde

nesaliSkumo ir interesy deklaracijas.
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111 SKYRIUS

3. SAVOKOS, SANTRUMPOS IR REIKSMINIAI ZODZIAI

3.1. TLK-10-AM Kkodai pagal Tarptautine statistine ligy ir sveikatos problemy klasifikacija

Pagal Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy klasifikacijos deSimtojo pataisyto ir

papildyto leidimo Australijos modifikacijg (toliau — TLK-10-AM) reta liga gali biiti koduojama

jvairiais kodais, priklausomai nuo organy sistemos pazeidimo. Tikslus retos ligos kodas Zymimas

ORPHA kodu (1 lentelé).

1 lentele. ORPHA kodavimas

Retos ligos pavadinimas ORPHA kodas
Retos Sirdies ligos ORPHA97929
Retos raidos anomalijos pasireiSkiancios embriogenezés laikotarpiu ORPHA93890
Retos Sirdies malformacijos ORPHA:156532
Retos metabolinés ligos ORPHAG68367
Retos gastroenterologinés ligos ORPHA97935
Retos genetinés ligos ORPHA:98053
Retos neurologings ligos ORPHA98006
Retos pilvo chirurgijos ligos ORPHA165711
Retos kepeny ligos ORPHAS57146
Retos kvépavimo taky ligos ORPHA97955
Retos urogenitalinés ligos ORPHA101433
Retos kriitinés 1gstos chirurgijos ligos ORPHA97962c
Retos odos ligos ORPHAB89826
Retos inksty ligos ORPHA93626
Retos akiy ligos ORPHA97966
Retos endokrininés ligos ORPHA97978
Retos hematologingés ligos ORPHA97992
Retos imuninés ligos ORPHA98004
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Retos sistemings ir reumatologinés ligos ORPHA98023
Retos odontologinés ligos ORPHA98026
Retos cirkuliacinés sistemos ligos ORPHA98028
Retos kauly ligos ORPHA93419
Retos otorinolaringologinés ligos ORPHA98036
Retos nevaisingumo priezastys ORPHA98047
Retos neoplastinés ligos ORPHA250908
Retos infekcinés ligos ORPHAG8416
Retos toksinio poveikio sukeltos ligos ORPHA108999
Retos ginekologinés ir akusSerinés ligos ORPHA96344
Retos chirurginés veido ir zandikauliy ligos ORPHAG68329
Retos alerginés ligos ORPHA98050
Retos teratologinés ligos ORPHA:52662
Retos sistemings ir reumatinés ligos, pasireiskiancios vaikystéje ORPHA:280342
Retos ligos, susijusios su transplantacija ORPHA:565779
Retos tiksliai nediagnozuotos ligos esant visapusiSkam istyrimui ORPHA:616874
Nuorodos:

1. https://www.orpha.net/consor/cqi-
bin/Disease Classif.php?lng=EN&data id=156&Patld=13071&search=Disease Classif Simple&n

ew=1

2. https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Orphanet linearisation rules.pdf

3.2. Savokos ir ju apibréztys

Auksto lygio specializuotos paslaugos — labai specializuotos paslaugos, kurias teikia su reta liga
dirbantys specialistai rety ligy referencijos ar kompetencijos ar koordinavimo centre.
Daugiadiscipliné prieziiira — jvairiy sri¢iy sveikatos prieZiliros specialisty bendradarbiavimas
siekiant uztikrinti visapusiSka paciento prieziiira.

Integruota prieziira — nuoseklus metody ir modeliy rinkinys finansavimo, administravimo,
organizaciniu, paslaugy teikimo ir klinikiniu lygmeniu, skirtas sukurti ry$j, suderinamumg ir

bendradarbiavima tarp gydymo jstaigy ir jy viduje sveikatos priezitiros sektoriuose.
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Kompetencijos centras — tretinés asmens sveikatos priezitiros paslaugas teikianéios asmens
sveikatos prieziiiros jstaigos, atitinkamos srities retos ligos ar rety ligy grupés kompetencijos centras,
uztikrinantis retomis ligomis serganciy pacienty sveikatos priezitirg ir atitinkantis sveikatos apsaugos
ministro nustatytus Kriterijus. Kompetencijos centre vykdoma atitinkama reta liga sergancio paciento
ar jtariant retg liga diagnostika, gydymas ir ilgalaiké prieziiira. Kompetencijos centre sudaryta labai
specializuota, patirtj toje srityje turinti, tai ligai ar ligy grupei skirta gydytojy ir medicinos darbuotojy
komanda. Kompetencijos centras gali dalyvauti Europos rety ligy tinkly veikloje.

Labai reta liga ar buklé — labai retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000
Lietuvos Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas.

Paciento jgalinimas — paciento jtraukimas priimant sprendimus dél jy tolesnés sveikatos prieziiiros,
padedant jiems iSreiksti savo poreikius.

Paciento prieZiiiros kelias — paciento sveikatos prieziliros procesas, skirtas tam tikrai pacienty grupei
tam tikru gydymo etapu. Priezitros keliui budinga: a) aiskas tikslai ir elementai, paremti jrodymais
grjsta medicina ir paciento poreikiais; b) sveikatos prieziiiros specialisty, pacienty ir jy Seimy
bendradarbiavimas; ¢) pasiskirstymas uzduotimis tarp sveikatos priezitiros specialisty, pacienty ir jy
Seimy; d) priezitros ir iSei¢iy dokumentavimas, stebéjimas ir vertinimas; e) reikalingy resursy
identifikavimas.

Paliatyvi prieZzitira — paciento fizinés, psichinés ir dvasinés sveikatos prieziiira, orientuota j pagalba
Seimai. Paliatyvi priezilira prasideda nuo diagnozés nustatymo ir tesiasi nepriklausomai nuo to, ar
paciento liga aktyviai gydoma.

Perdavimas — tikslingas, planingas paaugliy ir jauny suaugusiyjy, serganciy létinémis ligomis ir
sveikatos sutrikimais, jud¢jimas i§ vaiky ] suaugusiy sveikatos priezitiros sistema.

Prieziiiros koordinavimas — paciento sveikatos prieziiiros organizavimas ir dalinimasis informacija
su visais paciento priezitira besirtipinanciais sveikatos priezitiros specialistais ir kitais asmenimis.
Referencijos centras — sveikatos apsaugos ministro patvirtintas nacionalinis retos ligos ar ligy grupés
kompetencijos centras (zr. kompetencijos centras), kaip tikrasis ar afilijuotasis narys dalyvaujantis
Europos rety ligy tinkly veikloje (4 pav.).

MPP terapiné nauda — medicinos pagalbos priemonés terapiné nauda — pailginamas
iSgyvenamumas ir (arba) sumazinamas nejgalumas (arba neleidziama nejgalumui didéti), palyginti
su §iuo metu Lietuvoje taikomu gydymu, remiantis pateiktais klinikiniy tyrimy duomenimis ir Kita
reikSminga medicinine informacija.

Referencijos centras — sveikatos apsaugos ministro patvirtintas nacionalinis retos ligos ar ligy
grupés kompetencijos centras (Zr. kompetencijos centras), kaip tikrasis ar afilijuotasis narys
dalyvaujantis Europos rety ligy tinkly veikloje (4 pav.). Retos ligos referencijos centras

(auksciausio lygio, labai specializuotos sveikatos paslaugy ir medicinos priezitiros medicinos
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darbuotojy (eksperty) komandos) — tretinés asmens sveikatos priezitiros paslaugas teikian¢ios ASP],
koncentruojantis atitinkamos srities retos ligos ar rety ligy grupés pacientus centras, sveikatos
apsaugos ministro patvirtintas nacionaliniu centru, uztikrinantis retomis ligomis serganciy pacienty
sveikatos priezitirg ir atitinkantis sveikatos apsaugos ministro nustatytus kriterijus ir ERT kriterijus
(zr.6.1.4.3.2.).

Reta liga ar biuklé — retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 2 000 Lietuvos
Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas.

Reta liga sergantis pacientas — atitinkama sveikatos sutrikima, kuriam priskirtas tam tikras ORPHA
kodas, turintis pacientas (interneto portalas ,,Orphanet* https://www.orpha.net).

Riupinimasis savimi — pacienty ir jy Seimy veiksmai, atliekami ripinantis serganciojo reta liga
sveikata.

Reabilitacijos specialisty komanda — specialisty komanda, susidedanti i§ FMR gydytojo ir kity
profesiniy kvalifikacijy gydytojy specialisty, kineziterapeuty, ergoterapeuty, medicinos pSichology,
socialiniy darbuotojy ir kt. pagal poreikj, kuri suburiama konkre¢iam pacientui pagal jo biosocialiniy
funkcijy sutrikimus.

Seimos gydytojo komandos paslaugos — nespecializuotos asmens sveikatos prieziiiros paslaugos,
teikiamos pagal Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro patvirtintus Seimos gydytojo
medicinos norma, Bendrosios praktikos slaugytojo medicinos normg ir (ar) Bendruomenés slaugytojo
medicinos norma, ir (ar) Akuserio medicinos norma, ir (ar) ISpléstinés praktikos slaugytojo medicinos
norma, ir (ar) Slaugytojo padéjéjo medicinos norma, ir (ar) Socialinio darbuotojo veiklos sveikatos
prieziiiros jstaigose nuostatus, ir (ar) Gyvensenos medicinos specia listo veiklos reikalavimus, ir (ar)
Kineziterapeuto medicinos normg asmens sveikatos priezitiros jstaigose, turinciose licencijg teikti
Seimos medicinos paslaugas, ambulatorinése asmens sveikatos prieZitiros jstaigose ir (ar)
mobiliosiose ambulatorijose, pacienty namuose ar socialinés globos jstaigose, ar jstatymy nustatyta
tvarka laisvés atémimo viety ligoninés, tardymo izoliatoriy, pataisos jstaigy patalpose (sveikatos
apsaugos ministro jsakymas ,,Dél Pirminés ambulatorinés asmens sveikatos prieziiiros paslaugy
teikimo organizavimo ir Siy paslaugy islaidy apmokéjimo tvarkos apraso tvirtinimo®. 2005 m.
gruodzio 5 d. Nr. V-943. Galiojanti redakcija Nr. V-124, 2018-02-02, paskelbta TAR 2018-02-06, i.
k. 2018-01808).

Tiesioginé vertinamoji baigtis — kliniSkai reikSminga gydymo baigtis, pagal kurig nustatomas
zmogaus sveikatos biiklés sutrikimo arba ligos simptomy pasikeitimas (sumaZzg¢jimas arba iSnykimas),
pakitusiy zmogaus organizmo veiklos funkcijy atsikiirimas (arba neblogéjimas) ar gyvenimo kokybés
pageréjimas.

Vaistinio preparato terapiné nauda — pailginamas iSgyvenamumas ir (arba) sumazinamas

nejgalumas (arba neleidziama nejgalumui didéti), palyginti su Siuo metu Lietuvoje taikomu gydymu,

25


https://www.e-tar.lt/portal/legalAct.html?documentId=d390d2700a8211e8a5fc9d9b3a58917b

remiantis Lietuvos Respublikos vaistiniy preparaty registro arba Bendrijos vaistiniy preparaty
registro informacija bei pateiktais klinikiniy tyrimy duomenimis, grindziamais tiesioginémis
vertinamosiomis baigtimis (jeigu néra duomeny apie tiesiogines vertinamasias baigtis, vertinamos

netiesioginés vertinamosios baigtys), ir kita reik§minga medicinine informacija.

3.3. Santrumpos

ASP] — Asmens sveikatos prieziliros jstaiga

CPMS - nuotolinis pacienty konsultavimas CPMS (angl. Clinical Patient Management System) —
klinikiné pacienty valdymo sistema (CPMS) yra Europos referencijos tinkly sukurta platforma,
kurioje neaiskia ar komplikuota reta liga serganciy pacienty biiklé nuotoliniu biidu aptariama su

geriausiais uzsienio ekspertais (https://ern-euro-nmd.eu/clinical-patient-management-system/)

ERC — Europos gaivinimo taryba (angl. European Resuscitation Council)

ERT — Europos referenciniy centry tinklai (angl. European Reference Networks)

ES — Europos Sajunga

EKG - elektrokardiograma

EQ-5D — Pacienty gyvenimo kokybés vertinimui klausimynas, kuris i§ pradziy buvo skirtas papildyti
kitas priemones, bet dabar naudojamas vertinant paciento bendrg sveikata

FMR — fiziné medicina ir reabilitacija

GMP — greitosios medicinos pagalba

GMPS - Greitosios medicinos pagalbos stotis

GMS — gyvensenos medicinos specialistas (-¢)

GRADE - rekomendacijy, jvertinimo, vystymosi, jvertinimo jvertinimas (angl. Grading of
Recommendations, Assessment, Development and Evaluation)

HRQL - su sveikata susijusi gyvenimo kokybé (angl. health-related quality of life)

IPS — iSpléstinés praktikos slaugytoja (-as)

IRDIRC — Tarptautinis rety ligy moksliniy tyrimy konsorciumas (angl. International Rare Diseases
Research Consortium)

JT — Jungtinés Tautos

LR — Lietuvos Respublika

LR SAM - Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministerija

LRV - Lietuvos Respublikos Vyriausybé

LSMU - Lietuvos sveikatos moksly universitetas

MR — medicininé reabilitacija
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MPP — medicinos pagalbos priemonés

NHS (angl. National Health Service) — Nacionalinés sveikatos sistema

NICE (angl. National institute for health and clinical excellence) — Jungtinés Karalystés nacionalinis
sveikatos ir klinikinés kompetencijos institutas

Orphanet — tinklapis, kuriame kaupiame informacija apie retas ligas ir jy diagnostika, gydyma,
klinikinius tyrimus ir eksperty tinklus

PAASP — pirminé ambulatoriné asmens sveikatos priezitira

PAASP] — pirminé ambulatoriné asmens sveikatos prieziiiros jstaiga

PCOM - | pacientg orientuotos sveikatos buklés baigtys (angl. patient-centered outcome measures)
PREM — pacienty prane$samos sveikatos patirtys (angl. patient - reported experience measure)
PROM - pacienty pranesamos sveikatos baigtys (angl. patient-reported outcome measures) -
pacienty arba jy globéjy pateikti rodikliai apie paciento sveikatos bukle

PSO — Pasaulio sveikatos organizacija;

RL —reta liga

SAM - Sveikatos apsaugos ministerija

SG — seimos gydytojas (-a)

SRL - sergantieji retomis ligomis

TFK (angl. ICF) — tarptautiné funkcionavimo klasifikacija

VLG - vaiky ligy gydytojas

VLK — Valstybiné ligoniy kasa

VSI — viedoji jstaiga

VU — Vilniaus universitetas

VUL SK — Vilniaus universiteto ligoninés Santaros klinikos

3.4. ReikSminiai zodziai

Rety ligy diagnostikos ir gydymo situacijos analizés pirminei paieskai naudoti raktiniai Zodziai:

Retos ligos (angl. rare diseases), daugiadiscipliné priezitira (angl. multidisciplinary care), priezitiros
koordinavimas (angl. care coordination), priezitros kelias (angl. care pathways), paciento jgalinimas
(angl. patient empowerment), pereinamoji priezitra (angl. transitional care), paliatyvi priezilira
(angl. palliative care), reabilitacija (angl. rehabilitation), funkcijos sutrikimas (angl. dysfunction),

PROM, gairés (angl. guidelines), rekomendacijos (angl. recommendations).
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Reabilitacija: retos ligos (angl. rare diseases), PRISMA (angl. Preferred Reporting ltems for
Systematic Reviews and Meta-Analyse), PROM (angl. patient - reported outcome measure), PREM
(angl. patient - reported experience measure), reabilitacija (angl. rehabilitation), funkcijos sutrikimas
(angl. dysfunction, functional impairment), kineziterapija (angl. physiotherapy), ergoterapija (angl.
occupational therapy), psichoterapija (angl. psychotherapy), logoterapija (angl. logotherapy, speech
therapy), standartai (angl. standards), gairés (angl. guidelines), rekomendacijos (angl.
recommendations); algoritmai (angl. algorithm), protokolai (angl. protocols), rezultatas, iseitys (angl.
outcome), daugiasistemis pozitris (angl. multisystem approach).

Slauga: slauga (angl. nursing care), slaugos standartai (angl. nursing standards), retos ligos (angl.
rare disease), slaugos reglamentavimas (angl. nursing regulations), slaugos protokolai (angl. nursing
guidelines), slaugos naujovés (angl. innovations in nursing), slaugos rekomendacijos (angl. nursing
recommendations).

GMP: greitoji medicinos pagalba (angl. ambulance), ikistacionariné (angl. prehospital), standartai
(angl. standards), gairés (angl. guidelines), rekomendacijos (angl. recommendations); algoritmai

(angl. algorithm), protokolai (angl. protocols).

3.5. Duomeny bazés ir Saltiniai

Metodika parengta naudojantis Eurostato duomeny baze, Higienos instituto duomeny baze,
PubMed, MEDLINE, EMBASE, ESC Clinical Practice Guidelines, The Cochrane Database of
Systematic Reviews (CDSR), Cochrane Central Register of Controlled Trials (CENTRAL), SCOPUS,
NICE guidelines, Europos Komisijos dokumentais, Europos referencijos tinkly dokumentais.
Lietuvos teisiniy dokumenty ir galiojanc¢iy standarty paieSka vykdyta Lietuvos teisés akty registre,
LR SAM ir TLK Ziniatinklio svetainéje, Infolex ir LR Seimo teisés akty duomeny bazése. Rengiant
metodika atrinkta 19 rety ligy kompetencijos / referencijos centry, naudotasi Ward ir kt., 2022 (2
pav.) ir Talarico (3 pav. Reta liga sergancio paciento kelio metodikos kiirimo ir diegimo etapai

(Talarico et. al, 2020) metodologijomis.
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r 4 N7 7 V4 N
Klinikiniy
vadovy Platesnis
identifikavima suinteresuotyjy Galutine
Buklés Esamy Preliminar sir Pacienty atstovy Klinikiniy saliy jsitraukimas, klinikinio
parinkimas ir klinikinés i preliminariy identifikavimas ir Pacienty vadovy pacienty pvz., sveikatos vadovo ir
priezitiros praktikos prieZitiros Klinikiniy seminarai, skirti ) atstovy atstovy prieZidiros paciento
kelio modelio gairiy keliy keliy pacienty perziiira atsiliepimy specialistai, atstovo
projektavimas perzitira plétra planavimas organizacijoms integravimas nejgaliyjy apzvalga
sveikatos paslaugos
apsaugos
sistemoje
\ J

2 pav. Paciento kelio kiirimo proceso metodologija
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Retos ligos

Reta liga sergancio paciento kelio metodikos kiirimo

1 faze - esamy pacienty prieziuros budy ir pacienty istorijy zemeélapis

2 faze - optimizuoto bendro pacienty priezitros bido projektavimas

3 fazeé - sutarimas dél optimizuoto bendro pacienty priezitros budo

4 faze - pagrindiniy veiklos rodikliy apibrézimas

5 fazeé - patobulinimas

6 fazé — pilotinis etapas

3 pav. Reta liga sergancio paciento kelio metodikos kiirimo ir diegimo etapai (Talarico et. al,
2020)

IV SKYRIUS

4. TVADAS

4.1. Trumpas ligos ir (arba) sveikatos sutrikimo (ar problemos) apibréZimas

Reta liga ar buklé — retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 2 000 Lietuvos
Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Labai reta liga ar buklé — labai retas (ne
daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000 Lietuvos Respublikos gyventojy per metus)
sveikatos sutrikimas. Reta liga sergantis pacientas — atitinkama sveikatos sutrikima, kuriam
priskirtas tam tikras ORPHA kodas, turintis pacientas (interneto portalas ,,Orphanet®
https://www.orpha.net).

EURORDIS interneto tinklalapyje www.eurordis.org pateikia duomenis, kad Zinoma apie 68 tikst.
rety ligy, kurios paveikia mazdaug 30 mln. zmoniy ES $alyse. Vadinasi, nors ligos yra retos, taciau

jomis serganciy pacienty ir jy artimyjy gana daug, taigi visuomenei retos ligos yra aktuali problema.
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Airijoje buvo skaiCiuotas vaiky (<15 m.) mirtingumas dél rety ligy 20062016 metais. IS 4 044 mirciy
58,6 proc. pacienty sirgo reta liga (55,6 proc. naujagimiy; 57,8 proc. 1 mén. — 1 m. vaiky; 64 proc.
1- 14 m. vaiky). Si pacienty grupé taip pat apémé 87 proc. visy hospitalizacijos laikotarpiu mirusiy
vaiky lovadieniy. Australijoje surinkus retomis ligomis serganciy pacienty kohortg, kuri sudaré ~2
proc. populiacijos, nustatyta, kad §i pacienty grupé sudar¢ 4,6 proc. visy hospitalizuoty pacienty ir
10 proc. visy hospitalizacijos atvejy. Sios pacienty grupés gydymo islaidos sudaré 10,5 proc. visy
stacionarizuoty pacienty gydymo islaidy. Be to, Siy pacienty hospitalizacijos trukmé buvo ilgesné nei
bendros populiacijos.

ISlaidos $iy pacienty gydymui taip pat sudaro reikSmingg visy gydymo islaidy dalj. Pacienty metiné
gydymo kaina 2010 m. varijavo tarp 1 251 Eur ir 407 631 Eur (vidutiné kaina 32 242 Eur). Bendros
i8laidos rety ligy gydymui sudaré 3,3 proc. visy iSlaidy vaistams. Prognozuojama, kad $ios iSlaidos
didés.

2019 m. Jungtinés Tautos paskelbe, kad rety ligy gydymui néra skiriama pakankamai démesio. 2021
m. gruodzio 16 d. Jungtiniy Tauty rezoliucija ,,Reta liga serganciy asmeny ir jy Seimy i$$tkiy
sprendimas‘ priimta 193 JT nariy bendru sutarimu. | neretas onkologines ir 1étines ligas jau buvo
atsizvelgta jvairiy Saliy sveikatos prieziiiros sistemoje, taciau retos ligos daznai uzmirStos. Nesant
tinkamo rety ligy kodavimo ir sekimo priemoniy, sunku surinkti ir jrodymais pagristus duomenis apie
retas ligas. Nepaisant to, kai kas yra zinoma. Net ir i$sivysciusiose Salyse reta liga sergancio paciento
diagnostika uztrunka 5-6 metus. Tik 5 proc. rety ligy yra sukurtas specifinis gydymas, galintis
pagerinti pacienty gyvenimo kokybe. Vaistai, skirti retoms ligoms gydyti, yra brangis, jy
prieinamumas varijuoja tarp $aliy ir net tos pacios Salies regiony. Yra iaiskinta tik apie 1 000 rety
ligy patogenezé. Neéra efektyviy algoritmy daugumos rety ligy simptominiam gydymui. Pacientai
arba jy Seimos nariai turi skirti savo laikg informacijos apie liga paieSkoms ir prieZiliros
organizavimui. Daugelis sveikatos prieZiliros sistemy yra orientuotos ] daznas ligas ir negali
patenkinti retomis ligomis serganciy pacienty poreikiy. Bendrosios praktikos gydytojai neturi

galimybiy ir patirties diagnozuoti retas ligas ir organizuoti jy gydyma.

4.2. Rety ligy epidemiologija ir paplitimas Europoje ir pasaulyje

Retos ligos apibrézimas yra skirtingas jvairiose pasaulio Salyse. Europoje reta liga — tai liga, kuria
serga ne daugiau nei 1 1§ 2 000 gyventojy, JAV — liga, kuria serga ne daugiau nei 200 000 gyventojy
(~1 18 1 650 gyventojy), Japonijoje — ne daugiau nei 50 000 gyventojy (~1 1§ 2 500 gyventojy). D¢l
Siy skirtumy yra sunku nustatyti ir tiksly rety ligy skaiciy — remiantis skirtingais apibrézimais jy

priskaic¢iuojama nuo 5 000 iki 8 000.
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Orphanet duomenimis, rety ligy 2020 m. uzregistruota 6 172. Pagal paplitimg 84,5 proc. jy yra itin
retos (<1 naujas atvejis i§ 1 000 000). Bendras rety ligy paplitimas pasaulyje — 3,5-5,9 proc.
(neskaiciuojant rety onkologiniy susirgimy, infekciniy ligy ir apsinuodijimy). Tai atitikty 263—446
mln. pacienty pasaulyje ir 2644 mln. pacienty Europoje.

Pastebima, kad retomis ligomis sergantys vaikai vis dazniau sulaukia pilnametystés. Palyginti 2006
ir 2016 m. duomenis, Sis skaiCius patrigubéjo. Geréjant sveikatos priezitros paslaugy kokybei
tikimasi ir tolesnio $io skaiiaus didéjimo. Siy pacienty dauguma sudaro sergantieji jgimtomis
anomalijomis (42,9 proc.); retomis hematologinémis ligomis (17,2 proc.); jgimtomis metabolinémis
ligomis (7,8 proc.) ir retomis akiy ligomis (6,2 proc.). Svarbu atkreipti démes;j | tai, kad pacienty
perdavimas suaugusiyjy gydytojy prieziiirai yra didelis i8$iikis pacientams, jy Seimoms ir sveikatos

priezitros specialistams.

4.3. Rety ligy epidemiologija ir paplitimas Lietuvoje

Tikslus rety ligy paplitimas Lietuvoje néra zinomas, kadangi néra rety ligy registro, nenaudojamas
diagnoziy ORPHA kodavimas. Remiantis bendru rety ligy paplitimu pasaulyje (3,5-5,9 proc.)
Lietuvoje galéty buti 98 000-165 000 serganciyjy retomis ligomis. VUL SK MGC 2020 mety
duomenimis, pirma kartg reta liga diagnozuota atlikus genetinius tyrimus 252 pacientams.

Reta liga sergantieji sudaro 3,5-5,9 proc. populiacijos (www.eurordis.org); jei skai¢iuotume, kad
Licetuvoje 2020 m. nuolatiniy gyventojy skai¢ius — 27 952 002 (https://osp.stat.gov.It), Lietuvoje
sergan¢iy retomis ligomis vidutiniskai buty 131 374 gyventojai, ligotumas retomis ligomis buty
470/100 000 gyventojy. Per 2020 metus VUL SK Santaros klinikose Rety ligy koordinavimo centre
pirmg kartg reta liga uzregistruota 622 vaikui ir 1 924 suaugusiems; apsilankymy pas specialistus

skai¢ius — 11 198 vaiky ir 19 028 suaugusiyjy.

4.4. Retos ligos klinikiné problematika

4.4.1. Retos ligos — svarbi visuomenés sveikatos problema Europoje ir pasaulyje

Tarptautinio rety ligy moksliniy tyrimy konsorciumo (angl. IRDiRC) https://irdirc.org/about-

us/vision-goals/ vizija — siekti, kad visiems sergantiesiems retomis ligomis per vienus metus nuo

kreipimosi ] medikus buty nustatyta tiksli diagnozé ir (arba) paskirtas tinkamas gydymas ir sveikatos

prieZiiira.
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1 tikslas: visiems pacientams su jtariama reta liga tiksli diagnozé nustatoma per metus, jei liga
zinoma; visi pacientai su nediagnozuotomis ligomis jtraukti j tarptautinius nediagnozuoty ligy tinklus.
2 tikslas: i 1 000 naujy vaisty retoms ligoms gydyti didZioji dalis — naujos indikacijos (ligos, kurios
anksciau neturéjo specifinio gydymo).

3 tikslas: sukurtos metodologijos rety ligy diagnostikos ir gydymo metody vertinimui.

Tarp dabartiniy prioritetiniy IRDIRC krypCiy — sveikatos prieziliros paslaugy organizavimas:
https://irdirc.org/primary-care-task-force/ ir https:/irdirc.org/telehealth-task-force/. Siy darbo grupiy

parengtas gaires panaudoti metodikos rengimui.

Dvejy mety trukmés tyrimui Rare 2030 Foresight buvo jsteigtas 230 eksperty konsorciumas. Sio
tyrimo iSvadose buvo pateiktos 8 svarbiausios rekomendacijos pirma karta sukuriant
iSmatuojamus tikslus:

1 rekomendacija: Europos politikos sistema, padedanti kurti nuoseklius nacionalinius planus ir
strategijas, kurig nuolatos stebéty ir vertinty suinteresuoty Saliy komisija.

2 rekomendacija: ankstesné, greitesné ir tikslesné ligy diagnostika taikant Europoje suderintus
standartus ir programas, technologijas ir inovatyvius metodus, pagrjstus pacienty poreikiais.

3 rekomendacija: labai specializuota sveikatos prieziiiros ekosistema, turinti politinj, finansinj ir
techninj palaikymg Europos ir nacionaliniu lygmenimis, padedanti Kiekvienam pacientui turéti
galimybes gauti tinkamas diagnostikos, gydymo ar priezitiros paslaugas.

4 rekomendacija: uztikrinti retomis ligomis serganciy pacienty integracija j visuomeng ir ekonominj
visuomenes gyvenima, jgyvendinant Europos ir nacionalinius sprendimus, kuriais pripazistamos $iy
pacienty teisés.

5 rekomendacija: kulttira, skatinanti reitkSmingg reta liga serganc¢iy zmoniy dalyvavimg ir vadovavima
vieSajame ir privaciajame sektoriuose.

6 rekomendacija: skirti prioriteta rety ligy tyrimams atliekant pagrindinius, klinikinius, transliacinius
ir socialinius tyrimus.

7 rekomendacija: maksimaliai iSnaudoti turimus duomenis, siekiant pagerinti reta liga serganciy
zmoniy sveikatg ir gyvenimo kokybe.

8 rekomendacija: gerinti rety ligy gydymo prieinamumg ir jperkamumg pritraukiant investicijas,

skatinant inovacijas ir tarptautinj bendradarbiavima, siekiant pasalinti prieZiiros netolygumus.
4.4.2. Pacienty ir juos slauganciyjy / artimyjuy patirtys

4.4.2.1. Pagrindinés problemos, su kuriomis susiduria sergantieji retomis ligomis ir jy artimieji

(EURORDIS, The Voice of Rare Disease Patients, a report based on the EPIRARE Project, 2013):
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4.4.2.1.1. Velyva, klaidinga diagnostika: RL daznai lieka neatpazintos; nustatyta, kad vidutinis laikas
nuo pirmyjy simptomy iki tikslios RL diagnozés nustatymo JAV — 7,5 m., JK — 5,5 m.

4.4.2.1.2. Nediagnozuotos ligos: $iuo metu zinoma mazdaug pusés visy apraSyty RL tiksli etiologija
(priezastis); kasmet aprasoma keli Simtai naujy RL, plétojant diagnostinius naujos kartos sekoskaitos
metodus, §is skaiCius vis didéja, todél numanomas RL skaicius ateityje — iki 15 000 RL (Boycott KM
et al, Nature Reviews Genetics, 2013).

4.4.2.1.3. Koordinuoty sveikatos prieziiiros paslaugy stoka: RL gali pazeisti bet kurig organizmo
sistemg, o daznai yra daugiasistemes, jomis serga visy amziaus grupiy asmenys, daznai Sios ligos —
létinés, sukeliancios nejgaluma, trunkancios visg paciento gyvenima, todél Siems pacientams biitinos
koordinuotos, specializuotos, visapusiskos, testinés paslaugos.

4.4.2.1.4. Informacijos apie RL stoka: informacijos triiksta visiems suinteresuotiems: pacientams ir
ju Seimoms, visuomenei, medikams, valdzios atstovams; pasekmé — pacienty ir jy Seimy atskirtis,
vélyva ar klaidinga diagnostika, politiniy priemoniy RL problemoms spresti stoka.

4.4.2.1.5. Diagnostikos, gydymo, prevencijos metody stoka: triikksta ziniy apie ligy etiologijg ir
patogeneze, dél RL retumo sudétinga surinkti pacienty kohortas ir mokslininky grupes tyrimams;
pasekmé — nesukuriami diagnostikos, gydymo, prevencijos metodai, triiksta vaisty, stebésenos ir
komplikacijy prevencijos programy.

4.4.2.1.6. Neigiamos socialinés ir ekonominés pasekmés pacienty Seimoms ir visuomenei.

4.4.2.1.7. Rety ligy poveikio asmeniniam, profesiniam, socialiniam gyvenimui tyrime (Juggling care
and daily life EURORDIS/ INNOVCare, 2015-2017) naudoti 2 klausimynai, 23 kalbos, 802 retos
ligos, 42 Salys. Respondentai: mot./vyr. — 79/21 proc.; diagnozuota / be diagnozés 92/8 proc.;
pacientai — 62 proc. / vienas i$ tévy — 37 proc. / kiti — 11 proc. ~ 6 000 respondenty. Tyrimo rezultatai:
75 proc. respondenty mano, kad socialiniai darbuotojai turi nepakankamai ziniy apie jy liga ir jos
pasekmes; 71 proc. mano, kad socialiniai darbuotojai nepakankamai pasirenge suteikti jiems
paslaugas. >70 proc. mano turintys nepakankamai informacijos apie savo teises, finansinés paramos
galimybes, socialines paslaugas. >70 proc. pacienty ar juos slauganéiyjy turéjo sumazinti ar visai
nutraukti savo profesing veikla; 70 proc. pacienty ir juos slauganciyjy pazymi, kad jiems sunku
organizuoti ir koordinuoti sveikatos priezilirg: rasti informacijos apie liga, suZinoti, pas kokj
specialistg ar | kokig gydymo jstaigg kreiptis, suorganizuoti apsilankymus ir keliones.

4.4.2.1.8. Tyrimuose atskleistos vaiky ir juos slauganciyjy patirtys:

4.4.2.1.8.1. Papildomy, valstybés nekompensuojamy sveikatos priezitiros paslaugy, uz kurias moka
pacientai, poreikis. Sveikatos priezitiros specialistai nuvertinta tévy, kaip eksperty globéjy vaidmen;.

Poreikis glob¢jams koordinuoti paciento prieziiirg, trikstant koordinuojanc¢io sveikatos priezitiros
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specialisto. Didelis palaikymas i$ kity ta pacia liga serganciyjy ir juos globojanciy renkant informacija
apie paciento priezilirg.
4.4.2.1.8.2. Issukius kelia: nezinomybé dél diagnozés, ligag diagnozavus dél tolesnés prognozeés;
gyvenimo pereinamieji etapai — serganciojo patikéjimas kity priezitirai, i$¢jimas j darzelj ir mokykla,
pilnametystés sulaukimas ir dalyvavimas ] suaugusiuosius orientuotoje sveikatos prieziiiroje;
pastangos gauti geresnes sveikatos priezitiros paslaugas ir pasiekti geresnius gydymo rezultatus.
442.18.3. Kai tévai zino apie ligg daugiau uz specialistus, sunkéja bendravimas; triiksta
koordinacijos tarp sveikatos priezitiros specialisty ir kity paslaugy teikéjy; ribotas prieinamumas prie
valstybés teikiamos paramos; dél fragmentuotos priezitiros atsirandantis poreikis tévams koordinuoti
sveikatos prieziiirg.
4.4.2.1.8.4. Dazniausiai tévy iSkelti poreikiai: informacijos apie vaiko ligg poreikis, emocinis stresas,
kalte, neuztikrintumas dél ateities sveikatos prieziiiros poreikiy, bendro palaikymo poreikis.
4.4.2.1.8.5. Tévy poreikiai: nepasitenkinimas sveikatos prieziiiros specialisty ziniomis apie liga;
nepakankamas sveikatos priezitiros specialisty palaikymas; informacijos apie dabarting ir biisima
prieziuirg poreikis; finansiniai sunkumai — apie pusé tévy sumazina darbo valandas arba iSeina i
darbo; ligai specifinés palaikymo grupés trikumas; sumazgjes globéjy kontakty skaiCius;
nepazjstamas né vienas kitas pacientas su tokia pacia liga; atsirades socialinés izoliacijos ir vieniSumo
jausmas.
medicininés ir socialinés priezitiros poreikius. Supratimas apie tévy patirtis, atsirandancias slaugant
reta liga sergant] vaika, yra ribotas. Currie ir Szabo (2018) atskleidé¢, kad tévai patiria fragmentiska,
nekoordinuoty priezilirg ir bendrg sveikatos priezitiros paslaugy teikéjy bei socialinés paramos
darbuotojy nesusipratimg del ligos ir reikalingos paramos, o tai veikia vaiky socializacijg ir
pazeidZziamumga. D¢l suskaidytos priezitiros tévai turi atlikti kelis vaidmenis, jskaitant advokato,
atvejo vadybininko, sveikatos priezitiros specialisto.
4.4.2.1.9. Tyrimuose atskleistos suaugusiyjy patirtys:
4.4.2.1.9.1. Tlga diagnostika (5 ir daugiau mety (30,0 proc.), aplankyti 3 ir daugiau specialisty (66,2
proc.)); bent kartg nustatyta neteisinga diagnozé (45,9 proc.); nepakankamas informacijos suteikimas
diagnozuojant ligg (72,1 proc.); problemos pereinant pas suaugusiyjy specialistus (52,8 proc.).
4.4.2.1.9.2. Pacientams kylantys isstkiai: ligos simptomy keliami sunkumai, veiklos apribojimai,
gydymo planai, neZinomybe¢, socialin¢ izoliacija, informacijos trilkumas, bendravimas su gydytoju.
4.4.2.1.9.3. Psichosocialinés pagalbos poreikiai:

— 42 proc. pacienty pasireiské vidutinés ar sunkios depresijos pozymiai; 23 proc. pasireiské

nerimas.
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Dauguma Seimy susitaiko su ligos diagnoze ir prisitaiko; teigiamos jveikos metodikos
taikomos, kad gydymo protokolai biity integruoti j Seimos ruting; pacientai dazniausiai gerai
sutaria su pagrindiniais gydytojais.

Seimoms kylantys i3$iikiai: neZinomybé dél ligos (ligos pasekmés, gyvenimas su liga);
poky¢iai Seimos ir sutuoktiniy santykiuose (psichologinis stresas, palaikymas); dalyvavimas

sveikatos prieziiiros sistemoje.

4.4.2.1.9.4. Pacienty mokymo poreikiai:

Apklausiant sveikatos priezitiros jstaigas nustatyta, kad pusé jy neturi personalo, skirto
pacienty apmokymui. IS centry, kurie turi tam skirtg personalg, 83,3 proc. atsaké, kad
personalas negali pakankamai kokybiskai patenkinti pacienty poreikius. Dauguma centry
pritaré, kad bty reikalinga pacienty mokymo standartizacija. Apklausus 68 proc. pacienty
atsaké, kad néra girdéj¢ apie pacienty mokyma, taciau dauguma noréty dalyvauti mokymo
programoje.

Tévai daznai informacijos apie vaiko liga ieSko internete. Gautg informacija jie vertina
teigiamai — pagilintos Zinios apie liga, geriau vertinti su sveikatos prieZitira priimti
sprendimai. Taip pat nustatyta, kad tévai nenoriai gydytojus informuoja apie tai, kad jy

sprendimams jtakos turéjo internetas.

4.4.2.1.9.5. Pacienty perdavimas suaugusiyjy gydytojams:

Geré¢jant sveikatos priezitiros paslaugy kokybei vis daugiau pacienty sulaukia pilnametysteés.
Tik apie 40 proc. pediatry buvo apmokyti gydyti paauglius. ~67 proc. centry neturi perdavimo
koordinatoriaus. ~50 proc. centry turi perdavimo protokola, ta¢iau jis standartizuotas tik ~20
proc. atvejy. 77 proc. centry pediatras pacientui ir suaugusiyjy specialistams pateikia iSrasa,
perdavimo laiska ir Umiy biikliy plang. 11 proc. pacienty ir toliau visa gyvenimag lieka

v —

specialisty, kuriems buty galima perduoti pacienta.

4.4.2.1.9.6. Pacienty poreikiai teikiant paliatyvia pagalba:

Svarbiausi paliatyvios pagalbos principai — paciento poreikiy tenkinimas ir neapleidimas.
Gydant vaikus labai svarbu atsizvelgti ir j kity $eimos nariy poreikius. Seimos nariai atkreipia

démesj, kad po paciento mirties jie blina apleisti sveikatos priezitiros specialisty.

4.4.2.1.9.7. Pacienty ir jy artimyjy jtraukimas i sprendimy priémimo procesus:

Sveikatos priezitiros specialistai daznai turi nepakankamai ziniy apie retas ligas. Pacientai

daznai tampa savo ligos ekspertais. Aktyvus paciento dalyvavimas priimant sprendimus
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padéty organizuojant gydyma. D¢l Sios priezasties svarbu pakeisti poziiir] ] paciento ir
gydytojo vaidmenj sveikatos prieZitiroje.

— Pacienty globéjy dalyvavimas sveikatos priezitroje iSkelia Sias problemas: a) globé&jams
neleidziama priimti sprendimy paciento priezitiroje; b) globéjai turi kovoti, kad gauty
reikalingg sveikatos priezitira; c) globéjai priversti perimti sveikatos priezitiros specialisto
funkcijas ir praranda savo kaip tévy vaidmen;.

— Pasitik¢jimas yra labai svarbus paciento ir gydytojo bendravime. Pacientai yra labiau linke
pasitikéti tais gydytojais, kurie yra ZmogiSki, empati$ki, jautriis, atvirai bendraujantys,
palaikantys tévy aktyvuma ir pasiekiami, kai to reikia Seimai.

— Reikia stiprinti pacienty pozicija sveikatos prieZifiroje. Siuo metu aktyviis pacientai ir jy
glob¢jai daznai biina stigmatizuojami. Po kurio laiko pacientai ir jy globéjai pavargsta ir

nustoja stengtis.

4.4.3. Paslaugy prieinamumo, saugumo, kokybés, netolygumo (angl. inequities) problemos

VW —

priezitros kelius. Nesant priezitiros kelio, kyla kity problemy: ilgai trunkanti diagnostika, ribotas ir
netolygus gydymo prieinamumas, sudétingas prieziliros organizavimas. Visi Sie i$Stkiai blogina
pacienty gyvenimo kokybe. Organizuojant retomis ligomis serganciy pacienty prieziiiros kelig svarbu
atsizvelgti j pereinamuosius etapus, horizontaliosios ir vertikaliosios priezitiros integracija, ilgalaikés
priezitiros koordinavimg tarp geografiskai nutolusiy sveikatos priezitiros paslaugy teikéjy, pasiekti
pusiausvyrg tarp centralizuoty specializuoty paslaugy ir lokalaus priezitiros organizavimo, pacienty
ripinimosi savimi, pacienty jgalinimo ir skaitmeninés sveikatos prieziiiros.

4.4.3.2. Per pastaruosius metus nuo NACIONALINIO VEIKLOS, SUSIJUSIOS SU RETOMIS
LIGOMIS, PLANO patvirtinimo 1§ esmes pasikeité nacionaliné, Europos ir globali situacija rety ligy
srityje, sukurtos labai specializuotos sveikatos prieziiiros paslaugos, teikiamos sergantiems RL
Lietuvos sveikatos sistemoje, taCiau pirmin¢je grandyje esminiy pokyciy nejvyko. Trukstant
specifiniy Ziniy apie retas ligas, kur nukreipti pacienta jtarus reta liga, kaip vykdyti tolesn¢ stebésena,
nepakankamo koordinavimo, atgalinio rySio tarp aukstai specializuoty rety ligy kompetencijos /
referencijos centry komandy nebuvimo, reta liga serganciy pacienty priezitra yra nepakankama ir
netolygi. Sveikatos politikos pokyciai rety ligy srityje nuo 2013 mety:

4.4.3.2.1. susikire placios apimties ERT ir KC, susidaré prielaidos perimti geraja praktika ir uztikrinti

principa ,,patirtis keliauja pirmiausia, o ne pacientas*, teikti tinkama visapusiska medicining pagalba
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(diagnostika — gydymas — stebésena — prevencija) bei rety ligy paslaugy ir veikly koordinavima
(klinikiné praktika — mokymas — moksliniai tyrimai);

4.4.3.2.2. susikiré pacienty organizacijos, $iy organizacijy tarptautiné patirtis ir komunikacijos
globalizacijos tendencijos lemia besikeicianCius pacienty lukescius;

4.4.3.2.3. i§ esmés pageré¢jo diagnostinés galimybés: jdiegti naujos kartos sekoskaitos diagnostiniai
metodai pasizymi gerokai didesne Klinikine ir ekonomine nauda, palyginti su jprastine genetine
diagnostika, nes vienu tyrimu galima tirti dél keliy deSimciy ar net beveik visy zinomy genetiniy ligy,
taip pat nustatyti dar nezinomas Zmogaus ligas;

4.4.3.2.4. susidaré prielaidos taikyti naujus, jtraukius ir integruotus sveikatos sistemos valdymo
modelius, patenkinancius visy sistemos dalyviy — pacienty, jy artimyjy, paslaugas teikianciy
specialisty — poreikius ir likesc¢ius; svarbiis aspektai — paciento jtraukimas ir atsakomybé priimant
sprendimus, bendruomenés jtraukimas, platus tarpsektorinis bendradarbiavimas, e. sveikatos
sprendimy ir inovacijy panaudojimas, pacienty keliy optimizavimas, siekiant pusiausvyros tarp
paslaugy, teikiamy arciausiai gyvenamosios vietos, ir brangiy, specializuoty, sudétingy paslaugy,
teikiamy centralizuotai;

4.4.3.2.5. vyksta e. sveikatos sistemos plétra ir inovacijos — €. sveikatos, telemedicinos, didelés
apimties duomeny, skaitmeninés technologijos;

4.4.3.2.6. susikuré ir kuriasi Europos ir tarptautinés rety ligy diagnostinés platformos, klinikiniy
tyrimy, biobanky, duomeny baziy, pacienty registry konsorciumai, i§ esmés keiCiantys rety ligy
diagnostikos, gydymo, klinikiniy ir moksliniy tyrimy praktika ir suteikiantys gerokai daugiau
galimybiy.

4.4.3.3. Lietuvoje auksStos specializacijos sveikatos prieziliros paslaugos sergantiesiems RL
daugiausia koncentruojamos dviejose tretinio lygio universitety ligoninése (VUL Santaros klinikose
(VUL SK) ir LSMU Kauno Klinikose (LSMU KK)). Tai lémé sukaupta ilgameté patirtis, specializuota
diagnostikos ir gydymo jranga. Rety ligy kompetencijos centry veiklos principai apibrézti sveikatos
apsaugos ministro 2012 m. spalio 18 d. jsakyme Nr. VV-938 ,,Dél Nacionalinio veiklos, susijusios su
retomis ligomis, plano patvirtinimo. Vis délto didelé dalis RL srities problemy gali biiti sprendziamos
tik bendradarbiaujant ES ir tarptautiniu mastu. Europos referenciniy centry tinklai (ERT, angl.
European Reference Networks) (https://ec.europa.eu/health/ern/policy_en) — tai precedento neturintis
ES ir EEE 8aliy bendradarbiavimo sveikatos srityje pavyzdys. 2017 m. kovo 9 d. Vilniuje oficialiai
nominuoti 24 ERT, jungiantys apie 1 800 pazangiausiy Europos RL kompetencijos centry (kurie
veikia daugiau nei 300 ligoniniy) 26 Europos 3alyse. Siuose tinkluose kasmet gydoma iki 1 500 000
RL serganciy pacienty. Lietuvos ASPI, siekianciy tapti ERT narémis, atitikties vertinimo tvarka
nustatyta LR Vyriausybés 2016 m. kovo 9 d. nutarime Nr. 226 Dél Asmens sveikatos priezitiros

jstaigy, siekianciy tapti Europos referencijos centry tinklo narémis, atitikties vertinimo tvarkos apraso
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patvirtinimo; S§io nutarimo vykdymg koordinuoja Komisija, sudaryta pagal sveikatos apsaugos

ministro 2016 m. balandzio 1 d. jsakyma Nr. V-432. Dél visy iSvardyty prielaidy — optimalaus aukstos

specializacijos sveikatos prieziliros paslaugy sergantiems RL organizavimo Lietuvoje, ilgametés

tarptautinio bendradarbiavimo patirties, specializuoty paslaugy infrastruktiiros, patirties sukaupimo

didZiausiose universitetinése ligoninése, Lietuva ypa¢ sékmingai dalyvavo steigiant ERT: VUL SK

yra net dvylikos ERT tikrasis narys ir 6 ERT afilijuotasis partneris, LSMU KK yra 5 ERT tikrasis

narys ir 8 ERT afilijuotasis partneris (2 lentel¢).

2 lentelé. Lietuvos ASPI, dalyvaujancios ERT veiklose

Tikrieji ERT nariai Lietuvoje

Rety ligy sritis ERT Atstovai
1. Retieji véziniai PeadCan ERN VULSK tikrasis narys
susirgimai (vaiky) | Ruth Ladenstein, Austrija | Jelena Rascon
2. Retos EuroBloodNet VUL SK tikrasis narys
hematologinés Pierre Fenaux, Pranctizija | Laimonas Griskevicius
ligos
3. Retos paveldimos | MetabERN VUL SK tikrasis narys
medziagy Maurizio Scarpa, Italija Biruté Tumiené
apykaitos ligos
4. Retos raidos ITHACA VUL SK tikrasis narys
anomalijos ir Alain Verloes, Pranciizija | Ausra Matuleviciené
intelektiné negalia
5. Retos ERN RND VUL SK tikrasis narys
neurologinés ligos | Holm Graessner, Vokietija | Algirdas Utkus
6. Retos inksty ligos | ERKNET VUL SK tikrasis narys
Franz Schaefer, Vokietija | Augustina Jankauskiené
7. Retos eUROGEN VUL SK tikrasis narys
urogenitalinés Wout Feitz, Nyderlandai Gilvydas Verkauskas
sistemos ligos
8. Vaiky TRANPLANTSCHILD VUL SK tikrasis narys
transplantacija Paloma Jara, Ispanija Virgillijus Tarutis
9. Retos ENDO-ERN LSMU tikrasis narys
endokrininés ligos | Alberto Pereira, Rasa Verkauskiené
Nyderlandai
10. Retos akiy ligos ERN-EYE LSMU tikrasis narys
Helene Dollfus, Pranciizija | Reda Zemaitien¢
11. Retos odos ligos | ERN Skin LSMU tikrasis narys
Christine Bodemer, Vesta Kucinskiene
Pranciizija
12. Retieji veéziniai EURACAN LSMU tikrasis narys
susirgimai Jean-Yves Blay, Arimantas Tamasauskas;
(suaugusiy) Pranciizija VULSK/ NVI Tikrasis narys

Eligijus Poskus.
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13. Retos kepeny RARE-LIVER LSMU tikrasis narys
ligos Ansgar Lohse, VokKietija Limas Kupcinskas
14. Retos VASCERN VUL SK tikrasis narys
kraujagysliy ligos | Guillaume JONDEAU, Biruté Vaisnyté
Pranciizija
15. Retieji genetiniai | GENTURIS VUL SK tikrasis narys
polinkio véziui Nicoline Hoogerbrugge, Ramiinas Janavi¢ius
susirgimai Nyderlandai
16. Retos ERN CRANIO VUL SK tikrasis narys
kraniofacialinés Irene Mathijssen, Eugenijus Lesinskas
srities, ausy- Nyderlandai
nosies-gerklés
ligos
Afilijuoti ERT nariai Lietuvoje
ERT Atstovai
ERNICA VUL SK (Artinas Strumila),
Rene Wijnen, LSMU (Vidmantas Barauskas)
Nyderlandai
EURO-NMD LSMU
Teresinha Gineta Liutkiené
Evangelista,
Pranciizija
GUARD-HEART | VUL SK (Juraté Barysien¢),
Arthur Wilde, LSMU (Eglé Ereminiené)
Nyderlandai
RITA VUL SK (Skirmanté Rusonien¢),
Nico Waulfraat, LSMU (Brigita Sitkauskiené)
Nyderlandai
ERN LUNG VUL SK (Elena Jurevicien¢)
Thomas Wagner, | LSMU (Skaidrius Miliauskas)
Vokietija
EpiCARE VUL SK (Ruta Mameniskiené),
Alexis LSMU (Giedré Gelziniené)
Arzimanoglou,
Pranciizija
BOND ERN VUL SK (Sartinas Bernotas),
Luca Sangiorgi, LSMU (Emilis Cekanauskas)
Italija
ReCONNET LSMU (Margarita Pileckyté)
Marta Mosca,
Italija

3 lentelé. VUL SK rety ligy kompetencijos centry saraSas

Nr. | Kompetencijos centras
1 Amiloidozés kompetencijos centras
2 Hantingtono ligos kompetencijos centras
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3 Igimty kraujagysliy anomalijy kompetencijos centras

4 Igimty Sirdies ydy kompetencijos centras

5 Igimty vystymosi ydy ir intelektinés negalios kompetencijos centras

6 Klausos sutrikimy ir klausos implantacijos kompetencijos centras

7 Onkohematologiniy ligy kompetencijos centras

8 Plautinés hipertenzijos kompetencijos centras

9 Rety endokrininiy ligy kompetencijos centras

10 | Rety epilepsijy kompetencijos centras

11 | Rety gastrointestininiy ir hepatopankreatobilijiniy ligy kompetencijos centras
12 | Suaugusiyjy rety inksty ligy ir trombiniy mikroangiopatijy kompetencijos centras
13 | Rety neuromuskuliniy ligy centras

14 | Rety reumatiniy ligy kompetencijos centras

15 | Suaugusiyjy rety kardiovaskuliniy ligy kompetencijos centras

16 | Suaugusiyjy rety plauciy ligy kompetencijos centras

17 | Uzdegiminiy ir rety akiy ligy kompetencijos centras

18 | Paveldimy medziagy apykaitos ligy kompetencijos centras

19 | Vaisiaus medicinos kompetencijos centras

20 | Paveldimo véZio kompetencijos centras

21 | Neurofibromatozés kompetencijos centras

22 | Suaugusiyjy pirminiy imunodeficity kompetencijos centras

23 | Rety alerginiy, kvépavimo organy ir odos ligy kompetencijos centras

24 | Cistinés fibrozes kompetencijos centras

25 | Hemofilijos ir kreséjimo sutrikimy kompetencijos centras

26 | Lipidologijos kompetencijos centras

27 | Lizosominiy kaupimo ligy kompetencijos centras

28 | Rety inksty ligy ir urogenitalinés sistemos formavimosi ydy kompetencijos centras (vaiky)
29 | Kompleksiniy sutrikimy ir rety urogenitaliniy ligy kompetencijos centras

30 | Jgimty vystymosi anomalijy kompetencijos centras

31 | Pirminiy ir jgyty imunodeficity kompetencijos centras

32 | Vaiky ZIV ir kity rety infekciniy ligy kompetencijos centras

33 | Augimo ir lytinio brendimo sutrikimy kompetencijos centras

34 | Vaiky rety kepeny ligy, parenterinés ir enterinés mitybos kompetencijos centras
35 | Rety kauly ligy kompetencijos centras
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36

Vaiky epilepsijos ir miego sutrikimy kompetencijos centras

37

Vaiky rety nervy ir raumeny ligy kompetencijos centras

38

Vaiky rety reumatiniy ir autouzdegiminiy ligy kompetencijos centras

39

Vaiky onkohematologijos ir onkochirurgijos kompetencijos centras

4 lentele. LSMU KK Rety ir nediagnozuoty ligy koordinacinio centro kompetencijos centry

sqrasas
Nr. | Kompetencijos centras
1 Rety akiy ligy centras
2 Rety endokrininiy ligy centras
3 Hemofilijos ir koagulopatijy centras
4 Galvos ir kaklo naviky centras
5 Rety Sirdies ir kraujagysliy ligy centras
6 Rety neurochirurginiy ligy centras
7 Rety virskinimo sistemos ir kepeny ligy centras
8 Fakomatoziy centras
9 Pirminio imunodeficito centras
10 Neuroendokrininiy naviky centras
11 Plautinés hipertenzijos centras
12 Suaugusiyjy cistinés fibrozes centras
13 Sarkomy centras
14 Vaiky onkologijos ir hematologijos centras
15 Nervy ir raumeny ligy centras
16 Vaiky létiniy kvépavimo organy ligy centras
17 Vaiky $lapinimosi sutrikimy centras
18 Rety odos ligy centras
19 Vaiky létiniy ir rety inksty ligy centras
20 Vaiky kardiologijos reumatologijos rety ligy centras
21 Rety inksty ligy centras
22 Sunkios astmos centras
23 Rety ir sudétingy jungiamojo audinio ligy centras
24 Epilepsijos centras
25 Rety kauly ligy centras
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4.4.3.4. Pastaraisiais metais Siuose kompetencijos centruose, taip pat dalyvaujant ERT veikloje ypac
daug nuveikta gerinant serganciyjy RL situacija:

1. Gerokai veiksmingesné, greitesné RL genetiné diagnostika: VULSK pagrindines genetinés
diagnostikos paslaugas Lietuvos gyventojams teikia jau daug mety (>40 m.), sukaupta patirtis,
specializuota diagnostikos jranga ir metodai, atitinkantys Siuolaikinius pasaulinius genetinés
diagnostikos standartus (teikiamy paslaugy kokybe irodo ilgametis sékmingas dalyvavimas iSorinés
kokybés programose, Europos profesinés organizacijos Europos zmogaus genetikos draugija (angl.
European Society of Human Genetics) tarybos veikloje). Siuo metu VULSK ir LSMU KK galima
diagnozuoti didzigja dalj Siuo metu zinomy, taip pat dar nezinomy genetiniy ligy. Klinikinéje
praktikoje taikomi a) pazangiausi genominiai tyrimy metodai — naujos kartos sekoskaitos, jskaitant
viso egzomo sekoskaitos tyrimg, ir molekulinio kariotipavimo tyrimai; b) metabolomo tyrimai; c)
atliekamas visos Lietuvos populiacijos visuotinis naujagimiy tikrinimas dél keturiy jgimty ligy ir
mokamas tikrinimas dél 30 veiksmingai gydomy paveldimy medziagy apykaitos ligy; d) taikoma
prenataliné ir preimplantaciné genetiné diagnostika dél paveldimy ligy.

2. Specializuotas RL gydymas: Lietuvoje taikomas jau daug mety: fermenty terapija nuo 2001
m., biologin¢ terapija nuo 2000 m., kauly ¢iulpy transplantacija paveldimoms medziagy apykaitos,
retoms reumatinéms ir kt. ligoms gydyti, geny terapija, ketogeniné dieta ir kt. specifiniai rety ligy
gydymo metodai.

3. Koordinuotos visapusis$kos paslaugos sergantiesiems RL: 2012 m. VUL SK jkurtas Rety ligy
koordinavimo centras, kurio sudétyje Siuo metu yra 39 specializuoti RL kompetencijos centrai.
Visuose RL kompetencijos centruose suburtos daugiadisciplinés komandos, taikoma atvejo vadyba,
tiksliné registracija ,,vieno langelio® principu ir kitos priemoneés, uztikrinancios visapusiskg ir
koordinuotg serganciyjy RL priezitirg. LSMU Kauno klinikose jkurtas Rety ir nediagnozuoty ligy
centras, kurio sudétyje yra 25 rety ligy kompetencijos centrai.

4. Klinikiniai ir biomedicininiai tyrimai: VUL SK vienu metu atliekama apie 90—100 klinikiniy
tyrimy, vykdoma moksliniy tyrimy veikla. 2019 m. sausio 1 d. prasidéjo Europos jungtiné rety ligy
moksliniy  tyrimy programa (angl. European Joint Program on Rare Diseases,
https://www .ejprarediseases.org/). Si programa, apimanti 21 Europos Sajungos valstybe, 6 ne ES $alis
ir beveik 100 min. eury biudzeta, per 5 mety laikotarpj (2018-2022) — pirmoji tokio pobudZzio
programa Europoje, skirta RL moksliniams tyrimams. Keturios programos dalys uZtikrina principa
,»nuo laboratorijos iki ligonio lovos® ir apima keturias pagrindines sritis (Pillars): 1) tiesioginis RL
moksliniy tyrimy finansavimas; 2) RL infrastruktiry moksliniams tyrimams uztikrinimas (jskaitant
biobankus, duomeny bazes, registrus ir kt.); 3) geb&jimy vystymas ir mokymai; 4) inovacijy ir

technologijy perdavimo veiklos. Lietuvos mokslo taryba skiria 200 000 eury tiesioginiam RL
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moksliniy tyrimy finansavimui. VULSK atstové doc. B. Tumiené — vienas i§ treCiosios dalies
(gebéjimy vystymas ir mokymai) vadovy, atsakingy uz veikly organizavima, VULSK aktyviai
dalyvauja Sios programos veikloje. Tarptautinis rety ligy moksliniy tyrimy konsorciumas (angl.
International Rare Diseases Research Consortium, IRDIRC, https://irdirc.org/) — tai pasauliné
iniciatyva, kuria 2011 m. jsteigé Europos Komisija ir JAV nacionaliniai sveikatos institutai. Siuo
metu organizacija jungia daugiau nei 60 organizacijy visuose pasaulio Zemynuose, pagrindiné joS
paskirtis — uztikrinti strategines ir politines kryptis bei standartus ir priemones, reikalingus
moksliniams rety ligy tyrimams, kurie padéty spresti Sios srities problemas. Nuo 2021 m. IRDIRC
Mokslinio diagnostinio komiteto (angl. Diagnostic Scientific Committee, DSC) vicepirmininko
pareigas eina doc. Birut¢ Tumiené (https:/irdirc.org/about-us/people-organisation/operating-
committee/). 2022—2024 mety laikotarpiui patvirtintos dvi IRDiRC darbo grupés (angl. Task Forces),
skirtos sveikatos priezitiros paslaugy organizavimo sergantiesiems retomis ligomis ir jy artimiesiems
principams nustatyti ir rekomendacijoms bei strategijoms sudaryti, jskaitant pacienty kelius ir
teletechnologijy pasitelkimg (angl. Primary care Task Force, https://irdirc.org/primary-care-task-
force/; Enabling and Enhancing Telehealth for Rare Diseases Across the Globe,
https://irdirc.org/telehealth-task-force/). Siy darbo grupiy patirtj numatyta taikyti ir kuriant §ig
metodika.

5. Pacienty stebésenos sistemos, biobankai: VUL SK jdiegta rety ligy stebésenos sistema PSS
ir Pacienty ilgalaikés stebésenos sistemos registrai. Tgsiamas projektas 2017-2021 m.: ,,Investicijy
projektas rety vaiky ligy diagnostikos, gydymo ir stebésenos paslaugy kokybés ir prieinamumo
gerinimas VS| Vilniaus universiteto ligoninés SantariSkiy klinikose*. 2019 metais i§ projekto 1€Sy
sukurta Retomis ligomis serganciy pacienty (vaiky ir jauny suaugusiy) registracijos posisteme rety
ligy ilgalaikei stebésenai (Natural history, vaisty efektyvumo vertinimas, EQ-5D pacienty gyvenimo
kokybes klausimynas). Naudojantis §$ia posisteme bus pagerintas pilnameciy perdavimas suaugusiyjy
specialisty komandoms.

