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Uvod do problematiky vzáGných onemocněn$
Prof. MUDI. Milan Macek, DrSc.

Ústav biologie a |ékařské genetiky - Národní koordinačnícentrum pro vzácnáonemocnění,
2' |ékařská faku|ta Univerzity Karlovy a Faku|tní nemocnice V Motole

l 1. Definicevzácných
onemocněnÍ

Yzácná onemocnění (V0) jsou k|inicky veImi
různorodou skupinou kI inických jednotek
se siIně geneticky podmíněnou patogenezí.
Proto jsou nazývána také ,,mende|istická
onemocnění,. podIe objeviteIe zákonů dě-
dičnost i ,  našeho s|avného rodáka Gregora
|Vlende|a z augustiniánského k|áštera v Brně,
který je formu|ovaI před 150 |ety. Jejich Spo-
Iečnou charakteristikou je jejich ve|mi nízká
popu|ační prevaIence, která je Evropskou
komisí arbitrárně stanovena na méně neŽ
1 :2000 v obecné populaci .
Naprostou většinu těchto onemocnění
tvoří onemocnění chronická a progresivní,
jedná se o mU|tisystémové syndromy, které
signifikantně zhoršují kvaIitu Života a so-
ciá|ní začlenění pacientůl. V0 jsou b|íŽe
chara kterizována jako,,Život oh roŽující nebo
chronicky invaIidizující'. nemoci. Zahrnují
prakticky Všechny oblasti medicíny, přičemŽ
se především jedná o metabo|ické Vady,
neuroIogická, endokrinoIogická, hemato.
Iogická'  imunodefic ientní, kardioIogická,
nefrologická, koŽní onemocnění nebo
o genetické syndromy (Z obIasti kIinické
syndromoIogie). Naprostá většina dětských
nádorů rovněŽ spadá do oblasti V0. RovněŽ
ob|ast onkoIogické prob|ematiky dospě|ých
kromě tzv.,,velkých,. nádorů koIorekta, prsu,
p|ic či prostaty patřído této domény.
BohuŽe| naprostá většina onemocnění je
obtíŽně |éčiteIná nebo aŽ nevy|éčiteIná ad
integrum (viz dá|e)' V současné době se
přibIiŽně třetina pacientů s VO nedoŽije pěti
Iet Života. V0 jsou rovněŽ zodpovědná za uý-
Znamnou část novorozenecké a kojenecké
m0rtality. Proto je často jedinou pomocí
rodinám s takto postiŽeným dítětem zajistit
pomocící|ené prenatální nebo nyníj iŽ i  pre-
implantační diagnost iky narození druhého
zdravého dÍtěte v jejich rodině. Obojí je
dosud p|ně hrazeno z prostředků veřejného
zdravotního poj ištění.,,Sirotčí.. ("orphan.,)
charakter V0 je dán především skutečností,
Že aŽ do doby pos|ednÍdekády by|a m imo ob-
|ast h|avního zájmu k|inické medicíny, s vý-

j imkou oborů |ékařské genetiky a dědičných
metaboIických poruch, které se dlouhodobě
zaměřují na jej ich časnou diagnost iku2.

Preva|ence V0 je dynamický epidemio|o-
gický údaj. Přík|adem můŽe být cystická
f ibróza (dá|e CF)3, jejíŽ incidence v pos|ed-
ním desetiIetí k|esá z důvodu přistěhovaIec-
tVÍ a nata|ity osob z neevropských ob|astí,
kde se toto V0 prakticky nevyskytuje (např.
Vietnam, Turecko, severní Afrika). Navíc
díky široce prováděnému prenatá|nímu
screeningu CF v České repubIice a prekon-
cepčnímu genetickému screeningu partnerů
na časté mutace v genu CF (CFTR) (v USA
nebo severní |tá|ii) počet pacientů ce|kově
klesá. Podobně některé hemog|obinopatie
jsou daIeko častější v tropických ob|astech
v důs|edku se|ekčního t|aku ma|ár ie. 0ř i-
čemŽ s jejím vymýcením i jejich popu|ační
prevaIence začíná postupně klesat.
V0 se nejčastěji projeví brzy po narození
(často jsou přítomna iprenatá|ně, a|e u vět-
šiny V0 zatím nemáme adekvátní vyšetřo-
vací metody) a postihují aŽ 5 % novorozenců
a kojenců, aIe mohou se rozvinout i později,
a to v průběhu dětství, či dokonce někdy aŽ
v dospě|ost i '  Správná a rych|á diagnost ika
V0 představuje jakýsi indikátor kvaIity pre-
natá|ní, perinatá|ní a postnatá|ní zdravotní
péče a diagnostiky' protoŽe tato Vo by|a do
nedávna ,,neznámá,,vzhledem k tomu. že oři
vyšší novorozenecké a kojenecké úmrtnosti
pacient i , ,stonaIi/umíraIi . .  pod j inými, pře-
váŽně symptomaticky stanovenými diagnó-
zami (např. chronický průjem či bronchit ida
u CF; s|abost = hypotonie u neuromusku|ár-
ních chorob; záducha u hereditárních forem
emfyzému). V0 se tedy začínají dostávat do
popředí i v rozvojovém světě s rychle klesa-
jícÍ novorozeneckou úmrtností na infekční
choroby, která ,,maskovaIa'. přítomnost VO.
Ostatně Čína, Indie aBrazí|iesvou ce|kovou
Vysok0U nataIitou výrazné převyšují zbytek
světa a většina dětí s V0 se narodí V těchto
zemích.
Více než desetiIetý projekt Evropské komise
)rphanetuvádí, Že existuje oko|o 7000 růz-

