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CASOPIS PRAKTICKYCH LEKARU PRO DETI A DOROST

Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.

roblematiky vzacnych onemocné

Ustav biologie a I€kafské genetiky - Narodni koordinadni centrum pro vzacna onemochéni,
2. |ékarska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice v Motole

© 1. Definice vzacnych
onemocneéni

Vzacna onemocnéni (VO) jsou klinicky velmi
riiznorodou skupinou Klinickych jednotek
se silné geneticky podminénou patogenezi.
Proto jsou nazyvana také ,mendelistickd
onemocnéni“ podle objevitele zdkond dé-
dicnosti, naseho slavného rodaka Gregora
Mendelaz augustinidnského klastera v Brng,
ktery je formuloval pfed 150 lety. Jejich spo-
leCnou charakteristikou je jejich velmi nizké
populacni prevalence, ktera je Evropskou
komisi arbitrarné stanovena na méné nez
1:2000 v obecné populaci.

Naprostou veétSinu téchto onemocnéni
tvofi onemocnéni chronicka a progresivni,
jedna se o multisystémové syndromy, které
signifikantné zhorSuji kvalitu Zivota a so-
cialni zalenéni pacient(. VO jsou blize
charakterizovéna jako ,Zivot ohroZujici nebo
chronicky invalidizujici nemoci. Zahrnuji
prakticky vdechny oblasti mediciny, pfiemz
se predev§im jednd o metabolické vady,
neurologicka, endokrinologicka, hemato-
logicka, imunodeficientni, kardiologicka,
nefrologickd, koZni onemocnéni nebo
0 genetické syndromy (z oblasti klinické
syndromologie). Naprosta vétsina détskych
nador( rovnéz spada do oblasti VO. Rovnés
oblast onkologické problematiky dospé&lych
kromeé tzv. ,velkych“ nadord kolorekta, prsu,
plic Ci prostaty patfi do této domény.
BohuZel naprosta vétsina onemocnéni je
obtiZné IéCitelnd nebo aZ nevylééitelna ad
integrum (viz déle). V soudasné dobé se
priblizné tfetina pacientd s VO nedoZije péti
let Zivota. VO jsou rovnéZ zodpovédné za vy-
znamnou Cast novorozenecké a kojenecké
mortality. Proto je ¢asto jedinou pomoci
rodinam s takto postizenym ditétem zajistit
pomoci cilené prenatalni nebo nynf jiz i pre-
implantacni diagnostiky narozeni druhého
zdravého ditéte v jejich roding. Oboji je
dosud piné hrazeno z prostfedkii vefejného
zdravotniho pojisténi. ,Sirot&i“ (,orphan)
charakter VO je dan predevaim skutegnosti,
Ze azdo doby posledni dekéady byla mimo ob-
last hlavniho zajmu klinické mediciny, s vy-

jimkou oborii IékaFské genetiky a dédinych
metabolickych poruch, které se dlouhodobé
zaméfuji na jejich Gasnou diagnostiku?.

Prevalence VO je dynamicky epidemiolo-
gicky Udaj. Pfikladem miZe byt cysticka
fibréza (dale CF)3, jejiz incidence v posled-
nim desetileti klesé z dGvodu pfistéhovalec-
tvi a natality osob z neevropskych oblasti,
kde se toto VO prakticky nevyskytuje (napf.
Vietnam, Turecko, severni Afrika). Navic
diky Siroce provadénému prenatélnimu
screeningu CF v Ceské republice a prekon-
cepCnimu genetickému screeningu partnerd
na casté mutace v genu CF (CFTR) (v USA
nebo severni Itélii) poGet pacientd celkové
klesa. Podobné nékteré hemoglobinopatie
isou daleko Castéjsi v tropickych oblastech
v disledku selekéniho tlaku malarie, pfi-
cemzZ s jejim vymycenim i jejich populaéni
prevalence za€ina postupné klesat.

VO se nejcastéji projevi brzy po narozeni
(Casto jsou pfitomna i prenatalng, ale u vét-
Siny VO zatim nemadme adekvatni vy3etfo-
vaci metody) a postihuji az 5 % novorozencii
a kojencd, ale mohou se rozvinout i pozdgji,
a to v pribéhu détstvi, i dokonce nékdy a7
v dospélosti. Spravna a rychla diagnostika
VO predstavuje jakysi indikator kvality pre-
natalni, perinataini a postnatalni zdravotni
péce a diagnostiky, protoze tato VO byla do
nedavna ,nezndma*“ vzhledem k tomu, Ze pFi
vy$Si novorozenecké a kojenecké timrtnosti
pacienti ,stonali/umirali“ pod jinymi, pre-
vazngé symptomaticky stanovenymi diagno-
zami (napf. chronicky prdjem &i bronchitida
u CF; slabost = hypotonie u neuromuskular-
nich chorob; zaducha u hereditarnich forem
emfyzému). VO se tedy zacinaji dostavat do
popfedi i v rozvojovém svété s rychle klesa-
jici novorozeneckou Gmrtnosti na infekgnf
choroby, kterd ,maskovala“ pfitomnost VO.
Ostatné Cina, Indie a Brazilie svou celkovou
vysokou natalitou vyrazné prevysuji zbytek
svéta a vétSina déti s VO se narodi v téchto
zemich.