Elektroning¢je ligoninés sistemoje sukurta daugiau nei 80 pacienty stebésenos sistemy jvairiomis rety
ligy grupémis sergantiems pacientams registruoti. VUL SK yra pirmoji Lietuvos gydymo jstaiga,
kurioje pradétas diegti specializuotas RL kodavimas ORPHA kodais. VULSK ir LSMU aktyviai
dalyvauja ERT pacienty registry veiklose. Vykdant projekta ,,Zmogaus biologiniy istekliy centras®,
finansuojamg i$ Europos Sgjungos Europos regioninés plétros fondo, pagal 2014-2020 m. Europos
Sajungos fondy investicijy veiksmy programos 1 prioriteto ,,Moksliniy tyrimy, eksperimentinés
plétros ir inovacijy skatinimas ,,01.1.1-CPVA-V-701 priemongs ,,Moksliniy tyrimy, eksperimentinés
plétros ir inovacijy infrastruktiros plétra ir integracija j Europines infrastruktiiras® projekty

finansavimo salygy apraSa Nr. 4, 2019 m. gruodzio 18 d. VU MF Tarybos sprendimu jsteigtas VU
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Lictuvos populiacijos ir retyjy ligy biobankas; numatoma, kad $is Biobankas pastebimai prisidés prie
moksliniy tyrimy rety ligy srityje plétros ir pagerins nediagnozuoty rety ligy diagnostikos galimybes.
4.4.3.5. Pagrindinés ERT veiklos ir nauda (4 pav.):

4.4.3.5.1. Virtuali klinikiné praktika — pacienty atvejy aptarimai naudojantis saugia, BDAR
reikalavimus atitinkancia IT platforma (angl. Clinical Patient Management System, CPMS); §i veikla
paremta principu ,,patirtis keliauja pirmiausia, ne pacientas®, aptarimuose dalyvauja jvairiy Saliy
ekspertai.

4.4.3.5.2. ERT sudaro natiiralius kelius tarpvalstybiniy sveikatos paslaugy teikimui: esant poreikiui,
organizuojamas paslaugy teikimas kitoje Europos Salyje, persiunc¢iami diagnostiniai méginiai
laboratoriniams tyrimams ar pacientui keliaujant j kita Europos Salj diagnostinéms ar gydomosioms
procediiroms atlikti.

4.4.3.5.3. RL diagnostikos gerinimas: pacienty su nediagnozuotomis RL atvejy aptarimai, registrai,
4.4.3.5.4. Moksliniai tyrimai.

Bendradarbiavimas kuriant gerosios praktikos gaires, Klinikines diagnostikos ir gydymo
rekomendacijas.

4.4.3.5.5. Pacienty registry — kohorty ir duomeny — sutelkimas epidemiologiniams, moksliniams,
klinikiniams rety ligy tyrimams.

4.4.3.5.6. Medicininis mokymas, kompetencijy ugdymas.

4.4.3.5.7. Dalijimasis brangia, sudétinga diagnostikos, gydymo, moksliniy tyrimy infrastruktiira.
4.4.3.5.8. Moksliniy tyrimy veikla.
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4 pav. Europos referencijos tinkly veiklos schema

Lietuva aktyviai dalyvauja Europos referentiniy tinkly ERT Saliy nariy tarybos (angl. ERN Board
of Member States) veikloje; j $ig taryba deleguoti VULSK ekspertai (doc. Biruté Tumiené) ir LSMU
KK (prof. Arimantas Tamasauskas), §iuo metu Lietuvos atstovai aktyviai dalyvauja ERT Saliy nariy
tarybos darbo grupés, skirtos rety ligy moksliniams tyrimams veikloje; Lietuvos atstové doc. B.
Tumien¢ vadovauja ERT integracijos j nacionalines sistemas darbo grupei. 2019 m. ERT Saliy nariy
taryba patvirtino ERT integracijos j nacionalines sistemas darbo grupés parengta Pareiskima dél
Europos referencijos centry tinkly integracijos j valstybiy nariy sveikatos prieziliros sistemas,
kuriame i$skyré penkias svarbiausias intervencijy Sritis:

1. Nacionaliniai RL planai ir kiti teisés aktai;

2. Klinikiniai keliai;

3. Nukreipimo j ERT (centrus) sistemos;

4. Saliy nariy parama ERT veikloms;
5

. Informacija apie ERT Salyse narése.
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2021m. ERT Saliy nariy taryboje patvirtintas §ios darbo grupés parengtas Sitilymas dél jungtinés
veiksmy programos, skirtos ERT integracijai j nacionalines sistemas. Daug Saliy organizuoja
darbinius pasitarimus ir sprendzia tokius sveikatos prieziiiros paslaugy organizavimo ir ERT
integracijos klausimus, kaip pacienty klinikiniy keliy nustatymas, paslaugy kokybés ir saugumo
uztikrinimas, pacienty ir jy Seimy jtrauktis ir stiprinimas, skaitmeniniy technologijy taikymas, mediky
Svietimas ir mokymas, ilgalaikis zmogiskyjy istekliy planavimas.

Lietuvoje susiformavo svarios prielaidos tinkamam sveikatos prieziliros paslaugy organizavimui
sergantiesiems retomis ligomis ir jy Seimoms: iSplétota visapusiska, visus Zmogaus raidos ir
gyvenimo etapus apimanti genetiné diagnostika, jsteigta daugiau nei 60 RL kompetencijos centry,
pagal dalyvavima ERT veiklose Lietuva yra tarp lyderiy ne tik regione, bet ir visoje Europoje.
Siekiant uztikrinti nemazos visuomenés dalies svarbiausiy poreikiy patenkinima, sveikatos priezitiros
paslaugy ekonominj efektyvuma ir veiksmingai iSnaudoti ERT teikiamas naudas, bitina spresti kai
kurias iSlikusias tinkamos ERT integracijos 1 nacionaling sveikatos prieziiiros sistemos problemas,
atsizvelgiant j ERT Saliy nariy tarybos ir darbo grupiy parengtus dokumentus, sukauptas patirtis,

atsizvelgiant | esama ir tolesnj bendradarbiavima su kitomis ES ir EEE $alimis.

4.4.3.6. GMP paslaugos

Siuo metu Lietuvoje yra penkios GMP dispegerinés paslaugas teikian¢ios jstaigos. Kauno ir Siauliy
dispecerinés dirba naudodamos Tarptautinés greitosios pagalbos dispeceriy akademijos medicinos
prioritetais pagristos dispecerinés sistemos protokolus, kitos dispecerinés (Klaipédos, Panevézio ir
Vilniaus) dirba savarankiSkai pagal parengtu protokolus. Veikia unifikuota kvietimy priémimo
sistema, skubumo kategorijy priskyrimo sistema. Reglamentuotas atvykimo pas pacientg laikas — iki
15 min. miestuose ir iki 25 min. kaimo vietoveése skubiems kvietimams. Néra parengty algoritmy,
taikytiny teikiant paslaugas retomis ligomis sergantiems pacientams, pasireiSkus Gimiai metabolinei
biiklei. Internetinis portalas, kuriame galima rasti skubios pagalbos algoritmus esant iminei biiklei:

https://www.emergencydispatch.org/what-we-do/emergency-prioritydispatch-system/medical -
protocol
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4.4.4. Diagnostikos problematika

Seimos gydytojo ir Seimos gydytojo komandos vaidmuo atpaZistant / jtariant galima reta liga

Dél rety ligy gausos (zinoma 6 000—8 000 nozologiniy vienety), ivairovés, nespecifiniy, ankstyvose
ligos stadijose dar neiSryskéjusiy klinikiniy pozymiy ir simptomy nei Seimos gydytojas, nei kiti
sveikatos prieziiros darbuotojai negali atpaZinti kiekvienos retos ligos. Seimos gydytojo ir komandos
reik§mé atpaZjstant ar jtariant reta liga ypa¢ didelé. Seimos gydytojas ir pirminés grandies komanda
teikia visapusisSkas, ilgalaikes, tgstines paslaugas pacientui ir Seimai, todél turi galimybes pagal atlikty
tyrimy ir specialisty konsultacijy duomenis visapusiskai jvertinti paciento fenotipg (iskaitant
daugiasistemj pazeidimg) ir ligos eiga, koordinuoti paciento nukreipima specializuotai diagnostikai.
Kitas seimos gydytojo ir komandos privalumas — ilgalaikis kontaktas su pacientu ir Seima, padedantis
uztikrinti produktyvy, pasitikéjimu grjsta bendradarbiavimg su pacientu / Seima, stebéti ligos eiga,
iskaitant biidingy retos ligos simptomy ar pozymiy atsiradimg ligos eigoje, taip pat gebéjimas
koordinuoti paciento su neaiSkia diagnoze iStyrimo organizavimg ir sveikatos prieziiirg [Evans
WRH]. Belgijoje atlikto tyrimo duomenimis, Seimos gydytojai atpazino ar jtaré retg liga ir tikslingai
nukreipé specializuotai diagnostikai 36 proc. serganciyjy reta liga (pacienty skai¢ius, n=121) [Boffin
N]. Airijoje atlikto tyrimo duomenimis, Seimos gydytojai jtaré reta liga ir tikslingai nukreipé
specializuotai diagnostikai 38 proc. serganciyjy reta liga (pacienty skai¢ius n = 171) [Byrne]. Vis
délto net 88,5 proc. Prancizijoje apklausty Seimos gydytojy patyré sunkumy atpazindami ir
nukreipdami specializuotai diagnostikai pacientus su retomis odos ligomis, ypa¢ besiveréiantys
Seimos gydytojo praktika kaimo vietovése ir vyresnio amziaus Seimos gydytojai, 0 svarbiausios
jvardintos klititys buvo ziniy stoka ir laiko trilkumas [Baqué M]. JAV atlikto tyrimo duomenimis,
Seimos gydytojai daZnai nepakankamai ir netinkamai nukreipé pacientus genetinéms paslaugoms,
todel pacientai neteko ankstyvo veiksmingo gydymo galimybiy, jiems buvo nustatytos klaidingos
diagnozeés, paskirtos netinkamos diagnostikos ir gydymo procediiros. Svarbiausios kliiitys tinkamam
paciento nukreipimui buvo paciento atsisakymas, nepakankamas paslaugy kompensavimas, Seimos
gydytojo ziniy stoka apie genetinius veiksnius, teikiamas genetines paslaugas ir nukreipimo
genetinéms paslaugoms tvarka. Vienas i§ svarbiausiy veiksniy, lémusiy nukreipimg genetinéms
paslaugoms, buvo Seimos gydytojy amzius (vyresnio amziaus sveikatos priezitiros darbuotojai rec¢iau
nukreipia genetinéms paslaugoms) ir iSsilavinimas (geriau savo iSsilavinimg genetikos srityje
vertinantys sveikatos priezitiros darbuotojai dazniau nukreipia genetinéms paslaugoms) [Truong]. Be
to, siekiant uztikrinti tinkamg diagnostinio proceso koordinavimg ir veiksmingumag, labai svarbus

Seimos gydytojo ir komandos nariy pasitikéjimu ir abipuse pagarba gristas bendradarbiavimas su
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ASP], teikian¢iomis genetinés diagnostikos paslaugas bei Rety ligy referencijos ar kompetencijos
centrais. Airijoje ir JAV atlikty tyrimy duomenimis, svarbiausias pirminés grandies sveikatos
priezitiros darbuotojy informacijos Saltinis, organizuojant diagnostines ir kitas paslaugas sergantiems
retomis ligomis — konsultacijos su specialistais [Byrne; McClain]. Tinkamo paslaugy testinumo ir
pereinamosios priezitiros uztikrinimas, paslaugy koordinavimas ir aiSkus atsakomybiy ir
kompetencijy paskirstymas uztikrina geresnes klinikines iSeitis, sumazina nepagristy sveikatos
prieziliros paslaugy vartojima, pagerina paciento ir Seimos pasitenkinimg teikiamomis paslaugomis
ir uztikrina racionaly sveikatos prieziiirai skirty iStekliy naudojima.

Yra keletas straipsniy, vertinanéiy retomis ir sudétingomis ligomis serganéiy pacienty diagnostikos
kaing. Tiriant sudétingomis neurologinémis ligomis sergancius pacientus Olandijoje apskaiciuota,
kad ligos diagnostika truko apie 40 ménesiy. Per §j laika pacientas pas sveikatos prieziliros
specialistus lankési vidutiniSkai 16 karty, buvo atlikti 4 vaizdiniai tyrimai ir 2 neurofiziologiniai
tyrimai, 8 genetiniai ir 16 kity tyrimy. Bendra iStyrimo kaina — 12 475 Eur. 1§ jy 5 321 Eur (43 proc.)
iSleista  genetiniams  tyrimams, 3112  Eur (25 proc.)  vizitams  ligoningje.
[https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/25604808/.

Kanadoje atliktame tyrime skaiciuotos pacienty tyrimo ilaidos jtariant paveldima liga. IStyrimo kaina
pirmais metais atitiko 2257 CAD (~1 570 Eur) islaidy istyrimui ir 631 CAD (~480 Eur) specialisty
konsultacijoms bei 511 CAD (~355 Eur) tyrimams ir 334 CAD (~232 Eur) specialisty konsultacijoms
vélesniais metais. [vertinus kelionés iSlaidas ir nedarbingumo metu negautas pajamas, Seima
papildomai neteko 1 907 CAD/m. (~1 326 Eur/m.). [https://pubmed.ncbi.nIm.nih.gov/31462755/].
IStyrimo algoritmy kiirimas ir diagnostikos gerinimas uztikrinty laiku atliekamg ir racionaly tinkamy

diagnostiniy paslaugy skyrimg ir padéty sumazinti Sias iSlaidas.

4.4.5. Specifinio gydymo prieinamumas

Labai reta Zmogaus sveikatos buklé¢ (labai reta biikl¢) — kaip apibréZiama Farmacijos jstatymo 592
straipsnio 1 dalyje — t. y. labai retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000
Lietuvos Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas, kai gyvybei gresia pavojus ir (arba)
sukeliamas zymus nuolatinis nejgalumas, ir §iam sveikatos sutrikimui gali biiti taikomas efektyvus
etiologinj veiksnj (veiksnys, lemiantis labai retos ligos atsiradimg) ar patogenezinj veiksnj (veiksnys,
lemiantis kliniking labai retos ligos eiga) veikiantis gydymo budas, kurio iSlaidos Siai labai retai
buklei gydyti kitais budais nekompensuojamos, galintis pailginti paciento iSgyvenamuma ir (arba)

sumazinti nejgalumg (ar neleisti nejgalumui didéti).
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Labai reta bukle patirianCiam pacientui gali bati kompensuojamos tik visus S$iuos Kriterijus
atitinkancios asmens sveikatos priezitiros paslaugos islaidos:

— asmens sveikatos prieziiiros paslauga (paslauga) pagal tarptautinéje mokslinéje literaturoje ir
(arba) tarptautinése gydymo rekomendacijose (metodikose, gairése) pateikiamus duomenis
yra tinkama labai retai sveikatos biklei gydyti;

— paslauga gali pailginti paciento i§gyvenamumg ir (arba) sumazinti nejgalumg (ar neleisti
nejgalumui didéti), efektyviai veikdama Sig bikle sukelian¢ius veiksnius — etiologinius
(veiksniai, lemiantys ligos atsiradimg) ir (arba) patogenezinius (veiksniai, lemiantys kliniking

ligos eiga).

4.4.5.1. Retieji vaistai, vartojimas ne pagal indikacijas

Diagnozavus retg ligg ieSkoma gydymo biidy, stebimas vaisto dozavimas ir atlieckamas nuolatinis
klinikinés biiklés jvertinimas. Vaistinio preparato efektyvuma vertina gydytojas. Svarbu atsiminti,
kad ilgalaikés priezitiros laikotarpiu biina jvairiis gydymo (stacionarinis, ambulatorinis, reabilitacinis)
etapai, kurie gali sutrikdyti gydymo nuosekluma ir neigiamai paveikti ligonio sveikima. Rety vaisty
tiekimas gali buiti sutrikdytas dél finansiniy priezas¢iy, neatsizvelgiant | gydomos ligos pobitdi.
Sergant retomis ligomis gali buti skiriami vaistai ne pagal vaisto indikacijas. Tokio skyrimo tikslas
galéty biiti surinkti §iy vaistiniy preparaty naudojimo ne pagal indikacijas efektyvumo jrodymus.
Klausimas, ar reikéty naujy teisiniy dokumenty rety vaisty prieinamumo / tiekimo reglamentavimui,
pvz.: kad pacientui tgstinis gydymas retuoju vaistiniu preparatu biity tesiamas vietos ligoninés
gydytojo ar paciento ASP], o Rety ligy koordinavimo centre jis lankytysi tik reguliariam klinikinés
buklés jvertinimui.

Nuo 2016 m. sausio 1 d. jsigaliojo sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas
Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimy dél labai rety Zmogaus sveikatos bukliy gydymo i$laidy kompensavimo
priémimo tvarkos apraSo ir $iy i§laidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo®.
Visus labai rety biikliy gydymo atvejus nagrinéja sveikatos apsaugos ministro sudaryta Labai rety
zmogaus sveikatos bukliy gydymo iSlaidy kompensavimo komisija (SAM komisija), kurios veikla
organizuoja Valstybiné ligoniy kasa (VLK).

Komisija remiasi vaisty terapine nauda, naujoviSkumu ir jtaka Privalomojo sveikatos draudimo
fondo biudZetui. PraSymus teikia pacienta gydanti atitinkamos srities tretinés asmens sveikatos

priezitros paslaugas teikianti asmens sveikatos priezitiros jstaiga.
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Rety ligy ir labai rety sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimg reglamentuoja bendrieji

teisés aktai, kuriais reglamentuojamas apdraustyjy gydymo iSlaidy kompensavimas:

2020 m. gruodzio 15 d. Nr. 1K-371 jsakymas ,,Dél Labai retoms bukléms gydyti skirty
vaistiniy preparaty, medicinos pagalbos priemoniy ir asmens sveikatos prieziiiros paslaugy
kompensavimo i$laidy jtakos Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzetui nustatymo
tvarkos aprasSo patvirtinimo*.

2016 m. kovo 29 d. Nr. V-408 jsakymas ,,Dél Labai retoms bukléms gydyti skirty vaistiniy
preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy sgraSo patvirtinimo®.

2015 m. gruodzio 31 d. jsakymas Nr. V-1577 ,Dél Sprendimy dél vaistiniy preparaty,
medicinos pagalbos priemoniy ir (ar) asmens sveikatos prieziliros paslaugy iSlaidy
kompensavimo i$ privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzeto 16y nenumatytais atvejais
priémimo tvarkos apraSo patvirtinimo*.

2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-1566 ,, D¢l Sprendimy dél labai rety Zmogaus
sveikatos bukliy gydymo iSlaidy kompensavimo priémimo tvarkos apraso ir S$iy islaidy
kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*.

Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2007 m. kovo 2 d. jsakymas Nr. V-136
,Dél Centralizuotai apmokamy vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy saraso
sudarymo ir keitimo, §iy preparaty ir priemoniy jsigijimo ir asmens sveikatos prieziliros
istaigy apriipinimo S$iais preparatais ir priemonémis tvarkos apraso patvirtinimo*.

Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2014 m. rugpjiicio 28 d. jsakymas Nr. V-
910 ,,Dél centralizuotai apmokamy vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
sgraso patvirtinimo*.

Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 1999 m. lapkri¢io 29 d. jsakymas Nr. 515
,Del sveikatos prieZitiros jstaigy veiklos apskaitos ir atskaitomybés tvarkos®.

Valstybinés ligoniy kasos prie sveikatos apsaugos ministerijos (toliau — VLK) direktoriaus
2019 m. liepos 17 d. jsakymas Nr. 1K-166 , D¢l Asmens sveikatos prieziliros jstaigy
apriipinimo centralizuotai apmokamais vaistiniais preparatais ir medicinos pagalbos
priemonémis bei jy panaudojimo kontrolés tvarkos apraso ir asmens sveikatos prieZiliros
Jstaigos apriipinimo centralizuotai apmokamais vaistiniais preparatais ir medicinos pagalbos
priemoneémis sutarties formos patvirtinimo*.

Sveikatos apsaugos ministro jsakymas Nr. V-233/2007-04-05, Valstybés zinios, 2007, Nr. 42-
1598. Vardiniy vaistiniy preparaty jsigijimo taisyklés.

Sveikatos apsaugos ministro jsakymas Nr. VV-1080/2008-01-10, Valstybés zinios, 2008, Nr.
4-140 ,,Dél Neregistruoty butinyjy vaistiniy preparaty tiekimo rinkai taisykliy patvirtinimo®.

o1



Sveikatos apsaugos ministro 2004 m. balandzio 8 d. jsakymas Nr. V-208 ,,Dél Biitinosios
medicinos pagalbos teikimo tvarkos ir masto apraso patvirtinimo* (pakeitimas 2020 m. kovo
3d. Nr. V-274).

Sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 31 d. jsakymas Nr. V-1577 ,,Dél Sprendimy
dél vaistiniy preparaty, medicinos pagalbos priemoniy ir asmens sveikatos prieziliros
paslaugy islaidy kompensavimo i§ Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzeto 1éSy
nenumatytais atvejais priémimo tvarkos apraso patvirtinimo®.
https://sam.lrv.It/It/darbo-grupes/labai-retu-zmogaus-sveikatos-bukliu-gydymo-islaidu-
kompensavimo-komisija/tab.dokumentai.

Sveikatos apsaugos ministro 2010 m. rugpjicio 16 d. jsakymas Nr. V-729 | Dél Pacienty
siuntimo konsultuotis, iSsitirti ir (ar) gydytis Europos ekonominei erdvei priklausanciose
valstybése ir Sveicarijoje tvarkos apraso patvirtinimo® (nauja redakcija 2021 m. kovo 9 d.
Nr. V-489).

4.4.5.2. Medicinos pagalbos priemonés (MPP) jsigijimo tvarka

Labai reta bukle patirian¢iam pacientui gali buti kompensuojamos tik visus Siuos kriterijus

atitinkancios medicinos pagalbos priemonés (MPP) isigijimo islaidos:

MPP gali pailginti paciento iSgyvenamuma ir (arba) sumazinti jo nejgaluma (ar neleisti nejgalumui

didéti), efektyviai veikdama labai reta biuikle sukelian¢ius veiksnius — etiologinius (veiksniai,

lemiantys ligos atsiradimg) ir (arba) patogenezinius (veiksniai, lemiantys kliniking ligos eiga);

MPP funkciné verté pagrista Valstybinés akreditavimo sveikatos priezitiros veiklai tarnybos

duomenimis apie Sios MPP jtaka iSgyvenamumo pailginimui ar nejgalumo sumazZinimui (ar jo

nedid¢jimui).

Kaip uZztikrinti retyjy vaisty prieinamumg ir jperkamuma?

Duomenys, informacija, ekspertinés zinios
Rety ligy registrai
Gydymo kaina

Vidutiné mety gydymo kaina vaistais gyventojui — apie 200 eury, vidutiné mety retaisiais vaistais

gydymo kaina — 200 000 eury.
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Retos ligos

Apie 250 pacienty

B Kompensuojamieji vaistai

W Centralizuotai apmokami vaistai

Labai retoms bakléms gydyti
skirti vaistai

Retieji vaistai —
5,7 min. Eur , apie

5 pav. PSDF biudzZeto iSlaidos vaistams kompensuoti 2016 m. (min. Eur)

PSD juo apsidraudusiems gyventojams garantuoja kompensuojamuosius vaistus ir medicinos
pagalbos priemones (MPP) (5 pav.). Lietuvoje i§ PSDF biudZeto kompensuojamos ne visy vaisty ir
MPP jsigijimo iSlaidos — tik ty, kurie jraSyti j sveikatos apsaugos ministro tvirtinamus sarasus: A, B
arba C. Kai kurie reti vaistai kompensuojami i§ A sgraSo. A sgraSas — vaistai jvairioms ligoms gydyti
(pvz., onkologinei ligai, tuberkuliozei, cukriniam diabetui, epilepsijai, astmai, Sizofrenijai, iSsétinei
sklerozei, kraujo kreséjimo sutrikimams). Jie gali biti skiriami visiems apdraustiesiems, sergantiems
Siame sarase nurodytomis ligomis. Visy | $i sarasa jraSyty vaisty bazinés kainos kompensuojamos
100 proc. Vaisty kompensavimo PSDF biudzeto i$laidos retomis ligomis sergantiesiems didéja (6, 7
pav.), nors, 2016 mety duomenimis, Lietuvoje kompensuojamy vaisty sgrasas gerokai atsiliko nuo

Europoje kompensuojamy vaisty (8 pav.).
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Retos ligos

€5,00
€470 M Planugjama suma

£4,56

£4,50 B |iduoty garantijy suma

W Priimty jsipareigajimy (sqskaity)

£4,00

£3,50

£3,00

€2,50

£2,00

£1,50

£1,00

£0,50

2013 m. 2014 m. 2015 m. 2016 m.

6 pav. 2013-2016 m. PSDF biudZeto islaidos labai rety ligy ir biikliy gydymo kompensavimui,

min. Eur
2017 m. 2018 m. 2019 m. 2020 m. 2021 m. 2022 m,
B Skirta suma €4,00 €5,50 €7,90 €8,90 €10,40 £€15,60
[ ] I§du0tq garantijy suma €4,20 €6,10 €9,30 €10,40 €13,30

7 pav. 2017-2022 m. PSDF biudzZeto 1éSos, skirtos labai retoms biikléms ir nenumatytiems

atvejams gydyti, min. Eur
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Figure 7:'3' Number of orphan medicines for which sales were observed in
2016 (IQVIA) by Member State

“ Eg’:&ﬁgg’:m ® all orphan medicines on market ® orphan medicines with MA before 2012

Brussels, 11.8.2020
SWD(2020) 163 final
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8 pav. Rety ligy kompensavimas Lietuvoje vs. Europoje

Specialios medicininés paskirties maisto produktai néra priskiriami vaistiniams preparatams ar
medicinos pagalbos priemonéms ir jy i$laidy kompensavimas nenumatytas nei Lietuvos Respublikos
farmacijos jstatyme (Farmacijos jstatymas X-709, 2006 m. birzelio 29 d.), nei Lietuvos Respublikos
sveikatos draudimo jstatyme (Sveikatos draudimo jstatymas I-1343, 1996 m. geguzés 21 d.), nei
sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakyme Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimy dél labai
rety zmogaus sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimo priémimo tvarkos apraso ir $iy islaidy
kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo*, tod¢l neuztikrinamas pacienty, serganciy
retomis ligomis, maitinimas specialios medicininés paskirties maisto produktais, kurie skiriami
priklausomai nuo ligos.

Sitilytume tokius sprendimo budus kaip:

1. Istatymy ir jsakymuy, susijusiy su vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy jsigijimo
i§laidy kompensavimu, pakeitima, sudarant specialiosios medicininés paskirties maisto produkty
isigijimo iSlaidy kompensavimo galimybe (Sveikatos draudimo jstatymas 1-1343, 1996 m.
geguzes 21 d.; sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-1566 ,,Dé¢l
Sprendimy dél labai rety Zzmogaus sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimo priémimo
tvarkos apraso ir S$iy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo®,
Farmacijos jstatymas X-709, 2006 m. birzelio 29 d.).

2. Specialios medicininés paskirties maisto produkty kompensavimo procediiry supaprastinima,
sukuriant jsakyma dél kompensuojamy specialios medicininés paskirties maisto produkty saraso.

3. Galimybiy kompensuoti specialius, pagal retos ligos pobuidj pritaikytus maisto papildus, jei

pacientas reikiamy papildomy medziagy negali gauti kitu biidu, sudaryma.

55



4.4.5.3. Neregistruoti vaistiniai preparatai (vardiniai vaistiniai preparatai)

Sveikatos prieziiiros tikslais gali biiti skiriami ir vartojami tik registruoti vaistiniai preparatai (tai
vaistiniai preparatai, atitinkantys Farmacijos jstatymo 8 straipsnio 1 dalies reikalavimus: jraSyti ]
Lietuvos Respublikos vaistiniy preparaty registra, EUropos Sajungos vaistiniy preparaty registrg arba
Lygiagre€iai importuojamy vaistiniy preparaty sgrasg). Vadovaujantis Farmacijos jstatymo 8
straipsnio 3 dalies nuostatomis gali biiti skiriami ir neregistruoti vaistiniai preparatai, butent vardiniai
vaistiniai preparatai. Jy skyrimo pagrindai, iSraSymo ambulatoriskai besigydantiems pacientams ir
skyrimo stacionare besigydantiems pacientams tvarka, vardiniy vaistiniy jsigijimas ir tiekimas
reglamentuoti Vardiniy vaistiniy preparaty jsigijimo taisyklése, patvirtintose Lietuvos Respublikos
sveikatos apsaugos ministro 2005 m. geguzés 9 d. jsakymu Nr. V-374 , D¢l Vardiniy vaistiniy
preparaty jsigijimo taisykliy patvirtinimo®. Vardiniai vaistiniai preparatai gali buti skiriami, jei néra
galimybiy gydyti pacienta, diagnozuoti ligg ar jos iSvengti skiriant registruotus vaistinius preparatus
ar taikant kitus gydymo budus. Taip pat vadovaujantis Siomis taisyklémis gali buti skiriami

kompensuojamieji ir centralizuotai perkami neregistruoti vaistiniai preparatai.

Pazymétina, kad Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministerija parengé Farmacijos
istatymo Nr. X-709 2, 8, 24, 30, 33, 39 ir 61 straipsniy pakeitimo jstatymo projekta (toliau —
Farmacijos jstatymo projektas), kuriuo sitiloma leisti kaip vardinius vaistinius preparatus skirti
dar né vienoje valstybéje neregistruotus tiriamuosius vaistinius preparatus, su kuriais yra
paskelbtas derinimui su visuomene TAIS sistemoje 2021 m. gruodzio 6 d. Nr. 20-15437(2). Pagal
gautas institucijy ir kity socialiniy partneriy pastabas ir pasitilymus patobulintg projekta numatoma
pateikti derinti trecig karta TAIS sistemoje. Planuojama, kad $is jstatymo projektas bus svarstomas
LR Seime 2023 m. pavasario sesijoje. Priémus Farmacijos jstatymo projektg, bus galimybé sunkiai
sergantiems pacientams iSimtiniais atvejais skirti né vienoje valstybéje neregistruotus tiriamuosius
vaistinius preparatus, su kuriais yra atliekami ar atlikti nustatytus reikalavimus atitinkantys klinikiniai

vaistinio preparato tyrimai.
4.4.5.4. Vilties programos

Kita galimybé skirti neregistruotus vaistinius preparatus pagal 2004 m. kovo 31 d. Europos
Parlamento ir Tarybos reglamento (EB) Nr. 726/2004, kuriuo nustatoma zmonéms skirty vaisty
Sajungos leidimy iSdavimo ir prieziiiros tvarka ir jsteigiama Europos vaisty agentiira, 83 straipsnio

nuostatas, kuriomis suteikiama teis¢ valstybéms naréms jteisinti vilties programas ir leisti vartoti
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sveikatos priezitrai dar neregistruotus vilties vaistinius preparatus (tai vaistiniai preparatai, kurie
privalo biiti ar gali biiti registruojami taikant centralizuotg registravimo procediira, ta¢iau dar
néra jraSyti j Europos Sajungos vaistiniy preparaty registra), dar néra jteisinta Lietuvos
Respublikos teisés aktuose. Kita vertus, tikétina, kad ateityje Farmacijos jstatymas bus papildytas

nuostatomis, suteikianc¢iomis teise skirti vilties vaistinius preparatus.

Vadovaujantis Lietuvos Respublikos sveikatos sistemos jstatymo 20 straipsnio 2 dalimi, sveikatos
priezitros specialistai gali panaudoti naujas, moksliSkai pagrjstas, bet dar nustatyta tvarka
neaprobuotas ligy profilaktikos, diagnostikos ir gydymo priemones Sioje dalyje nustatytais atvejais ir
tvarka (pvz., tik stengdamiesi pacientg iSgydyti, iSgelbéti ar pratgsti jo gyvybe, turi buti gautas
paciento (ar jo atstovo) sutikimas, sveikatos priezitros jstaigos medicinos etikos komisijos
sutikimas).

4.4.6. RL edukacija

Remiantis $iuo metu turimais duomenimis, sveikatos priezitiros specialistams triksta ziniy apie retas
ligas. Keletu tyrimy apklausus gydytojus, farmakologus, slaugytojus ir studentus nustatyta, kad visy
specialisty Zinios apie retas ligas néra pakankamos (teisingy atsakymy santykis | ivairius klausimus
buvo 2-91 proc.). Apklausos bendrosios praktikos gydytojus ir studentus — jie savo zinias apie retas
ligas ir pasirengimg prizitiréti reta liga sergantj pacientg vertino blogai. Daugumai specialisty sunku
prizitréti pacientus, kadangi tritksta ziniy dél ligy diagnostikos, klinikinés praktikos rekomendacijy,
diagnostikos ir gydymo algoritmy, informacijos apie tai, kur nukreipti pacienta specializuotai
pagalbai, ir laiko ieskoti papildomos informacijos. Dalis specialisty nezino, kur ieskoti informacijos
apie retas ligas arba mano, kad §i informacija jiems néra reikalinga.

Retomis ligomis besidomintys specialistai informacijos gauna i$ universitetiniy kursy ir specialybés
mokymo, taciau jy naudinguma ir i§samuma vertina kaip ribota. Slaugos ir kineziterapijos studentai
gauna dar maziau ziniy apie retas ligas, palyginti su medicinos studentais. Nors dauguma specialisty
sutinka, kad jiems reikéty daugiau informacijos apie retas ligas, ta¢iau nenoréty jos gauti privalomy
rety ligy kursy studijy metu. To priezastis galéty biiti Ziniy truikumas apie rety ligy nastg ir milziniska
jau esamo studijy plano apimtis. Didelé¢ dalis specialisty savo Zzinias apie retas ligas gilina
dalyvaudami konferencijose ir skaitydami moksling literatiirg. Informacija internete taip pat yra
svarbus ziniy Saltinis.

Keletas tyrimy, susijusiy su konkreciomis rety ligy grupémis, atskleidé panasius rezultatus. Europos
rety endokrininiy ligy referencijos tinklo, Endo-ERN, atliktos apklausos metu nustatytas bendrosios
praktikos gydytojy ziniy triikumas 71 proc., studenty ir rezidenty — 61 proc., o gydytojy specialisty —
51 proc. IS 146 apklaustyjy tik 45 proc. turéjo strukttiruotg rety ligy mokymosi plang ir tik 36 proc.
turéjo programa, skirta bendrosios praktikos gydytojams. Dauguma specialisty pritaré, kad
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reikalingas labiau suderintas pozitris ] Svietimg, vykdoma naudojantis profesiniy organizacijy
e.mokymosi platforma. Neseniai buvo jkurtas Daugiadisciplinis jungtinis rety ir nediagnozuoty ligy
Komitetas, kuris parengé rety ir nediagnozuoty ligy mokymo reikalavimus. Sie resursai galéty padéti
derinant mokymo reikalavimus Europoje ir bati naudojami kaip pagrindas jtraukiant retas ligas j

nacionalines mokymo programas.

4.5. Metodinio dokumento tikslas ir reikalingumas

Lietuvoje néra galiojancio Sveikatos apsaugos ministerijos patvirtinto jsakymo, kuriuo vadovaujantis
buty galima diagnozuoti ir gydyti retas ligas. Ligy retumas, didelis ligy skaicius ir pasireiskimo
jvairoveé kelia i88tkiy rengiant rety ligy priezitros kelius, taciau, nesant aiskaus paciento kelio,
uzsitesia diagnostika, gydymo prieinamumas, priezitros (diagnostika — gydymas — stebésena —
prevencija) organizavimas. Labai svarbi paciento, sergancio reta liga, kelio komandos dalis yra
Seimos gydytojas, pirmasis sutinkantis pacienta. Laiku jvykes retos ligos ijtarimas, pirminé
diagnostika ir tinkamas nukreipimas specializuotai diagnostikai ir diagnozés patvirtinimui daznai
buina veiksniai, lemiantys paciento gyvenimo kokybe.

Metodikos tikslas — sukurti reta liga sergancio paciento kelio algoritma nuo $eimos gydytojo iki
specializuoto rety ligy centro ir atgal, apimant GMP (greitaja medicinos pagalba), slauga ir
reabilitacija, taip uztikrinant optimaly ir efektyvy sveikatos priezitiros paslaugy prieinamumg ir

kokybe sergantiesiems retomis ligomis.

Remiantis Lietuvos jstatymais, reta liga ar buklé — retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas
atvejis 2 000 Lietuvos Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Labai reta liga ar buklé
— labai retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000 Lietuvos Respublikos
gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Reta liga sergantis pacientas — atitinkama sveikatos
sutrikimg, kuriam priskirtas tam tikras ORPHA kodas, turintis pacientas (interneto portalas

,,Orphanet™ https://www.orpha.net). Tikslus rety ligy paplitimas Lietuvoje néra Zinomas, kadangi

néra rety ligy registro, diagnoziy ORPHA kodavimas nenaudojamas. Lietuvoje galéty biiti 98 000
165 000 serganciyjy retomis ligomis. Pastebima, kad retomis ligomis sergantys vaikai vis dazniau
sulaukia pilnametystés. Tiksly rety ligy skai¢iy nustatyti sunku, remiantis skirtingais apibrézimais jy
skai¢iuojama nuo 5 000 iki 8 000. Daznai $ios ligos — létinés, sukelianc¢ios nejgalumg, trunkancios
visg paciento gyvenima, tod¢l Siems pacientams biitinos koordinuotos, specializuotos, visapusiskos,

testinés paslaugos.

58


https://www.orpha.net/

Ligy retumas ir didelis ligy skaicius ir pasireiSkimo jvairoveé, efektyviy algoritmy daugumos rety ligy
simptominiam gydymui nebuvimas kelia i$8ukiy rengiant rety ligy priezitros kelius, taciau, nesant
priezitros kelio, kyla kity problemy: ilgai, net iki 7-10 mety trunkanti diagnostika, ribotas ir
netolygus gydymo prieinamumas, sudétingas priezidiros organizavimas. Seimos gydytojai neturi
galimybiy ir patirties diagnozuoti retas ligas ir organizuoti jy gydyma. Visi Sie i$Sukiai blogina
pacienty gyvenimo kokybe, didina valstybés islaidas.

Metodika ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitira“ — pirmoji metodika Lietuvoje,
apibrézianti reta liga sergancio paciento kelig nuo Seimos gydytojo iki specializuoto retos ligos
kompetencijos / referencijos centro ir atgal. Metodiniu dokumentu siekiama, remiantis geraja praktika
ir medicinos jrodymais, ankstyvesnés ir greitesnés rety ligy diagnostikos, diagnostikos ir gydymo
sagnaudy sumazinimo, specifinio gydymo paskyrimo (jeigu yra), nejgalumo ir mirStamumo nuo rety
ligy sumazinimo, Lietuvos mastu suvienodinty rety ligy diagnostikos, gydymo, skubios pagalbos,
slaugos ir reabilitacijos priemoniy taikymo.

Metodikoje apibréziami reikalavimai kiekvieno lygio sveikatos priezitiros paslaugas teikianciai
istaigai, sveikatos priezitiros paslaugy teikimo reikalavimai pagal paslaugy teikimo pobiidj ir lygius,
sveikatos priezitiros paslaugy teikimo ir organizavimo procese naudojamas informacines ir rySio
technologijas bei reikalavimai personalui. Taip pat pateikiamas Metodinio dokumento diegimo,
pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos prieziliros paslaugomis vertinimo ir Metodinio
dokumento audito apraSymai. Metodinio dokumento pabaigoje pridedamas svarbiausiy kriterijy ir
literatiros sgrasai, rekomendacijos tolesniems moksliniams tyrimams bei informacija, skirta
visuomenei ir pacientui.

Metodinis dokumentas skirtas sveikatos priezitros specialistams: Seimos gydytojams, visy
specialybiy vaiky ir suaugusiyjy gydytojams, bendrosios praktikos slaugytojams, bendruomenés
slaugytojams, i$pléstinés praktikos slaugytojams, slaugytojo padéjéjams ir specialistams, dirbantiems
su retomis ligomis, teikiantiems paslaugas, pagalbg ir prieZiiira pacientams, kuriems jtariama arba
nustatyta reta liga, GMP dispeCeriams, visiems sveikatos prieziiiros specialistams, teikiantiems
bitingja pagalbg GMP etape, fizinés medicinos reabilitacijos gydytojams, medicinos psichologams,
bendrosios praktikos slaugytojams, socialiniams darbuotojams, atvejo vadybininkams; pacientams ir
Jju artimiesiems, kitiems pagalbos teikéjams. Metodinis dokumentas skirtas naudoti jtariant,
diagnozuojant, gydant retomis ligomis sergancius pacientus, tai pat vykdant ilgalaike reta liga
serganCio paciento prieziiirg, reabilitacijg ir paliatyviaja terapija pagal koda, nurodyta Tarptautinés
statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy klasifikacijos deSimtajame pataisytame ir papildytame leidime
»Sisteminis ligy sarasas* ir ORPHA koda.

Metodikg taikant Seimos gydytojo ir jo komandos darbe bei teikiant specializuotas ambulatorines,

stacionarines ar dienos stacionaro paslaugas Rety ligy koordinavimo centruose ir specializuotuose
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retos ligos / ligy grupés kompetencijos ar referencijos centruose bus uztikrintas kokybisky retomis
ligomis serganciy paslaugy teikimas Lietuvos Respublikos gyventojams, sumazés negalios mastas ir
mir§tamumas nuo rety ligy, bus racionaliau naudojamos Privalomojo sveikatos draudimo biudZeto
1€30s.

Taip pat ,,jautriems* laikotarpiams — nediagnozuoty pacienty stebésenai ir pereinamajam laikotarpiui
i$ paauglystés | suaugusiyjy amziy, bei klinikinio kelio koordinavimui (atvejo vadybai), iskaitant ne
tik medicininius, bet ir socialinius, edukacinius paciento gyvenimo aspektus. Tikétina, kad tai bus dar
vienas Zingsnis, svarbus kuriant efektyvy kokybisky paslaugy teikimo reta liga serganéiam pacientui

model;.

V SKYRIUS

5. METODINIO DOKUMENTO JGYVENDINIMO PRIORITETAI

5.1. Metodinio dokumento jgyvendinimo prioritetai

Sergant retomis ligomis biitinas ne tik optimalus medikamentinis gydymas, bet ir iSsamus iStyrimas,
rizikos veiksniy jvertinimas, ankstyvas jy koregavimas pagal jrodymais pagristg profilaktika. Visa tai
reikalinga, kad bty galima apsaugoti pacientus nuo RL ir galimy jy komplikacijy. Lietuvoje rety ligy
politika vykdoma pagal Lietuvos nacionalinj veiklos, susijusios su retomis ligomis, plang (sveikatos
apsaugos ministro 2012 m. spalio 18 d. jsakymas Nr. V-938 (Zin., 2012, Nr. 124-6239), kurio
prioritetinés sritys — sveikatos priezitiros specialisty veiksmus ir Zinias koordinuojancios sistemos
kiirimas, naujagimiy patikra, specifiniy sveikatos prieziiiros paslaugy organizavimas ir vystymas,
gydymo uZsienio klinikose uZtikrinimas, orfaniniy vaisty ar kito gydymo prieinamumas racionaliai
naudojant turimus resursus, inovacijy RL vystymas, visuomenés informuotumo apie retas ligas
vystymas, tobulinimo ir mokslo RL srityje skatinimas, bendradarbiavimas ES mastu.

VUL SK ir LSMU 2012 metais jkurtuose Rety ligy koordinavimo centruose vykdomas pacienty
prieziliros organizavimas, atvejo vadyba, ilgalaikés pacienty priezitiros koordinavimas, konsiliumo ir
dienos stacionaro darbo koordinavimas (sveikatos apsaugos ministro 2020 m. spalio 9 d. jsakymas
Nr. V-2231 ,,Dél Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2014 m. birzelio 6 d. jsakymo
Nr. V-660 ,,Dél Dienos stacionaro paslaugy teikimo ir jy iSlaidy apmokéjimo tvarkos apraso
patvirtinimo* pakeitimo*), rety ligy gydymas ir diagnostika (standartizuotos gairés ir protokolai),

retyjy vaistiniy preparaty ir medicinos prietaisy prieinamumo gerinimas, pacienty siuntimo gydytis i
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uzsienj organizavimas, dalyvavimas mokslo projektuose, bendradarbiavimas su kompetencijos
centrais. Parengti rety ligy diagnostika, gydyma, slaugg ir stebéseng reglamentuojantys dokumentai.
Vykdoma reta ligy serganciy pacienty apskaita VUL SK, taikant ORPHA kodus, vykdoma
informacinés rety ligy posistemés veikla, leidzianti vykdyti ilgalaike pacienty ir jy gyvenimo kokybés
stebésena.

Dabartinis strateginis dokumentas (programos paskirtis): https://sam.Irv.It/It/administracine-
informacija/planavimo-dokumentai/pletros-programu-rengimas. ~ Rengdami  $ig ~ metodika,
jgyvendiname Siuos 2021-2030 m. plétros programos tikslus ir uzdavinius:

NPP 2.12 uzdavinys: didinti sveikatos priezitros paslaugy kokybe ir sauga.

NPP 2.12 uzdavinio rodikliai:

2.12.1. Gydymo priemonémis i§vengiamas mirtingumas (nuo 184 mirusiyjy 100 tikst. gyventojy
2017 m. iki 100 2030 m. (150 — 2025 m.));

2.12.5. Gyventojy, mananciy, kad jie buvo jtraukti j gydymo procesa, dalis (N/D — 2020 m., 50 proc.
— 2025 m., 70 proc. — 2030 m.).

1 problema: nepakankama sveikatos priezitiros paslaugy kokybé

Nepakankamas sveikatos prieziiiros paslaugy veiksmingumas.

Sveikatos priezitiros paslaugos per mazai orientuotos i pacienty poreikius.

Nepakankama sauga ir riziky valdymas teikiant sveikatos priezitiros paslaugas.

Priemonés:

* Pertvarkyti asmens sveikatos priezitiros jstaigy veiklg pagal kompetencijos centry ir regioninio
bendradarbiavimo tinklo modelj (SAM);

« Idiegti sveikatos sistemos poreikius atitinkant; ZmogiSkyjy iStekliy valdymo model; (SAM);

* Plésti sveikatos sistemos skaitmenizavimg ir sudaryti sglygas sveikatos duomeny jveiklinimui bei
inovacijoms vystyti (SAM);

» Plétoti j paciento poreikius orientuotas paslaugas (SAM);

* |diegti ilgalaikés priezitiros paslaugy, teikiamy vieno langelio principu, modelj (SAM, SADM);

» Pritaikyti sveikatos sistemos infrastruktiira ir stiprinti personalo kompetencijas geresniam
NPP 2.13 uzdavinys: didinti sveikatos sistemos efektyvumg ir atsparuma sukrétimams ir plésti
inovatyvias sveikatos prieziiiros paslaugas.

NPP 2.13 uzdavinio rodikliai:

2.13.3. Gyventojy, dél laukimo laiko (ilgy eiliy) atidéjusiy kreipimgsi dél sveikatos priezitiros
paslaugy, dalis (11 proc. — 2014 m., 6 proc. — 2030 m. (8 proc. — 2025 m.));
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2.13.4. Sveikatos priezitiros paslaugy, suteikty skaitmeninés sveikatos duomeny pagrindu, dalis,
palyginti su visomis suteiktomis sveikatos priezitiros paslaugomis (60 proc. — 2030 m. (30 proc. —
2025 m.)).
2 problema
Nepakankamas sveikatos sistemos geb¢jimas lanksciai reaguoti j grésmes ir besikeic¢ianc¢ius vartotojy
poreikius.
Sprestinos problemos priezastys:
2.1. Didéjantis sveikatos prieziiiros paslaugy vartojimas.
2.2. Sveikatos sistemos poreikius atitinkanc¢iy darbuotojy trikkumas.
2.3. Fragmentuotai vystomos ir teikiamos skaitmeninés sveikatos sistemos sprendiniais gristos
inovatyvios paslaugos.
2.4. Nepakankamai efektyvus sveikatos sistemos valdymo ir finansavimo modelis.
2.5. Teritoriniai sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo netolygumai.
2.6. Nepakankamas sveikatos sistemos veiklos rezultaty ir kokybés vertinimas.
Priemonés:
— Pertvarkyti asmens sveikatos priezitiros jstaigy veikla pagal kompetencijos centry ir
regioninio bendradarbiavimo tinklo modelj (SAM);
— Pritaikyti sveikatos sistemos infrastruktiirg ir stiprinti personalo kompetencijas geresniam
reagavimui ] grésmes ir ateities i88iikius (SAM);
— Idiegti ilgalaikés priezitiros paslaugy, teikiamy vieno langelio principu, modeli (SAM,
SADM);
— Idiegti sveikatos sistemos poreikius atitinkant] zmogiSkyjy iStekliy valdymo modelj (SAM,
SMSM);
— Pleésti sveikatos sistemos skaitmenizavima ir sudaryti salygas sveikatos duomeny jveiklinimui
ir inovacijoms vystyti (SAM, EIM);
— Tobulinti sveikatos sistemos finansavimo modelj, pagrista socialinio teisingumo ir geroves
valstybés principais (SAM, FM);

— Plétoti j paciento poreikius orientuotas paslaugas (SAM).

62



VI SKYRIUS

6. RETA LIGA SERGANCIO PACIENTO KLINIKINIO KELIO APRASYMAS

6.1. Prevencija

Pirminé rety ligy prevencija — tai priemoniy, kurias taikant stengiamasi i§vengti retos ligos, visuma.
Pagrindinés priemonés — genetinis konsultavimas, preimplantaciné / prenataliné diagnostika;
ikisimptomé diagnostika ir gydymas, taikant populiacijy tikrinimo programas; ankstyvoji diagnostika
ir gydymas, siekiant iSvengti reikSmingo sveikatos pablogéjimo ir ligy komplikacijy.

Antriné ir tretiné rety ligy prevencija— visuma priemoniy, kurias atliekant sickiama sustabdyti liga
ir iSvengti jos komplikacijy. Pagrindinés priemonés — tais atvejais, kai rety ligy etiologija (idiopatinés
retos ligos) ir rizikos veiksniai yra nezinomi ir nekoreguojami (retos autoimuninés, infekcinés,
onkologinés ligos), todél galima tik antring ar tretin¢ prevencija, taikant ankstyva diagnostika.
Viena i§ pagrindiniy rety ligy srities problemy — laiku jvardytas retos ligos jtarimas, pirminé
diagnostika ir tinkamas nukreipimas specializuotai diagnostikai ir diagnozés patvirtinimui. Retos
ligos diagnozés nustatymas neretai trunka 4—8 metus, o kartais net ir keliolika ar keliasdeSimt mety
[Dudding-Byth T. 2015]. Belgijoje atlikto tyrimo duomenimis, prie§ retos ligos diagnozés
patvirtinimg 22 proc. serganciyjy apsilanké pas daugiau nei 5 specialistus, 7 proc. — pas daugiau nei
10 specialisty, 44 proc. pradzioje buvo nustatyta neteisinga diagnozé, 75 proc. paskirtas netinkamas
ir neveiksmingas gydymas ir prieZiira [Vandeborne L, 2019]. Ilga ,,diagnostiné odis¢ja* arba
»diagnostinis labirintas* lemia serganciyjy sveikatos pablogéjima, didele¢ emocing, psichologing,

finansing ir socialing nasta sergantiesiems ir jy Seimoms (9 pav.).

63



Retos ligos
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9 pav. Diagnostiné reta liga sergancio paciento odiséja

(https://www.eurordis.org/publication/diagnosisjourneyinfographic)

Jei nustatoma neteisinga diagnozé arba liga lieka nediagnozuota, pacientas gali patirti i§vengiamas
neigiamas klinikines pasekmes (sveikatos pablogéjima, ligos komplikacijas, nejgalumg ir net mirtj).
Nustatyta tiksli retos ligos diagnoze turi didelg reikSme pacientui ir Seimai: paskiriamas veiksmingas,
ligai specifinis gydymas ir priezilira, iSvengiama netinkamo, galimai zalingo gydymo, tolesniy, kai
kuriais atvejais intervenciniy diagnostiniy procediiry, taikomas genetinis konsultavimas ir tolesnés
ligos eigos prognozavimas, palengvinama emociné ir psichologiné nasta Seimai, suteikiama reikiama
informacija, reikalinga asmeniniams sprendimams priimti, esant pageidavimui ir indikacijoms,
taikoma prenataliné ar preimplantaciné genetiné diagnostika Seimoje, pacientai / Seimos gali jsitraukti
1 pacienty organizacijy veiklas ir dalyvauti moksliniuose bei klinikiniuose tyrimuose.

Veiksminga laiku atliekama rety ligy diagnostika labai svarbi Salies sveikatos sistemai ir racionaliam
esamy iStekliy naudojimui, jskaitant iStekliy Svaistyma, kai skiriamos daugkartinés, pakartotings,
netinkamos diagnostinés paslaugos ir specialisty konsultacijos, tenka gydyti ligos komplikacijas ir
skirti socialines iSmokas pacientams / jy glob&jams dél nejgalumo, nors buvo galima i$vengti
neigiamy klinikiniy iSeiciy laiku diagnozavus retg ligg ir skyrus veiksmingg gydyma.

Jeigu retos ligos pasireiSkimas néra Umus, pagrindinis vaidmuo, atliekant pirming retos ligos

diagnostika (jtariant retg ligg) ir nukreipiant pacientg galutinés diagnozés nustatymui, tenka Seimos
gydytojui.
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Jeigu retos ligos pasireiSkimas @imus, diagnostikos procese ypac svarbus greitosios medicinos

pagalbos tarnybos vaidmuo.

Paciento ir jo Seimos vaidmuo. Laikas nuo pirmyjy simptomy, kuriuos pastebi pacientas iki pirmojo

apsilankymo pas Seimos gydytoja, vaiky ligy gydytojg ar specialistg, iki diagnozés nustatymo

priklauso nuo Seimos gydytojo ir paciento / Seimos bendradarbiavimo (10 pav. Reta liga sergancio

paciento ligos atpazinimo etapai) ir ziniy apie retasias ligas.

Simptomy
L Pristatymas
atsiradimas e mre
prieZidrai
Ir/arba poiymiai
Paciento PI_"?_IP es
. priefiliros
intervalas iy
intervalas
Pirma kartg Pirma karta

pacientas/tévai pastebi, st

kas véliau bus il [ g
klasifikuojama kaip ligos

simptomas ar poZymis

sveikatos prieziurg

Siuntimas
specialistui Diagnozé
(genetikui, retos

ligos specialistui)

Specialisto
prieZidros
intervalas

Laikas, kai
atsakomybé uz
diagnoze pereina
specialistams

Laikas, kai nustatoma
diagnoze

10 pav. Reta liga sergancio paciento ligos atpaZinimo etapai (https://piru.ac.uk/public-

involvement/our-approach-to-ppie.html)

6.1.1. Rizikos veiksniai

.1.1.1. Su rety ligy heterogeniSkumu susije¢ veiksniai:

6.1.1.1.1. Retos ligos gali pazeisti bet kurj organg ar organizmo sistema, daznai pazeidimas
daugiasistemis;

6.1.1.1.2. Apie 70 proc. rety ligy pasireiskia vaikystéje, taciau retos ligos gali pasireiksti bet kurio
amziaus Zmogui;

6.1.1.1.3. Daznai retos ligos pozymiai ir simptomai sutampa su dazny ligy simptomais, yra
nespecifiniai;

6.1.1.1.4. Dauguma rety ligy yra létinés, ligai biidingi klinikiniai simptomai pasirei$kia ne vienu
metu, budinga progresuojanti ligos eiga ir ankstyvose ligos stadijose, kai gydymas
veiksmingiausias, biidingi poZymiai daznai biina dar neiSryskeéje;

6.1.1.1.5. Rety ligy yra labai daug — apie 6 000—8 000 nozologiniy vienety, jvairioms retoms ligoms

budingi panasiis klinikiniai simptomai ar jy deriniai;
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6.1.1.1.6. Aplinkos veiksniai turi jtakos rety ligy pasireiskimui.

6.1.1.2. Sveikatos sistemos veiksniai:

6.1.1.2.1. Edukaciniai veiksniai — sveikatos priezitros darbuotojy zinios apie retas ligas
nepakankamos, todél jie negali jtarti retos ligos;

6.1.1.2.2. Tikslios retos ligos nustatymui reikia sudétingos jrangos (pvz., genominiy tyrimy),
specializuoty ziniy ir patirties, todél rety ligy diagnostika yra koncentruojama
medicininés genetikos ir rety ligy referencijos bei kompetencijos centruose;

6.1.1.2.3. Nepakankamas ASP] ir sveikatos prieziiiros darbuotojy bendradarbiavimas retos ligos

diagnostikos procese, nepakankamas diagnostiniy paslaugy koordinavimas.

6.1.2. Rizikos veiksniy nustatymo (iSaiskinimo) tvarka

6.1.2.1. Retos ligos atpaZinimas / jtarimas. Apie 70-80 proc. rety ligy etiologija yra genetiné.
Genetiniai veiksniai yra nekoreguojami, taciau galima jvairiy lygiy rizikos veiksniy prevencija.
6.1.2.2. Rizikos sirgti reta liga pacientus turi atpazinti bet kuris asmens sveikatos priezitros
specialistas pagal savo kompetencijg ir informuoti pacientg apie galima rizika sirgti reta liga (11 pav.)
6.1.2.3. Rizikos veiksniy nustatymas pirminéje grandyje:

6.1.2.3.1. Simptomy ir poZymiy vertinimas

6.1.2.3.1.1. nejprasti ligos simptomai (5 lentel¢);

6.1.2.3.1.2. daugiasistemis, simetrinis poriniy organy pazeidimas;

6.1.2.3.1.3. ligos diagnoz¢ lieka neaiSki po pakartotiny tyrimy ir specialisty konsultacijy;
6.1.2.3.1.4. ligos simptomai iSlieka ar sunkéja, atsiranda naujy simptomy, skiriant tinkamg gydyma
(tais atvejais, kai neteisingai diagnozuota dazna liga;

6.1.2.3.1.5. Seiminé galimos retos / genetinés ligos anamnezé:

6.1.2.3.1.5.1. panaSiy ar identiSky ligos poZymiy ir simptomy pasireiSkimas pirmos ar antros eilés
giminaiciams.

Pastaba: dél pozymiy raiskos jvairoves tuos pacius genetinius variantus turintiems $eimos nariams

6.1.2.3.1.5.2. gimininga santuoka;
6.1.2.3.1.5.3. neaiskios kilmes liga ir staigi, neaiSkios kilmés mirtis;
6.1.2.3.1.5.4. nespecifinés diagnozés, kurios gali ,,mégdzioti* ar ,,slépti* genetine liga;

6.1.2.3.1.5.5. raidos ydos, fenotipo ypatumai, fiziné ar intelektiné negalia;
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6.1.2.3.1.5.6. tam tikra etnin¢ kilmé (gali biti daznesnés tam tikros autosominiu recesyviniu biidu
paveldimos ligos).

6.1.2.3.2. Teratogeniniy veiksniy identifikavimas, kurio metu renkama informacija apie:
6.1.2.3.2.1. galimus biologinius (pvz., motinos ligos, jskaitant infekcines ligas, mitybiniai trikumai,
jskaitant folio rugsties papildy vartojima),

6.1.2.3.2.2. fizinius (pvz., jonizuojancioji spinduliuoté) ir cheminius (pvz., alkoholio, narkotiniy
medziagy, medikamenty vartojima) teratogeninius veiksnius.

6.1.2.3.2.3. daugelio teratogeniniy veiksniy poveikio ,,Jangas* yra ankstyvasis néStumo laikotarpis,
kai néStumas gali buti dar nenustatytas, labai svarbu laiku, iki galimo néStumo identifikuoti galimus
teratogeninius veiksnius ir juos koreguoti bei taikyti prevencines priemones (paauglystéje ir per visg
vaisingo moters amziaus laikotarpj).

6.1.2.3. Rizikos veiksniy nustatymas tretinio lygio aukStos specializacijos rety ligy kompetencijos
/ referencijos centruose apima daugelj etapy (12 pav. Reta liga sergancio paciento rizikos jvertinimo
ir priezitiros schema (Talarico et al., Orphanet J Rare Dis, 2020 (15):347).

6.1.2.4. Retos ligos komplikaciju rizikos veiksniai nustatomi specializuotose rety ligy
kompetencijos / referencijos centruose (13 pav.) atitinkamai pagal savo kompetencija (3, 4 lentelés),
remiantis retos ligos Europos gairémis, jei jos yra, arba nacionalinémis retos ligos metodikomis,

protokolais.

5 lentelé. Simptomai, leidZiantys jtarti reta liga (nebaigtinis sarasas)*

Simptomai skiriasi priklausomai nuo sutrikimo tipo, jo Vertinimas
sunkumo ir paZeisty organy
Simptomai skiriasi priklausomai nuo sutrikimo tipo, jo Vertinimas

sunkumo ir paZeisty organy
® Raidos vélavimas

e Ligos anamneze

® QGaliniy ar veido anomalijos (savita i§vaizda) e Seimos anamnezé

® Elgesio poky¢ciai ar sutrikimai e Fizinis istyrimas

®  Kognityviniai sutrikimai e Laboratoriniai tyrimai

® Judéjimo sutrikimai dél raumeny sustingimo ar e Instrumentiniai tyrimai
silpnumo . Y

® Neurologiniai sutrikimai, traukuliai, rijimo * Egriitﬁgi%iiggcgglli?r?to
pasunkéjimas ASP]

® Kvépavimo sutrikimai

® Blogas augimas arba mazas tgis

® Regéjimo ar klausos sutrikimas

® Odos pigmentacijos sutrikimai

® Paveldimo vézio atvejai Seimoje

]

Nejprasti simptomai ar poZymiai, kuriuos sunku
paaiskinti
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Retos ligos

® Keliy diagnoziy (daugiasistemiy), kurios kartu atrodo
mazai tikétinos, ir (arba) keliy ,,skétiniy* diagnoziy
buvimas

® Apsilankymy pas specialistus (stacionarizavimo)
skaiCius

® Seimoje yra serganéiy retomis ligomis

Atlikus tyrimus ligos nerandama

® Pradiniai simptomai gali biiti siejami su daznesne
bukle, taciau daznai laikui bégant paaiskéja, kad
simptomy raida nepaaiSkinama pirmine diagnoze

® Retos genetinés ligos daznai paveikia kelias organy
sistemas ir gali sukelti keletg 1S paziiiros nesusijusiy
problemy.

»

*Kadangi retos ligos gali pazeisti bet kurig organizmo sistema ar audinj, jomis serga visy amziaus
grupiy asmenys, rety ligy simptomai ir pozymiai yra labai jvairlis; Sioje lenteléje pristatomas

nebaigtinis biidingy simptomy sarasas.

