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BREVIR VZACNYCH ONEMOCNENI |

Zdaleka ne tak marginalni
problém, jak by se mohlo zdat

Pokud je prevalence onemocnéni nizsi nez 5 : 10 000, rikame, Ze onemocnéni je vzdcné. Takovych je
vice nez $est tisic. U nékterych z nich se mnoZstvi pacientii v CR pocitd na stovky, u jinych je mozné je
scitat na prstech. Budeme-li vSak v§echny pacienty s nékterym ze vzdcnych onemocnéni brdt dohroma-
dy, dostaneme se podle odhadii evropské pacientské organizace EURORDIS na tiroveii 6-8 % populace.

Nejde tedy o margindlni problém.

Vzdcnd onemocnéni jsou velmi riiznorodd. Jsou to casto chronickd, progresivni, degenerativni a Zivot
ohroZujici onemocnéni. Mnohd zpiisobuji velkou bolest a postupnou ztrdatu sobéstacnosti pacientii. Na
naprostou vétsinu z nich neni lék, pro vétSinu ani pfesnd diagnostika. TFi ¢tvrtiny z nich postihuji déti
a 30 procent pacientii se vzdcnym onemocnénim umird pied patym rokem véku.

Naprostd vétsina téchto onemocnéni ma geneticky piivod, ale mohou byt zptisobeny i infekcemi nebo

vlivy prosti-edi.

Problematice vzdcnych onemocnéni se zacilenim piredevsim do prvni linie se budeme po cely letosni
rok vénovat - jak na strankdch ZN v nové rubrice, tak i ve formé kazuistik v pravidelné priloze Lékar-

ské listy plus.

Pacient ceka na diagnozu i desetileti
— meéli bychom to zvladnout driv

Vzacnych onemocnéni je mnoho a na absolutni vétsinu z nich
neni lék. Presto je velmi diilezité, aby se pacienti dostali ke
spravné diagnéze vcas. Pokud lécba existuje, zabranime tim
progresivnimu zhorsovani zdravotniho stavu. Pokud 1écba ne-
existuje, miZeme alespon mirnit pfiznaky. Pokud ani to neni
mozné, pacienti se alespon dozvédi, co se s nimi déje, a jak
mnozi z nich Fikaji, i to je pro né uleva.

Lékaf¥i prvni linie dostanou

k dispozici horkou linku

S rostoucim mnoZstvim novych informaci a poznatk
se ukazuje jako nezbytné upravit cesty, po nichZ jsou
pacienti s vzdcnymi onemocnénimi preddvani déle.
Systémovym krokem v tomto sméru je zaloZeni Na-
rodniho koordinacniho centra, které bylo zfizeno v lofi-
ském roce rozhodnutim ministerstva zdravotnictvi
v prazské FN Motol. Jeho kolem je koordinovat vysoce
specializovanou péi, ale také pomdhat v oblasti dia-
gnostiky a odpovidat na otazky Iékafi z praxe ohledné
vzacnych diagndz. Pripravuje se také zavedeni specia-
lizované informacni telefonnilinky vénované dotaziim
|ékafli na dané téma. Cestou pro dalsi zkvalitiiovani
péce je i zpétnd vazba mezi lékafem v prvni linii a pra-
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covistém, které pacienta prevzalo a chorobu
diagnostikovalo.
Pokud jde o zprostiedkovani odbornych informaci
o vzdcnych onemocnénich na mezindrodni Grovni, ne-
ocenitelnym zdrojem je referen¢ni portal OrphaNet.
Nabizi prehled a klasifikaci vech dosud popsanych
vzacnych onemocnéni, encyklopedii vzdcnych one-
mocnéni, databazi klinickych pracovist, vyzkumnych
projektd, registrd i klinickych studii. OrphaNet zpro-
stfedkovava také informace o organizacich pacient
i dalSich aspektech Zivota nemocnych.
Péce 0 nemocné se vzacnym onemocnénim neni jed-
noduchym tkolem. Poznatki v této oblasti mame std-
le vice a Ize predpoklddat, Ze do budoucna se toto
mnozstvi bude déle zvy3ovat. Jde o to dokdzat s nimi
pracovat a prenést je do praxe tak, aby prospéch z nich
mélo co nejvice pacientd. Prvnim krokem k tomuto cili
je navzacnd onemocnéni ve chvili pochyb nad stano-
venim diagndzy pomyslet a vyuzit viech dostupnych
zdrojd informaci.
MUDr. Katerina Kubdckovd,
zdstupce CR v Evropském vyboru expertii pro vzdend
onemocnéni EUCERD,
Onkologickd klinika 2. LF UK a FN Motol

Podle vyzkumu evropské pacientské organizace
EURORDIS z roku 2009 ,nebyla u 40 % pacienti se
vzdcnymi onemocnénimi spravné stanovena diagnd-
73, coz vedlo k z&vaznym zdravotnim disledkim (ne-
vhodné 1é¢hé), a 25 % pacientli cekalo na stanoveni
spravné diagndzy 5-30 let”. ObtiZznost diagnostiky sa-
moziejmé vychdzi z povahy vzacnych nemoci — s ka-
Zdou jednotlivou z nich ma praktické zkusenosti jen
relativné maly okruh specialistdi. Presto bychom méli
hledat cesty ke zlep3eni.

