o
» Ty

VZACNA-ONEMOCNENI.CZ

4
Stradave nemoci jsou

N m sy

nejzakernejsi nepritel

Rodina & zdravi, 20. 4. 2009, Ivan Siler

PRIBEH

§i projevy rakoviny. Do zivota ndm ale mohou zasdhnout 1 mnohem zakernéjsi neprate-
1é - takzvané stradavé nemoci. V jejich pripadé plati, ze ¢im méné jsme s nimi obezna-
meni, tim vétsi biimé pro nds predstavuji. Jejich zdkernost kromé strastiplného prubeé-
hu predstavuje i to, ze ve trech ¢tvrtinach pripadt postihuji déti. Takovym ditétem byla
i Katerina Uhlikov4, v soucasnosti jedna z vykonnych ¢lenek organizace META sdruzu-
jici pacienty se stradavymi onemocnénimi.

Prvotni projevy stiddavych nemoci byvaji zprvu nenépadné. Casto trva dlouhy éas, né-
kdy i roky, nez se jasna diagndza potvrdi, aby postizeny mohl byt odpovidajicim zpuso-
bem lécen. Ani samotné konkrétni nazvy jako Gaucherova, Fabryho a Pompeho choro-
ba ¢i MPS nebyvaji pravé obvyklym tématem vefejnych diskuzi o zdravi. Snad i proto,
ze v Ceské republice je jimi postizeno jen pét tisic lidi, coz z celkové nemocnych predsta-
vuje pouhy zlomek.

KRUTY ZLODEJ ENZYMU

Katerina Uhlikova se narodila jako zdravé dité, problémy zacala mit az postupem casu.
»Zvetsovalo se mi brisko, ¢asto jsem krvacela z nosu, délaly se mi modriny, bolely mé
kosti a byla jsem unavend. Ve 14 letech jsem se pri kontrole u détského 1ékare dozve-
déla, ze vétsi brisko mam kvuli zvétsenym jatram a sleziné. S tim souvisel také spatny
krevni obraz, ktery ale predtim lékatrka prehlizela vzhledem k tomu, zZe jsem byla hu-
bené bledéa holcicka, ktera casto marodi. Na zdkladé potvrzeni zvétSené sleziny, jater a
Spatného krevniho obrazu mé ihned odeslali do motolské nemocnice v Praze s podezre-
nim na leukémii. V Motole trvalo lékaiam pét tydnt, nez byli schopni diagnostikovat
moje vzacné onemocnéni - Gaucherovu chorobu,” za¢ind mlada a pohledna zena vypra-
vét sviyj pribéh, jenz zacal takrka nevinné

Gaucherova choroba zac¢ala brzy, predstavovala nesmirné riziko pro ni i pro jeji rodi-

¢e. Na veétsinu strddavych onemocnéni neexistuje G¢inna 1écba, a rada pacientt je tak
odsouzena k pomalému umirdni. Tretina déti se dokonce nedozije ani péti let. Strdda-
vé choroby se totiz na lidském organismu podepisuji jednim zdsadnim spoleénym de-
fektem - doslova okradou télo o jeden nebo vice enzymu, které jsou odpovédné za Stépe-
ni nékterych bunék. V dtsledku toho nedochézi napriklad ke zpracovani a odbouravani
sloucenin, jako jsou tuky a cukry. Ty se pak v jatrech, sleziné nebo v kostni dreni stra-
daji (prave podle tohoto procesu je odvozen i zastresujici nazev vsech téchto nemoci). Po-
skozeny byvaji nejvice nervovy systém, brisni organy a pohybovy aparat v ruiznych kom-
binacich.

Vyjimkou ovSem nejsou ani poruchy krvetvorné kostni drené a deformity kosti. Casto se
dostavuji 1 psychomotorické poruchy a v poloviné pripadu se rozviji epilepsie.

I PRES NEPRIZEN OSUDU

Katetina byla uZ ve svych ¢trndcti letech konfrontovana s Gaucherovou nemoci, kterou
v CR trpi jen priblizné tricet pacientt. Lékari se pochopitelné snazili divce celou situaci
co nejvice uleh¢it -natvrdo sdélit, ze v té dobé pro ni jesté neexistovala specificka 1écba,
se ani oni neodvazili. ,,To nejhorsi ndm zkratka radéji nerikali. V té dobé jsem byla dité
a sama jsem si zdvaznost onemocnéni neuvédomovala. Dokédzala jsem s ni zit a kamara-
dim jsem se jesté chlubila, ze jsem vzacna,“ ohlizi se za touto dobou Katerina.