Ar Tavo pacientas gali sirgti reta
liga?

Ar jie dainai
Ar jiems lankosi pas
nepavyko Seimos
nustatyti gydytojg dél
diagnozés? nepaaizkinamy
simptomy?

Ar jtariama
FENeting
nepaaiskiniy
problermmy
priefastis?

Ar josy
pacientai nori
konsultacijos
dél genetings

problemos?

Ar jie turl giminait], Ar jie turi daug Ar jie lankosi
kuris serga reta simptomy, kurie pas daug
liga? néra susije? konsultanty?

Faktai apie retas ligas

15 17 Zmoniy serga reta Retos ligos 802 reny ligy gali 755% pacienty yra
ligi_n_ D&l to retos Ii_gns yra diagnozavimas gali turéti genetine vaikai; 30%
visuomenes sveikatos uZtrukti 4-6 metus. priefastj, dél to pacienty améius
prioritetas. Tuo metu pacentai siuntimas nesiekia 5 mety.
jaudiasi nepalaikomi. genetikui yra
biitinas.

Informacija ir parama

www.eurordis.orgf

www.rarediseases. It/

https://lt-lt.facebook.com/retoslizos
https://www.santa.lt/retu-lisu-koordinavimo-centras-apie-centra-2
hitps:/fwww.kaunoklinikos. lt/struktura-ir-kontaktai/centrai/retu-ir-nediagnozuotu-ligu-
koordinacinis-centras/

11 pav. Informacija apie retas ligas Seimos gydytojui (www.eurordis.org)
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6.1.3. Rizikos vertinimo ir klasifikavimo tvarka

6.1.3.1. Rizikos veiksniy vertinimas pirminéje grandyje:

6.1.3.1.1. Jvertings rizikos veiksnius (zr. papunktj 6.1.2.3.1), Seimos gydytojo komanda atlieka Siuos
veiksmus:

6.1.3.1.1.1. siundia pacientg specializuotai diagnostikai ] tretinio lygio universiteto ligoninés Rety
ligy koordinavimo centrg VUL SK arba LSMU Kauno kliniky Rety ir nediagnozuoty ligy centra, arba
1 specializuotus KC / RC (specializuoti laboratoriniai ir (arba) instrumentiniai tyrimai, pakankama
patirtj sukaupg rety ligy specialistai, daugiadiscipliné diagnostika, 2 priedas);

6.1.3.1.1.2. siuncia pacientg gydytojo genetiko konsultacijai* § VUL SK MGC arba LSMU Kauno
kliniky Genetikos ir molekulinés medicinos klinika;

6.1.3.1.1.3. uZsiregistruoja nuotoliniam gydytojo konsultavimui. Esant neaiSkiems atvejams,
Seimos gydytojas / vaiky ligy gydytojas registruojasi kompetencijos / referencijos centro gydytojo
specialisto / gydytojo su rety ligy specializacija konsultacijai bendraisiais internetinése svetainése
nurodytais kontaktais: VUL SK Rety ligy koordinavimo centras (klinikinis poskyris — Santariskiy g.
4, Vilnius, tel. 86 564 6622; el. pastas retosligos@santa.lt) ir LSMU KK Rety ir nediagnozuoty ligy
koordinacinis centras (tel. + 370 37 703 247; mob. tel. + 370 68 780 296; el. pastas

retos.ligos@kaunoklinikos.It).

6.1.3.1.1.4. Tolesne pacienty (asmeny), neturiniy rizikos veiksniy, stebéseng vykdo pirminés
sveikatos priezitiros specialistai, vaiky stebéseng vykdo vaiky ligy gydytojai; jeigu jy néra — Seimos
gydytojas (Zr. 6.1.6.3.).

*Pastaba: labai daZnai sergantiesiems genetinémis ligomis nenustatomi jokie genetiniai rizikos
veiksniai, Seiminé¢ anamnez¢ yra neinformatyvi. Kadangi genetinés ligos gali pazeisti kiekvieng
organizmo sistemg ir organg, jomis serga visy amziaus grupiy asmenys, indikacijy gydytojo genetiko
konsultacijai sgrasas yra labai platus, bendrosios indikacijos nurodytos sveikatos apsaugos ministro
jsakyme (Sveikatos apsaugos ministro jsakymas ,,Dél Genetikos asmens sveikatos prieZiliros
paslaugy teikimo indikacijy ir Siy paslaugy iSlaidy apmokéjimo privalomojo sveikatos
draudimo fondo biudZeto 1éSomis tvarkos apraso patvirtinimo*, 2014 m. gruodzio 31 d., Nr. V-
1458).

6.1.3.2. Rizikos veiksniy vertinimas antrinio lygio grandyje (zr. 6.1.3.1 punkta)

6.1.3.3. Rizikos veiksniy vertinimas tretinio lygio ASP]
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6.1.3.3.1. Rety ligy koordinavimo centras po pirminés gydytojo specialisto / gydytojo rety ligy
specialisto konsultacijos, jtarus geneting liga, pacientg nukreipia gydytojo genetiko konsultacijai ir
(arba) j atitinkamos aukstos specializacijos retos ligos ar rety ligy grupés kompetencijos / referencijos
centrus (3 ir 4 lentelés).
6.1.3.3.2. Retos ligos kompetencijos / referencijos centro komanda (priedas su KC centry
komandomis) po daugiadisciplinio konsiliumo jvertina paciento rizikg sirgti reta liga pagal
atitinkamos retos ligos diagnostikos, gydymo ir stebésenos protokola (13 pav. — priedas schema Reta
liga sergancio paciento klinikinio kelio schema rety ligy kompetencijos ir referencijos centruose) ir
siuncia specializuotai diagnostikai arba VLG stebésenai (7 lentel¢). Reta liga sergancio paciento
(vaiko arba suaugusiojo) nukreipimo specializuotai diagnostikai tvarka pateikta 2 priede, Paciento
kelias pirmga kartg kreipiantis | VUL SK Rety ligy koordinavimo centrg (RLKC) arba | LSMU KK
Rety ir nediagnozuoty ligy koordinacinj centrg (RNLKC)*.
6.1.3.3.3. Gydytojas genetikas arba gydytojas specialistas suformuluoja preliminarig diagnoze.
Preliminariai diagnozei patikslinti daznai reikia papildomos informacijos, kurios ieskoma
medicininéje literatiiroje, duomeny bazése (fenotipo analizei duomeny baziy panaudojimas (OMIM;
Orphanet), jeigu reikia, preliminariai diagnozei patikslinti gali buti skiriami papildomi laboratoriniai
ar instrumentiniai tyrimai, specialisty konsultacijos. Preliminari diagnozé gali buti patvirtinama:
6.1.3.3.3.1. pagal diagnostinius kriterijus (jeigu jie nustatyti);
6.1.3.3.3.2. paskyrus specializuotus laboratorinius ar instrumentinius tyrimus;
6.1.3.3.3.3. pagal specifinius simptomus ir (arba) pozymius, jei diagnostiniy kriterijy néra.
6.1.3.3.4. Pakartotinis KC / RC daugiadiscipinis konsiliumas kartu su gydytoju genetiku jvertina
retos ligos rizikg po genetiniy tyrimy, sprendzia dél tolesnés paciento priezitiros ir simptominio
6.1.3.3.5. Gydytoju genetiky konsiliumy organizavimas. Skiriant brangiuosius genetinius tyrimus
(geny rinkiniy, viso egzomo sekoskaitos, viso genomo sekoskaitos), taip pat visais neaiSkiais
klinikiniais atvejais organizuojami gydytojy genetiky konsiliumai. Jei reikia, j Siuos konsiliumus
kvieciami kity specialybiy rety ligy kompetencijos ar referencijos centry gydytojai arba gydytojai
rety ligy specialistai.
6.1.3.3.5.1. Gydytojy genetiky konsiliumai ypac svarbis Siais atvejais:

— pacientas, turintis sudétingg fenotipg, kuris neatitinka jprasty diagnostiniy kategorijy

(indikacijy genetiniam tyrimui) — dél genetinio i$tyrimo Strategijos parinkimo;
— atsiradus bioetiniy, su genetiniais tyrimais ar genetiniu konsultavimu susijusiy problemy

(pvz., genetiniy tyrimy atlikimas nepilnameciams);
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6.1.3.3.5.2. Bendras rety ligy kompetencijos / referencijos centry gydytojuy / gydytojuy rety ligy

specialisty ir gydytoju genetiky konsiliumas gali biiti organizuojamas, jeigu:

pacientas, kurio liga nediagnozuota, kai genetinés ligos tikimybé didelé, — dél tolesnés
genetinio iStyrimo strategijos parinkimo, gydymo ir stebésenos plano sudarymo;

pries skiriant gydyma retaisiais vaistiniais preparatais ar specialios paskirties maisto
produktais;

visais neaiskiais klinikiniais atvejais;

jvertinant paciento poreikius kiekviename etape, duomenis ir priemones, kuriais naudojantis
galima jvertinti diagnostikos ir gydymo poveikj pacientams ir sveikatos prieziliros sistemai

(28 pav.).

6.1.3.3.6. Esant sudétingiems ir kompleksiniams rety ligy atvejams, pacienty aptarimas vykdomas

Europos referenciniy centry tinkluose per Klinikinés pacienty prieZiiiros sistema (angl. Clinical

patient management system, CPMS). I ERT eksperty platformg kreipiasi retos ligos nacionalinis

atstovas — atitinkamos retos ligos referencijos centro gydytojai ekspertai (15, 16, 17 pav. CPMS

schema).

6.1.3.3.7. Esant metaboliniy ir Umiy rety ligy ir bikliy rizikai, parengiamas Reta liga serganciojo

pasas, specialus zyméjimas, kad pacientas serga reta liga, pazymima ORPHA kodu.

6.1.3.3.8. Gydytojo genetiko bendradarbiavimo su SG, vaiky ligy gydytojais ir gydytojais

specialistais schema pateikta 3 priede.
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. o Organizacinis etapas: Organizacinis etapas: Organizacinis etapas:
Organizacinis etapas: Prieiga Diagnostika Gydymas Stebesena

| Klinikiné pacientypriezitros sistema (CPMS)

'y
eimos Rety i I
. ety ligy Specialisto
gyiyt?JaS Kompetencijos/ konsultacija
Vaiky '5U Referencijos prival
gydytojas centrai i~ rivalomos
konsultacijos
" s (daugiadisciplinés ty
Kiti specialistai padiy spedalisty)
Stacionariné h Papildomos Paciento letaliné
Greitosios prieidira L _ konsultacijos _ _ baigts
pagalbos skyrius - NE |
Dienos Laboratoriniai
o . stacionaras tyrimai
Privati praktika Privalomi ir T Gydymas
Ambulatorine || specifiniai retai ligai
- prieZidra tyrimai
Paciento
siuntimas \ J
Instrumentiniai o~ .
tyrimai NEAISKI DIAGNOZE
Antra nuomoné Privalomi
instrumentiniai
— - Stebésena
tyrimai (ultragarsas,
biopsija, MRT)

12 pav. Reta liga sergancio paciento rizikos jvertinimo ir priezitiros schema (Talarico et al.,

Orphanet J Rare Dis, 2020 (15):347)

6.1.3.4. Jtariamos, bet nenustatytos retos ligos prevencija vykdo SG ir komanda, antrinio lygio bet
kurios kvalifikacijos gydytojai specialistai, vaiky ligy gydytojai antrinio lygio bet kurios
kvalifikacijos gydytojai specialistai ir rety ligy kompetencijos / referencijos centry gydytojai pagal
savo kompetencija.

6.1.3.4.1. Kai Kkuriais atvejais, atlikus visus jmanomus diagnostinius tyrimus ir pritaikius
daugiadiscipling diagnostika, retos ligos diagnozé gali likti nenustatyta, t. y. gali biti jtariama, bet
nepatvirtinta (nustacius neaiskios klinikinés reik§més genetinj variantg Zinomame ligos gene, galimai
patogeninj variantg iki Siol su Zmogaus retomis ligomis nesusietame gene ar jtarus retg liga pagal
klinikinius simptomus ir pozymius, kai diagnozei patvirtinti triksta diagnostiniy kriterijy);
6.1.3.4.2. Visais S§iais atvejais diagnostinis procesas, bendradarbiaujant su pacientu ir Seima ir jiems
pageidaujant, turi buti tesiamas, kartu skiriant tinkamiausia jmanomga simptominj gydymg ir

stebésena.
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Retos ligos

1-as atwejo aptarimas
Patvirtinancios diagnozés protokolo apibréZimas

2-as atwvejo aptarimas
Savalaikis patvirtinamosios diagnostikos prertinimas

PCu patvirtintas=T'

Pacienta [ baw)

infiormacij

3-ias (arba n-tasis) Atvejo aptarimas
Siun dian diosios specifinic gydyma ir priezidros koordinavimas
institucijas
informacij apis
Fi-

4-as (arba n-tasis) Atvejo aptarimas
specifinio gydyma ir priezidires jvertinimas

D lieka
3-as atvejo aptarimas neisaitkintas
Inavatyi diagnostika [pye V&S,
¥iso penomo sekaskaital?

1

A-tas atwejo aptarimas
Ingvatywios diagnostikos prertinimas

5-as atvejo aptarimas
Patvirtintas Dx? Tolirnes ni inova by
dimgrastika?

5-tas atwejo aptarimas
specifinio gydymo ir priefidros koordinavimas

Siunfianfios institudjos informacija
D% arba Ox neiiaigkintas

6-tas atwvejo aptarimas
specifinio gydymao ir pr ros jeertinimas

®@Q ® © ® O

©@
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13 pav. Reta liga sergancio paciento klinikinio kelio schema rety ligu kompetencijos ir

referencijos centruose. Laikantis struktiiriniy schemy susitarimy, suapvalinti sta¢iakampiai nurodo proceso pradzia
arba pabaiga, o staciakampiai vaizduoja veiksmus ir raso dvejetainius sprendimus. Vertikalios rodyklés, prasidedancios
rombais, visada rodo kita zingsnj, jei atsakymas yra teigiamas, horizontalios rodyklés rodo kita veiksma, jei atsakymas
yra neigiamas. Apibraukti skai¢iai nuo 1 iki 23 nurodo konkretaus teksto zingsnio paaiskinimg. 3 +1i, kaii=0,2, 3, ....:
7 zingsnyje, kai i = 0, tre€ias atvejo aptarimas, kai pirma karta koordinuojamas gydymas ir prieziiira. Kai gydymo ir
priezitiros jvertinimo rezultatai 9 zingsnyje yra grazinami j 7 zingsnj, atvejis, kuriam esant sprendziama dél gydymo ir
priezitiros tesimo ar pakeitimo, yra 3 + 2 = 5-tasis atvejo aptarimas ir pan. 4 + j, kai j =0, 2, 3, 4, ...: 15 zingsnyje, kai j
=0, tai yra 4-tasis atvejo aptarimas. Jei 16-tame Zingsnyje PDx nepatvirtintas, 22-ame veiksme (5-tasis atvejo aptarimas)
nusprendziama atlikti tolesn¢ inovatyvia diagnostika, 0 ne grjzti prie 14 Zingsnio, atvejo aptarimo numeris bus 4 +1=2,
t. y. 6-tasis aptarimas ir pan. Numanomas (P) Dx|Biomarkeris, klinikinis fenotipas: numanomos diagnozés, duotas
biomarkeris arba klinikinis fenotipas; simbolis (|) turi bati skaitomas kaip ,jei yra“. Dx: diagnozé, F+: klaidingai
teigiamas, NBS: naujagimiy patikra, PDx: numanoma diagnoz¢, T+: tikrai teigiamas, VGS: viso egzomo sekoskaita.

(Choukair et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2021) 16:474)

Pacientas atvyksta| sveikatos Fenotipas, genotipas, Susiejimas su Zinoma liga

Intervencija

prieZiiiros jstaigg diagnostika arba simptomy grupe

o
< A . . .
g Istyrimas remiantis Nustatomas paplitimas Duomenimis paremti
g fenotipu/genotipu Nustatoma nasta Kklinikiniai sprendimai
-]
-
- Administracinés duomeny bazés Naujy intervenciju technologinis vertinimas
E Klinikiniai registrai Kompensavimo modeliai
= Natiralios ligos eigos tyrimai Reglamentavimas
a Pacienty praneiamos sveikatos baigtys Klinikiniai tyrimai
Literatiiros apzvalga ISeitimis paremti susitarimai

14 pav. Duomenys, reikalingi apibrézti paciento kelia iS sveikatos prieZiiiros sistemos ir
sveikatos paslaugy teikéju perspektyvos. Siame grafike apibendrinamas paciento kelias nuo diagnostikos iki
intervencijos, poreikiai kiekviename etape ir duomenys bei priemonés, kuriais naudojantis galima jvertinti diagnostikos

ir gydymo poveikj pacientams ir sveikatos priezitiros sistemai. (Zanello et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2022)
17:181)
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15 pav. Reta liga sergancio paciento prieZiiiros piramidé
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Retos ligos

CPMS: Paciento aptarimas

Paciento jtraukimas

.

.

Pasiulymas

* SUTIKIMAS

Paciento duomenys

Y

Naujas aptarimas

Completion

Medicininé Eksperty
informacija kvietimas
® )

=74 .

£ N

Rekomen

Aptarimas o
dacijos

& g

B err |

£ N

Konsultavimas

Priima kvietima

Prisijungia prie

ptarimo

Pateikia
rekomendacijas

Praso papildomos
informacijos

Dalyvauja susitikimuose

Komentuoja

Jraso savo
rekomendacijas

16 pav. Paciento aptarimo per CPMS eiga

CENTRAS

Diagnostika/

Pacientai

Gydymas

CPMS

Virtuali konsultacija

ﬂ M
6

0 o

R R L

Gydantis gydytojas

Sukuria paciento aptarima

ERT: Ekspertai

Pateikia rekomendacijas

17 pav. Paciento aptarimo per CPMS etapai
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6.1.4. Rizikos veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos, specialistai, ju
kompetencijos

6.1.4.1. Rizikos veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos — PASPI ir tretinio lygio ASPI
Rety ligy referencijos ir kompetencijos centrai; rety ligy koordinavimo centrai;

6.1.4.2. PASP] SG komanda: BPS, IPS, GMS, kineziterapeutas.

6.1.4.3. Tretinio lygio ASP] specialisty, dirbanciy su retomis ligomis, kompetencija reglamentuoja
atitinkami teisés aktai; toliau — Sveikatos sistemos jstatymu, Sveikatos priezitiros jstaigy jstatymu,
Medicinos praktikos jstatymu, Slaugos praktikos ir akuSerijos praktikos jstatymu, Pacienty teisiy ir
zalos sveikatai atlyginimo jstatymu ir kitais LR galiojanéiais teisés aktais, Sveikatos apsaugos
ministro jsakymais, jstaigos generalinio direktoriaus jsakymais, darbo tvarkos taisyklémis, vidaus
tvarkos taisyklémis, pareigy instrukcijomis ir papildomai Siame dokumente aprasoma:

6.1.4.3.1. VUL SK Rety ligy koordinavimo ir LSMU Kauno kliniky Rety ir nediagnozuoty ligy
koordinacinis centrai koordinuoja reta liga sergancio klinikinj ir organizacinj paciento kelig (18 pav.
Rety ligy koordinavimo komponentai)

6.1.4.3.2. Retos ligos referencijos centras (sveikatos apsaugos ministro patvirtintas nacionalinis
retos ligos ar ligy grupés kompetencijos centras (Zr. kompetencijos centras), kaip tikrasis ar
afilijuotasis narys dalyvaujantis Europos rety ligy tinkly veikloje (4 pav.). Retos ligos referencijos
centras (auksciausio lygio, labai specializuotos sveikatos paslaugy ir medicinos priezitiros medicinos
darbuotojy (ekspertuy) komandos) — tretinés asmens sveikatos priezitiros paslaugas teikian¢ios ASP],
koncentruojantis atitinkamos srities retos ligos ar rety ligy grupés pacientus centras, sveikatos
apsaugos ministro patvirtintas nacionaliniu centru, uztikrinantis retomis ligomis serganciy pacienty
sveikatos priezitirg ir atitinkantis sveikatos apsaugos ministro nustatytus kriterijus ir ERT kriterijus.
Referencijos centro kompetencijos:

6.1.4.3.2.1. Referencijos centre vykdoma atitinkama reta liga sergancio paciento ar jtariant reta liga
diagnostika, gydymas ir ilgalaiké prieziiira, pacienty registras (vietinis gydymo jstaigoje ir
tarptautinis);

6.1.4.3.2.2. Referencijos centre sudaryta labai specializuota, turinti patirtj toje srityje, skirta tai ligai
ar ligy grupei, gydytojy ir medicinos darbuotojy ,.ty paciy specialisty komanda, atitinkanti ERT
zmogiskyjy istekliy reikalavimus (6 lentelé — pavyzdys);

6.1.4.3.2.3. Referencijos centras dalyvauja Europos rety ligy tinkle kaip tikrasis narys, atitinka
ERT Kkriterijus. Kiekvieno i§ 24 ERT centry kompetencijos nurodytos Europos referenciniy centry

tinkly reikalavimuose https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/networks _en

6.1.4.3.2.4. Pagrindiniai ERT (Europos rety inksty ligy referencijos centras (ERKNet)) centry
kriterijai (nustato atitinkamas ERT atitinkamai retai ligai):
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N oo gk~ w DD

Nustatytas minimalus pacienty skai¢ius pagal kompetencijos sritj (nustato atitinkamas ERT
atitinkamai retai ligai)

Per metus gydomy pacienty skaicius

Dalyvavimas regioniniame, nacionaliniame ar tarptautiniame registre / tyrime
Vadovavimas regioniniam, nacionaliniam ar tarptautiniam registrui / tyrime

1-2 autorystés PubMed indeksuotuose leidiniuose per pastaruosius 5 metus

Irangos ir infrastruktiros reikalavimai

Reikalavimai zmogiskiesiems iStekliams (6 lentelé)
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6 lentele. Zmogiskyjy iStekliy reikalavimai specialistams, teikiantiems paslaugas, pacientams,

kuriems jtariama arba nustatyta reta liga (Rety inksty ligy referencijos tinklas, ERKnet)

Sveikatos prieziiiros

specialistas (tipas)*!

Mokymas ir kvalifikacija (bet koks kitas tinkamas reikalavimas,

pagristas kompetencijos sritimi)

Minimalus
procediiry
skaicius /

Pacientai / metai

Vaiky / suaugusiyjy nefrologas

Igyta specialybé, jskaitant ne mazesne¢ kaip 3 mety darbo visu etatu

patirtj ambulatorinéje medicinoje.

100

Inksty ligy slaugytoja Baigti slaugytojos kursai, ne trumpesnis kaip 2 mety ambulatorinis | 200
darbas vaiky / suaugusiyjy nefrologijos srityje.

Vaiky (dializés) slaugytoja Baigti slaugytojos kursai, ne mazesné nei 2 mety patirtis vaiky | 4/12
hemodializés ir peritoninés dializés srityje (min. 4 hemodializés
pacientai arba 12 peritoninés dializés pacienty per metus).

(Vaiky ligy) transplantacijos | Ne mazesné nei 2 mety darbo patirtis vaiky transplantacijos srityje. 10

koordinatorius / slaugytojas

Dietologas Baigti dietologo kursai, ne mazesné kaip 2 mety darbo patirtis (ne | 150
maziau 150 pacienty, sergan¢iy nefroziniu sindromu, tubulopatijomis,
medziagy apykaitos ligomis, 1étinémis inksty ligomis).

Psichologas Baigtas psichologijos mokymas, ne mazesné nei 2 mety patirtis | 150
konsultuojant pacientus, sergancius létinémis inksty ligomis.

Socialinis darbuotojas Bent 2 mety darbo patirtis konsultuojant pacientus, sergancius létine | 150

inksty liga.

Vaiky / suaugusiyjy radiologas

Bent 3 mety patirtis atliekant inksty ir $lapimo taky sonografinj,

mikcing citouretrografija ir MR vaizda.

Klinikinis genetikas

Iki galo apmokytas klinikinis genetikas, turintis ne mazesne kaip dvejy

— penkeriy mety patirtj genetinio konsultavimo srityje.

Vaiky / suaugusiyjy urologas

Ne mazesné nei 3 mety chirurging patirtis.

79




Retos ligos

"""""""""""""" Kurie komponentai kontekstualizuoja koordinavima? TTmTmmmmmTmeeen
|

Paaiskinimai

Prigtifres kalio komponantsi

Prisfilies koordinsvimas

-
-
o -
%'

Kontaksto veiksnial

Amiminés savybis priefiiios aplizka

== Paciemo prisfifiros kelio pavyadys

Komponentai apibidinantys ,Jkaip” vykdyti priezinra ha

= Haip konteksto velkemiai paveikia
» prisifros kelio komponantus,

reikalingus paciento prisfiinos
koordinavimui

18 pav. Rety ligy koordinavimo komponentai (Walton H, Hudson E, Simpson A, Ramsay AIG, Kai J,
Morris S, Sutcliffe, AG, Fulop, NJ. Defining Coordinated Care for People with Rare Conditions: A
Scoping Review. International Journal of Integrated Care, 2020; 20(2): 14, 1-16. DOI:
https://doi.org/10.5334/ijic.5464)

6.1.4.3.3. Retos ligos kompetencijos centras (labai specializuotos sveikatos paslaugy ir medicinos
priezitiros medicinos darbuotojy (eksperty) komandos) — tretinés asmens sveikatos prieziiiros
paslaugas teikiancios asmens sveikatos prieziiiros jstaigos, atitinkamos srities retos ligos ar rety ligy
grupés kompetencijos centras, uztikrinantis retomis ligomis serganciy pacienty sveikatos priezitirg ir
atitinkantis sveikatos apsaugos ministro nustatytus kriterijus. KC kompetencijos:

6.1.4.3.3.1. Kompetencijos centre vykdoma atitinkama reta liga sergancio paciento ar jtariant reta
ligg diagnostika, gydymas ir ilgalaiké prieziiira, pacienty registras;

6.1.4.3.3.2. Kompetencijos centre sudaryta labai specializuota, turinti patirtj toje srityje, skirta tai
ligai ar ligy grupei, gydytojy ir medicinos darbuotojy komanda;
6.1.4.3.3.3. Kompetencijos centras gali dalyvauti Europos rety ligy tinkly veikloje.
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6.1.4.3.4. Eksperty komandos — gydytoju specialisty, dirbanciy trecio lygio kompetencijos /
referencijos/koordinavimo centruose, kompetencijos:

6.1.4.3.4.1. turi biiti surink¢ ne maziau 40 tobulinimo valandy per 3 metus rety ligy srityje (kursai,
stazuotés, seminarai, konferencijos). Kompetencijos:

6.1.4.3.4.2. Vaiky / suaugusiy pacienty, sergan¢iy retomis ligomis arba kuriems jtariama reta liga,
pirminiy konsultacijy vykdyma, individualiy diagnostikos plany sudaryma, specialisty konsultacijy
planavima, paskirstyma j retai ligai specifinius KC / RC;

6.1.4.3.4.3. Daugiadiscipliniy konsiliumy organizavimg ir dalyvavima, aptariant retomis ligomis
serganciy vaiky / suaugusiy pacienty diagnostika, gydyma ir stebésena; reabilitacijg ir paliatyvigja
terapija;

6.1.4.3.4.4. Vaiky / suaugusiy reta liga serganc¢iy pacienty konsultavimo dél diagnostikos ir gydymo
taktikos su uzsienio specialistais organizavima;

6.1.4.3.4.5. Ekspertai, dirbantys aukstos specializacijos referencijos centre, atlieka papildomas
funkcijas (zr. 6.1.4.3.2.4 poskyrj);

6.1.4.3.5. Daugiadiscipliniy rety ligu kompetencijos ar referencijos centryu komandos
kompetencijos:

6.1.4.3.5.1. Kiekviename rety ligy kompetencijos ar referencijos centre dirba daugiadisciplinés vaiky
ir suaugusiyjy komandos pagal nustatyta nuolatiniy specialisty, turinéiy patirties ir ziniy atitinkamy
rety ligy srityje, sarasa; | komandy sudétj jeina vaiky ir suaugusiyjy gydytojai specialistai;
6.1.4.3.5.2. Europos referentiniy centry tinkly veiklose dalyvaujantys centrai vadovaujasi ERT
pateikiamomis rekomendacijomis dél daugiadiscipliniy komandy sudarymo (Zr. 3 prieda).
6.1.4.3.5.3. Rety ligy kompetencijos ir referencijos centry daugiadisciplines komandas sudaro:
6.1.4.3.5.3.1. pagrindiniai atitinkamy sri¢iy specialistai (nuolatiniai komandos nariai);

6.1.4.3.5.3.2. papildomi specialistai, turintys specifiniy Ziniy, kvie¢iami j pasitarimus pagal poreik].
6.1.4.3.5.4. Komandos susitinka reguliariai pagal patvirtintg darbo organizavimo procediirg ir aptaria
neaiskius, sudétingus klinikinius atvejus, jskaitant nediagnozuoty rety ligy atvejus, sudaro
individualius tolesnés paciento diagnostikos, gydymo ir stebésenos planus, periodiskai vertina
gydymo efektyvumg; jvertina paciento poreikius kiekviename etape, duomenis bei priemones,
kuriomis naudojantis galima jvertinti diagnostikos ir gydymo poveikj pacientams ir sveikatos
priezitros sistemai (gydymo efektyvuma);

6.1.4.3.5.5. Esant skubiems atvejams, gali buiti organizuojamas skubus daugiadisciplinés komandos
pasitarimas.

6.1.4.3.5.6. Daugiadisciplinio aptarimo metu gali buti:

6.1.4.3.5.6.1. Nustatoma ir suformuluojama galutiné diagnozé (retos arba daznos ligos);

6.1.4.3.5.6.2. Paskiriamas papildomo iStyrimo planas;
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6.1.4.3.5.6.3. Paskiriamas gydymo ir stebésenos pagal klinikinius simptomus planas ir diagnostinis
procesas nutraukiamas, jei nusprendziama, kad tolesnis diagnostinis procesas bus neefektyvus;
6.1.4.3.5.6.4. Svarstoma galimyb¢ aptarti pacienta ERT ir (arba) jtraukti j tarptautines nediagnozuoty
ligy programas.

6.1.4.3.5.6.5. Paskiriamas individualus gydymo ir stebésenos pagal vyraujancius klinikinius
simptomus planas ASP] pagal gyvenamaja vieta, numatant pakartoting konsultacija rety ligy
kompetencijos ar referencijos centre pagal vyraujancius simptomus, jei reikia.

6.1.4.3.6. Koordinatoriaus arba atvejo vadybininko / slaugytojo / (-os) — koordinatoriaus / (-és)
(rety ligy koordinavimo centruose, rety ligy kompetencijos / referencijos centruose) kompetencijos:
6.1.4.3.6.1. organizuoja daugiadisciplinius pacienty aptarimus ir konsultacijas;

6.1.4.3.6.2. pagal daugiadisciplinj paciento aptarimg inicijavusio gydytojo sudarytg plang j pasitarima
sukviecia atitinkamy sri¢iy specialistus, suderina specialisty konsultacijas (jei jmanoma ir pacientas
pageidauja — ,,vieno langelio® principu);

6.1.4.3.6.3. susisiekia su pacientu ir pasiriipina reikiamos medicininés dokumentacijos surinkimu,
daugiadisciplinés konsultacijos laiko suderinimu;

6.1.4.3.6.4. susistemina medicininés dokumentacijos duomenis daugiadiscipliniam aptarimui
(padedant gydytojui);

6.1.4.3.6.5. surenka ir susistemina medicininés literatiiros duomenis daugiadiscipliniam aptarimui
(padedant gydytojui);

6.1.4.3.6.6. pildo medicining dokumentacijg aptarimo metu ir po jo (padedant gydytojui);
6.1.4.3.6.1. informuoja pacientg apie aptarimo iSvadas (padedant gydytojui), paskirtus tolesnius
tyrimus ir nukreipimus konsultacijoms, nukreipia ir uzregistruoja pacienta reikiamiems tyrimams ir
konsultacijoms, jei reikia — organizuoja stacionarinj paciento iStyrimg ir gydyma,

6.1.4.3.6.7. vykdo koordinuojancio gydytojo nurodymus — nukreipia pacienta psichologo, socialinio
darbuotojo, kitoms reikiamoms paslaugoms.

6.1.4.3.7. Bendrosios praktikos slaugytojo / (-jos), ir (arba) bendruomenés slaugytojos / (-jo),
iSpléstinés praktikos slaugytojo / (-jos), teikiantiems paslaugas, pagalbg ir prieZilirg pacientams,
kuriems jtariama arba nustatyta reta liga kompetencijos:

6.1.4.3.7.1. turi buti surinke 40 tobulinimo valandy per 5 metus rety ligy srityje (kursai, stazuotés,
seminarai, konferencijos);

6.1.4.3.7.2. BPS, IPS, teikiantys paslaugas referencijos centruose, turi atitikti ERT reikalavimus; Zr.
6 lentel¢je pateikta pavyzdj. Europos rety inksty ligy referencijos tinklo reikalavimai — Zr. nuoroda:
https://www.erknet.org/fileadmin/files/user upload/HCP_Specific Competency_Criteria.pdf

6.1.4.3.8. Psichologo, konsultuojancio reta liga sergantj / jtariant retg liga, kompetencijos:
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6.1.4.3.8.1. Rekomendacija psichologo konsultacijai turéty biti pasitilyta visais atvejais diagnozavus
ar esant neabejotinam retos ligos jtarimui. Pats faktas apie retg liga pacientui yra stresogeninis
veiksnys, nepriklausomai nuo retos ligos sunkumo laipsnio. Jei ligos eiga lengva, psichologas gali
iSsklaidyti nepagrjsta nerimg. Psichologo konsultacija butina:

6.1.4.3.8.1.1. nustaCius negydomos, progresuojancios, nejgalumg ar sutrumpéjusj iSgyvenamuma
lemiancios ligos diagnoze, sitiloma psichologo konsultacija pacientui ir (arba) jo tévams / globéjams;
6.1.4.3.8.1.2. konsultuojant pacientus dél ikisimptomés genetiniy ligy diagnostikos (ypac tais
atvejais, kai Seimoje nustatyta negydoma, progresuojanti, nejgaluma ar sutrumpéjusj i§gyvenamuma
sukelianti liga);

6.1.4.3.8.1.3. pacientams su nediagnozuota liga ir (arba) jy tévams / globéjams;

6.1.4.3.8.1.4. visais atvejais, kai genetinés ligos diagnozés nustatymas galimai sukelia neigiamas
psichologines reakcijas, pavyzdZziui, diagnozavus geneting ligg visuotinio naujagimiy tikrinimo metu
(pastaba: bet kokios ligos, iskaitant ir genetines ligas, diagnozés nustatymas gali sukelti jprastas
neigiamas psichologines reakcijas; svarbu jvertinti iy reakcijy sunkuma, konsultacijos metu aktyviai
pasiteirauti paciento apie jo psichologines reakcijas ir, esant indikacijy, nukreipti psichologo
konsultacijai).

6.1.4.3.8.1.5. genetinés ligos rizika Seimoje, genetinés ligos diagnozé iki atsirandant simptomams,

prenataliné genetinés ligos diagnozé vaisiui ir kt.

6.1.5. Rizikos veiksniy prevencijos priemonés
6.1.5.1. Sukurta bendroji organizaciné struktiira ir rety ligy paslaugy koordinavimas (19 pav.

Pagrindiniai paciento kelio koordinavimo komponentai)

6.1.5.1.1. Genetiniy paslaugy prieinamumo uZtikrinimas. Laiku atlikta, veiksminga, plataus
spektro diagnostika, jskaitant populiacines visuotinio naujagimiy tikrinimo ar né$¢iyjy tikrinimo

programas;
6.1.5.1.2. Ikisimptomiai ir predikciniai genetiniai tyrimai.

Ikisimptomiai tyrimai atliekami populiacinése tikrinimo programose tiriant apibréztas populiacijas
dél tam tikry jgimty ar paveldimy ligy. Sios programos reglamentuojamos atitinkamuose LR teisés
aktuose ir Sioje metodikoje neaptariamos.

Ikisimptomiai ir predikciniai tyrimai gali biiti skiriami tik po genetinés konsultacijos, kurios metu
pacientui suteikiama iSsami informacija apie tyrimg, jo kliniking nauda, pasekmes pacientui ir

artimiesiems, tiriama ligg ir kiti klausimai, pasiraSomas informuotas sutikimas.
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Ikisimptomiai ir predikciniai genetiniai tyrimai taip pat atlickami asmenims su Seimine konkrecios
genetinés ligos anamneze, kai zinomas konkretus Seimos nariui ar nariams nustatytas patogeninis
variantas. lkisimptomio tyrimo atveju tiriamajam nustatytas patogeninis variantas reiSkia, kad
genetiné liga jam tikrai pasireiks (prognozuojant viso gyvenimo laikotarpiui; pvz., Hantingtono liga).
Predikcinio tyrimo atveju tiriamajam nustatytas patogeninis variantas reiSkia, kad jam yra

padidéjusi genetinés ligos rizika (pvz., kriities vézio rizika).

Ikisimptomiy ir diagnostiniy tyrimy skirtumai ir pagrindiniai tyrimo paskyrimo ir rezultato aptarimo

etapai nurodyti 20 pav.
Bendra konsultacijy ir sprendimy priémimo schema pateikta 21 pav.

— Sprendimai dé¢l ikisimptomiy tyrimy atlikimo nepilnamec¢iams asmenims priklauso nuo ligos
pasireiSkimo amziaus ir prevencijos bei gydymo galimybiy.
pacientas sulauks pilnametystés.

— Jeigu pacientas yra suauges, bet turi ribotas galimybes priimti sprendimus, juos dél tyrimy
priima globéjas, vadovaudamasis geriausiais paciento interesais.

6.1.5.1.3. Etapinis Seimos nariy iStyrimo organizavimas:

6.1.5.1.3.1. Nustacius geneting diagnoze, gydytojas genetikas jvertina paciento genealogija ir

apskaiciuoja geneting rizikg paciento giminaiciams;

6.1.5.1.3.2. Jeigu nustatoma padidinta genetinés ligos rizika paciento giminaiiams, pacientas
informuojamas apie padidintg rizikg ir papraSomas susisiekti su savo giminaiciais ir informuoti apie

genetinés konsultacijos galimybe ir poreikj;

6.1.5.1.3.3. Rekomendacija dél paciento giminaiciy jraSoma ] formos 027a arba 066a iSrasa,
nurodoma, kokiems giminai¢iams rekomenduojama genetiko konsultacija (pvz., pirmos eilés

giminai¢iams; broliams ir seserims; vaikams);
6.1.5.1.3.4. Gaves nukreipimg, paciento giminaitis registruojasi gydytojo genetiko konsultacijai.

6.1.5.2. Visapusiskos, koordinuotos, testinés paslaugos;

6.1.5.3. Mokymas ir informacijos sklaida;

6.1.5.4. Moksliniai ir Klinikiniai tyrimai, inovacijos;

6.1.5.5. Europos politikos formavimo ir gerosios praktikos sklaidos veiklos;
6.1.5.6. Bendradarbiavimas su pacienty organizacijomis.

6.1.5.7. E. sveikatos sprendimai (komunikacija, ,,virtuali klinikiné praktika“, telemedicina).
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6.1.5.8. DaugiadiscipliniSkumas.

6.1.5.9. Paslaugy koordinavimas, atvejo vadyba — i pacientg orientuotos, individualizuotos, lankscios
paslaugos.

6.1.5.10. Specifinis, sudétingas gydymas: medikamentinis, chirurginis; reabilitacinis;

standartizuotos rekomendacijos.

6.1.5.11. Seimos gydytojo ir jo komandos ambulatorinéje grandyje jgalinimas veiksmingai atpaZinti

arba jtarti retg ligg ir laiku nukreipti specializuotai diagnostikai:

6.1.5.11.1. Seimos gydytojy ir komandos nariy mokymas ir informavimas apie veiksnius,

padedancius atpazinti / jtarti retg ligg, genetinius ir teratogeninius veiksnius, jy vertinima;

6.1.5.11.2 Seimos gydytojy ir komandos nariy informavimas apie nukreipimo genetiko konsultacijai

ir specializuotai retos ligos diagnostikai tvarka, serganciyjy reta liga pacienty priezitros kelius;

6.1.5.11.3. Seimos gydytojy ir komandos nariy Seimos gydytojy ir komandos nariy

bendradarbiavimas su ASP], teikianc¢iomis genetinio konsultavimo ir genetinés diagnostikos

paslaugas bei Rety ligy koordinavimo, Rety ligy referencijos ir kompetencijos centrais retos ligos

diagnostikos procese (iskaitant gydytojo konsultacija gydytojui neaiskiais atvejais).

6.1.5.12. Rizikos vertinimas individualiu lygmeniu — paciento / $eimos nariy jtraukimas j diagnostinj

procesa.
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Diagnostika

Priezitra

Svarbiausia
informacija

eDiagnostikos kriterijai

eKlinikinis psireiSkimas (badingi poZzymiai ir simptomai)
¢,,Raudonos véliavos”

eLaboratoriniai tyrimai

*Genetiniai tyrimai

eInstrumentiniai tyrimai (pvz., EKG)

*Vaizdiniai tyrimai (pvz., KT)

eSpecialistai, turintys kompetencijg diagnozuoti liga

*Specialistai, dalyvaujantys jprastinéje paciento prieZitroje (KC / RC) \

ePapildomi specialistai, dalyvaujantys esant sudétingoms situacijoms

eKoordinuojantis specialistas (pvz., pediatras)

eBudrumas (ikisimptominisi iStyrimas — kuriuo metu, kaip daznai)

eSimptominis iStyrimas — kada pradedamas, kada siysti specialistui

eSimptomy gydymas

eProfilaktinis gydymas

eGalinciy susirgti reta liga Seimos nariy stebésena

*Specifinés rekomendacijos esant néstumui, ruosiantis anestezijai, susirgus kitomis ligomis
«Seimos gydytojas (vaiky ligy gydytojas)

eDuomeny bazés tvarkytojas (rety ligy registras; stebésenos sistema)

eSveikatos ir socialinés priezilros specialistai

ePsichosocialiné pagalba (pvz., medicinos socialinis darbuotojas, psichologas, socialinés pagalbos

ePrieZitiros paslaugy teikimo vieta

informacija)
*Rysys su nacionalinémis ir tarptautinémis pacienty organizacijomis /

*Orpha kodavimas

*Orphanet ligos apibrézimas

*Orphanet nuoroda j kiekvieng liga

ePrieZiliros rekomendacijos ir medicininé informacija, naudojama rengiant priezitros kelig

eBendradarbiavimas su ERT

eNuorodos j ERT rekomenduojamus su liga susijusius informacijos Saltinius

eDarbuotojai (jskaitant susijusias paslaugas), reikalingi suteikti prieziliros paslaugas esamam
pacienty skaiciui

«Klinikinio darbo vadovai ir kompetencijos / referencijos centrai

)

19 pav. Pagrindiniai paciento kelio koordinavimo komponentai
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Genetinis tyrimas

4/ \

Diagnostiniai tyrimai Ikisimptominiai tyrimai*
v v
Sergantis / ligos simptomy turintis asmuo (gali | Neseraantis / besimptomis asmuo

turéti giminai¢iy, kuriems diagnozuota liga)
v <«

Genetiné liga, nustatyta
tirlamojo giminaiciui

Tyrimas genetinei ligai patvirtinti /
priezas¢iai nustatyti

v v

Genetiko konsultacija pries tyrima
(ypac skiriant genominius tyrimus)

Genetiko konsultacija pries

™

Populiacinés
tikrinimo programos

v

Informuotas sutikimas

tyrima arba galimybé atsisakyti
L tyrimo
v v
Genetiko konsultacija po tyrimo Genetiko konsultacija po tyrimo Nustagius pakitimus — genetiko

konsultacija

Y P N K 'y
Pasekmés Pasekmés Pasekmeés Pasekmeés Pasekmeés Pasekmeés
asmeniui Seimai asmeniui Seimai asmeniui Seimai
Galimi ikisimptomiai Galimi ikisimptomiai Galimi ikisimptomiai
tyrimai? tyrimai? tyrimai?

20 pav. Ikisimptomiy ir diagnostiniy tyrimy skirtumai
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Retos ligos

Ikisimptominiai ir predikciniai tyrimai

Neprivalomi, sprendimas laisvanorikas, informuotas sutikimas
- Genetinés rizikos jvertinimas
£ Ikisimptominis ar predikcinis? o
_“:1 - Prevencijos ir gydymo galimybés? E
] E Galimos rizikos ir naudos aptarimas ::-}
= . " . %
3‘ Z Tyrimo apribojimai T
E £ Alternatyvios galimybés (pvz., stebésena, skiriant instrumentinius tyrimus) %
= 4-5 Pasekmés seimos nariams E
it @ Netiesioginé nauda: medicininés ir socialinés priefidros planavimas @
P N .y b= w
o £ Paciento vertybésir poZiariai E
(1] o= =
T 5 s
3] s S
5 by &
Vi
=
]
=
4
Tyrimas Tyrimas
atliekamas neatliekamas

=] Siuo metu

g ( )

P

Fo Paskiriama konsultacija po tyrimy

o

a

-g Teisé neZinoti: galimybé atsaukti

= sutikima, pries gaunant rezultatus

S

P Stebésena, gydymas {jei

= .

n Patogeninis manoma

5 E Patogeninis ! )

S variantas >

variantas
nustatytas

Informavimas apie alternatyvias
galimybes

nenustatytas

Rekomendacijos del tolesnés Seimos planavimo,
sveikatos priefidros prenatalinés/preimplantacinés
Maia rizika palikuonims diagnostikos galimybés
Bendravimas su Seima Psichologo konsultacija

Sveikojo asmens kalté Pasekmes Seimai

Emociné ir (ar) psichologiné pagalba

21 pav. Bendroji konsultacijy ir sprendimy priémimo schema, taikoma skiriant ikisimptomius

genetinius tyrimus
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6.1.6. Tolesnio pacienty (asmeny), turinciy rizikos veiksniu, sveikatos biiklés stebéjimo tvarka
6.1.6.1. Rizikos veiksniai nurodyti 6.1.2 skyriuje (Rizikos veiksniy nustatymo (iSaiSkinimo) tvarka).
6.16.2. Rizikos veiksniy daznumo vertinimas apibréziamas Europos retos ligos diagnostikos, gydymo
ir stebésenos rekomendacijose (jeigu yra), ERT eksperty rekomendacijose, protokoluose, aptariamas
retos ligos eksperty KC / RC, CPMS daugiadiscipliniy susitikimy metu (13, 16 pav.).

6.1.6.3. Stebéseng atliekancios jstaigos:

6.1.6.3.1. PASP] seimos gydytojas ir jo komandos, reta liga sergancius vaikus vaiky ligy gydytojas,
jam nesant, SG pagal KC/RC sudaryta individualy stebésenos plana;

6.1.6.3.2. Tretinio lygio ASP] Rety ligy kompetencijos / referencijos/koordinavimo centry eksperty
komandy pagal Europos retos ligos rekomendacijas, metodikas, protokolus;

6.1.6.3.3. Rizikos vertinimo kriterijai parengiami individualiai, priklausomai nuo retos ligos

(24 pav. ir 25 pav. pavyzdziai).

6.1.6.4. Tolesnj pacienty (asmenu), turin¢iy rizikos veiksniu, individualy stebésenos plang sudaro
ir rizikos veiksniy vertinimo daznumg nustato atitinkamy rety ligy KC / RC specialistai pagal Europos
referencijos tinkly, Europos rekomendacijas (jeigu yra), klinikinémis gairémis arba pagal retos ligos
diagnostikos, gydymo ir stebésenos protokola, parengta gydymo istaigos specialisty, dirbanciy su
retomis ligomis, bendradarbiaujant su pacienty organizacijomis (zr. 22 pav. Rety ligy priezitiros 1

schema).
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Retos ligos

RETY LIGY PRIEZIDROS KELIAI \

Kompetencdijos

Centrai Nuomone

SAVALAIKE DIAGNOSTIKA

INTEGRUOTA PRIEZIORA

GERI REZULTATAI

22 pav. Retu ligy prieziaros 1 schema (Ward et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2022)
17:162)
6.1.6.5. Vaiky, serganéiy reta liga, sulaukusiy pilnametystés, prieziira vykdo atitinkamos

suaugusiyjy specialisty komandos po perdavimo procediiros (23 pav.):

6.1.6.5.1. Paciento perdavimo procediira yra sudétingas ir ilgai trunkantis procesas, kurio metu
pacientas ruoSiamas saugiam ir kokybiskam perdavimui suaugusiyjy gydytojams. Sis procesas
pradedamas kuo anksciau, atsizvelgiant | paciento sveikatos bukle ir brandg. Ankstyva perdavimo
proceso pradzia padeda tinkamai paruos$ti pacientg ir jo Seimg judéjimui | suaugusiyjy sveikatos
prieziiiros sistema;

6.1.6.5.2. Dél rety ligy jvairovés ir ligy kompleksiSkumo medicinos prieziiira turi biiti kompleksiska
ir perdavimo poreikis individualizuojamas;

6.1.6.5.3. Perdavimo—perémimo procesas ir ilgalaiké integruota pacienty prieziira pradedama nuo 17
mety;

6.1.6.5.4. Gali biiti taikomas stimimo modelis ir traukimo modelis (paaiSkinimus zr. 23 pav.);

6.1.6.5.5. Paciento perdavimo procediiroje dalyvauja trys pagrindinés Salys: pacientas ir jo Seima,
vaiky ligy gydytojas / gydytojas specialistas, suaugusiyjy gydytojas specialistas;

v —

6.1.6.5.7. Paciento perdavimo procediira dokumentuojama paciento ambulatoringje korteléje arba
i1Srasuose 1§ medicininiy dokumenty;
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6.1.6.5.8. Perdavimas turi biiti fiksuojamas kaip konsiliumas, kurio iSvadose turi biiti numatytas
individualus tolesnés paciento priezitiros planas;

6.1.6.5.9. Vykdant perdavimo procedira, gali biiti organizuojama keletas konsiliumy.

STOMIMO MODELIS TRAUKIMO MODELIS |, oo

* Pediatriné komanda yra lyderiai
e Susitikimai ir bendri aptarimai su
suaugusiyjy komanda
* Pacientai ,stumiami”i$ pediatrinés
* Pediatriné komanda priziari * Suaugusiyjy komanda j suaugusiy sveikatos prieZitra
nuo gimimo iki 18 mety pradeda perémimo
procesg ir integruotg
ilgalaike priezilirg nuo

18 mety 2. Traukimo modelis:
* Suaugusiyjy komanda yra
- perdavimo proceso lyderiai
* “Traukia” pacientus j savo
+ priezilrossistema
PERDAVIMO MODELIS

Paslaugosteikiamos 14-18 mety vaikams

23 pav. Pagrindiniai reta liga serganciy pacienty perdavimo suaugusiyjuy specialisty prieZiirai
modeliai (Christian J Hendriksz, University of Manchester, CML — Lysosomal Storage Diseases
2013;11(3):69-76)

6.1.6.6. Nediagnozuotos retos ligos — sveikatos prieZiiiros paslaugy organizavimas

6.1.6.6.1. Bendradarbiaujant su Seimos gydytoju ir komanda, pirminés ir antrinés sveikatos prieziliros
grandies specialistais, vaiky ligy gydytojais, pacientui, kurio liga nediagnozuota, skiriamas geriausias
Jmanomas gydymas ir stebésena pagal nustatytus klinikinius simptomus ir tgsiamas diagnostinis
procesas.

6.1.6.6.2. Diagnostinis procesas turéty buti tesiamas pagal 6.2 skyriuje apraSytus diagnostikos
principus (pvz., po 1-2 mety peranalizavus viso egzomo sekoskaitos duomenis, diagnozé gali buti
nustatoma iki 10 proc. pacienty, kuriems liga nediagnozuota [Boycott KM 2019]).

6.1.6.7. Tolesne pacienty (asmeny), neturiné€iy rizikos veiksniy, stebéseng vykdo pirminés sveikatos

priezitiros specialistai (7 lentel¢).
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Retos ligos

7 lentel¢. Pacienty (asmeny), neturinéiy rizikos veiksniuy, stebésenos schema

*Néra rizikos *Retos ligos, kurioms nereikia *Retos ligos, kurioms reikia
specializuotos priezitiros specializuotos prieziliros
«Pacientai, kuriems reikia
genetinio tyrimo, taciau jiems *Pacientai, kuriuos del *Pacientai, kuriuos dél
néra rizikos sirgti genetine genetinés retos ligos gali sudétingos ligos gali
liga prizitréti Seimos gydytojas / prizitiréti Seimos gydytojas
vaiky ligy gydytojas su daugiadisciplinés
komandos (vaiky ligy
gydytojais) pagalba

Reta liga sergancio paciento priezidros kelias

Retos ligos eigos

European
Reference

numatymas
organy sistemy
paieisimu Testine > Galutinés (toli
pasekmiy priezitra pazengusios) retos
numatymas, \ Koordinuota Prevencija ligos stadijos
siekiant testing (jei Numatomos
ersonalizuoﬁ TS numatomos .
\4 a'::ient riezidr: dSPeC_‘a.;I_lU?tI? . llgos gautinés gy_dvTD .
/v p yp 3 laugiadisciplin ‘. stadijos) priezitros
iné priezitra i priemonés
Esminé vadyba ir /
ripinimasis savimi / /

Etapai, kurie badingi

pacientams, jy Pakaitiné
globéjams, terapija
bendradarbiaujant su (pvz.
sveikatos priezitros Dializé)

specialistais, kai siekiama
apsaugoti pazeidziamy
organy sistemg ir
sumazinti komplikacijy
rizikg

Esama priezidra ir pagalba
Kaip galimos Retos ligos pasekmeés ir komplikacijos yra sprendZziamos gyvenimo eigoje

GZV:T)TO Genctinial Seimos o
o y fe' . tyrimai ir .
asmeninis ir planavimas

komplikacijos Galimos

antrinés
komplikacijos

genetinis
konsultavi

Seimos
enim

Bendra informacija pacientui

i agio Informacija apie rety ligy SpecializuotiRety ligy %ei .

Retos | i . o o eimos tojas ir
Informacija apie Reta ligg o |g;:r;pr|ie Hres sveikatos politika Pacienty organizacijos Kom petencijos ir k:nv:y d
Lot Lietuvoje Referencijos centrai [

24 pav. Tolesnis reta liga sergancio paciento priezitiros kelias, pirmas pavyzdys
(www.erknet.org.)
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. ...diagnoze...

fo o o

Pirmas simptomas...

Retos ligos— Paciento kelias

...gydymas...

————— °

...stebéjimas...

...gyvenimo kokybeé...

1. Pirmieji simptomai
(néra aiskiy simptomy)

A

2. Diagnozé
Didelé dalis rety ligy atvejy

nepastebimai pasiekia skubios pagalbos

stadijg, nes néra sistemingo jStyrimo

3. Paciento 4. Gydymas
prieziara
A
A

Pastaba: Informacija placiajai
populiacijai dél reguliaraus kraujo ir
Slapimomeéginiyémimo.

Idealu:

Sumatzinti laiko tarpa, kol nediagnozuoti
pacientai bus nukreipti j specializuotus
kompetencijoscentrus

Padidinti Seimos gydytojy gebéjimus

Pastaba: Ankstyva diagnozeé ir gydymas.
Pacientai turi iSvengti ligos progresavimo
Idealu:
Informacijapacientuiapiedazniausias
retas ligas

Pacientyjtraukimag diagnostikos

procesy

Bendradarbiavimasu Biobanku,vykdant

Pastaba:Pacientai turi tureti
individualy priezidros plana
Idealu:Informacija pacientui
apie daZzniausias retos ligos
komplikacijas, retos ligos eiga,
lankstinukai, el. Priemonés

Pastaba:Pacientai turi turéti
gydymo pasirinkimo galimybe,
informacija pacientui apie
gydymo buda, klinikinius kelius

European
Vv Reference
Networks

Idealu:Pacienty gyvenimo
kokybes klausimynai,
vertinimas, Rety ligy
sveikatos politikos grupés
sprendimai, gerinant
pacienty pasitenkinimag
Genetinis paciento ir
Seimos konsultavimas

jtarti retq liga (pradinis mokymasapie
RL) ilgalaikdigoseigos analize
Pacientyklausimynai, vertinant retos
ligos prognoze

Seimos gydytojo,
slaugytojo ir pirminés ASP|
komandos, taip pat
akuseriy, akuerig
ginekology, perinatalinés

Seimos gydytojy ir komandos nariy
bendradarbiavimas su ASP),
teikian¢iomisgenetinio konsultavimoir
genetinés diagnostikos paslaugas bei
Rety ligy koordinavimo, Rety ligy
referencijosir kompetencijoscentrais priezidros specialisty
bendradarbiavimas

25 pav. Reta liga sergancio paciento prieZiiiros kelias, antras pavyzdys (Www.erknet.org.)

6.2. Diagnostika

6.2.1. Bendroji rety ligu diagnostika

Retg ligg jtaria, pirmine diagnostikg atlieka ir specializuotai diagnostikai nukreipia bet kurios
profesinés kvalifikacijos gydytojas, kuris pagal atitinkamg Lietuvos medicinos normg turi teis¢
diagnozuoti ligas savarankiSkai arba prireikus pasitelkti kitus asmens sveikatos priezitiros
specialistus; atlikes ir jvertings tyrimus pagal savo profesing kompetencija, kurig apibrézia atitinkama
Lietuvos medicinos gydytojo norma. Atsizvelgdami j tai, kad beveik visy rety ligy diagnostikai
reikalingi specializuoti laboratoriniai ir instrumentiniai tyrimai ir (arba) daugiadisciplinés
konsultacijos ar konsiliumai, PAASP] gydytojai retas ligas diagnozuoja retai. Retos ligos diagnoze
patvirtina ir ORPHA koda suteikia Rety ligy kompetencijos / referencijos centry gydytojai.

6.2.1.1. Anamnezés duomeny rinkimo, rizikos veiksniy vertinimo tvarka

Anamnezés duomenis renka, rizikos veiksnius vertina, kliniking apziiirg atlieka bet kurios profesinés

kvalifikacijos gydytojai, kurie jraso duomenis j Elektroninés sveikatos paslaugy ir bendradarbiavimo
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infrastruktiiros informacine sistemg. Jei pacientas nepilnametis ar turi pazinimo funkcijos ir kalbos
sutrikimy ar pan., informacija renkama i§ pacientg lydin¢iy asmeny.

6.2.1.2. Anamnezés duomenys

6.2.1.2.1. Létiné, progresuojanti klinikiné ligos eiga;

6.2.1.2.2. Simptomy panasumas ] zinomg genetinj sindroma;

6.2.1.2.3. Gimininga santuoka;

6.2.1.2.4. Teratogeniniai veiksniai;

6.2.1.2.5. Teigiama Seimos istorija.

6.2.1.3. Detali klinikinés diagnostikos tvarka

6.2.1.3.1. Klinikiniy pozymiy ir simptomy visuma, dél kurios jtariama reta liga;

6.2.1.3.2. Fizinis tyrimas — fenotipo jvertinimas (augimas ir vystymasis, kiino sandara, dismorfiniai
poZymiai ir kt.);

6.2.1.3.3. Laboratoriniy ir (arba) instrumentiniy tyrimy rodikliy jvertinimas;

6.2.1.3.4. Tiksli retos ligos diagnozé nustatoma atitinkamais diagnostiniais tyrimais. Neretai
nejmanoma nustatyti tikslig diagnoze, todél diagnozé turéty buti kiek jmanoma konkretesné, zr. 26

pav. Bendroji retos ligos diagnostikos schema.

ITtariama reta liga:
*Anamneze;
=Laboratoriniy ir (ar) instrumentiniuy tyrimy
rezultatai;
*Specialisty konsultacijy iSvados.

+Papildomi laboratoriniai ir (ar) Retos li di . Papildomos informacijos paieska
instrumentiniai tyrimai > etos ligos diagnoze P (medicininé literattira, duomeny
+Papildomos specialisty konsultacijos y ~ bazés, konsultacijos Europos
referenciniy centry tinkluose
i (CPMSN

Diagnozés patvirtinimas:
*Diagnostiniai kriterijai;
*Specializuoti  laboratoriniai  ar
instrumentiniai tyrimai;

+Specifiniai simptomai ir poZymiai,
kai néra diagnostiniy kriterijy.

26 pav. Bendroji retos ligos diagnostikos schema
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6.2.1.4.1. Genetinés retos ligos diagnoz¢ nustatoma atliekant atitinkamus genetinius tyrimus.
Gydytojo genetiko konsultacijos metu surinkus reikiamus fenotipinius duomenis, formuluojama
preliminari diagnozé ir parenkamas tinkamiausias genetinis tyrimas ar tyrimai, reikalingi diagnozei
patvirtinti. Parenkant tinkamiausig genetinj tyrimg, jvertinami jvairts veiksniai (zr. 6.2.1.5.4.1
skyriy). Svarbiausi $iuolaikinés genetinés diagnostikos metodai:

6.2.1.4.1.1. Geny rinkiniy tyrimas. Genetiniy rinkiniy tyrimai — tai naujos kartos sekoskaitos
tyrimai, kuriais tiriami keli, kelios deSimtys ar keli Simtai geny. Dél mazesnés NKR varianty ir
atsitiktiniy radiniy tikimybés, mazesnio genetiniy duomeny (ir atitinkamai diagnostinio kriivio
laboratorijai bei gydytojui genetikui) Sie tyrimai ypa tinka tais atvejais, kai genetiné ligos
architekttira gerai Zinoma, o ligos pasiZymi zinomu ir ribotu genetiniu heterogeniSkumu. Gali buti
sudaromas NKS tyrimas, tiriant nustatytg geny rinkinj, arba virtualus geny rinkinys pritaikomas viso
egzomo sekoskaitos duomenims filtruoti. Pastarasis metodas ypac¢ tinkamas tais atvejais, kai ligai
budingas didesnis genetinis heterogeniskumas, nes po pirmojo etapo — virtualiu geny rinkiniu
nufiltruoty genominiy duomeny analizés ir vertinimo — nenustacius diagnozes, galima pereiti prie
antrojo etapo — analizuoti nefiltruotus viso egzomo sekoskaitos duomenis. Kadangi nuolat gaunama
naujos informacijos apie geneting ligy architektiirg, patikslinamos sgsajos tarp Zzmogaus geny ir ligy,
aprasomos naujos retos ligos, patikslinamas genetiniy varianty patogeniSkumas, geny rinkiniy
parinkimas kiekvienam pacientui yra sudétingas.