Rozvoj zékladniho vyzkumu v oblasti molekularni bio-
logie piinasi velké mnoZstvi novych poznatki — jsou
definovany dalsi a dalsi nové choroby i nové diagnos-
tické priznaky. Dostdvame tak k dispozici znalosti, kte-
ré umoziiuji 1épe a dfive stanovit diagndzu. Tim se v3ak
také stéle zvy3uji ndroky na vzdélavani a praxi lékaf{i.
Mimo jiné i téch v prvnilinii. Na nich lezi odpovédnost
peclivé vyslechnout pacienta, nepfehlédnout v jeho
sdéleni diileZitou informaci a rozpoznat symptomy.
Nesou také odpovédnost za rozhodnuti odeslat pa-
cienta, jehoz symptomy pfi standardni |é¢hé neustu-
puji, na odpovidajici pracovisté.

Vzacna onemocnéni v ordinacich praktiki

1. Setkali jste se ve své praxi s onemocnénim oznacovanym jako vzacné?

2. Jak obtizné bylo dopétrat se v takovém pripadé, vzhledem k nizké frekvenci danych onemocnéni,
diagnozy a jak se vam osvédcila spoluprace s kolegy specialisty?

3. Jak setkani s diagnézou vzacného onemocnéni event. ovlivnilo vasi praxi a rutinni postupy?

MUDr. Alena Sebkovd, predsedkyné Odborné spolecnosti praktickyich détskych Iékafi CLS JEP
1. Ano, setkala. Konkrétné se jednalo o glykogenézu.
2. Nebylo to a7 tak obtizné, Siri informace jsem ziskala prostfednictvim internetu. Dité bylo odeslano k vy3etteni
pro vysoke jaterni testy, nicméné mélo opozdény vyvoj a velké biiSko. Prislusni specialisté byli vstiicni.
3. Snad nejvystiznéji by se dalo fici, Ze to bylo pfipomenuti, Ze na vzacnd onemocnéni prosté musime myslet.

MUDr. Dagmar Skrhova, mistopFedsedkyné Sdruzeni praktickych lékafi CR

1. S onemocnénim oznacovanym jako vzacné jsem se ve své praxi setkala. Jednalo se o tézky progredujici cere-
beldrni syndrom, pfes podrobné vySetfovani nezndmé etiologie.

2.V klinickém nélezu previadaly nejistota pii chiizi (kymdcivé zavraté a titubace viemi sméry) a smazand fe¢
(obraz byl modifikovan sou¢asnou myastenii gravis). Diagnéza se vytvérela postupné na specializovaném praco-
visti, s vyuZitim diagnostickych moZnosti zdejsich i zahranicnich — pro nékterd specidlni laboratorni vySetteni.
Spoluprace s kolegy byla vybornd, byla jsem pravidelné informovéna o vysledcich a dalSim postupu.

3. Tato zkusenost byla zajimava, ale mé dalsi postupy pfilis neovlivni, protoze stanovovani diagnéz téchto vzac-
nych chorob neni vétSinou v moznostech vieobecného praktického Iékare, a vidy je tieba spoluprdce se specia-
listy. red

Ml Tri otazky pro...

... prof. MUDr. Milana Macka ml., DrSc.,

prednostu Ustavu biologie a lékaFské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha, zastupce CR ve vyboru
Evropské komise EUCERD a narodniho koordinatora projektu OrphaNet

Jaké jsou nejdiilezitéjsi aspekty péce o pacienty se vzacnym
onemocnénim?
Zasadnim faktorem je ustaveni sité specializovanych center, kterd témto pa-
cientlim poskytuji [échu. Tato pracovisté vétsinou v néjaké podobé existuji,
ale je zapotiebi, aby byla propojena v rdmci evropskych referencnich siti a aby
odpovidala doporucenim evropského vyboru expertli EUCERD. Jde o to, aby
centra byla definovdna jednoznacné a aby se nerozchézely pozadavky, které
na né klade napfiklad ministerstvo a zdravotni pojistovny. Béhem letosniho
roku bychom méli mit ustavena centra v dal3ich oblastech, napf. v neurologii
¢ endokrinologii.
Dale je zapotfebi pokrocit v zavadéni registrii, kde budou shromazdovany
zaznamy o Gcincich Iékd. Je to oblast, kterd je pro poskytovani lécby velice
dulezitd. Dnes v3ak fesime spi3 otdzky ochrany osobnich tdajd... V nejblizsi budoucnosti bychom méli také vy-
fesit situaci pacientd s velmi vzacnymi diagndzami, pro které neni moznost efektivni lécby v ramci naseho zdra-
votniho systému a ktefi museji péci vyhleddvat v zahranici.
Nakonec je z pohledu celého systému diileZité zpracovat pilotni studie nakladdi na Iécbu u zvolenych vzacnych
onemocnéni. To je diileZité piedeviim pro zdravotni pojistovny a SUKL.