Vice nezZ desetilety projekt Evropské komise
Orphanet uvadi, Ze existuje okolo 7000 riz-

nych typ( VO, pokud odhlédneme od dosud
nejasné charakterizovanych VO nalezenych
celosvétové u jednoho pacienta. Pokud
stanovime ,latku“ jako napfiklad minimaini
pocet jednoznatné klinicky definovanych
jednotek alespofi u tii nezévislych pacienti,
jedna se o cca 1500-2000 VO. Tento tdaj se
bude neustalezpfesfiovatstim, jak se identi-
fikuji jednotlivé geny pro VO v ramci nékolika
rozsahlych mezinarodnich projektti. Oblast
VO je tedy podobnd infekénimu Iékafstvi,
kde existuje velké mnoZstvi Klinickych jed-
notek, které i pfes svou individualni nizkou
prevalenci v souhrnu pfedstavuji pfiblizné
az 5% veSkerych nemoci. Z tohoto diivodu
je pocet pacientti s VO v EU odhadovén na
zakladé souhrni zastfe3ujiciho evropského
pacientského sdruZeni Eurordis.org na
priblizné 20-30 milién{i osob. V souhrnu je
vSak moZno uvést, 7e nikdo z nas ,neni chra-
nén statistikou®.

@ 2. Deédi¢nost

Pfiblizné 80% VO méa jasné definované
genetické priciny (tj. zndmy gen s vysoce
penetrantnimi mutacemi, tj. t&mi, které se
u vétsiny pacientii projevi), aviak u vétsiny
pacientl dosud ziistavad genetickd cha-
rakteristika jejich onemocnéni nejasna.
Dédicnost VO Ize obecné rozdélit podie za-
kon{i standardni mendelistické d&diGnosti
na nékolik forem.

Autozomalné dominantni (AD) pFedeviim
v disledku de novo mutace v ramci sper-
matogeneze u starSich otcd nad cca 45
let v ramci vSech genovych lokusd na 22
chromozomech, kromé& chromozom( X & Y.
Situace, kdy jeden z rodicii je nemocny, jsou
v klinické praxi vzacnéjsi, podobné homozy-
gotni stav pro ob& mutované AD alely je pre-
natalné letini. Z velké Gasti se jedna o one-
mocnéni, kdy jiZ jedna mutovana alela genu
zpdsobi pfisludné onemocnéni nebo kde se
jiz 50% snizeni funkce genu klinicky projevi.
Jedna se tedy o ,strukturopatie jako napf.
chondrodystrofie, osteogenesis imperfecta
nebo také neurologickd onemocnéni a kar-
diomyopatie.
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Autozomalné recesivni (AR) dédicnost je
predevsim v disledku genovych mutaci
pfitomnych v nasi populaci ,o0d pradavna“,
které mnohdy v minulosti poskytovaly svym
nositelim selekéni vyhodu v ramei véech ge-
novych lokusd na 22 chromozomech, kromé
chromozomii X Gi Y. P¥ibuzenské siatky jsou
vtomto kontextu u nés jiz vzacné. AR rodice
jsou zdravymi prenasedi diky ,protektiv-
nimu® efektu normalni (»standardni“) alely,
ale jejich potomci maji 25% riziko onemoc-
néni. Pfevazné se jednd o »Enzymopatie*,
jako jsou napf. d&digné metabolické poru-
chy, cysticka fibréza, fenylketonurie.

Z dedicnosti vazanych na pohlavni chromo-
zomy (vzacné na chromozom Y) se v klinické
praxi setkavame predevsim s dédiénosti va-
zanou na chromozom X. Pro vzacngjsi formy
gonozomalné dominantni dédicnosti (XD) je
typické, Ze jsou postiZeny i matky, zatimco
u gonozomalné recesivnich forem d&dic-
nosti (XR) jsou primarné postizeni chlapci,
jako napf. v pfipad& hemofilie. Velmi vzacné
jsou nemocné i Zeny kvili nerovnomarné in-
aktivaci chromozomu X. V posledni dobé se
popisuje i mitochondridini forma d&dignosti
U nékterych metabolickych onemocn&ni
nebo vzacnych forem epilepsii. V zisadé je
mozno charakterizovat dédignost analyzou
rodokmenu, ta v3ak v nasSich podmin-
kach malych rodin a malého poCtu déti /
sourozencl obvykle nema dostatednou
vypovidaci hodnotu. Kvalitni osobni a ro-
dinné anamnéza mdZe mnoho napovédeét
(napf. postizeni pérovych organd, mladsi
vék nemocnych, nejasna dmrti v rodiné
mohou svéd&it pro genetick4 onemocnéni).
Setkavame se viak Gasto s jedinym ,spora-
dickym pfipadem*“ v roding, kdy je velmi ob-
tizné rozhodnout, zda se jedné o AD de novo
mutaci nebo vyskyt AR onemocnéni.
Prehled genetickych pracovist a laboratoff
poskytujicich DNA diagnostiku v Ceské
republice poskytuji aktualizované prehledy
Spolecnosti IékaFské genetiky CLS JEP (SLG:
WWw.slg.cz) a na evropské drovni portal
Orphanet (www.orpha.net).

