BUDOVY PO CELEM SVETE SE ROZSVECUI

NA DEN VZACNYCH ONEMOCNENI

CTYRI ROZHOVORY O INSPIRATIVNICH PROJEKTECH
PACIENTSKYCH ORGANIZACI
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SEZNAM GLEND CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

ALSA, zs.,

monika@zsalsa.cz

www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek

angelman@email.cz

www.angelman.cz

Asociace genové terapie, z.s.

matejkova@asgent.org

www.asgent.org

Asociace muskulérnich dystrofikd v CR, z.s.

zdenek janda@volny.cz

www.amd-mda.cz

Asociace rodicu a pratel zdravotné postizenych déti
v CR, z.s., klub Be Treacher-Collins / Be TCS

hladove@centrum.cz

ATOS, z.s.

pradova@seznam.cz

WWWw.atos-0s.cz

AVminority, z.s.

silvie.slivova@avminority.cz

www.avminority.cz

DEBRA CR, z.4.

alice brychtova@debra-cz.org

www.debra-cz.org

Diagnéza MDS

jezek.b@volny.cz

www.diagnoza-mds.cz

Diagnéza FH, z.s.

cillikova@me.com

www.diagnozafh.cz

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

diagnozanarkolepsie@gmail.com

www.narkolepsie.cz

Dystonie - rodina spolu, z.s.

dystonia@dystonia.cz

www.dystonia.cz

Ehlers-Danlostiv syndrom a syndrom hypermobility, z.s.

elik1307@seznam.cz

HAE Junior z.s.

haejunior@protonmail.cz

www.haejunior.cz

Kabuki syndrom CZ, z.s.

korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.

zabranska@klubcf.cz

www.cfklub.cz

Klub pacientdi mnohocetny myelom, z.s.

koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

Jolana.Kopejskova@dumrodin.cz

www.dumrodin.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s.

info@nevus.cz

Www.nevus.cz

LYMFOM HELP, z.s.

lida.simackova@lymfomhelp.cz

www.lymfomhelp.cz

META - spolek pacient se stfadavymi

katerina.uhlikova@seznam.cz

www.sdruzenimeta.cz

onemocnénimi, 0.s.

METODE] z.s.

info@metodej.com

www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s.

bruhova@mygra.cz

WWWw.mygra.cz

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s.

radek puda@seznam.cz

www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s.

jaroslav.vich@nefrohema.cz

www.nefrohema.cz

Obcanské sdruZeni Imunodeficitnich
pacient HAE /AAE

maselli@hae-imuno.cz

www.hae-imuno.cz

Obcanské sdruzeni rodict déti a dospélych

postiZzenych Gaucherovou chorobou

janina.mickova@seznam.cz

www.gaucherova-choroba.cz

Palecek - spole¢nost lidi malého vzristu

kvitkova k@seznam.cz

www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s.

reineltova@parentproject.cz

www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s.

h.verichova@seznam.cz

www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s.

lenka@rett-cz.com

www.rett-cz.com

Revma Liga Ceska republika, z.s.

edita.mullerova@revmaliga.cz

www.revmaliga.cz

SdruZeni pacient( s plicni hypertenzi z.s.

info@plicni-hypertenze.cz

www.plicnihypertenze.cz

SMACi, z.s.

info@smaci.cz

WWW.smaci.cz

Spolecnost C-M-T, z.s.

simunekm@seznam.cz

www.c-m-t.cz

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, z.s.

janmichalik@email.cz

www.mukopoly.cz,

Spolecnost Parkinson, z.s.

freund@spolecnost-parkinson.cz

www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Ichtyéza

hanka.kadlecova@icloud.com

www.ichtyoza.cz

Spolek pro Atypické parkinsonské
syndromy (APS). z.s.

spolekATS@seznam.cz

www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidi s Rubinstein-Taybi

syndromem, z. s. rts.

czech@gmail.com

Tarlovova cysta, z.s.

potckachlova@seznam.cz

Willik - spolek pro Williamstiv syndrom, z.s.

info@spolek-willik.cz

www.spolek-willik.cz,

Zivot bez stfeva, z.s.

svoboda.ales@zivotbezstreva.cz

www.zivotbezstreva.cz

CLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPUJi NASLEDUJICI DIAGNOZY

Adrenoleukodystrofie (ALD)

Genetickd vada SETDS

Phelan McDermid Syndrom

Agamaglobulinémie

Hereditarni spastické paraparéza (HSP)

Primarnf cilidrni dyskineze

Amyloidéza

Chromozomova aberace

Refsumova nemoc

Alportlv syndrom

Christianson Syndrom SLC9A6

Arnold-Chiari malformace

Chiariho malformace I. typu

Atrézie jicnu

Autoimunitni polyendokrinni
(polyglandulérni) syndrom

Invertovand duplikace s delecf v oblasti
kratkého raménka chromosomu 8

Relabujici polychondritida (Relapsing
Polychondritis)

Sarkoiddza

Sakroiddza Il. stupné

KlippelGv-Trenaunaydv syndrom

Sjorgrentv syndrom

Barth syndrom

KongenitdInf svalova dystrofie

Spinocerebellarni ataxie 21

Bartter(v syndrom - typ 1

Lambert-Eaton myastenicky syndrom

Sticklertyv sydrom

Centronuclear myopathy

Loeys-Dietz syndrom

Suspektni mitochodrilni myopatie

CIDP - chronicka zanétliva
demyeliza¢nf polyneuropatie

Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia
teleagniectasia

CRMO - chronicka rekurentnf
multifokalnf ostemyelitida

CrouzonQv Syndrom.

DDX3X

Desmin storage myopatie

Lymfangioleiomyomatéza

Lymfangiom

Marfan(v syndrom

Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauseruv
syndrom

Diabetes insipidus, nefrogenni
forma

Dysautonomie; IST

McCune-Albright syndrome

Metafyzarni Chondrodysplézie typu
Jansen

Dystonia muscularum deformans

Neurofibromatéza

Familidrni stfedomorské horecka

Neurofibromatéza 2 typu

Fibrézni dysplazie

Frasertv syndrom

Genetické metabolické mitochondrialnf
onemocnéni

Neurofibromatéza NF1
(Recklinhausenova choroba)

Parra-Romberg Syndrome

Peutz-Jegherstv syndrom
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Syndrom dlouhého QT intervalu
Syndrom Ellis van Creveld
Syndrom fragilniho X chromosomu
Syndrom Joubertové

Syndrom Syngap 1

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrasomie 18p

Tetrasomie X-chromosomu
Trombotickd trombocytopenicka
purpura

Vitamino rezistentnf rachitida
Vrozend spondyloepifyzarnf dysplazie
Wilsonova nemoc

Seznam clenii je platny ke dni vyddni Zpravodaje CAVO.