6.2.1.4.1.1.1. Parinkdamas geny rinkinj, gydytojas genetikas:

— atlieka iSsamy fenotipavimg ir nustato diagnosting kategorijg (indikacijg), kuriai bus taikomas
geny rinkinys;

— jvertina duomeny baziy (pvz., Nacionaliniy sveikatos instituty Genetiniy tyrimy registro,
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/, OMIM https://www.omim.org/, ligai specifiniy duomeny
baziy) ir medicinings literatiiros (pvz., PubMed, https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/) duomenis
ir parenka geny rinkinj (geny skaicius ir sudétis);

— bendradarbiaudamas su laboratorija, jvertina patogeniniy varianty, kurie nenustatomi NKS
metodais, daznius ir tikéting diagnostinj geny rinkinio veiksminguma.

Kai kuriais atvejais paciento fenotipas gali biiti sudétingas, atitinkantis ne vieng diagnosting
kategorija (pvz., ataksija ir epilepsija). Tokiais atvejais gydytojas genetikas sprendzia, ka skirti: ar du
geny rinkinius, ar viso egzomo sekoskaitos tyrimg, 0 galbiit geriau parinkti kitg genetinio iStyrimo
strategija.

6.2.1.4.1.1.2. Viso egzomo sekoskaitos tyrimas. Tiriama visa koduojanti zmogaus genomo sekos

dalis, 20 000 zmogaus geny egzony i$ aplinkinés sekos, sudarancios apie 1,5 proc. zmogaus genomo
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sekos arba 35 megabazes. Sis tyrimas ypa¢ tinka tais atvejais, kai pacientui pasireiskia nespecifiniai
simptomai, liga pasizymi placiu lokuso ir aleliniu heterogeniSkumu, pasireiskianciu tiriant mazus
vaikus, kuriems ligos specifiniai pozymiai ir simptomai daznai dar néra iSryskéje, taip pat tmios
patologijos atveju. Viso egzomo sekoskaitos diagnostinis veiksmingumas bendros klinikinés
genetikos praktikos atveju tiriant atskirus pacientus — apie 28 proc., o tiriant triadas (probandas ir
tévai) — iki 40 proc. [Wright CF 2018]. Siuo metu VES tyrimas vis daZniau profesiniy organizacijy
rekomenduojamas kaip pirmasis tyrimas arba vienas i$ pirmyjy tyrimy po molekulinio kariotipavimo
tyrimo; taikomas tiriant pacientus, kuriems budinga jvairi dideliu genetiniu heterogeniskumu
pasizyminti patologija, pvz., intelektiné negalia, sudétingos raidos ydos.

6.2.1.4.1.1.3. Viso genomo sekoskaitos tyrimas. Viso genomo sekoskaitos tyrimas — tai visos
zmogaus genomo sekos, mazdaug 3 000 megabaziy sekos, tyrimas. VGS pranaSesnis uz VisSo €§zomo
sekoskaitos tyrima, nes juo nustatomos nedidelés duplikacijos ar delecijos, kopijy skai¢iaus pokyciai,
chromosominiai persitvarkymai, nekoduojanciy seky (pvz., reguliaciniy seky) variantai, kai kuriais
VGS metodais — ir mozaikiniai variantai bei kartotiniy seky i$siplétimai. Be to, taikant VGS metoda,
tolygiau padengiami geny egzonai, todél geriau identifikuojami patogeniniai koduojancios sekos
variantai. Palyginti su VES, diagnostiné VGS iSeiga didesné maziausiai 10 proc. Suskaiciuota, kad
iki 2025 m. daugiau nei 60 milijony asmeny sveikatos priezitiros sistemose bus atliktas VGS tyrimas.

6.2.1.4.2. Negenetinés retos ligos diagnozuojamos kitais tyrimais.

6.2.1.5. Laboratorinés diagnostikos metodai

6.2.1.5.1. Negenetiniai tyrimai (biocheminiai, fermentiniai) atliekami i§ paciento kraujo ir kity
€miniy.

6.2.1.5.2. Genetiniai tyrimai (citogenetiniai, molekuliniai, imunologiniai) atliekami i§ paciento
veninio kraujo leukocity iSskirtos deoksiribonukleoriigSties (reciau ribonukleortigsties). Atskirais
atvejais genetinis tyrimas gali buti atliekamas i§ kity audiniy i$skirtos deoksiribonukleoriigsties
(reciau ribonukleortigsties) (27 pav. Paciento, kuriam jtariama genetiné liga, diagnostikos schema
(6.2.1.5.2.).

6.2.1.5.3. Genetiné retos ligos diagnozé patvirtinama nustacius patogeninius, tikétina patogeninius,
kai kuriais atvejais — neaiskios klinikinés reik§més variantus su patogeniskumo vertinimo
parametrais, pateikiamos rekomendacijos dél tolesnio tyrimo ir genetinio konsultavimo, jskaitant
segregacijos Seimoje tyrimus. Genetinio tyrimo atsakyme nurodomi varianty tipai, kuriy taikytu
tyrimo metodu nustatyti nejmanoma.

6.2.1.5.4. Genetiné rety liguy diagnostika.

Genetinés ligos sudaro apie 80 proc. visy rety ligy, Siuo metu OMIM duomeny bazéje aprasSyta

daugiau nei 6 300 zmogaus fenotipy, kuriy genetiné etiologija zinoma, ir daugiau nei 1 500 Zmogaus
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fenotipy, kuriy genetiné etiologija nenustatyta [OMIM, perziiiréta 2022-05-25 d.]. Manoma, kad rety
genetiniy ligy skaicius ateityje gali siekti iki 15 000 [Boycott KM 2018]. D¢l Siy priezasciy genetiko
vaidmuo rety ligy, taip pat nediagnozuoty ligy diagnostikoje labai svarbus, Sie gydytojai jtraukiami j
visy rety ligy referencijos ar kompetencijos centry daugiadiscipliniy komandy sudétj (kaip nuolatiniai
ar papildomi komandos nariai).

Gydytojo genetiko konsultacijos metu surinkus reikiamus fenotipinius duomenis (28 pav.),
formuluojama preliminari diagnozé (pvz., achondroplazija, Marfan sindromas, aminorugsciy
apykaitos sutrikimas, paveldima polineuropatija, ankstyvoji epilepsiné encefalopatija, intelektine
negalia) ir parenkamas tinkamiausias genetinis tyrimas ar tyrimai, reikalingi diagnozei patvirtinti.
6.2.1.5.4.1. Parenkant tinkamiausig genetinj tyrima, jvertinami Sie veiksniai:

6.2.1.5.4.1.1. Fenotipo specifiSkumas. Jeigu pacientui nustatomi specifiniai fenotipiniai pozymiai,
gali biti nustatoma klinikin¢ genetinés ligos diagnozeé ir skiriami reikalingi genetiniai tyrimai
genetinei diagnozei patvirtinti (pvz., nustacius budingus I tipo neurofibromatozés pozymius —
daugiau nei penkios ir > lcm skersmens balintos kavos spalvos odos démes, pazasty ir kirkSniy
taskuotuma, neurofibromas), gali biiti nustatoma klinikiné I tipo neurofibromatozés diagnozé, kuri
patvirtinama atlikus NF1 geno tyrimus [Friedman JM]). DaZniausiai pacientui pasireiskia
nespecifiniai ligos poZymiai (pvz., intelektiné negalia, epilepsiniai priepuoliai, klausos sutrikimas),
Siais atvejais nustatoma bendresnio pobiidzio preliminari diagnoz¢ (pvz., autosominio dominantinio
paveld¢jimo intelektiné negalia) ir skiriami platesnés apimties jvairiy geny ir chromosomy tyrimai
(pvz., molekulinio kariotipavimo, geny rinkiniy, viso egzomo sekoskaitos tyrimai).

6.2.1.5.4.1.2. Genetiné ligos architektiira. Geneting ligos architektiira sudaro visi (Zinomi ir
nezinomi) genetiniai ligos veiksniai, kurie gali buti jvairaus poveikio dydzio (didelio poveikio —
chromosominiy ir monogeniniy ligy genetiniai veiksniai, kurie yra pakankami ir btini ligai sukelti;
mazo poveikio — polinkio ligai ar modifikuojantys veiksniai, daugiaveiksniy ligy veiksniai) ir krypties
(liga sukeliantys patogeniniai veiksniai, modifikuojantys veiksniai, apsauginiai veiksniai). Geneting
ligos architektiirg gali sudaryti daugiaveiksnés (daznos), oligogeninés, monogeninés, chromosominés
(retos) ligos, todel svarbu jvertinti tikéting oligogeniniy, monogeniniy ir chromosominiy ligy dalj,
kuri parodo galimg genetinés diagnostikos veiksminguma. Tarkime, genetinés diagnostikos
veiksmingumas pacientams, kuriems biidingas nesindrominis kurtumas, — 56 proc., paveldimos
retinopatijos — 56 proc., intelektiné negalia — 42 proc., autizmo spektro sutrikimai — 8,4 proc.,
ankstyvos epilepsinés encefalopatijos — 70 proc., ankstyvos generalizuotos distonijos — 37 proc.,
liemens ir galiiniy raumeny distrofija — 37 proc., jgimta diafragmos iSvarza — 12 proc., ciliariné
diskinezija— 76 proc., neurometabolinés ligos — 68 proc., jgimtas hiperinsulinizmas — 40 proc., zemas
agis (sunkiais atvejais) — 36 proc., nebaigtiné osteogenezé — 100 proc., nefrokalcinozé — 17 proc.,
paveldimos trombocitopatijos — 46 proc., pirminis imunodeficitas — 40 proc. [Wright CF 2018].
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6.2.1.5.4.1.3. Genetinis ligos heterogeniSkumas. Galimi tokie genetinio heterogeniSkumo variantai:
- lokuso ir alelio homogeniSkumas (pvz., > 99 pro. achondroplazijos atvejy lemia patogeninis
variantas FGFR3 gene p.Gly380Arg [Legare JM], todél §i liga pasizymi lokuso ir aleliniu
homogeniskumu ir gali biiti diagnozuojama skyrus vieno genetinio varianto tyrima);

- lokuso homogeniskumas, alelinis heterogeniSkumas (pvz., Marfan sindroma lemia FBN1
geno mutacijos (lokuso homogeniskumas); 90-93 proc. pacienty nustatomos jvairios taskinés
mutacijos, 5 proc. pacienty — nedidelés vieno ar keliy egzony FBN1 geno delecijos ar duplikacijos
(alelinis heterogeniskumas), todél $i liga gali buti diagnozuojama skyrus vieno geno taskiniy mutacijy
(pvz., Sangerio sekoskaitos metodu) ir (arba) delecijy / duplikacijy (pvz., tyrimg dauginés liguojamy
zondy amplifikacijos metodu) tyrimus [Dietz H]. Pastaba: jei Marfan sindromas diferencijuojamas su
kitomis paveldimomis jungiamojo audinio ligomis, $i diagnozé¢ pasizymés lokuso ir alelio
heterogeniskumu, zr. toliau);

- lokuso ir alelio heterogeniskumas (pvz., paveldimg polineuropatijg lemia jvairis patogeniniai
variantai jvairiuose genuose (Siuo metu zinoma > 70 su paveldimomis neuropatijomis susijusiy geny
[Bird TD]), todél diagnozei patvirtinti gali reikéti dazniausiai ligg sukelian¢iy geny tyrimo (iki 50
proc. I tipo paveldimos polineuropatijos atvejy lemia PMP22 geno delecijos / duplikacijos, todél
pirmiausia skiriamas PMP22 geno tyrimas); geny rinkinio tyrimo naujos kartos sekoskaitos metodu;
naujos kartos sekoskaitos metodu nenustatomy mutacijy tyrimo (pvz., geny delecijy / duplikacijy
tyrimas dauginés liguojamy zondy amplifikacijos metodu arba kartotiniy seky i$siplétimy tyrimai);
viso egzomo sekoskaitos tyrimo. Jeigu liga pasiZzymi ypa¢ dideliu genetiniu heterogeniskumu (pvz.,
intelektiné negalia), siekiant didziausio diagnostinio ir ekonominio efektyvumo, naudingiausia rinktis
placios apimties naujos kartos sekoskaitos tyrimus — ViSO egzomo sekoskaitos ar viso genomo
sekoskaitos tyrimus).

6.2.1.5.4.1.4. Genetiniy tyrimy sudétingumas ir brangumas. Vadovaujantis sveikatos apsaugos
ministro 2014 m. gruodzio 31 d. jsakymu Nr. V-1458 ,. D¢l Genetikos asmens sveikatos priezitiros
paslaugy teikimo indikacijy ir Siy paslaugy iSlaidy apmokéjimo privalomojo sveikatos draudimo
fondo biudzeto 1€Somis tvarkos apraSo patvirtinimo®, genetiniy tyrimy skyrimas turi biiti pagristas
racionalumo principu: sudétingesni ir (arba) brangesni tyrimai skiriami, jei tyrimy, priskiriamy
maziau sudétingy ir (arba) maziau kainuojanciy tyrimy grupei, rezultatai yra neinformatyvis arba jy
nepakanka jtariamai ligai diagnozuoti. Genetiniai tyrimai, jtraukti ] Brangiyjy genetiniy tyrimy
saraSa, pacientams skiriami gydytojy konsiliumo, kuriame dalyvauja gydytojas genetikas, sprendimu
del indikacijy saraSe nurodytos buklés, jei, pasinaudojus visomis kitomis diagnozavimo galimybémis,
nenustatoma tiksli diagnoze ir (arba) brangiyjy genetiniy tyrimy rezultatas gali turéti jtakos renkantis
gydymo taktikg. Sprendimas skirti brangyjj genetinj tyrimg turi buti iSsamiai pagrindziamas

medicinos dokumentuose. Tais atvejais, kai preliminari diagnozé pasizymi nespecifiniu fenotipu,
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sudétinga genetine architektiira, dideliu lokuso ir aleliniu heterogeniskumu (pvz., intelektiné negalia,
neurosensorinis klausos sutrikimas), didziausias diagnostinis ir ekonominis efektyvumas
pasiekiamas, skiriant placios apimties genetinius tyrimus (molekulinio kariotipavimo, naujos kartos
sekoskaitos geny rinkiniu, viso egzomo sekoskaitos, viso genomo sekoskaitos tyrimus). Siy tyrimy
taikymg pirminiam pacienty iStyrimui rekomenduoja jvairios profesinés organizacijos. Tokios
iStyrimo strategijos diagnostinis ir ekonominis efektyvumas jrodytas daugelyje tyrimy: australy
tyrime taikant VES, 52 proc. ambulatoriskai genetiko konsultuoty vaiky, kuriems diagnozé nebuvo
nustatyta kitais tyrimy metodais, nustatyta tiksli diagnozé. 35 proc. siy vaiky tikslios diagnozés pagal
fenotipinius pozymius ir klinikinj i§tyrimg nebuvo galima jtarti. Vidutinis diagnozés nustatymo laikas
buvo 6 metai, kiekvienam vaikui iki VES paskyrimo vidutiniskai atlikta 19 tyrimy, 59 proc. patyré
su bendraja nejautra atliktas diagnostines procediiras. Paskyrus Siems vaikams VES tyrimg kaip
pirmojo pasirinkimo tyrimg, galima biity sutaupyti 9 020 Australijos doleriy. Diagnozés nustatymo
s¢kmé tais atvejais, kai pirmieji paskirti genetiniai tyrimai nedavé rezultaty, gerokai sumazéja
[Boycott et al 2019]. Igyvendinus su tinkamomis genetinio konsultavimo paslaugomis susijusiy
genominiy tyrimy programg Vakary Australijoje, tiksliy genetiniy diagnoziy skaiCius per metus
padid¢jo tris kartus; idiegus panaSig programa Australijos Viktorijos provincijoje, kurioje dar buvo
numatytos ir testinés daugiadisciplinés pacienty prieziiiros paslaugos, tiksliy genetiniy diagnoziy
skai¢ius per metus padidéjo Sesis kartus, o bendra $iy pacienty diagnostinio iStyrimo kaina sumazéjo
keturis kartus [Burns BL 2019]. Ypac didelis ekonominis efektyvumas pasiekiamas skiriant
genominius tyrimus kiidikiams su jtariama monogenine liga: genominiais tyrimais nustacius tikslig
ligos diagnozg, sutaupoma 1 578 Australijos doleriai kiekvieniems kokybisko gyvenimo metams ir
taip galy gale sutaupomos Siy pacienty sveikatos priezitirai skirtos 1€Sos [Stark Z et al, 2018].

6.2.1.5.4.1.5. Genetiniy tyrimy prieinamumas. Gydytojo genetiko konsultacijos metu gali biiti
skiriami genetiniai tyrimai, atlieckami Lietuvos ASP], teikianCiose genetinio konsultavimo ir
diagnostikos paslaugas, ir kompensuojami i§ PSDF 1é8y. Vadovaujantis sveikatos apsaugos ministro
2014 m. gruodzio 31 d. jsakymu Nr. V-1458 , Dél Genetikos asmens sveikatos prieziliros paslaugy
teitkimo indikacijy ir Siy paslaugy iSlaidy apmokéjimo privalomojo sveikatos draudimo fondo
biudZeto 1éSomis tvarkos apraSo patvirtinimo®, asmens sveikatos prieZiliros jstaiga gali teikti
genetikos paslaugas, jei uztikrina visy tyrimy, batiny atitinkamai genetikos paslaugai suteikti,
atlikimg. Jeigu pacientui teiktos konsultacijos ir taikyti visi Lietuvoje galimi tyrimo metodai nedaveé
teigiamy rezultaty, o uzsienyje buity galima suteikti konsultacijas ir (arba) atlikti tyrimus tos Salies
patvirtintomis sveikatos priezitiros paslaugy bazinémis kainomis, i$skyrus priemokas ir mokes¢ius,
gali biiti organizuojamas pacienty siuntimas konsultuotis, iSsitirti ir (arba) gydytis Europos
ekonominei erdvei priklausan¢iose valstybése ir Sveicarijoje pagal sveikatos apsaugos ministro 2010

m. rugpjicio 16 d. jsakyma Nr. V-729 ,,Dél Pacienty siuntimo konsultuotis, issitirti ir (arba) gydytis
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Europos ekonominei erdvei priklausan¢iose valstybése ir Sveicarijoje tvarkos apraso patvirtinimo.
Jeigu genetiné ligos diagnozé gali buiti patvirtinta pacientui dalyvaujant biomedicininiame tyrime,
pacientui gali biiti pasiiloma dalyvauti tyrime, vadovaujantis atitinkamais Lietuvos Respublikos
teisés aktais ir gavus informuotg paciento ar tévy (globéjy) sutikima.

6.2.1.5.4.1.6. Klinikiniy simptomy @imumas. Tais atvejais, kai liga pasireiSkia Gmiai ir galimas
greitas paciento sveikatos pablogéjimas, laiku nepaskyrus tinkamo gydymo, biitina tokia diagnostikos
strategija, kuri uztikrinty greiciausiag jmanomg diagnozés nustatymg. Pavyzdziui, jtarus tarpinés
medziagy apykaitos sutrikimus naujagimiui su sgmongs sutrikimais ir hiperamonemija, skiriami
skubtis (cito) biocheminiai genetiniai tyrimai (jskaitant aminorigs¢iy ir acilkarnitiny, organiniy
rugsciy, oroto rugsties tyrimus). Tobuléjant placios apimties naujos kartos sekoskaitos tyrimy
technologijoms, nespecifiniu fenotipu, sudétinga genetine architektura, dideliu lokuso ir aleliniu
heterogeniSkumu pasizyminc¢ios Umios patologijos atveju vis daZzniau skiriami naujos kartos
sekoskaitos tyrimai pagal skubyjj protokola, nes tokia diagnostinio iStyrimo strategija pasiZzymi
didziausiu diagnostiniu ir ekonominiu efektyvumu.

6.2.1.5.4.1.7. Prevencijos ir gydymo galimybés. Siuo metu specifiniu, ligos prognoze i§ esmés
keic¢ian¢iu gydymu galima gydyti apie 5 proc. genetiniy ligy. Tais atvejais, kai diferencingje ligos
diagnostikoje yra specifiniu gydymu gydomos ligos, gydymo laiku paskyrimui uztikrinti pirmiausia
gali biiti skiriami tyrimai Siai ligy grupei diagnozuoti. Kitais atvejais gali reikéti skubios (cito)
diagnostikos laiku atliekamos genetinio konsultavimo ir prenatalinés diagnostikos (pacientei
pageidaujant ir laikantis atitinkamy LR teisés akty) paslaugoms uztikrinti (pvz., esant néStumui
Seimoje, kurioje yra pacientas, kuriam diagnozuota genetiné liga).

6.2.1.5.4.1.8. Su genetiniais tyrimais susijusios rizikos. Genetiniy tyrimy parinkima ir atlikimg taip
pat lemia kai kurios su Siais tyrimais susijusios rizikos, pvz., autonomijos ir konfidencialumo
uztikrinimas bei psichosocialiniy problemy tikimybeé, atliekant ikisimptomius tyrimus vaikams,
neaiSkios klinikinés reik§més variantai, netikéti diagnostiniai radiniai (Zr. toliau). Visais atvejais
skiriant genetinius tyrimus batina jvertinti galimas rizikas, o jas identifikavus aptarti su pacientu (arba
tévais / globéjais) ir tyrimus skirti tik gavus informuotg paciento ar tévy/globéjy sutikimg. Kai kuriais
atvejais genetiniai tyrimai skiriami tik po psichologo konsultacijos ar jvertinimo (Zr. toliau).
6.2.1.5.4.2. Genetiniy tyrimy rezultaty vertinimas.

Atliekant tokius genominius tyrimus kaip geny rinkiniy tyrimai, viso egzomo sekoskaita ar viso
genomo sekoskaita, kiekvienam tiriamajam nustatomi tiikstanciai genetiniy varianty. Dauguma $iy
varianty — gerybiniai sekos (normos) variantai, lemiantys normalias Zmogaus fenotipo savybes ir
i§skirtinumg. Klinikinés genetikos praktikoje svarbiausia visus variantus suskirstyti pagal
patogeniSkumg ir atrinkti su stebimais pozymiais susijusius variantus ar variantg, t. y. jvertinti

genotipo ir fenotipo koreliacija. Genetiniy varianty analizavimg ir patogeniSkumo vertinimg atlieka
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daugiadiscipliné komanda, kurig sudaro laboratorinés diagnostikos laboratorijy specialistai,
bioinformatikai ir gydytojai genetikai.

6.2.1.5.4.2.1. Genominiy duomeny vertinimas apima daugelj etapy, kurie vykdomi diagnostinéje
laboratorijoje ir gydytojo genetiko kabinete, jskaitant:

6.2.1.5.4.2.1.1. zaliy duomeny kokybés vertinimg ir taisyma;

6.2.1.5.4.2.1.2. genomo sekos sugretinimg su referentine genomo seka;

6.2.1.5.4.2.1.3. genetiniy varianty identifikavima;

6.2.1.5.4.2.1.4. genetiniy varianty anotavima;

6.2.1.5.4.2.1.5. genetiniy varianty filtravimg ir prioritety nustatyma;

6.2.1.5.4.2.1.6. nufiltruoty genetiniy varianty patogeniskumo vertinima.

Genominiams duomenims analizuoti taikomi jvairlis algoritmai, bioinformacinés programos ir
priemongs; Sie vertinimo etapai yra sudétingi, kintantys, tobuléjant genetiniy tyrimy technologijoms,
bioinformacinéms priemonéms ir genetiniy duomeny bazéms, ir $ioje metodikoje neaptariami.
6.2.1.5.4.2.2. Vadovaujantis profesiniy zmogaus ir medicininés genetikos organizacijy
rekomendacijomis, visi genetiniai variantai skirstomi j:

(1) patogeninius;

(2) neaiskios klinikinés reikSmés, galimai patogeninius;

(3) neaiskios klinikinés reikSmeés;

(4) neaiskios klinikinés reikSmés, galimai normos (gerybinius) variantus;

(5) normos variantus.

Gydytojas genetikas, bendradarbiaudamas su genetinés diagnostikos laboratorijomis, atsakingas uz
paskutiniuosius genetiniy varianty analizavimo etapus — genetiniy varianty filtravima, jy prioritety
nustatyma ir patogeniskumo vertinima. Siuose etapuose ypa¢ svarbus i§samus fenotipavimas. Taikant
genominius tyrimy metodus, daZnai atliekamas pakartotinis paciento fenotipo vertinimas,
atsizvelgiant j gautus genominio tyrimo rezultatus, t. y. papildomu tyrimu stengiamasi identifikuoti
specifinius ligai fenotipo pozymius. Neretai tenka skirti papildomus laboratorinius ir (arba)
instrumentinius tyrimus, papildomas gydytojy specialisty konsultacijas, taip pat atliekami
segregacijos Seimoje tyrimai (Zr. toliau). Surinkes visus fenotipinius duomenis, gydytojas genetikas
jvertina fenotipo ir genotipo koreliacija ir nustato geneting diagnoze. Pacientui ar tévams / globéjams
praneSama apie patogeninius ir galimai patogeninius genetinius variantus. Jeigu pacientui nustatomi
NKR variantai, jie jraSomi medicininéje dokumentacijoje; pacientui teikiant pakartoting geneting
konsultacija po 1 ar 2 mety (priklausomai nuo klinikinés situacijos, paciento amziaus, ligos imumo),
neaiskios klinikinés reikSmés variantai pakartotinai jvertinami atsizvelgiant j naujausig informacija
duomeny bazése ir mediciningje literatiiroje.

6.2.1.5.4.3. Sudétingesni genetinés diagnostikos klausimai:
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6.2.1.5.4.3.1. Patogeniniai variantai, nenustatomi genominiais tyrimy metodais. Genominiais
tyrimy metodais nenustatomi epigenetiniai variantai, jskaitant imprintingo sutrikimus ir vientéve
disomija, kai kurie somatiniai mozaikiniai variantai, o atlieckant VES tyrima — ir nedidelés
duplikacijos ar delecijos, kopijy skai¢iaus pokyc¢iai, chromosominiai persitvarkymai, nekoduojanciy
seky (pvz., reguliaciniy seky) variantai, kartotiniy seky iSsiplétimai. Gydytojas genetikas visais
atvejais jvertina geneting ligos struktira, tikéting genominiy tyrimy diagnostinj veiksminguma ir
nustato genetinio iStyrimo strategija. Dideliu genetiniu heterogeniskumu pasizymincios patologijos
atveju visada efektyviau pradzioje paskirti genominius tyrimus, o nenustacius tikslios diagnozés —
pakartotinai vertinti paciento fenotipg, bandyti identifikuoti specifinius fenotipo pozymius ir pagal
tikéting geneting diagnoz¢ jvertinti patogeniniy varianty, nenustatomy genominiais tyrimy metodais,
tikimybe. Tyrimai dél $iy patogeniniy varianty atlieckami jvairiais genetiniy tyrimy metodais,
tinkamiausius tyrimy metodus parenka gydytojas genetikas, bendradarbiaudamas su diagnostinés
laboratorijos darbuotojais. Jei reikia, organizuojamas gydytojy genetiky ir laboratorijos darbuotojy
konsiliumas.

6.2.1.5.4.3.2. Neaiskios klinikinés reik§més variantai. Pagal apibrézima, neaiskios klinikinés
reik§més variantas (NRV) — tai genomo sekos variantas, kurio patogeniskumo tikimybé yra nuo 10
proc. iki 90 proc., o $io varianto patogeniSkumo nejmanoma tiksliai jvertinti, vadovaujantis esama
informacija. NKR varianty daznis priklauso nuo indikacijos tyrimui ir naudojamo genominiy tyrimy
metodo (geny rinkinys, VES ar VGS tyrimas); tarkime, jprastas NKR varianty daznis, atliekant VES
tyrimus — nuo 20 iki 80 proc., atlickant geny rinkiniy tyrimus dél paveldimy kardiomiopatijy — apie
40 proc. NKR variantai — aktuali problema, kylanti analizuojant genominiy tyrimy rezultatus (dél
padidéjusio darbo kriivio laboratorijos darbuotojams ir gydytojams genetikams) ir teikiant genetinio
konsultavimo paslaugas Seimoms. PaZymeétina, kad pacientams paprastai praneSami tik tie NKR
variantai, kuriy patogeniskumo tikimybé virSija 90 proc. (t. y. tikétina — patogeniniai variantai).
Kadangi genetiné diagnozé paprastai nustatoma visam paciento gyvenimui, pagal Sig diagnoze
pacientui sudaromas gydymo ir stebésenos planas, skai¢iuojama ligos rizika paciento giminai¢iams
ir teikiamos genetinio konsultavimo paslaugos, pacientui pageidaujant, prenatalinés ir (arba)
preimplantacinés diagnostikos paslaugos, visais atvejais biitina vengti klaidingos diagnozes
nustatymo.

6.2.1.5.4.3.3. Tikétini patogeniniai variantai anksfiau su Zmogaus ligomis nesusijusiuose
genuose. Siuo metu net 70 proc. Zmogaus geny nesusije su jokia zmogaus liga, jskaitant ir > 1 300
funkcijos praradimo netoleruojanciy geny, kiekvienais metais aprasoma apie 300 naujy rety ligy ir
manoma, kad rety genetiniy ligy skai¢ius ateityje gali siekti iki 15 000 nozologiniy vienety. D¢l $iy
priezasCiy atliekant placios apimties genominius tyrimus — VES ir VGS tyrimg — neretai nustatomi

tikétini patogeniniai variantai naujuose, anksC¢iau su zmogaus patologija nesusijusiuose genuose.
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Pagal ACMG kriterijus Sie variantai visada priskiriami NKR variantams, kol gaunama papildomos
informacijos. Galimybés patikslinti tokius variantus paprastai atsiranda tik dalyvaujant
nediagnozuoty ligy ir genominiy duomeny mainy programose, pvz., Matchmaker programoje
[Sobreira NLM et al, 2017; https://www.matchmakerexchange.org/]. Pacientai | Sias programas
jtraukiami tik po genetinés konsultacijos ir gaves atitinkama informuotg sutikima.

6.2.1.5.4.3.4. Dauginés diagnozés. Atlikus placios apimties genominius tyrimus (VES ar VGS),
mazdaug 5-7 proc. nustatoma daugiau nei viena genetiné diagnoz¢ [Hartley T 2020]. Dauginés
diagnozés tikimybé ypaC padidéja tais atvejais, kai pacientui biidingas sudétingas, vienos
diagnostinés kategorijos neatitinkantis fenotipas.

6.2.1.5.4.3.5. Oligogeninés ligos. Oligogeninés ligos — tai ligos, kurias lemia patogeniniai dviejy ir
daugiau geny pakitimai. Palyginti su daugine diagnoze, oligogeninio paveldéjimo ligoms budinga,
kad jos pasireiskia tik tada, kai nustatomi patogeniniai variantai dviejuose ir daugiau geny, o $eimose
Sios ligos perduodamos nemonogeniniais paveldéjimo budais.

6.2.1.5.4.3.5. Modifikuojantys genetiniai ir aplinkos veiksniai. Klasikinis modifikuojancio
genetinio veiksnio pavyzdys — SMN2 geno kopijy skaicius paciento su bialeline SMN1 geno delecija
genome, kuris lemia ligos — spinalinés raumeny atrofijos — sunkumg, klinikiniy simptomy
pasireiSkimo amzZiy ir paciento prognoz¢. Klinikinés genetikos praktikoje gerai Zinomas fenotipiniy
pozymiy jvairoveés tos pacios Seimos nariams ir skirtingy Seimy nariams reiskinys, kurj lemia butent
modifikuojantys genetiniai ir aplinkos veiksniai. Pastaraisiais metais modifikuojanciy genetiniy
veiksniy tyrimai labai suintensyvéjo, taciau Siuo metu daznai dar tritksta informacijos apie
modifikuojancius veiksnius konkrec¢ios genetinés ligos atveju, todél sunkiau interpretuoti genetinius
variantus, segregacijos $eimoje tyrimus ir genetinj konsultavima.

6.2.1.5.4.3.6. Pacientai su netipiniais ar papildomais fenotipiniais poZymiais. Kadangi iSsamios
informacijos apie rety, ypac¢ labai rety ligy galimus fenotipinius pozymius labai triiksta (neretai
informacijos galima gauti tik pagal keliy ar keliolikos pacienty klinikinius aprasus), visapusiska
klinikiné pasireiskimy jvairové daznai néra zinoma. Todél pacientams su patogeniniais ar tikétinais
patogeniniais variantais atitinkamuose, su konkrecia liga susietuose genuose gali pasireiksti
netipiniai, iki Siol neaprasyti, papildomi fenotipiniai poZymiai. Visais atvejais svarbu jvertinti visy
genominiy ir fenotipiniy duomeny visuma, esant neaiSkumy rekomenduojama raSyti ,Jtariama
genetiné liga“ arba variantg priskirti neaiSkios klinikinés reik§més, tikétinam patogeniniam variantui,
paciento fenotipo ir genotipo koreliacijg vertinti pakartotinai praéjus 1-2 ar daugiau mety.
6.2.1.5.4.3.7. Klaidingai jvertintas varianty patogeniSkumas duomeny bazése ir medicininéje
literatiiroje. Manoma, kad net iki 10 proc. visy genominiy varianty duomeny bazése ir medicininéje
literatiiroje patogeniSkumas gali biiti jvertintas klaidingai. Nors §iuo metu tokiy iniciatyvy, kaip

Nacionaliniy sveikatos instituty programa ClinGen (https://clinicalgenome.org/) iniciatyva
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genominiai duomenys taisomi, $is procesas yra létas. Visais atvejais vertinant genominiy duomeny
patogeniSkuma stengiamasi jvertinti visus turimus informacijos Saltinius, jvairiy Saltiniy informacija
derinama, neaiskiais atvejais genominis variantas priskiriamas NKR variantams, siekiant i§vengti
klaidingos diagnozés.

6.2.1.5.4.4. Segregacijos Seimoje tyrimai. Segregacijos Seimoje tyrimai atlickami nustacius
patogeninius, galimai patogeninius ar neaiskios klinikinés reik§més variantus. Segregacijos tyrimai
Seimoje:

. padeda jvertinti nustatyty varianty patogeniskuma, atsizvelgiant | genealogijoje nustatytg arba
pagal Zinoma ligos etiologija tikéting paveldéjimo biida;

. reikalingi genetiniam konsultavimui Seimoje ir genetinés rizikos apskai¢iavimui serganciojo
giminai¢iams.

Vertinant segregacijos Seimoje tyrimy rezultatus, svarbu atsizvelgti i tokius aspektus, kaip fenotipiniy
pozymiy jvairove, nevisisSkas penetrantiSkumas, galimas gonadinis ir somatinis mozaikiSkumas.
6.2.1.5.4.5. Etapinio Seimos nariy iStyrimo organizavimas. Nustacius geneting diagnozg, gydytojas
genetikas jvertina paciento genealogija ir apskaiciuoja geneting rizikg paciento giminai¢iams. Jeigu
nustatoma padidéjusi genetinés ligos rizika paciento giminaifiams, pacientas informuojamas apie
padidintg rizika, papraSomas susisiekti su savo giminaiciais ir informuoti apie genetinés konsultacijos
galimybe ir poreikj. Rekomendacija dél paciento giminai¢iy jraSoma j formos 027a arba 066a israsa,
nurodoma, kokiems giminai¢iams rekomenduojama genetiko konsultacija (pvz., pirmos ecilés
giminaiciams; broliams ir seserims; vaikams). Gaves nukreipimg, paciento giminaitis registruojasi
gydytojo genetiko konsultacijai.

6.2.1.5.4.6. Pakartotinis genominiy tyrimuy duomenu analizavimas. Pakartotinis genominiy
tyrimy duomeny iSanalizavimas po 1-2 mety leidzia padidinti diagnostinj veiksminguma papildomais
10 proc. [Ewans LJ 2018]. Taip nutinka dél to, kad kasmet apraSoma apie 300 naujy rety ligy,
patikslinama apie 10 000 genetiniy varianty patogeniSkumas, patobuléja bioinformacinés genominiy
duomeny analizavimo priemonés, duomeny bazés, taip pat dél to, kad gali iSrySkéti nauji, kai kuriais
atvejais specifiniai fenotipo poZymiai.

6.2.1.5.4.6.1. Pakartotinio genominiy tyrimy duomeny analizavimo indikacijos:

6.2.1.5.4.6.1.1. Nediagnozuota liga, ankstesnio genominio tyrimo metu nustatytas neaiskios
klinikinés reikSmés variantas;

6.2.1.5.4.6.1.2. Nediagnozuota liga, kai su ligos simptomais ir pozymiais susijusiy patogeniniy,
galimai patogeniniy ar neaiSkios klinikinés reikSmeés varianty nenustatyta.

Abiem atvejais gydytojas genetikas 027a ar 066a formos iSrase nurodo, kad atliktas genominis
tyrimas (geny rinkiniy, viso egzomo sekoskaita ar viso genomo sekoskaita), apraso tyrimo rezultatus

ir rekomenduoja pakartoting genetiko konsultacija.
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6.2.1.5.4.6.2. Laikotarpis, kada rekomenduojama pakartotiné genetiko konsultacija, parenkamas
atsizvelgiant i Sias aplinkybes:

6.2.1.5.4.6.2.1. Paciento amziy. Kadangi maziems vaikams specifiniai ligos pozymiai dar gali buti
neisSryskéje, vykstant augimui ir raidai gali atsirasti biidingy fenotipiniy pozymiy, vaikams paprastai
skiriamas trumpesnis laikotarpis, po kurio vykdomas pakartotinis genominiy duomeny analizavimas
(pvz., po 1 mety).

6.2.1.5.4.6.2.2. Ligos sunkumg. Progresuojancios ligos atveju gali iSrySkéti specifiniai ligos
pozymiai, todél paprastai skiriamas trumpesnis laikotarpis (pvz., po 1 mety).

Atliekant pakartotinj genominiy tyrimy duomeny analizavimg, pakartojamos visos genomo duomeny
analizavimo stadijos, tod¢l Sis tyrimas yra imlus darbo sgnaudy ir laiko pozitriu [Matalonga L 2019].
6.2.1.5.4.6.3. Pakartotinio genominiy tyrimy duomeny analizavimo eiga:

6.2.1.5.4.6.3.1. Pacientas gauna siuntimg gydytojo genetiko konsultacijai, uzsiregistruoja ir atvyksta
gydytojo genetiko konsultacijai;

6.2.1.5.4.6.3.2. Ivertinamas paciento fenotipas, surenkami visi papildomi fenotipo duomenys (naujai
laboratoriniy ir (arba) instrumentiniy tyrimy rezultatai, specialisty konsultacijy i$vados, kita
papildoma informacija, pvz., patikslinta Seiminé¢ anamnez¢);

6.2.1.5.4.6.3.3. Pakartotinai jvertinama genetinés ligos tikimybe¢, sprendziama dél pakartotinio
genominiy duomeny analizavimo poreikio. Jei nusprendziama atlikti pakartotinj genominiy duomeny
analizavima, gavus informuotg paciento (ar tévy / globéjy) sutikima skiriamas atitinkamas tyrimas;
6.2.1.5.4.6.3.4. Atliekant pakartotinj genominiy duomeny analizavima, pakartojamos visos genomo
duomeny analizavimo stadijos;

6.2.1.5.4.6.3.5. Analizuojant gautus duomenis, pradzioje jvertinama, ar ankstesnio tyrimo metu
pacientui buvo nustatyta neaiskios klinikinés reikSmés varianty arba galimai patogeniniy varianty
anksciau su Zmogaus ligomis nesusietuose genuose. Jei ankstesniuose tyrimuose tokiy varianty buvo
nustatyta, pradzioje jvertinami Sie variantai. Patikslinus anks€iau nustatyty varianty patogeniskuma
(kai patikslintas variantas yra patogeninis ar galimai patogeninis), daliai pacienty su nediagnozuota
liga nustatoma genetiné diagnoze;

6.2.1.5.4.6.3.6. Jei ankstesniuose tyrimuose neaiSkios klinikinés reik§més varianty ar galimai
patogeniniy varianty anks¢iau su zmogaus ligomis nesusijusiuose genuose nebuvo nustatyta arba
anksCiau nustatyty varianty patogeniSkumo patikslinti nejmanoma, analizuojami visi genominio
tyrimo duomenys kaip jau aprasyta. Sioje analizavimo stadijoje taip pat daliai pacienty su
nediagnozuota liga nustatoma genetiné diagnoz¢;

6.2.1.5.4.6.3.7. Nenustates patogeniniy ar galimai patogeniniy varianty ir nepatvirtings genetinés

diagnozés, gydytojas genetikas:

105



Organizuoja daugiadisciplinj paciento aptarima;

Ivertina naujos kartos sekoskaitos metodais nenustatomy patogeniniy varianty tikimybe, esant
indikacijy ir galimybiy, organizuoja papildoma paciento iStyrima;

Sprendzia dél paciento aptarimo Europos referenciniy centry tinkluose poreikio;
Rekomenduoja pakartoting genetiko konsultacijg pakartotiniam genominiy tyrimy rezultaty

analizavimui.

6.2.1.5.4.7. Nediagnozuota reta liga. Svarbiausi gydytojo genetiko uzdaviniai konsultuojant

pacienta, kuriam nediagnozuota liga:

Atsizvelgiant | paciento klinikinius simptomus ir poZymius, iStyrimo rezultatus, Seiminés
anamnezes ir genealogijos duomenis, ligos eigg ir kitus aspektus, jvertinti genetinés ligos
tikimybe;

Ivertinti atlikty genetiniy tyrimy i§samuma ir tinkamumg diagnozei nustatyti, jei reikia — sKirti
papildomus genetinius tyrimus;

Jeigu pacientui anksciau buvo atlikti naujos kartos sekoskaitos tyrimai (geny rinkiniy ar viso
egzomo sekoskaitos) ir ligos diagnoze liko nenustatyta, jvertinti Siy tyrimy duomeny
peranalizavimo poreikj;

Ivertinti viso genomo sekoskaitos tyrimo poreikj;

Jeigu pacientui buvo atliktas geny rinkinio ar viso egzomo sekoskaitos tyrimas, ivertinti $iais
tyrimy metodais nenustatomy patogeniniy pokyciy (iskaitant epigenetinius, mozaikinius,
giliuosius introny, reguliaciniy seky, struktiirinius genomo variantus, keliy egzony delecijas
ar duplikacijas, kartotiniy seky iSsiplétimo mutacijas ir kt.) tikimybe;

Jeigu atliekant ankstesnius naujos kartos sekoskaitos tyrimus buvo nustatytas neaiskios
klinikinés reik§més variantas zinomame 1igos gene arba galimai patogeninis variantas gene,
vertinimo metu nesusijusiame su monogeninémis Zmogaus ligomis, jvertinti varianto
peranalizavimo poreikj ir varianto segregacijos Seimoje iStyrimo poreikj;

Ivertinti kity alternatyviy tyrimy metody (jskaitant metabolomo, transkriptomo, funkcinius
geny tyrimus) pritaikymo galimybes;

Jei jmanoma ir pacientas pageidauja, jtraukti pacientg } mokslinius ar klinikinius tyrimus ar

tarptautines nediagnozuoty ligy programas.

6.2.1.5.4.6.1. Pacienty jtraukimas | tarptautines nediagnozuoty rety ligu programas. Rety

nediagnozuoty ligy diagnostikoje ypac¢ svarbus dalijimasis duomenimis tarptautinése programose,

kuriose interneto priemonémis galima palyginti skirtingose pasaulio Salyse tirty pacienty fenotipo ir

genotipo duomenis ir nustatyti sutampancius fenotipus ir genotipus ar galimai patogeninius variantus

tuose paciuose genuose [Boycott KM 2019]. Kiekvieng savaite diagnostinése Europos Sajungos ir
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viso pasaulio Saliy laboratorijose nusekvenuojama tukstanc¢iai egzomy ir genomy, didzioji dalis Siy
duomeny néra pasiekiami, jais néra dalijamasi, nors iki 50 proc. visy pacienty lieka be tikslios
diagnozes. Potencialus rety genetiniy ligy skaicius gali siekti 15 000 ir dalyvavimas Siose programose
neretai yra vienintelé galimybé identifikuoti naujg retg ligg ir pacientui nustatyti tikslig diagnozg.
Atsizvelgiant ] Siuos dalijimosi duomenimis poreikius, 2018 m. daugiau nei 20 Europos Sgjungos
Saliy prisijungé prie ,,Daugiau nei 1 milijono genomy* iniciatyvos, kuria skatinamas ir jgalinamas

dalijimasis genominiais duomenimis.

6.2.1.6. Instrumentiniai tyrimai

6.2.1.6.1. Radiologiniai tyrimai (echoskopija, magnetinio rezonanso tomografija, kompiuteriné
tomografija ir kt.) gali buti svarbi kai kuriy rety ligy diagnostikos priemone.

6.2.1.6.2. Radiologiniai tyrimai atliekami Seimos gydytojo ar gydytojo specialisto siuntimu.
6.2.1.6.3. Biopsinés medziagos tyrimai.

6.2.1.6.4. Kiti instrumentiniai tyrimai (pvz., elektroencefalografija, polisomnografija ir kt.).

6.2.1.7. Individualaus paciento diagnostikos ir gydymo plano sudarymo tvarka (zr. 6.1.4.3.5.
skyriy, 13 pav. Reta liga sergancio paciento klinikinio kelio schema rety ligy kompetencijos ir
referencijos centruose).

6.2.1.7.1. Bet kurios profesinés kvalifikacijos gydytojas, itares reta liga, siuncia pacienta pas
atitinkamos profesinés kvalifikacijos gydytoja 1 Rety ligy kompetencijos / referencijos centrus, Rety
ligy koordinavimo centrus ir (arba) gydytojo genetiko konsultacijai, neaiskiais atvejais, neZinant kur
priskirti pacientg — j Rety ligy koordinavimo centrus ir (arba) gydytojo genetiko konsultacijai.
6.2.1.7.1.1. Patvirtinus retos ligos diagnoze¢ ir suteikus ORPHA koda, rety ligy kompetencijos /
referencijos, Rety ligy koordinavimo centry gydytojai sudaro paciento individualios diagnostikos,
gydymo ir ilgalaikés prieziliros plana, jskaitant:

6.2.1.7.1.1.1. Specifinio (etiologinio) gydymo galimybes, jeigu jis yra;

6.2.1.7.1.1.2. Simptominio (farmakologinio, chirurginio, reabilitacinio ir kt.) gydymo galimybes;
6.2.1.7.1.1.3. Aptaria ligos prognozg;

6.2.1.7.1.1.4. Konsultacijy ir tyrimy daznj;

6.2.1.7.1.1.5. Kompetencijy paskirstyma tarp pirminio, antrinio ir tretinio (Rety ligy kompetencijos /
referencijos centry) lygiy, jskaitant situacijas, kurioms kilus pacientas turi buiti nukreipiamas (skubiai)
specializuotai priezilirai, ir specializuotos prieziiiros konsultacijy daznj.

6.2.1.7.1.1.6. Sudarius individualy diagnostikos ir (arba) gydymo ir stebésenos plana, pildoma forma
E027 ar EO066, aprasomi atlikti tyrimai ir jy rezultatai, specialisty konsultacijy i$vados,

daugiadisciplinio aptarimo iSvados, tolesnés rekomendacijos dél paciento gydymo ir stebésenos ASP]
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pagal gyvenamgja vieta, rekomendacijos dé¢l pakartotiniy konsultacijy rety ligy kompetencijos ar
referencijos centruose (13 pav.).

6.2.1.8. Naudojamos sveikatos biuiklés vertinimo skalés, anketos

Parenkamos specifinés sveikatos biiklés vertinimo skalés ir anketos retai ligai ar ligy grupei tirti pagal
Europos rekomendacijas (jei jy yra) arba pagal parengta retos ligos protokolg vaikams ir
suaugusiesiems.

6.2.1.9. Gydytojuy specialisty konsultacijy organizavimo tvarka pateikiama 6.1.4 skyriuje
,,Rizikos veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos, specialistai, jy kompetencijos (Zr.
6.2.1.7.1.7 poskyrj):

6.2.1.9.1. Itariant retg genetine liga Seimos gydytojas ar bet kurios profesinés kvalifikacijos gydytojas
siuncia pacientg gydytojo genetiko konsultacijai.

6.2.1.9.2. Jeigu ligos diagnozé liko nenustatyta po konsultacijos ir iStyrimo, jvertings retos
nediagnozuotos ligos tikimybe gydytojas gali inicijuoti daugiadisciplinio aptarimo organizavimg (Zr.
6.1.4.3.5 skyriy, 13 pav. Reta liga sergancio paciento Kklinikinio kelio schema rety ligy
kompetencijos ir referencijos centruose).

6.2.1.9.3. Baigus vykdyti paskirtg iStyrimo plana, daugiadisciplinj paciento aptarima inicijaves
gydytojas arba kitas daugiadisciplinés komandos gydytojas, paskirtas pagal vyraujancig paciento
simptomatika, apibendrina iStyrimo rezultatus ir suformuluoja galuting diagnozg.

6.2.1.9.4. Nustacius diagnozg, atitinkamame rety ligu kompetencijos ar referencijos centre,
bendradarbiaujant su ASP], teikianciomis pirminio ir antrinio lygio paslaugas pagal
gyvenamgja vieta (Seimos gydytojas), paskiriamas individualus gydymo ir stebésenos pagal
vyraujanius simptomus planas, jeigu reikia, numatoma pakartotiné konsultacija rety ligy
kompetencijos ar referencijos centre;

6.2.1.9.5. Jeigu po pirmojo daugiadisciplinio aptarimo ir paskirto iStyrimo plano jvykdymo ligos
diagnoze lieka neaiski, tolesniam individualiam paciento priezitiros planui sudaryti gali biti:
6.2.1.9.5.1. Organizuojamas pakartotinis daugiadisciplinis aptarimas;

6.2.1.9.5.2. CPMS aptarimas referencijos centruose (16 pav.);

6.2.1.8. Naudojamos sveikatos buklés vertinimo skalés, anketos

Sveikatos buklés vertinimo skalés ir anketos parenkamos specifinés retai ligai ar ligy grupei pagal
Europos rekomendacijas (jei jy yra) arba pagal parengta retos ligos protokolg vaikams ir
suaugusiesiems.

6.2.1.10. Diferenciné diagnostika

6.2.1.10.1. Rety ligy diferenciné diagnozé apima klinikine diferencing diagnostikg ir molekuling

diferencing diagnostika.
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6.2.1.10.2. Klinikinis paciento jvertinimas atlickamas bet kurios profesinés kvalifikacijos gydytojo
diagnostikos proceso pradzioje ir pabaigoje.

6.2.1.10.3. Molekulin¢ diferenciné diagnostika atliekama gydytojo genetiko turint genetinio tyrimo
rezultatus.

6.2.1.11. Diagnoze patvirtinantys tyrimai

6.2.1.11. Diagnozg patvirtinantys tyrimai nurodyti 6.2.1 ir 6.2.1.6 punktuose. Diagnoz¢ patvirtinancio
tyrimo rezultatg interpretuoja tyrima uzsakes gydytojas.

6.2.1.12. Tyrimai, kuriy diagnostiné verté abejotina ir kuriy atlikti nerekomenduojama
6.2.1.12.1. Rety ligy diagnostikai netaikoma.

6.2.1.12.2. Pagrindiniai genetiniy tyrimy metodai, jy privalumai ir trikumai pateikti 8 lentel¢je.
6.2.1.13. Diagnostikos prieinamumo, efektyvumo ir kokybés vertinimo rodikliai, jy siektinos
reik§meés, vertinimo tvarka

Laboratorinés diagnostikos pricinamumo ir kokybés vertinimo rodikliai vertinami vadovaujantis
sveikatos apsaugos ministro 2020 m. lapkricio 10 d. jsakymu Nr. V-2572.

Nuoroda: https://e-seimas.lrs.It/portal/legal Act/It/TAD/94b87d30239511eb8c97e01ffe050elc

Genetiniy varianty analizavima ir patogeniSkumo vertinimg atlieka daugiadiscipliné komanda, kurig
sudaro laboratorinés diagnostikos laboratorijy specialistai, bioinformatikai ir gydytojai genetikai.
Genominiy duomeny vertinimas apima daugelj etapy, kurie vykdomi diagnostingje laboratorijoje ir
gydytojo genetiko kabinete (29 pav.). Genominiy duomeny analizavimui taikomi jvairts algoritmai,
bioinformacinés programos ir priemonés, Sie vertinimo etapai yra sudétingi, kintantys, tobuléjant
genetiniy tyrimy technologijoms, bioinformacinéms priemonéms ir genetiniy duomeny bazéms, ir
Sioje metodikoje neaptariami. Skirtingy Saliy ar etniniy grupiy populiacijoms biudingi skirtingi
populiaciniai genomo variantai, todeél pacienty genominiy duomeny analizavimui ir varianty
patogeniSkumo vertinimui labai svarbi kiekvienos Salies populiaciniy genominiy duomeny bazé
(tokias duomeny bazes Salys skatinamos kurti ir pagal ,,Daugiau nei 1 milijono genomy* iniciatyva)
[Deignan JL 2019].

Prieinamumo vertinimo rodikliy yra daug: ar pakankamai iSvystytas transportas pacientui pasiekti
gydymo jstaiga, ar aiskiai pateikiama informacija apie paslaugas, ar pakankamas personalo skaicius,
jo kvalifikacija, kokia dalis paslaugy yra kompensuojama i§ PSD, kokia dalis yra mokamy ir t. t.
Prieinamumas placigja prasme skirstomas | geografinj, organizacinj, informacinj ir ekonominj.
Laboratorinés diagnostikos rodikliai vertinami vadovaujantis minétu sveikatos apsaugos ministro
jsakymu: personalo kvalifikacija, tyrimy atlikimo terminai, darbuotojy etaty skaicius ir kt. Ministro

isakyme Siektinos reikSmés, taip pat jy vertinimo tvarka ir terminai nurodomi salia vertinamo rodiklio.
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+]vairQis nespecifiniai fenotipo pozymiai
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*Kartotiniy
iSsiplétimo tyrimas

*DNR metilinimo tyrimai
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. s : *Viso egzomo sekoskaita
tyrimus rinkiniy  tyrimas nenustatyt .. gz . ,1
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27 pav. Paciento, kuriam jtariama genetiné liga, diagnostikos schema (Zr. 6.2.1.5.2)

8 lentelé. Pagrindiniy genetiniy tyrimy metody privalumai ir trakumai

Tyrimy rasis

Selektyvumas

Privalumai

Triukumai

kariotipavimas

Kariotipas Neselektyvus | Santykinai pigus Maza tyrimo skiriamoji geba:
diagnozuojami tik mikroskopu
jvertinami chromosomy skaiciaus ir
struktdros pakitimai

Molekulinis Neselektyvus | Kur kas didesné skiriamoji geba, Netinka subalansuoty chromosominiy

palyginti su kariotipo tyrimu
Pirmojo pasirinkimo tyrimas kai
kuriais labai jvairios etiologijos ir
(arba) nespecifiniais simptomais ir
pozymiais pasireiSkiancios

patologijos atvejais (pvz.,

persitvarkymy diagnostikai
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intelektinés negalios, dauginiy

jgimty raidos ydy ir pan.).

Atskiry genuy Selektyvus Santykinai greiciau atliekami ir Kai atliekami pakopiniai tyrimai dél
(metabolity) pigesni tyrimai. genetiniu heterogeniskumu
tyrimai Tinkami tais atvejais, kai jtariama pasizymincCiy, nespecifiniais pozymiais ir
konkreti genetiné liga ar sindromas simptomais pasireisSkianéiy ligy, nauda
arba daZniausios patologijos laiko ir ekonominiy sagnaudy poziiiriu
diagnostikai. daug mazesné, nei naujos kartos
sekoskaitos tyrimy.
Geny rinkiniy | Pusiau Santykinai grei¢iau atliekamas ir
tyrimas selektyvus pigesnis, palyginti su viso egzomo ar
Viso genomo sekoskaitos tyrimu.
Tinkamas tais atvejais, kai jtariama
liga ar sindromas, kuriy diagnostikai
reikia keliy, keliolikos ar
keliasdeSimties geny tyrimy.
Viso egzomo Neselektyvus | Laiko ir ekonominiy sgnaudy Santykinai brangesnis ir ilgiau uztrunka.
sekoskaita pozitiriu tinkamiausias tyrimas Atskiry geny ir egzony tyrimo jautrumas
jvairios etiologijos, nespecifiniais nevienodas.
pozymiais ir simptomais Nustatoma daug nezinomos klinikinés
pasireiskiandéiai, dideliu genetiniu reik§més genetiniy varianty.
heterogeniskumu pasizyminciai Atsitiktiniai radiniai
patologijai tirti ir retoms bei labai
retoms genetinéms ligoms
diagnozuoti.
Viso genomo Neselektyvus | ISsamiausias ir placiausios apimties | Brangus ir ilgai uzZtrunkantis.
sekoskaita genetinis tyrimas Gaunama ypac¢ daug genetiniy duomeny,

kuriy klinikiné interpretacija yra
sunkesné dél informacijos stokos.
Nustatoma daug nezinomos klinikinés
reik§més genetiniy varianty.

Atsitiktiniai radiniai

Tyrimy rasis

Selektyvumas

Privalumai

Triukumai

Kariotipas Neselektyvus | Santykinai pigus. Maza tyrimo skiriamoji geba:
diagnozuojami tik mikroskopu
jvertinami chromosomy skaiciaus ir
struktiiros pakitimai.

Molekulinis Neselektyvus | Zymiai didesné skiriamoji geba, Netinka subalansuoty chromosominiy

kariotipavimas

lyginant su kariotipo tyrimu
Pirmojo pasirinkimo tyrimas kai

kuriais labai jvairios etiologijos ir/ ar

persitvarkymy diagnostikai.
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nespecifiniais simptomais ir
pozymiais pasireiskiancios
patologijos atvejais (pvz.,
intelektinés negalios, dauginiy

jgimty raidos ydy ir pan.).

Atskiry geny Selektyvus Santykinai greiciau atliekami ir Kai atliekami pakopiniai tyrimai deél
(metabolity) pigesni tyrimai. genetiniu heterogeniskumu
tyrimai Tinkami tais atvejais, kai jtariama pasiZyminciy, nespecifiniais poZymiais ir
konkreti genetiné liga ar sindromas simptomais pasireiskianc¢iy ligy, nauda
arba daZniausios patologijos laiko ir ekonominiy sagnaudy pozitiriu
diagnostikai. Zymiai mazesné, nei naujos kartos
sekoskaitos tyrimy.
Geny rinkiniy | Pusiau Santykinai greiciau atlieckamas ir
tyrimas selektyvus pigesnis, lyginant su viso egzomo ar
Viso genomo sekoskaitos tyrimu.
Tinkamas tais atvejais, kai jtariama
liga ar sindromas, kuriy diagnostikai
reikia keliy, keliolikos ar
keliasdeSimties geny tyrimy.
Viso egzomo Neselektyvus | Laiko ir ekonominiy sgnaudy Santykinai brangesnis ir ilgiau uztrunka.
sekoskaita poZitriu tinkamiausias tyrimas Atskiry geny ir egzony tyrimo jautrumas
jvairios etiologijos, nespecifiniais nevienodas.
pozymiais ir simptomais Nustatoma daug nezinomos klinikinés
pasireiskianciai, dideliu genetiniu reik§més genetiniy varianty.
heterogeniskumu pasizyminciai Atsitiktiniai radiniai
patologijai tirti ir retoms bei labai
retoms genetinéms ligoms
diagnozuoti.
Viso genomo Neselektyvus | ISsamiausias ir pla¢iausios apimties | Brangus ir ilgai uZtrunkantis.
sekoskaita genetinis tyrimas Gaunama ypa¢ daug genetiniy duomeny,

kuriy klinikiné interpretacija yra
apsunkinta dél informacijos stokos.
Nustatoma daug nezinomos klinikinés
reik§més genetiniy varianty.

Atsitiktiniai radiniai.
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28 pav. Genetiniy tyrimy rezultaty vertinimas. Pagal Wright CF et al, 2018
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Retos ligos
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29 pav. Pacienty su nediagnozuotomis ligomis kategorijos ir iStyrimo planas

6.3. Gydymas

6.3.1. Rety ligu gydymas

Rety ligy ir labai rety sveikatos bukliy gydymo iSlaidy kompensavima reglamentuoja bendrieji teisés
aktai, kuriais reglamentuojamas apdraustyjy gydymo islaidy kompensavimas (4.4.5.1. Retieji

vaistai, vartojimas ne pagal indikacijas)
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Labai retos buklés pacientui gali biiti kompensuojamos tik visus kriterijus, kaip apibrézZiama
Farmacijos jstatymo 592 straipsnio 1 dalyje, atitinkancios asmens sveikatos prieziiiros paslaugos
iSlaidos; specifinis gydymas parenkamas retai ligai / ligy grupei, nustaéius geneting diagnoz¢ po
daugiadisciplinio eksperty konsiliumo rety ligy referencijos ir kompetencijos centruose (2, 3, 4

lentelés).

6.3.2. Paciento gydymo vieta

6.3.2.1. Reta liga sergancio paciento gydymas specializuotame rety ligu kompetencijos /
referencijos centre

Paciento gydymas, reglamentuojamas sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymu
Nr. V-1566 ,,Dél Sprendimuy dél labai rety Zmogaus sveikatos biikliy gydymo iSlaidy
kompensavimo priémimo tvarkos apraso ir Siy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo
reglamento patvirtinimo*“ pradedamas specializuotame retos ligos kompetencijos / referencijos
centre, jeigu:

6.3.2.1.1. Patvirtinta retos ligos diagnozé (specifinis ir standartizuotas gydymas);

6.3.2.1.2. Nediagnozuota reta liga (simptominis gydymas).

6.3.2.2. Reta liga sergancio paciento specializuoto gydymas II lygio SPI pagal KC/RC sudaryta
individualy gydymo plang gali biiti tgsiamas, jeigu:

6.3.1.1.2.1. pacientas gydomas specialiaisiais peroraliniais retais vaistais;

6.3.1.1.2.2. pacientas gydomas simptomiskai;

6.3.1.1.2.3. serga reta liga, priskirta gydytojo specialisto kompetencijai.

6.3.2.3. Gydymas pirminéje grandyje (Seimos gydytojas ir jo komanda pagal specializuoto centro
sudaryta gydymo plang) gali biti tgsiamas, jeigu:

6.3.1.1.3.1. pacientas gydomas specialiaisiais peroraliniais retais vaistais;

6.3.1.1.3.2. pacientas gydomas simptomiskai;

6.3.1.1.3.3. serga reta liga, priskirta SG kompetencijai.

