e gt
» TN

VZACNA-ONEMOCNENI.CZ

Nemocnych se vzacnou chorobou jsou fs’e
tisice, dobrat se diagnozy trva roky

28. unora 2010 11:20, http://zpravy.idnes.cz, Barbora Nemcova

V Cesku zije zhruba pét tisic lidi se vzdcnymi nemocemi. Diagnostikovat nékterd takovd onemocnéni ale byvd velkym prob-
lémem. Lidé v Evropé si dnes pfipominaji Den vzdcnych onemocnéni.

Pripad(, kdy byli pacienti IéCeni na zcela jinou diagndzu, je mnoho. “Gaucherova choroba mi byla diagnostikovana
ve 14 let, problémy jsem méla ale uz pfed tim. Casto mi tekla krev z nosu, méla jsem vétsi b¥isko, byla jsem unavena
a omezovalo mé to,” vzpomina triatticetiletd Katefina Uhlikovd, pfedsedkyné sdruzeni Meta, které se stard o lidi se
stfadavym onemocnénim. Tém v téle chybi urcity enzym, ktery odpovida ze stépeni cukr( a tukd.

Vzacna onemocheéeni

Vzacné nemoci jsou chronické, progresivni, degenerativni a ¢asto smrtelné choroby spojené s vysokou bolestivosti.

V Evropé jsou definovany nemoci jako vzacné, postihuji-li méné neZ jednoho ze dvou tisic obyvatel. Radi se sem asi
sedm tisic diagnoz. Tri ¢tvrtiny z nich postihuji déti, tretina pacientl se vzacnym onemocnénim se nedozije péti let.

U vétsiny onemocnéni byl zjistén dédi¢ny puvod, zbyvajici onemocnéni jsou zpUsobena infekci, alergiemi nebo faktory
zivotniho prostiedi. Lidé se vzacnym onemocnénim bojuji obvykle se stejnymi problémy: nemoznost dobrat se spravné
diagnézy, zpozdéna diagndza, nedostatek védeckych poznatkl a kvalitnich informaci o nemoci, nedostatek nalezité
zdravotni péce.

V Ceské republice Zije pfiblizné 5 000 lidi se vzacnymi nemocemi.

Uhlikova méla zvétsenou slezinu, od Iékafl se také dozvédéla, ze jeji pripadné téhotenstvi bude rizikové a ze kazdy Uraz
pro ni maze byt smrtelny. Kvali tbytku trombocytl (krevnich desticek) ji totiz hrozilo vykrvaceni. “Byl to tézky okamzik.
Navic v té dobé (na zacdtku 90. let, pozn. red.) na nemoc nebyl Zadny Iék,” pfipomina Uhlikova.

Postupem casu se lék nasel, zhruba pred tfinacti lety se ji pojistovna rozhodla kvli zhorseni stavu Ié¢bu hradit. “Prob-
lémy zmizely. Dostdvdm enzym, ktery moje télo neumi vytvofit. Dokonce mi pani doktorka povolila i téhotenstvi,” popsala
maminka ¢tyfletych dvojcat. -

Je$té komplikovanéjsi je dal3i ze stfadavych onemocnéni - Pompeho choroba. Cast nemocnych zemfe béhem prvniho
roku zivota, u dalSich vede postupujici slabnuti kosternich a dychacich svalt az k invalidnimu voziku a zavislosti na umélé
plicni ventilaci. | na tuto nemoc uz existuje |ék. Renata Jeslinkova z Plzné ji dostava patym rokem. “Je to velky rozdil, pred
lécbou jsem byla témér bez energie, pordd jsem byla bezdivodné unavend. Nechtélo se mivstdvat, jenom jsem leZela. Po roce
lécby jsem zacala pocitovat ndvrat energie, mdm chut néco délat, nebavi mé jenom lezet,” popsala sedmatiicetileta Zena,
ktera byla v Cesku prvni nemocnou s touto diagnézou. Renata je na voziku a je zavisla na plicnim ventilatoru. “Necitim
to jako omezeni, jsem na to zvykld, necitim se jako nemocnd. Tim, Ze uZz zase mam energii, nepfijde mi to tak. Jediné, co citim
jako omezujici, je, Ze jsem na nékom zdvisld,” fika Zzena. .
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Moznosti lécby se zlepsuji, ne vsechno ale hradi pojistovna