ných typů V0, pokud odh|édneme od dosud
nejasně charakterizovaných V0 naIezených
ceIosvětově u jednoho pacienta. Pokud
stanovíme ,, laťku.. jako například minimá|ní
počet jednoznačně k|inicky def inovaných
jednotek alespoň u tří nezávislých pacientů,
jedná se o cca 1500-2000 V0' Tento údaj se
bude neustá|e Zpřesňovats tím, jak se identi.
fikujíjednot|ivé geny pro V0 v rámci někoIika
rozsáh|ých mezinárodních projektů. 0b|ast
V0 je tedy podobná infekčnímu lékařství,
kde existuje ve|ké mnoŽství k|inických jed-
notek, které i přes svou indiv|duá|ní nízkou
preva|enci v souhrnu představují přib|iŽně
aŽ 5% veškerých nemocí. Z tohoto důvodu
je počet pacientů s V0 v EU odhadován na
zák|adé sou h rnů zastřešujícího evropského
pacientského sdruŽení Eurordis'org na
př ibl iŽně 20-30 mi| iónů osob. V souhrnu je
však moŽno uvést, Že nikdo z nás , ,není chrá-
něn statistikou,..

l 2. Dědiěnost
Př ibl iŽně 80% V0 má jasně def inované
genetické příčiny (tj' známý gen s Vysoce
penetrantnÍmi mutacemi, tj. těmi, které se
u většiny pacientů projeví), avšak u většiny
pacientů dosud zůstává genetická cha-
rakter ist ika jej ich onemocnění nejasná.
Dědičnost V0 |ze obecně rozdě|it pod|e zá-
konů standardní mendeIist ické dědičnost i
na něko|ik forem.
Autozomá|ně dominantní (AD) především
v důsledku de novo mutace v rámci sper-
matogeneze u starších otců nad cca 45
|et v rámci všech genových |okusů na 22
chromozomech, kromě chromozomů X či Y.
Situace, kdy jeden z rodičů je nemocný, jsou
v k|inické praxi vzácnější, podobně homozy-
gotnístav pro obě mutované AD a|e|y je pre-
natá|ně |etá|ní' Z ve|ké část i  sejedná o one-
mocnění, kdy j iŽ jedna mutovaná a|e|a genu
způsobí přísIušné onemocnění nebo kde se
již 50o/, sn íŽen í f u n kce gen u kl i n i c ky p rojeví.
Jedná se tedy o ',strukturopatie'. jako např'
chondrodystrofie, osteo ge nesÍs i m pe rfe cta
nebo také neuro|ogická onemocnění a kar-
diomyopatie.
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Autozomálně recesivnÍ (AR) dědičnost ie
především v důsledku genových 'utu. i
přítomných v naší populaci , ,od pradávna,..
které mnohdy v minuIost i  poskytova|y svým
nosite|úm selekční výhodu v rámci všech ge-
nových |okusů na22 chromozomech, kroňě
chromozomů X čiY. Příbuzenské sňatkv ísou
V tomto kontextu u nás jiŽ vzácné'Rn rooice
jsou zdravými přenašeči díky ,,protektiV.
n Ím u,. efektu normá |ní (,,standa rdní..) a|e|y,
aIe jejich potomci mají 25o/o riziko onemoc-
nění. PřeváŽně se jedná o , ,enzymopatie.. '
jako jsou např. dědičné metabo|ické poru-
cny' cystická fibróza, feny|keton u rie.
Z dědičností vázaných na poh|avnÍ chromo-
zomy (vzácně na chromozom Y) se v k| inické
praxi setkáváme především s dědičností vá.
Zanou na chromozom X. Pro vzácnější formy
gonozomá|ně dominantní dědičnost i  (XD) já
typické, Že jsou postiŽeny i matky, zatímco
u gonozomá|ně recesivních forem dědič-
nost i  (XR) jsou pr imárně post iŽeni ch|apci.
jako např. v případě hemofi|ie. Ve|mi vzácně
.1sou nemocné i Ženy kvů|i nerovnoměrné in-
akt ivaci chromozomu X. V pos|ednídobě se
popisuje í mitochondriá lnÍ forma dědičnost i
u některých metaboIických onemocnění
nebo vzácných forem epi|epsií '  V zásadě ie
moŽno charakterizovat dědičnost ana|Ýzóu
rodokmenu, ta Však v našich podmín-
kách ma|ých rodin a ma|ého počtu dětí /
sourozenců obvykIe nemá dostatečnou
vypovídací hodnotu. KvaIitní osobnÍ a ro-
dinná anamnéza může mnoho napovědět
(např post iŽení párových orgánů, mladší
věk nemocných, nejasná úmrtí v rodině
m0h0u svědčit pro genetická onemocnění).
Setkáváme se však často s jediný' ' , ,po,u-
dickým případem.. v rodině, kdy je ve|mi ob-
tíŽné rozhodnout, zda sejedn á o AD de novo
mutaci nebo výskyt AR onemocnění.
Přeh|ed genetických pracovišť a |aboratoří
poskytujících DNA diagnostiku v České
repubIice poskytují aktuaIizované přehledv
SpoIečnosti |ékařské genetiky ČLS J EP (sLG;
www'sIg.cz) a na evropské úrovni portá|
0rphanet (www,orpha.net).
Diagnost iku ultravzácných onemocnění
v zahraničí zatím prop|ácejí naše zdra-
VotnÍ pojišťovny na zák|adě 5 16 zákona
č' 98/1'997 Sb. po doporučení SLG a ve
spoIupráci s revizními |ékař i .

