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Ze soucasné mediciny

Vzacna onemochnéni

RENATA GAILLYOVA

Vzéacna onemocnéni (VO) jsou klinicky heterogenni prevazné dédicna (¢i
vrozena), multisystémova onemocnéni s velmi nizkym vyskytem (prevalenci)
v populaci, ktera maji dopad na kvalitu Zivota pacienta i jeho rodiny. Maji také
vyznamny vliv na socialni zaclenéni pacienta, popt. ohrozuji jeho zivot. One-
mocnéni je v rdmei EU definovano jako vzacné, pokud postihuje méné nez
5 0sob z kazdych 10 000 (tj. méné neZ 1 pacient na 2000 jedinci). Casto jsou
to nemoci, o jejichz existenci je nedostatecna informovanost jak v odborné 1¢-
katské vetejnosti, tak mezi laiky. Zavaznost vzacnych onemocnéni spociva
v tom, Ze existuje vice nez 8 000 riznych takovych onemocnéni, takze souhrnny
pocet pacientd neni zanedbatelny a mtze tedy platit tvrzeni, ze neni vzacné
vzacnym onemocnénim onemocnét. Pfestoze jsou jednotliva onemocnéni malo
pocetna, ve svém souhrnu zptisobuji az 8 % morbidity a mortality v ramci Ev-
ropské unie.

Vzacna onemocnéni se nejcastéji vyskytuji brzy po narozeni, kdy postihuji
4-5 % novorozencl a kojenct; jsou to napfiklad nékteré vrozené vyvojové
vady, dédi¢né poruchy metabolismu, monogenn¢ podminéna onemocnéni nebo
vzacné nadory, ale muze se jednat také o choroby, které se projevuji pozdéji
v prubéhu détstvi ¢i v dospélosti. Asi 80 % vzacnych onemocnéni ma genetické
pii¢iny, nicméné u znaéné ¢asti pacientu zistava etiologie jejich choroby ne-
odhalena. V pfipadé chybnych a/nebo pozdnich diagndz, zejména u pacientd
s onemocnénim, pro které jiz existuje moznost 1é¢by, dochdzi k nevratnému
poskozeni zdravi. To vede ke zna¢né psychické traumatizaci nejen pacientt,
ale i jejich rodin, véetné nedivéry ke kvalité zdravotniho systému.

Problémy v oblasti vzacnych onemocnéni jsou zejména s nedostatecnou
identifikaci vzacnych onemocnéni v ramci systému Mezinarodni klasifikace
nemoci, s nedostatky v jejich ¢asné diagnostice a 1é¢bé. Dale sem patii nerov-
nost v pfistupu ke zdravotnim sluzbam a nedostate¢na kvalita poskytovanych
sluzeb, nedostatky ve vyzkumu, nedostatky ve sbéru dat a neefektivnost péce
0 pacienty se vzdcnym onemocnénim. Problematika péce o pacienty se vzac-
nym onemocnénim je v sou¢asné dobé celosvétové velmi aktualni a v Ceské
republice je feSena v ramci ,,Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta
2010-2020.

Navrh ,,Narodni strategie® je v souladu se Sdélenim Komise Evropskému
parlamentu, Rad¢, Evropskému hospodaiskému a socialnimu vyboru a Vyboru
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regiont o vzacnych onemocnénich: ,,Vyzva pro Evropu®. Na toto sdéleni na-
vazuje ,,Doporuceni Rady EU o akci v oblasti vzacnych onemocnéni® (,,Council
Recommendation on an action in the field of rare diseases*), které bylo pfijato
Radou Evropské unie 9. ¢ervna 2009. Tento vyznamny dokument byl piijat
v pribéhu piedsednictvi CR v Radé EU.