Diagnostiku ultravzacnych  onemocnéni
v zahraniCi zatim proplaceji nase zdra-
votni pojistovny na zéklade § 16 zédkona
€. 98/1997 Sb. po doporugeni SLG a ve
spolupréci s reviznimi lékaFi.

B 3. Nedostatecné povédomi

0 VO a opozdéni jejich diagnostiky
Hlavni pficinou pozdni diagndzy VO je
skuteCnost, 7e praktiGti lékafi se setkavaji
s jednotlivymi vzacnymi onemocnénimi ve

SVé praxi velmi zfidka. Na pfikladu CF s no-
vorozeneckou prevalenci 1:6500 pFi cca
stovce tisic narozenych déti rocné a s vice
nez 1500 praktickymi pediatry Ize odvodit,
Ze se praktik setkd ve své ambulanci SHCE
pramérné asi jednou za dekadu. Tato doba
se vyrazné prodiuZuje u jests vzacnéjsich
VO, pficemz néktera onemocnéni v priméru
neuvidi ani jednou za svou profesni drihu. Je
tedy nezbytné zvysit celkové povédomi o VO
u nasich Iékafl (viz déle). Nelze se divit, Ze
lékafi v terénu maji minimaini zkuSenosti
s VO, a tak je Casto $patné nebo pozde dia-
gnostikuji. V pfipadé CF jsme objektivné
prokézali trend ke zhorSovani diagnostiky
praktickymi pediatry od poloviny devadesa-
tych let.

Nedostatecné povédomi o VO rovnas de-
monstroval nedavny prizkum agentury
STEM/MARK z ledna 2014, Prokézal, Ze pres
60 % naSich spoluob&and neznj pojem VO
nebo si pod nimi predstavuji ,bizarni cho-
roby“ (napf. elefantiaza, hydrocefalus).
ZvySe uvedenych diivod pacienti s VO pro-
jdou diagnostickou »0dysseou*, priibéh je-
jich onemocnén’ se tak postupné zhorsuje,
frustrace jejich rodiny se zvySuje a naklady
na diagnostiku a I6¢bu z prostiedk verej-
ného zdravotniho pojisténi jsou nedcelng
vynakladany. Stéle se setkévame s tim, Ze
pacienti s CF pfichézeji ve velmi zanedba-
ném stavu, nemaji spravné stanovenou dia-
gnozu a Gasto jsou lé&eni pod zastupnymi,
nezfidka ,opisnymi* diagndzami. V pfipadé
chybnych a/nebo pozdnich diagnéz, ze-
jména pak u pacientd s VO, kde jiz existuje
IéCba, dochazi k ireverzibilnimu poskozeni
jejich zdravi s dlouhodobymi disledky. To
vede nejen ke zna¢né traumatizaci pacientd
a jejich rodin, ale i k jejich celkové nedivére
v kvalitu zdravotniho systému. Je zfejmé, ze
S opozdénou diagnézou se také Zvysuji né-
klady na 16¢bu. Problematika 0pozdéné dia-
gnozy je jesté vice akcentovana u extrémné
vzacnych VO (tj. méné nes 1:50 000), coz
pii soucasné porodnosti odpovida Gtyfem
novym pfipaddim takovych ,ultra onemoc-
néni roéné, jez jsou asto negativné media-
lizovany.

Ve spolupréci se zastfeSujici pacientskou
organizaci (Ceskou asociaci provzacna one-
mocnén: Www.vzacna-onemocneni.cz) vy-
dalo Nérodni koordinaéni centrum pro VO ve
FN Motol plakaty, kde jsou uvedeny typické
pfiznaky VO u déti a dospélych, pficemz
tyto plakaty jsou volné SiFitelné. Soucasti je
i ,helpmail“ - help@vzacna-onemocneni.cz,
kam Ize zasilat dotazy ohledné nejasnych

]
Stat si ze SUKL vezme
1,7 miliardy na pokryti
vypadku pFijmi z poplatki

Senatofi ve stiedu souhlasili s novelou
zakona o lé€ivech, ktera statu umozni zZis-
kat 1,7 miliardy korun ze Statniho tstavu
pro kontrolu Ié€iv (SUKL). M&ly by byt
vyuZity na pokryti vypadku prijmii po zru-
Senjch regulaénich poplatcich. Novelu
nyni dostane k podpisu prezident.
Vypadek piijma zregulacnich poplatki ma
letos Cinit asi 4,2 miliardy korun, z toho
U ambulanci a Iékaren to bude podle dfi-
v€jSich propoéti asi 3,27 miliardy korun.
Stokorunové platby v nemocnicich zrusil
od lofiského ledna Ustavni soud s tim, 7e
pro fadu obéand &ini nemocnicni péci ne-
dostupnou. Proti navratu k platbé 60 ko-
run v nemocnicich soud nic nenamital,
koalice se ale rozhodla ji neobnovit.