ffi 3. Nedostateěné povědomí
o Vo a opoždění jejich dia$nostiky
H|avní příčinou pozdní diagnózy V0 je
skutečnost, Že praktičtí |ékaři se sett<áváií
s jednot|ivými vzácnými onemocněními ve

své praxi ve|mi zřídka' Na příkladu CF s no-
Vorozeneckou preva|encí 1;6500 př i  cca
stovce tisíc narozených dětí ročně a s více
neŽ 1500 praktickými pediatry |ze odvodit,
Že se prakt ik setká ve své ambu|anci s CF
průměrně asi jednou za dekádu' Tato doba
se výrazně prodIuŽuje u ještě vzácněiších
V0' př ičemŽ některá onemocněnív průměru
neuvidí a n i  jedn ou Za svou profesn í d ráh u. Je
tedy nezbytné zvýšit celkové povědomí o V0
u našich |ékaÍŮ (viz dá|e). Nelze se divit, Že
|ékař i  v terénu mají minimá|ní zkušenost i
s V0, a takje často špatně nebo pozdě dia.
gnostikují. V případě CF jsme obiektivně
prokáza|i trend ke zhoršování dialnostiky
praktickými pediatry od po|oviny devadesá-
tých Iet.
Nedostatečné povědomí o V0 rovněŽ de.
m0nstrovaI nedávný průzkum agentury
STEM/MARK z |edna 2074' Prokáza|, ie přes
60% našich spo|uobčanů nezná poiem V0
nebo si  pod nimi představují . ,bizarní cho-
roby.. (např' eleÍantiáza, hyd rocefa Ius).
Z výše uvedených důvodů pacient i  s V0 pro-
jdou diagnostickou ,,Odysseou,,, průběh ie-j ich onemocněnÍ se tak postupně znoršule.
frustrace jejich rodiny se zvyšuje a nák|adv
na diagnostiku a |éčbu z prostředků veřei-
ného zdravotního poj ištění jsou neúče|ně
vynak|ádány. Stá|e se setkáVáme s tím, Že
pacient i  s CF př icházejí ve ve|mi zanedba-
ném stavu, nemají správně stanovenou dia.
gnózu a často jsou |éčeni pod zástupnými,
nezřídka ,,opisnými.' diagnózami. V případě
chybných a/nebo pozdních diagnóz, ze-
jména pak u pacientů s VO, kde jiŽ existuje
|éčba, dochází k ireverzibi|nímu poškození
jejich zdraví s d|ouhodobýmí důs|edkv' To
vede nejen ke značné traumatizaci pacientů
a jejich rodin, aIe i k jejich ceIkové nedůvěře
v kvaIitu zdravotního systému, Je zřeimé,Že
s opoŽděnou diagnózou se také zvyiuií ná-
klady na |éčbu. Prob|ematika opožďěnó dia-
gnózy je ještě více akcentována u extrémně
vzácných V0 (t j .  méně neŽ 1:50000), coŽ
při současné porodnosti odpovídá čtvřem
novým případům takových .,u|tra..  onemoc-
nění ročně, ježjsou často negativně media-
Iizová ny.
Ve spoIupráci se zastřešující pacientskou
organizací (Českou asociací pro vzácná one-
mocnění; WWW.VZacna-onemocneni.cz) vv-
da|o Národní koordinační centrum pro vo íe
FN Moto| p|akáty, kde jsou uvedeny typické
příznaky VO u dětí a dospě|ých, přičemŽ
tyto p|akáty jsou voIně šiř i te|né. Součástíie
i , ,helpmai l" - help@vzacna_onemocneni.cz,