Problematiku vzacnych onemocnéni Ize podle piednosty Ustavu biologie a 1é-
katské genetiky 2. LF UK a FN v Motole a vedouciho Koordina¢niho centra pro
vzéacna onemocnéni ve FN v Motole prof. MUDr. Milana Macka jr., DrSc., ktery
je zastupcem CR v Evropském vyboru expertil na vzacna onemocnéni (EU-
CERD) a narodnim koordinatorem projektu Orpahnet, shrnout do tzv. ,,étyi P*:
1. je tfeba na vzacnou chorobu viibec POMYSLET, coz se tyka zvlaste 1¢kait

v terénu;

2. je tfeba vzacnou chorobu spravné diagnostikovat, tedy vzacnou nemoc

POZNAT;

3. je tfeba pacientiim se vzacnym onemocnénim poskytnout 1é¢bu a péci, tedy
jim POMOCI;
4. je nutné celou problematiku fadn¢ PROFINANCOVAT.

Navrh ,,Narodni strategie* shrnuje problematiku vzacnych onemocnéni
z hlediska Evropské unie i Ceské republiky a navrhuje hlavni cile a opatieni ke
zlepseni situace v dané oblasti v CR. Cilem Nérodni strategie je zefektivnit
diagnostiku a 1écbu vzacnych onemocnéni a zajistit vSem pacientiim se vzac-
nym onemocnénim piistup k indikované a vysoce kvalitni zdravotni péci a je-
jich nasledné socialni za¢lenéni, a to na zakladé rovného zachazeni a solidarity.
Realizaci téchto programi je postupny vznik vysoce specializovanych center
pro jednotliva vzacna onemocnéni nebo jejich skupiny. Narodni strategie ma
dale snahu vyuzit odbornou spolupraci se zahrani¢im, umoznit ti¢ast nasich pa-
cientll na mezinarodnich klinickych studiich novych 1€k, véetné 1écby v za-
hraniéi v piisné indikovanych piipadech, kdy v Cesku neni mozno zajistit
adekvatni specializovanou péci.

Lécba o pacienta se vzacnym onemocnénim vyzaduje obvykle Siroce inter-
disciplinarni péci specialistd edukovanych v dané problematice. Porozumét
této komplikované medicinské oblasti neni snadné pro zdravotnicky personal
a o to slozit&jsi je porozumét této problematice pro vefejnost.

V piipadé vétSiny vzacnych onemocnéni neexistuje uc¢inna kauzalni 1écba,
nicméné vhodnou péci je mozné prodlouzit délku Zivota a zlepsit jeho kvalitu.
Existujici 1écba je pak obvykle zatizena vysokymi finan¢nimi naklady.

V roce 2010 byla vladou CR ustanovena pii Ministerstvu zdravotnictvi CR
Meziresortni a mezioborova pracovni skupina pro vzacna onemocnéni (zkra-
cené MPS), ve které v souc¢asné dob¢ pracuje pies 30 zastupcu 1ékart, odbor-
nych 1ékatskych spoleénosti, zdravotnich pojistoven, MZd CR, MPSV, Statniho
Gifadu pro kontrolu 1é¢iv, Ceské asociace pro vzacnd onemocnéni (CAVO)
a Koalice pro zdravi. Ukolem skupiny je tvofit a nasledné koordinovat realizaci
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narodnich akénich plani pro vzacna onemocnéni. Tyto plany vychéazeji z Na-
rodni strategie pro vzacnd onemocnéni na léta 2010-2020, ktera urcuje dilezité
oblasti v problematice vzacnych onemocnéni, na néz je potieba se zamérit
a rozvijet je. Jedna se predevsim o diagnostiku vzacnych onemocnéni, jejich
1é¢bu, socialni problematiku, informovanost laické i odborné vetejnosti, sdru-
zovani pacientll se vzacnymi nemocemi nebo mezindrodni spolupraci, vyzkum,
sbér dat ¢i preshranicni péci o nemocné.

V roce 2012 piijala vlada CR ,Nérodni akéni plan na 1éta 2012-2014, ktery
vychazi z Narodni strategie pro vzacna onemocnéni a jeho cilem je implemen-
tovat ji do realného prostiedi. Narodni akéni plan sestavuje MPS, ktera je od-
povédna i za jeho napliiovani.