Stat chce novelou pomoci také prazské
NemocniciNa Bulovce a brnénské Fakultni
nemocnici u sv. Anny. Do obou nemocnic
by mélo jit kvilli jejich $patné ekonomické
situaci celkem 700 miliénd korun. Bez
financni injekce by byl ohrozen vykon sta-
noveného rozsahu zdravotni péce, pise se
v divodové zpravé. Brnénska nemocnice
by pry musela poskytovani péce Uplné
prerusit. ~

Senatofi diskutovali i o navratu po-
platkd ‘

SUKL ma na zvidstnim dcty pres dvé
miliardy  korun, pfipomenula  sena-
torka a Iékarka Alena Dernerovi (za
SeveroCechy.cz). Rezervy mél na nové
projekty, jako jsou zavadéni systemu
elektronickych receptt a rozhodovani
0 cendch a dhradach zdravotnickych pro-
stredky. Z téchto projekti zatim seslo.
Proti novele se postavil dalsi |ékaf, misto-
predseda Senatu Pfemysl Sobotka (ODS),
podle néhoZ je SUKL trestan za to, 7e
dobre hospodafil. ,SUKL vydélal penize,
tak je mu vezmeme, aby se mohlo rozda-
vat,” prohlasil Sobotka, ktery nelispésné
navrhoval zamitnuti novely.

Senétor Jifi Cunek zviadni KDU-GSL dal na
zvazeni, zda neobnovit poplatky za pobyt
V nemocnici. Proti tomu se ostfe vymezil
mistopfedseda Senétu Zdengk Skromach
(€SSD), podle n&ho? se jsou poplatky ne-
prijatelnou ,dani z nemoci®.

Zdroj: Novinky, CTK, 18. 3. 2015
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pfipadd VO, které budou do 48 hodin zodpo-
zeny prisluSnymi experty.

Jednim z GGinnych opatfeni vefejného zdra-
votnictvi, které umozni omezit pozdni symp-
tomatickou diagnostiku u VO, je celoplo3ny
novorozenecky screening (www.novoroze-
necky-screening.cz). Ten zajiStuje €asnou,
uniformni diagnostiku VO a vede dokonce
ke snizeni nakladl na péci diky prevenci
odstranitelnych komplikaci; nékdy v pfipadé
metabolickych onemocnéni (napf. kongeni-
talni adrenalni hyperplazie) predejde i riziku
¢asného umrtiv dlisledku akutniho metabo-
lického rozvratu. Casny zéchyt kongenitalni
hypotyredzy je pro zménu prevenci rozvoje
zavaznych forem mentéalnich retardaci.

V souGasné dobé se ukazuje, Ze stavajici
podoba novorozeneckého screeningu u nas
detekuje jedno z vySetfovanych onemocnéni
pfiblizné u kaZdého tisiciho novorozence.
Nicméné prakticti pediatfi by neméli ani
u screenovanych déti zapominat na riziko
falesné negativity tohoto vyhledavaciho
vySetfeni a v prfipadé jasné definovanych
priznaki nevylucovat klinickou diagnézu
daného onemocnéni z aktualniho screenin-
gového panelu (viz vySe uvedenou webovou
stranku, kde je aktualni prehled VO, ktera
se u nas pri novorozeneckém screeningu
detekuji).

e

B 4. Mezinarodni klasifikace
nemoci

Zéasadnim problémem v oblasti VO je sku-
te€nost, Ze pouze 200 z celkového podtu
cca 7000 VO ma sviij unikatni Ciselny kdd
v souGasné Mezinarodni klasifikaci nemoci
(MKN-10), coZz znesnadfiuje jejich kodi-
fikaci, registraci a sledovani v narodnich
zdravotnich registrech. Navic mnoho VO ma
jména podle Iékafd, ktefi je poprvé popsali
(napf. von Recklinghausenova choroba,
Duchennova-Beckerova svalova dystrofie).
V riiznych zemich jsou navic stejnd VO na-
zyvéna rlzné - cystic fibrosis v anglosas-
kych zemich, Mukoviszidose v NEémecku
nebo Mukoviscidose ve Francii. V CR se po
dvodnim pouZivani némeckého terminu
,mukovisciddza“ ustalil od 90. let 20. stoleti
termin CF.