6.3.2.4. Paciento gydymas uZsienyje vykdomas sveikatos apsaugos ministro nustatyta tvarka (Zr.
4.4.5 skyriy)
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6.3.3. Taikomi gydymo metodai (trumpai) ir jy sarasas
— Taikomi visi gydymo metodai, priklausomai nuo retos ligos diagnozés (nebaigtinis sarasas):
— Pakaitiné fermenty terapija
— Biologin¢ terapija
— Substitucing terapija
— Saperony terapija
— Geny terapija
— Simptominis gydymas

— Kauly Ciulpy TX

6.3.3.1. Nemedikamentinis gydymas:
6.3.1.2.1.1. Taikomas pagal retos ligos Europos rekomendacijas (zr. nuoroda j 24 ERT

https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/networks en) arba iSverstas ir adaptuotas

nacionalines rekomendacijas ir (arba) nemedikamentinio gydymo protokolus.

6.3.1.2.1.2. Taikomas reabilitacinis gydymas reta liga sergantiems pacientams (6.5 skyriuje).

6.3.3.2. Nemedikamentinio gydymo tvarka

6.3.2.4.1.1.1. Specialios medicininés paskirties maisto produktai — maitinimas specialios medicininés
paskirties maisto produktais, kurie skiriami priklausomai nuo ligos.

6.3.2.4.1.1.2. SMPMP skiriami pagal retos ligos pobudj, jei pacientas reikiamy papildomy medZziagy
negali gauti kitu biidu, 1§ kompensuojamy specialios medicininés paskirties maisto produkty saraso,
patvirtinto sveikatos apsaugos ministro jsakymu po KC /R C daugiadisciplinio konsiliumo sprendimo
(batinas jstatymy ir jsakymuy, susijusiy su vaistiniy preparaty ir medicinos pagalbos priemoniy
jsigijimo iSlaidy kompensavimu, pakeitimas, sudarant specialiosios medicininés paskirties maisto
produkty isigijimo i$laidy kompensavimo galimybe (Sveikatos draudimo jstatymas [-1343, 1996 m.
geguzes 21 d.; sveikatos apsaugos ministro 2015 m. gruodzio 30 d. jsakymas Nr. V-1566 ,,Dél
Sprendimy dél labai rety Zmogaus sveikatos biikliy gydymo islaidy kompensavimo priémimo
tvarkos apraso ir Siy iSlaidy kompensavimo komisijos darbo reglamento patvirtinimo®,
Farmacijos jstatymas X-709, 2006 m. birzelio 29 d.).

6.3.2.4.1.1.3. Pacienty mokymai apie reta liga.

6.3.3.3. Medikamentinis gydymas
6.3.2.4.2.1. Paciento gydymas, esant patvirtintai retos ligos diagnozei, pradedamas po

daugiadisciplinio konsiliumo pagal nustatytg tvarka (gydytojy specialisty konsultacijy organizavimo
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tvarka pateikiama 6.1.4 skyriuje ,,Rizikos veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos,
specialistai, jy kompetencijos (zr. 6.2.1.7.1.7 poskyri);

6.3.2.4.2.2. Skiriamas standartizuotas gydymas pagal retos ligos Europos rekomendacijas (Zr.
nuorodg j 24 ERT (zr. nuorodg j 24 ERT https://health.ec.europa.cu/european-reference-
networks/networks_en) arba iSverstas i lietuviy kalbg ir adaptuotas nacionalines rekomendacijas ir
(arba) gydymo protokolus;

6.3.2.4.2.3. Retos ligos gydymo buidas parenkamas jrodymais pagrijstais Saltiniais, kurie gali
apimti klinikinés praktikos gaires (CPG), algoritmus, diagnostikos schemas, protokolus (SAM
puslapis, ERT rekomendacijos, nuoroda:

https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/networks en

Lietuvoje parengtuy rety ligy gydymo ir prieziiiros protokolus/metodikas.

https://sam.Irv.It/diagnostikos-gydymo-metodikos-ir-rekomendacijos/diagnostikos-ir-qydymo-

protokolai

6.3.3.4. Gydymo vaistiniais preparatais tvarka (zr. 4.4.5. skyriy Specifinio gydymo

prieinamumas)

6.3.3.4.1. Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzete numatytos 1éSos labai rety bukliy gydymui
ar biudZeto galimybés leidzia kompensuoti paslaugos islaidas. Visus labai rety bukliy gydymo atvejus
nagrinéja sveikatos apsaugos ministro sudaryta Labai rety Zmogaus sveikatos biukliy gydymo iSlaidy
kompensavimo komisija (SAM komisija), kurios veiklg organizuoja Valstybiné ligoniy kasa (VLK).
Prasyma dél paciento, sergancio labai reta biukle, gydymo iSlaidy kompensavimo VLK pateikia
pacienta gydanti jstaiga, teikianti atitinkamos srities tretinés asmens sveikatos prieZituros
paslaugas.
6.3.3.4.1.1. Gautg prasyma VLK persiuncia nagrinéti SAM Labai rety bukliy komisijai darbo
reglamento nustatyta tvarka. Visais atvejais vaisto ir medicinos pagalbos priemoniy (MPP) iSlaidos
gali biti kompensuojamos tik jei Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZete numatytos 1éSos
labai rety biikliy gydymui ar biudzeto galimybés leidZia kompensuoti paslaugos iSlaidas.
Kartu su praSymu gydymo jstaiga turi VLK pateikti:
svarstomos labai retos biiklés retuma pagrindzianc¢ius duomenis;

— nustatytos formos gydytojy konsiliumo iSvada apie vaisty ir (ar) MPP skyrimo, ir (ar)

paslaugos teikimo tikslinguma;
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— atitinkamos srities sveikatos priezitiros specialistus vienijan¢ios organizacijos iSvada dél
vaisto terapinés vertés (terapinés naudos ir naujoviskumo) ar MPP funkcinés vertés ir dél
paciento sveikatos biiklés pripazinimo labai reta biikle.

6.3.3.4.1.2. Gydymui reikalingos diagnostikos, gydymo ir stebésenos metodikos ir protokolali,
taikomi kiekvienai rety ligy grupei, apibréziantys pagrindines indikacijas ir kontraindikacijas,
gydymo tikslus, gydymo atsako vertinima, gydymo koregavimo sglygas); jau parengtos metodikos /
gydymo protokolai pateikti lentel¢je.

6.3.3.4.2. Reta liga serganciam pacientui gali buiti taikomas gydymas:
6.3.3.4.1. Gydymas ne pagal indikacijas
6.3.3.4.2. Neregistruoti LT vaistiniai preparatai (vardiniai vaistiniai preparatar)
6.3.3.4.3. Specialios medicininés paskirties maisto produktai
6.3.3.4.4. Vilties programos (nereglamentuota)
6.3.3.4.5. Dalyvavimas klinikinése studijose
6.3.3.4.6. Vaistai, skirti planiniam gydymui
6.3.3.4.7. Medikamenty rinkinys skubioms rety ligy bukléms sureguliuoti
6.3.3.4.8. Biitini Europos / PSO rekomenduojami medikamenty rinkiniai retoms ligoms gydyti
(William A. Gahl et al. Essential List of Medicinal Products for Rare Diseases —
Recommendations from the IRDIRC Rare Disease Treatment Access Working Group). List of
215 essential medicinal products with orphan designation extracted from the FDA database
and/or EMA database and/or Chinas’s Rare Diseases Catalog Orphanet J Rare Dis 2021 Jul
13;16(1):308. doi: 10.1186/s13023-021-01923-0)

6.3.3.5. Chirurginis gydymas

Taikomas priklausomai nuo retos ligos diagnozés (zr. 6.3.2.17)
6.3.3.6. Invaziniai ir (arba) intervenciniai gydymo metodai
Taikomas priklausomai nuo retos ligos diagnozés (zr. 6.3.2.17)
6.3.3.7. Sudétinis gydymas

Taikomas priklausomai nuo retos ligos diagnozés (zr. 6.3.2.17)
6.3.8. Gydymo metody eiliSkumas ir etapiSkumas

6.3.8.1. Jvertinami retos ligos rizikos veiksniai, nurodyti 6.1.2 skyriuje (rizikos veiksniy nustatymo

(18aiskinimo) tvarka).
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6.3.8.2. Nustatoma retos ligos diagnoz¢, kuriai priskirtas tam tikras ORPHA kodas (interneto portalas
,,Orphanet™ https://www.orpha.net).

6.3.8.3. Vykdomas daugiadisciplinis konsiliumas specializuotuose rety ligy KC / RC (13 pav. Reta
liga sergancio paciento Kklinikinis kelias — diagnostikos ir gydymo Zingsniai), kurio metu
kompetencijos / referencijos, Rety ligy koordinavimo centry gydytojai sudaro paciento individualios
diagnostikos, gydymo ir ilgalaikés priezitiros plang, jskaitant specifinio (etiologinio) gydymo
galimybes, jei jis yra; simptominio (farmakologinio, chirurginio, reabilitacinio ir kt.) gydymo
galimybes; aptaria ligos prognoze; konsultacijy ir tyrimy daznj; kompetencijy paskirstymg tarp
pirminio, antrinio ir tretinio (rety ligy kompetencijos / referencijos centry) lygiu, jskaitant
situacijas, kurioms kilus pacientas turi biiti nukreipiamas (skubiai) specializuotai priezitrai, ir
specializuotos priezitiros konsultacijy daznj. [vertinami poreikiai kiekviename etape ir gydymo
poveikis pacientams ir sveikatos priezitros sistemai (14 pav.).

6.3.8.4. Specifinis (etiologinis) paciento gydymas, esant patvirtintai retos ligos diagnozei,
pradedamas po daugiadisciplinio konsiliumo pagal nustatyta tvarka (zr. 6.1.4 skyriy. Rizikos
veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos, specialistai, jy kompetencijos).

6.3.8.5. Parenkamas standartizuotas gydymas pagal retos ligos Europos rekomendacijas (Zr.
6.3.2.4.2.2ir 6.3.2.4.2.3).

6.3.8.6. Paciento, jtariant reta liga, simptominis gydymas skiriamas jvertinus kliniking
simptomatikg ir organy pazeidima.

6.3.8.7. Esant sudétingiems ir kompleksiniams rety ligy atvejams, pacienty aptarimas dél gydymo
eiliSkumo ir etapiSkumo vykdomas Europos referenciniy centry tinkluose per Klinikinés pacienty
priezitiros sistemg (angl. Clinical patient management system, CPMS) (15, 16 , 17 pav. CPMS
schema).

6.3.9. Gydymo metody poveikis atsizZvelgiant j rizikos grupes, kurioms priskiriami pacientai
Gydymo atsaka vertina aukstos specializacijos KC / RC daugiuadisciplinis konsiliumas. Vertinamas
kiekvienai retai ligai ar ligy grupei pagal nustatytus gydymo efektyvumo vertinimo Kkriterijus,
suderintus su VLK. Vertinama:

6.3.9.1. Gydymo retu vaistu skyrimo indikacijos;

6.3.9.2. Gydymo pradzioje yra nustatyti specifiniai retai ligai rodikliai arba atlikti tyrimai / testai /
organy funkcijos rodikliy vertinimas;

6.3.9.3. Retos ligos gydymo vaistu efektyvumo (klinikinio veiksmingumo) vertinimas specifinis:
6.3.9.3.1. Pirmaisiais gydymo metais;

6.3.9.3.2. Numatytu efektyvumo vertinimo daznumu (kas 3-6—12 ménesiy);

6.3.9.4. Retai ligai specifiniai vaisto nutraukimo Kriterijai.
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6.3.9.5. Gydymo poveikis pacientams ir sveikatos priezitiros sistemai pateiktas 30 pav. ,,Paciento
kelias ir poveikio sritys* ir 31 pav. ,Ligos nastos ir ekonominiy kaSty progresas“.
Vaizduojamas neigiamy sveikatos ir socioekonominiy veiksniy poveikis pacientams ir jy Seimoms,
susijes su padidéjusiomis iSlaidomis sveikatos priezitiros sistemai ir mokes¢iy mokeétojams.

6.3.10. Gydytoju specialisty konsultacijy organizavimo tvarka (zr. 6.1.4 skyriy Rizikos veiksniy
prevencijos priemones vykdancios istaigos, specialistai, jy kompetencijos).

6.3.11. Komplikacijos

Retos ligos komplikacijy rizikos jvertinamos tretinio lygio Rety ligy kompetencijos / referencijos
centry gydytojy eksperty, priklausomai nuo retos ligos diagnozés. Komplikacijy prevencija aprasyta
6.1.6 skyriuje ,,Tolesnio pacienty (asmeny), turin¢iy rizikos veiksniy, sveikatos buklés stebéjimo
tvarka®.

6.3.12. Vyresnio amZiaus pacienty gydymo ypatumai esant gretutinéms ligoms

Priklausomai nuo retos ligos diagnozées, individualy gydymo ir ilgalaikés stebésenos plang sudaro
Rety ligy kompetencijos / referencijos centry gydytojy ekspertai.

6.3.13. Daugiadalykés gydytoju specialisty komandos sudétis

Jy organizavimo tvarka aprasyta S$ios metodikos 6.1.4 skyriuje ,,Rizikos veiksniy prevencijos
priemones vykdancios jstaigos, specialistai, jy kompetencijos®.

6.3.14. Paciento savikontrolés principai, rodikliai ir juy siektinos reikSmés, reikalingos
priemonés

Priklausomai nuo retos ligos diagnozées, individualy gydymo ir ilgalaikés stebésenos plang sudaro
Rety ligy kompetencijos / referencijos centry gydytojy ekspertai.

6.3.15. Individualaus paciento gydymo plano sudarymo tvarka (Zr. 6.1.4.3.5 skyriuy, 13 pav. Reta
liga sergancio paciento klinikinio kelio schema rety ligy kompetencijos ir referencijos
centruose).

Atskiry rety ligy ar jy grupiy diagnostikos algoritmai ir gydymo protokolai naudojami rety ligy
referencijos ir kompetencijos centruose (2, 3, 4 lentelés). Nesant parengto retos ligos diagnostikos
algoritmo ar protokolo (Siuo metu zinoma > 6 000 rety ligy, todél visy jy diagnostikos protokoly
parengti nejmanoma), vadovaujamasi tinkamiausiu iStyrimo algoritmu ar protokolu, parengtu
tarptautinése profesinése organizacijose, Europos referenciniy centry tinkluose, apraSytuose
medicininéje literattiroje.

6.3.1.6. Gydymo prieinamumo, efektyvumo ir kokybés vertinimo rodikliai

Vertinimo rodikliai pateikiami 11 priede ,,Sergantiesiems retomis ligomis teikiamy paslaugy

prieinamumo, efektyvumo ir kokybeés vertinimo rodikliai®.
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nustatyta neteisingai

30 pav. Paciento kelias ir poveikio sritys* (Zanello et al. Orphanet Journal of Rare Diseases
(2022) 17:181)

Supaprastinta paciento kelio schema, rodanti jvairius variantus, turin¢ius poveik]j paciento

gyvenimui. Svarbu atkreipti démesj, kad schemoje parodyta kelioné pirmyn, ta¢iau retomis ligomis

sergantys pacientai gali grjzti ] ankstesnj kelio etapg pasikeitus diagnostikai, ligos supratimui arba

gydymo galimybéms.

Nasta / Kaina

EKONOMIKA:
» Kaina PACIENTAI
e Trukméiki kompensacijos » Psichine sveikata
» Kainodara » Fizine sveikata
s Iigyvenamumas

GYDYMO EFEKTYVUMAS

+ Diagnostiniy tyrimy kiekis SEIMOS

» Tinkamo gydymo nustatymas * Socialiné integracija
» Finansinésituacija

PROGRESAS s Produktyvumasdarbe

Sveikatos prieziuros sistema / Draudimas

» Rezultatai’Duomeny surinkimas

Nasta / Neigiamas poveikis sveikatai

Laikas

t

SOWRS / [EIURE

31 pav. Ligos nastos ir ekonominiy kasty progresas (Zanello et al. Orphanet Journal of Rare

Diseases (2022) 17:181)
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6.3.8. Darbo organizavimo procediiros Universitety ligoninése

Darbo organizavimas tretinio lygio gydymo jstaigose apraSytas Siuose skyriuose: 6.1.4. ,Rizikos
veiksniy prevencijos priemones vykdancios jstaigos, specialistai, jy kompetencijos®, 6.1.2. ,,Rizikos
veiksniy nustatymo (iSaiSkinimo) tvarka®; pavaizduotas 13 pav. ,,Reta liga sergancio paciento
klinikinio kelio schema rety ligy kompetencijos ir referencijos centruose® ir 19 pav. ,,Pagrindiniai

paciento kelio koordinavimo komponentai®.

6.4. Slauga

6.4.1. Slaugos proceso organizavimas

Slaugos proceso apraso pagrindiniai aspektai nurodomi §iame Metodiniame dokumente.

Didéjanti slaugytojo jtaka yra labai svarbi pertvarkant standartinés asmens sveikatos priezitiros
paslaugy teikimg sergantiesiems retomis ligomis. Bendrosios praktikos slaugytojas, bendruomenés
slaugytojas ir iSpléstinés praktikos slaugytojas (toliau — slaugytojas) gali atlikti pagrindinj vaidmenj
integruojant ir sprendZiant pacientui svarbius klausimus, tokius kaip ligos ir gydymo poveikis
gyvenimo kokybei, ir sumazinti prieziliros nasta, ypa¢ pacientams, kuriems taikomas ilgalaikis
gydymas. Kartu su slaugytoju ypatingg vaidmenj atlieka ir slaugytojo padé¢jéjas, dirbantis komandoje
ir vykdantis slaugytojo nurodymus bei atliekantis savarankiSkas uzduotis.

Slaugytojas gali koordinuoti paciento sveikatos priezitirg ir potencialiai sumazinti mirtingumo ir
sergamumo rodiklius, tuo pat metu sutelkdamas démesj | prieinamumg, kokybe ir vertybes.
Slaugytojas, kaip komandos lyderis, gali padéti integruoti sveikatos prieziiiros specialisty komandos
pastangas, kad biity pagerintas bendravimas, informacijos teikimas ir sumaZzintas laboratoriniy ir kity
atlickamy tyrimy dubliavimas. Koordinuotas bendravimas leidZia visiems komandos nariams ir
pacientui suprasti tiek ligos, tiek gydymo poveiki gyvenimo kokybei. Gyvenimo kokybé yra svarbi
paciento prieZiiiros plano sudedamoji dalis. Sj plang gali reguliariai perzitréti ir atnaujinti atsakingas
slaugytojas, kuris yra pagrindinis kontaktinis asmuo pacientui ir jo artimiesiems.

Diagnozuojant retg ligg pacientui ir siunciant jj gydyti pas gydytoja specialista, reikia atpazinti
pagrindinius klinikinius retos ligos pozymius ir atlikti atitinkamus tyrimus. Esant tam tikroms ligoms,
fizinés apziliros metu poZymiai ar simptomai gali biiti nepastebimi, pavyzdziui, paburkusios rankos
ar kitos patologijos. Slaugytojui reikia turéti didelio jtarumo indekso kompetencijas, todél jis turi biti
kompetentingas jtarti retg ligg ir siysti konsultacijai pas Seimos gydytoja ar kitg specialistg. D¢l savo

kompetencijos slaugytojas yra labai svarbus informacijos Saltinis. Jis gali jtarti retg liga, todél
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pirmasis paciento vizitas gali biiti labai vertingas ir suteikty reikSmingiausios informacijos tiek
pacientui, tiek gydytojui.
6.4.1.1. Apibrézimas
Slaugos procesas yra sistemingas, racionalus planavimo metodas, kuriuo vadovaujamasi visuose
slaugos veiksmuose teikiant holisting ir ] pacientg orientuota priezitirg. Slaugos procesas yra
mokslinio samprotavimo forma ir reikalauja slaugytojo kritinio mastymo, kad pacientui biity suteikta
kuo geresné prieziura.
Slaugos procesas yra sistemingas problemy sprendimas siekiant patenkinti fizinius, psichologinius ir
socialinius asmens, Seimos, bendruomenés arba visuomenés sveikatos poreikius.
Slaugytojas — tai bendrosios praktikos ir (arba) bendruomenés slaugytojas ir (arba) iSpléstinés
praktikos slaugytojas.
6.4.1.2. Slaugos procesa sudaro penkios fazés.
6.4.1.2.1. Vertinimas:

— Renkama ir tikrinama informacija apie paciento sveikatos bikle, ieSkoma sveikatos

nukrypimy nuo normos, rizikos veiksniy, kurie gali buti kliatis palaikyti sveikata.

— Paciento gyvybiniy veikly pirminis vertinimas.
6.4.1.2.2. Problemos identifikavimas:

— Analizuojama informacija, duomenys ir nustatomos esamos ir potencialios slaugos

problemos.

6.4.1.2.3. Planavimas:

— Nustatomi slaugos poreikiy prioritetai.

— Formuluojami slaugos tikslai (siekiniai ir rezultatai).

— Suplanuojamos reikiamos slaugos intervencijos.

— Slaugos plano dokumentavimas.
6.4.1.2.4. Atlikimas:
Atliekami slaugos veiksmai stebint paciento sveikatos bukle. Paciento sveikatos biiklei pakitus,
atlickami pakeitimai slaugos plane, informacija dokumentuojama. Apie paciento sveikatos biiklés
pokyc¢ius informuojamas gydantis gydytojas ir Kiti specialistai.
6.4.1.2.5. Ivertinimas:
Jvertinus pasirinkty slaugos intervencijy veiksmingumg ir paciento sveikatos biiklés pokycius,
slaugos planas kei¢iamas arba uZbaigiamas.
6.4.1.3. Bendrosios praktikos slaugytojas ir (arba) bendruomenés slaugytojas:
6.4.1.3.1. Kontaktuojant su pacientu pirma karta pastebi retos ligos pozymius ir simptomus ir

informuoja apie tai iSpléstinés praktikos slaugytoja ar gydytoja.
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6.4.1.3.2. Uztikrina, kad pacientas laiku ir ekonomiskai efektyviai gauty tinkama prieigg prie asmens
sveikatos priezitiros paslaugy.

6.4.1.3.3. Dirba komandoje su kitais asmens sveikatos prieziiiros specialistais, nukreipia pas kitus
specialistus konsultacijos.

6.4.1.3.4. Daug pastangy deda siekdamas pagerinti sveikatos priezitros paslaugy teikimo

prieinamuma, daugiausia démesio skiria paciento poreikiams, taiko ekonomiskai efektyvius metodus.

6.4.1.3.5. Stebi ir kontroliuoja, kad pacientas gauty paslaugas tinkamu laiku, palaiko rysj su gydytoju
ir komanda.

6.4.1.4. ISpléstinés praktikos slaugytojas:

6.4.1.4.1. Dirbdamas pirminéje sveikatos priezitiros grandyje, pastebi pirmuosius retos ligos

simptomus ir jtaria, kad pacientas gali sirgti reta liga, siuncia konsultacijai Seimos gydytojui.

6.4.1.4.2. Koordinuoja paciento prieziira, bendrauja ir bendradarbiauja su jvairiy specialybiy

specialistais  (pvz., reumatologais, pulmonologais, gastroenterologais, ergoterapeutais,

kineziterapeutais, medicinos psichologais ir kt.).

6.4.1.4.3. Kartu su gydan¢iu gydytoju sukuria paciento prieziiiros plang, orientuota j pacienty

poreikius, ir tiesiogiai dalyvauja $io plano vykdymo procese.

6.4.1.4.4. Konsultuoja kitus asmens sveikatos prieziiiros specialistus, didina jy informuotuma apie

retas ligas ir jy valdyma, siekia, kad buty tinkamai koordinuotos paslaugos. Pasalina ir (arba)

sumazina klititis, trukdancias gauti ir teikti sveikatos priezitiros paslaugas.

6.4.1.4.5. Koordinuoja j pacientg orientuotos specialisty komandos darba; ne tik vadovaujasi

nustatytais algoritmais, bet ir leidZia pacientui ir paslaugy teikéjams laiku atpazinti, jvertinti ir valdyti

simptomus retos ligos kontekste (32 pav.).
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Pacientas atvyksta ] ASP]

¥

ISpléstinés praktikos slaugytojas pirmas kontaktuoja
ir komunikuoja su pacientu, renka pirming
anamnez¢, paskiria tyrimus savo kompetencijos
ribose, atlieka pirminj sveikatos buiklés vertinima

» 4

A 4

Pagrindo jtarti retg ligg néra

Laboratoriniy tyrimy
rezultatai leidzia jtarti reta

liga

Pacientas nuraminamas ir
konsultuojamas dél kitos
galimos ligos

Laboratoriniy tyrimy
rezultatai, surinkta anamnezé
ir kiti poZymiai leidZia jtarti
retg liga

Pacientas siun!iamas atlikti

papildomus tyrimus, gydantis
gydytojas skubiai
informuojamas apie rizikg
sirgti reta liga

Skubiai informuojamas SG ir
komandos nariai apie retos
ligos tikimybeg. Pacientas
aptariamas su SG komandos
nariais ir siunciamas
konsultacijoms pas reikalingus
specialistus arba | Rety ligy
koordinavimo centrus

Sudaromas paciento sveikatos prieziiiros planas, kurio vykdymo procese dalyvauja sveikatos priezitiros
komanda, koordinuojant slaugytojui

32 pav. Slaugytojo veiksmy algoritmas, taikomas jtariant pacientui reta liga
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6.4.1.5. Slaugytojo padéjéjas:

6.4.1.5.1 Dirba komandoje su slaugytoju ir Kitais specialistais, bendrauja su pacientu ir jo
artimaisiais, vykdant paciento gydymo ir slaugos planag.

6.4.1.5.2. Vykdo paciento slaugos poreikiy ir gyvybiniy veikly stebéseng, informuoja apie pokycius
slaugytoja.

6.4.1.5.3. Vykdo slaugytojo individualizuotus ir personalizuotus paskyrimus.

6.4.1.5.4. Stebi ir kontroliuoja, kad pacientas gauty paslaugas tinkamu laiku, informuoja slaugytoja.

6.4.1.6. Skiriami keletas aspekty, svarbiu slaugytojui jtariant reta liga:

6.4.1.6.1. Pirminé slaugytojo surinkta anamnezé. Pirma karta apsilankius pas SG, slaugytojas

pirmasis surenka paciento ir jo Seimos anamneze, jvertina, ar yra rizika pacientui sirgti reta liga, t.y.

ar pacientas turi retg ligg atitinkanciy poZymiy ir simptomy (6.1.1.3 skyrius) ar Seimoje yra serganciy

reta liga, ir nukreipia SG.

6.4.1.6.2. Patikslinta slaugytojo surinkta anamnezé. Gydytojas, jvertings ar yra rizika pacientui sirgti

reta liga, praSo slaugytojo papildyti anamneze, surenkant ir paciento Seimos anamneze, bei papildant

simptomy, kurie gali buti priskirti retai ligai (nejprasti, netipiniai) rinkiniu po pirmo apsilankymo

telefonu ar tiesioginio kontakto metu. Slaugytojas konsultuojasi su gydytoju, aptaria retos ligos

tikimybe.

6.4.1.6.3. Jeigu jsitikinama, kad néra rizikos sirgti reta liga, slaugytojas gali nuraminti pacientg ir jo

Seimg, diskutuojant ir atsakant j paciento klausimus pagal slaugytojo kompetencija.

6.4.1.6.4. Sveikatos priezitros komanda, jvertinusi slaugytojo pateikta informacija apie pacienta,

galés jtarti retg liga pirmojo apsilankymo metu tik tuo atveju, jeigu turés visg reikiamg diagnosting

informacijg. Tai ypac svarbu reta liga sergan¢iam pacientui, nes labai svarbu pacientg laiku nukreipti

1§ pirminés grandies | Rety ligy koordinavimo ar Kompetencijos/Referencijos centrus.

6.4.1.6.5. Reta liga sergancio paciento anamnezés gavimo pries vizitg nauda — sutrumpéja retos ligos

diagnostinis kelias, sumazéja paciento ir sveikatos prieziiros komandos nerimas dél neretai

uzsitgsusios, neaiskios, nejprastos ligos eigos.

6.4.1.7. Slaugos proceso etapy organizavimas (S1priedas)

Pacienty, kuriems nustatyta reta liga, slaugos procesas vyksta visose ambulatorines (PASP], PSPC,

poliklinika, ambulatorija) ir stacionarines (antrinio, tretinio lygio ligoninés) asmens sveikatos

prieziuros paslaugas teikianciose ASP]. Slaugytojo veiksmai atlieckami pagal slaugytojo veiksmy

plang (S6, S9, S11 priedai) ir slaugos veiksmai dokumentuojami pagal slaugos dokumentacijos

pildymo schema (S10 priedas).

6.4.1.7.1. Pacienty ambulatoriné sveikatos priezitira (PASP], PSPC, poliklinika, ambulatorija)

Pirmingje asmens sveikatos prieziiiroje slaugos paslaugas teikia bendruomenés slaugytojas ir (arba)

bendrosios praktikos slaugytojas, ir (arba) ispléstinés praktikos slaugytojas.
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Pirminé ambulatorin¢ asmens sveikatos prieziiira (toliau PAASP) — tai nespecializuoty kvalifikuoty
asmens sveikatos prieziiiros paslaugy, teikiamy pagal Seimos gydytojo ir bendrosios praktikos
slaugytojo, bendruomenés slaugytojo bei iSpléstinés praktikos slaugytojo medicinos normy
reikalavimus ambulatorinéje asmens sveikatos prieziliros jstaigoje (t. y. jstaigoje, neteikiancioje
stacionariniy asmens sveikatos priezitiros paslaugy), kompleksas.

6.4.1.8. Slaugytojo veiklos:

6.4.1.8.1. Rety ligy simptomy ir iSraiSky atpazinimas, Seimos rizikos veiksniy iSaiSkinimas bei
jvertinimas, slaugos problemy identifikavimas, slaugos poreikiy nustatymas.

6.4.1.8.2. Pacienty bei jy artimyjy mokymai apie retas ligas bei jy valdyma.

6.4.1.8.3. Retomis ligomis sergancio paciento slaugos problemy sprendimas.

6.4.1.8.4. Reikiamy tyrimy ir procediry atlikimas pagal gydytojo paskyrimus arba savarankiskai
paskyrus.

6.4.1.8.5. Saugus vaisty administravimas.

6.4.1.8.6. Savikontrolés, saviprieziliros ir saviripos mokymas.

6.4.1.8.7. Medicinos pagalbos priemoniy (MPP) parinkimas, skyrimas arba pratgsimas (iSpléstiné
slaugos praktika (ISP) — vaisty pratesimas).

6.4.1.8.8. Sveikos gyvensenos mokymas (propaguoti sveika gyvensena, ligy prevencijos ir sveikatos
tausojimo bei ugdymo priemones).

6.4.1.8.9. Teikti konsultacing pagalba pacientams ir jy artimiesiems dél psichikos sveikatos saugos,
vaisty vartojimo, jgiidziy atkiirimo ir palaikymo, pagalbos paieskos klausimais.

6.4.1.8.10. Atlikty intervencijy dokumentavimas.

6.4.1.8.11. Bendradarbiavimas su kitais sveikatos priezitiros komandos nariais.

6.4.1.9. ISpléstinés praktikos slaugytojo veiklos:

6.4.1.9.1. SavarankiSkas konsultavimas ir gyvenimo anamnezés rinkimas savo kompetencijos ribose.
6.4.1.9.2. Reikiamy laboratoriniy ir kity tyrimy skyrimas kompetencijos ribose.

6.4.1.9.3. Tyrimy rezultaty vertinimas.

6.4.1.9.4. Simptominio gydymo skyrimas.

6.4.1.9.5. Simptomy kontrol¢ (simptomams iSliekant arba buklei blog¢jant, informuojamas
gydytojas). 6.4.2. Retomis ligomis sergan¢iyjy pacienty prieZilira stacionarines paslaugas
teikiancioje ASP] Skubiosios pagalbos skyriuje (SPS).

6.4.2.1. Bendrosios praktikos slaugytojas prisistato ir identifikuoja pacientg.

6.4.2.2. Geba jtarti retas ligas, jvertina Seimos rizikos veiksnius, informuoja skubiosios pagalbos

gydytoja, uztikrina paciento stebéseng bei sauguma.
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6.4.2.3. Pacientui, kuris yra sunkios buklés, vertinamos gyvybinés funkcijos (samoné, AKS, SpOo,
SSD, kvépavimo daznis, temperatiira, skausmas). Pildoma Paciento gyvybiniy rodikliy stebésenos
forma (XX priedas).

6.4.2.4. Pagal kompetencijg teikti biitingjg medicinos pagalbg.

6.4.2.5. Intraveninio Kateterio panaudojimas (pagal poreikj).

6.4.2.6. Kraujo laboratoriniams tyrimams paémimas pagal kompetencija.

6.4.2.7. Elektrokardiograma (EKG) (pagal gydytojo paskyrimg arba paskyrus iSpléstinés praktikos
slaugytojui).

6.4.2.8. Pacientui gulint >4 val., pildomas Paciento sveikatos biklés stebésenos ir slaugos veiksmy
atlikimo lapas (S11).

6.4.3. Retomis ligomis serganc¢iy pacienty stacionariné prieZziura.

Pacientui atvykus j stacionarinj skyriy, bendrosios praktikos slaugytojas:

6.4.3.1. Prisistato ir identifikuoja pacienta.

6.4.3.2. Supazindina su vidaus tvarkos taisyklémis ir kitais aktualiais dokumentais ir kt.

6.4.3.3. Surenka paciento gyvenimo anamnezg ir nustato paciento slaugos poreikius.

6.4.3.4. Ivertina ir uztikrina paciento higienos biikle, jtraukiant j procesa slaugytojo padéjéja, kuris
atlieka veido ir kiino higieng (pvz., pagal poreikj prausia jvairias kiino vietas, uztikrina Svara).
6.4.3.5. Sudaro slaugos plang ir atlicka slaugos veiksmus: paruoSia pacienta diagnostiniams
tyrimams, supazindina su tyrimo eiga ir galimomis komplikacijomis, ima éminius diagnostiniams
tyrimams pagal gydytojo paskyrimus, atlieka individualiame slaugos plane bei gydytojo
paskyrimuose numatytas manipuliacijas, vykdo hospitaliniy infekcijy prevencija, jy registracija,
suteikia reikiamg informacijg pacientui ir jo artimiesiems, sudaro paciento iSraS§ymo plang, parengia
reikiamg informacijg Seimos gydytojo komandos slaugytojui su aiSkiomis slaugos gairémis
konkre€iam pacientui, moko pacientg ir jo artimuosius svarbiais paciento prieZiiiros aspektais iSraSant
pacientg | namus arba kitg sveikatos prieziiiros jstaigg.

6.4.3.6. Planuojant slaugg biitina atsizvelgti j paciento savarankiSkumo lygj, kai:

S1 - Pacientas savarankiSkas ir gali apsitarnauti, atlikdamas visas gyvybines veiklas.

S2 —Pacientas i$ dalies savarankiSkas, gali apsitarnauti, atlikdamas daugelj gyvybiniy veikly tik kitam
asmeniui padedant.

S3 — Pacientas priklausomas, negali apsitarnauti, atlikdamas tam tikras gyvybines veiklas, reikalinga
dazna jo stebésena.

S4 — Pacientas visiskai priklausomas, negali apsitarnauti, atlikdamas tam tikras gyvybines veiklas, ji
bitina nuolat stebéti.

6.4.4. Sergancio retomis ligomis slaugos ypatumai.
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Slaugant pacientg, svarbus slaugos instrumentas yra bendravimas su pacientu, jo stebésena, ypatingy
poreikiy jvertinimas ir valdymas. Slaugytojas privalo iSmanyti rety ligu medicinos ir genetikos
pagrindus, diagnostikos principus; fiziniy psichosocialiniy, kultiiriniy veiksniy jtaka paciento, jo
Seimos sveikatai; sveikatos stiprinimo ir palaikymo principus. Slaugytojo pagrindiné funkcija —
uztikrinti paciento slaugos poreikiy tenkinma, pagal kompetencija konsultuoti rety ligy valdymo
klausimais, teikti savalaikj biopsichoemocinj palaikymg pacientui ir Seimai.

Kartu su komanda sudaromas paciento stebésenos planas, vadovaujantis individualiai nustatytais
rodikliais, kuriuos reikia stebéti konkre¢iam pacientui, jrasai apie paciento sveikatos biikle fiksuojami
medicininéje dokumentacijoje: kol taikoma intensyvioji stebésena, jrasai atlickami kasdien, véliau —
kartg per savaitg arba pastebéjus buklés pokycius. Véliau pacientas stebimas pagal sudaryta gydymo
ir slaugos plang.

Slaugytojo tikslas — sukurti ry$j su pacientu ir jo Seima, visapusiSkai padéti spresti sveikatos
problemas, prisitaikyti prie ligos.

Bendraujant su pacientu, slaugytojas privalo su pacientu sudaryti, aptarti veiksmy plang, kuris padéty
pacientui ir jo Seimai valdyti liga.

6.4.5. Slaugos veiksmuy dokumentavimas

6.4.5.1. Visa dokumentacija pildoma tik per e.sveikatg ir perduodama j Sveidra. Visiems pacientams
pirmas 24 val. nuo atvykimo ] stacionarg pildoma Slaugymo stacionare istorija (S7 priedas),
naudojant standartizuotas vertinimo skales: praguly atsiradimo Nortono praguly vertinimo skalé arba
Bradeno praguly vertinimo skalé (S12 priedas), griuvimy rizika — Morse griuvimo rizikos klausimynu
(S8 priedas), kitas reikalingas skales. Skalés pildomos elektroniniu formatu.

6.4.5.2. Nustacius griuvimo rizika, reikia vadovautis Rekomendacijomis esant paciento griuvimo
rizikai (S16 priedas). Pacientui pargriuvus, pildomas Paciento griuvimo vertinimo protokolas (S15
priedas).

6.4.5.3. Vertinant praguly atsiradimo rizika, privaloma vadovautis Praguly vertinimo algoritmu (S14
priedas). Pragulos dokumentuojamos Praguly vertinimo lape (S13 priedas).

6.4.5.4. Gyvybinés funkcijos vertinamos (sgmon¢, AKS, SpOo, SSD, kvépavimo daznis, temperatiira,
skausmas) ne reciau kaip kas 12 wval. bei 24 val. vertinama paciento sveikatos bikle ir
dokumentuojami slaugos veiksmai pildant Paciento sveikatos biuiklés stebésenos ir slaugos veiksmy
atlikimo lapa (S11 priedas).

6.4.5.5. Pacientui sudaromas individualizuotos slaugos planas (S6 priedas).

6.4.5.6. Nepakankamos mitybos rizikos vertinimas, skys¢iy balanso kontrole, temperatiiros kontrolé

atliekama pagal poreikj. Komplikacijy rizika vertinama pagal poreik].
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6.4.5.7. Paciento buklei pablogéjus ir pacientg perkélus j intensyviaja terapijg pildomas Intensyvios
stebésenos lapas (S17priedas) bei kita dokumentacija pagal Slaugos dokumentacijos pildymo schema
(S10 priedas).

6.4.5.8. ISrasant pacientg iS asmens sveikatos prieziiiros jstaigos, planuoja jo iSraSymag bei pateikia
informacijg PSP slaugos specialistui (S2 priedas).

6.4.5.9. Pagal kompetencijg teikti biitingja medicinos pagalba.

6.4.5.10. Laiku informuoja gydytoja apie paciento sveikatos buklés pokycius, komplikacijas,
vartojamy vaisty nepageidaujamag poveikj arba kitaip pablogéjusia sveikata.

6.4.5.11. Teikia konsultacing pagalbg paciento Seimai.

6.4.5.12. Propaguoja sveika gyvenseng, ligy prevencijos ir sveikatos tausojimo bei ugdymo
priemones.

6.4.5.13. Moko pacientus valdyti retos ligos simptomus.

6.4.5.14. Teikia informacija pagal kompetencijg apie paciento sveikatg Lietuvos Respublikos teisés
akty nustatyta tvarka; perduoti informacijg apie smurtg Seimoje, suzeistus, suzalotus asmenis,
jtariama gresiantj smurtg vaiky, paaugliy arba globojamy asmeny atzvilgiu, taip pat vaiky neprieziiirg
Lietuvos Respublikos teisés akty nustatyta tvarka.

6..4.5.15. Informuoja atsakingus jstaigos specialistus apie galimg socialiniy paslaugy poreikj
pacientui ir jo Seimai.

6.4.5.16. Atlieka kitas Lietuvos Respublikos teisés akty nustatytas pareigas.

6.4.6. Tinkamo medikamenty skyrimo aspektai slaugytojo darbe:

Vaisto vartojimo saugos patikros Zingsniai:

6.4.6.1. | saugos patikros Zingsnis. Patikra prie$ procediirg: tinkamas jrasas (teisingai suprastas),
tinkamas paskyrimo laikas (data, valanda), tinkamas vaistas (pavadinimas), tinkamas skyrimo biidas,
tinkama doze, tinkamas skyrimo periodiSkumas.

6.4.6.2. 11 saugos patikros Zingsnis. Patikra prie$ vaisto dalijima.

— Paciento tapatybé nustatoma klausiant paciento vardo, pavardés arba identifikuojant pagal apyrankes
ir vaisty paskyrimus. Pacientams, turintiems kognityviniy, klausos sutrikimy arba esant sutrikusiai
samonei, paciento tapatybé nustatoma naudojant identifikacines apyrankes arba kitas priemones.

— Identifikuojant vaistus, perskaitoma vaisto etiketé, tikrinamas galiojimo laikas.

— Gydytojo paskyrimuose nurodyta tiksli vaisto dozé. Ja paruoSia slaugytojas (apskaiciuoja ir jdeda
reikiamg doze tam tikram laikui). Jei dozé neaiski, klausti gydytojo.

— Vaisto paskyrimas privalo buti atliekamas gydytojo paskyrimuose nurodytu laiku.

— Tinkamai atlikti paskyrima (j vena, ] raumenis, per burng ir t. t.).

—  Zinoti vaisto kontraindikacijas, atskirti $alutinius poZymius, kuriuos sukelia vaistas.

— Stebéti pacienta, ar jaucia vaisto poveikj (tiek neigiama, tiek teigiama).
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— Tinkamai dokumentuoti procediira.

— Registruoti ir analizuoti nepageidaujamus jvykius, vykdyti jy prevencija.
6.4.7. Pacienty ir jy artimyjy mokymas
6.4.7.1. Pacienty mokymas — tai kryptingas, planingas ir sistemingas sveikatos priezitiros specialisty
ir pacienty bendravimas, kurio metu sveikatos prieziiiros specialistai suteikia pacientams ir jy
artimiesiems (globéjams) ziniy bei suformuoja tinkamus jgiidzius, siekiant pakeisti elgesj arba
pagerinti sveikatos bukle.
6.4.7.2. Pacienty mokymas gali biiti grupinis arba individualus, nukreiptas ] paciento poreikius.
6.4.7.3. Pacienty mokymo programa — tai struktirizuota mokymo programa, kurioje pateikiama
pacientui ir (arba) paciento artimiesiems (globéjams) mokyti skirta medziaga. Rengiant mokymo
programa, biitina vadovautis mokymo programos aprasu (S5 priedas).
6.4.7.4. Mokymo programoje pateikiamos temos ir nurodomas kiekvienos temos tikslas bei
uzdaviniai, mokymo metodai, reikalingos priemongs, pateikiama i§sami kiekvienos temos medziaga,
uzduotys suteiktoms zinioms, gebéjimams jvertinti bei vertinimo metodai. Paciento mokyma
dokumentuojama uzpildant Paciento mokymo forma (S4 priedas).
6.4.8. Pacienty pasitenkinimas suteiktomis sveikatos prieZiiiros paslaugomis (S18 priedas)
6.4.8.1. Pacienty arba jy artimyjy stacionariniy sveikatos prieziliros paslaugy vertinimo anketa
sieckiama iSsiaiskinti, kiek balais nuo O iki 10 pacientai arba jy artimieji vertina gautas sveikatos
prieziiiros paslaugas stacionare.
6.4.8.2. Rekomenduojama vykdyti nuolating pacienty apklausa, siekiant apklausti 100 proc. pacienty
arba jy artimyjy.
6.4.8.3. Anketa pateikiama pildymui pries§ iSrasant i§ stacionaro ir pildoma anonimiskai, pasirenkant
bala deSimties baly skaléje, atitinkant]j pildanc¢iojo nuomone¢ arba pasitenkinimg gautomis
paslaugomis.
6.4.8.4. Gautus pacienty atsiliepimus skyriuose rekomenduojama analizuoti kasdien, padaliniuose —
kas ménesj, jstaigoms duomenis analizuoti kas ketvirt;, SAM ataskaitas teikti vieng kartg per metus.
Slaugos kokybés vertinimo rodikliy sarasas. Turi biiti taikomas visose asmens sveikatos prieziliros

istaigose (S3 priedas).
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6.5. Medicininé reabilitacija

6.5.1.1. Medicininés reabilitacijos paslaugos — kompleksinis medicininés reabilitacijos metody
taikymas, kai siekiama atkurti sutrikusias paciento biopsichosocialines funkcijas arba, esant
negriztamiems organizmo pakitimams, jas kompensuoti, arba palaikyti pasiektg paciento funkcinio
pajégumo lygj.

6.5.1.2. Medicininés reabilitacijos organizavima Lietuvoje Siuo metu reglamentuoja sveikatos
apsaugos ministro 2008 m. sausio 17 d. jsakymas Nr. V-50 , D¢l medicininés reabilitacijos ir
sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo organizavimo*.

6.5.1.3 Medicininei reabilitacijai tenka svarbus vaidmuo vykdant RL prevencija.

6.5.2. Medicininés reabilitacijos indikacijos

Medicininé reabilitacija esant retoms ligoms ar jy komplikacijoms, taikoma pagal Tarptautinés
statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy klasifikacijos deSimtojo pataisyto ir papildyto leidimo
Australijos modifikacijos (toliau — TLK-10-AM) sisteminio ligy saraso kodus ir biopsichosocialiniy
funkcijy sutrikimus, vadovaujantis jsakymu Nr. V-50 ,,D¢l medicininés reabilitacijos ir sanatorinio
(antirecidyvinio) gydymo organizavimo®, priklausomai nuo ligos profilio (Nervy ligy, judéjimo-
atramos aparato, kvépavimo sist., kt.). Pagal TLK-10-AM) reta liga gali buti koduojama jvairiais
kodais, priklausomai nuo organy sistemos pazeidimo. Tikslus retos ligos kodas Zzymimas ORPHA
kodu (1 lentelé).

Medicininés reabilitacijos paslaugy teikimas grindZziamas Tarptautinés funkcionavimo, nejgalumo ir
sveikatos klasifikacijos (TFK) koncepcija, pagal kurig asmens funkcionavimas yra sveikatos biiklés
ir aplinkos bei asmenybés veiksniy saveika (33 pav.). Siy veiksniy saveika yra dinamigka: vieno

veiksnio poky¢iai turi jtakos Kitam arba kity veiksniy poky¢iams.

SVEIKATOS POKYTIS
(LIGA)

1

! ¥ 1
KUNO FUNKCLIOS
IR STROKTUROS > VEIKLOS DALYVUMAS ‘
1
4 1
APLINKOS VEIKSNIAI ‘ ‘ ASMENYBES VEIKSNIAI ‘

33 pav. Tarptautiné funkcionavimo, nejgalumo ir sveikatos klasifikacija (TFK)
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Klasifikacijos koncepcija atspindi biopsichosocialinj sveikatos modelj, apimant] kiino
anatominiy struktiiry ir sistemy fiziologiniy funkcijy, veikly bei dalyvavimo gyvenimo situacijose
poky¢ius, priklausomai nuo aplinkybiy ir asmenybés savybiy. Kompleksinis visy klasifikacijos
komponenty vertinimas svarbus tinkamy, individualius serganciojo RL poreikius atitinkanciy
medicininés reabilitacijos metody parinkimui bei reabilitacijos plano sudarymui.

6.5.3. Medicininés reabilitacijos programos ir badai

Medicininés reabilitacijos jstaigoje, turin¢ioje licencijg teikti jvairiy rety ligy pagal atitinkamus
profilius medicining¢ reabilitacija, medicininés reabilitacijos programg vykdo daugiadisciplinés
reabilitacijos specialisty komanda, kurig suformuoja FMR gydytojas, atsizvelgdamas j medicininés
reabilitacijos paslaugos lygi, rasj ir individualius paciento poreikius. Jtraukia Siuos specialistus:
kineziterapeuta, ergoterapeuta, logoterapeuta (kalbos terapeuta), medicinos psichologa, socialinj
darbuotoja, BPS ir (arba) FMR slaugytoja, gydomojo masazo specialista, 0 jei reikia, ir Kitus
specialistus, gydytojus konsultantus.

Medicininés reabilitacijos paslaugy eiliSkumas, komandos sudétis, procediiros pateiktos R1 PRIEDE
,,Medicininés reabilitacijos paslaugy RL sergantiems pacientams organizavimo tvarka®.

6.5.3.1. Medicininés reabilitacijos metu taikoma individuali kompleksiné reabilitacijos programa,
kurios intensyvumas, procediiry skaicius ir daznis priklauso nuo paciento funkcinés biiklés. Pacientui
pagal jo individualius poreikius gali biiti taikoma:

6.5.3.1.1. Ne maziau kaip vienas uzsiémimas per dieng: kineziterapija, ergoterapija, fizioterapijos
procedira.

6.5.3.1.2. Ne maziau kaip vienas uzsiémimas per savait¢: socialinio darbuotojo konsultacija,
medicinos psichologo konsultacija, logoterapija — esant kalbos ir (ar) rijimo sutrikimui.

6.5.3.1.3. Ne maziau vienas kartas per medicininés reabilitacijos laikotarpj — paciento ir jo artimyjy
mokymas.

6.5.3.1.4. Asmeny, serganCiy reta liga, medicininés reabilitacijos tikslas ir uzdaviniai nukreipti |
judéjimo ir apsitarnavimo funkcijos gerinimg, fizinio pajégumo didinima, gyvenimo kokybés
gerinimg, negalios masto mazinimg ir prevencijg, paciento ir jo artimyjy mokyma.

6.5.3.2. Medicininés reabilitacijos ir kity paslaugy organizavimo etapai.

Medicininés reabilitacijos ir kity paslaugy organizavimo etapai pateikti R2 PRIEDE ,,Medicininés
reabilitacijos paslaugy sergant RL organizavimas ir eiliSkumas®.

6.5.3.2.1. Medicininés reabilitacijos paslaugos pirminés grandies etape:

6.5.3.2.1.1. FMR gydytojas. Jei yra nuo gimimo ar sergant atsiradusiy biosocialiniy funkcijy
sutrikimy — judéjimo, apsitarnavimo, kalbos, tikslinga FMR gydytojo konsultacija, ir esant poreikiui
I medicininés reabilitacijos etapo priemonés (Kineziterapija, ergoterapija, fizioterapija, logoterapija).

Jei sutrikimy néra, FMR gydytojo konsultacija néra indikuotina.
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6.5.3.2.1.2. Socialinis darbuotojas. Jei SG yra ir socialinis darbuotojas, jis teikia informacija pagal
savo kompetencija apie socialines paslaugas jau esant arba ilgainiui atsiradus biosocialiniy funkcijy
sutrikimy.

6.5.3.2.1.3. Kineziterapeutas: jei SG turi kineziterapeuta, jis konsultuoja funkcijy sutrikimy
vertinimo, korekcijos, prevencijos ir sveikatos klausimais, vykdo specializuoty centry specialisty
ilgalaikés priezitiros rekomendacijas.

6.5.3.2.1.4. Psichologo konsultacijos gali buti indikuotinos, taciau pirminés grandies etape (jos
neteikiamos (pacientai gali biiti nukreipti psichologo konsultacijai psichinés sveikatos priezitiros
centre).

6.5.3.2.1.5. Pacientui grjzus po tyrimy, nustacius retos ligos diagnozg arba jos nenustacius, po buklés
pablogéjimo paslaugos teikiamos tvarka, pazyméta 6.5.3.2.1 punkte.

6.5.3.2.2. Medicininés reabilitacijos paslaugos pradedamos teikti nuo pat susirgimo (ar traumos)
gydymo pradZzios (pirmasis etapas). Pirmojo medicininés reabilitacijos etapo paslaugas teikia ASP
istaigos fizinés medicinos ir reabilitacijos (toliau — FMR) padaliniai. Jei po pirmojo medicininés
reabilitacijos etapo lieka biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimy, antrojo (II reabilitacija, III
reabilitacija, sveikatos grazinamasis ir sanatorinis (antirecidyvinis) gydymas) ir treciojo
(ambulatorineé 1 reabilitacija ir ambulatorin¢ II reabilitacija) etapo medicininés reabilitacijos
paslaugos teikiamos ty paciy arba kity ASP jstaigy FMR padaliniuose. Nejgaliesiems medicininés
reabilitacijos paslaugos teikiamos pakartotinés II reabilitacijos, pakartotinés III reabilitacijos ar
palaikomosios reabilitacijos cikly metu.

.5.3.2.3. Medicininé reabilitacija pradedama i§ karto stabilizavus paciento bikle.

6.5.3.2.3.1. Specializuotame ASP] skyriuje ar SG grandyje medicininé reabilitacija pradedama i$
karto stabilizavus paciento bikle (R3 PRIEDAS ,Pirmo Medicininés reabilitacijos etapo
organizavimo tvarka“).

6.5.3.2.3.1.1. Pacienta, nukreipta gydancio gydytojo specialisto arba SG, konsultuoja fizinés
medicinos ir reabilitacijos gydytojas; jvertings biukle, nesant kontraindikacijy, jis skiria pirma
medicininés reabilitacijos etapg.

6.5.3.2.3.1.2. Pirmo medicininés reabilitacijos etapo metu atlickamos kineziterapijos, fizioterapijos
procediiros, esant indikacijy, logoterapeuto (kalbos terapeuto), ergoterapeuto, medicinos psichologo,
socialinio darbuotojo konsultacijos.

6.5.3.2.3.2. Dél tolesnio medicininés reabilitacijos etapo sprendzia fizinés medicinos ir reabilitacijos
gydytojas pakartotinés konsultacijos metu, kai, jvertings biopsichosocialiniy funkcijy sutrikima,
skiria antrg arba trec¢ig medicininés reabilitacijos etapg (R4 PRIEDAS ,,Antro ir tre¢io Medicininés

reabilitacijos etapo organizavimo tvarka®).
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6.5.3.2.3.2.1. Pacientams esant rySkiems biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimams, taikomos antro
reabilitacijos etapo stacionarines medicininés reabilitacijos paslaugos ijstaigoje, teikiancioje
reabilitacijos stacionarines paslaugas.

6.5.3.2.3.2.2. Pacientams esant lengvam biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimui arba jiems islikus po
stacionarings reabilitacijos, taikomos treCio reabilitacijos etapo medicininés reabilitacijos paslaugos
istaigoje, teikiancioje paslaugas ambulatorine tvarka.

6.5.3.2.3.2.3. Antrame ir treCiame reabilitacijos etapuose per pirmas 24 val. pacientg konsultuoja
bendrosios praktikos arba FMR slaugytojas ir FMR gydytojas, visi medicininés reabilitacijos
specialisty komandos nariai per pirmas 72 val.

6.5.3.2.3.3. Baigus antrg arba trec¢ig medicininés reabilitacijos etapg, pacientas nukreipiamas Seimos
gydytojo ir jo komandoje esancio kineziterapeuto, slaugytojo prieziiirai. Kineziterapeutas tgsia pries
tai buvusio medicininés reabilitacijos etapo fizinio aktyvumo taikymo rekomendacijas, nuolat vertina
paciento funkcing biklg pagal savo kompetencija. Slaugytoja vertina paciento funkcine biikle pagal
savo kompetencija.

6.5.3.2.3.4. Isliekant biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimui ar dél ligos pablogéjus buklei, pacienta
kartotinai konsultuoja FMR gydytojas, kuris vertina paciento funkcine bukle ir prireikus skiria
pavienes arba kompleksinés medicininés reabilitacijos procediiras (R5 PRIEDAS ,,Medicininés
reabilitacijos etapy algoritmas®).

6.5.4. Gydymas vaistiniais preparatais, reikalingi gyvenimo biido poky¢iai, sveikatos mokymas
ir informacijos poreikis, psichologiné ir socialiné parama atsiZvelgiant | medicininés
reabilitacijos etapa

6.5.4.1. Gydymas vaistiniais preparatais Siame skyriuje nenagrinéjamas. Reabilitacijos metu tesiamas
specializuotame skyriuje skirtas medikamentinis gydymas.

6.5.4.2. Gyvenimo budo poky¢iy rekomendacijos nukreiptos  Zalingy jprociy atsisakyma. Teikiamos
fizinio aktyvumo, savipriezitiros rekomendacijos.

6.5.4.3. Paciento (tévy, artimyjy, globéjy, kity atstovy pagal jstatymg) mokymas turi biiti pradedamas
nustacius diagnozg. Mokymo temos visuose medicininés reabilitacijos etapuose:

6.5.4.3.1. Rizikos veiksniai susirgti retomis ligomis, jy koregavimo galimybés.

6.5.4.3.2. Ligos pozymiai ir eiga, atlieckami tyrimai, skiriamas gydymas.

6.5.4.3.4. Medicininés reabilitacijos principai ir galimybés.

6.5.4.3.5. Fizinio aktyvumo nauda ir reikSmeé.

6.5.4.3.6. Mityba.

6.5.4.3.7. Psichologinés problemos, kylancios sergant retomis ligomis.

6.5.4.3.8. Energijos tausojimo principai kasdienéje veikloje.

6.5.4.3.9. Socialiniy problemy sprendimo biidai.
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6.5.4.3.10. Aplinkos pritaikymas, techninés pagalbos priemoniy pritaikymas ir naudojimas.

6.5.4.4. Medicinos psichologo konsultacijos gali biiti organizuojamos visais medicininés
reabilitacijos etapais, taCiau dazniausiai teikiamos stacionarinés arba ambulatorinés medicininés
reabilitacijos metu. Konsultacijy metu atlickamas psichoemocinés biiklés jvertinimas ir korekcija,
taikomos psichoterapinés priemonés ir uzsiémimai, skirti nerimo, streso kontrolei, motyvacijos
skatinimui, relaksacijos uzsiémimai.

6.5.4.5. Socialinio darbuotojo konsultacijos gali biiti organizuojamos visais medicininés reabilitacijos
ctapais, taciau dazniausiai teikiamos stacionarinés, re¢iau ambulatorinés medicininés reabilitacijos
metu. Konsultacijy metu atlieckamas poreikiy tyrimas: socialinés biiklés vertinimas, biitinos socialinés
pagalbos masto nustatymas, kity aktualiy socialiniy problemy jvertinimas, tiksly ir socialinés
prognozes nustatymas, plano sudarymas, konkrecios reikalingos informacijos teikimas pacientui ir jo
Seimos nariams, artimiesiems, glob&jams.

6.5.5. Medicininés reabilitacijos prieinamumo, veiksmingumo ir kokybés jvertinimo kriterijai,
ju siektinos reik§més, vertinimo tvarka.

6.5.5.1. Medicininés reabilitacijos prieinamumas.

Medicininé reabilitacija skiriama reta liga sergantiems pacientams, kai yra indikacijy ir néra
kontraindikacijy. Apie indikacijas ir kontraindikacijas medicininei reabilitacijai sprendzia fizinés
medicinos ir reabilitacijos gydytojas. Tikslas — uztikrinti medicininés reabilitacijos prieinamumg ir
testinuma siekiant atkurti sutrikusias biopsichosocialines funkcijas.

6.5.5.2. Medicininés reabilitacijos veiksmingumo vertinimas.

Medicininés reabilitacijos veiksmingumui jvertinti dazniausiai naudojami rodikliai, priklausomai nuo
taikytos medicininés reabilitacijos paslaugos, profilio ir iSkelty reabilitacijos tiksly.

6.5.5.3. Simptomy kontrolé:

6.5.5.3.1. Skausmo dinamika (jvairios skalés).

6.5.5.3.2. Nuovargio, silpnumo sumazéjimas (vertinami realiu laiku ir dinamikoje).

6.5.5.3.3. Judesiy amplitudés sagnariuose dinamika — atliekama goniometrija, inklinometrija.
6.5.5.3.4. Raumeny jégos dinamika — atliekamas manualinis raumeny jégos testavimas nuo 0 iki 5
baly pagal Lovett skale arba naudojamas dinamometras.

6.5.5.3.5. Raumeny tonuso dinamika — Ashworth skalé, kt.

6.5.5.3.6. Fizinis pajégumas ir funkcine buklé (veiklos ir dalyvavimas) vertinant:

6.5.5.3.6.1. Pusiausvyrg / eiseng — Tinetti eisenos ir pusiausvyros vertinimo skalé.

6.5.5.3.6.2. Funkcinj judéjima — Keitel indeksas;

6.5.5.3.6.3. Kasdienes veiklas — stebimas pacientas, atkreipiant démesj | tai, kaip greitai atlieka tam

tikrg veikla, kokios pagalbos jam reikia, arba pagalbos poreikis medicininés reabilitacijos metu kinta.
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Dazniausiai subjektyviai vertinama paciento kasdiené veikla. Tikslinga naudoti funkcinio
nepriklausomumo nustatymo skale — FIM, Barthel indeksa.

6.5.5.3.6.4. Fizinis pajégumas: ¢jimo, lipimo laiptais ir kiti fizinio pajégumo testai. Fizinio kriivio
tolerancija dazniausiai vertinama atliekant 6 min. €jimo testa.

6.5.5.3.6.5. Gyvenimo kokybés vertinimas. Dazniausiai vertinamos gyvenimo sritys, kurios glaudziai
susijusios su sveikatos biikle ir rodo atskiry RL jtakg kasdienei veiklai. Ypac neigiamai gyvenimo
kokybe veikia ligos progresavimas. Vertinant gyvenimo kokybeg, atsizvelgiama j ligos simptomus,
funkcine bukle, nuotaika, socialinius veiksnius.

6.5.5.3.6.6. Specifinis testavimas pagal atskiras RL.

6.5.5.4. Medicininés reabilitacijos kokybés vertinimas.

Taikant medicininés reabilitacijos priemones RL sergantiems pacientams, turi buti pasiekti Sie tikslai:
pageréjusi fizinio kriivio tolerancija, padidéjusi bendra organizmo iStverme, sumazeéje simptomai,
pageréjusi gyvenimo kokybé, pageréjusi psichoemociné biiklé ir psichosocialiné adaptacija,
sumazgjes hospitalizavimo atvejy ir aktyvaus gydymo skyriuje praleisty dieny skaicius, pageréjusi
gyvenimo kokybé¢, palanki negalios rodikliy dinamika, pailgéjusi gyvenimo trukmé, sumazéje

ekonominiai nuostoliai.

6.1. Ligos prognozé ir pasveikimo ir (arba) ligos remisija

6.2. 6 Ligos prognozé ir pasveikimo ir (arba) ligos remisija

6.6.1. Pasveikimo ir darbingumo prognozé

Dauguma rety ligy priskiriamos sunkioms ir labai sunkioms ligoms, neiSgydomos ir gali sukelti rimty
pasekmiy, jskaitant ankstyva mirtj kiidikystéje ir sutrumpéjusia suaugusiyjy gyvenimo trukme. Labai
rety ligy prognoze gali biiti sunku numatyti, nes nustatyta labai mazai serganciy asmeny. Prognozuoti
taip pat gali buti sudétinga arba nejmanoma, jei asmens diagnoz¢ nezinoma.