Narodni akéni plan na roky 20122014 obsahuje téchto 11 cila:
. zlep$eni informovanosti o vzacnych onemocnénich (VO);
. vzdélavani odbornika v oblasti VO;

. prevence VO;

. zlepSeni novorozeneckého screeningu a diagnostiky VO;
. zlepSeni dostupnosti a kvality péce pro pacienty s VO;

. zlepSeni kvality Zivota a socialniho zaclenéni osob s VO;
. podpora vyzkumu v oblasti VO;

. sbér biologickych vzorku;

. posileni role pacientskych organizaci;

. meziresortni a meziooborova spoluprace;

. zahrani¢ni spoluprace v oblasti VO.
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Na zakladé této innosti vznikaji v CR vysoce specializovana centra pro pa-
cienty, ktefi trpi vzacnym onemocnénim, tak aby péce byla pro pacienta do-
stupnd na urcitém pracovisti v celém potiebném rozsahu — aby byly
vybudovany tymy zdravotnickych profesionalt, kteti se problematikou jednot-
livych vzacnych chorob nebo skupin téchto onemocnéni vSestranné zabyvaji.
Jako prvni — pilotni projekt — vznikla vysoce specializovana centra pro pacienty
s cystickou fibrozou, kterych nyni pracuje v CR pét. Jedno z CF center pracuje
také ve FN Brno. Nasledné bylo ustanoveno EB centrum FN Brno (pro vSechny
Ceské pacienty s Epidermolysis bullosa congenita — tzv. nemoci motylich kiidel)
a centrum pro pacienty s dédi¢nymi poruchami metabolismu v CR, které sidli
pti Ustavu dédiénych poruch metabolismu ve VEN v Praze. Déle se planuje
vznik dalSich vysoce specializovanych center napf. pro pacienty se vzacnymi
neurologickymi a neurodegenerativnimi chorobami, pro pacienty s genoder-
matdzami, pacienty se vzacnymi imunodoficitnimi stavy, kardiogeneticka cen-
tra a dal$i. Velmi dulezité je zajistit i adekvatni financovani komplexni péce
0 pacienty s vzacnymi onemocnénimi ve specializovanych centrech. V roce
2012 bylo zalozeno také Narodni koordinaéni centrum pro vzacna onemocnéni
v Praze-Motole. Jeho poslanim je odborna garance a koordinace aktivit v oblasti
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vzacnych onemocnéni. V ramci ¢innosti koordina¢niho centra pro VO napf.
vznikne linka pomoci pro 1ékare, ktefi maji u svého pacienta podezieni na
vzacné onemocnéni. S Narodnim koordina¢nim centrem FN Motol uzce spo-
lupracuje FN Brno.

Podminkou vzniku vysoce specializovaného centra pro vzacna onemocnéni
je erudovany, multidisciplindrni tym, ktery je schopen zabezpecit komplexni
péci o pacienta — diagnostiku i kauzalni ¢i symptomatickou terapii, samoziej-
mosti je tizka spoluprace s pacientskou organizaci.

V CR existuje vétsi poGet samostatnych organizaci, které podporuji pacienty
s jednotlivymi vzacnymi nemocemi a jejich rodiny. Pro zlepSeni a koordinaci
prace téchto sdruzeni vznikla v bieznu roku 2012 Ceska asociace pro vzacnéa one-
mocnéni (CAVO). Poslanim CAVO je sdruzovat organizace pacienti se vzacnymi
onemocnénimi i jednotlivé pacienty, zastupovat jejich zajmy a posilovat pove-
domi o specifické problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky ve zdra-
votnictvi, predstaviteli statnich i mezinarodnich instituci a vefejnosti.

Podle odhadu je v CR piiblizné 20 000 pacienti se vzacnym onemocnénim.
CAVO dnes sdruzuje téméf 30 riiznych organizaci, které se vénuji podpoie pa-
cientli se vzacnym onemocnénim a jejich rodin. CAVO specifikovalo oblasti,
kterym je tieba se nejvice v oblasti péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi
vénovat:

* pozdni ¢i chybna diagnostika onemocnéni;

* nedostupna odborna zdravotni péce;

* nedostupnost 1€kl pro vzacna onemocnéni, tzv. orphan drugs;

» propadavani siti socialnich davek a vyhod kvili neznalosti posudkovych 1é-
karti, socialnich pracovniki atd.;

* omezend moznost sdilet zkuSenosti s podobné nemocnymi (u nemocnych,
ktefi nemaji pacientskou organizaci).