Proto se u VO do praxe zavadi klasifikace
Orphanetu, ktery spolupracuje s WHO na
reklasifikaci VO pro pfipravovanou MKN-11
pomoci tzv. ,0rphacodes” (www.orpha.net).
U dédicnych metabolickych poruch se pro
zménu prosazuje klasifikace mezinarodni
odbornéspolecnosti SSIEM. Tyto klasifikacni

systémy umozni kodifikaci VO v MKN-11,
ktera vstoupi v platnost v pfistich letech.

[# 5. Evropska doporuceni

a preshranicni péce

Problematiku VO je tedy mozno shrnout do

Ctyf bodi (,4P“), zahrnujicich:

a) nezbytnost na VO ,Pomyslet” a tak je
¢asné odhalit diky primarnimu klinic-
kému podezieni v terénni praxi,

b) nasledné VO ,Poznat” - tj. spravné
diagnostikovat ve  specializovanych
centrech, kterd by méla vznikat podle
doporuceni European Committee of
Rare Disease Experts (EUCERD.eu)
a evropské zastfesujici organizace pro
vzacna onemocnéni (Eurordis.org),

¢) ,Pomoci“-1j. zajistit GEinnou I&Ebu,

d) tuto |éCbu ,Profinancovat” - tj. pfipra-
vit farmakoekonomické podklady pro
zavadéni financné narocnych I[€Civych
pfipravkl VO (LPVO).

Na zakladé doporuéeni Rady k VO (,Council
recommendation of 8 June 2009 on an ac-
tion in the field of rare diseases”; 2009/C
151/02), prijatého za Geského predsednic-
tvi Evropské unie v roce 2009, a doporuéeni
evropskych pacientskych organizaci Ize sni-
Zeni nakladd na Iécbu a komplikaci pozdé
diagnostikovanych VO efektivné dosahnout
zejména centralizaci péce o pacienty s VO.
Centralizace pé¢e umoziuje nastavit uve-
deni pacientl do ,center vysoce specializo-
vané péce”, a tak zajistit jejich monitoring,
,benchmarking®, kvalitni Ié¢bu a jeji nakla-
dovou efektivitu.

Podobné je vhodné koncentrovat preskripci
nakladnych LPVO v ramci center pro jed-
notlivd VO (napf. CF) nebo pro jednotlivé
diagnostické skupiny (napf. dédiéna meta-
bolickd onemocnéni). Tato specializovana
pracovisté plsobici na narodni Grovni jako
European reference network (ERN) a na ev-
ropské jako Centres of Expertise (CoE) maji
néalezitou interdisciplinarni kapacitu, zkuSe-
nosti s dlouhodobou terapii VO, jsou zaru-
kou poskytovani vysoce kvalitni a zaroveri
efektivni péce o pacienty s témito onemoc-
nénimi. Tato centra také vedou dlouhodobé
registry a v rdmci mezinarodni spoluprace
vzajemné vyhodnocuji a néasledné optima-
lizuji kvalitu poskytované péce. Zfizovani
specializovanych center pro VO je v souladu
s mezinarodnimi doporuc¢enimi Eurordis
a poradniho vyboru Evropské unie - The
European Union Committee of Experts on
Rare Diseases (EUCERD.eu).

Moznost svobodného vyuZzivani zdravotni
péce v celé EU je logicky spojena s nezbyt-
nosti zajistit kvalitu a bezpecnost pro ob-
any ¢lenskych zemi. Tento obecny princip je
vSak nutné doplnit kvalitnimi informaénimi
podklady, aby se sami pacienti (nejenom

s VO) mohli informovat o tom,

a) zajakychpodminekjimbude poskytnuta
zdravotni pécée v jiném Clenském staté
EU,

b) zajakych podminek jim bude vyplacena
nahrada nékladd v jejich domovské
zemi.

Tyto principy kodifikuje smérnice Evropského
parlamentu a Rady 2011/24/EU ze dne
9. bfezna 2011 o uplatfiovani prav pacientd
v pfeshranicni zdravotni péci (PZP). V této
smérnici VO ziskala specidlni status.

Cilem této smérnice je zavést obecny rdmec
ohledné zpfehlednéni prav pacientl z hle-
diskajejich pfistupu k PZP, vyplaceninahrady
nakladi; zajisténi kvality a bezpeCnosti
péce, které se jim dostane v jiném staté EU,
a podpory spoluprace mezi ¢lenskymi staty
v oblasti PZP. Je vSak nezbytné upozornit
na skutecnost, Ze tato smérnice se netyka
dlouhodobé péce u chronicky nemocnych,
transplantologie a narodnich vakcina€nich
programl. Kazdy Clensky stat EU méa ve
smérnici stanoveno vytvofeni ,kontaktnich
mist“ pro PZP, aby zde mohl v souCinnosti
se sdruzenimi pacientd, poskytovateli
zdravotni péce a pojiStovnami zajistit tento
typ zdravotnich sluzeb. Potfebné informace
pacientlim poskytuje vnitrostatni kontaktni
misto pro PZP, v némz je zdravotni péce po-
skytovana.