Stát si ze sÚKL Yezme
1,7 mit-ardy na pokÍytÍ

výpadku příimů z pop|atků

Senátoři ve středu souh|asili s nove|ou
zákona o |éčivech, která státu umožnízís.
kat t,7 miIiardy korun ze Státního ústavu
pro-kontro|u |éčiv (sÚKt). Mě|y by být
využity na pokrytí výpadku příjmů po .'u-
šených regulačních pop|atcích. Novetu
nyní dostane k podpisu prezident.
Výpadek příjmů z regu|ačních pop|atků má
letos činit asi 4,2 miIiardy korun, z toho
u ambu|ancí a |ékáren to bUde pod|e dř i
vějších propočtů asi 3,27 mi|iardv korun.
Stokorunové p|atby v nemocnicíóh zrušiI
od |oňského |edna Ústavnísoud s tím, Že
pro řadu občanů činí nemocniční péči ne-
dostupnou. Proti náVratu k p|atbě 60 ko-
run V nemocnicích soud nic nenamíta|,
koalice se ale rozhodla ji neobnovit.
Stát chce nove|ou pomoci také praŽské
NemocniciNa Bulovce a brněnské Faku|tní
nemocnici  u sv. Anny. Do obou nemocnic
by mě|o jít kvů|ijej ich špatné ekonomické
situaci ce|kem 700 mil iónů korun. Bez
finanční injekce by by| ohroŽen výkon sta-
noveného rozsahu zdravotní péče, píše se
v dŮvodové zprávě' Brněnská nemocnice
by pr'ý musela poskytování péče úp|ně
přerušit.
Senátoři diskutovali i o návratu po-
pIatků
sÚxl ma na zv|áštním účtu přes dvě
miI iardy korun, př ipomenuIa sená-
torka a lékarka A|ena Dernerová (za
Severočechy.cz). Rezervy mě| na nové
projekty, jako jsou zavádění systému
eIektronických receptů a rozhodování
o cenách a úhradách zdravotnických pro-
středků. Z těchto projektů zatím s;š|o.
Proti nove|e se postavil da|ší|ékarl místo-
předseda Senátu PřemysI Sobotka (ODS).
pod|e něhoŽ je SÚKL trestán ,u t,' i,
dobře hospodaři|. ,,sÚKL vyděla| peníze.
tak je mu Vezmeme, aby se moh|o rozdá-
vat'.. proh|ásiI Sobotka, který neúspěšně
navrhovaI zamítnutí nove|y.
SenátorJ i ří Čunek z v|ádn í KDu-ČSL dat na
zváŽení, zda neobnovit pop|atky za pobyt
v nemocnici. Proti tomu se ostře vvmeziI
místopředseda Senátu Zdeněk Štrómactl
(CssD)' podIe něhoŽ sejsou pop|atky ne-
př i jate|nou,,daní z nemoci. , .

Zdroj:Novinky, Črx, rc, 3.2015
kam |ze zasí|at dotazy ohIedně neiasných
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přÍpadů V0. které budou do 48 hodin zodpo-
vězeny přísIušným i experty.
Jedním z účinných opatření veřejného zdra.
r..otnictví, které umoŽní omezit pozdní symp.
tomatickou diagnost iku u V0' je ce|op|ošný
novorozenecký screening (www.novoroze-
necky-screening.cz). Ten zajišťuje časnou,
uniformní diagnost iku VO a vede dokonce
ke sníŽení nák|adů na péči díky prevenci
odstraniteIných kompIikací; někdy v případě
metaboIických onemocnění (např. kongeni-
tá|ní adrená|ní hyperpIazie) předejde i  r iz iku
časného úmrtív důs|edku akutního metabo-
Iického rozvratu. Časný záchyt kongenitá|nÍ
hypotyreózy je pro změnu prevencí rozvoje
záv aŽný ch forem mentá|ních retardací.
V současné době se ukazuje, Že stávající
podoba novorozeneckého screeningu u nás
detekuje jedno z vyšetřovaných onemocnění
ořibIiŽně u kaŽdého tisícího novorozence'
Nicméně prakt ičtí pediatř i  by nemě|i ani
u screenovaných děti zapomÍnat na riziko
faIešné negatiVity tohoto VyhIedávacího
vyšetření a v případě jasně definovaných
příznaků nevy|učovat kI inickou diagnózu
daného onemocnění z aktuá|ního screenin-
gového paneIu (viz výše uvedenou webovou
stránku, kde je aktuální přeh|ed V0, která
se u nás při novorozeneckém screeningu
d ete kuj í).

l 4. Mezinárodní klasifikace
nemocí

Zásadním prob|émem v ob|ast i  V0 je sku.
tečnost, Že pouze 200 z ce|kového počtu
cca 7000 V0 má svůj unikátní číse|ný kód
v současné Mezinárodní k|asif ikaci nemocí
(MKN-10)'  coŽ znesnadňuje jej ich kodi-
f ikaci ,  registraci a s|edování v národních
zdravotních registÍech. Navíc mnoho V0 má
jména podle |ékařů, kteříje poprvé popsa|i
(např. von ReckIinghausenova choroba,
Duchennova-Beckerova svaIová dystrofie).
V různých zemích jsou navíc stejná V0 na-
zývána rŮzné - cystic fibrosis v ang|osas.
kých zemích, Mukoviszidose v Německu
nebo Mukoviscidose ve Franci i .  V Čn se po
úvodním oouŽívání německého termínu
..mukoviscidóza,, ustá|iI od 90. let 20. století
termín CF'
Proto se u V0 do oraxe zavádí k|asifikace
0rphanetu, který spo|upracuje s WH0 na
rek|asifikaci V0 pro připravovanou MKN-11
pomocí tzv., ,Orphacodes.. (www.orpha'net).
U dědičných metaboIických poruch se pro
změnu prosazuje klasifikace mezinárodní
od borné spoIečnost i  SSlEM. Tyto kIasif  ikační

systémy umoŽní kodifikaci V0 v MKN-11'
která vstoupí v platnost v příštích Ietech.