EDITORIAL

Vizeni ¢tendfi, jsme presvédCeni o tom, Ze
pacientské organizace maji v oblasti vzac-
nych onemocnéni nezastupitelnou roli. Po-
méhaji lidem ziskdvat informace, které ¢asto
chybi, zprostiedkovavaji zkusenosti s tim, jak
fedit zivotni situace, které Zivot se vzicnou
nemoci pfinasi, a ukazuji pacientim a jejich
rodindm, Ze v tom nejsou sami. Zkratka
hledaji véechny mozné zpusoby, jak pacien-
tam a jejich rodindm co nejlépe pomdhat.

A jsou v tom velice kreativni. P¥i prilezitosti
letosniho Dne vzécnych onemocnéni jsme
oslovili pfedstavitele ¢tyf organizaci a popro-
sili jsme je, aby nim povédéli o tom, co pro
své pacienty délaji. Myslime, Ze to miize byt
inspiraci pro nds véechny.

Prejeme vam zajimavé ¢teni

Anna Arellanesovd,
Katerina Uhblikovd, René Brectan

Help@vzacna-onemocneni.cz:
Pomoc ve slozitych piipadech

Orientace v oblasti vzicnych onemocnéni
mize byt velmi slozitd, at jde o stanoveni
diagnézy, hleddni specializovanych

lékatt nebo feseni socidlni pomoci.

Proto Ceska asociace pro vzicnd
onemocnéni provozuje konzultaéni

mail help@vzacna-onemocneni.cz,

kam se se svymi dotazy mohou obracet
lékafi, rodice nebo pacienti samotni.
Odbornym

Nérodni koordina¢ni centrum pro vzicnd

rantem projektu je

onemocnéni pfi Ustavu biologie
a lékatské genetiky 2. lékatské fakulty
UK a FN Motol.

Dékujeme spolecnosti PSN, s.r.0., vlastnikovi objektu
Tanéici dim, za moZnost pouzit fotografii na obdlce
(https://www.psn.cz/)

Fotografii nafotil pan Radoslav Vnencdk, kterému
timto moc dékujeme!
(https://www.facebook.com/radoslav.vnencak)



NOVINKY

SVETELNY RETEZ PRO VZACNA ONEMOCNENI

Posledni iinorovy den si kazdy rok po celém
svété pripomindme osudy lidi, kteii Ziji se
vzdcnym onemocnénim. Tento den také patii
vsem, kteri jim pomdhaji Zivot s nemoci zvldd-
nout: jejich rodindm, pecovateliim, prditeliim,
lékatiim, sestrdm i tém, kteri pracuji v pacient-

skych a dalSich podpiirnych organizacich.

Na pfipominku a jako vyjadfeni solidarity se
na Den vzicnych onemocnéni, 28. Gnora,

v sedm hodin vecer po celém svété rozsvécuji
budovy rizovou, fialovou, svétle zelenou

a svétle modrou, které tento den symbolizuji.

Ke svételnému fetézu se piipojuji nejriznéjsi
vyznamné stavby, napfiklad pamatky

jako, je fimské Koloseum nebo sikmd véz

v Pise, zajimavé stavby moderni doby jako

je nejvyssi budova svéta Burdz Chalifa

v Dubaji, vefejné tfady, ale i radnice mensich
mést, mosty nebo sportovni stadiony.

V Praze se k nim pfipoji napfiklad Petfinskd
rozhledna, Tanéici diim nebo budova Fakulty
elektrotechnické CVUT.

ECRD 2022 JE PRILEZITOSTI POSUNOUT EVROPSKOU
POLITIKU V OBLASTI VZACNYCH ONEMOCNENI

ONLINE 0D 27. CERVNA DO 1. CERVENCE 2022

Evropské konference o vzicnych onemocné-
nich (ECRD) je nejvétsi pacienty vedenou
akei vénovanou vzacnym onemocnénim.
Letos se uskutecni jiz po jedendcté. Na

konferenci, kterd se kond kazdé dva roky,

se setkdva vice nez 1500 ucastniki ze véech
oblasti, kterych se vzdcnd onemocnéni tykaji.
Lékari, vyzkumnici, vyrobci, zastupci stitnich
orgénd, politici i pacienti spolu probiraji
opatfeni, kterd pomohou zlepsit postaveni
lidi Zijicich se vzdcnymi onemocnénimi po
celé Evropé. Piispévky vystupujicich i disku-
se, které je nédsleduji, vyznamné ovliviiuji, jak
se vyviji zdravotni politika v oblasti vzacnych
onemocnéni.

Jedenicty ro¢nik ndsleduje po zvefejnéni
prospektivni studie Rare 2030, kterd mimo
jiné doporucuje vytvofeni spolec¢né evrop-
ské strategie, skrze niz budou ¢lenské stity
koordinovat své zdravotni politiky v oblasti
vzécnych onemocnéni. Tato koordinace poli-
tik mezi ¢lenskymi staty umoziiuje zdsadnim
zpusobem zvysit pfinosy jednotlivych opat-
feni, kterd provadéji ¢lenské stity ve svych

zdravotnich systémech. V oblasti vzdcnych
onemocnéni si totiz zddny stit nevystali sim.
Konference ECRD se v letodnim roce stala
oficidlni soucasti francouzského pfedsednic-
tvi v Radé EU. Ziroven je dulezité, Ze tésné
pfed koncem loriského roku byla piijata
rezoluce OSN o vzécnych onemocnénich.
Vniméni tématu vzicnych onemocnéni mezi
poliltiky se tedy zvySuje a letosni konference
muizem mit zna¢ny dopad na formovani
evropské politiky v této oblasti.

Program leto$ni konference je rozdélen do tfi
sekef: zdravi, rovnost a inovace. Pro Ceskou
republiku je vyznamné, Ze jednim ze tfi
piedsedt programového vyboru konference
je prof. Milan Macek. Jednim z hlavnich
partnert konference je také CAVO.

Konference probéhne online. Registrace se
otevird 7. bfezna.