Nejduilezit&jsim divodem, ktery vedl ke vzniku Ceské asociace pro vzacna
onemocnéni je zastupovani zajmu pacientskych organizaci pro vzacna onemoc-
néni a nemocnych bez oficidlniho zastoupeni. Pfedsedkyni asociace je pani Bc.
Anna Arellanesova, ktera pracuje soucasné jako piedsedkyné Klubu nemocnych
cystickou fibrézou. Nabidku stat se odbornym garantem asociace pfijali onko-
lozka se specializaci na vzacné nadory MUDr. Katefina Kubackova a genetik
prof. MUDr. Milan Macek ml., DrSc., oba z FN Motol, ktefi jiz od samého
vzniku CAVO podporuji jeho &innost. Oba jsou nejen velkymi odborniky v ob-
lasti diagnostiky a 1écby vzacnych onemocnéni, ale také se angazuji v odbor-
nych spolecnostech a dal$ich organizacich pro vzacna onemocnéni.

Odborna garantka MUDr. Katetina Kubackova napsala: ,,Podle piistupu statu
a vefejnosti k nemocnym se vzacnym onemocnénim se pozna skuteéné fungu-
jici demokraticka spolecnost.

Vétsina pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni jsou mala sdruzeni,
ktera funguji na dobrovolné bazi. Jejich zastupci jsou vétsinou sami nemocni
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nebo rodi¢e nemocnych. Neni tudiz v jejich moznostech a silach héjit zajmy
stejné nemocnych na vyssi Grovni.

V prubéhu kvétna 2012 se zastupci asociace sesli s tehdej$im ministrem zdra-
votnictvi doc. MUDr. Leosem Hegerem, aby nové vzniklou asociaci piedstavili.
Béhem schiizky ministr souhlasil s tim, aby se CAVO stalo ¢lenem Meziresortni
a mezioborové pracovni skupiny pro vzacna onemocnéni pii MZd CR.

Setkéni pacientskych organizaci pro Vzécné onemocnéni povaiuj i élenové
setkavat se mezi sebou, sdilet vzajemné své starosti nebo své napady. Setkavani
také slouzi k tomu, aby bylo mozné 1épe identifikovat, co jednotlivé skupiny pa-
cientl spojuje a co je pro kazdou skupinu specifické, a jak dale smétovat vza-
jemnou spolupraci ku prospéchu vsech.

Setkavani ¢lenti CAVO by se mélo konat dvakrat roéné. Na setkani je vzdy
zajistovan i odborny program, obvykle se jedna o prednasky odbornikti z oblasti
zdravotnictvi — 1ékatt, pravnikt, zdravotnickych ekonomt a dalSich.

Regeni problematiky vzacnych onemocnéni je velkou vyzvou i inspiraci. Je
to dlouhodoba ¢innost, ktera vyzaduje spolupraci pacientd, zdravotnikd, zdra-
votnich pojistoven, mnoha dalsich instituci v oblasti socialnich sluzeb, skolstvi,
legislativnich organu i vrcholnych predstavitel statu. Ne nepodstatna je trvala
snaha o rozsifovani informaci o této problematice mezi odborniky i laiky. Proto
je téma vzacnych onemocnéni také soucasti vyuky Lékaiské genetiky na LF MU
a PfF MU i cyklu prednasek ,,Lékarska genetika pro vefejnost v Mendelové
muzeu MU. Letosni cyklus prenasek pro vefejnost byl zahajen 22. fijna 2013.

Za spolupraci autorka dékuje prof. MUDr. M. Mackovi ml., DrSc. (FN Motol) a pani
Bc. Anné Arelanesové (CAVO), Mgr. Ondreji Dostalovi (Mendlovo muzeum MU)
www.vzacnaonemocneni.cz, www.mendelmuseum.muni.cz/cz/lekarska-genetika/
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