Z hlediska mezistatnich uhrad je dleZité,
7e nahradu nakladl pojisténé osobé po po-
skytnuti péCe ma na starosti dany ¢lensky
stat, v némiz je pacient pojistén. Nicméné
podminkou thrad v rdmci PZP je skutecnost,
7e Gerpanad |éCba je soucasti zdravotni péce,
na niz se podle domdcich pravnich pfedpis(
vztahuje nahrada zdravotnich naklad(. Toto
ustanoveni miize ¢init velké problémy u VO
hlavné stran thrad LPVO (v anglosaské lite-
ratufe také ,orphan drugs“), které jsou na-
ptiklad jiz hrazeny v Némecku, ale ne u nés.
Vy3e nahrady nékladl u PZP se rovna nakla-
dtim, které by byly nahrazeny ze zakonného
zdravotniho systému, a to tak, jako by byla
péce poskytnuta v ,pdvodni zemi pacienta.
Je rovnéz stanoveno, 7e tato vySe nesmi
presahnout redlné naklady na poskytnutou
zdravotni péci ve ,vysilajici“ zemi, coz neni
mnohdy taxativné stanoveno. Musi rovnéz
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dojit k uznani platnosti Iékarskych predpisi
vydanych v jinych é&lenskych statech EU,
a toiv pfipadg, Ze jsou vystaveny na |éCivé
pfipravky, které jsou v daném staté regis-
trovany. Je rovnéz nutné pfijmout opatfent,
kterd by usnadnila vzadjemné uznavani a ové-
fovani pravosti predpisl, aby se zamezilo
podvod(im nebo vydavani kopii originainich
Iékd. V souhrnu je tedy moZno uvést, ze PZP
bude do budoucna vyznamné ovliviiovat
pécio VO u nas diky jeji transpozici do Ceské
legislativy v lonském roce.

¥ 6. Narodni strategie a Narodni
akéni plany

V souladu s evropskymi doporucenimi
(viz déle) byla v CR nasledné& vypracovana
Nérodni strategie pro VO naléta 2010-2020
(usneseni viady CR €. 466 z 14. 6. 2010;
déle NS) a v névaznosti ni konkretizovany
prvni Narodni akéni pléan na Iéta 2012-2014
a druhy Nérodni akéni plan (usneseni vlady
CR & 633z 29. 8. 2012 a usneseni vlady
C. 76 ze 4. 2. 2015; déle NAP), které shrnuji
problematiku VO z hlediska EU i CR a navr-
huji hlavni cile a opatfeni ke zlepSeni situace
v dané oblasti v CR.

Mezi hlavnicile Geského NS a NAP proto patfi
vCasné diagnostika a dostupnost adekvatni
IéCby VO, koordinace a centralizace efek-
tivni péce o pacienty s VO, zlep3eni vzdélani
a informovanosti odborné i laické vefejnosti
vdané oblasti a spoluprace na narodni i me-
zinarodni Grovni se zapojenim pacientskych
organizaci, véetné zlepSeni identifikace VO
v rdmci systému Mezindrodni klasifikace
nemoci (MKN).

V navaznosti na NS a NAP a poté, co
v dubnu roku 2012 vstoupil v platnost zakon
€. 372/2011 Sh., o zdravotnich sluzbach,
ktery v § 112-113 definuje podminky pro
vznik center vysoce specializované péce,
byla v kvétnu 2012 vyhlaSena pilotni sku-
pina multidisciplinarnich center pro VO ze
strany MZCR (Véstnik 4/2012), spliiujicich
rovnéz kritéria EUCERD pro jejich designaci
(tj. centra pro pacienty s cystickou fibrézou;
centrum pro pacienty s dédiénymi metabo-
lickymi poruchami; centrum pro pacienty
s epidermolysis bullosa congenita a Narodni
koordinaCni centrum pro pacienty s VO ve
FN Motol).

Létba pacientd se vzacnymi onemocné-
nimi by méla probihat ve specializovanych
centrech. Tato centra by méla soustfedovat
experty z rGznych obor( a byt tak schopna
pacientim poskytovat vysoce kvalitni
péci pfi maximalni efektivité vynaloZenych

nakladl. Centralizace péCe umoziiuje kon-
centraci materidlnich zdroji i expertnich
kapacit. Koncentrace pacientli na téchto
pracovistich davé expertnim tymdm moz-
nost dale prohlubovat poznatky o jednotli-
vych diagnézach. Specializovana centra by
také méla byt akceptovana nejen odbornymi
spolecnostmi, ale i platci.