CAVO ZPRAVODAJ 1/%



JITKA REINELTOVA: MULTIDISCIPLINARNI
CENTRUM PRO NASE DOSPELE PACIENTY ZATIM
NEEXISTUJE, TAK SE HO SNAZIME NAHRADIT

Jitka Reineltovd je predsedkyni spolku
Parent Project, ktery vede uz pdtym rokem.
Usiluje o to, aby Zivot pacientii s Duchenne-
ovou dystrofii i jejich rodin byl co nejlepsi.
Dlouhodobé se vénuje nejen cinnosti spolku,
ale také problematice komplexni péce a zdra-
votné-socidlniho pomezi.

Co Vis piivedlo k Parent Projectu a k tomu,
co pro néj déldte?

Do Parent Projectu jsem pfisla, protoze muj
syn Zije se svalovou dystrofii Duchenne.

Od pocitku jsem se snazila naslouchat
rodindm, co jim chybi, co potfebuji, co by
jim pomohlo zlepsit Zivot. A na tyto potfeby
se snazime najit feSeni.

Prévé terénni podpora rodin se stala jednim
z vagich projektii. V ¢em tato podpora
spociva?

Snazime se pfedevsim podat nasim rodinim
pomocnou ruku. Rodiny maji riznorodé po-
tfeby. Poskytujeme psychologickou podporu,
socidlni i odborné poradenstvi. Zajistujeme
také sluzby fyzioterapie a ergoterapie. Ro-
diny si mohou vybrat formu, kterd odpovida
jejich potfebam. Nasi odbornici chodi na
navstévy ke klientim dom, nebo jsou

k dispozici na telefonu nebo online.

Aby vsechno fungovalo, musime
si roxumét. Rodiny potrebuji mit
diivéru, Ze jim pomdhd nékdo,

kdo jim rozumi a souciti s nimi.

Kolik lidi takovou podporu vyuziva?
Projekt je uréen ¢lenim naseho spolku, tedy
rodindm, ve kterych Zije pacient se vzicnym
nervosvalovym onemocnénim, pfevazné sva-
lovou dystrofii. Podporu opakované vyuziva
138 rodin.

A kolik lidi tyto sluzby zajistuje?
Do projektu jsou zapojeni ¢lenové vykon-
ného vyboru, tedy rodice déti se svalovou

dystrofii. Ti projekt vedou a zajistuji jeho fi-
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nancovini. Jednotlivé sluzby potom zajistuji
nase odbornice, na nich projekt stoji. Mdme
v tymu psychoterapeutku, odbornou porad-

kyni - 1ékatku, socidlni pracovnici, fyziotera-
peutku, ergoterapeutku a koordindtorku.

Jak jste ziskali vSechny spolupracujici
odbornice?

Tym vznikal postupné a postupné se ladilo
i jeho fungovéni. Zacinali jsme tzv. na ko-
lené a vSechno nebylo Gplné koordinované.
S tim, jak se ukazovalo, co v§echno bychom

potiebovali pro nase rodiny zajistit, jsem
zalala oslovovat své kamarddky, které by
mohly pomoci. Nastésti mé neodmitly a do
¢innosti se zapojily.

Ovsem na zacitku bylo velkym problémem
financovini, takZe v§echny nase odbornice
u nds zacinaly jako dobrovolnice. Diky
pratelstvi, vizi i tomu, Ze byl jasny smysl
dané price, jsme vie zvlddli. Postupné jsme
ziskdvali finan¢ni prostfedky a ¢innost tymu
se profesionalizovala.



Dnes uz médme plné profesiondlni tym,
ktery skvéle funguje a ma velké zkusenosti.
Nasi ¢lenové i nase odbornice jsou dnes
jednou velkou fungujici partou, kterd se
vzajemné obohacuje. Aby vSechno fungo-
valo, musime si rozumét. Rodiny potfebuji
mit diivéru, Ze jim pomahd nékdo, kdo jim
rozumi a souciti s nimi.

Jakd je uroven lékaiské péce pro pacienty

s Duchenneovou svalovou dystrofii?

Péce o détské pacienty s nervosvalovym
onemocnénim je v CR opravdu na svétové
urovni. K dispozici je nékolik multidisci-
plindrnich tymt a odborniki, ktefi se této
oblasti vénuji. Pro nékteré pacienty dokonce
existuje inovativni lé¢ba a mohou se zapojit
do klinickych studii.

U dospélych pacientt je situace bohuzel zcela
odlisna. M4 to jasnou pficinu. Teprve v po-
sledni dobg se zvySuje primérnd doby doziti
a tim se objevuje nové skupina dospélych pa-
cientd s Duchennovou svalovou dystrofif. A ti
samoziejmeé také potiebuji komplexni péci.

Systémovd zména v tomto sméru je ovem
béhem na dlouhou trat a potrv4 jisté jesté
nékolik let. Proto jsme citili silnou potfebu
suplovat v tomto sméru roli zatim neexistuji-
ciho centra pro dospélé pacienty.

Jak pacientskd organizace supluje ¢innost
odborného centra?

Dosud byla situace takovd, Ze détské
nervosvalové centrum pieddvalo pacienta

v 19 letech neurologovi pro dospélé. A ackoli
je tym Neurologické kliniky ve VFN v Praze
velmi nadSeny a navzdory kapacitnim omeze-
nim se snazi o nase pacienty pecovat, zastou-
pit dosavadni komplexni multioborovou péci
je velice naro¢né. Pacienti s Duchenneovou
dystrofii potfebuji péci mnoha specializaci, od

plicniho po gastroenterologii, a véechny tyto
specializace musi byt propojené.

V nasem tymu médme lékaiku, MUDr.
Karolinu Podolskou, kterd v roli odborné po-
radkyné provazi dospélé pacienty a poméha
pii zajisténi komplexni péce. Spolupracuje
na jedné strané s neurology pro dospélé a za-
jistuje navazujici péci ve vSech potiebnych
specializacich. Snazime se o to vybudovat

sit spolupracujicich specialisti, ktefi budou
dobfe obeznimeni s nasi diagnézou a pédi,
kterou pacienti potfebuji.

Za dva roky fungovini projektu se podafilo
navézat novou spolupréci s nékolika specia-
listy: s plicnim lékafem, nutri¢nim lékafem,
osteologem, gastroenterologem, rehabilitac-
nim lékafem, ortopedem, i o¢nim lékafem.
Postupem ¢asu a na zakladé¢ ziskanych zkuge-
nosti tuto spolupréci zdokonalujeme.