6.6.2. Prognozés nustatymo tvarka

Su sveikatos bikle susijusios gyvenimo kokybés vertinimo priemoniy kiirimas ir tvirtinimas.

6.6.3. Siuntimo darbingumo lygiui nustatyti tvarka ir kriterijai

Asmenims iki 18 mety, kurie yra (buvo) draudziami valstybiniu socialiniu draudimu, ir asmenims
nuo 18 mety iki senatvés pensijos amziaus darbingumo lygj nustato Nejgalumo ir darbingumo
nustatymo tarnyba prie Socialinés apsaugos ir darbo ministerijos Seimos gydytojo siuntimu. Asmens
darbingumo lygis nustatomas remiantis LR SADM ir LR SAM 2022 m. balandzio 20 d. jsakymu Nr.
Al1-294/V-784 redakcija, jsigaliojo nuo 2022 m. balandzio 21 d.

6.6.4. Pasveikimo ir (arba) ligos remisijos Kriterijai

Genetinés retos ligos pasveikimo kriterijy néra, todél protokolas netaikomas.
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6.1. Retos ligos ar sveikatos sutrikimo eigos vertinimas ir stebésena

6.7.1. Vertinamieji rodikliai, atsizvelgiant | ligos stadijg ir periodo imuma, nurodant vertinimo
intervalus ir tvarkg (parengiamas protokolas):

1. Paciento amzius, kai pasireiské ligos simptomai.

2. Ligos eiga.

3. Simptomy pasireiskimo sunkumas (daugiasisteme liga).

4. Skiriamas gydymas (etiologinis (retieji vaistai, organy transplantacija), modifikuojantis liga
(dietinis gydymas), modifikuojantis simptomus ar funkcijg (ligos komplikacijy farmakologinis,
chirurginis ir reabilitacinis gydymas).

6.7.2. Reta liga sergancio asmens sveikatos biiklés stebéjimas yra ilgalaikis.

6.7.3. Paciento informavimo apie stebéseng tvarka.

Paciento informavimo apie stebéseng tvarka (parengiama rasytiné informacija pacientui, priminimo
tvarka).

6.7.3. Pakartotiniy vizity tvarka (pakartotinis genetinis tyrimas ir perzitira).

6.7.3.1. Asmuo, sergantis reta liga, reguliariai lankosi tretinio lygios asmens sveikatos priezitiros
istaigose.

6.7.3.2. Pakartotiniy konsultacijy ir tyrimy intervaly laikas nustatomas individualiai remiantis
Tarptautinémis ir nacionalinémis retos ligos gydymo ir priezitiros gairémis ir rekomendacijomis (jei
juy yra) ir pagal tyrimus, atlickamus pakartotiny konsultacijy metu; paciento sveikatos biklés
stebésenos trukme;

6.7.3.3. Pakartotiniy konsultacijy metu tyrimai atlieckami priklausomai nuo retos ligos.

6.7.3.4. Pakartotiniy vizity, konsultacijy, atlickamy tyrimy laikg ir intervalas (parengiamas
protokolas ir algoritmas) numatomas individualiai, priklausomai nuo retos ligos.

6.7.3.5. Stebéseng atlickantys specialistai (pvz., slaugytojai, gydytojai specialistai, daugiadalyké
gydytojy specialisty komanda);

6.7.3.6. Seimos gydytojui, vaiky ligy gydytojui ir antrinio lygio gydymo jstaigos specialistams

sveikatos priezitiros plang pateikia Rety ligy kompetencijos / referencijos centry specialistai.
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VIl SKYRIUS

7. RETA LIGA SERGANCIO (JTARIANT RETA LIGA) PACIENTO KELIO
ORGANIZAVIMO APRASYMAS

7.1. Sveikatos prieZiiiros paslaugy organizavimo tvarkos tikslas ir uzdaviniai

7.1.1. Sveikatos priezitiros paslaugy organizavimo tikslas — uztikrinti laiku teikiamg ir optimalig
pagalba retomis ligomis sergantiesiems, gerinti paslaugy kokybe ir priecinamuma (33 pav.).

7.1.2. Uzdaviniai:

7.1.2.1. Sukurti dokumenta, kuriuo remiantis biity galima reglamentuoti rety ligy prevencijos,
diagnostikos, pirminés sveikatos priezitros, specializuotos medicinos pagalbos etapus jtariant reta
ligg ir ja diagnozavus, apimant slauga, GMP ir medicining reabilitacija.

7.1.2.2. Apibrézti sveikatos prieziliros paslaugy sergantiesiems reta liga teikimo lygius.

7.1.2.3. Numatyti reta liga sergan¢iam pacientui teiktiny asmens sveikatos prieziliros prevencijos,
diagnostikos, gydymo, medicininés reabilitacijos ir priezitiros paslaugy teikimo organizavimo etapus.
7.1.2.4. Nustatyti reikalavimus kiekvieno lygio sveikatos priezitiros paslaugas teikianciai jstaigai.
7.1.2.5. Nustatyti sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo reikalavimus pagal paslaugy teikimo pobiidj
ir lygius.

7.1.2.6. Nustatyti sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo organizavimo proceso eiliSkuma, kokybés
rodiklius, siektinas jy reikSmes.

7.1.2.7. AprasSyti sveikatos priezilros paslaugy teikimo ir organizavimo procese naudojamas
informacines ir rysio technologijas.

7.1.2.8. Nustatyti reikalavimus personalui.
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Retos ligos

Savalaiké diagnostika Integruota prieZitra Geri rezultatai

Raudonos Seimos
véliavos gydytojai

Siuntimas
specialistams

Diagnostiniai Orphanet ir ERN

Paslaugy uzsakymas
kriterijai gairés

Prieiilros kelio

Registrai periiira

Kraujo

tyrimai

Pacienty ir

jy atstovy
gerové

Tikslai ir
kokybés

rodikliai

33 pav. Rety ligy prieZiiiros keliy tikslai ir uZdaviniai (Ward et al. Orphanet Journal of Rare
Diseases (2022) 17:162)

7.1.3. Asmens sveikatos prieziliros jstaigos, teikian¢ios greitosios medicinos pagalbos paslaugas
(toliau — GMPI), tikslas — organizuoti, koordinuoti ir uztikrinti greitosios medicinos pagalbos
paslaugas pacientams, patyrusiems traumg, jvykus masinei nelaimei, staiga susirgus, prasidéjus ar
ivykus gimdymui, staiga pablogéjus paciento biiklei, ekstremaliy situacijy atvejais pacientams jy
buvimo vietoje.

7.1.3.1. GMPI] uzdaviniai:

7.1.3.2. Uztikrinti GMP paslaugy operatyvuma ir priecinamuma.

7.1.3.3. Uztikrinti kvalifikuota, veiksmingg ir kokybiska biitingja medicinos pagalba pacientui jo
buvimo vietoje.

7.1.3.4. Uztikrinti tinkamos ASP] parinkimg pagal paciento buklg ir ligos ar suzalojimo sunkuma.
7.1.3.5. Uztikrinti teisingy duomeny, susijusiy su paciento bukle, suteikta biitingja medicinos pagalba
ir transportavimu, dokumentavima.

7.1.3.6. Uztikrinti tinkama, suprantama informacijos pateikimg pacientui ir jo artimiesiems, jei

pacientas sutinka.

7.2. Sveikatos priezZiiiros paslaugy dél konkrecios retos ligos arba sveikatos sutrikimo teikimo
lygiai

7.2.1. Reta liga sergancio paciento priezilira yra sudétinga intervencija, organizuojama apibréztai

pacienty ligy grupei apibréztam laikotarpiui (12, 22, 24, 25, 35 pav.). Klinikiniuose keliuose ypac¢

daug démesio skiriama trims ,jautriems® laikotarpiams: diagnostikai, nediagnozuoty pacienty
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stebésenai ir pereinamajam laikotarpiui i§ paauglystés j suaugusiyjy amziy, taip pat Klinikinio kelio
koordinavimui (atvejo vadybai), jskaitant ne tik medicininius, bet ir socialinius, edukacinius paciento
gyvenimo aspektus. Paslaugos teikiamos remiantis tarptautinémis / nacionalinémis retos ligos
prieziuros gairémis.

7.2.2. Pagalba ir paslaugos sergantiesiems reta liga vykdoma trimis sveikatos prieziiiros lygiais:
pirminiu, antriniu ir tretiniu;

7.2.2.1. Pirminés ambulatorinés asmens sveikatos prieziiira

Tai pirminés sveikatos priezitiros paslaugy, teikiamy jstaigose, atitinkanciose taikomus reikalavimus,
kompleksas: rizikos sirgti reta liga jvertinimas, psichologinis konsultavimas, retos ligos jtarimas,
gydymas pagal specializuoto retos ligos centro sudaryta plang, prevencija, medicininé reabilitacija,
atvejo vadyba.

7.2.2.2. Antriniame lygyje ambulatorines arba (ir) stacionarines paslaugas teikiantys specialistai
teikia skubios pagalbos paslaugas, esant imioms rety ligy biikkléms (pagal skubios pagalbos plana,
sudarytg specializuotame rety ligy centre), vykdo testinj gydyma (pagal individualy prieziiiros plana,
sudarytg specializuotame rety ligy centre).

7.2.2.3. Tretiniame lygyje ambulatorines arba (ir) stacionarines paslaugas teikiancios ASP]
specializuotuose Rety ligy kompetencijos / referencijos / rety ligy koordinavimo centruose (34 pav.)
vykdo ankstyvaja pacienty diagnostika, gydyma, komplikacijy prevencija, sudaro individualy
priezitiros ir skubios pagalbos bei medicininés reabilitacijos plang, atlicka gydymo efektyvumo
vertinimg, vaiky perdavimg suaugusiyjy specialistams, paliatyviaja terapija. Vykdomos
daugiadisciplinés konsultacijos, kai konsultuoja tie patys retos ligos specialistai (Zr. paciento
priezitros schema).

7.2.2.4. GMP paslaugos teikiamos, jei biklé timi arba (ir) pacientas nestabilus, kai jtariama retos
ligos metaboline krize:

7.2.2.4.1. Paciento kelias prasideda registruojant GMP kvietimag GMP dispeceringje, toliau GMP
paslaugas teikia GMP brigados:

7.2.2.4.1.1. Pradinio gyvybés palaikymo brigados.

7.2.2.4.1.2. Pazangaus gyvybés palaikymo brigados.

7.2.2.4.2. Suteikus biitingja medicinos pagalba, pacientas transportuojamas i ASPI, galinCig teikti
specializuota pagalba, atsizvelgiant j jo bikle ir komplikacijas. Siose jstaigose turi biiti uztikrinama
intensyviosios terapijos specialisto konsultacija, nes pirmasis ir svarbiausias tokio paciento prieziiiros
zingsnis yra paciento buklés stabilizavimas. SPS skubiosios medicinos gydytojas apzitiri pacientg ir
jvertina jo biikle, aptaria paciento biikle su gydytoju anesteziologu reanimatologu, jei jo buklé yra

nestabili (reikalingas kvépavimo ar hemodinamikos palaikymas).
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7.2.2.4.3. Stabilizavus biikle dél tolesnio paciento gydymo turi biti sprendziama atsizvelgiant |

turimus specialistus ir iSteklius, esant poreikiui pacientas pervezamas ] tretinio lygio paslaugas

teikiancig ASP] arba nukreipiamas j antrinio lygio paslaugas teikianc¢ios ASP].

VIETINES/REGIONINES PASLAUGOS

Diagnostika

Esimos gydytojas

WLG Regiono
specialistas

Firminé diagnostika/
ftariama liga

Grefto)i pagalba

Gydymo badai

Ssimos gydytojas

specifinio ir simptomatinic
gydymo tesimaz

Prigtiira

VLG Regiono
spedialistaz Farama savipagalbai
Greitoji alba
Il P Skubus gydymas
llgalaikis gydymas
Priegilros

PricZiros
koordinatorius

Feabilitacijas

koordinavimas,
perdjimy valdymas

paslauges Reabilitacija

Socialings ir Socialiniai,

bendruomeninés edukaciniai,
paslaugaos profesiniai poreikiai

Paliatyviaji slauga

Pacienty organizacijos

Paliatyvi priefiira

psichologinés
paslaugos

Pacienty/zlobajy
jgalinimasz

VLG-vaiky ligy gydytojas

AUKSTOS SPECIALIZACIIOS
PASLAUGOS

Stacionarinis skyrius;
=pileptologija,/Paveldimos

gydymo bidy jstaiga

metabolings ligos

skubics pagalbos
protokolai

Aambulatorinis skyrius;
epileptolozija,/Paveldimos

paugiadisciplining

Mira
Eoam T R ) .
:_a ionarinis skyrius; E;p_l gp‘m ogija) Patvirtinamal diagrozés
paveldimos metabolings ligos .
diagnoztika —»

lmbulatorinis skyrius; epileptologija’ Daugiadalykis
Feveldimos metabolings ligos DL /

Specifiniy ir

Simpbominily

NzaiEkus
gydymasz

metabolings ligos

metabolinés ligos priedilira
Pacienty/globéjy
jgalinimas
Daugiadisciplining
priegitira
Stacionarinis skyrius;
epileptologija/Paveldimos Priefiliros

koordinavimas

ambulatorinis skyrius;
=pileptologija,/Paveldimos

Priefilires plany
kontrolé

Pacienty/globajy
jzalinimasz

34 pav. Rety ligu paslaugy teikimo lygiai ir etapai

TARPTAUTINE
SVEIKATOS PRIEZIDRA

Europos Referencios
tinklai/aukitos
specislizacios central

konsultacijos,
Patvirtinamaoji diagnostika

Eurcpas Referencijos
tinklzi/aukitos specizlizacijos
centrai

Korsultacijos
Tarptautings
paslaugos

gydymao
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RLKC atsakomybés Kiekvienas komandos
v’ -retyvaisty narys turéty bati savo
kompensavimas srities ekspertas ir turéti

vaisty gavimas Brdviaies s I patirties retos ligos
; R dyt peciali
v -stacionariniyir diyeTolog;as ___ slaugytoja Kﬂf“d"'*"”g”s gydyme
ambulatoriniy ) ol / -

vizity valdymas - Kﬂﬂs“"fumas )
v" -Komandinio ~
darbo Radiolagos
organizavimas . 7 cenctikos

LT “"'““"f‘_" <~ PACIENTAS

Gastroenterologas _#_F._._ (PE*G I |g'ﬂ)

_— R . Neurochururgas

A.nzsfezlulogas

Klauses

- F'ulrnunol as
protezuotojai °d -

; E_nnj.lokr-molo?a_s Orrapedas

Of talmologas Neurologas —

Referencijos/Kompetencijos centras: Pa'cv|'<i n'tavl Wi reti, juos
priZiaréti privaloma

v' Periodiniai apsilankymai A K tencii
v' Aptarimai su komandos nariais Nefrologas werlame ompetencijos
v Tie patys specialisffavardinti gydytojai“) centre

35 pav. Reta liga sergancio paciento prieziiiros schema

7.3. Visy tam tikra liga serganciam ar sveikatos sutrikima turin¢iam pacientui teiktiny
asmens sveikatos prieZiiiros prevencijos, diagnostikos, gydymo ir prieziiiros paslaugy teikimo
organizavimo etapai

7.3.1. Pirmojo, antrojo ir treciojo lygio asmens sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo organizavimo
etapai pateikiami 34 pav. ,SerganCiyjy reta liga asmens sveikatos prieZiiiros paslaugy teikimo
organizavimo etapai‘.

7.3.2. Reta liga sergancio paciento diagnostikos, gydymo ir stebésenos etapai: Seimos gydytojas /
vaiky ligy gydytojas — specializuotas centras — Seimos gydytojas pateikiami 36 pav.; reikalingos

disciplinos, prieziiiros etapai pateikiami 37 pav.
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Organizacinis etapas: Prieiga

Organizacinis etapas:
Diagnostika

Organizacinis etapas:
Gydymas

Organizacinis etapas:
Stebésena

Klinikiné pacientyprieziGros sistema (CPMS)

eimos
Rety ligy

Specialisto
konsultacija

Privalomos
konsultacijos
(daugiadisciplinés ty
padiy specialisty)

Papildomos

Laboratoriniai
tyrimai
Privalomi ir T
specifiniai retai ligai
tyrimai

gv_dthJas Kompetencijos/
Vaiky ||$U Referencijos
gydytojas centrai
Stacionariné
pagalbos skyrius
Dienos
stacionaras
Privati praktika
Ambulatoriné I
prieZidra
Paciento
siuntimas ;‘ﬁ/

Antra nuomoné

Instrumentiniai
tyrimai
Privalomi
instrumentiniai
tyrimai (ultragarsas,
biopsija, MRT)

Paciento letaliné
baigtis

Diagnoze

Gydymas

NEAISKI DIAGNOZE

Stebésena

36 pav. Serganciyju reta liga asmens sveikatos prieZitiros paslaugy teikimo organizavimo etapai

(Talarico et al., 2020)

Psichologai

Genetinis

konsultavimas

. Retos ligos specialistas
Rodymo parinktys . . Ligoninéje teikiama specialisty Ligoninés ir bendruomenés Piminé bendruomenés
agnoze Rety ligy KC/RC/Rety ligy prictitra prietiara skatinama priefiara
koordinavimo centras
Visos disciplinos
Diagnostiniai Duomeny bazés
Daugiadisciplininé komand Intervenciné radiologija s GRS
iterijai vadybininkas
Nuorodos
Simptomai Atvejo vadybininkas Visos disciplinos Soc. darbuotojas
Reikalingi
resursai
Organy sistemos
o FMR Slaugytoja
Kiinikiniai | pateidimas
vadovai
Bendruomenés
Pacienty paramos grupés
Informavimo paslaugos
Orphanet pasiaug
informacija
Dietistas
-

37 pav. Serganciuju reta liga asmens sveikatos prieZiiiros paslaugy teikimo etapai ir medicinos

disciplinos (Ward et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2022) 17:162)
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7.3.3. GMP vaidmuo atpaZjstant / jtariant galima reta liga

7.3.3.1. GMP darbuotojai, atvyke  kvietimg ir atlike pirmine apzitirg, gali jtarti, kad viena i§ galimy
7.3.3.1.1. Pastebéje apziiiros metu, pvz., vaiko raidos sutrikima, apetito ar ¢iulpimo sutrikimus, rade
matomus sklaidos triikumus, rekomenduoja tévams nedelsiant parodyti vaika specialistams.
7.3.3.1.2. Esant iimiai buklei, pvz., nustacius vaikui Sirdies ritmo sutrikima, stebint ar jtariant buvus
traukulius, ligonis transportuojamas j vaiky ligoning ir informacija perduodama SPS, nurodant, kad
viena i§ galimy priezasciy gali buti reta liga.

7.3.3.2. Reta liga sergancio paciento GMP paslaugos organizavimo etapai:

GMP paslaugy organizavimo kelias pateikiamas Metodinio dokumento GMP 1 priede ,,GMP
paslaugy teikimo protokolas pasireiskus rety ligy imioms biikléms*.

7.3.3.2.1. Pagalbos kvietimo (skambucio) valdymas ir dispeCerio vadovaujama pagalba telefonu.
7.3.3.2.2. GMP pajégy valdymas: GMP brigados aktyvavimo ir atvykimo pas reta liga sergantj
pacients.

7.3.3.2.3. Pagalbos reta liga sergan¢iam pacientui, patyrusiam metaboling kriz¢ teikimas jvykio
vietoje ir pervezimo metu.

7.3.3.2.4. Reta liga sergancio paciento, esant metabolinei krizei, transportavimas j ASP].

7.3.4. Medicininés reabilitacijos paslauguy organizavimo etapai:

7.3.4.1. Lietuvoje medicininé reabilitacija organizuojama trimis etapais (R5 PRIEDAS ,,Medicininés
reabilitacijos etapy algoritmas®), atsizvelgiant i liga, jos sunkumg, komplikacijas ir gretuting
patologija, paciento funkcine bukle, biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimy laipsnj. Nesant poreikio
teikti stacionarines medicininés reabilitacijos paslaugas, medicinin¢ reabilitacija teikiama
ambulatorine tvarka. Taip siekiama patenkinti jvairaus sunkumo biopsichosocialiniy funkcijy
sutrikimy turin¢iy pacienty poreikius.

7.3.4.2. Medicininés reabilitacijos organizavimo tvarkos uzdaviniai:

7.3.4.2.1. Uztikrinti medicininés reabilitacijos prieinamumg ir testinumg siekiant atkurti sutrikusias
biopsichosocialines funkcijas.

7.3.4.2.2. Uztikrinti ir reguliuoti medicininés reabilitacijos poreikj turin€iy pacienty srautus pagal
biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimo laipsnj skiriant stacionarines arba ambulatorines medicininés
reabilitacijos paslaugas.

7.4.1. Asmens sveikatos prieziliros jstaigos turi turéti licencijas teikti pirminio, antrinio arba tretinio

lygio asmens sveikatos priezitiros paslaugas atitinkamai.
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7.4.2. Reikalavimai sveikatos prieziiiros paslaugas teikianciai jstaigai (sveikatos priezitiros paslaugy
arba procediiry specialieji reikalavimai):

7.4.2.1. Pirminio lygio bendrgsias paslaugas teikianti ASP] turi atitikti Pirminés ambulatorinés
asmens sveikatos priezitiros paslaugy teikimo organizavimo ir $iy paslaugy islaidy apmokéjimo
tvarkos aprasu, patvirtintu sveikatos apsaugos ministro 2005 m. gruodzio 5 d. jsakymu Nr. V-943
(aktuali redakcija 2022 m. geguzés 5 d., Nr. V-915), nustatytus reikalavimus.

7.4.2.2. Pirminio lygio bendrasias paslaugas teikianciose asmens sveikatos priezitiros jstaigose darbo
dienomis darbo metu bendrgsias sveikatos prieziiiros paslaugas teikia arba procediras atlieka:
7.4.2.2.1. Seimos gydytojas.

7.4.2.2.2. Bendrosios praktikos slaugytojas.

7.4.2.2.3. Laboratorinés medicinos sveikatos prieziliros specialistas, galintis atlikti laboratorinius
tyrimus (pagal 6.2 punkte pateiktus reikalavimus)*.

* gali sudaryti sutart] su kita SP], taCiau paslauga negali virSyti numatyto paslaugos suteikimo
termino.

7.4.2.3. Antrinio ir tretinio lygio bendrgsias stacionarines paslaugas teikianti ASP] turi atitikti
Bendryjy vidaus ligy stacionariniy antrinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy apraSu ir (arba)
Bendryjy specializuoty vidaus ligy stacionariniy tretinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy aprasu,
patvirtintais sveikatos apsaugos ministro 2008 m. gruodzio 9 d. jsakymu Nr. V-1242 , D¢l Bendryjy
vidaus ligy stacionariniy antrinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy apraSo ir Bendryjy
specializuoty vidaus ligy stacionariniy tretinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy apraso
patvirtinimo* (toliau — Jsakymas Nr. V-1242) (aktuali redakcija 2021 m. liepos 22 d. Nr. V-1708),
nustatytus reikalavimus.

7.4.2.4. Antrinio ir tretinio lygio bendrgsias stacionarines paslaugas vaikams teikianti ASP] turi
atitikti Bendryjy vaiky ligy ir specializuoty vaiky ligy stacionariniy antrinio lygio paslaugy teikimo
reikalavimy aprasu ir (arba) Bendryjy specializuoty vaiky ligy stacionariniy tretinio lygio paslaugy
teikimo reikalavimy aprasu, patvirtintais Sveikatos apsaugos ministro 2008 m. gruodzio 9 d. jsakymu
Nr. V-1225 ,,Dél Bendryjy vaiky ligy stacionariniy antrinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy
apraso ir Bendryjy specializuoty vaiky ligy stacionariniy tretinio lygio paslaugy teikimo reikalavimy
apraso patvirtinimo* (toliau — Jsakymas Nr. V-1225), nustatytus reikalavimus.

7.4.2.5. Antrinio ar tretinio lygio specializuotos stacionarinés paslaugos vaikams ir (arba)

suaugusiesiems teikiamos pagal esamg nustatytg patologija.

7.4.3. Medicininés reabilitacijos paslaugas gali teikti ASP jstaiga, turinti tokiy paslaugy teikimo
licencijg. ASPI], teikianti medicininés reabilitacijos paslaugas, turi turéti Zmogiskuosius ir

materialinius iSteklius, vadovaujantis galiojanc¢iais LR SAM teisés dokumentais, reglamentuojanciais
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medicininés reabilitacijos jstaigy (padaliniy) veiklag. Medicininés reabilitacijos paslaugas teikianciy
ASP jstaigy veiklos kokybe reglamentuoja ASP jstaigos vadovo patvirtinta vidaus kokybés sistema.
Diegiant protokola, ASP] turi turéti tinkamus iSteklius.

Medicininés reabilitacijos paslaugy teikimo reikalavimus reglamentuoja sveikatos apsaugos ministro
2015 m. liepos 24 d. jsakymas Nr. V-889,,D¢l Medicininés reabilitacijos jstaigy (padaliniy) veiklos
specialiyjy reikalavimy apraso patvirtinimo* (jsakymo redakcija iki 2022 10 31 pagal sveikatos
apsaugos ministro 2022 04 05 jsakyma Nr. V-697).

7.4.3.1 Pradinés medicininés reabilitacijos | etapo teikiamos paslaugos:

7.4.3.1.1. FMR gydytojo.

7.4.3.1.2. Kineziterapijos.

7.4.3.1.3. Ergoterapijos.

7.4.3.1.4. Fizioterapijos.

7.4.3.1.5. Jei yra specialiyjy poreikiy, taiko ir kitas medicininés reabilitacijos priemones (ortopedines,
logoterapeuto pagalbos, socialinio darbuotojo ir kt.).

7.4.3.2. Stacionarinés medicininés reabilitacijos Il etapo (II, Il reabilitacijos, pakartotinés II, III
reabilitacijos, Sveikatos grazinamojo gydymo (vaikams)) paslaugos, teikiamos asmens sveikatos
prieziiiros jstaigose, atitinkanciose Siuos reikalavimus:

7.4.3.2.1. Visg para teikiamos paslaugos:

7.4.3.2.1.1. Butinosios medicinos pagalbos.

7.4.3.2.1.2. Bendrosios praktikos slaugytojo ir FMR gydytojo.

7.4.3.2.2. Ne visg parg teikiamos paslaugos:

7.4.3.2.2.1. Kineziterapijos.

7.4.3.2.2.2. Ergoterapijos.

7.4.3.2.2.3. Fizioterapijos.

7.4.3.2.2.4. Socialinio darbuotojo.

7.4.3.2.2.5. Psichologinés pagalbos.

7.4.3.2.2.6. Logoterapijos.

7.4.3.2.2.7. Funkcinés buklés vertinimo ir laboratorijos (klinikinés, biochemijos) arba sudaryta
sutartis su Sias paslaugas teikiancia asmens sveikatos prieziliros jstaiga, uztikrinancia tyrimo atlikima
per vieng parg.

7.4.3.2.2.8. Paciento ir jo artimyjy mokymo.

7.4.3.2.2.9. Jei yra specialiyjy poreikiy, teikti ir kitas paslaugas: ortopedines ir protezavimo;
specialiojo ugdymo; dietinio gydymo; techninés pagalbos priemoniy parinkimo, pritaikymo,
apmokymo jomis naudotis; aklyjy, kur€iyjy ir turiniy proto negalia pacienty mokymo

orientuotis aplinkoje, bendrauti ir kt.
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7.4.3.2.2.10. Radiologijos ir sudétingos klinikinés fiziologijos tyrimai, ortopedinés ir kompensacinés
technikos pritaikymo paslaugos bei atitinkamy specialisty konsultacijos gali biti uztikrintos pagal
sutart] su kitomis jstaigomis.

7.4.3.3. Ambulatorinés medicininés reabilitacijos Il etapo paslaugos teikiamos asmens sveikatos
priezitiros jstaigose, atitinkanc¢iose $iuos reikalavimus:

7.4.3.3.1. Teikiamos paslaugos:

7.4.3.3.1.1. Bitinosios medicinos pagalbos.

7.4.3.3.1.2. Fizinés medicinos ir reabilitacijos gydytojo.

7.4.3.3.1.3. Kineziterapijos.

7.4.3.3.1.4. Ergoterapijos.

7.4.3.3.1.5. Fizioterapijos.

7.4.3.3.1.6. Socialinio darbuotojo.

7.4.3.3.1.7. Psichologinés pagalbos.

7.4.3.3.1.8. Logoterapijos.

7.4.3.3.1.9. Funkcinés biuklés vertinimo ir laboratorijos (klinikinés, biochemijos) arba sudaryta
sutartis su Sias paslaugas teikiancia asmens sveikatos priezitiros jstaiga, uztikrinanc¢ia tyrimo atlikimag
per vieng parg.

7.4.3.3.1.10. Paciento ir jo artimyjy mokymo.

7.4.3.3.1.11. Jei yra specialiyjy poreikiy, teikti ir kitas paslaugas: ortopedines ir protezavimo;
specialiojo ugdymo; dietinio gydymo; techninés pagalbos priemoniy parinkimo, pritaikymo,
apmokymo jomis naudotis ir kt.

7.4.3.3.1.12. Radiologijos ir sudétingos klinikinés fiziologijos tyrimai, ortopedinés ir kompensacinés
technikos pritaikymo paslaugos ir atitinkamy specialisty konsultacijos gali biiti uztikrintos pagal

sutart] su kitomis jstaigomis.

7.4.4. Reikalavimai, keliami GMP brigady paslaugas teikian¢iai jstaigai.

7.4.4.1. GMP paslaugas gali teikti ASP], turinCios jstaigos asmens sveikatos priezitiros licencija,
suteikiancig teis¢ teikti GMP paslaugas:

7.4.4.1.1. GMP jstaigoje GMP paslaugy teikimas turi biiti uztikrinamas visg para.

7.4.4.1.2. GMP] turi informuoti vieSyjy telefono rysiy paslaugy teikéjus apie aptarnaujamg teritorijg.
Viesyjy telefono rySiy paslaugy teikéjai turi uztikrinti rySio pirmuma pagal aptarnaujamg teritorijg ir
galimybe | GMP skambinti nemokamai.

7.4.4.1.3. GMPI privalo turéti ne maziau kaip dvi GMP brigadas.

7.4.4.1.4. GMP] GMP brigady skaiCiy nustato atsizvelgiant | gyventojy skaifiy aptarnaujamoje
teritorijoje.
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7.4.4.1.5. GMP] daugiau nei pus¢ GMP brigady turi biiti pazangaus gyvybés palaikymo.
7.4.4.1.6. Pagal teikiamos pagalbos masta GMP] vadovas gali sudaryti dviejy tipy GMP brigadas:
pradinio gyvybés palaikymo ir pazangaus gyvybés palaikymo.

7.5. Sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo organizavimo kokybés rodikliai, siektinos juy
reikSmés

Vertinimo rodikliai pateikiami V4 priede ,,Reta liga sergantiesiems teikiamy paslaugy prieinamumo,
efektyvumo ir kokybeés vertinimo rodikliai*

7.5.1. Bendrieji GMP sveikatos priezitiros paslaugy teikimo organizavimo kokybés rodikliai:
7.5.1.1. GMP dispecerio darbo kokybé nustatoma vadovaujantis $iais rodikliais (sveikatos apsaugos
ministro 2012 m. lapkricio 7 d. jsakymas Nr. V-996):

7.5.1.1.1. Tinkamu iskvietimo skubumo kategorijos parinkimu, iSkvietimy raSiavimu.

7.5.1.1.2. Tinkamu pirmosios pagalbos patarimy iki GMP brigados atvykimo teikimu.

7.5.1.2. GMP brigady darbo kokybé nustatoma vadovaujantis operatyvumo rodikliu (Sveikatos
apsaugos ministro 2010 m. gruodzio 27 d. jsakymas Nr. V-1131):

7.5.1.2.1. Operatyvumo rodiklio reikSmé nustatoma atsizvelgiant j laika nuo skubaus GMP kvietimo
(skambucio priemimo GMP dispecerinéje) iki pagalbos teikimo pradzios. Operatyvumo rodiklio
reik§me nustatoma atsizvelgiant | per metus ivykdyty skubiy kvietimy, pagal kuriuos GMP brigada
pas pacientg nuvyksta ne véliau kaip per 25 min. kaimo gyvenamosiose vietovése ir miestuose, kuriy
gyventojy skaiCius nevirsija trijy tiikstanciy, ir ne véliau kaip per 15 min. miesto gyvenamosiose

vietovése, dalj, palyginti su visais GMP jstaigos jvykdytais skubiais kvietimais.

7.6. Sveikatos prieZituiros paslaugy teikimo organizavimo proceso eiliSkumas

RL sergantiesiems teikiamy paslaugy eiliSkumas nurodytas pav. 36 ir pav. 37 ,,Serganciyjy reta liga
asmens sveikatos prieziliros paslaugy teikimo organizavimo etapai“, Nr. 45 ,,GMP paslaugy
organizavimo tvarka“, priedas Nr. R2 ,,Medicininés reabilitacijos paslaugy RL sergantiems

organizavimas ir eiliSkumas®.

7.7. Sveikatos prieZituros paslaugy teikimo organizavimo lygmenys ir kokios paslaugos
teikiamos kiekvieno lygmens ASP]

Jeigu pacientui reikalingos aukstesnio lygio paslaugos, zemesnio lygmens paslaugas teikianti jstaiga
turi apie tai informuoti pacientg (jo atstova) ir uztikrinti, kad pacientas bty perveztas j aukstesnio
lygio paslaugas teikiancia jstaiga.
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Sveikatos priezitros paslaugy teikimo organizavimo lygmenys ir teikiamos paslaugos
nurodyti priede Nr. 46 ,Serganciyjy reta liga asmens sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo

organizavimo etapai“.

7.8. Paciento judéjimo kryptys ir kriterijai, judumas pagal integruotos sveikatos prieziiiros
modelj

Reta liga serganciyjy prieziiiroje integruotos sveikatos priezitiros modelis (klasteris) netaikomas, RL
sergan¢iyjy prieziira vykdoma pagal VI skyriuje aprasyta tvarka, visuose paslaugy teikimo ir
organizavimo lygiuose: pacientui teikiamos diagnostikos, gydymo, slaugos, ilgalaikés priezitiros ir
medicininés reabilitacijos paslaugos. Specializuotos prevencijos, diagnostikos, gydymo ir ilgalaikés
priezitros paslaugos teikiamos rety ligy kompetencijos / referencijos ar koordinavimo centruose,
bendrosios paslaugos — pagal bendra sveikatos priezitiros paslaugy teikimo LR tvarkg. Specializuoty

paslaugy poreikiai ir daznumas nurodomi individualiuose paciento prieziiiros planuose.

7.9. Sveikatos prieZiiiros paslaugy teikimo reikalavimai pagal paslaugy teikimo pobudj ir
lygmenis

7.9.1. Teisés aktai, reglamentuojantys reikalingas medicinos priemones (prietaisus) ir ambulatoriniy
ir stacionariniy asmens sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo tvarka:

- sveikatos apsaugos ministro 2008 m. sausio 17 d. jsakymas Nr. V-50 ,,D¢l Medicininés reabilitacijos
ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo organizavimo* (galiojanti suvestiné redakcija 2021-01-01).
- sveikatos apsaugos ministro 2012 m. rugséjo 27 d. jsakymas Nr. 1K-217 ,,Dél Medicininés
reabilitacijos ir sanatorinio (antirecidyvinio) gydymo paslaugy iSlaidy kompensavimo Privalomojo
sveikatos draudimo fondo biudZeto l€Somis ir Siy paslaugy apskaitos tvarkos apraSo ir su juo susijusiy
medicininés apskaitos formy ir jy pildymo taisykliy bei medicininés reabilitacijos ir sanatorinio
(antirecidyvinio) gydymo paslaugy rusiy ir profiliy klasifikatoriy patvirtinimo* (ir vélesni jo
pakeitimai, galiojanti suvestiné redakcija 2015-07-28).

- sveikatos apsaugos ministro 2015 m. liepos 24 d. jsakymas Nr. V-889 ,,Dél Medicininés
reabilitacijos jstaigy (padaliniy) veiklos specialiyjy reikalavimy apraso patvirtinimo® (jsakymo
redakcija iki 2022 10 31 pagal sveikatos apsaugos ministro 2022 m. balandzio 5 d. jsakymg Nr. V-
697).
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7.10. Reikalavimai patalpoms

Reikalavimai GMP patalpoms negalimi — paslaugos teikiamos ne sveikatos priezitiros jstaigose arba
GMP automobiliuose. Reikalavimai automobiliams patvirtinti sveikatos apsaugos ministro 2007 m.
lapkri¢io 6 d. jsakymu Nr. V-895 (galiojanti suvestiné¢ 2020-11-26 — 2023-12-31).

7.10.1. Teisés aktai, reglamentuojantys paslaugy teikimo patalpy reikalavimus:

- medicininés reab ilitacijos paslaugy teikimo: sveikatos apsaugos ministro 2015 m. liepos 24 d.
jsakymas Nr. V-889 ,,Dél Medicininés reabilitacijos jstaigy (padaliniy) veiklos specialiyjy
reikalavimy apraso patvirtinimo (jsakymo redakcija iki 2022 10 31 pagal sveikatos apsaugos
ministro 2022 m. balandzio 5 d. jsakyma Nr. V-697).

7.11. Teikiant ir organizuojant sveikatos prieZiiiros paslaugas naudojamos informacinés ir
rySio technologijos

7.11.1. Sveikatos prieziiros paslaugy teikimui ir organizavimui naudojamos kiekvienos ASP]
turimos informacinés ir rysio technologijos, SUSijusios su jstaigos informacine sistema ir ESPBI IS.
7.11.2. GMP paslaugy teikimo ir organizavimo procese naudojamos informacinés ir rySio
technologijos reglamentuotos sveikatos apsaugos ministro 2014 m. birzelio 10 d. jsakyme Nr. V-673
D¢l Privalomy medicinos prietaisy, vaisty, asmeniniy apsaugos priemoniy, gelb&jimo ir apsaugos
bei rySio priemoniy greitosios medicinos pagalbos transporto priemonése sgraSo patvirtinimo*
pakeitimo, sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkri¢io 7 d. jsakyme Nr. V-996 ,, D¢l Greitosios
medicinos pagalbos dispeceriniy tarnyby veiklos apraso patvirtinimo*.

7.11.3. Pagrindiné naudojamo dokumento forma ir jos pildymo tvarka apraSyta sveikatos apsaugos
ministro 2013 m. gruodzio 20 d. jsakyme Nr. V-1234 | D¢l formos Nr. 110/A ,,Greitosios medicinos
pagalbos kvietimo kortelé®, formos Nr. 110/A ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortele*
pildymo, pateikimo ir tikslinimo taisykliy patvirtinimo* ir sveikatos apsaugos ministro 2013 m.
geguzes 7 d. jsakymo Nr. V-461 ,,Dél bandomosios formos 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos
kvietimo kortelé¢®, bandomosios formos 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé*

pildymo, pateikimo ir tikslinimo taisykliy patvirtinimo* pripaZinimo netekusiu galios®.

7.12. Reikalavimai personalui
7.12.1. Teisés aktai, reglamentuojantys reikalavimus sveikatos prieziiiros specialistams:
7.12.1.1. sveikatos apsaugos ministro 2019 m. kovo 18 d. jsakymas Nr. V-328 ,Dél Lietuvos

medicinos normos MN 14:2019 ,,Seimos gydytojas*“ patvirtinimo*.
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7.12.1.2. sveikatos apsaugos ministro 2018 m. birzelio 11 d. jsakymas Nr. V-692 ,Dél Lietuvos
medicinos normos 51:2018 ,,Gydytojas pulmonologas® patvirtinimo*.

7.12.1.3. sveikatos apsaugos ministro 2014 m. rugpjtcio 6 d. jsakymas Nr. V-854 , Dél Lietuvos
medicinos normos MN 84:2014 ,,Gydytojas radiologas teisés, pareigos, kompetencija ir atsakomybé*
patvirtinimo*,

7.12.1.4. sveikatos apsaugos ministro 2011 m. birzelio 8 d. jsakymas Nr. V-591 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 28:2019 ,,Bendrosios praktikos slaugytojas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.5. sveikatos apsaugos ministro 2017 m. vasario 1 d. jsakymas Nr. V-93 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 31:2017 ,,Gydytojas dietologas* patvirtinimo*.

7.12.1.6. sveikatos apsaugos ministro 2006 m. rugséjo 29 d. jsakymas Nr. V-819 , D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 88:2019 ,,Gydytojas vaiky endokrinologas* patvirtinimo*.

7.12.1.7. sveikatos apsaugos ministro 2014 m. kovo 19 d. jsakymas Nr. V-378 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 96:2021 ,,Gydytojas endokrinologas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.8. sveikatos apsaugos ministro 2005 m. gruodzio 1 d. jsakymas Nr. V-935 | Dél Lietuvos
medicinos normos MN 63:2019 ,,Gydytojas oftalmologas* patvirtinimo*.

7.12.1.9. sveikatos apsaugos ministro 2005 m. balandzio 22 d. jsakymas Nr. V-279 ,.Dél Lietuvos
medicinos normos MN 115:2019 ,,Gydytojas neurologas* patvirtinimo*.

7.12.1.10. sveikatos apsaugos ministro 2018 m. kovo 21 d. jsakymas Nr. V-325 ,, D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 153:2018 ,,Gydytojas vaiky neurologas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.11. sveikatos apsaugos ministro 2012 m. lapkricio 29 d. jsakymas Nr. V-1080 ,,Dé¢l Lietuvos
medicinos normos MN 147:2020 ,,Gydytojas ortopedas traumatologas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.12. sveikatos apsaugos ministro 2015 m. lapkric¢io 9 d. jsakymas Nr. V-1274 | Dél Lietuvos
medicinos normos MN 155:2015 ,,Gydytojas vaiky gastroenterologas. Teis¢s, pareigos, kompetencija
ir atsakomybe* patvirtinimo®.

7.12.1.13. sveikatos apsaugos ministro 2016 m. birzelio 14 d. jsakymas Nr. V-761 ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 65:2016 ,,Gydytojas gastroenterologas. Teisés, pareigos, kompetencija ir
atsakomybe¢* patvirtinimo*.

7.12.1.14. sveikatos apsaugos ministro 2017 m. rugséjo 27 d. Nr. V-1129 jsakymas ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 62:2017 ,,Gydytojas vaiky pulmonologas* patvirtinimo*.

7.12.1.15. sveikatos apsaugos ministro 2003 m. balandzio 14 d. jsakymas Nr. V-220 ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 56:2003 ,,Gydytojas genetikas. Teisés, pareigos, kompetencija ir atsakomybé*
patvirtinimo*.

7.12.1.16. sveikatos apsaugos ministro 2000 m. vasario 1 d. jsakymas Nr. 58 ,,D¢él Lietuvos medicinos
normos MN 79: 2000 ,,Gydytojas neurochirurgas. Teisé€s, pareigos, kompetencija ir atsakomybe*

patvirtinimo*.
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7.12.1.17. sveikatos apsaugos ministro 2009 m. gruodzio 21 d. jsakymas Nr. V-1054 , D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 25:2019 ,,Gydytojas anesteziologas reanimatologas® patvirtinimo*.
7.12.1.18. sveikatos apsaugos ministro 2005 m. gruodzio 15 d. jsakymas Nr. V-975 | Dél Lietuvos
medicinos normos MN 55:2005 ,,Gydytojas kardiologas. Teisés, pareigos, kompetencija ir
atsakomyb¢* patvirtinimo*.

7.12.1.19. sveikatos apsaugos ministro 2005 m. lapkri¢io 9 d. jsakymas Nr. V-860 ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 113:2018 ,,Gydytojas vaiky kardiologas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.20. sveikatos apsaugos ministro 2018 m. rugséjo 20 d. jsakymas Nr. V-1033 ,, D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 66:2018 ,,Vaiky ligy gydytojas® patvirtinimo*.

7.12.1.21. sveikatos apsaugos ministro 2015 m. liepos 2 d. jsakymas Nr. V-825 , D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 32:2021 ,,Dietistas* patvirtinimo*.

7.12.1.22. sveikatos apsaugos ministro 2018 m. geguzés 30 d. jsakymas Nr. V-627 ,,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 162:2018 ,,Medicinos psichologas® patvirtinimo*.

7.12.1.23. sveikatos apsaugos ministro 2004 m. gruodzio 14 d. jsakymas Nr. V-935 , Dél Lietuvos
medicinos normos MN 123:2020 ,,Fizinés medicinos ir reabilitacijos gydytojas® patvirtinimo*.
7.12.1.24. sveikatos apsaugos ministro 2016 m. vasario 5 d. jsakymas Nr. 184 ,Dél Lietuvos
medicinos normos MN 124:2016 ,,Kineziterapeutas* patvirtinimo*.

7.12.1.25. sveikatos apsaugos ministro 2016 m. balandzio 28 d. jsakymas Nr. 544 , Dél Lietuvos
medicinos normos MN 125:2016 ,,Ergoterapeutas‘ patvirtinimo*.

7.12.1.26. sveikatos apsaugos ministro 2019 m. spalio 8 d. jsakymas Nr. V-1148 , D¢l Lietuvos
medicinos normos MN 165:2021 ,,Gydomojo masaZo specialistas* patvirtinimo*.

7.12.1.27. sveikatos apsaugos ministro ir socialinés apsaugos ir darbo ministro 2019 m. rugséjo 16 d.
jsakymas Nr. V-1065/A1-529 ,,Dél Sveikatos priezitros jstaigy socialiniy darbuotojy veiklos

sveikatos prieziliros jstaigose nuostaty®.

7.12.2. Reikalavimai GMP personalui

7.12.2.1. GMP brigadose paslaugas teikia medicinos gydytojai, gydytojai anesteziologai
reanimatologai, gydytojai chirurgai, gydytojai kardiologai, gydytojai neurologai, gydytojai
psichiatrai, Seimos gydytojai, vidaus ligy gydytojai, vaiky ligy gydytojai ir skubiosios medicinos
gydytojai, bendrosios praktikos slaugytojai; skubiosios medicinos pagalbos slaugos specialistai,
skubiosios medicinos pagalbos paramedikai, skubiosios medicinos pagalbos specializacijos
i§pléstines praktikos slaugytojai (toliau — iSpléstinés praktikos slaugytojai); paramedikai, turintys

galiojancig licencijg verstis atitinkama medicinos praktika.

153



7.12.2.2. Reikalavimus GMP brigady personalo kompetencijoms reglamentuoja sveikatos apsaugos
ministro 2007 m. lapkric¢io 6 d. jsakymas Nr. V-895 ,,Dél Greitosios medicinos pagalbos paslaugy
teikimo reikalavimy apraSo patvirtinimo*.

7.12.2.3. GMP brigadose dirbantys sveikatos prieziiiros specialistai (iSskyrus specialistus, GMP
brigadose pradéjusius dirbti per penkerius metus po atitinkamos profesinés kvalifikacijos jgijimo)
privalo kas penkerius metus ne maziau kaip 36 val. kelti savo kvalifikacijg skubiosios medicinos

pagalbos teikimo vaikams ir suaugusiesiems srityje.

7.12.3. Reikalavimai medicininés reabilitacijos paslaugas teikianc¢iam personalui:

7.12.3.1. Medicininés reabilitacijos paslaugas gali teikti specialistai, turintys Sios veiklos licencijas,
o kineziterapeuto, ergoterapeuto, klinikinio logopedo, medicinos psichologo paslaugas — specialistal,
turintys Valstybinés akreditavimo sveikatos priezitiros veiklai tarnybos prie Sveikatos apsaugos
ministerijos suteikta numerj spaudui.

7.12.3.2. Medicininés reabilitacijos specialisty komandos profesiné kvalifikacija ir kompetencija bei

atsakomyb¢ apibréziamos atitinkamose profesinés kvalifikacijos normose (zr. 7.12.1 punktg).

7.12.4. Gydytojuy, slaugytoju, kity asmens sveikatos prieziiiros paslaugas reta liga serganciam
pacientui teikian¢iy specialisty medicinos normose apibrézti reikalavimai, keliami kompetencijai.
7.12.4.1. Paslaugas gali teikti tik turintis galiojan¢ig medicinos praktikos licencijg verstis medicinos
praktika pagal atitinkamag gydytojo, slaugytojo ar kito asmens sveikatos prieziiiros specialisto
profesing kvalifikacija turintis asmuo ir tik asmens sveikatos prieziiiros jstaigoje, turincioje
galiojancig jstaigos asmens sveikatos priezitiros licencijg teikti atitinkamas (Suaugusiesiems ir (arba)
vaikams) paslaugas.

7.12.4.2. Teikiant bendrgsias sveikatos prieziliros paslaugas sergantiesiems reta liga, privalo
dalyvauti Seimos gydytojai arba kitos profesinés kvalifikacijos gydytojai, turintys licencijg verstis
atitinkama medicinos praktika. Retomis ligomis sergantiems pacientams paslaugas teikia ir
bendrosios praktikos slaugytojai (jskaitant anestezijos ir intensyviosios terapijos slaugytojus),
turintys licencijg verstis atitinkama medicinos praktika).

7.12.4.3. Teikiant specializuotas sveikatos priezilros paslaugas, privalo dalyvauti gydytojai
specialistai: gydytojai genetikai, gydytojai endokrinologai ir vaiky endokrinologai, gydytojai
neurologai ir vaiky neurologai, gydytojai gastroenterologai ir vaiky gastroenterologai, gydytojai
kardiologai ir vaiky kardiologai, gydytojai pulmonologai ir vaiky pulmonologai, gydytojai dietologai,
dietistai, fizinés medicinos ir reabilitacijos gydytojai, gydytojai radiologai, medicinos psichologali,
gydytojai neurochirurgai, gydytojai ortopedai-traumatologai, gydytojai oftalmologai ir Kiti gydytojai

specialistai pagal poreikj, turintys licencijg verstis atitinkama medicinos praktika, dirbantys
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specializuotg pagalbg teikianCiose asmens sveikatos priezitiros jstaigose ir dalyvaujantys MDK
komandos veikloje.

7.12.4.4. Specializuoto rety ligy centro gydytojas turi buti surinkes 50 valandy mokymo kursy /
seminary / konferencijy per 5 metus rety ligy srityje.

7.12.4.5. Bendrosios praktikos slaugytoja / (-jas), dirbanti / (-tis) specializuotame (koordinavimo)
rety ligy centre, turi buti isklausiusi / (-Ses) 40 valandy mokymo kursy / seminary / konferencijy per
5 metus rety ligy srityje.

7.12.4.6. Daugiadisciplinés komisijos / daugiadalykés gydytojy specialisty (DGS) komandos darbo
tvarkos aprasas (toliau — Aprasas) apibrézia DGS komandos tiksla, jame dalyvaujancius gydytojus

specialistus ir jy darbo tvarka.

7.12.5. Reikalavimai, keliami personalo kvalifikacijos palaikymui / kélimui:

7.12.5.1. Asmens sveikatos prieziliros jstaigos vadovas uztikrina, kad asmenys, teikiantys paslaugas,
privalomojo kvalifikacijos tobulinimo metu ne reciau kaip karta per penkerius metus baigty
privalomojo kvalifikacijos tobulinimo kursus, atitinkan¢ius nustatytus reikalavimus.

7.12.5.2. Stacionarines paslaugas teikiancioje asmens sveikatos prieziliros jstaigoje personalas ne
re¢iau kaip kartg per metus asmens sveikatos priezitiros jstaigos vadovo patvirtintu grafiku atnaujina
zinias ir jgudzius pagal nurodytas klinikines situacijas, prireikus naudodamas manekenus ir kitas
mokymuisi reikalingas priemones.

7.12.5.3. Pakartotiniam licencijavimui kiekvienas gydytojas kas penkerius metus turi pateikti 120
kreditiniy valandy. Per atsiskaitomaji 5 mety laikotarpj (skai¢iuojant nuo licencijos iSdavimo dienos)
bendrosios praktikos slaugytojai turi biiti tobulingsi ne maziau kaip po 60 val. Remiantis sveikatos
apsaugos ministro 2002 m. kovo 18 d. jsakymu Nr. 132 ,,Dél Sveikatos priezitiros ir farmacijos
specialisty profesinés kvalifikacijos tobulinimo ir jo finansavimo tvarkos®, teikdami licencijavimo
dokumentus, kartu su kitais profesinés kvalifikacijos tobulinimg patvirtinan¢iais dokumentais,
asmens sveikatos prieziiiros specialistai (iSskyrus gydytoja anesteziologa reanimatologg, vaiky
intensyviosios terapijos gydytoja, skubiosios medicinos gydytoja) privalo pateikti ir tikslinés
programos ,,Pirmoji medicinos pagalba‘“ (8 val.) baigimg patvirtinantj dokumenta, o visy profesiniy
kvalifikacijy gydytojai (iSskyrus gydytoja dietologa, gydytoja genetika, gydytoja radiologa) ir
tikslinés programos ,,Racionalus antimikrobiniy vaistiniy preparaty skyrimas ir vartojimas* (6 val.)
baigimg patvirtinant] dokumenta.

7.12.5.4. Siektinas 40 tobulinimosi rety ligy srityje valandy skai¢ius per 5 metus specialistams (ERN,

nacionaliniai kursai rety ligy srityje, seminarai, mokymai), dirbantiems rety ligy KC, RC.
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VI SKYRIUS
8. METODINIO DOKUMENTO DIEGIMO APRASYMAS

8.1. Diegimo apraSymo tikslas — pateikti, kaip turi buti jdiegtas Sis Metodinis dokumentas ASP]
jstaigoje.

8.2. Norint jdiegti Metodinj dokumentg jstaigoje, taikyti sukurty metodiniy rekomendacijy
laikymosi kontrolés sistema, biitina:

8.2.1. Sveikatos apsaugos ministerijos informacijos apie naujag Metodinj dokumentg (arba jo
atnaujinimg) pristatymo ir vieSinimo vykdymas suinteresuotosioms institucijoms, grupéms pagal
nusistatyta tvarka, informacijos skelbimas ministerijos interneto svetainéje, jei problema aktuali
visuomenei — organizuojamos spaudos konferencijos, informacijos vieSinimas socialiniuose
tinkluose.

8.2.2. Sveikatos apsaugos ministerijos ir ASP] aukS¢iausiyjy vadovy palaikymas ir pasiryzimas
nuolat gerinti teikiamy paslaugy kokybe.

8.2.3. ASP] atitinkama jranga, zmogiskieji, finansiniai iStekliai ir kt.

8.3.  Sveikatos apsaugos ministrui patvirtinus Metodinj dokumentg, informuoja pirminio, antrinio
ir tretinio lygio ASP], kurios teikia rety ligy prevencijos, diagnostikos, gydymo, reabilitacijos
paslaugas.

8.4. ASP] vadovas jsakymu patvirtina darbuotojus: diegimo grupés vadova, diegimo grupés
narius, diegimo vertinimo vadova, diegimo vertinimo grup¢s narius.

8.5.  Remiantis diegimo pristatymu, ASPI administracija informuoja jstaigos darbuotojus apie §j
sveikatos apsaugos ministro patvirtinta Metodinj dokumenta, supazindina su jo reikalavimais, pristato
diegimo grupés vadova ir diegimo grupés narius, vertinimo grupés vadova ir vertinimo grupé€s narius.
8.6. Diegimo grupés vadovas atsakingas uz Metodinio dokumento jdiegima jstaigoje, diegimo
proceso koordinavima, Metodinio dokumento diegimo veiksmy plano sudarymg ir vykdyma, diegimo

ataskaitos pateikimg auks$¢iausiajai vadovybei, administracijai.

8.7.  Diegimo grupés nariai atsakingi uz Metodinio dokumento diegimo veiksmy plano vykdyma.
8.8.  Diegimo vertinimo grupés vadovas atsakingas uz jdiegto Metodinio dokumento vertinimo
veiksmy plano sudarymg ir vykdyma, vertinimo proceso koordinavima, vertinimo ataskaitos

pateikima auksciausiajai vadovybei ir administracijai.
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8.9. Diegimo vertinimo grupés nariai atsakingi uz jdiegto Metodinio dokumento vertinimo
veiksmy plano vykdyma.

8.10. Diegimo grupés vadovas parengia ir su auksCiausigja vadovybe suderina Metodinio
dokumento diegimo veiksmy plang, kuriame numatomi konkretiis veiksmai, terminai ir atsakomybeés.
8.11. Rengiant Metodinio dokumento diegimo veiksmy plana:

8.11.1. Identifikuojami pagal paslaugy teikimo lygj ir kompetencijos ribas Metodiniame dokumente
nustatyti ASP] taikytini reikalavimai (VII skyrius): personalo (profesin¢ kvalifikacija, skaicius,
mokymai, kompetencija ir kt.), infrastrukttiros (atitiktis reikalavimams), dokumenty (atitiktis sgrasui,
turiniui), procesy organizavimo (proceso, laiko, kokybés prasme), finansiniai iStekliai (apmokéti
tiesiogines (darbuotojy darbo uzmokestis, jrangos, vaisty jsigijimui ir kt.) ir netiesiogines iSlaidas
(i8laidos, susijusios su mokymais).

8.11.2. Ivertinami ASP] turimi iStekliai (personalas, infrastruktiira, jranga, finansai ir kt.), procesy
organizavimo valdymas (eiliSkumas, terminy laikymasis, dokumentai ir kt.).

8.11.3. Identifikuojamos ASP] ir Metodiniame dokumente nustatyty ASP] taikytiny reikalavimy (VII
skyrius) neatitiktys, sudaromas jy sarasas (kokiy specialisty, kompetencijy, mokymy, prietaisy,
priemoniy, finansy ir t. t.) trilksta kokie organizavimo procesai neatitinka nurodyty Metodiniame
dokumente (eiliSkumas, terminy laikymasis, dokumentacija ir kt.).

8.11.4. Sudaromas neatitik¢iy Salinimo planas (kiekvienai neatitik¢iai pasalinti numatomas konkretus
veiksmas (zingsnis), jo igyvendinimo terminas, reikalingi resursai ir konkretus atsakingas ASP]
darbuotojas).

8.11.5. Igyvendinamas neatitik¢iy Salinimo planas (perkamos reikalingos priemonés, medicinos
prietaisai, parengiami, patvirtinami reikalingi dokumentai, pravedami reikalingi mokymai,
atitinkamai perorganizuojamas ASP] darbas, paskiriamas reikiamas finansavimas ir kt.).

8.12. Diegimo grupés vadovas, atlikes diegima, per tris darbo dienas informuoja aukSciausiaja
vadovybe, administracijg ir diegimo vertinimo grupés vadova.

8.13. Diegimo vertinimo grupés vadovas, remdamasis diegimo grupés vadovo parengtu ir su
auksciausigja vadovybe suderintu Metodinio dokumento diegimo planu, parengia jdiegto

Metodinio dokumento vertinimo aprasa, pagal kuriuos bus vertinama, ar Metodinis dokumentas ASP]
yra tinkamai jdiegtas. Diegimo vertinimo grupés vadovas organizuoja darbg vertinimo grupés

nariams.
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8.14. Per nustatytg terming atlikus Metodinio dokumento diegimo vertinimg, diegimo vertinimo
grupés vadovas parengia vertinimo ataskaita, kurioje pateikiama iSvada: Metodinis dokumentas

idiegtas arba nejdiegtas.

8.15. Metodinis dokumentas laikomas tinkamai jdiegtu ASP], kai jgyvendinami visi Metodinio
dokumento diegimo veiksmy plano punktai ir diegimo vertinimo grupé, atlikusi diegimo vertinima,
tai patvirtina pateikdama i§vadg vertinimo ataskaitoje.

8.16. Jeigu Metodinio dokumento diegimo vertinimo metu nustatyta, kad ASP] Metodinis
dokumentas nejdiegtas, diegimo vertinimo grupés vadovas parengia diegimo efektyvinimo
rekomendacijas. Diegimo grupés vadovas pagal diegimo vertinimo metu pateiktas rekomendacijas
vykdo korekcijas. Visi veiksmai kartojami, kol diegimo vertinimo metu nustatoma, kad Metodinis
dokumentas ASP] jdiegtas. Metodinis dokumentas turi biti jdiegtas ASP] ne véliau nei per 12 mén.
nuo Metodinio dokumento patvirtinimo dienos.

8.17. Diegimo grupés vadovas ir diegimo vertinimo grupés vadovas pristato galutines ataskaitas
auksciausiajai vadovybei, administracijai. Ataskaitos turi buti tvirtinamos ASP] vadovo ir jy kopijos
iteikiamos atsakingam padalinio arba skyriaus vadovui.

8.18. ASP] administracija informuoja jstaigos darbuotojus apie jdiegta Metodinj dokumenta.

8.19. Metodinio dokumento jdiegimo jstaigoje kokybés vertinimo rodikliai, jy siektinos reikSmés ir
vertinimo tvarkos apraSymas Siame Metodiniame dokumente nenustatomi. Metodinio dokumento
diegimas vykdomas pagal diegimo veiksmy plang ir vertinamas pagal jdiegto Metodinio dokumento
vertinimo tvarka. Kokybés rodikliai, susij¢ su teikiama paslauga, vertinami Metodinio dokumento
audito apraSyme (XI skyrius).

8.20. ASP] vadovas jsakymu patvirtina etatinius darbuotojus: diegimo grupés vadova, diegimo grupés
narius, diegimo vertinimo vadova, diegimo vertinimo grupés narius.

8.21. Sveikatos apsaugos ministerijos papildomo finansavimo nustatymas ir paskyrimas ASP]

Metodiniam dokumentui jdiegti ir palaikyti.

158



IX SKYRIUS

9. PACIENTU PASITENKINIMO SUTEIKTOMIS SVEIKATOS PRIEZIUROS
PASLAUGOMIS VERTINIMO APRASYMAS

9.1. Paciento pasitenkinimo suteiktomis stacionarinémis sveikatos priezitiros paslaugomis
vertinimo anketa ir jos pildymo tvarka

9.1.1. Pacienty pasitenkinimo suteiktomis stacionarinémis paslaugomis vertinimas vykdomas pagal
istaigy pasitvirtintg bendrg pacienty pasitenkinimo tvarka ir keliamus reikalavimus, vadovaujantis
esanciais teisés aktais, atsizvelgiant j toliau nurodytus reikalavimus:

9.1.1.1. Pacienty pasitenkinimas tikrinimas anketavimo budu, siekiant i$siaiskinti, kaip pacientai arba
ju artimieji vertina gautas stacionarines sveikatos priezitiros paslaugas gydymo jstaigose (V 1
priedas).