Nicméné je nezbytné v této souvislosti upo-
zornit na skutecnost, Ze ustanoveni ,center”
ze strany ministerstva automaticky nena-
rokuje ,centrové financovani“ diagnostiky
a lécby ze strany zdravotnich pojistoven.
Ztohoto dlvodussi,,ministerska centra“ je3té
museji dodate¢né vyjednat s jednotlivymi
zdravotnimi pojisStovnami statut center ,se
zvlastni smlouvou®, protoze systém rocniho
pausalu uplatiovany u fakultnich nemocnic
neumoznuje z divodu rocniho stropu plateb
operativni zavadéni vysoce inovativnich
LPVO do naSeho systému zdravotni péce.
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Nezaplatis, neosetrim té,
pfiznal slovensky léka¥F

Pokud pacient nezaplati, ma smilu
a oSetfeni se nedocka. Tak to chodiv ordi-
naci znamého slovenského Iékare Petera
Liptaka. Ten v rozhovoru pro televizi
Markiza tvrdi, Ze mu nic jiného nezbyva,
protoZe zdravotnictvi na Slovensku fun-
guje neefektivné a pojistovny lékariim
posilaji malo penéz. Finanéni dary od
pacientii potfebuje podle svych slov na
dofinancovani své ambulance.

,RoCné dostanu na darech asi 5000 eur
(zhruba 140 tisic korun). Zivot nas tlaci
k tomu, ze musime pfijmout od pacientd
jakoukoli pomoc, hlavné financni,* pfiznal
Liptak. Pripustil, Ze nejcastéji mu platilidé,
ktefi nepatfi do vysocepfijmové skupiny.
Na otazku, zda mu neni nepfijemné brat si
penize od lidi s nizkymi pfijmy, odpovédal:
,Neni mi to viibec nepfijemné, protoze ja
ty penize potfebuji.“ Na argumentaci, 7e
lidé uzjednou zaplatili ve formé odvodd na
zdravotni pojisténi, Liptak uvedl: ,V tomto
pfipadé je to v potadku. Oni sice zapla-
tili, ale penize k Iékafi nedorazily.” Lékaf
je presvédcen, Ze pokud sami pacienti
nezacnou kontrolovat toky penéz, zdra-
votnictvi nebude nikdy fungovat. Platby
nejsou Zadnym Uplatkem, toto oznadeni
odmita. ,Ja bych to nenazyval Gplatkem.
Je to platba na financovani. KdyZ na to
nékdo nema, ma smulu,“ dodal.

Zdroj: novinky.cz, ivi, Pravo, 12. 2. 2015

&
Kdo chce provozovat praxi
ve vasem regionu?

VSeobecna zdravotni pojistovna zacina
zvefejiovat nové Zadosti o uzavieni
smlouvy. VZP informovala, Ze od dubna
zvefejnuje Zadosti [ékaft a zdravotnickych
zafizeni, ktefi s ni chtgji uzaviit smlouvu.
Tato zadost se do péti dni od podéani
objevi na webu, a do 30 dnl pak bude
zvefejnén i rozbor Zadosti a nasledné roz-
hodnuti o tom, jestli bude smlouva uza-
vfena. Kazdy tedy bude moci vidét, kolik
zadosti o uzavieni smlouvy je v pfislus-
ném misté podano a na jaké specializace,
srovnat, kdo smlouvu dostal a kdo ne,
apod. Databazi, ktera se uz zacina plnit,
- mlZete najit na webu VZP: http://www.

vzpsmlouvy.cz/rubrika/zadosti.
Zdroj: doktorvlach.cz, 14. 4. 2015
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Vzacna onemocnéni maji mnoho spoleéného,
treba problémy s diagnézou

Bc. Anna Arellanesova

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO)

Skupina vzacnych onemocnéni je velice riiznoroda a zahrnuje vice nez Sest tisic onemocnéni
spadajicich do vSech odbornosti. Velka vétsina z nich ma geneticky zaklad a vétsinou se pro-

jevuji uz u déti.

V Evropé je uzndvanou hranici pro zafazeni
onemocnéni mezi vzacna jeho vyskyt nizsi
nez pét pfipadi na deset tisic obyvatel.
Mnohd onemocnéni jsou viak je3té méné
Casta, v nékterych pfipadech jde jen o néko-
lik lidi nebo jednotlivce v celé CR.