O kolik pacientii se dokdzete postarat?
V soucasnosti se jednd asi o deset rodin,
které v poslednich dvou letech kvali do-
sazeni dospélosti odchézely z détské péce.
Poméhime ovSem i pacientiim, ktefi jiz

v péci dospélého neurologa jsou, ale zatim
jim péce v jinych oborech chybi.

Nasim dlouhodobym cilem ovsem je, aby
vzniklo multioborové centrum komplexni
péce pro dospélé pacienty s nervosvalovym
onemocnénim. Do té doby bychom radi
pomahali pacientim alespori touto cestou.

Jak je nyni vés projekt financovin?
Financovini zajistujeme z riznych zdroju:
z grantd, diky podpofe firemnich, ale i in-
dividudlnich dédrcd. Ovsem ziskat finanéni
prostiedky stile neni Gplné jednoduché. Je
velice dulezité, Ze mdme partnery, ktefi véfi
tomu, co délame, a finanéné nds podporuji.

0 DUCHENNEOVE SVALOVE
DYSTROFII

Duchenneova dystrofie je vzacné
genetické onemocnéni. Postihuje
ptiblizné 1 ze 3600 — 6000

narozenych chlapci. Nemoc se

projevuje jen u chlapci. Zenyji

mohou pfendset, ovSem projevi se jen
velmi ojedinéle. Pacientim zcela chybi
bilkovina, jenz se nazyva dystrofin

a vyskytuje se na vnitfnim povrchu
membriny svalové buiiky. Nemoc

se projevuje ochabovinim a ztratou
aktivni svalové hmoty. Chlapci jsou
po narozeni bez jakychkoli pfiznakd.
Ty se projevuji az postupné, pfiblizné
od dvou let véku. Chlapci maji

s postupujicim ¢asem nartstajici
potize s chiizi a pozdéji se neobejdou
bez voziku.

0 SPOLKU PARENT PROJECT

Organizace Parent Project vznikla v roce
1994 v USA. V CR piisobi od roku 2001.
Sdruzuje rodice a rodinné piislusniky
déti, které se narodily se svalovou dystrofii
Duchenne/Becker a dal$imi vzdcnymi
nervosvalovymi onemocnénimi raného
véku. Poslinim spolku je prosazovat
zdjmy pacientl a vytvifet podminky pro
zlepSovini Zivota pacientd vCetné zajisténi
komplexni péce. Skrze podporu vyzkumu
a zafazovani pacientt do klinickych studii
usiluje také o to, aby byla pacientim

k dispozici G¢innd lécba.
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LENKA HAJGAJDA: 0D ZAKLADNIHO VYZKUMU

K LEKU VEDE VELMI DLOUHA CESTA,
ALE ZKOUSIME TO
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LENKA HAJGAJDA JE REDITELKOU
A SPOLUZAKLADATELKOU ASOCIACE
GENOVE TERAPIE.

Jak doslo k tomu, Ze jste zalozili vés spolek,
Asociaci genové terapie?

Pted tfemi a piil lety, kdyZ byl nasemu sy-
novi rok, mu lékafi diagnostikovali vzdcné
genetické onemocnéni, Angelmaniiv syn-
drom. Zacali jsme hned zjistovat, co pro
néj mizeme udélat a co nds ¢ekd. Mimo
jiné jsme narazili na informaci o tom, Ze
Angelmantv syndrom je z pohledu gene-
tiky velmi zajimavéd nemoc, u které védci
predpovidaji do budoucna obrovskou $anci
na vyléeni. Nas to tenkrit velmi zaujalo.
Byla to takova jiskficka nadéje v dilce.
Mij manzel se toho velmi chytnul a zacal
téma do hloubky studovat. Zkusil pak
oslovit Eeské védce a néjakym zpisobem
rozhybat vyzkum tohoto onemocnéni

i tady v Cechéch. A k nasemu velkému
pfekvapeni se to podatilo.

Jak jste to dokdzali?

Manzel stravil nejprve dlouhy ¢as tim,

Ze zjistoval, na koho se nejlépe obritit.
Dostal se pfitom na Akademii véd. Tam ho
odkézali na Ceské centrum pro fenoge-
nomiku, kde jsme se od pana profesora
Forejta dostali k panu docentu Sedlackovi.
S nim jsme se sesli a k naSemu obrovskému
pfekvapeni ho myslenka, Ze se pacienti sami
snazi iniciovat zdkladni vyzkum, nadchla.

0 ANGELMANOVE SYNDROMU

Angelmaniv syndrom je vzicné
genetické onemocnéni, které
zpusobuje mentdlni retardaci, zhorsené
motorické schopnosti, absenci fedi,
obtize s koordinaci a stabilitou. Mezi

jeho dalsi projevy patfi napfiklad

epilepsie a nedostatek spanku. Lidé
s Angelmanovym syndromem jsou
dozivotné zavisli na pomoci druhych.



Vysvétloval ndm, Ze je to obrovsky pfinos

i pro né. Zakladni vyzkum je pro hodné lidi
nepochopeny a piiklady jako tento pomo-
hou i pochopeni vefejnosti. Setkalo se tedy
nadseni na obou strandch. Dohodli jsme

se, Zze maji kapacitu i technické moznosti

a téma zapada do jejich portfolia.

Jak jste pfisli na to, Ze budete usilovat

o zdkladni vyzkum u vaseho onemocnéni?
Mite v tom néjakou predchozi zkusenost
nebo vzdéldni?

Vibec ne. My jsme oba dva technici,
inzenyfi. Nejsme ani védci, ani 1ékafi. J4
jsem se snazila nacerpat vSechny infor-
mace z pohledu matky, co mizeme udélat
ted, a z toho terapeutického pohledu,

co nés vSechno ¢eka. Manzel vyhledaval
informace z pohledu genetiky. Dokézal

si tu slozitou problematiku néjak osvétlit
a nastudovat.

Dosli jsme k zdvéru, Ze je
zapotiebi se vrdtit k zdkladnimu
vyzkumu a presné pochopit

principy onemocnént.

Udglali jsme si takovou jednoduchou
analyzu. Na Angelmaniiv syndrom probihd
spousta vyzkumii po celém svété a je i né-
kolik léku v klinickych zkouskach. To je
samoziejmé velikd nadéje. Jenze ty klinické
zkousky se zatim dostdvaji do slepych
uli¢ek. To byl impuls, ktery pfivedl manzela
k tomu, Ze je tieba se vritit jesté na Gplny
pocitek, k zakladnimu vyzkumu a pfesné
pochopit principy onemocnéni. A teprve
pak postoupit k dalsimu kroku, klinickym
zkouskdm. VEdéli jsme, Ze to bude trvat
mnohem déle, Ze tim sniZujeme $anci, Ze
pomtizeme nasemu Olimu. Ovsem byli
jsme presvédCeni, Ze to miZe byt spravnd
cesta, jak se jednou dostat i ke smysluplnéj-
$im klinickym zkouskdm.