Co miize udélat prakticky Iékai pro to, aby byl pacient véas a spravné diagnostikovan?

Prakticti lékafi, a hlavné pediatfi, maji zasadni roli v postnatalni klinické diagnostice vzécnych onemocnéni. Pre-
devsim museji pomyslet na to, Ze v jejich ordinaci se mlize pacient s timto onemocnénim objevit a Ze se toto
onemocnéni miize projevovat zdanlivé banlnim piiznakem, ktery miize v kazdodennim shonu piné ordinace
doslova,zapadnout”.

Uvedu to na pfikladu cystické fibrdzy s incidenci 1: 4000 novorozenci. Pfi cca 100 000 novorozencich to znamend
asi 25 novych pfipad tohoto onemocnéni rocné. Pokud tyto nové pfipady onemocnéni vydélime poctem prak-
tickych lékard pro déti a dorost, vychdzi nam, Ze konkrétni pediatr uvidi novy pfipad tohoto onemocnéni jednou
za dekddu ¢i del3i dobu. V tomto ohledu je ziejmé, Ze je dileZité napr. nebagatelizovat pfiznani matky, Ze ,sto-
licka ditéte zvlastné zapaché a nocnik jde obtizné vymyt” (v dlisledku pankreatické insuficience spojené se $pat-
nym trdvenim tukd z potravy). Podobné pokud rodice uvedou, Ze ,mo¢ ditéte divné vypada ¢i voni”, mohlo by se
jednat o metabolické onemocnéni. Velmi cennym pfiznakem vzdcnych onemocnéni u déti je hypotonie, nepro-
spivani — jde tedy o peclivou diagnostiku a pozornost k detailu. V posledni dobé vidime i o¢ni vady u déti poca-
tych asistovanou reprodukci, takze spravna rodinnd a osobni anamnéza miize prinést mnoho dalsich diagnostic-
kych,voditek”. K diagnostice vzacnych onemocnéni neni ani poteba mit sloZité pfistrojové vybaveni. Prenatdlné
zachyti ¢ast vzacnych onemocnéni nebo vrozenych vad prenatdini biochemicky a ultrazvukovy screening, pficemz
v pfipadech, kde je riziko diagnostického prodleni, ndm poméhd celoplosny novorozenecky screening, na jehoz
dalSim rozdifeni intenzivné pracujeme.

Jak vidite budoucnost péce o pacienty se vzacnym onemocnénim?
Lécba se postupné personalizuje, individualizuje, ale to bude ¢asem platit i u onemocnéni astych. U vzacnych
onemocnéni hraje velkou roli dlouhodoby vztah mezi lékaiem a pacientem. Tim, jak jsou léky vyuZivany spise
prospektivné, je potieba sledovat a zaznamenavat jejich tcinky, védét, jak pacient reaguje. Pohybujeme se v ob-
lasti, kde zasadni roli hraji inovace. Na vétsinu vzacnych onemocnéni nemame 1€k, takze pokud bychom se spo-
lehli na zavedené postupy, dokézeme nabidnout pacientim predevsim paliativni péci, kterd s tim, jak onemoc-
néni postupuje, je stale nakladnéjsi. Pokud budeme branit zavadéni inovaci v terapii, momentdiné tim sice
uetfime vydaje za lécbu, ale z dlouhodobé perspektivy to znamend zvyseni vydajli v oblasti socidIni, protoze
pacient postupné pfestane chodit do prace a stane se zavislym na systému socidlnich dévek. Pokud se ndm po-
daii pacienta Uspésné Iécit, mlize se vratit do prace a platit dané. A to nechdvame stranou, co dspéch v 1é¢bé
znamend pro pacienty osobné. Musime se snazit neustéle nachdzet nova fedeni. Nedéva smysl inovace v 1é¢hé
omezovat. Misto toho je tieba hledat nové cesty, jak dostat Iéky pro vzdcné onemocnéni, takzvané orphany, k pa-
cientlim. Jednou z moznych cest je tieba risk sharing s vyrobi. To, co provéime pri léché onemocnéni vzacnych,
se miZe navic v budoucnosti uplatnit pfi Iéché Castych chronickych onemocnéni. red

Hl Védeli jste, ze...
... OrphaNet je referencni portal o vzacnych onemocnénich?

Myslenka zfidit otevfenou databazi informaci o vzacnych onemocnénich pro v3echny vznikla ve Francii ve druhé
poloviné devadesétych let minulého stoleti. Plivodné Cisté francouzsky projekt se béhem let rozrlistal a dnes na
ném participuje pfes 40 zemi. Na Ceské nérodni adrese www.orphanet.cz najdete mimo jiné:

seznam a klasifikaci vzdcnych onemocnéni,

encyklopedii vzdcnych onemocnéni,

adresdr sluzeb — Klinickych pracovist, laboratofi, vizkumnych projektd, registrd, klinickych studii a pacient-

skych organizaci,

seznam lécivych pfipravkd pro vzacnd onemocnéni,

doporucené postupy a zprvy.
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