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VZACNA-ONEMOCNENI.CZ

Jak odhalit vzacnou
nemoc? Tezko

Lidové noviny, 2.3.2009, Pavla Kubslkova, Hana Capova

Pompeho nemoc patii mezi vzdcnd onemocnéni. V Cesku je nyni diagnostikovana u
dvou pacientek. Téch ale zrejmé pribude. Lékari ji totiz zatim neumi prilis diagnostiko-
vat.

PRAHA Kdyz bylo Holandance Maryz Schoneveld van der Linde osm let, 1ékari u ni
diagnostikovali Pompeho chorobu - vzacné onemocnéni svalt. V té dobé vsak byla tato
nemoc nelécitelna.

,Bylo to v roce 1978 a 0 nemoci se toho jesté moc nevédélo. Doktor mi jen rekl, ze mam
zit, jak nejlépe to jde,” vzpomina dnes devétatticetileta zena, kterd se v Praze zdcastnila
velké konference o genetickych onemocnénich.

Podobnych nemoci - jako je Pompeho -, které se kvali nizkému vyskytu oznacuji za
vzacné, je zaznamendano vice nez osm tisic. I proto, aby se upozornilo na zhruba tricet
miliont lidi v Evropé, kteri nékterou z forem téchto nemoci trpi, vznikl mezinarodni den
vzacnych onemocnéni. Ten letos pripadl na sobotu 28. inora.

Prestoze Maryz Schoneveld van der Linde védéla, ze neexistuje 1écba jeji nemoci a ze

se zfejme dozije jen CtyTiceti let, nepropadla beznadéji. S rodici byla velice aktivni,
sledovala vyzkumy a davala vzorky krve, kdyz se testovaly rtizné jiné 1éky. ,Rikala jsem
si, ze kdyz to nebude pro mé, tak to treba pomuze nékomu jinému, az ja tady nebudu,”
vysvétluje.

Lécby se ale nakonec dockala. Nejenze byla jednou z prvnich pacientek, které 1ék
vyzkousely, ale na zakladé jejiho svédectvi byl 16k pred tfemi lety schvalen jesté pred
ukoné¢enim klinickych testu. ,,Rekla jsem, Ze uz nepotirebuji umélou vyzivu, protoze jsem
zacala normalneé jist, a ze vydrzim déle bez respirdtoru. A ze kdyby byl 1ék v dobé, kdy
mi bylo osm let, neskoncila bych ve stavu, v jakém jsem dnes,” vzpomina. Bylo to poprvé
v historii, kdy Evropské agentura pro léciva schvalila 1ék jesté pred ukoncenim testu.

Prestoze je Maryz na voziku, pomaha lidem, kteri trpi stejnou nemoci zajistit jim 1é¢bu.
Pro pacienty v Nizozemsku iniciovala zavedeni systému doméciho podavani infuzi.

Zatimco v Holandsku je s Pompeho nemoci 1é¢eno zhruba 80 pacientu, v ostatnich
evropskych zemich jich je mnohem méné.

Napriklad v Rumunsku je lé¢en jeden pacient, v Madarsku jich je Sest a v Cesku nyni
dvé pacientky.

Podle 1ékarky z Kliniky détského a dorostového lékarstvi vseobecné fakultni nemocnice
Very Malinové je lidi trpicich touto nemoci u nds zrejmé o néco vic, ale ani oni sami o
tom zrejmé nevedi.

,U nds jesté trochu vazne diagnostika této nemoci. Nevyhledava se dosud aktivne. Na-
vic tim, ze dlouhou dobu nebyla 1é¢ba Pompeho nemoci znama, tak se po diagnéze ani

prilis nepatralo,” popsala 1ékarka. Diagnostikovat nékterou ze vzacnych nemoci je pro
lékare vseobecné obtizné. Nejprve se totiz vzdy zjistuje, zda za obtiZzemi pacienty neni

jind, znama a castéjsi nemoc, coz vétsinou trva velmi dlouho.

plati, Ze ¢im diiv se nemoc projevi, tim je prabéh horsi. U novorozenct vétsinou koné¢i
do jednoho roku tmrtim, protoze postihuje i srdec¢ni sval, branici, dychaci a kosterni
svaly,” vysvétlila Malinovda. Miminka proto vétsinou umiraji na srdecni selhéni ¢i cel-
kové selhani organismu. U starsich pacientt pak byvaji zasazeny hlavné svaly dolnich
koncetin a dychaci svaly a branice.