Jak vnimdte 1éky, které jsou aktudlné na
urovni klinickych zkousek?

Sledujeme je. Myslime si, Ze nékteré z nich
maji potencidl a mohou alespon trochu
zlepsit kvalitu Zivota pacientii. Ovsem zdd
se ndm, z naseho laického pohledu, Ze $anci
na Uplné vyléceni zatim nedavaji.

Velmi rddi bychom dostali do Cech nékteré
z téchto klinickych zkousek. Problém je

v tom, Ze nezndme elementdrni Gdaj: pocet
pacientii v Ceské republice. Pfitom mdme
ve Fakultni nemocnici v Motole pracovistg,
které by mohlo klinické zkousky provadét.
Ovsem bez tohoto tdaje to neni mozné.
Takze jsme se rozhodli dobrat se k néjaké-
mu nejpravdépodobnéjsimu ¢islu na vlastni
pést. Jednoduse se snazime vyuzit viechny
cesty k tomu, abychom oslovili rodiny s dét-
mi s Angelmanovym syndromem a pozidali
je, aby se ndm pfihlasily. Oslovujeme média,
pediatry a dalsi 1ékate na konferencich atd.

Pokud se vritime k zdkladnimu vyzkumu,
jakd je vase role?

Vyzkum, ktery jsme iniciovali, se snazime
finan¢né podporovat. Na to je zaméfen ves-
kery nés fundraising. OvSem z nasi strany
jsou to takové kapky v mofi. Na prvnim
misté je vyzkumny Gstav, ktery si sim shdni
finance pfes svoje grantové oddéleni.

My jsme na za¢atku neméli viibec s touto
véci zkudenosti a oslovujeme piedevsim
individudlni ddrce. V minulém roce vdécime
za pomoc hlavné rodiné Kubrtovych a jejich
piatelim. Pfedev§im diky nim se ndm po-
dafilo dosdhnout fantastické ¢astky milionu
korun, ktery poputuje v leto§nim roce na vy-
zkum. Myslim ale, Ze ted nastala doba, kdy je
za ndmi vidét néjaka prace a mohli bychom
uspét i u vétsich sponzorti. V minulém roce
se ndm tieba podafilo pfes zaméstnaneckou
sbirku v T-Mobile vybrat nidhernou ¢istku
a v leto§nim roce ndm piispéla také spole¢-
nost CEPS sumou 150 tisic alokovanou pii-
mo na vyzkum. To je GZasné. Pro firmy je to
tézké. V Cechich neni zvykem piispivat na
vyzkum. Délat fundraising je obtizné, pfesto-
7Ze téma vysvétlujeme pies pacientské piibéhy
a fakt, Ze vyzkum ma od pocitku potencidl
ovlivnit kvalitu jejich Zivota. Dafi se nim

ale ¢im dal lépe a mame z toho obrovskou
radost. Je vidét, Ze ¢im dél vice lidi sdili nasi
myslenku. Zkousime také nové zpusoby, jak
téma vyzkumu udinit pro lidi bliZsi a ucho-
pitelngjsi. Nyni tfeba vybirdme penize na
konkrétniho ¢lena vyzkumného tymu, ktery
pracuje pravé na Angelmanové syndromu.
Vime, Ze kdyZ v letosnim roce budeme
piedavat ek na milion korun, znameni to,
Ze tym, ktery se tématem zabyva, bude mit
zajisténého dalitho ¢lovéka minimalné na
rok. Tim také mdme jistotu, Ze vyzkum bude
pokracovat.

Cim se zabyvite nejvice?
Nase ¢innost se nejvice to¢i kolem fundrai-
singu. Potom samozfejmé fesime admini-

strativu. Jednou pfiblizné za pul roku, se
schdzi nase odborni rada: docent Sedlacek,
profesor Foreit, ktery je také z Ceského
centra pro fenogenomiku, a potom pani
doktorka Zumrovéd z Motola. Také se snazi-
me o naich tématech hovofit do médii.

Stanovili jste si néjaky ¢asovy plan nebo
néjaké milniky?

Milniky nejsou pro nés nic zdsadniho

a stézejniho. Jde o zdkladni vyzkum, takze
je tézké stanovovat néjaké pevné terminy.
Nemyslime si ani, Ze by pravé nasi védci
dotahli vyzkum az do fize klinickych zkou-
$ek. Mohou ovem piispét, podobné jako
mnohé dalsi tymy po svété, svym dilkem do
skladacky poznéni. Od zékladniho vyzkum
je k 1éebe velice dlouhd cesta. Oviem kdyz
se bude dafit, mohli bychom se ke klinic-
kym zkouskdm na drovni genové terapie
dostat nejdéle za deset let.

0 ASOCIACI GENOVE TERAPIE

Hlavnim posldnim Asociace genové
terapie je propojovat svét védy, mediciny
a pacientd. V roce 2018 se asociaci
podatilo iniciovat zakladni vyzkum
Angelmanova syndromu. Vyzkum se
zabyva mechanismem, jejichZ pochopeni
by umoznilo 1é¢it nejen Angelmantv
syndrom, ale stovky dalsich, nejen

genetickych chorob.
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SIMONA ZABRANSKA: DO SPRAVNIHO RiZENi BUDEME
POTREBOVAT DATA 0 KVALITE ZIVOTA, TAK JSME SE
PUSTILI DO ROZSAHLEHO DOTAZNIKOVEHO SETRENI

SIMONA ZABRANSKA JE REDITELKOU
A PREDSEDKYNi KLUBU CYSTICKE FIBROZY,

Vase organizace existuje uz 30 let. Z toho,
co jste za tu dobu vytvofili, eho si nejvice
vazite?

Jako kazda pacientské organizace délime
rizné véci: vydivime edukaéni materid-

ly, informujeme vefejnost nebo finan¢né
podporujeme pacienty. Nejvic si ale vazim
toho, Ze mame fungujici komunitu a mdme
dobré vztahy jak mezi nasimi rodinami,
tak s 1ékafi. Vazime si prace nadich lékatfu
a myslim, Ze i oni oceriuji tu nasi. Navzdjem
si pomahdme.