Nemocni, ktefi vzacnymi onemocnénimitrpi,
se sdruzuji podobné jako u Gastych one-
mocneéni. Jen jejich sdruZeni jsou mala a je-
jich prace stoji obvykle na aktivité jednoho
Clovéka nebo malé skupiny lidi. Pro mnohé
diagndzy ani zadné organizace neexistuje
a neni tak nikdo, kdo by pacientiim pomahal
na neformalni Grovni, radou nebo sdilenim
zkuSenosti ze Zivota s nemoci. Pfitom pravé
u vzacnych onemocnéni pocituji pacienti
nedostatek informaci velmi intenzivné, at uz
0 moznostech léEby, nebo o zkudenostech
z kazdodenniho Zivota.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
sdruZuje tficitku takovych organizaci a dalsi
desitky lidi, pro které vhodna organizace
neexistuje. Jejim cilem je feSeni problémd,
které jsou vSem vzacnym onemocnénim,
nebo alespori velké ¢asti z nich, spolecné.
SnaZzi se 0 postupné zlepSovani kvality Zivota
pacientli se vzacnymi onemocnénimi. Na
drovni organizace zdravotni péGe prosazuje
napfiklad dali rozvoj sité specializovanych
center pro jednotlivé diagnézy nebo jejich
skupiny nebo zavedeni podrobnéjsiho kddo-
vani nemoci tak, aby se vzdcna onemocnéni
neocitala pfevainé v kolonce ,ostatni one-
mocnéni“. V oblasti informaci usiluje o zvy-
Sovani povédomi o vzacnych onemocnénich
mezi laiky i odborniky. Vydava asopis, ktery
se vénuje aktualnim problémdm v této spe-
cifické oblasti, provozuje weby zaméFené na
vzacna onemocnéni.

Zeshd
Qsociace
provzdend
onemocnéni

[ Pomoc pii stanoveni diagnézy:
help@vzacna-onemocneni.cz

Jednim z problémd, ktery se dotyka vétsiny
vzacnych onemocnéni, je vEasné stanoveni
spravné diagnozy. Pacienti s témito nemo-
cemi Casto putuji bez Gspéchu od vySetfeni
k vySetfeni, a jak ubihd Cas, zmen3uji se
i mozZnosti GCinné terapeutické pomoci.
Takova situace je pro pacienty velice obtizna
i psychicky - provézi je nejistota ohledné
vlastniho zdravotniho stavu i Casté nepo-
chopeni okoli.

Divody takovéhoto stavu jsou nicméné
zfejmé: kvili nizké prevalenci nemaji Iékafi
v prvni linii mnoho pfileZitosti se s takto ne-
mocnymi v praxi setkat, a odhaleni nemoci
tak miZe véznout. Pfiznaky takovych one-
mocnéni jsou navic obvykle nespecifické,
coZ situaci déle ztéZuje.

Velmi Gcinnym ndstrojem vGasné diagnos-
tiky je novorozenecky screening. Necelé
dvé desitky nemoci, které jsou v soucasné
dobé testovany, jsou sice velice ddleZité,
Z pohledu celku vzacnych onemocnéni jde
vak jen o zlomek. Hlavni z&téZ v procesu
stanoveni spravné diagnézy lezi stale na
praktickych Iékafich, ktefi v kaZdodenni
praxi rozhoduji o tom, jak vyhodnotit kon-
krétni pfiznaky konkrétnich pacientd a zda
nemocného odeslat na specializované vy-
Setfeni a kam.

Diky postupujicimu vyzkumu v oblasti mole-
kulérni biologie navic stale naristd mnozstvi
novych poznatkli o pficinach a projevech
vzacnych onemocnéni a lze pfedpokladat, 7e
uztak slozitd situace se bude déle kompliko-
vat. Nové poznatky je ovSem tfeba prenaset

Sami vzacni, spolu

co nejrychleji do praxe tak, aby se odpovida-
jici pé&e dostalo co nejvice pacientiim.

Z téchto divodii Ceska asociace pro vzacna
onemocnéni ve spolupraci s Narodnim koor-
dinacnim centrem pro vzécna onemocnéni
pfi Ustavu biologie a lékafské genetiky 2. |-
kaFské fakulty UK a FN Motol zfidila konzul-
tacni mail help@vzacna-onemocneni.cz,
kam se se svymi dotazy mohou obracet jak
|ékafi, tak i rodi¢e nebo pacienti samotn.
Soucasti spolecného projektu za podpory
SdruZeni praktickych Iékafli pro déti a do-
rost CR (SPLDD) a Odborné spolecnosti
praktickych détskych lékaFii (OSPDL) CLS
JEP jsou i informacni materidly, které na
vzacna onemocnéni upozorfiuji a shrnujf
jejich typické Casné pfiznaky.

B Zaver

Pokud je prevalence uréitého onemocnéni
nizsi nez 5 : 10 000, fikdme, Ze jde o one-
mocnéni vzacné. Takovych nemoci je v sou-
¢asnosti znadmo vice ne7 Sest tisic. Absolutni
VEtSinu z nich nedokaZe dnedni medicina
vylécit. Pro pacienty je v3ak velmi diileZité,
aby u nich byla diagnéza stanovena co nej-
dfive. Pokud existuje symptomaticka 1é&ba,
je mozné zabranit postupnému zhor3ovani
zdravotniho stavu. V pfipadech, kde 16¢ha
dosud neexistuje, je mozné alespofi zmirnit
pfiznaky onemocnéni. Pokud neni mo7Zné
ani to, nemocni alespon zjistf, co s nimi je,
a i to je pro mnohé z nich velkou psychickou
tlevou.
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