Obé Zeny se shoduiji, ze kdyz jim |ékafi”“jejich” nemoc diagnostikovali, nebylo o chorobach k dispozici ptilis mnoho infor-
maci. “Rekli mi jen, Ze to je vzdcnd nemoc, Ze miizu skoncit na voziku a Ze mdm hodné cvicit,” vzpomina Jeslinkova.

Sdruzeni Meta zastituje Ctyfi hlavni sttddava onemocnéni - kromé dvou vyse zminénych jesté Fabryho chorobu a mu-
kopolysacharidézu. Vsechny jsou v soucasné dobé |é¢itelné, medicinské moznosti se v posledni dobé vyrazné vyvinuly.
Ne vsichni nemocni ale na l1écbu maji narok, ptipady posuzuje pojistovna individudlné. “Vychdzime ze zdkona, lécba
vzdcnych onemocnéni standardné podléhd paragrafu 13, zdkona 48,” sdélil iDNES.cz mluv¢i VZP Jiti Rod.

Naklady pojistoven na lé¢bu pacientl jsou obrovské, ro¢né fadové stovky milionl korun. “Napriklad Ghrada lécby Fab-
ryho choroby stoji zhruba pét miliont korun ro¢né,” rekl Rod. Tyto diagndzy jsou podle néj velmi drahé, nastésti jich ale
neni pfilis mnoho.

Kromé zdravi trpi nemocni i neprijetim

Rodiny nemocnych se musi kromé prvotniho Soku a strachu vyrovnat s mnoha dalSimi problémy. Napftiklad pacienti
s nejtézsi formou kozniho onemocnéni Epidermolysis bullosa, znamé také jako nemoc motylich kiidel, musi pouzivat
specialni kryti na nejpostizené;jsi &asti téla a maji zpravidla upravenou i stravu. V CR Zije asi 200 nemocnych. (o jedné z
pacientek ¢téte zde).

“Prvni fdze je Uplné nejtézZsi. Rodice se musi naucit dité osetrovat, zjistit, co mohou délat, co ne. Maminka musi byt hodné
opatrnd, zvyknout si na to, Ze dité pofdd breci, vsechno ho boli," li¢i Alice Salamonova, feditelka sdruzeni DebRA CR, které
nemocnym pomaha. Lidem s touto diagnézou slouzi i EB Centrum pfi Détském koznim oddéleni Pediatrické kliniky FN
Brno. Je zde 19 specialistl raznych odbornosti, poc¢inaje dermatologem, pres nutri¢niho terapeuta az po plastického
chirurga. Projevy EB jsou viditelné hlavné na kizi, coz byva dlivodem problému se socidlni integraci. Problematické
mUze byt prijeti ve Skolce ¢i Skole, na ulici se na nemocné lidé koukaji “skrz prsty”.

za osetrovaci materidl zaplati i dvacet tisic, pojistovna hradi jen cdst 1écby,” li¢i Salamonova.

Evropsky den vzacnych onemocnéni

Treti Evropsky den vzacnych onemocnéni pfipada na 28. Unora. Vice nez 7 000 nemoci aktudlné postihuje az na 250
000 nemocnych jen v zemich EU, pro které dosud neexistuje [é¢ba. Evropsky den vzacnych onemocnéni se obraci
predevsim k Siroké vefejnosti, mezi jeho cile patfi zvysit povédomi o vzacnych onemocnénich a vyzdvihnout jejich
dilezitost jako priority ve zdravotnictvi a pfinést nadéji a informace pacientiim trpicim vzacnym onemocnénim.