9.1.1.2. Anketa pacientams arba jy artimiesiems pateikiama pildyti prie§ iSvykstant i§ gydymo
istaigos (jau suteikus paslaugg) ir pildoma anonimiskai.

9.1.1.3. Pacientai arba jy artimieji uzpildytas anketas jdeda j tam skirtg (pasto) dézute jstaigoje arba
skyriuje, arba grazina personalui.

9.1.1.4. Pacienty gyvenimo kokybés klausimynai EQ5D (V2 priedas).

9.2. Paciento pasitenkinimo suteiktomis sveikatos prieZiiiros paslaugomis vertinimo rodikliai
ir siektinos ju reikSmés

9.2.1. Siekiama, kad bent 80 proc. pacienty bty patenkinti arba labai patenkinti jiems suteiktomis
sveikatos prieZiliros paslaugomis.

9.2.2. Pacienty arba jy artimyjy stacionariniy sveikatos prieZiliros paslaugy vertinimas turi buti

vykdomas reguliariai anketavimo biidu, siekiant apklausti ne maziau nei 10 proc. pacienty ir (arba)

Jy artimyjy.

9.3. Pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos priezitiros paslaugomis vertinimo
organizavimo ir anketose pateiktos informacijos vertinimo tvarka

9.3.1. Ankety duomenis renka ir vertina ASP] vadovo paskirtas atsakingas asmuo.
9.3.2. Pacienty atsiliepimus skyriuose rekomenduojama analizuoti bent kartg per ménesj, o su jstaigos
auksScCiausigja vadovybe ir administracija bent karta per 12 mén.; Sveikatos apsaugos ministerijai

ataskaitas teikti karta per metus.
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9.3.3. Pacienty arba jy artimyjy stacionariniy sveikatos priezitiros paslaugy vertinimo ataskaita

skelbiama ASP] tinklalapyje ir atnaujinama bent kartg per metus.

9.4.1. Siekiant GMP teikiamy paslaugy kokybés geréjimo, kiekvienais metais GMP vertina pacienty
(arba jy artimyjy, jei pacientas dé¢l savo sveikatos biiklés tuo metu paslaugos jvertinti negali)
pasitenkinimg suteiktomis sveikatos prieziiros paslaugomis. Kalendoriniy mety pabaigoje
(lapkric¢io—gruodzio mén.) GMP dispeceris skambina atsitiktine tvarka atrinktiems per einamuosius
metus skambinusiems asmenims, t. y. asmenims, kurie kreipési j} GMP dispecering ir gavo GMP
brigados sveikatos prieziiiros paslaugas. Tiriamyjy imtis — 450-500 asmeny. Dispeceris pokalbio su
tyrimo dalyviu metu uzpildo elektroning anketinés apklausos forma.

9.4.2. Pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos prieziiiros paslaugomis tyrimo metu vertinami
Sie veiksniai:

9.4.2.1. Pacienty kreipimosi | GMP daznumas per pastaruosius metus.

9.4.2.2. GMP brigados atvykimo laiko vertinimas paciento arba jo artimojo (skambinusiojo) poziiiriu.
9.4.2.3. GMP dispecerio teiktos paslaugos telefonu: dispecerio bendravimas, profesionalumas,
suteikta informacija.

9.4.2.4. GMP brigados teikty paslaugy kokybé: bendravimas, profesionalumas, suteiktos pagalbos
kokybé, suteikta informacija.

9.4.2.5. Korupcijos apraiskos GMP brigadai teikiant sveikatos prieziiiros paslaugas.

9.4.3. Vertinant pacienty (arba jy artimyjy) pasitenkinimg gauty GMP sveikatos prieziiiros paslaugy
kokybe, pasirinkta siektina minimali reik§meé — 85 proc. (iskaitant reikSmes ,,labai patenkintas® ir
,patenkintas®).

9.4.4. Pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos priezitiros paslaugomis vertinimo tvarka.
9.4.4.1. Pacienty (arba jy artimyjy) pasitenkinimas gautomis GMP sveikatos prieZiiiros paslaugomis
vertinamas kiekvienais kalendoriniais metais.

9.4.2.2. Kiekvieny mety pabaigoje (lapkri¢io—gruodzio mén.) GMP dispeceris skambina tiems
asmenims, Kkurie atsitiktine tvarka buvo atrinkti dalyvauti telefoninéje apklausoje. Apklausoje
dalyvauja 400450 GMP sveikatos priezitiros paslaugas gave asmenys.

9.4.2.3. Pokalbio su tyrimo dalyviu metu asmuo supaZindinamas su anketinés apklausos tikslu ir
trukme (~10 min.). Tyrimo dalyvis informuojamas, kad anketiné apklausa yra anoniminé, o gauti
rezultatai bus pateikiami apibendrintai. Tyrimo dalyviui davus Zodinj sutikimg, GMP dispeceris
atlieka apklausg ir pokalbio su tiriamuoju metu uzpildo elektroning anketos versija.

9.4.2.4. Visi anketinés apklausos duomenys analizuojami turint numatyta tiriamyjy imtj (t. y. 400—
450 tirlamyjy).

9.4.2.5. Gauti apklausos duomenys analizuojami ir pateikiami metin¢je ataskaitoje.
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9.4.2.6. Kiekvienais metais pacienty pasitenkinimo tyrimo rezultaty ataskaita pristatoma GMP

paslaugas teikiantiems ir organizuojantiems asmenims. Rezultatai pateikiami apibendrinti ir

uztikrinant dalyvavusiy tiriamyjy anonimiskumag. Gauti rezultatai lyginami su pragjusiy mety

rezultatais, siekiant pastebéti pokytj, pacientams (arba jy artimiesiems) vertinant gauty sveikatos

priezituros paslaugy kokybe.

X SKYRIUS

10. METODINIO DOKUMENTO ATNAUJINIMAS

9 lentelé. Metodinio dokumento atnaujinimo reikalavimai

1. Galiojan¢io Metodinio dokumento

paskutinés perziiiros data

2. Galiojanc¢io Metodinio dokumento

atnaujinimo data

Rekomenduojama dokumentg persvarstyti ir
prireikus atnaujinti ne re¢iau kaip vieng karta per

penkerius metus.

3. Ankstesnés Metodinio dokumento
versijos ir Metodinio dokumento
atnaujinimo (jei metodinis dokumentas
atnaujintas) turinys (t. y. kas atnaujinta,
palyginti su anks¢iau patvirtinta Metodinio

dokumento versija)

4. Metodinio dokumento atnaujinimo

iniciatorius

SAM, SAM pavaldzios biudZetinés jstaigos,

profesinés draugijos, universitety ligoninés

5. Metodinio dokumento atnaujinimo
vykdytojai

SAM sudaryta darbo grupés, draugijos, universitety

ligonineés

6. Kitos perzitiros, atnaujinimo data

Papildomos perZiiiros ir atnaujinimai atlieckami kas
metus dél tarptautiniy gairiy pasikeitimo, taip pat dél

medikamenty skyrimo tvarkos pasikeitimo Lietuvoje
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XI SKYRIUS

11. METODINIO DOKUMENTO AUDITO APRASYMAS

11.1. Sioje dalyje pateikiamas reta liga sergan¢io paciento diagnostikos, gydymo ir intervencijuy,
stebésenos pirminio, antrinio, tretinio lygio paslaugas teikianc¢iose asmens sveikatos prieziiiros jstaigy

vidaus medicininio audito aprasymas.

11.1.1. Audito aprasymo tikslas — pateikti, kaip turi buti audituojamas $is jdiegtas Metodinis
dokumentas ASP] jstaigoje.

11.1.2. Norint audituoti Metodinj dokumentg jstaigoje, biitini:

11.1.2.1. LR SAM ir ASP] auks¢iausiyjy vadovy palaikymas ir pasiryzimas nuolat gerinti teikiamy
paslaugy kokybe.

11.1.2.2. ASP] atitinkami zmogiskieji, finansiniai istekliai ir kt.

11.1.3. Auditg atliecka ASP] vadovo jsakymu patvirtinti etatiniai darbuotojai: audito grupés vadovas,
audito grupés nariai.

11.1.4. Audito grupés vadovas atsakingas uz Metodinio dokumento auditavimg jstaigoje, audito
proceso koordinavima, audito plano sudaryma, planiniy ir neplaniniy vidaus audity vykdyma, audito
ataskaity parengima ir pateikimg aukSciausiajai vadovybei, administracijai, nepageidaujamy jvykiy
ir neatitikCiy registravimo organizavima, jy priezasCiy analizés atlikimg, prevenciniy priemoniy
pasiiilyma.

11.1.5. Audito grupés nariai atsakingi uz audito plano vykdyma.

11.1.6. Skaidri auditoriy parinkimo tvarka ir objektyvy ir neSaliSka audito proceso uZztikrinima
lemiantys veiksniai:

11.1.6.1. Vidaus medicininio audito veiklai vykdyti gali biiti paskirti tik tokie asmenys, kurie atitinka
sveikatos apsaugos ministro 2008 m. balandzio 29 d. jsakymu Nr.V-338 ,, D¢l Minimaliy asmens
sveikatos prieziiiros paslaugy kokybés reikalavimy apraSo tvirtinimo* reglamentuotus reikalavimus.
11.1.6.2. ] audito grupe neturi buti jtraukti asmenys, tiesiogiai atsakingi uz audituojama skyriy arba
padalinj.

11.1.7. Audito atlikimo tvarkos aprasas yra privalomojo pobiidZio.

11.1.8. Audito atlikimo daznumas:

11.1.8.1. Bendrieji, reabilitacijos ir slaugos retos ligos ASP] idiegtos Metodinio dokumento vertinimo

kriterijai audituojami bent kartg per metus.

162



11.1.8.2. Pati ASP] identifikuoja svarbiausius jy jstaigai specialiuosius vertinimo Kkriterijus ir jy
vertinimg atlieka reguliariai, bet ne reciau kaip kartg per ketvirtj.

11.1.8.3. Prireikus auditas gali biiti vykdomas ir dazniau.

11.1.9. Audito uzdaviniai:

11.1.9.1. Jvertinti retos ligos rizikos veiksniy prevencija.

11.1.9.2. Jvertinti reta liga serganciy pacienty priezitirg atlieckan¢iy ASP] veikla.

11.1.9.3. ]vertinti reta liga serganciy pacienty diagnostikos ir gydymo pirminio ir antrinio lygio
paslaugas teikiancCiose asmens sveikatos priezitiros jstaigose.

11.1.9.4. Ivertinti reta liga serganciy pacienty diagnostikos ir gydymo tretinio lygio paslaugas
teikianCiose asmens sveikatos prieziiiros jstaigose.

11.1.9.5. Ivertinti reta liga serganciy pacienty reabilitacijos, slaugos paslaugas ir stebésena.

11.1.10. Audito metu naudojami informaciniai Saltiniai:

11.1.10.1. Ambulatoriné asmens sveikatos istorija (F025/a).

11.1.10.2. Dienos stacionaro ligonio kortelé.

11.1.10.3. Gydymo stacionare ligos istorija (FO03/a).

11.1.10.4. Elektroniné sveikatos paslaugy ir bendradarbiavimo infrastruktiiros informaciné sistema
(ESPBI IS).

11.1.10.5. Istaigos informaciné sistema.

11.1.10.6. VLK duomenys.

11.1.10.7. Pokalbiai su darbuotojais.

11.1.10.8. Pacienty atsiliepimai ir kt.

11.1.11. Audito vertinimo Kkriterijai:

11.1.11.1. Bendrieji pagalbos reta liga serganciajam kriterijai, patvirtinti atitinkamais Lietuvos
Respublikos sveikatos apsaugos ministro jsakymais ir teisés aktais.

11.1.11.2. Slaugos paslaugy kriterijai pateikiami V 5 priede. (Slaugos kokybés rodikliy vertinimo
sgraSas)

11.1.11.3. Medicininés reabilitacijos audito kriterijai pateikiami V 3 priede.

11.1.12. Audito metu patikrinama:

11.1.12.1. 10 proc. atsitiktinai atrinkty pacienty, kurie kreipési § ASP] dél jtariamos / nustatytos retos
ligos diagnostikos ar gydymo, gydymo stacionare ligos istorijy (F003/a), ambulatoriniy asmens
sveikatos istorijy (F025/a) ir dienos stacionaro ligonio korteliy.

11.1.13. Vidaus audito vadovas parengia vidaus audito ataskaitg, kurioje pateikiami surinkti ir
nuasmeninti duomenys, vidaus medicininio audito rezultatai, pasitilymai nustatytoms problemoms

spresti.
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11.1.14. Remiantis audito ataskaita, jei yra nustatytos neatitiktys, pildomas neatitikties aktas (V2
priedas), pateikiamos rekomendacijos, audituotas jdiegto Metodinio dokumento ASPI padalinys
rengia koregavimo veiksmus nustatytoms neatitiktims paSalinti ir rekomendacijoms jgyvendinti.
Nustatytu terminu audito vadovas arba jo jgaliotas audito grupés narys patikrina, ar koregavimo
veiksmai atlikti, ir patikrinimo rezultatus jraso audito ataskaitoje.

11.1.15. Audito metu nustacius neatitiktis, galinias turéti neigiama jtakg atlickamoms paslaugoms,
gali biiti numatytas pakartotinis vidaus medicininis auditas jgyvendinty koregavimo veiksmy
veiksmingumui nustatyti.

11.1.16. Parengta vidaus medicininio audito ataskaita aptariama su ASP] auksciausigja vadovybe ir
administracija bent kartg per 12 mén.

11.1.17. Vidinio medicininio audito ataskaita skelbiama ASP] tinklalapyje.

11.1.18. Atlikto medicininio audito dokumentavimo tvarka nusistato pati ASP] pagal savo patvirtinta

dokumenty pildymo ir saugojimo tvarka.

11.2. Toliau pateikiamos GMP vidaus medicininio audito organizavimo rekomendacijos.
11.2.1. Kokybés vadybos sistemos jdiegimas yra greitosios medicinos pagalbos paslaugas teikian¢ios
organizacijos vadovy strateginis sprendimas, kuris padeda siekti organizacijai kokybés vykdomy
procesy ir teikiamos paslaugos. Viena i$ Sios sistemos daliy — tai medicininis auditas. Medicininio
audito veikla reglamentuota sveikatos apsaugos ministro 2008 m. balandzio 29 d. jsakymo Nr. V-338
,.Dél Minimaliy asmens sveikatos prieziiiros paslaugy kokybés reikalavimy apraso tvirtinimo® (Zin.,
2008, Nr. 53-1992) naujausioje 2020 m. geguzés 1 d. redakcijoje ir Finansy ministerijos 2020 m.
birzelio mén. 29 d. patvirtintas ,,Vidaus kontrolés jgyvendinimo vie$ajame juridiniame asmenyje®
jsakymas, Lietuvos Respublikos Seimo 2002 m. gruodzio 10 d. Nr. IX-1253 Lietuvos Respublikos
vidaus kontrolés ir vidaus audito jstatymas, LST EN ISO 19011:2018 ,,Vadybos sistemy audito
gairés® ir kt.

11.2.1.2. Auditavimo aprasas yra rekomendacinio pobiidZio, todél GMP auditavimo daznj ir kriterijus
nustato pati ASP], jei tai néra reglamentuota norminiais teisés aktais.

11.2.1.3. ASPI] idiegto Metodinio dokumento efekto auditg atlikti rekomenduojama ne reciau kaip
karta per 3 mén. Prireikus auditas gali buti atliekamas ir daZniau.

11.2.1.4. Audito uzdaviniai — jvertinti teikiamos medicinos pagalbos GMP grandyje atitikt]
galiojantiems teisés aktams, kriterijams ir protokolams bei §iai metodikai.

11.2.1.5. GMP kortel¢ forma 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé*, atskiry bukliy
duomeny registravimo sistemos, pokalbiy perklausymas, GPS rodmenys arba kt.

11.2.1.6. Auditavimo Kriterijai:
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11.2.1.6.1. Visais Sioje metodikoje analizuojamais atvejais audito vertinimo Kriterijai turi apimti
operatyvumg (kvietimo perdavima, atvykimg j jvykio vieta, diferencing diagnostikg ir biitinosios
medicinos pagalbos teikima);

11.2.1.6.2. Teikiamos medicininés pagalbos atitiktj Metodiniam dokumentui, GMP pagalbg
reglamentuojantiems teisés aktams.

11.2.1.7. Medicininj auditg jstaigoje atlieka paskirtas auditorius arba audito grupé. Audito grupe turi
sudaryti ne maziau kaip du asmenys.

11.2.1.8. Auditoriams, nustacius kritine klaidg arba neatitiktj, rekomenduojama pildyti neatitikties
aktg. Metodinio dokumento priede pateikiamas galimo akto pavyzdys ,,Neatitikties, kritinés klaidos
atvejo (-y) nustatymo aktas Nr.“. Kiekviena organizacija gali nusistatyti ir pasitvirtinti savo pasirinktg
akto forma, turéty biiti parengta ataskaita, kurioje pateikiamos iSvados ir rekomendacijos apie
audituota atveji ir problemos taisymg arba gerinimg. Ataskaita turi buti tvirtinama organizacijos
vadovo ir jos kopija jteikiama atsakingam padalinio arba skyriaus vadovui. Kokybés rodikliai

pateikiami priede.

X1l SKYRIUS

12. SVARBIAUSIU KRITERIJU SARASAS

12.1. Svarbiausi kriterijai, kuriuos jrasius i informacine sistema, biity galima analizuoti

jdiegto Metodinio dokumento arba konkretaus protokolo efektyvuma nacionaliniu mastu:

12.1.1. Sveikatos prieZiiiros paslaugy reta liga sergantiems pacientams suteikimo terminai.

12.1.2. Galutinés retos ligos diagnozés patvirtinimas.

12.1.3. Molekuliniy ir imuniniy zymeny tyrimas (genetinés diagnostikos galimyb¢ ir tyrimo trukmeé)
12.1.4. Ligos patiméjimy daZnis.

12.1.5. Stacionarizavimo dél ligos daznis

X1l SKYRIUS
KONTAKTINIS ASMUO (INSTITUCIJA)

Prof. Rimanté Cerkauskiené, VU MF Vaiky ligy klinikos profesoré, VUL SK Rety ligy koordinavimo
centro Klinikinio poskyrio koordinatore, rimante.cerkauskiene@santa.lt;
Tel. Nr.+37067 227 674
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XV SKYRIUS

TOLESNIY MOKSLINIU TYRIMU REKOMENDACIJOS

Pacienty jtraukimas j mokslinius tyrimus ir tarptautines nediagnozuoty rety ligy programas.
Rety nediagnozuoty ligy diagnostikoje ypac¢ svarbus dalijimasisS duomenimis tarptautinése
programose, kuriose interneto priemonémis galima palyginti skirtingose pasaulio Salyse tirty pacienty
fenotipo ir genotipo duomenis ir nustatyti sutampancéius fenotipus ir genotipus ar galimai
patogeninius variantus tuose paciuose genuose [Boycott KM 2019]. Kiekvieng savaite diagnostinése
Europos Sajungos ir viso pasaulio Saliy laboratorijose nusekvenuojama tiikstanéiai egzomy ir
genomy; didzioji dalis §iy duomeny néra pasickiami, jais néra dalijamasi. Nors iki 50 proc. visy
pacienty tiksli diagnozé nenustatoma, potencialus rety genetiniy ligy skaicius gali siekti 15 000 ir
dalyvavimas Siose programose neretai yra vienintelé galimybé¢ identifikuoti nauja retg ligg ir nustatyti
tikslig diagnozg. Atsizvelgusios j $iuos dalijimosi duomenimis poreikius, 2018 m. daugiau nei 20
Europos Sajungos Saliy prisijungé prie ,,Daugiau nei 1 milijono genomy* iniciatyvos, kuria
skatinamas ir jgalinamas dalijimasis genominiais duomenimis.

Pagal fenotipo pobtdj skiriamos kelios pacienty, kuriems liga nediagnozuota, kategorijos:

— Specifiskas fenotipas, mazas genetinis heterogeniskumas, egzistuoja jautrus genetinis tyrimas
(pvz., tuberoziné sklerozé). Hipotezé: §io paciento patogeninio varianto nejmanoma nustatyti
dabartiniais tyrimy metodais (pvz., nekoduojantys patogeniniai variantai, mozaikiskumas).
Tolesni veiksmai: nustatoma klinikin¢ diagnozé; galima jtraukti pacienta | mokslinj tyrima
arba nediagnozuoty ligy programa, gavus informuotg sutikima.

— Santykinai specifiSkas, atpazjstamas fenotipas, genetinio tyrimo néra. Hipotezé: 1igos
etiologija dar nezinoma, dabartiniais metodais gali biiti sunkiai nustatoma. Tolesni veiksmai:
nustatoma klinikiné diagnozé; galima jtraukti pacientg ; mokslin} tyrimg (pvz., omikos
tyrimy) arba nediagnozuoty ligy programa, gavus informuotg sutikima.

— Specifiskas fenotipas, didelis genetinis heterogeniSkumas. Hipotezé: paciento genome yra
patogeninis, dabartiniais tyrimy metodais nenustatomas variantas arba patogeninis variantas
iki Siol su zmogaus ligomis nesusijusiame gene. Tolesni veiksmai: nediagnozuota liga; galima
itraukti pacientg i mokslinj tyrima (pvz., specifiniy pacienty kohorty duomeny pakartotinio
analizavimo, RNR tyrimy) arba nediagnozuoty ligy programa, gavus informuotg sutikimg.

— ,,Sindromas be pavadinimo®. Hipotezé: pacientui pasireiSkia zinomos ligos netipinis fenotipas
arba nauja, iki Siol neapraSyta liga. Tolesni veiksmai: nediagnozuota liga; galima jtraukti

pacientg ] mokslinj tyrimg arba nediagnozuoty ligy programa, gavus informuotg sutikimg.

175



XVI SKYRIUS
INFORMACIJA VISUOMENEI IR PACIENTUI

16.1. Metodinio dokumento santrauka

Reminatis Lietuvos jstatymais, reta liga ar buklé — retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas
atvejis 2 000 Lietuvos Respublikos gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Labai reta liga ar buklé
— labai retas (ne daugiau kaip vienas naujai diagnozuotas atvejis 200 000 Lietuvos Respublikos
gyventojy per metus) sveikatos sutrikimas. Reta liga sergantis pacientas — atitinkamg sveikatos
sutrikima, kuriam priskirtas tam tikras ORPHA kodas, turintis pacientas (interneto portalas

,,Orphanet™ https://www.orpha.net). Tikslus rety ligy paplitimas Lietuvoje néra zinomas, kadangi

néra rety ligy registro, nenaudojamas diagnoziy ORPHA kodavimas. Lietuvoje galéty biiti 98 000—
165 000 serganciyjy retomis ligomis. Pastebima, kad retomis ligomis sergantys vaikai vis dazniau
sulaukia pilnametystés. Tiksly rety ligy skaiciy nustatyti sunku, remiantis skirtingais apibrézimais jy
priskai¢iuojama nuo 5 000 iki 8 000. Daznai $ios ligos — 1étinés, sukelian¢ios nejgaluma, trunkancios
visg paciento gyvenima, todél Siems pacientams biitinos koordinuotos, specializuotos, visapusiskos,
testinés paslaugos.

Ligy retumas ir didelis ligy skaicius ir pasireiskimo jvairové, efektyviy algoritmy daugumos rety ligy
nesant priezitros kelio, kyla Kity problemy: ilgai, net iki 7-10 mety trunkanti diagnostika, ribotas ir
netolygus gydymo prieinamumas, sudétingas prieziiiros organizavimas. Seimos gydytojai neturi
galimybiy ir patirties diagnozuoti retas ligas ir organizuoti jy gydyma. Visi Sie i$Sukiai blogina
pacienty gyvenimo kokybe, sukelia daug socialiniy, psichologiniy ir ekonominiy problemy
pacientams ir jy artimiesiems, didina valstybés islaidas.

Metodika ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezitra®“ — pirmoji metodika Lietuvoje,
apibrézianti reta liga sergancio paciento kelig nuo Seimos gydytojo iki specializuoto retos ligos
kompetencijos/referencijos centro ir atgal. Metodiniu dokumentu siekiama, remiantis geraja praktika
ir medicinos jrodymais, ankstyvesnés ir greitesnés rety ligy diagnostikos, diagnostikos ir gydymo
sanaudy sumazinimo, specifinio gydymo paskyrimo (tokiam esant), neigalumo ir mirStamumo nuo
rety ligy sumazinimo, Lietuvos mastu suvienodinty rety ligy diagnostikos, gydymo, skubios
pagalbos, slaugos ir reabilitacijos priemoniy taikymo.

Metodikos ,,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké priezilira® parengta remiantis geriausiais

medicinos mokslo ir praktikos jrodymais, Europos Sajungos direktyvomis ir nutarimais, Metodinis
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dokumentas pagristas praktikoje jrodytais Siuolaikiniais medicinos pasiekimais, iSanalizavus
naujausig uzsienio Saliy ir vidaus patirtj, jvertinus tiesiogines ir netiesiogines sgnaudas kokybei
uztikrinti. Metodinio dokumento taikymo efektyvumas jrodytas atitinkamy uzsienio Saliy metodiniy
dokumenty tiesioginiy ir netiesioginiy sgnaudy analize, taip uztikrinant optimaly ir efektyvy sveikatos
priezituros paslaugy prieinamumag ir kokybe sergantiesiems retomis ligomis.

Metodikoje aprasytas reta liga sergancio paciento kelio organizavimas, jo tikslas ir uzdaviniai,
sveikatos prieziliros paslaugy serganciajam reta liga teikimo lygiai ir jy organizavimo etapai, apimant
pagrindinius aspektus - prevencija ir diagnostika, pradedant nuo Seimos gydytojo ir jo komandos
ambulatorinéje grandyje, gydyma, slauga, medicining reabilitacija, greitosios medicinos pagalbos
veiksmus nuo kvietimo priémimo, esant Gimiai retos ligos biiklei, pagal poreikj transportavimo i
asmens sveikatos prieziliros jstaigos skubios pagalbos skyriy, kol asmuo perduodamas
specializuotam retos ligos kompetencijos/referencijos centrui, iki atvejo vadybos specializuotame
rety ligy kompetencijos ar referencijos centre, apimant ambulatorines ir stacionarines ir dienos
stacionaro paslaugas, skirtas diagnozuota ir nediagnozuota reta liga serganiam pacientui.
Klinikiniuose keliuose ypatingas démesys skiriamas trims ,,jautriems® laikotarpiams — diagnostikai,
nediagnozuoty pacienty stebésenai ir pereinamajam laikotarpiui i§ paauglystés i suaugusiyjy amziy,
bei klinikinio kelio koordinavimui (atvejo vadybai), jskaitant ne tik medicininius, bet ir socialinius,
psichinés sveikatos, edukacinius paciento gyvenimo aspektus.

Metodikoje aprasant organizacinj retomis ligomis serganciy pacienty priezitros kelia, atsizvelgta |
pereinamuosius etapus, horizontalios ir vertikalios prieziliros integracija, ilgalaikés prieZitiros
koordinavimg tarp geografiSkai nutolusiy sveikatos priezitiros paslaugy teikéjy (lokalaus prieZiiiros
organizavimo) ir centralizuoty specializuoty paslaugy, pacienty riipinimosi savimi, pacienty
jgalinimo.

Metodikoje apibréziami reikalavimai kiekvieno lygio sveikatos prieZiliros paslaugas teikianciai
jstaigai, sveikatos prieziliros paslaugy teikimo reikalavimai pagal paslaugy teikimo pobudj ir lygius,
sveikatos prieziliros paslaugy teikimo ir organizavimo procese naudojamas informacines ir rys$io
technologijas bei reikalavimai personalui. Taip pat pateikiamas metodinio dokumento diegimo,
pacienty pasitenkinimo suteiktomis sveikatos prieziliros paslaugomis vertinimo ir metodinio
dokumento audito apraSymai. Metodinio dokumento pabaigoje pridedamas svarbiausiy kriterijy bei
literatiros sgrasai, rekomendacijos tolesniems moksliniams tyrimams bei informacija, skirta
visuomenei ir pacientui.

Metodinis dokumentas skirtas sveikatos prieziiros specialistams — Seimos gydytojams, visy
specialybiy vaiky ir suaugusiyjy gydytojams, bendrosios praktikos slaugytojams ir (arba)
bendruomenés slaugytojams, iSpléstinés praktikos slaugytojams, slaugytojo padéjéjams ir

specialistams, dirbantiems su retomis ligomis, teikiantiems paslaugas, pagalba ir prieZiiirg
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pacientams, kuriems jtariama arba nustatyta reta liga, GMP dispeceriams, visiems sveikatos
priezitiros specialistams, teikiantiems bttingja pagalba GMP etape, fizinés medicinos reabilitacijos
gydytojams, medicinos psichologams, bendrosios praktikos slaugytojams, socialiniams
darbuotojams, atvejo vadybininkams; pacientams bei jy artimiesiems, kitiems pagalbos teikéjams.
Metodinis dokumentas skirtas naudoti jtariant, diagnozuojant, gydant retomis ligomis sergancius
pacientus, tai pat vykdant ilgalaike reta liga sergancio paciento prieziiirg, reabilitacijg ir paliatyvia
terapija pagal koda, nurodyta Tarptautinés statistinés ligy ir sveikatos sutrikimy klasifikacijos
deSimtajame pataisytame ir papildytame leidime ,,Sisteminis ligy sgrasas* ir ORPHA koda.
Metodikoje pateikti sukurti jrankiai, leidziantys Seimos gydytojui ir jo komandai nustatyti rizikos
veiksnius, jtariant retg ligg. Taip pat rety ligy, kurioms biidingos timinés biiklés, GMP diferencinés
diagnostikos ir gydymo metodikos algoritmai, remiantis naujausiomis Europos referencijos tinkly
(ERT) parengtomis rety ligy timiniy biikliy gairémis.

Metodika taikant Seimos gydytojo ir jo komandos darbe bei teikiant specializuotas ambulatorines,
stacionarines ar dienos stacionaro paslaugas Rety ligy koordinavimo centruose ir specializuotuose
retos ligos/ligy grupés kompetencijos ar referencijos centruose bus uztikrintas kokybisky retomis
ligomis serganciy paslaugy teikimas Lietuvos Respublikos gyventojams, sumazés negalios mastas ir
mirStamumas nuo rety ligy, bus racionaliau panaudojamos Privalomojo sveikatos draudimo biudZeto
1¢é3as.

Sveikatos priezitros specialistai turi vadovautis $iuo Metodiniu dokumentu visa apimtimi,
atsizvelgiant j individualius pacienty poreikius, pasirinkimus, vertybes ir savitumus. Sis metodinis
dokumentas nepanaikina asmeninés sveikatos prieziliros specialisto atsakomybés uz priimtus
sprendimus.

Dokumentas parengtas pagal LT SAM ministro jsakymg D¢l diagnostikos ir gydymo metodinio
dokumento rengimo, taikymo ir atnaujinimo tvarkos apraso patvirtinimo 2006 m. geguzés 17 d.
Nr. V-395, m. birzelio 29 d., 2020 jsakymo Nr. V-1567 redakcija, suvestiné redakcija nuo 2021-03-

25.16.2. Informacija ir rekomendacijos visuomenei

Informacija visuomenei

Informacija apie retas ligas
Reta liga — tai liga, kuria serga ne daugiau kaip 5 i§ 10 000 asmeny. I$ viso tokiy ligy zinoma apie 8
000. Apskaiciuota, kad retomis ligomis serga apie 7 proc. populiacijos. Remiantis Siais duomenimis,

Lietuvoje galéty buti apie 200 000 serganciyjy reta liga.
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Ankstyva rety ligy diagnostika

Dél retumo ligas ypa¢ sunku atpazinti. Siuo metu Zinoma mazdaug pusés visy aprasyty rety ligy (apie
3 500 ligy) tiksli etiologija. Kasmet apraSoma keli Simtai naujy rety ligy. Plétojant diagnostinius
naujos kartos sekoskaitos metodus, $is skaicius vis auga, o numanomas $iy ligy skaicius ateityje — iKi
15 000. D¢l siy priezasCiy didelés dalies (apie 30—70 proc. pacienty) genetiniy ligy Siuo metu
diagnozuoti dar nejmanoma arba labai sudétinga.

Retos ligos diagnozé dazniausiai patvirtinama specializuotas asmens sveikatos prieziiiros paslaugas
teikianciose universitety ligoninése, turinc¢iose pakankamai iSvystyta laboratoriniy ir instrumentiniy

tyrimy infrastruktiirg ir aukstos kvalifikacijos specialisty komanda.

DidZioji dalis rety ligy — genetinés ligos

Apie 80 proc. rety ligy yra genetinés ligos, todé¢l ypa¢ svarbi genetin¢ diagnostika ir Seimy
konsultavimas. Zinant tikslig genetinés ligos diagnoze, galima taikyti preimplantacine, prenataling ar
ikisimptoming diagnostika bei gydyma. Kitos retos ligos — tai retos autoimuninés, onkologings,

infekcings ir neaiskios kilmés ligos.

Rety ligy gydymas
Siuo metu tik apie 5-10 proc. rety ligy gydomos specifiniu gydymu, kuris neretai i§ esmés keiia
ligos prognoze. Dazniausiai Sis gydymas yra labai brangus, nors kai kuriy ligy veiksmingam gydymui

pakanka specialios dietos ar gydomyjy vitaminy doziy.

Informacija apie retas ligas

Orphanet (www.orpha.net) yra visuomenei skirtas informacinis tinklalapis apie retgsias ligas ir
retuosius vaistinius preparatus, kurio tikslas yra padéti gerinti serganciyjy retomis ligomis
diagnostika, prieziiira ir gydyma. Sioje svetainéje galima rasti naujienas, informacijos apie jvykius ir
dokumentus, galiojanc¢ius miisy Salyje.

Orphanet yra vadovaujamas mazdaug 40-ies Europos konsorciumo $aliy ir koordinuojamas
Pranciizijos komandos. Nacionalinés komandos yra atsakingos uZ informacijos apie specializuotas
klinikas, medicinos laboratorijas, vykdomus mokslinius tyrimus ir pacienty organizacijas savo Salyje

rinkimg. Visoms Orphanet komandoms taikomi tie patys kokybés reikalavimai.

Rety ligy koordinavimas Lietuvoje:
Sveikatos apsaugos ministerijoje veikia Rety ligy sveikatos politikos grupé, teikianti pasitlymus
aktualiais rety ligy politikos ir koordinavimo klausimais. Patvirtintas ir jgyvendinamas Nacionalinis

veiklos, susijusios su retomis ligomis, planas.
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— Lietuvos universitety ligoninése paslaugy teikimg retomis ligomis sergantiesiems pacientams
koordinuoja:

— VUL SK Rety ligy koordinavimo centras (Klinikinis poskyris — Santariskiy g. 4, Vilnius,
tel. +370 65 646 622; el. pastas retosligos@santa.lt) ir LSMU KK Rety ir nediagnozuoty
ligy koordinacinis centras (Eiveniy g. 2, Kaunas, tel. + 370 37 703 247; mob. tel. + 370 68
780 296; el. pastas retos.ligos@kaunoklinikos.lt).

— Specializuoty rety ligy referencijos/kompetencijos centry kontaktai nurodyti 5 priede.

Rety ligy koordinavimas Europoje:

Europos referentiniy centry tinklai (ERT, angl. European Reference Networks) — tai virtualds tinklai,
jungiantys gydymo jstaigas ir specialistus tose rety ir sudétingy ligy srityse, kurios reikalauja ypac
didelés patirties ir brangios, sudétingos infrastruktiiros sukaupimo. Europos Salyse ERT jungia
daugiau nei 900 pazangiausiy Europos referentiniy centry, kurie veikia daugiau nei 300 ligoniniy.
Siuose tinkluose kasmet gydoma daugiau nei 700 000 retomis ir sudétingomis ligomis serganéiy
pacienty. Siuo metu oficialiai nominuoti 24 ERT (zr.1 prieda). Lietuva sékmingai dalyvauja ERT ir
yra regiono lyderé, Lietuvos universiteto ligoninés yra 16 ERT tikrosios narés, 8 ERT afilijuotosios
narés.

Informacija galima rasti: https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_en

Rety ligy pacienty organizacijos
Lietuvoje

Vaiky rety ligy asociacija http://www.retosligos.It/

Europoje
Europoje sergantiesiems retomis ligomis atstovauja Retomis ligomis serganéiy pacienty organizacijy

aljansas EURORDIS (angl. European Organization for Rare Diseases) https://www.eurordis.org/

16.2. Informacija asmeniui

Daugiau informacijos apie atskiry rety ligy ar ligy grupiy pagalbos galimybes galima rasti 24 ERT
internetiniuose portaluose ir Orphanet duomeny bazéje (zr. 1 ir 6 prieds).

16..3. Reta liga sergancio paciento stebésena namuose vykdoma pagal pateiktas specifines ligai

vaiko arba suaugusiojo priezitiros ir paliatyvios slaugos individualias rekomendacijas.
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XVII SKYRIUS

PRIEDAI
BENDRIEJI PRIEDAI

1 PRIEDAS. EUROPOS REFERENCIJOS TINKLU SARASAS

ERN pavadinimas Veiklos sritis
1. LERN BOND* Kauly sutrikimy Europos referencijos centry tinklas
« Veido kaukolés anomalijy ir ausy, nosies ir gerklés
2. ,ERNCRANIO (ANG) sutrikimy Europos referencijos centry tinklas
3. . Endo-ERN“ Endokrmlmq susirgimy Europos referencijos centry
tinklas
4. ,ERN EpiCARE*® Epilepsijos Europos referencijos centry tinklas
5. ,ERKNet* Inksty ligy Europos referencijos centry tinklas
6. ,,ERN-RND* Neurologiniy ligy Europos referencijos centry tinklas
7. . ERNICA“ Pavelde‘tq ir jgimty anomalijy Europos referencijos
centry tinklas
8. ,,ERN LUNG* Kvépavimo taky ligy Europos referencijos centry tinklas
9. ,,ERN Skin“ Odos sutrikimy Europos referencijos centry tinklas
10. .ERN EURACAN* Suaugusll.lyq vézio (Pawenlq naviky) Europos
referencijos centry tinklas
11. ,,ERN EuroBloodNet* Kraujo ligy Europos referencijos centry tinklas
12. .ERN cUROGEN“ Urogemtahmq ligy ir sutrikimy Europos referencijos
centry tinklas
13. .ERN EURO-NMD* i\ilﬁllllrssmuskuhmq ligy Europos referencijos centry
14. ,ERN EYE® Akiy ligy Europos referencijos centry tinklas
15. .ERN GENTURIS* Genetlmll.; augliy atS}radlmo rizikos sindromy Europos
referencijos centry tinklas
16. ,ERN GUARD-HEART* Sirdies ligy Europos referencijos centry tinklas
17. .ERN ITHACA® Ap51g1m.1.mq ir rety formq protinés negalios Europos
referencijos centry tinklas
18. .MetabERN® Paveldlr_nu metaboliniy sutrikimy Europos referencijos
centry tinklas
19. _ERN PaedCan“ t\i/r?iilfssvezm (kraujo veézio) Europos referencijos centry
20. ,,ERN RARE-LIVER* Kepeny ligy Europos referencijos centry tinklas
21. . ERN ReCONNET* Jungiamojo audlryo ir raumeny ir skeleto sistemos ligy
Europos referencijos centry tinklas
22. _ERN RITA* Imunodeficito, au.'FOuzdeglml_mq ir autoimuniniy ligy
Europos referencijos centry tinklas
23. ,ERN TRANSPLANT-CHILD* Persodinimo vaikams Europos referencijos centry tinklas
24. . VASCERN* Dauglas_lstemlq kraujagysliy ligy Europos referencijos
centry tinklas
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2 PRIEDAS. PACIENTO KELIAS PIRMA KARTA KREIPIANTIS | RETU LIGU KOORDINAVIMO CENTRA

Pacientas Seimos
gvdytojoivaiky ligu
gvdvtojo siuntimu kreipiasi
i SPECIALIZUOTA
atitinkamos retos ligos
kompetencijos/referencijos
centra (3 ir 4 lentelés),
kuriame vykdoma
tolimesné retos ligos
diagnostika, gydymas,

ilgalaiké prieZitra ir

reabilitacija

Seimos gvdyvtojas/vaiku lign
gvdvtojas

e ~N ™
Reta liga sergancio paciento
diagnozé ¥inoma arba aitkis Reta liga serganc¢io paciento

vyraujantys organi sistemos diagnozé nezinoma

\paieidi.ma.i

AN S

VUL 5K Retu lign koordinavimo centras
Santarifliy g 4, Vilndus, tel. +370 63 644 622; el padtas retoslisos@santa.lt

LEMU KK Retn ir nediagnozuoty lizu koordinacinis centras
Eiveniy g. 2, Kaonag, tel. + 370 68 T80 296; el. paftas retos. lipos@lkaunoklinikos. 1t

a I

Koordinavimo centro gydytojas siundia
pacienta i specializuota atitinkamos retos
ligos kompetencijos/referencijos centra (3
ir 4 lentelés), kuriame vykdoma tolimesné
retos ligos diagnostika, gvdvmas, ilgalaiké

priezifira ir reabilitacija.

Siundia pacienta 1
KOORDINAVIMO
centrus VULSK arba
LSMU KK

Centro koordinatorius —
atvejo vadybininkas
pacienta nukreipia
Koordinavimo centro

gvdytojui, kurio

specializacija retos ligos

Koordinavimo centro gydvtojas, kurio
specializacija retos ligos, vvkdo pirmine
pacienty apZiiira, {vertina paciento
fenotipa, i$nagrinéja ir jvertina paciento
medicinine dokumentacija, atliktus

tyrimus

o

/

N /
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3 PRIEDAS. ERT REKOMENDUOJAMA REFERENCIJOS CENTRU KOMANDU

SUDETIS

Rety ligy grupé

Specialisty komanda
(vaikuy ir suaugusiyjy specialistai)

1. Retos kauly ligos

Genetikas
Endokrinologas
Ortopedas-traumatologas
Radiologas
Slaugytoja

Chirurgas
Odontologas
Kineziterapeutas
Ergoterapeutas
Psichologas
Reumatologas
Neurochirurgas
Otorinolaringologs
Oftalmologas
Socialinis darbuotojas

2. Retos veido ir kaukolés anomalijos,
otorinolaringologinés ligos

Neurochirurgas

Plastikos chirurgas

Veido ir zandikauliy chirurgas
Otorinolaringologas
Oftalmologas

Vaiky ligy gydytojas
Genetikas

Psichologas

Anesteziologas

Neurologas

Ortodontas arba odontologas
Radiologas

3. Retos endokrininés ligos

Endokrinologas
Slaugytoja
Psichologas
Chirurgas
Laboratorinés biochemijos specialistas
Genetikas
Gastroenterologas
Dietologas
Neurologas
Neuropsichologas
Logopedas
Ortopedas
Hematologas
Onkologas
Odontologas
Oftalmologas
Chirurgas
Urologas
Ginekologas
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Radiologas

Patologas

Socialinis darbuotojas\
Vidaus ligy gydytojas
Vaiky ligy gydytojas
Neurochirurgas

4. Retos epilepsijos

Epileptologas
Neuroradiologas
Neuropsichologas
Metaboliniy ligy specialistas
Genetikas

Neurochirurgas

Slaugytoja

Neuropatologas

5. Retos inksty ligos

Nefrologas

Slaugytoja

Dializés slaugytoja
Transplantacijos koordinatorius
Dietologas
Psichologas

Socialinis darbuotojas
Radiologas

Genetikas

Urologas

Chirurgas
Kraujagysliy chirurgas
Transplantologas

5. Retos akiy ligos

Oftalmologas
Genetikas

Biologas
Akuseris-ginekologas
Otorinolaringologas
Ergoterapeutas
Anesteziologas
Slaugytojas
Psichologas
Socialinis darbuotojas
Endokrinologas
Kardiologas
Nefrologas

Vidaus ligy gydytojas
Imunologas
Neurologas
neurochirurgas
Radiologas
Reumatologas

Vaiky ligy gydytojas
Dermatoverenologas
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Alergologas

6. Paveldimos ir jgimtos anomalijos

Vaiky chirurgas

Vaiky gastroenterologas
Vaiky pulmonologas
Vaiky otorinolaringologas
Vaiky dietologas

Vaiky anesteziologas
Radiologas

Genetikas

Logopedas

Neonatologas

7. Retos plauciy ligos

Pulmonologas
Radiologas

Patologas

Slaugytoja
Kineziterapeutas

Vaiky ligy gydytojas
Dietologas

Psichologas

Socialinis darbuotojas
Imunologas
Hepatologas

Onkologas

Kardiologas

Chirurgas
Mikrobiologas
Skausmo klinikos specialistas
Reumatologas
Otorinolaringologas
Ginekologas

Klinikinis farmakologas
Genetikas

Krutinés chirurgas
Reprodukcinés medicinos specialistas
(akuseiris ginekologas)

8. Retos neurologinés ligos

Neurologas
Genetikas
Psichiatras
Reabilitologas
Psichologas
Mitybos specialistas
Neurochirurgas
Neuroradiologas

9. Retos odos ligos

Dermatologas
Psichologas
Slaugytojas
Patologas

Genetikas

Vaiky ligy gydytojas
Plastikos chirurgas
Ergoterapeutas
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Oftalmologas
Kineziterapeutas
Odontologas

Skausmo klinikos specialistas
Anesteziologas
Dietologas

Intervencinis radiologas
Abdominalinis chirurgas
Neonatologas
Otorinolaringologas
Neurologas

Chirurgas

Kardiologas

Radiologas
Ortopedas-traumatologas
Reumatologas

Urologas

Ginekologas
Endokrinologas

Vidaus ligy gydytojas

11. Retos urogenitalinés ligos

Vaiky chirurgas- urologas
Vaiky chirurgas

Urologas
Endokrinologas/vaiky endokrinologas
Ginekologas

Radiologas

Patologas
Anesteziologas-reanimatologas
Onkologas

Andrologas

Seksologas

Psichologas

Kineziterapeutas

Ortopedas

Slaugytoja

Nefrologas/vaiky nefrologas

12. Retos neuroraumeninés ligos

Neurologas

Genetikas

Neurologas
Neurofiziologas
Neuroradiologas
Slaugytoja
Kineziterapeutas
Ergoterapeutas
Logopedas

Socialinis darbuotojas
Gastroenterologas
Intervencinis radiologas
Kardiologas

13. Retos Sirdies ligos

Kardiologas/vaiky kardiologas
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Elektrofiziologas
Genetikas
Psichologas

Vaiky kardiochirurgas
Vaiky anesteziologas

14. Apsigimimai ir rety formy protinés
negalios

Genetikas

Vaiky ligy gydytojas
Neurologas
Kardiologas
Endokrinologas
Nefrologas
Radiologas
Psichologas

Vaiky psichiatras
Kineziterapeutas
Patologas
Ortopedas-traumatologas
Ergoterapeutas

15. Metabolinés ligos

Vaiky ligy gydytojas
Vidaus ligy gydytojas
Neurologas
Neuropatologas
Neurofiziologas
Neuroradiologas
Genetikas

Slaugytoja

Socialinis darbuotojas
Dietologas
Psichologas
Kineziterapeutas

16. Retos kepeny ligos

Terapeutas
Chirurgas

Anesteziologas-reanimatologas

Radiologas
Intervencinis radiologas
Patologas

Slaugytoja
Kineziterapeutas
Psichologas
Endoskopuotojas
Radiologas

Genetikas

17. Retos jungiamojo audinio ir raumeny ir
skeleto sistemos ligos

Reumatologas
Imunologas

Vidaus ligy gydytojas
Kardiologas
Pulmonologas
Nefrologas
Radiologas

Patologas
Akuseris-ginekologas
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Oftalmologas
Dermatologas
Gastroenterologas
Infektologas
Hematologas
Psichiatras
Kineziterapeutas
Genetikas

18. Reti imunodeficitai, autouZdegiminés ir
autoimuninés ligos

Imunologas
Infektologas
Hematologas
Pulmonoogas
Gastroenterologas
Anesteziologas-reanimatologas
Slaugytojas

Klinikinis farmakologas
Genetikas
Kineziterapeutas
Psichologas

Nefrologas
Reumatologas
Neurologas

Radiologas

Patologas
Dermatologas
Otorinolaringologas
Genetikas
Oftalmologas
Gastroenterologas
Ortopedas

Skausmo klinikos specialistas
Kardiologas

19. Daugiasistemés kraujagysliy ligos

Kraujagysliy chirurgas
Kardiologas

Genetikas

Vidaus ligy gydytojas
Vaiky ligy gydytojas
Radiologas
Intervencinis radiologas
Dermatologas

Plastikos chirurgas
Abdominalinis chirurgas
AkusSeris-ginekologas
Kriitinés chirurgas
Anesteziologas
Slaugytoja
Kineziterapeutas
Dietologas

Patologas

Onkologas
Otorinolaringologas
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Veido ir Zandikauliy chirurgas
Oftalmologas

Psichologas
Gastroenterologas
Pulmonologas

Hematologas

Kardiochirurgas
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4 PRIEDAS. BENDRADARBIAVIMO TARP SEIMOS GYDYTOJO, VAIKU LIGU
GYDYTOJO, GYDYTOJU SPECIALISTU IR GYDYTOJO GENETIKO SCHEMA

Seimos gydytojas
Vaiky ligy gydytojas

“—

'\

Gydytojai specialistai

/

Gydytojas genetikas

l

Genetiniai tyrimai:
e Dazniausios
mutacijos
e Vieno geno
e Geny rinkiniy
e Viso egzomo

/

Patogeninis /  tikétina
patogeninis variantas

Neaiskios
klinikinés reikSmeés

v

Genetin¢ diagnozé nenustatyta

-

Rety ligy koordinavimo
centras (KC/RC)-pacienty
registras

Papildomi tyrimai ir
konsultacijos

Svarstyti kitg diagnoze

N

~

Gydytojas genetikas
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S PRIEDAS. REFERENCIJOS IR KOMPETENCIJOS CENTRU VUL SK IR LSMU KK

KONTAKTAI

VUL SANTAROS KLINIKU RETU LIGU REFERENCIJOS IR KOMPETENCIJOS

CENTRAI
Nr. Kompetencijos centras Vadovas/Administratorius El pastas
1. Amiloidozés kompetencijos Vadovas doc. dr. Valdas Pegeliunas | valdas.peceliunas@santa.lt

centras

Administratorius Violeta Gudan

violeta.gudan@santa.lt
amiloidas@santa.lt

2. | Hantingtono ligos Vadovas prof. (HP) dr. Algirdas algirdas.utkus@santa. It
kompetencijos centras Utkus
3. | Igimty kraujagysliy anomalijy | Vadové dr. Biruté Vaisnyté birute.vaisnyte@santa. It
kompetencijos centras Administratoré Rasa Svirskiené rasa.svirskiene@santa.lt
4. | Igimty Sirdies ydy Vadovas prof. dr. Virgilijus Tarutis | virgilijus.tarutis@santa. It
kompetencijos centras Administratorius Karolis Jonas karolis.jonas@santa.lt
5. | Igimty vystymosi ydy ir Vadové doc. dr. Ausra ausra.matuleviciene@santa.lt
intelektinés negalios Matuleviciené
kompetencijos centras
6. | Klausos sutrikimy ir klausos | Vadovas prof. dr. Eugenijus eugenijus.lesinskas@santa.lt
implantacijos kompetencijos | Lesinskas donata.vaitkunaite@santa. It
centras Administratoré gyd.
DonataVaitkiinaité
7. | Onkohematologiniy ligy Prof. dr. Laimonas GriSkevicius laimonas.griskevicius@santa.lt
kompetencijos centras Administratorius gyd. Andrius andrius.degulys@santa.lt
Degulys
8. | Plautinés hipertenzijos Vadové Eglé Palevicitité egle.paleviciute@santa.lt
kompetencijos centras Administratoré Raimonda Jonaitiené| raimonda.jonaitiene@santa.lt
9. | Rety endokrininiy ligy Vadové doc. dr. Zydriiné Visockiené| zydrune.visockiene@santa.lt
kompetencijos centras
10. | Rety epilepsijy kompetencijos | Vadoveé prof. dr. Rata ruta.mameniskiene@santa. It
centras Mameniskiené arminas.jasionis@santa.lt
Administratorius dr. Arminas
Jasionis
11. | Rety gastrointestininiy ir Vadovas prof. dr. Eligijus eligijus.poskus@santa.lt
hepatobilijiniy ligy Poskus
kompetencijos centras
12. | Suaugusiyjy rety inksty ligy ir | Vadovas prof. dr. Marius Miglinas | marius.miglinas@santa. |t
trombiniy mikroangiopatijy | Administratore gyd. Agné agne.cerkauskaite@santa.lt
kompetencijos centras Cerkauskaité
13. | Rety neuromuskuliniy ligy Vadové dr. Ausra Klimasauskiené | ausra.klimasauskiene@santa.lt
centras
14. | Rety reumatiniy ligy Vadové doc. dr. Rita Rugiené rita.rugiene@santa.lt

kompetencijos centras

191



https://www.santa.lt/apie-centra-3/
https://www.santa.lt/apie-centra-3/
https://www.santa.lt/apie-centra-3/
mailto:violeta.gudan@santa.lt
mailto:amiloidas@santa.lt
mailto:rasa.svirskiene@santa.lt
mailto:virgilijus.tarutis@santa.lt
mailto:karolis.jonas@santa.lt
mailto:eugenijus.lesinskas@santa.lt
mailto:donata.vaitkunaite@santa.lt
mailto:laimonas.griskevicius@santa.lt
mailto:andrius.degulys@santa.lt
mailto:egle.paleviciute@santa.lt
mailto:raimonda.jonaitiene@santa.lt
mailto:arminas.jasionis@santa.lt
mailto:eligijus.poskus@santa.lt
mailto:agne.cerkauskaite@santa.lt

15. | Suaugusiyjy rety Vadové doc. Juraté Barysiené jurate.barysiene@santa.lt
kardiovaskuliniy ligy Administratore Kristina Kristina.scerbakovaite@santa.lt
kompetencijos centras Seerbakovaite

16. | Suaugusiyjy rety plauciy ligy | Vadové doc. dr. Virginija Sileikiené | virginija.sileikiene@santa.lt
kompetencijos centras

17. | Uzdegiminiy ir rety akiy ligy | Vadové dr. Rasa Strupaité-Sileikiené| rasa.strupaite@santa.lt
kompetencijos centras

18. | Paveldimy medziagy Vadoveé doc. dr. Biruté Tumiené birute.tumiene@santa.lt
apykaitos ligy
kompetencijos centras

19. | Vaisiaus medicinos Vadove dr. Jelena Volochovi¢ jelena.volochovic@santa.lt
kompetencijos centras

20. | Paveldimo  vézio Vadovas dr. Ramiinas Janavicius ramunas.janavicius@santa. It
kompetencijos centras

21. | Neurofibromatozés Vadové doc. dr. Goda Elizabeta godaelizabeta.vaitkeviciene@santa
kompetencijos centras Vaitkeviciené At

22. | Suaugusiyjy pirminiy Vadoveé prof. Dr. Laura laura.malinauskiene@santa.lt
imunodeficity kompetencijos | Malinauskiené kotryna.linauskiené@santa.lt
centras Administratoré dr. Kotryna

Linauskiené

23. | Rety alerginiy, kvépavimo Vadoveé prof. dr. Odilija odilija.rudzeviciene@santa. |t
organy ir odos ligy Rudzeviciené justina.jankauskaite@santa.lt
kompetencijos centras Administratoré Justina Jankauskaité

24. | Cistinés fibrozés Vadovas gyd. Paulius Kalibatas paulius.kalibatas@santa.lt
kompetencijos centras Administratoré Vitalija Svist vitalija.mesceriakova@santa. It

25. | Hemofilijos ir kreséjimo Vadové dr. Sonata Saulyté sonata.saulytetrakymiene@santa.lt
sutrikimy kompetencijos Trakymiené
centras

26. | Lipidologijos kompetencijos | Vadové prof. dr. Rimanté rimante.cerkauskiene@santa. It
centras Cerkauskiené viktoras.sutkus@santa. It

Administratorius gyd. Viktoras
Sutkus

27. | Lizosominiy kaupimo ligy Vadovas prof. dr. Rimanté rimante.cerkauskiene@santa. It

kompetencijos centras Cerkauskiené viktoras.sutkus@santa.lt
Administratorius gyd. Viktoras
Sutkus

28. | Rety inksty ligy ir Vadové prof. dr. Augustina augustina.jankauskiene@santa. It
urogenitalinés sistemos Jankauskiené karolis.azukaitis@santa.lt
formavimosi ydy Administratorius dr. Karolis
kompetencijos centras (vaiky) | AZzukaitis

29. | Kompleksiniy sutrikimy ir rety| Vadovas prof. dr. Gilvydas gilvydas.verkauskas@santa.lt
urogenitaliniy ligy Verkauskas viktoras.sutkus@santa. It
kompetencijos centras Administratorius gyd. Viktoras

Sutkus

30. | Jgimty vystymosi anomalijy | Vadovas dr. Artinas Strumila arunas.strumila@santa.lt
kompetencijos centras

31. | Pirminiy ir jgyty Vadové prof. dr. Jelena Rascon jelena.rascon@santa.lt

imunodeficity kompetencijos
centras
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32. | Vaiky ZIV ir kity rety Vadové doc. dr. Inga Ivaskevic¢iené | inga.ivaskeviciene@santa.lt
infekciniy ligy kompetencijos | Administratoré Gelena Michnovi¢ | galena.michnovic@santa.lt
centras

33. | Augimo ir lytinio brendimo Vadovas dr. Robertas Kemezys robertas.kemezys@santa.lt
sutrikimy kompetencijos
centras

34. | Vaiky rety kepeny ligy, Vadovas prof. dr. Vaidotas Urbonas | vaidotas.urbonas@santa.lt
parenterinés ir enterinés
mitybos kompetencijos centras

35. | Rety kauly ligy kompetencijos | Vadovas gyd. Sariinas Bernotas sarunas.bernotas@santa. It
centras

36. | Vaiky epilepsijos ir miego Vadoveé dr. Rita Praninskiené ruta.praninskiene@santa. It
sutrikimy kompetencijos
centras

37. | Vaiky rety nervy ir raumeny | Vadové doc. dr. Jurgita Grikiniené | jurgita.grikiniene@santa.lt
ligy kompetencijos centras

38. | Vaiky rety reumatiniy ir Vadové dr. Skirmanté Rusoniené skirmante.rusoniene@santa.lt
autouzdegiminiy ligy Administratoré Ausra ausra.steponaviciene@santa. It
kompetencijos centras Steponaviiené

39. | Vaiky onkohematologijos ir | Vadove prof. dr. Jelena Rascon jelena.rascon@santa.lt

onkochirurgijos kompetencijos
centras
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LSMU KAUNO KLINIKU RETU LIGU REFERENCIJOS IR KOMPETENCIJOS

CENTRAI
Nr. Kompetencijos centras Vadovas / administratorius El. pastas
1. | Rety akiy ligy centras Vadovas doc. dr. Arvydas Gelzinis arvydas.gelzinis@kaunoklinikos.It
Administratoré Gintaré Bakiené . . .
gintare.bakiene@kaunoklinikos.|t
2. | Rety sirdies ir kraujagysliy ligy | Vadové prof. dr. Eglé Ereminiené egle.ereminiene@kaunoklinikos.lt
centras - i - - - .
Administratoré Vilija PreikSiené vilija.preiksiene@kaunoklinikos.lt
3. | Neuroendokrininiy naviky Vadoveé doc. Rasa Jan¢iauskiené rasa.janciauskiene@kaunoklinikos.|
centras t
4. | Rety odos ligy centras Vadove doc. dr. Vesta Kucinskiené vesta.kucinskiene@kaunoklinikos.lt
5 | Pirminio imunodeficito centras | Vadové dr. Edita Gasitiniené edita.gasiuniene@kaunoklinikos.It
6. | Plautinés hipertenzijos centras Vadovas prof. dr. Skaidrius skaidrius.miliauskas@kaunokliniko
Miliauskas s.It
7. | Nervy ir raumeny ligy centras Vadoveé dr. Gineta Stankeviciené; §iuo | gineta.stankeviciene@kaunokliniko
metu pavaduoja Evelina GruSauskiené | s.lt
evelina.gruSauskiene@kaunoklinik
0s.1t
8. | Vaiky létiniy kvépavimo organy | Vadové doc. dr. Valdoné Misevic¢iené | valdone.miseviciene@kaunokliniko
ligy centras - . i . s.lt
Administratoré Indré Staniuliené,
o o indre.staniuliene@kaunoklinikos.lt
Giedré Kojeliené
giedre.kojeliene@Ismuni.lt
9. | Vaiky kardiologijos Vadové doc. dr. Rima Sileikiené rima.sileikiene@kaunoklinikos. It
reumatologijos rety ligy centras
1 | Vaiky létiniy ir rety inksty ligy | Vadove doc. dr. Juraté Masalskiené jurate.masalskiene@kaunoklinikos.
0. | centras It
1 | Rety virSkinimo sistemos ir Vadove doc. dr. Vitalija Petrenkiené vitalija.petrenkiene@kaunoklinikos
1. | kepeny ligy centras At
1 | Rety endokrininiy ligy centras | Vadové prof. dr. Biruté Zilaitiené birute.zilaitiene@kaunoklinikos.|t
2.
1 | Rety neurochirurginiy ligy Vadovas prof. dr. Vytenis Pranas vytenis.deltuva@kaunoklinikos.It
3. | centras Deltuva
1 | Hemofilijos ir koagulopatijy Vadovas doc. Rolandas Gerbutavi¢ius | rolandas.gerbutavicius@kaunoklini
4 | centras kos.It

194



mailto:arvydas.gelzinis@kaunoklinikos.lt
mailto:gintare.bakiene@kaunoklinikos.lt
mailto:Arvydas.Gelzinis@kaunoklinikos.lt
mailto:egle.ereminiene@kaunoklinikos.lt
mailto:rasa.janciauskiene@kaunoklinikos.lt
mailto:rasa.janciauskiene@kaunoklinikos.lt
mailto:vesta.kucinskiene@kaunoklinikos.lt
mailto:edita.gasiuniene@kaunoklinikos.lt
mailto:skaidrius.miliauskas@kaunoklinikos.lt
mailto:skaidrius.miliauskas@kaunoklinikos.lt
mailto:gineta.stankeviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:gineta.stankeviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:gineta.stankeviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:gineta.stankeviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:valdone.miseviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:valdone.miseviciene@kaunoklinikos.lt
mailto:indre.staniuliene@kaunoklinikos.lt
mailto:giedre.kojeliene@lsmuni.lt
mailto:rima.sileikiene@kaunoklinikos.lt
mailto:jurate.masalskiene@kaunoklinikos.lt
mailto:jurate.masalskiene@kaunoklinikos.lt
mailto:vitalija.petrenkiene@kaunoklinikos.lt
mailto:vitalija.petrenkiene@kaunoklinikos.lt
mailto:birute.zilaitiene@kaunoklinikos.lt
mailto:vytenis.deltuva@kaunoklinikos.lt
mailto:rolandas.gerbutavicius@kaunoklinikos.lt
mailto:rolandas.gerbutavicius@kaunoklinikos.lt

1 | Fakomatoziy centras Vadoveé prof. Milda Endziniené milda.endziniene@kaunoklinikos. It
5.