I 5. Evropská doporuěení
a přeshraniění péěe

Prob|ematiku V0 je tedy moŽno shrnout do
čtyř bodů (,,4P..), zahrnujících:
a) nezbytnost na V0 ,,Pomyslet", a tak je

časně odhaIit  díky pr imárnímu k|inic-
kému podezření v terénní praxi,

b) nás|edně Yo ,,Poznat,' - tj. správně
diagnost ikovat ve speciaI izovaných
centrech, která by mě|a VZnikat pod|e
doporučení European Committee of
Rare Disease Experts (EUCERD.eu)
a evropské Zastřešující organizace pro
uzácná onemocnění ( Eu rordis'org),

c) ,,Pomoci', - tj. Zajistit účinnou |éčbu,
d) tuto |éčbu ,,Profinancovat,, - tj' připra-

vit  farmakoekonomické podk|ady pro
zavádění f inančně náročných |éčivých
přípravků V0 (LPVO).

Na zák|adě doporučení Rady k V0 ( ' ,CounciI
recommendation of 8 June 2009 on an ac-
t ion in the f ie ld of rare diseases":2009/C
tst/02), přijatého za českého předsednic-
tví Evropské unie v roce 2009, a doporučení
evropských pacientských organizací |ze sni
Žení nák|adů na |éčbu a kompl ikací pozdě
diagnostikovaných V0 efektivně dosáhnout
zejména centraIizací péče o pacienty s V0.
Centra|izace péče umoŽňuje nastavit uve-
dení pacientů do ' ,center Vysoce speciaI izo-
vané péče.' ,  a tak Zaj ist i t  jej ich monitor ing'
, ,benchmarking.,,  kval i tní |éčbu a její nákIa-
dovou efektivitu.
Podobně je vhodné koncentrovat preskripci
nák|adných LPVO v rámci center pro jed-
not|ivá V0 (např' CF) nebo pro jednot|ivé
diagnost ické skupiny (např. dědičná meta-
bol ická onemocnění). Tato speciaI izovaná
pracoviště působící na národní úrovni jako
European reference network (ERN) a na ev-
ropské jako Centres of Expertise (CoE) mají
ná|eŽitou interdiscipI inární kapacitu, zkuše-
nost i  s dIouhodobou terapií V0, jsou záru-
kou poskytování vysoce kvaIitní a zároveň
efektivní péče o pacienty s těmito onemoc-
něními. Tato centra také Vedou d|ouhodobé
registry a v rámci mezinárodní spoIupráce
vzájemně vyhodnocují a nás|edně optima-
Iizují kvaIitu poskytované péče. Zřizování
speciaI izovaných center pro V0 je v souIadu
s mezinárodními doporučeními Eurordis
a poradního výboru Evropské unie - The
European Union Committee of Experts on
Rare Diseases (EUCERD.eu).

MoŽnost svobodného vyuŽívání zdravotní
péče v ce|é EU je Iogicky spojena s nezbyt-
ností zajistit kva|itu a bezpečnost pro ob-
čany č|enských zemí. Tento obecný princip je
však nutné doo|nit kva|itními informačními
podklady, aby se sami pacient i  (nejenom
s V0) mohl i  informovat o tom,
a) zajakých podmínekj im bude poskytnUta

zdravotní péče v jiném č|enském státě
EU,

b) za jakých podmínekj im bude vyp|acena
náhrada nák|adů v jej ich domovské
zemt .