Cystickd fibréza je jednim z méla vzdcnych
onemocnéni, kterd maji 1éky.

Ano, 1é¢ba sice neni vhodna pro vsech-

ny pacienty, ale je u¢innd. Zdravotni stav
nasich pacientd se po nich rychle zlepsuje

a s nim i kvalita Zivota. Pacienti pfestavaji
kaslat, maji najednou daleko vice energie.
Diky tomu se lepsi i jejich psychicky stav.
N8 nejnovéjsi 1ék byl schvilen EMA v 1été
minulého roku a v tuto chvili je jim 1é¢eno
téméf 200 pacienttl.

Tyto 1éky ovsem jsou, podobné jako jiné

léky na vzécna onemocnéni, finanéné velmi
ndkladné. Takze se k pacientiim dostdvaji jen
v rezimu vyjimky, takzvané na paragraf 16.
To ma pro pacienty spoustu tskali, pfede-
v$im v tom, Ze jde o zdlouhavy proces, ktery
nemad jisty vysledek. Pojistovny schvaluji 1éky
individudlné pro kazdého zvl4st. Navic ani
kdyz pacientovi pojistovna 1ék schvili, neni
vyhrano. Nez nemocnice nakoupi 1€k, mize
to zabrat téeba ptil roku. Pacient tézko chipe,
jak mohou byt administrativni pfekazky

tak slozité. Proto jsme spolu s CAVO tolik
usilovali o to, aby se zménil systém thrad pro
léky na vzdcnd onemocnéni. A to se vloni na
podzim podafilo.

Znamend to tady, Ze vds nyni ¢ekd spravni
fizeni o standardni dhradu pies novy
paragraf?

Presné tak. Novy proces je nastaveny. Uz

k nému existuji i odpovidajici dokumenty,
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napt. Vyjadfeni pacientské organizace. Tam
maji pacientské organizace prostor popsat,
jak se méni kvalita Zivota pacienta. Jenze

k tomu, abychom mohli do spravniho fizeni
piispét, potfebujeme mit kvalitni data.

Diky spoluprici s CAVO i skrze nasi préci

v Pacientské radé ministra zdravotnictvi jsme
si uvédomili uz pted dlouhou dobou, Ze se
musime pfipravit na zmény, které s sebou
novy systém thrad nese. Védéli jsme také,

ze pokud bude novy zdkon schvilen, bude

informaci na Facebooku a v internim
zpravodaji. Pak jsme ovSem individudlng
kontaktovali vSechny nase pacienty a jejich
rodiny, to zabralo skute¢né spoustu Casu, ale
zvladli jsme to interné. Slo hlavné o telefo-
novani, které méla na starosti nase socialni
pracovnice. Bézné s rodinami fesi rizné
problémy, tieba socidlni davky, piispévky,
pomucky a podobné. A pfi té piilezitosti

s nimi probrala i dotazniky. Vzhledem

k tomu, Ze byly pomérné slozité, musela
jimi mnohé rodiny provést, vysvétlit, kde co

Poté, co jsme spustili Setvent, jsme individudiné kontaktovali vsechny nase

pacienty. Zabralo fo spoustu telefonovdni. Nékteré rodiny jsme provdideli

celym dotaznikem, protoze otdzky byly dost sloZité.

potieba, abychom ve spravnim fizeni mohli
ukdzat, jak se méni kvalita Zivota nasich
pacienti. Proto jsme se spojili s organizaci
iHETA, kterd nim pomohla pfipravit po-
mérné rozsihlé dotaznikové Setfeni, na jehoz
zdkladé jsme zacali sbirat data od pacientd.
Od iHETA jsme dostali vyhodnoceni, které
mé celkem 69 stran a my data nyni zpracové-
vime pro potieby spravniho fizeni.

Na co jste se v dotaznicich zaméfili
ptedevsim a jak byly rozséhlé?

Dotazniky byly pomérné robustni a mys-
lim, Ze zavéry budou hodné vypovidajici.
Dotazniku bylo celkem pét: mapovali jsme
demografické udaje nasich respondentt,
jejich zdravotni stav, ale také kvalitu Zivota
jak pacienta, tak i pecujici osoby. Pokud
pacient (nebo rodi¢, pokud slo o dité) vypl-
noval dotaznik, tak to trvalo docela dlouho,
klidné i hodinu, protoze si k tomu vypliio-
véni museli vzit posledni tfi 1ékatské zpravy
a pracovat s nimi.

Kolik to pro vds znamenalo price?

Nase organizace ma asi 500 ¢lend, se
kterymi pravidelné komunikujeme. Kdyz
jsme Setfeni spustili, zvefejnili jsme o tom

najdou a maji vyplnit. Vétsinu rodin jsme
oslovovali dvakrit. Prace to bylo tedy dost,
ale jsme pomérné velkd organizace a mame
celkem sedm zaméstnancy, takze jsme byli
schopni na to nékoho uvolnit a pracovat

s kazdym nasim ¢lenem individualné.

Méli jste na to néjaké financovéni, néjaky
grant?

K financovini nai price na dotaznikovém
Setfeni jsme dstecné vyuzili grant od minis-
terstva zdravotnictvi.

Kolik jste ziskali odpovédi a jak dlouho jste
data sbirali?

My jsme vlastné udélali dvé Setfeni po sobé.
To prvni, na kterém jsme pracovali s iHE-
TA, bylo oteviené pét mésicti, abychom
ziskali co nejvice respondenti. Data jsme
sbirali od listopadu 2020 a skongili jsme

v bfeznu 2021 a dostali jsme odpovédi od
273 respondentt. To bylo jesté pied tim, nez
pfisel novy lék.

Poté, co se zacal novy 1€k pouzivat, jsme
udélali své vlastni, krat§i dotaznikové Setfent,
které ndm mapuje, jak se méni kvalita Zivota
nasich pacientd s novym lékem. Budeme tedy



mit srovndni a vysledky budeme moci vyuzit

pii spravnim fizeni, do kterého vstoupime, az

vyrobce naseho 1éku zazddd o dhradu podle
nového paragrafu.

Zkoumali jste kvalitu Zivota — to je
pomérné tézko uchopitelny pojem...