1 | Suaugusiyjy cistinés fibrozés | Vadovas prof. dr. Ke¢stutis kestutis.malakauskas@kaunoklinik
6. | centras Malakauskas 0s.1t

1 | Vaiky $lapinimosi sutrikimy | Vadovas doc. Sar@inas Rudaitis sarunas.rudaitis@kaunoklinikos.lt
7. | centras

1 | Sarkomy centras Vadoveé dr. Laura Kairevi¢é laura.kairevice@kaunoklinikos.It
8.

1 | Vaiky onkologijos ir | Vadove doc. dr. Giedré Rutkauskiené | giedre.rutkauskiene@kaunokliniko
9 | hematologijos centras s.It

2 | Galvos ir kaklo naviky centras Vadovas dr. Viktoras Rudzianskas viktoras.rudzianskas@kaunoklinik
0. 0s.lt

2 | Rety inksty ligy centras Vadové prof. Inga Skarupskiené inga.skarupskiene@kaunoklinikos.!
1. t

2 | Sunkios astmos centras Vadové doc. dr. Kristina BiekSiené kristina.bieksiene@kaunoklinikos.|
2. t

2 | Rety ir sudétingy jungiamojo | Vadové doc. dr. Margarita Pileckyté margarita.pileckyte@kaunoklinikos
3. | audinio ligy centras Wt

2 | Epilepsijos centras Vadové doc. dr. Giedré Gelziniené giedre.gelziniene@kaunoklinikos.It
4.

2 | Rety kauly ligy centras Vadoveé gyd. Rasa Traberg rasa.traberg@kaunoklinikos. |t

5.
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Retos ligos

6 PRIEDAS. EUROPOS REFERENCIJOS TINKLU INFORMACINIS LANKSTINUKAS
PACIENTAMS

* X
*
*

*

* Kk

Europos
komisija

EUROPOS REFERENCHIJOS CENTRU TINKLAI

PAGALBA RETOSIOMIS ARBA SUDETINGOMIS
LIGOMIS SERGANTIEMS PACIENTAMS

%
o3, European
L LH

i rererence Share. Care. Cure.

0s9' Networks

Sveikata
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KAS YRA EUROPOS REFERENCLIOS CENTRU TINKLAI?

Europos referencijos centry tinklai
(ERN -  European Reference
Metworks) wvienija gydytojus i
tyréjus, turinfius daug dalykiniy Ziniy
apie retgsias ar maiai paplitusias ir
sudétingas ligas. Tai virtualls tinklai,
kuriuose

2017 m. pradéjusivose veikti 24 ERN
dalyvauja daugiau kaip 900 itin
specializuoty sveikatos priefidros
specialisty grupiy, suburty daugiau
kaip 300 ligoniniy 26 Europos alyse.

diskutuojama apie pacienty is paciy jvairiausiy 3aliy diagnoze ir tinkamia

usig gydymag.

AR EUROPOS REFERENCIIOS CENTRU TINKLAI GALI

JUMS PADETI?

ERMN padeda retosiomis arba mazai
paplitusiomis sudétingomis ligomis
sergantiems pacientams. Liga
vadinama reta, jeigu ja serga maiiau
nei vienas is 2 000 gyventojy, yra
sunki, l&tiné ir neretai pavojinga
gyvybei. Europos Sgjungoj 2

ios ir sudetingos ligos
sveikatos sutrikimai,

000 retyjy ligy yra maidaug 30 min.
piliediy kasdienyhé.

kuriy weiksniai ar simptomai yra
jvairialypiai. loms reikalingas
daugiadalykis pofidris, tenka rinktis i£

Tokiais atvejais ERM gali
dalykiniy Ziniy, kuriy 10
talyje triksta
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Retos ligos

KURIAS LIGAS 5IUO METU APIMA ERN?

Kiekvienas i5 24 ERN tiria konkrecig intervencijos sritj,

bet dainai jie bendradarbiauja.

+ ERN BOND: kauly ligos.

+ ERN CRAMIO: veido kaukolés
anomalijos ir ausy, nosies ir
gerklés [ANG) ligos

v Endo-ERM : endokri niniai
sutrikimai

+ ERN EpiCARE: epilepsija

+ ERKNMet: inksty ligos

+ ERN-RND : neurvy ligos

+ ERNICA : paveldétos ir jgimtos
anomalijos

+ ERN LUNG: kveépavimo taky ligos

+ ERM Skin: odos ligos

+ ERN EURACAN: suaugusiujy
vezys (solidiniai navikai)

+ ERN EuroBloodNet:
onkohematologings ligos

+ ERN eUROGEM: urogenitalines
ligos

+ ERN EURD-NMD: nerwy ir
raumeny ligos

+ ERM EYE akiy ligos

ERMN GEMTURIS : genetinio
polinkio j auglius sindromai

ERN GUARD-HEART: iirdies
ligos

ERMN ITHACA: apsigimimai ir rety
formy proting negalia
MetabERN : paveldimi
metaboliniai sutrikimai

ERM PaedCan : vaiky véiys

ERM RARE-LIVER: kepeny ligos
ERN ReCOMNMET : jungiamojo
audinio ir raumeny bei griauciy
sistemos ligos

ERN RITA: imunodeficitas,
autouidegiminés ir autoimuningés
ligos

ERMN TRAMSPLANT-CHILD: su
vaiky organy transplantacija
susije sutrikimai ir komplikacijos
WVASCERM : retos daugiasistemes
kraujagysliy ligos

jvairiy imanomu diagnoziy, jas tirti ir
aitkinti dainai bOona nelengva, be to,

gali kilti didelé komplikacijy rizika.
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Retos ligos

KAIP SUSISIEKIAMA SU ERN?

Kaip turétuméte bati gydomas, nurodys
Jasy gydytojas. Atlikes individualig Jasy
buklés analize ir isnagrinéjes galimybes
lasy regione ar Salyje, jis gali pasitlyti
bendradarbiauti su atitinkamu ERN.

Jei dél Jasy atvejo bus kreiptasi | ERN,
vienintelis Jdsy kontaktinis asmuo
toliau bus Jasy gydytojas. Taliau jis
galés naudotis ERN  dalykinémis
Ziniomis, dalytis duomenimis, gauti
eksperty nuomone ir jg aptarti su Jumis
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Retos ligos

visais diagnozés nustatymo ir gydymo
etapais.

Atkreipkite démesj | tai, kad kiekviena Zalis
taiko specialias pacienty byly perdavimo
kitiems specialistams, wisy pirma ERN,

kompiuterinés tomografijos ir
laboratoriniy  tyrimy  rezultatus  bei
rentgenogramas, ja isnagrinéja ir aptaria.
Taigi lOsy gydytojas gali sufinoti, ka mano
jo kolegos, ir geriau diagnozuoti JOsy lizg
ar rasti geriausia gydyma.

taisykles ir tvarka.

L ]
@
. [ ]
IP EUROPOS REF ClIJOS CENTRY TINKLA
- ENVINA JUsy A?
- VIRTUALI PATARIAMOIJI TARYBA

apsaugos teisés. Galite taip pat duoti
Perdaves

sutikimg, kad

lisy byl ERN, gydytojas KLINIKINIY PACIENTY DUOMENL

sukviedia wvirtualia jvairiy srifiy ir 32liv vALDYMO SISTEMA

medicinos  eksperty grupe. Ekspertai
susipaijsta suU I0sy medicinine ERM narizi duomenimis dalijasi ir juos
informacija, iskaitant, pavyzdiiui, aptaria naudodamiesi specialia

plattorma — klinikiniy pacienty duomeny
valdymo sistema (CPMS).

10sy duomenys | £ig sistemg jvedami tik
gavus aisky raitizka J0sy sutikima. Asmens
duomenys SaLEoMmI specialiomis
priemonémis laikantis Europos duomeny
naudajami moksliniy tyrimy  tikslais ir
(arba) registrams kurti — tai padéty atlikti
Zios srities mokslinius tyrimus. Tam reikia
atskiro JOsy sutikimo.

KITA VEIKLA

ERM specialistai ne tik aptaria pavienius
atwvejus. lie taip pat investuoja | bendrg

moksliniy tyrimy wveikla, drauge rengia
klinikines gaires ir sveikatos priefidros
specialisty mokymus.

PACIENTL) ATSTOVAI EURDPOS
REFERENCINOS CENTRUY TINKLUOSE

Pacientai yra ERN pagrindas. Svarbios
partnerés, labai padéjusios kurti ERN, yra
pacienty organizacijos. Jos padeda gerinti
pricinamumag, klinikine kompetencijg ir
pacienty gydymo rezultatus.

lusy duomenys

bty
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GMP PRIEDAI

GMP 1 PRIEDAS. ,,GMP PASLAUGU TEIKIMO PROTOKOLAS PASIREISKUS RETU
LIGU UMIOMS BUKLEMS¥.

GMP brigada
Reta liga sergan¢iam asmeniui preliminariai nustacius sindroma, biikle, vyraujantj suzalojima, pagal
tai pasirenkamas pagalbos teikimo protokolas, asmeniui taikoma pagalba Lietuvos Respublikos teisés

aktuose nustatyta tvarka aprobuotais gydymo metodais.

Kvietimo priémimas. Dispecerinés protokolas.
Pagrindiniai klausimai:
— Koks yra jvykio vietos adresas? Namas / butas / jstaiga / sankryza / orientyras
— Koks yra telefono, i$ kurio skambinate, numeris?
— Kas bitent atsitiko?
— Ar dabar esate su pacientu?
— Arji/jis samoninga /-as (reaguojanti/-is)?
— Kiek jai / jam mety?

— Kokiomis ligomis serga ligonis?

Dispecerio teikiama pagalba iki GMP atvykimo:

Jei ligonis be samongs liepia guldyti ligonj ant Sono, jvertinti kvépavima. Jei ligonis nekvépuoja
rekomenduoja pradéti pradinj gaivinima pagal sveikatos apsaugos ministro 2011 m. rugpjicio 31 d.
jsakyma Nr. V-822 (suvestiné redakcija nuo 2020-03-06 ).

Jei ligonis kvépuoja liepia paguldyti ant Sono, pataria nieko neduoti per burng, stebéti biikle,
apie biiklés pasikeitimus nedelsiant pranesti. Laukti GMP.
Jei ligoniui pasireiSke traukuliai rekomenduoja saugoti pacientg nuo susizalojimy, nieko

neduoti per burng, stebéti biikle.
Pajégas valdantis dispeceris. Pajéguy priskyrimas:

Pirmos kategorijos kvietimui siun¢iama artimiausia laisva GMP brigada. Vykstant gaivinimui

arba esant poreikiui, papildomai siun¢iame ALS brigada.
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GMP brigada:

Paciento buklés vertinimas.
Ivertinkite savo ir aplinkiniy sauguma.
Nedelsiant teikite pagalba, jei yra kritiné buklé (klinikiné mirtis, masyvus kraujavimas, traukuliai).
Jei néra kritinés buklés — atlikite paciento pirminj tyrima, jvertinkite paciento biikle ir uztikrinkite

gyvybines funkcijas (ABCD), jei to reikia.

Pirmin¢ paciento apziiira (ABCDE) principas.
A- Kvépavimo takai

B- Kvépavimas

C- Kraujotaka

D- Neurologine biiklé

E- Viso kiino apziiira

Samonés jvertinimas: sagmoningas, nesagmoningas — jvertink centrinj pulsa, jei néra — pradék
gaivinimo veiksmus.

A - Kvépavimo taky jvertinimas: jvertink kvépavimo takus, jei neatviri — atverk kvépavimo takus.

B - Kvépavimo jvertinimas: kvépavimo daznis, auskultacija — jei yra asimetrija, perkutuok, matuok
Sp02. Jei SpO2 <95 proc., skirk deguonj. LOPL serganc¢iam pacientui rekomenduojama palaikyti 88—
92 proc. SpO2.

C - Kraujotaka: suskaiciuok pulsg, matuok arterinj kraujo spaudima, uZraSyk 12 derivacijy
elektrokardiogramg (jei yra iminio koronarinio sindromo jtarimas), vertink Soko pozymius (punktuok
veng arba kauly Ciulpus, pradék laSinti skyscius).

D - Neurologinis vertinimas: jvertink vyzdZius, jvertink samonés bukle pagal Glazgo komos skale

(GKS) arba AVPU skales (AVPU tai angliSsky zodziy pirmosios raidés: A (angl. Alert) — normaliai
budraujantis pacientas; V (angl. Voice) — reaguoja | garsa; P (angl. Pain) — reaguoja j skausma; U (angl.
Unresponsive) — néra jokios reakcijos), jei pacientas neorientuotas arba GKS <15 arba AVPU yra V ir

maziau — patikrink glikemija. Jei gliukozés kiekis kraujyje maziau nei 3,0 mmol//1 — koreguok.
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Glasgow komos skalé: akys, kalba, motorika

Akiy atmerkimas Spontaninis 4

Girdint zoding| |3

komanda

Jauciant skausma

Néra

Zodinis atsakas Kalba, orientuotas

Kalba, sutrikes

Netinkami zodziai

Neaiskis garsai

Nieko

Motorinis atsakas Klauso komandos

Lokalizuoja skausma

| O] O P N W B OO | DN

Atsitraukia (nuo

skausmo)

Fleksija (i skausma) 3

Ekstenzija (i skausma) | |2

Nieko 1

Kiekviena atskira reakcija jvertina taskais, o samongs lygis iSreiSkiamas kiekvieno parametro baly
suma. Maziausias balas yra 3 taskai, o didziausias — 15 tasky. Rezultatas 8 tasky ir maziau

apibréziamas kaip koma.

E - Atlik viso kiino apzitirg. Jeigu paciento biiklé yra sunki, antriné apZilira gali biti atliekama

pervezant arba jau ligoningje.

SAMPLE (angl. Symptoms, Allergies; Medications; Past medical history; Last oral intake; Events
preceding) — surink skausmo anamnezg, jvertink skausmg balais, paklausk arba alergiskas, kokius
vartoja vaistus, kokios gretutinés ligos, ka ir kada valgé, kokios susirgimo ir jvykio aplinkybeés.

Nustatyk preliminariai sindroma, biiklg, vyraujantj suzalojima — pasirink pagalbos teikimo protokola.
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Jei SAMPLE metodu nustatoma, kad pacientas serga viena i rety ligy, jam pasireiskia budingos
fimios klinikinés komplikacijos kaip:

— Hipotonija;

— Encefalopatija;

- Koma;

— Hiperventiliacija;

— Traukuliai;

— Hipoglikemija;

— Metaboliné acidozé;

ir $i simptomatika neturi kito pagrjsto paaiSkinimo, jtariama jvykusi retos ligos komplikacija ir
suteikiama pagalba, remiantis Siuo dokumentu.
— Jei pacientas vaikas, GMP darbuotojai nedelsdami nutraukia bet kokj maitinimg per os.,
suteikiama pagalba pagal ABCD principus.
— Jei pacientas suaugusysis ir jam pasireiSkia minéti simptomai, suteikama pagalba pagal
ABCD principus, prireikus atliekama kvépavimo korekcija pagal indikacijas, Soko terapija,

glikemijos koregavimas.

Paciento transportavimas:
Jei pacientui iki $iol nebuvo jtariama arba diagnozuota viena i$ rety ligy, transportuojama:
- esant labai sunkiai buiklei skubiai organizuojamas paciento transportavimas ] artimiausig
gydymo jstaigg, turin¢ig RITS;
- esant vidutinio sunkumo buklei — j artimiausig aktyvaus terapinio profilio ligoning diagnozés
nustatymui.
Jei pacientui iki Sio laiko buvo diagnozuota reta liga ir pasireiSké minéta simptomatika,
transportuojama:
- esant labai sunkiai buiklei skubiai organizuojamas paciento transportavimas j artimiausia
gydymo jstaiga, turin¢ig RITS biklei stabilizuoti;
- esant vidutinio sunkumo biiklei — j ligonines, turincias Rety ligy gydymo centrus.
Paciento pervezimo j stacionarine ASP] principai:
- Nepakenkti pacientui.
- Apie pervezimg informuoti priimancios jstaigos personalg.
- Pervezti pacientg ] tinkamg gydymo jstaigg.

Atlikti tik butiniausias procediras ir veiksmus.
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GMP personalas jvykio vietoje turi uztrukti kaip galima trumpiau, tiek, Kiek reikia paciento
buklei stabilizuoti.
Prie§ paciento transportavima reikia dar kartg greitai patikrinti:
— kvépavimo taky pracinamuma;
— kraujotaka;
— arba yra reikiamy medikamenty ir kitos jrangos, kurios gali prireikti transportuojant; pacientas
transportuojamas jam patogioje padétyje.

Transportuojant stebima glikemija, Sp02, KD, SSD, AKS, irdies veikla EKG monitoriuje, teikiama
pagalba.

GMP personalas apie transportuojama kritinés biiklés pacientg turi pranesti ligoninés personalui ir
informuoti apie simptomus ir pozymius (jskaitant kvépavimo daznj, saturacija, Sirdies susitraukimy
daznj, arterinj kraujosptidj, samonés biikle (pagal AVPU arba, pageidautina, pagal GKS, glikemija),
taikyta gydyma, atliktas procediras.

Informacija namiskiams ar GMP pakvietusiam asmeniui:

Pacientui ir jo artimiesiems turi buti suteikta informacija apie jvyki, ligonio bukle, esant reikalui
rekomendacijos dél gydymo ir prieziiiros, kur transportuojamas pacientas.

Dokumentuokite atliktus veiksmus formoje Nr. 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo
kortelé®, patvirtintoje Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2013 m. gruodzio 20 d.
isakymu Nr. V-1234 | D¢l formos Nr. 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé®,
formos Nr. 110/a ,,Greitosios medicinos pagalbos kvietimo kortelé* pildymo, pateikimo ir tikslinimo

taisykliy patvirtinimo*

SLAUGOS PRIEDAI

S1 PRIEDAS. SLAUGOS PROCESO ORGANIZAVIMAS

ApibréZimas:

Slaugos procesas yra sistemingas problemy sprendimas siekiant patenkinti fizinius, psichologinius ir
socialinius asmens, $eimos, bendruomenés arba visuomenés sveikatos poreikius.

Slaugos procesa sudaro penkios fazés:

Vertinimas:
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Renkama bei tikrinama informacija apie sveikatos biikle, ieSkoma sveikatos nukrypimy nuo normos,
rizikos veiksniy, kity sveikatos problemy.
Paciento gyvybinés veiklos vertinimas.
Problemos identifikavimas:
Analizuojama informacija, duomenys, nustatomos esamos ir potencialios problemos. Tai yra slaugos
proceso plano pagrindas.
Planavimas:

— Nustatomi prioritetai.

— Formuluojami tikslai (siektini rezultatai).

— Suplanuojamos reikiamos intervencijos.

— Slaugos planas dokumentuojamas elektroninéje erdvéje.
Atlikimas:
Atliekami slaugos veiksmai, stebint paciento biiklg. Paciento buklei pakitus atlickami pakeitimai
slaugos plane, informacija dokumentuojama. Apie paciento buklés pokyc¢ius informuojamas gydantis
gydytojas.
Ivertinimas:
Ivertinus pasirinkty intervencijy efektyvuma ir paciento biiklés pokycius, slaugos planas kei¢iamas

arba uzbaigiamas.
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S2 PRIEDAS. REKOMENDACIJOS PACIENTUI IR PIRMINES SVEIKATOS

PRIEZIUROS SLAUGYTOJUI

Rekomendacijos pacientui ir pirminés sveikatos prieZiiiros slaugytojui

(pazyméti tinkamg [J ir jrasyti reikalinga informacija / rekomendacijas)

Paciento vardas Pavardé Nr (jei taikoma)
Judéjimo ] Neéra
ribojimai 1Yra
[1 (kokie, jrasyti)
Rekomendacijos:
Mitybos [1 Néra
pokyciai Yra
[ (kokie, jraSyti, pvz.: speciali dieta, maitinimas per gastrostomg ir pan.)
Rekomendacijos:
Suformuotos [J Néra
dirbtinés kiino | [1Yra

angos (stomos)

[ (kokios, jraSyti)

Rekomendacijos:

Pragulos, [1 Néra

Zaizdos [1Yra
[1 (kokios, jrasSyti; vieta, dydis ir pan.)
Rekomendacijos:

Tustinimosi, [J Néra

Slapinimosi 1Yra

poky¢iai [1 (kokie, jrasyti, pvz.: kateteris)

Rekomendacijos:
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Monitoruojami | [] Néra
rodikliai 1Yra
(1 (kokie, jrasyti, pvz., daznumas)
Rekomendacijos:
Kvépavimo ] Neéra
funkcijos 1Yra
pasikeitimai [ (kokie, jrasyti, pvz.: suformuota tracheostoma, deguonies terapija)
Rekomendacijos:
Socialiniai [] Neéra
poreikiai 1Yra
[ (kokie, jraSyti)
Rekomendacijos:
Vaisty Rekomendacijos:
vartojimas
Atkreipti
démesj, svarbu
I ka kreiptis Kilus sveikatos prieZiuros klausimams (jrasyti specialista, sveikatos
prieziiiros jstaiga):

Slaugytojo vardas, pavarde, data, parasas
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S3 PRIEDAS. SLAUGOS KOKYBES RODIKLIU VERTINIMO SARASAS

Eil. Rodiklio pavadinimas Pateiktini rodiklio duomenys, ju Duomeny $altiniai
Nr. skaifiavimas ir vertinimas
1. Praguly iSsivystymo Praguly iSsivystymo skaicius ir ligos ASP] duomeny
daznis gydymo atvejy, kai gydymo ASP] metu registravimo
i8sivysteé pragulos, skaiciaus santykis sistema

(procentais) nuo visy ligos gydymo atvejy

ASPI
2. Praguly rizikos Proc., kiek pacienty vertinta ir uzpildyta ASP] duomeny
vertinimas ankety registravimo
sistema
3. Griuvimy rizikos Proc., kiek pacienty vertinta ir uzpildyta ASP] duomeny
vertinimas ankety registravimo
sistema
4. Griuvimy daznis Griuvimy atvejy skaicius ir ligos gydymo ASP] duomeny
atvejy, kai gydymo ASP] metu jvyko registravimo

griuvimai, skai¢iaus santykis (procentais) sistema

nuo visy ligos gydymo atvejy ASP]

S. Slaugos istorijy pildymo = Stacionare uzpildyty slaugos istorijy ASP] duomeny
daznis skaiCius ir santykis nuo visy gydyty registravimo
pacienty skaiéiaus pacienty skai¢iaus ASP] ' sistema

padalinyje

6. Pacienty ir jy artimyjy Mokymuose dalyvavusiy pacienty skaicius, =ASP] duomeny
mokymo daZznis mokymuose dalyvavusiy pacienty artimyjy = registravimo
skaicius sistema
Santykis (procentais) nuo visy ligos

gydymo atvejy ASP] padalinyje
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7.

Pacienty pasitenkinimo

lygis

Pacienty pasitenkinimo gautomis
paslaugomis vertinimas balais

Apklausty pacienty skaicius ir santykis
(procentais) nuo visy ligos gydymo atvejy

ASP]

ASP] duomeny

registravimo

sistema
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S4 PRIEDAS. PACIENTO MOKYMO FORMA

Paciento vardas, pavardé

Gimimo data

I

Hospitalizavimo data

Ligos diagnozé

Kitos diagnozés

Mokymas atliktas: individualiai (] grupéje ()

Mokymas vykdytas{ ] pacientui( ) artimiesiems (globéjams)_] kita

Kiti svarbiis jrasai

Ligos istorijos Nr.:

Data

Mokymo temos

pavadinimas

Mokymo jvertinimas (rezultatai,

pastabos)

Slaugytojo vardas,

pavardé, parasas

Rekomendacijos pacientui, artimiesiems (globéjams):

Paciento, artimojo (globéjo)

parasas:

Data
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S5 PRIEDAS. MOKYMO PROGRAMOS APRASAS

MOKYMO PROGRAMOS

APRASAS

(pavadinimas)

Programos apimtis (val.)

Nurodyti, kiek valandy skiriama visai programai (susumuoti

visas valandas, skirtas nurodytoms programos temoms)

Programos paskirtis

Nurodyti, kam skirta mokymo programa (pvz., pacientui ir
(arba) paciento artimiesiems (globéjams)

Programos tikslas

Suformuluoti mokymo programos tiksla, kuris turi atitikti
programos pavadinimg ir sietis su programos paskirtimi

(skirta pacientui ir (arba) paciento artimiesiems (globéjams)

Siekiami iSugdyti gebéjimai

Surasyti, kokie bus pasiekti pacienty geb¢jimai baigus Sig
programg. Siekiami iSugdyti gebé¢jimai  suraSomi
atsizvelgiant j pateiktas programos temas. Vienai programos
temai galima parasyti 1-2 siekiamus iSugdyti geb&jimus

Pacientai gebés:

Programos temos

[Svardyti programos temas, pagal kurias planuojate mokyti

pacientus (ne maziau trijy temy)

Mokymo formos, metodai

SuraSyti visus, programos temose nurodytus mokymo

metodus, kuriuos planuojate naudoti mokydami pacientus

212




Mokymo priemonés Surasyti visas mokymo priemones, kurios nurodytos visose

programos temose

Pagrindiné literatara Surasyti literatiirg, naudotg rengiant mokymo programa,

kuri nurodyta visose temose

mokymo temos pavadinimas

(Pastaba. Sis mokymo temos pavyzdys skiriamos visoms temoms parengti)
Mokymo tikslas (nurodyti mokymo temos tiksla, kuris atitikty nurodyta mokymo tema).
Mokymo metodika (surasyti mokymo metodus, kuriuos naudosite $ios temos pacienty ir (arba)
pacienty artimyjy (globéjy) mokymui).
Mokymo priemonés (surasyti visas mokymo priemones, kurias naudosite §ios temos mokymui, pvz.,
piestukai, balti lapai, kompiuteris, lankstinukai ir t.t.)
Mokymo medziaga (pateikti iSsamig Sios temos mokymo medziagg skirta pacientams ir (arba)
pacienty artimiesiems (globéjams). Mokymo medziaga pateikti taip, kad skyriaus slaugytojas pagal
pateikta medziaga galéty vykdyti pacienty ir (arba) pacienty artimyjy (globéjy) mokymus. Mokymo
medziagg pateikti suskirstant j jvairias temas, potemes. Mokymo medziagos pateikimui skirti
maziausiai vieng lapa).

— UZduotys pacientui ir (arba) pacienty artimiesiems (globéjams): parasyti, kokias uzduotis
turi atlikti pacientai ir (arba) pacienty artimieji (globé¢jai), kad jvertintuméte, ar suprato
pateikta medziaga, pvz.,

— atsakyti ] pateiktus testo klausimus ir kt.;

— atlikti kokig nors prakting uzduotj, pademonstruoti.

— Galutinis uzZsiémimo vertinimas: $is vertinimas atliekamas atsizvelgiant j pateiktas uzduotis
pacientams ir (arba) pacienty artimiesiems (glob¢jams):

— pateikus teorinj testg, vertinima atlikti 10 baly skaléje;

— pateikus prakting uzduot] (parodyti, atlikti) paraSyti, pagal kokius kriterijus, pozymius
jvertinsite, kad uzduotis atlikta teisingai.

Literatiira, naudota mokymo temai parengti
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S6 PRIEDAS. INDIVIDUALIZUOTOS SLAUGOS PLANAS

Paciento vardas, pavardé

Data | Slaugos problemos Tikslai / Veiksmai Vertinimas Rekomendacijos

siekiniai
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Slaugytojo vardas, pavardé, parasas
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S7 PRIEDAS. SLAUGYMO STACIONARE ISTORIJA
SLAUGYMO STACIONARE ISTORIJA Nr.

L. Dokumentiné dalis

Skyriaus pavadinimas: Data ir laikas Palata

(Atvykimo | skyriy)
Perkeltas j skyriy: Data ir laikas Laikas Palata

(Atvykimo  skyriy)
Perkeltas j skyriy: Data ir laikas Laikas Palata

(Atvykimo j skyriy)

Paciento vardas, pavardé, gimimo metai:

Paciento ligos diagnozé:

Pacientu riipinsis (nurodyti telefong arba adresa):

I1. Sveikatos biiklés jvertinimas

1. Bendra biiklé: 00 gera [ |0 patenkinama [ vidutinio sunkumo [ sunki
2. Sqmoné: [Jo samoningas [0] nesamoningas
3. Orientacija (laike, vietoje, savyje): [ ] orientuotas [ ] neorientuotas

(papildoma informacija)

4. Psichologiné biikle: [ ]) ramus [J] apatiskas [ Bervingas ([ 3ujaudintas [(_dgresyvus [( Jsitempes ([ priesizkas

(papildoma informacija)

5. Miegas: () nesutrikes [0 O sutrikes (nurodyti):
()1 nemiga () vélyvas uzmigimas () ankstyvas prabudimas [ Jlaznas prabudimas (( Pavirsutiniskas

miegas [ vartoja migdomuosius (nurodyti)

6. Judéjimas: (_dali eiti savarankiskai () su vaikstyne () su lazda (7 su ramentaig_[) reikia vezti

(papildoma informacija)

7. Biitina pagalba: ()1 pagalbos nereikia () pagalbos reikia (nurodyti):
(D einant [{_Jerciantis (_Keliantis ()7 atliekant asmens higieng [ Yalgant(_]J atliekant fiziologinius organizmo poreikius

(papildoma informacija)

8. Odos jvertinimas: ()] sveika () blyski ((dianotiska (D isberimai () pragulos () hematomos
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(papildoma informacija)
9. Danty protezai: (D turi (D neturi
10. Rega: ()1 normali (D sutrikusi ( Protezuota akis

() aklas

(papildoma informacija)
11. Klausa: ()1 normali () sutrikusi () klausos aparatas

() visiskai negirdi

(papildoma informacija)
12. Kalba: () kalba aiskiai () kalba neaiskiai () nebylys

(papildoma informacija)
13. Skausmo jvertinimas (nurodyti):

Kur skauda? Kada skauda?

Kokio pobtidzio? Kiek trunka?

Skausmo vertinimas balais 0-10

(papildoma informacija)

Kiek mety riko?

mm/Hg Temperatiira

14. Kvépavimas daznis ____ k./min{_Jusulys () kosulys [((3krepliavimas [(_fracheostoma
Rukymas ( geriko (I Juko Kick suriiko per diena?
15. Kraujotaka pulsas k./min. i _Jeguliarus ([ gereguliarus AKS
16. Mityba svoris kg tugis cm KMI
(D valgo pats (I naitinamas [{_3ondas [{_gastrostoma ( hadas
17. Slapinimasis: paskutinj karta $lapinosi (data ir laikas)

@ Slapinimosi sutrikimy neturi

()1 slapinimosi sutrikimy yra (nurodyti pabraukiant):

Slapimo nelaikymas, visi§kas nesi§lapinimas, stomos (urocistoma, nefrostoma ir kt.), §lapinimasis (skausmingas, daznas, lasais)

(papildoma informacija)

18. Tustinimasis: paskutinj kartg tustinosi (data) kiek karty tustinasi per parg?

CB] tustinimosi sutrikimy neturi

()7 tustinimosi sutrikimy yra (nurodyti pabraukiant):

skausmingas tuStinimasis, uzkietéje¢ viduriai, tustinasi medikamenty arba kity priemoniy pagalba, stomos, nei$siskiria dujos

(papildoma informacija)
19. Alergija: () néra (D yra (nurodyti):

(D medikamentams

(D maistui

(3 kita

21. Informacija surinkta: (D i§ paciento () artimyjy (1)) medicininés dokumentacijos

22. Duomenis uZzpildé: (vardas, pavardé, parasas)

data, laikas
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II1. Paciento iSvykimas
Pacientas iSvyko i namus, kita jstaiga*: (data, laikas)

Paciento biiklé iSvykstant: [@eréjanti @élieka tokia pati [@)logéjanti O Bniré (data, laikas)

*Slaugos rekomendacijos iSvykstant:

Slaugytojo vardas, pavardé, parasas:

Vyresnioji slaugytoja (vardas, pavardé, parasas):
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S8 PRIEDAS. MORSE GRIUVIMU RIZIKOS KLAUSIMYNAS

Vertinimo rodiklis

Balai

Buve griuvimai per

pastaruosius 3 mén.

Ne -0 baly
Taip - 25 balai (jei tai pirmas griuvimas,

skai¢iuojami 25 balai)

Gretutiné patologija

(daugiau nei viena diagnozé)

O o

Ne -0 baly
Taip - 15 baly

Pagalba vaiksciojant:

OO0 o0 o0 d o dd

Nereikalinga - 0 baly

Gulintis lovoje -0 baly

Juda nejgaliojo veziméliu - 0 baly
Padeda slaugytoja - 0 baly
Naudoja ramentus - 15 baly
Naudoja lazdelg - 15 baly
Naudoja vaikstyne - 15 baly
Baldai - 30 baly

Intervenciné terapija

O O

Ne -0 baly
Taip - 20 baly

Eisena, judéjimas

(I I A

Normali - 0 baly

Gulintis lovoje -0 baly

Juda nejgaliojo veziméliu - 0 baly

Silpna — eina mazais zingsneliais, nuleid¢s galva
arba remiasi | baldus - 10 baly

Sutrikusi — sudétinga atsistoti i§ sédimos pozicijos,
gali eiti tik besilaikydamas uz laikikliy arba su
personalo pagalba, naudoja pagalbines priemones -
20 baly
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Protiné buklé 1 Normali — 0 baly

(1 Pervertinimas, pamirsta apribojimus, nevykdo

rekomendacijy - 15 baly

Iki 24 baly — maza griuvimo rizika.
2544 balai — vidutiné rizika.
44 balai ir daugiau — didelé rizika

Slaugytojo vardas, pavardé, parasas
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S9 PRIEDAS. SLAUGYTOJO VEIKSMU PLANAS

Skyrius Atlikimo laikas Procediira

Skubiosios Atvykus O Gyvybiniy funkeijy jvertinimas:

pagalbos e Samoné

skyrius o AKS
® Sa02 (02 skirti, kai SaO2 <95 proc.)
e SSD
® Kvépavimo daznis
® Temperatura
® Skausmas (balais nuo 0 iki 10) (pagal poreikj)
[ Paciento kiino svorio matavimas
(1 Intraveninio kateterio naudojimas (pagal poreikj)
(1 Kraujo laboratoriniams tyrimams paémimas (pagal gydytojo paskyrima)
(1 Infuzijos su kristaloidiniais tirpalais prijungimas (pagal gydytojo paskyrima)
[ EKG (pagal gydytojo paskyrima)
(1 Atlikty procediiry dokumentavimas

o Rekomenduojama elektroninéje ASP] dokumenty sistemoje
Stacionaras (1 Gyvybiniy funkcijy jvertinimas:
Ne reciau kaip kas e Samoné
12 val. o AKS

® Sa02 (O2 skirti, kai SaO2 <95 proc.)
e SSD
® Kvépavimo daznis
® Temperatura
® Skausmas (balais nuo 0 iki 10) (pagal poreikj)
(1 Rezimas pagal gydytojo paskyrima
(d Kraujo ir kity anali¢iy laboratoriniams tyrimams pa¢émimas (pagal gydytojo

paskyrima)
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Komplikacijy
rizika vertinama i§
naujo paciento

biiklei pasikeitus

I S S S SR B B

Praguly rizikos vertinimas

Griuvimy rizikos vertinimas
Savarankiskumo lygio vertinimas
Nepakankamos mitybos rizikos vertinimas
Skysc¢io balanso kontrolé

Orientacijos biiklés vertinimas

Individualaus slaugos plano sudarymas

Nuo atvykimo iki [ Paciento ir jo artimyjy mokymas
iSvykimo
ISraSymas ISvykstant [ Pacienty pasitenkinimo vertinimo anketa
(1 Aptarimas ligonio buvimo vietos po i§rasymo
(1 Vaisty vartojimo plano aptarimas
[ Rekomendacijos slaugymui
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S10 PRIEDAS. SLAUGOS DOKUMENTU PILDYMO SCHEMA

Slaugos dokumenty pildymo schema

PSPC

SPS

ITS

STACIONARE

Paciento sveikatos biuklés
vertinimas ir slaugos poreikiy
nustatymas*

A

Paciento gyvybiniy rodikliy stebésenos
forma

Intensyviosios stebésenos
lanac

Paciento gyvybiniy rodikliy stebésenos
forma

v

Slaugymo stacionare istorija **

Paciento slaugos ir
priezitiros planas*

Toliau pildoma,
jeigu pacientas
avdomas SPS>4 val.

v

™ =3

v
Slaugymo staci@nare istorija **

Slauavmo stacionare istoriia **

Paciento biiklés stebésenos ir

\ 4

slaugos veiksmy atlikimo lapas**

Paciento mokymo lapas*

Paciento buklés stebésenos ir slaugos
veiksmy atlikimo lapas**

v

Paciento biiklés stebésenos ir slaugos

v

1. Griuvimo rizikos

v

vertinimo skalé

*Pildoma nustacius slaugos
paslaugy poreikj namuose

1. Griuvimo rizikos vertinimo skalé
(MORSE)***

2. Pacientui nugriuvus, pildyti Paciento
griuvimo vertinimo protokola

(MORSE)***
2. Pacientui nugriuvus,
pildyti Paciento griuvimo

4

v

1. Praguly vertinimo skalé

1. Praguly vertinimo skalé
(pasirinktimai)***

(pasirinktimai)***
2. Praguly atvejy pildyti
Praguly vertinimo lapa

v

veiksmu atlikimo lapas**

v

1. Griuvimo rizikos vertinimo skalé
(MORSE)***

Mitybos biiklés vertinimo anketa (pasirinktinai)***

.

v

1. Praguly vertinimo skalé
(pasirinktimai)***

2. Praguly atvejy pildyti Praguly
vertinimo lapa

v

Mitybos bukles vertxlimo anketa
(nasirinktinaiY***

Mitybos biiklés vertinimo anketa
(pasirinktinai)***

v

Individualizuotos slaugos planas

Individualus slaugos planas

v

Paciento mokymo lapas

v

Pacienty pasitenkinimo vertinimo
anketa
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S11 PRIEDAS. PACIENTO SVEIKATOS BUKLES STEBESENOS IR SLAUGOS

VEIKSMU ATLIKIMO LAPAS
Lig. istorijos Nr. arba PACIENTO LIPDUKAS

Slaugos lapo Nr.

DATA, val. (irasyti)

Samonés buiklé

Emociné biiklé

Psichiné buklé

Samonés vertinimas A-V-P-U (jrasyti)
Orientuotas — 1/dezorientuotas — 0
Ramus - 1, neramus/sujaudintas — 0

SavikritiSkas — 1, ne - 0

Judéjimo funkcija

SavarankiSkumo lygis (nurodyti balais arba
S1-S4) Aktyvus — A, reikalinga pagalba — P.
Vartymo poreikis (nurodyti padétj lovoje: K,
N.D.,P)

Skausmo vertinimas

Skausmo vertinimas balais (jrasyti)

Komplikacijy rizika

Griuvimo rizika (nurodyti balus)

Praguly rizika (nurodyti balus)

Irasyti

Irasyti

Praguly, Zaizdy

registravimas

Nurodyti praguloes, Zaizdos vieta, laipsnj

Nurodyti praguloes, Zaizdos vieta, laipsnj

Nurodyti praguloes, Zaizdos vieta, laipsnj

Nurodyti praguloes, Zaizdos vieta, laipsnj

Atsiurbimas

Siurbimas i$: burnos, subglotinio tarpo

Trachéjinio vamzdelio prieZiara

Siurbiamo sekreto savybés

Kateterio prieZiiira

PV Kkateterio* (jstatymas, iStraukimas, vnt.)

PV Kateterio prieZiiira

CV arba HD kateterio** (jstatymas,

iStraukimas)

CV arba HD Kkateterio prieZiiira
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Infuzijos, transfuzijos

(ml)

Irasyti:

Irasyti:

Vaisty pompos B - balta, J — juoda linija, greitis (ml/val.)
Punkcijos Irasyti:
Maitinimas Maitinimo zondo (jstatymas, prieZiiira,

iStraukimas) N — nazo, P - PEG

Skysciai gerti

Dieta, tirstiklis

Pacientas maitinamas

Salinimo funkcija

Sauskelnés

SkrandZio plovimas

Klizmavimas

Stomy prieZiiira

ISmaty tipas, viduriuoja

Dreny prieZiiira

Isskirta skys¢iy (ml)

Per zonda, iSvémé, stazés turinio kiekis

Per drenus

I$skirta $lapimo (vienkartinai, paros diurezé)

Asmens higiena

(Nurodyti)

(Nurodyti)

(Nurodyti)

Odos priezitira (tepalai ir kt.)

Skalbiniai Patalynés keitimas
Aprangos keitimas
Miegas Ramiai, blaskosi, nemiga, kita (nurodyti)

Transportavimas

Tyrimai (KT, MRT, ECHO, kita (nurodyti))

Laboratoriniai éminiai

Irasyti:

Slaugytojo v. pavardé (spaudas), parasas

Samonés vertinimas AVPU: A — (alert) — budrus, V — (responds to voice) — reaguoja i balsa, P — (responds to pain) — reaguoja i

skausma, U - (unconscious) — be samonés
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*nurodyti PKV kodg:
1. Kairés rankos plastaka 2. Kairés rankos dilbio apatinis trecdalis 3. Kairés rankos dilbio vidurinis tre¢dalis 4. Kairés rankos dilbio

vir§utinis treCdalis 5. Kairés rankos alkiinés linkis 6. DeSinés rankos plastaka 7. DeSinés rankos dilbio apatinis trecdalis 8. DeSinés
rankos vidurinis trecdalis 9. DeSinés rankos virSutinis trecdalis 10. DeSinés rankos alkiinés linkis.
** nurodyti CVK arba HDK kodg:

1. Kairé poraktiné vena 2. Desiné poraktiné vena 3. Kairé vidiné jungo vena 4. DeSiné vidiné jungo vena 5. Kairé $launies vena 6. DeSiné

Slaunies vena.
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MEDICININES REABILITACIJOS PRIEDAI

1 PRIEDAS. MEDICININES REABILITACIJOS PASLAUGU RL SERGANTIEMS
PACIENTAMS ORGANIZAVIMO TVARKA

Bendrosios praktikos
slaugytojas

FMR gydytojas

S Medicininés
Etapas Etapo Hospitalizaci- Interdisciplininé TSV
pradzia jos trukmé komanda ) )
priemones
Gydymas SG / Esant Apsilankymai | SG/VLG Kineziterapija,
VLG grandyje + | | stabilizuotai | pagal biikle Gydytojai specialistai | Ergoterapija,
reabilitacijos paciento pagal patologija Logopedo
etapas buklei Bendrosios praktikos | konsultacijos
slaugytojas Procediry skaicius,
FMR gydytojas daznis ir
Medicininés periodiskumas
reabilitacijos nustatomas
specialistai pagal atsizvelgus j
FMR gydytojo paciento bendrg
iSkeltus tikslus ir somating ir
sudarytg medicininés | funkcing biikle
reabilitacijos
programa:
Kineziterapeutas
Ergoterapeutas
Logopedas
Gydymas Per 24-48 | Pagal bukle Gydytojas Kineziterapija,
intensyvios val. anesteziologas- Ergoterapija p—agal
terapijos skyriuje | stabilizavus reanimatologas poreikj
+ | reabilitacijos paciento Gydytojai specialistai | Medicinos
etapas bukle pagal patologija psichologo

konsultacijos,
Logopedo

konsultacijos
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Medicininés
reabilitacijos
specialistai pagal
FMR gydytojo
iSkeltus tikslus ir
sudarytg medicininés
reabilitacijos
programa:
Kineziterapeutas
Ergoterapeutas
Psichologas

Logopedas

Esant stabiliai
paciento biiklei,
procedury skaicius,
daznis ir
periodiSkumas
nustatomas
atsizvelgus |
paciento bendrg
somating ir

funkcing bukle

Specializuota
pagalba
(daugiaproflinés
ligoninés
atitinkamame
skyriuje) + 1
reabilitacijos

etapas

Per 24-48
val.
stabilizavus
paciento
bikle

Pagal poreikj

Gydytojas specialistas

FMR gydytojas
Bendrosios praktikos
ir (arba) FMR
slaugytojas
Medicininés
reabilitacijos
specialistai pagal
FMR gydytojo
i8keltus tikslus ir
sudaryta I etapo
medicininés
reabilitacijos
programa:
Kineziterapeutas
Ergoterapeutas
Medicinos
psichologas
Masazuotojas
Logoterapeutas
(kalbos terapeutas)
Soc. darbuotojas

Kineziterapija,
Ergoterapija,
Medicinos
psichologo
konsultacijos,
Masazas,
Fizioterapija,
Logoterapija,
Esant stabiliai
paciento buklei;
(procediiros
atliekamos
kabinetuose arba
palatose, vieta ir
procediiry skaicius,
daznumas ir
periodiSkumas
nustatomas
atsizvelgus |
paciento bendra
somating ir

funkcine bukle
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Il reabilitacijos Baigus 18 ir > dieny | FMR gydytojas Kineziterapija
etapas gydyma (pagal profilj ir | Bendrosios praktikos | Ergoterapija
Stacionariné specializuo- funkcinés ir (arba) FMR Medicinos
reabilitacija tame buklés slaugytojas psichologo
skyriuje sunkuma) Kineziterapeutas konsultacija
arba Ergoterapeutas Masazas
ambulatorin Logoterapeutas Fizioterapija
¢je grandyje (kalbos terapeutas) Paciento ir jo
Masazottojas artimyjy mokymas
Medicinos Socialinio
psichologas darbuotojo
Socialinis darbuotojas | konsultacija
Gydytojy specialisty | Logoterapija
k-jos ir tyrimai pagal | (procediiros
poreikj atliekamos
kabinetuose arba
palatose, vieta ir
procediry skaicius,
daznis ir
periodiSkumas gali
kisti priklausomai
nuo paciento
biikles)
I11 reabilitacijos Baigus 14-16 FMR gydytojas Kineziterapija
etapas gydyma apsilankymy Bendrosios praktikos | Ergoterapija
Ambulatoriné specializuo- ir (arba) FMR Medicinos
reabilitacija tame slaugytojas psichologo
skyriuje Kineziterapeutas konsultacijos
arba Ergoterapeutas Masazas
ambulatori- Medicinos Fizioterapija
néje psichologas Logoterapija
grandyje Masazuotojas Socialinio
arba Logoterapeutas darbuotojo
stacionaring (kalbos terapeutas) konsultacijos
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reabilitacija,
iSliekant
biosociali-
niy funkcijy

sutrikimui

Socialinis darbuotojas
Gydytojy specialisty
Kk-jos ir tyrimai pagal

poreikj

Paciento ir jo

artimyjy mokymas

(procediiros
atliekamos

kabinetuose,

procediiry skaicius

gali kisti

priklausomai nuo

paciento buklés)
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2 PRIEDAS MEDICININES REABILITACLIOS PASLAUGU ORGANIZAVIMAS IR EILISKUMAS SERGANT RL

[ Pacientas, sergantis RL
! 1 ]
Seimos gydytojas (SG)/ Vaiku ligy gvdytojas Gydytojas specialistas aktyvaus gydymo skyriuje
Siuntimas pirminei FMR gydytojo konsultacijai Smmntimas per pirmas 24-48 val pirminei FME. gydytojo
. n . s a n esant stabiliai paciento biklei konsultacijal. stabilizavus paciento biikle
Pradines medicinines
reabilitacijos pirmo etapo
paslaugos Pradinés medicininés reabilitacijos paslaugos Pradinés medicininés reabilitacijos paslaugos
teikiamos pacientams, gydomiems ambulatoriskai dél RL, tetkiamos pacientams, gydomiems  aktyvaus gydymo
FMR gydytojui vertinus funkcine bikle ir paskyrus paciento skyriyje dél RL. FMR gydytojui ivertinus funkcine bikle ir
ndividualius poreikivs atitinkanéiuns medicininés reabilitacijos paskyrus paciento indiwvidualius poreikins  atitinkanéius
metodus medicimnés reabilitacijos metodus
.. . . Pakartoting FMF. gydytojo konsultacija
. Pa.kaﬂc_al:lne FMR gydytojo km'_ﬂmm_ﬂa_ pries munatoma paciento Srafyma 15 aktyvans gydymo
Stacionarinés medicininés del tolesnay MR paslmgy poreikio jvertinimo skyrims dél tolesnin MR paslaugy poreikio fvertinimo

reabilitacijos antro etapo

paslaugos Stacionarinés medicininés reabilitacijos paslaugos Stacionarinés medicininés reabilitacijos paslaugos
( RIL, RIII, PRII, PRIII, skiriamos pagal vyrawjant; profili. esant rySkiems skiriamos pagal vyraujant; profili. esant ryikiems
Palaikomoji reabilitacija) biopsichosocialiniu funkeciju sutrikimams biopsichosocialiniy funkeiju sutrikimams

LEhekant biopsichosocialinm fonkeijg sutrikmiams po stacionarmeés reabilitacijos FME. gydytojas
gali nukrespti pacients tolesned amibmlatormeés medicininés reabilitacijos paslangai

Ambulatorinés medicininés reabilitacijos paslaugos
skinamos pagal vyrawant; profili, esant neryikiems biopsichosocialiniy finkcijy sutnkimams

T ¥ T I T U i

Ambulatorinés
medicininés reabilitacijos

trecio etapo paslaugos 2 = = nr.
& el = w .2
EE| 2| |55 |2 |E4 |
5112 | |8| |52| |52 |28 |gz¢
2 s S 2 oE| |2 s Bz
2|5 =) 3L |85 5§ |2%t

SG/ Vaiky ligy gydytojas testiné prieziiira

Atsiradus naujiems sutrikimams arba pablogéjus funkcinei biiklei

231



3 PRIEDAS. PIRMOJO MEDICININES REABILITACIJOS ETAPO ORGANIZAVIMO TVARKA

$G/vaiky ligy Pacientas, sergantis RL,
gydytojas buklé stabili

Gydytojas specialistas
aktyvaus gydymo skyriuje

I

Pirminé FMR gydytojo konsultacija

|

Funkcinés biiklés ir komplikacijy rizikos vertinimas

I

Ar pacientas sgmoningas, vykdo paliepimus?

|

Taip

I

Ne

|

Pasyvios reabilitacijos
priemonés komplikacijy
prevencijai

|

(I reabilitacijos etapas)

Pradinés medicininés reabilitacijos paslaugos

==

|

e

CE\ © (4+1 n
ol = =1 a2 =
© =3 =3 £9%
< & & 232=
= — ] 'O% >
N S I 23 2
c Sl N =285
z | u L =

Socialinio
darbuotojo
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4 PRIEDAS.

II ir IIT MEDICININES REABILITACIJOS ETAPO ORGANIZAVIMO TVARKA

Pacientas, sergantis RL
taikytos pradinés medicininés reabilitacijos pirmo etapo paslaugos

l

Pakartotiné FMR gydytojo konsultacija
- funkcinés biiklés vertinimas
- indikacijy reabilitacijai vertinimas

| l

Yra indikacijy,
néra kontraindikacijy Yra kontraindikacijy

|

Reabilitacija
netaikoma

|

Pakartotina FMR
gydytojo konsultacija
pasikeitus aplinkybéms

Yra biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimai

Ryskiis biopsichosocialiniy Neryskis biopsichosocialiniy
funkcijy sutrikimai funkciju sutrikimai
: .. Ambulatoriné
Stacionariné

N reabilitacija
reabilitacija J
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5 PRIEDAS MEDICININES REABILITACIJOS ETAPU ALGORITMAS

SG / Vaiky
ligu gydytojas

Pacientas, sergantis RL,
biiklé stabili

Gydytojas specialistas
aktyvaus gydymo skyriuje

l

Pirminé FMR gydytojo konsultacija

Yra biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimas

v

Pradiné medicininé reabilitacija
specializuotame skyriuje arba ambulatorin¢je grandyje
(pirmas reabilitacijos etapas)

¥

Pakartotine FMR gydytojo konsultacija

Ryskis biopsichosocialiniy
funkcijy sutrikimai

Neryskis biopsichosocialiniy
funkcijy sutrikimai

/ N

Stacionariné¢ reabilitacija
(antras reabilitacijos etapas)

Ambulatoring reabilitacija
(treCias reabilitacijos etapas)

l

\

Pakartotine FMR gydytojo konsultacija

iSliekant biopsichosocialiniy funkcijy sutrikimui

X

VLG / SG ir jo komandos nariy testiné priezitira
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METODIKOS AUDITO PRIEDAI

V 1 PRIEDAS. PACIENTU IR JU ARTIMUJU STACIONARINIU SVEIKATOS PRIEZIUROS

PASLAUGU VERTINIMO ANKETA

Gerb. paciente (paciento atstove),

Dékojame, kad pasirinkote miisy ligoning. Mes siekiame nuolat gerinti teikiamy paslaugy kokybe, todél

Jisy nuomoné mums labai svarbi. Siuo metu Jis (Jisy atstovaujamas pacientas) baigéte gydyma
(gydymo etapg) misy ligoninéje. Maloniai prasytume uzpildyti $ig anketa. Anketa anonimingé, Jusy
atsakymai bus analizuojami tik apibendrintoje statistikoje, tod¢él neturés jokios jtakos Jisy (Jiisy

atstovaujamo paciento) tolimesniems santykiams su ligoninés personalu.

Jasy (Jusy atstovaujamo paciento) amzius (pilnais metais):

Jasy (Jusy atstovaujamo paciento) lytis (tai, kas tinka, pabraukti): Vyras Moteris
Jasy (Jusy atstovaujamo paciento) socialiné padétis (tai, kas tinka, pabraukti):

Vaikas Studentas Dirbantis asmuo Bedarbis Pensininkas

Eil. Klausimas Atsakymai (Zymeéti tik vieng)
Nr. Labai | Gerai | Vidutiniskai | Blogai Labai
gerai blogai

1. |Kaip Jis vertinate ligoninés
gydytojy darba?

2. |Kaip Jus vertinate ligoninés
slaugytojy ir (ar) akuSeriy darba?

3. |Kaip Jus vertinate ligoninés maisto
kokybe?

4. |Kaip Jis vertinate personalo pagarbg
gydymo ligoninéje metu?

5. |Kaip Jus vertinate ligoninés patalpy
Svarg ir jaukuma?

6. |Ivertinkite, kaip suprantamai Jus
gyde gydytojai suteiké Jums (ar Jiisy
atstovaujamam pacientui) svarbig
informacijg?

7. |lIvertinkite, kaip suprantamai Jus
slaugiusios slaugytojos ir (ar)
akuSerés suteiké Jums (ar Jusy
atstovaujamam pacientui) svarbig
informacija?
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Eil. Klausimas Atsakymai (Zymeéti tik vieng)
Nr. Tikrai | Galbait | Abejoju | Galbat | Tikrai
taip taip ne ne
8. | Ar personalas atsizvelgé i Jiisy
nuomong, priimant sprendimus dél
tyrimy ir gydymo eigos?
9. | Ar Jus rinktumétés Sig ligoning dar
kartg?
10. | Ar rekomenduotumeéte gydytis Sioje
ligoningje savo artimam zmogui?
11. | Prasome jvertinti savo bendrg pasitenkinimg suteikty paslaugy kokybe balais skal¢je nuo 1
iki 10:
Atsakymai (Zyméti tik vieng)
Labaiblogai | 1 | 2 | 3 | 4 | 5] 6] 7 | 8] 9 | 10 | Labaigerai

Dékojame Jums uZ atsakymus ir linkime geros sveikatos
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V2 PRIEDAS. NEATITIKTIES / KRITINES KLAIDOS ATVEJO (-U) NUSTATYMO AKTAS
NR.

| DALIS (pildo neatitiktj / kriting klaidg pastebéjes, nustates PV G, padalinio vadovas arba
auditorius)

AUDITUOJAMAS PADALINYS / PROCESAS:

NEATITIKTIES / KRITINES KLAIDOS NUSTATYMO DATA:

NUSTATYTA NEATITIKTIS / KRITINE KLAIDA:

NUSTATYTOS NEATITIKTIES / KRITINES KLAIDOS APIBUDINIMAS:

NEIVYKDYTAS REIKALAVIMAS (standarto, procediiros, teisés akto ir (arba) KVS dokumento
punkto nuoroda)

NEATITIKT] / KRITINE KLAIDA NUSTATE:

(Pareigos) (Vardas, pavardeé) (Parasas)
Akta uzpildé:

(Pareigos) (Vardas, pavardé) (Parasas)

Akto perdavimo data:

Akta prieéme:

(Pareigos) (Vardas, pavardé) (Paragas)

Akto priémimo data:

Il DALIS (pildo padalinio, kuriam pateikta informacija apie neatitiktj | kriting klaidg, vadovas)

NEATITIKTIES / KRITINES KLAIDOS ATSIRADIMO PRIEZASTIS:

KOREKCINIAI / KOREGAVIMO VEIKSMAI (jvykdymo terminas):

Atsakingas uz jvykdyma:

(Pareigos) (Vardas, pavardé) (Paragas)
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11 DALIS (pildo VAK / auditorius)

KOREKCINIU / KOREGAVIMO VEIKSMU ATLIKIMO IR REZULTATYVUMO ISVADA:

VAK / auditorius:

(Pareigos) (Vardas, pavardé) (Parasas)
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V3 PRIEDAS. PACIENTU, KURIEMS DIAGNOZUOTA RETA LIGA, MEDICININES

REABILITACIJOS KOKYBES VERTINIMO RODIKLIU SARASAS

LRS. Jsakymas Nr. V-1073 ,,D¢l Asmens sveikatos priezitiros jstaigy, teikianciy stacionarines asmens
sveikatos prieziiiros paslaugas, veiklos kokybeés ir veiklos efektyvumo vertinimo rodikliy sarasy ir Siy

rodikliy duomeny suvestiniy formy patvirtinimo*.
Eil. Rodiklio pavadinimas Siektinas Duomeny Pastaba
Nr. rodiklis Saltiniai
1. | Pacienty dalis, kuriems, esant 80% ASP] duomeny Skaiciuojamas nuo
indikacijoms, taikytas pirmas registravimo pacienty, kuriems jis
reabilitacijos etapas sistema galéjo buti taikomas
2. | Pacienty dalis, kurie, esant 80% ASP] duomeny Skai¢iuojamas nuo
indikacijoms, nukreipti registravimo  |pacienty, kurie galéjo buti
tolesniam medicininés sistema nukreipti
reabilitacijos etapui:
Stacionariniam;
Ambulatoriniam.
3. | Pacienty dalis, kuriems jvertintas 80% ASP] duomeny Skai¢iuojamas nuo
medicininés reabilitacijos registravimo pacienty, kuriems jis
efektyvumas jos pabaigoje sistema galéjo buti atliktas
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V4 PRIEDAS. SPECIALIEJI PAGALBOS RETOMIS LIGOMIS SERGANTIESIEMS

PASLAUGU PRIEINAMUMO IR KOKYBES AUDITO RODIKLIAI

Eil. Rodiklio Rodiklio aprasymas Rodiklio siektina Duo-

Nr. pavadinimas reik§meé meny

teikéjas

1. Laikotarpis nuo Paciento, kuriam nustatytas bent [ Ne daugiau kaip 28 Visos
Seimos gydytojo vienas retos ligos rizikos | kalendorinés dienos SP]
siuntimo antrinio / veiksnys, laukimo laikas nuo
tretinio lygio siuntimo antrinio / tretinio lygio
gydytojui specialistui | gydytojui specialistui
konsultuoti i§davimo konsultuoti iSdavimo dienos iki
dienos iki konsultacijos suteikimo dienos
konsultacijos
suteikimo dienos

2. Laikotarpis nuo pirmo | Paciento, kuriam patvirtinta reta | Ne daugiau kaip 28 Tretinio
apsilankymo pas liga, laukimo laikas nuo pirmo | kalendorinés dienos lygio
gydytoja specialista apsilankymo  pas  gydytoja ASP]
dienos iki DGS specialistg dienos iki DGS
komandos aptarimo, komandos aptarimo, diagnozés
diagnozés nustatymo nustatymo ir gydymo plano
ir gydymo plano sudarymo dienos (pateikiami
sudarymo dienos duomenys apie trumpiausia,

ilgiausig ir vidutinj laukimo
laikg per ménesj)

3. Pacientui, kuriam Konkre¢iam pacientui, kuriam | 100 proc. pacienty Tretinio
pirmg kartg patvirtinta | pirmg kartg patvirtinta retos lygio
retos ligos diagnoze, ligos diagnoze, ligos gydymo ASP]
gydymo taktikg taktikg parenka ir plang sudaro
parenka ir plang daugiadalyke gydytojy
sudaro daugiadalyke specialisty komanda
gydytojy specialisty
komanda
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V 5 PRIEDAS. SLAUGOS KOKYBES RODIKLIU VERTINIMO SARASAS

Eil.
Nr.

Rodiklio pavadinimas

Praguly i8sivystymo
daznis

Praguly rizikos

vertinimas

Griuvimy rizikos
vertinimas

Griuvimy daznis

Slaugos istorijy pildymo
daznis

Pacienty ir jy artimyjy
mokymo daZnis

Pacienty pasitenkinimo

lygis

Pateiktini rodiklio duomenys, ju
skaifiavimas ir vertinimas

Praguly iSsivystymo skaicius ir ligos
gydymo atvejy, kai gydymo ASP] metu
iSsivysteé pragulos, skai¢iaus santykis
(procentais) nuo visy ligos gydymo atvejy
ASP]

Proc., kiek pacienty vertinta ir uzpildyta
ankety

Proc., kiek pacienty vertinta ir uzpildyta
ankety

Griuvimy atvejy skaicius ir ligos gydymo
atvejy, kai gydymo ASP] metu jvyko
griuvimai, skai¢iaus santykis (procentais)
nuo visy ligos gydymo atvejy ASP]

Stacionare uZpildyty slaugos istorijy
skaicius ir santykis nuo visy gydyty
pacienty skai¢iaus pacienty skaiciaus ASP]
padalinyje

Mokymuose dalyvavusiy pacienty skaicius,
mokymuose dalyvavusiy pacienty artimyjy
skaiCius

Santykis (procentais) nuo visy ligos
gydymo atvejy ASP] padalinyje

Pacienty pasitenkinimo gautomis
paslaugomis vertinimas balais

Apklausty pacienty skaiCius ir santykis
(procentais) nuo visy ligos gydymo atvejy
ASP]

Duomeny Saltiniai

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema

ASP] duomeny
registravimo
sistema
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