Tyto principy kodifikuje směrnice Evropského
parlamentu a Rady 20LL/24/EU ze dne
9. března 20II o up|atňování práv pacientů
v přeshraniční zdravotní péči (PZP). V této
směrnic i  VO získaIa soeciá|ní status.
Cí|em této směrnice je zavést obecný rámec
ohIedně zpřehIednění práv pacientů z hIe'
diska jejich přístupu k PZP, vyp|ácení náhrady
nák|adů; zajištění kvaIity a bezpečnosti
péče, které se j im dostane v j iném státě EU'
a podpory spoIupráce mezi členskými státy
v ob|asti PZP' Je však nezbytné upozornit
na skutečnost, Že tato směrnice se netýká
d|ouhodobé péče u chronicky nemocných,
transp|antologie a národních vakcinačních
programů. KaŽdý č|enský stát EU má ve
směrnic i  stanoveno vytvoření',kontaktních
míst* pro PZP, aby zde mohl v součinnosti
Se sdruŽeními pacientů, poskytovateli
zdravotní péče a pojišťovnami zajistit tento
typ zdravotních s|uŽeb. Potřebné informace
pacientům poskytuje vnitrostátní kontaktní
místo pro PZP, v němŽ je zdravotní péče po-
skytová na.
Z h|ediska mezistátních úhrad je dů|eŽité,
Že náhradu nák|adů poj ištěné osobě po po-
skytnutí péče má na starosti daný členský
stát, v němŽ je pacient poj ištěn. Nicméně
podmínkou úhrad v rámci PZPje skutečnost,
Že čerpaná |éčba je součástí zdravotní péče,
na niŽ se pod|e domácích právních předpisů
vztahuje náhrada zdravotních nák|adů. Toto
ustanovení můŽe činit ve|ké prob|émy u V0
h|avně stran úhrad LPVO (v ang|osaské |ite-
ratuře také ,'orphan drugs.'), kteró jsou na-
příklad j iŽ hrazeny v Německu, aIe ne u nás'
Výše náhrady nák|adů u PZP se rovná nák|a-
dům, které by byly nahrazeny ze zákonného
zdravotního systému, a to tak, jako by by|a
péče poskytnuta v,,původní.. zemi pacienta.
Je rovněŽ stanoveno, Že tato výše nesmí
přesáhnout reá|né nák|ady na poskytnutou
zdravotní péči ve ,,vysí|ající..zemi, coŽ není
mnohdy taxativně stanoveno' Musí rovněŽ
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dojít k uznání pIatnosti |ékařských předpisů
vydaných v j iných č|enských státech EU,
a to i V případě, Že jsou Vystaveny na |éčivé
přípravky, které jsou v daném státě regis-
trovány. Je rovněŽ nutné přijmout opatření,
která by usnadniIa vzájemné uznávání a ově-
řování pravosti předpisů, aby se zamezilo
podvodům nebo vydávání kopií or iginá|ních
|éků. V souhrnu je tedy moŽno uvést, Že PZP
bude do budoucna významně ov|ivňovat
péči o V0 u nás díkyjejítranspozic i  do české
Iegis|at ivy v Ioňském roce.

ffi 6. Národní strate$ie a Národní
akěnÍ p|ány

V souIadu s evropskými doporučeními
(viz dá|e) by|a v ČR nás|edně vypracována
Ná rod ní strategie pro V0 na |éta 2010 -2020
(usnesení v|ády ČR č' 466 z t4' 6, 2O1O:
dá|e NS) a v návaznost i  ni  konkret izovaný
první Národní akční p|án na |éta 2012_2014
a druhý Národní akční p|án (usnesení v|ády
Čn o. 0ss z 29. 8'  201'2 a usnesení v|ády
č'76ze4 '2 ,201 '5 ;  dá|e  NAP) ,  k te ré shrnu jí
prob|ematiku V0 z hlediska EU i  ČR a navr-
hují hIavní cíIe a opatření ke z|epšení situace
v  dané obIas t i  v  ČR.
Mezi hIavnící|e českého NS a NAP proto patří
včasná diagnost ika a doStUpnost adekvátní
|éčby V0' koordinace a central izace efek-
t ivní péče o pacienty s V0, z|epšení vzdě|ání
a informovanosti odborné i Iaické veřejnosti
v dané ob|ast i  a spo|upráce na národní i  me-
zinárodní úrovni se zapojením pacientských
organizací, včetně z|epšení identifikace V0
v rámci systému Vlezinárodní klasif ikace
nemocí(MKN) .
V návaznost i  na NS a NAP a poté. co
v dubnu roku2012 vstoupiI v pIatnostzákon
č' 372/20L1, Sb., o zdravotních sIuŽbách,
který v s 112-113 def inuje podmínky pro
vznik center Vysoce speciaI izované péče,
by|a v květnu 2012 vyh|ášena piIotní sku.
pina mu|t idiscipI inárních center pro V0 ze
strany MZČR (Věstník 4/2OL2), sp|ňujících
rovněŽ kr itéria EUcERD pro jej ich designaci
(tj' centra pro pacienty s cystickou fibrózou;
centrum pro pacienty s dědičnými metabo-
I ickými poruchami; centrum pro pacienty
s epidermolysis buIIosa congenita a Národ nÍ
koordinační centrum pro pacienty s V0 ve
FN Motol).
Léčba pacientů se vzácnými onemocně-
ními by mě|a probíhat ve special izovaných
centrech. Tato centra by mě|a soustřed,ovat
experty z rŮzných oborů a být tak schopna
pacientům poskytovat Vysoce kvalitní
péči př i  maximální efekt iv itě vyna|oŽených

nák|adů' CentraI izace péče umoŽňuje kon-
centraci materiá|ních zdrojů i expertních
kapacit .  Koncentrace pacientů na těchto
pracovištích dává expertním týmům moŽ-
nost dále prohIubovat poznatky o jednot| i-
vých diagnózách. SpeciaI izovaná centra by
také mě|a být akceptována nejen odbornými
spoIečnostmi, ale i  plátc i .
Nicméně 1e nezbytné v této souvis|ost i  upo-
zornit na skutečnost '  Že ustanovení ,,center.,
Ze strany ministerstva automaticky nená-
rokuje,,centrové f inancování,. diagnost iky
a léčby Ze Strany zdravotních pojišťoven.
Ztohoto důvodu si  , ,ministerská centra. '  ještě
musejÍ dodatečně vyjednat s jednotl ivými
zdravotními pojišťovnami Statut center ,,Se
zv|áštní smIouvou.., protoŽe systém ročního
paušá|u uplatňovaný u faku|tních nemocnic
neumoŽňuje z důvodu ročního stropu pIateb
operat ivní zavádění Vysoce inovat ivních
LPVO do našeho systému zdravotní péče.