To ano, ale nastésti pro cystickou fibrézu
existuji mezinarodni dotazniky zaméfené
pravé na kvalitu Zivota. TakzZe bylo jen
zapotiebi dotazniky adaptovat pro nase
prostiedi. Resi se v nich napiiklad, jaky
je dopad nemoci na pacienta, ztrita jeho
pracovni produktivity, dopad na pecujici
osobu, dopady na finanéni situaci rodiny
apod. Ve zdravotni ¢ésti se ptame, jaky
ma poclet exacerbaci, jaky druh bakteridlni

kolonizace, kolik bere antibiotik, jak ¢asto
inhaluje a podobné. Samoziejmé 1ékafi maji

data z registru, ale my shromazdujeme udaje

z pohledu pacientd.

Odpovédi se vyjadtuji riizné. Treba bolest
pacienti udévaji na desetibodové skile.
Neékteré hodnoty se uddvaji éiselné,
napiiklad vydaje na léky, na dopravu do
zdravotnického zafizeni, na névstévy lékate,
na stravu (protoZe nasi pacienti musi mit
zv14stni vysokokalorickou stravu). Na tyto
polozky ,nase“ rodina vyd4 asi sedm tisic
mésicné. Pak jsme se také ptali na to, kolik
Casu trva péle o pacienta, tj. jak dlouho
mus{ inhalovat, starat se o ¢istotu inhaldtoru

a nebulizatord, jak dlouho musi kazdy

0 KLUBU CYSTICKE FIBROZY

Klub cystické fibrézy zprostiedkovava
nemocnym i jejich rodindm informace
o zivoté s nemoci. Poskytuje socidlni,
finanéni, materidlni i psychologickou
pomoc. Pomaha vzajemné spolupraci
nemocnych s odborniky z CF center
v Ceské republice i v zahraniéi.
Podporuje projekty na zdokonaleni lé¢by,
diagnostiky i vzdélavani odbornika,
ktefi se onemocnéni vénuji. Usiluje
také o zvySovani povédomi vefejnosti
o existenci tohoto onemocnéni.

0 CYSTICKE FIBROZE

Cysticka fibréza je zdvazné

a nevylécitelné dédi¢né onemocnéni,
které vyrazné Zkracuje nemocnym
zivot. Postihuje zejména dychaci

a trévici systém, ale i nékteré dalsi
organy. Nemocni cystickou fibrézou
potiebuji cely Zivot intenzivni 1é¢bu,
zahrnujici kazdodenni inhalace

a rehabilitace. Nemoc se obvykle

projevi béhem kratké doby po

narozeni.

den provadét fyzioterapii. Na tyto ¢innosti
v praméru vychdzi asi étyfi hodiny denné.

Piekvapilo vis v odpovédich néco?
Zajimavé napriklad bylo, Ze tim, jak je
cysticka fibréza vrozené onemocnéni

a rodiny si vlastné od za¢dtku musi né&jak
poradit, tézko se jim odpovidd na otdzku,
jak jim nemoc proménila kvalitu Zivota.
Oni jsou zkrétka s tou diagnézou uz

sziti, takze ten rozdil jasné nevnimaji.

To vnimani je Gplné jiné nez tfeba

u onkologického onemocnéni. Clovek Zije
tieba 40 rokd normalni Zivot a pak mu do
né&j vstoupi nemoc. Tu zménu pak pocituje
uplné jinak, nez pacient, ktery se svym
onemocnénim Zije odmalicka.
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CAMELIA ISAIC: SNA?iME SE 0 TO, ABY FUNGOVALA
VYMENA INFORMACI MEZI PACIENTY A ODBORNIKY
NA MEZINARODNI UROVNI

CAMELIA ISAIC JE PREDSEDKYNI
SPOLKU HAE JUNIOR.

Jak vés spolek vznikl?

Nis spolek vznikl teprve neddvno, na konci
roku 2019. Tehdy se dalo dohromady n&kolik
rodin s tim, Ze chceme umoznit kvalitnéjsi
Zivot détem a mlidezi s HAE. Chtéli jsme
umoznit pfistup k mezindrodnim novinkim
v 1é¢bé¢ a zaroven zprostfedkovat kontakty
mezi détmi, které Casto citi potfebu seznamit
se s vrstevniky se stejnou diagnézou. Rikame
si, Ze chceme ,vychovavat hrdiny, ktefi budou
siln&jsi nez nemoc“ a navzdory nemoci pove-
dou normdlni Zivot. S pfichodem pandemie
jsme museli nase plany trochu upravit. Zacali
jsme fungovat spis virtudlné, a soustfedili
jsme se pfedevsim na sdileni informaci pro
rodiny pacienttL.

Co je nejvétsi problém, kterému Celi rodiny
s détmi, které maji HAE?

Vsechno, co déldme, se snazime mit podlo-
zené. TakzZe jednim z nasich prvnich pro-
jekt byl prazkum, v némz jsme se snazili
zachytit priority nasich pacientd i to, co je
nejvic trapi. Ukazalo se, Ze pokud jde o déti
a mlddez, maji rodiny pacientd strasné velky
zdjem o informace. Chtéji tfeba védét jak
maji postupovat v konkrétnich Zivotnich
situacich, jak lepe zvladat situace prvni po-
moci nebo na co maji nirok. Ovsem nejvice
je zajimd, co je nového v 16¢bé. Také si pieji,
aby vSechny novinky byly brzy k dispozici

iv Ceské republice.

Jak tyto informace pro pacienty ziskdvite?
Od zacitku nasi ¢innosti jsme se rozhodli
intenzivné spolupracovat s odborniky nejen
z CR, ale i ze zahrani&i. Hned pii zalozZeni
spolku jsme ziskali odbornou zastitu Ustavu
imunologie ve Fakultni nemocnici v Mo-
tole. Protoze pediatrickd problematika je
specificka, rozhodli jsme se pozdé&ji vytvofit
mezinirodni odbornou radu HAE Junior.
Oslovili jsme $pickové evropské lékaie

a védce z oblasti HAE a oni s ndmi zacali
spolupracovat a stali se i ¢leny nasi rady.
Patfi mezi né napiiklad pani profesorka
Henriette Farkas z Budapesti, pan profesor
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Markus Magerl z Berlina, pan profesor
Milos Jesendk ze Slovenska a samoziejmé
i odbornici z Ceské republiky, napiiklad
pani doktorka Marta Sobotkovi z Motola.

K ziskavani informaci se snazime vyuzivat
viechny cesty, G¢astnime se védeckych konfe-
renci, které se vénuji nasi diagnéze, sledujeme
védecké publikace a riizna doporuceni. Zis-
kané informace pfeddvime nasim rodindm
napiiklad v newsletteru nebo na eduka¢nich
pobytech. Ty déldme jednou za rok a sna-
Zime se pii té prilezitosti pokryt viechny
nejdilezitéjsi novinky. Zveme si k tomu na
piednasky rizné odborniky.

