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Problémem vzacnych
nemoci je vcasne odhaleni

CTK, 27. 02. 2009

Praha - Casto trva roky, nez se u ¢lovéka postizeného takzvanou vzacnou nemoci po-
tvrdi diagnéza a muze byt 1éc¢en. To je jesté ta lepsi varianta, protoze u vétsiny z 8000
vzéacnych onemocnéni 1é¢ba neni. Nemoc se oznacuje jako vzacna, pokud postihuje méné
nez pét lidi z 10.000. V Cesku

Zije asi 5000 lid{ se vzacnou nemoci, v Evropé 30 miliond. Cisla jsou vysok, ale v né-
kterych diagnézach je i jen par pacientu, a tak lékari nemaji s odhalenim jejich nemoci
zkusenost.

Anketa evropské platformy pro vzacné nemoci EURORDIS zjistila, Ze na spravnou
diagnézu cekal déle nez 30 let kazdy ¢tvrty pacient s Ehlers-Danlosovym syndromem,
dédiénou poruchou tvorby kolagenu, ktera zptasobuje napadnou volnost a zranitelnost
kloubt a ktuize. Zpozdéni diagnézy ma za nasledek i to, ze se rodi dalsi déti se stejnym
postizenim.
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Zhruba 80 procent téchto nemoci mé ptvod v genech, zbyvajici jsou zapricinéna infekei
bakterialni ¢i virovou, alergiemi nebo vlivy zivotniho prostredi. T¥i ¢tvrtiny vzacnych
nemoci postihuji déti, tretina pacientu se nedozije péti let.

Poznatky evropské platformy potvrzuje pribéh predsedkyné pacientského sdruzeni
META Katetriny Uhlikové. Trpi uz 16 let Gaucherovou chorobou, coz je dédi¢na porucha
zpracovani tukt. Tukové bunky se hromadi zejména ve slezingé, u déti také v nervovém
systému. Uhlikové hrozilo, ze kdyz nedostane vhodnou 1é¢bu, prijde o slezinu. ,,V tu
chvili jsem si zacala uvédomovat, co vée muze nasledovat a jak vyrazné to ovlivni muj
zivot. V roce 1977 mi nastésti pojistovna lé¢bu uhradila,” rekla Uhlikova.

Prednosta II. interni kliniky kardiologie a angiologie Vseobecné fakultni nemocnice
profesor Ales Linhart uvedl, ze na klinice maji tii programy specializované na vzac-

né onemocnéni. Nejstarsi je program zaméreny na Fabryho chorobu - toto dédi¢né
onemocnéni se projevuje zvétsenim srdce. Je obtizné nemoc odhalit, v praméru to trva
12 let. Pritom Fabryho choroba, neni-li spravné lé¢ena, vyrazné zkracuje zivot. Pacienti
umiraji v priméru v 53 letech.

Naklady na 1é¢bu vzacnych onemocnéni jsou vyssi nez na 1é¢bu jingch nemoci. Pricinou
je ridkost onemocnéni a omezeny pocet specializovanych zarizeni. Problém je i s vyvo-
jem novych 1ékd, farmaceutickym firmam se nevyplati davat penize do vyzkumu 1ékq,
které pak uziva jen nékolik lidi

Na problémy pacientt se vzacnou nemoci upozorni Den vzacnych onemocnéni, ktery
pripada na tuto sobotu. Den byl poprvé vyhlasen 29. iinora 2008, zvoleno bylo vzicné
a ridké datum, které se opakuje jen jednou za ¢tyri roky. V neprestupnych letech se
posouva na 28. unor.