l Poděkováni
Podpořeno Norway grants (NF-cZ1 1-PDP-3-
003-2014) _ Národní koordinační centrum
provzácná onemocnění ve Faku|tní nemoc-
nic i  v Motole
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Nezaplatiš, neošetřim tě,
přiznal slovenslcý lékař

Pokud pacient nezaplatí, má smů|u
a ošetřeníse nedočká. Tak to chodív ordi.
naci známého s|ovenského Iékaře Petera
Liptáka. Ten v rozhovoÍu přo te|evizi
Markíza tvrdí, že mu nic jiného nezbývá,
protoŽe zdravotnictví na Slovensku fun.
guje neefektivně a pojišťovny |ékařům
posílají má|o peněz. Finanční dary od
pacientů potřebuje pod|e svých slov na
dofinancování své ambulance.
,,Ročně dostanu na darech asi 5000 eur
(zhruba 140 t isíc korun)'  Život nás t|ačí
k tomu, Že musíme př i jmout od pacientů
jakoukoIi pomoc, hIavně finanční,., pÍizna|
Lipták'  Př ipust i l ,  Že nejčastěj i  mu pIatí| idé,
kteří nepatřÍ do vysocepříjmové skupiny.
Na otázku, zda mu není nepříjemné brát s i
peníze od I idís nízkými příjmy, odpověděl:
',Není mi to vůbec nepříjemné, protoŽe já
ty peníze potřebuji... Na argumentaci, Že
Iidé uŽjednou zaplatilive formě odvodů na
zdravotní pojištění, Lipták uved|: ,,V tomto
případě je to v pořádku. 0ni s ice zap|a-
tiIi, ale peníze k |ékaři nedorazi|y.,. Lékař
je přesvědčen, Že pokud sami pacient i
nezačnou kontro|ovat toky peněz, zdra-
VotnictvÍ nebude nikdy fungovat. P|atby
nejsou Žádným úp|atkem, toto označení
odmítá. ,,Já bych to nenazýva| úplatkem.
Je to p|atba na financování. Když na to
někdo nemá, má smů|u, ' .  dodal.

Zdroj: novinky'cz, ivi, Právo, 12' 2.2015

E
Kdo chce prono.o"rt praxi

ve vašem regionu?

Všeobecná zdravotní pojišťovna začíná
zveřejňovat nové Žádosti o uzavření
sm|ouvy. VZP informova|a, Že od dubna
zveřejňuje Žádosti |ékařů a zdravotnických
zaiÍzenÍ, kteřÍ s nÍ chtějí uzavřít sm|ouvu.
Tato Žádost se do pěti dnů od podání
objeví na webu, a do 30 dnů pak bude
zveřejněn i rozbor Žádosti a nás|edně roz-
hodnutí o tom, jest| i  bude smIouva uza.
vřena. Každý tedy bude moci v idět '  koIik
Žádostí o uzavření sm|ouvy je v přís|uš-
ném místě podáno a na jaké specia| izace.
srovnat, kdo smlouvu dostal a kdo ne,
apod. Databázi, která se uŽ začíná pInit,
můŽete najít na webu VZP: http://www'
vzpsm I o uvy' cz / r ubrika / zadosÍi'

Zdroj: doktorvlach.cz, 14. 4. 2015

v o x  P E D I A T R l A E  "  k v ě t e n / 2 0 1 5  "  č .  5  .  r o č n í k  l - 5 L7



čnsop l s  pnnx r l c xÝcg  lÉxnŘŮ  pno  pĚ r t  A  EoRCI sT

Yzácná onemCIcněmÍ rmafrí mnoh$ sp{Btečnéhon
třeha Brob!émy s dla$nózou

Bc' Anna Are|lanesová
Česká asociace pro vzácná onemocnění rČnvot

Skupina vzácných onelnocněrrí ie ve|ice různorodá a zahrnuje více než šest tisíe gnernocněrci
spadajících do všech odborností" Ve|ká většina z nieh má genetický základ a většinqu se pť€?'
jevují už u dětÍ.