Mime také docela blizké kontakty v Némec-
ku, jak s 1ékaii a sestfickami, tak s pacienty.

V Némecku je péce velmi kvalitni a infor-
mace, které od nich dostdvdme, tfeba na
téma doméci terapie, jsou velmi zajimavé
a praktické.

Jak vasi ¢innost vnimaji odbornici?
Odbornikim se snazime ukazovat pohled
pacienta na Zivot s nemoci. Opravdu nds
té8i, kdyzZ se zajimaji o to, jak Zivot s nemoci
vnimaji pacienti, jaké maji priority a co
pokladaji za dalezité. O prizkumu priorit,
které jsme udélali hned na zacitku nasi
¢innosti, se dozvédéla mimo jiné profesorka
Farkas a pozvala nés na konferenci 12TH
C1-Inhibitor Deficiency & Angioedema
Workshop, ktera se konala loni v Buda-
pesti. Tam jsem méla poster session pravé

o prioritich pediatrickych pacienti a o tom,



jak HAE Junior postupuje, aby se omezily
dopady nemoci na kvalitu Zivota. Lékari
obvykle vnimaji nemoc primédrné z pohle-
du diagnézy. Obcas také vnimaji dopad
nemoci na kvalitu Zivota ve zdravotni
roving. Neni viak jesté zvykem zabyvat se
dopadem nemoci na kvalitu Zivota kom-
plexné, napiiklad z hlediska dlouhodobych
dopadii na dusevni zdravi, socidlni postaveni
a ekonomickou situaci. Pro mé bylo velmi
pifjemnym pfekvapenim, jaky byl o nase vy-
stupy zdjem. V Budapesti jsme také dostali
pozviéni, abychom se zapojili do aktualizace
mezindrodnich doporuéenich pro 1é¢bu
HAE u déti a mlddeze, kterd se zamé&fuji

na nejlepsi praxi v zachdzeni s nasi nemoci.
Tato spoluprace se zdd velmi pfinosnd pro
ob¢ strany, oviem véfim, Ze hlavni pfinosy
viak jesté mame pied sebou.

Lékari obvykle vnimaji nemoc
primdrné z pohledu diagnozy.
Nenijesté zvykem zabyvat se

dopadem nemoci na kvalitu

Zivota komplexné.

Jak doslo k tomu, Ze jste se zapojili do
prdce v evropskych referenénich sitich?
Jakmile jsme jako organizace vznikli,
hned jsme pozidali o &lenstvi v CAVO

a EURORDIS a stali jsme se ¢leny obou
téchto organizaci. Skrze né jsme se také
dozvédéli o moznosti zapojit se do evrop-
skych pacientskych skupin (ePAG). Také
jsme podali Zddost o pfijeti do Evropské
referenéni sité pro vzicné imunologické

poruchy (ERN RITA), kam nase nemoc

spada. Splnili jsme kritéria a jd jsem byla
delegovina, abych zdjmy nasi pacientské
organizace zastupovala. Tak jsem se stala

¢lenkou pacientské rady RIPAG.

A jak probihd vase spoluprace?

Evropské referenéni sité jsou primdrné
uréeny lékafim a maji jim pomahat v feseni
zdstupcd je nasmérovat fungovéni referenc-
nich siti tak, aby odrazely potieby pacientd
co nejlépe. Funguje to tak, Ze zdstupci
pacientskych organizaci nejdfive mezi
sebou sbiraji podnéty ze strany pacientt.
Ty nésledné prodiskutuji na pravidelnych
virtudlnich setkdnich a pak je vybrany
zastupce odprezentuje radé, kterd fidi chod
nadi referencni sité. Na zdkladé takového
podnétu pak vznikne tieba novy projekt,
nebo se rozifi néjaky stdvajici.

Jako zéstupci pacientd mame také moznost
zapojit se do pracovnich skupin, které se vé-
nuji riznym aspektiim fungovéni nai sité. Ja
jsem napiiklad v pracovni skupiné, ktera fesi
téma elektronizace zdravotnictvi (e-health).

A co byste chtéli v ramci ERN RITA
prosadit?

Nyni napiiklad pracujeme na tom, aby
efektivné fungovala podpora pro pacienty se

cestovat do zahranidi.

Usilujeme také o to, aby konzultaci na me-
zindrodni Grovni mohli iniciovat i pacienti.
Dnes mezinarodni konzultace mohou svolat
jen 1ékaii na pracovistich, kterd jsou do sité
zapojena. Pacienti o né€ zazddat nemohou.
Chtéli bychom, aby to fungovalo podobné,

0 HEREDITARNIM ANGIOEDEMU

Hereditirn{ angioedém (HAE)

je vzdcné genetické onemocnéni, které
se projevuje ¢astymi otoky. Mohou
byt velmi bolestivé a v nékterych
ptipadech ohrozuji pacienta na Zivoté.
Objevuji se rychle a trvaji tfi az pét
dnu. Otoky se mohou objevit na
riznych mistech téla. Pokud se objevi
v bfise, vedou k nevolnosti a zvraceni,
v obliceji nebo ustech pisobi docasnou
disfiguraci, v oblasti krku mohou vést
k omezeni polykdni, mluveni nebo

i k uduseni. Tento vézny zdravotni

problém muze velmi zatéZovat Zivot
pacientu a jejich rodin.

jako druhy nazor. Tedy Ze by mél pacient
nazor svého 1ékafe, ale mohl by vedle toho
pozidat i o ten mezinarodni. Pomohlo by
to pfedevs$im v situacich, kdy fesi n&jaké
zévazné rozhodnuti nebo napiiklad 1écbu
v piipadé vice diagnéz.

0 HAE JUNIOR

Spolek HAE junior vznikl v prosinci 2019
z iniciativy rodi¢i déti, které se narodili

s diagnézou HAE. Tato pacientskd
organizace se skrze svou ¢innost snazi

o zkvalitilovéni Zivota déti a mlddeze

s touto nemoci a jejich rodin. Usiluje

o0 rozvoj vzdjemné spoluprice a vymeény
zkusenosti mezi rodinami s détmi nebo
mladezi s HAE na nédrodni i mezindrodni
urovni. S cilem dosdhnout lepsi integrace
déti a mladeze s touto diagnézou
spolupracuje s uciteli a dal§imi profesemi,
které s témito détmi pracuji.
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