V Evropě je uznávanou hranicí pro zaÍazení
onemocnění mezi vzácná jeho výskyt niŽší
neŽ pět případů na deset tisíc obyvate|.
Mnohá onemocnění jsou však ještě méně
častá, v některých případechjdejen o něko-
I ik l idí nebo jednot| ivce v ce|é ČR.
Nemocní, kteřívzácným i onemocněním i trpí,
se sdruŽují podobně jako u častých one-
mocnění, Jen jej ich sdruŽeníjsou malá a je-
j ich práce stojí obvyk|e na akt iv itě jednoho
č|ověka nebo ma|é skupiny I idí. Pro mnohé
diagnózy ani Žádná organizace neexistuje
a nenítak nikdo, kdo by pacientům pomáhaI
na neformá|ní úrovni, radou nebo sdí|ením
zkušeností zeŽivota s nemocí. Přitom orávě
u vzácných onemocnění pociťují pacient i
nedostatek informacíve|mi intenzivně, ať uŽ
o moŽnostech |éčby, nebo o zkušenostech
z kaŽdodenního Života.
Česká asociace pro vzácná onemocnění
sdruŽuje třicítku takových organizací a da|ší
desÍtky Iidí, pro které vhodná organizace
neexistuje. Jejím cí|em je řešení prob|émů,
které jsou všem vzácným onemocněním,
nebo aIespoň ve|ké část i  z nich, spoIečné.
SnaŽí se o postupné ZIepšování kvaIity Života
pacientů se vzácnými onemocněními. Na
úrovni organizace zdravotní péče prosazuje
napřík|ad da|ší rozvoj sítě speciaIizovaných
center pro jednot| ivé diagnózy nebo jej ich
skupiny nebo zavedení podrobnějšího kódo-
vání nemocítak, aby se vzácná onemocnění
neocita|a převáŽně v ko|once ,,ostatní one-
mocnění... V ob|asti informací usi|uje o zvy-
šování povědomí o vzácných onemocněních
mezi Iaiky i odborníky. Vydává časopis, který
se věnuje aktuá|ním prob|émům v této spe-
cifické obIasti, provozuje weby zaměřené na
vzácná onemocnění.

f, Pomoc při stanovenÍ dia$nózy:
help@vzacna.onémocneni.cz

Jedním z prob|émů, který se dotýká většiny
vzácných onemocnění, je včasné stanovení
správné diagnózy' Pacienti s těmito nemo-
cemi často putují bez úspěchu od vyšetření
k vyšetření, a jak ubíhá čas, zmenšují se
i moŽnost i  účinné terapeutické oomoci.
Taková s ituaceje pro pacienty veIice obtíŽná
i psychicky _ prouází je nejistota oh|edně
v|astního zdravotního stavu i časté nepo.
chopeníoko|í.
Důvody takovéhoto stavu jsou nicméně
zrejmé: kvů|i nízké prevaIenci nemají |ékaři
v první | ini i  mnoho pří|eŽitostíse s takto ne-
mocnými v praxi setkat, a odha|ení nemoci
tak můŽe váznout' PÍíznaky takových one-
mocnění jsou navíc obvyk|e nespecif ické,
coŽ situaci dá|e ztěŽuje.
Ve|mi účinným nástrojem včasné diagnos.
t iky je novorozenecký screening. Necelé
dvě desítky nemocí, které jsou v současné
době testovány, jsou sice ve|ice dů|eŽité,
z pohIedu ceIku vzácných onemocnění jde
však jen o z|omek' H|avní zátéŽ V procesu
stanovení správné diagnózy IeŽí stá|e na
praktiCkých |ékařích, kteří v kaŽdodenní
praxi rozhodují o tom, jak vyhodnotit  kon-
krétní příznaky konkrétních pacientů a zda
nemocného odesIat na speciaI izované vy-
šetřenía kam.
DÍky postupujícímu výzkumu v obIast i  mole.
ku|árníbioIogie navíc stá le narůstá mnoŽství
nových poznatků o příčinách a projevech
vzácných onemocnění a |ze předpok|ádat, Že
uŽ tak sIoŽitá s i tuace se bude dále kompl iko-
vat. Nové poznatkyje ovšem třeba přenášet

co nejrych|eji do praxe tak, aby se odpovída-
jícípéče dostalo co nejvíce pacientům.
Z těchto důvodů Česká asociace pro vzácná
onemocněníve spoIupráci s Národním koor-
dinačním centrem pro uzácná onemocnění
při Ústavu biologie a |ékařské genetiky 2. |é-
kařské faku|ty UK a FN MotoI zřídiIa konzul-
tační maiI heIp@vzacna-onemocneni 'cz,
kam se se svými dotazy mohou obracetjak
lékař i ,  tak i  rodiče nebo pacient i  samotní.
Součástí spo|ečného projektu za podpory
SdruŽení praktických |ékařů pro děti a do-
rost ČR (SPLDD) a Odborné spo|ečnost i
praktických dětských |ékařů (0sPDL) ČLS
JEP jsou i  informační materiá|y, které na
vzácná onemocnění upozorňují a shrnují
jejich typické časné příznaky.

f 7ávér

Pokud je preva|ence určitého onemocnění
nižší neŽ 5 : 10 000, říkáme, Že jde o one-
mocnění vzácné' Takových nemocíje v sou.
časnosti známo více neŽ šest tisíc. AbsoIutní
většinu z nich nedokáŽe dnešní medicína
vyléčit. Pro pacienty je však ve|mi dů|eŽité,
aby u nich by|a d|agnóza stanovena co nej-
dříve. Pokud existuje symptomatická |óčba,
je moŽné zabránit postupnému zhoršování
zdravotního stavu. V případech, kde |éčba
dosud neexistuje, je moŽné alespoň zmírnit
příznaky onemocnění. Pokud není moŽné
ani to, nemocní aIespoň zj istí, co s nimi je,
a i  to je pro mnohé z nich veIkou psychickou
úlevou.
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