Presto ale bylo zrejmé, ze nemoc muze ovlivnit jeji budoucnost. Lze v takovéto situaci
budovat napriklad profesni kariéru, planovat si osobni zivot? ,,Kdyz premyslim o dobeé,
ve které neexistovala 1écba, zivotni perspektiva nebyla nijak rtizova. Pacienti trpéli ra-
dou problému, byli unaveni, méli zvétsena jatra a slezinu, kvuli stradani v kostni dreni
meli ¢astéji zlomeniny, které v nékterych pripadech pokracovaly az k upoutani na inva-
lidni vozik, nehledé na moznost vykrvaceni pti jakémkoliv zranéni. Sama jsem Sest let



védéla o nemoci a nebyla jsem 1écena, bylo to v dobé dospivani, v dobé, kdy jsem chodi-
la na stredni skolu, hlasila se na vysokou a zacala pracovat na magistratu mésta Karlo-
vy Vary. Nikdy mé ale v této dobé ani nenapadlo, Ze bych se méla nebo mohla na nemoc
vymlouvat, a snazila jsem se délat vse, co zdravi lidé, chtéla jsem sobé i okoli dokazat,
Ze 1 pres neprizen osudu zvladnu vsechno jako ostatni,” vzpomina Katerina.

DOBRA A SPATNA ZPRAVA

Bylo nasnadé, ze drive nebo pozdéji ani Katerina straslivé pravdé neunikne - tu se do-
zvédéla ve svych dvaceti letech, kdy se dostala do centra pro 1é¢bu Gaucherovy choroby.
S prihlédnutim k jejimu celkovému stavu uz to jinak ani neslo. ,,Tehdy mi pan profesor
Zeman sdelil vse podle pravdy, nebot krevni obraz jsem uz méla hodné nizko pod dolni
hranici a biisko jsem méla natolik zvétsené, ze mé okoli povazovalo za téhotnou. Také
jsem se citila hodné unavend, krev z nosu mi tekla snad kazdy druhy den a pii kazdém
silnéjsim dotyku se mi na téle délaly modriny,” popisuje Katerina.

Definice dobré a spatné zpravy byva ve spolec¢nosti ¢asto zminovana s nadsézkou, ale
Katerina ji musela vzit nadmiru vazné. Osetrujici lékar ji totiz nejprve informoval, ze
1écba jeji nemoci je u nés uz dva roky dostupna. Soucasné vsak upozornil na skuteénost,
ze je finanéné velmi ndkladni - z 23 pacienti se muze dostat pouhym dvéma. Pokud by
se tedy potirebné penize nenasly, muselo by se za takovychto okolnosti pristoupit jen k
alternativni varianté. Ta méla spoc¢ivat v tom, Ze by pacientce odebrali slezinu, aby ten-
to orgén neutlacoval zvétsenym objemem ostatni. Zakrok by vSak nemoc nevylécil, pou-
ze by o néco oddalil dalsi problémy.

Chvili se zdalo, ze odhodlanost i trpélivost, s nimiz Katetrina po dlouhd léta nemo-

ci vzdorovala své nemoci, prijdou vnivec. V zdsadé nemusela svdj zivot nemoci nijak
striktné prizpusobovat - zakdzané méla jen nékteré sporty jako skdakani ¢i lyzovani, pri
nichz by mohlo dojit k utrzeni sleziny, viditelné se ale podepsala na jejim dospivani.

,Nemoc mi byla diagnostikovana pravé v tomto obdobi, a tim se také vysvétlilo, proc¢
dospivam pomaleji nez ostatni. Nebot pacient s Gaucherovou chorobou pomaleji ros-

te a také pribyva na vaze. Takze jsem byla vzdy nejmensi a nejhubenégjsi holka ve tridé
a prvni menstruaci jsem dostala az na stredni skole,” rika Katerina. A tak kdyz dospéla,
odbornik uz na ni nemohl brat prehnany ohled, kterym by jeji zdravi poskodil ve vysled-
ku vic nez sdélenim skutecnosti.

Na rovinu proto uvedl, ze za par let ¢i mésicti uz mladé zena nemusi byt mezi zivymi.
,Kdyz jsme od pana profesora spole¢né s moji maminkou odchézely, obé jsme brecely,”
vzpomind Katerina.

ZLOM PRINESLO ROZHODNUTI POJISTOVNY

Zivotni zlom prisel paradoxné ve chvili, kdy Katerinu kvuli kritickému krevnimu obra-
zu prijali do nemocnice na odstranéni sleziny. Tésné pred operaci se stalo to, v co uz ni-
kdo prilis nedoufal. Lékartm se totiz podarilo presvédcit pojistovnu, a ta uhradila dra-
hy 1ék, ktery sice Gaucherovu chorobu definitivné nevymyti, ale umoznuje jeji 1écbu s
tak Gspésnym vysledkem, ze pacient muze zacit zit jako zdravy ¢lovék bez rizika Gmrti.
Prvni davku dostala Katerina v nemocnici. Pak zacala kazdych 14 dni chodit na infuze,
které zacaly zabirat. ,Nedokazu ani popsat radost, jakou jsem méla, ze misto planova-
né operace dostanu lécbu a budu normalné zit,“ ohlizi se za kritickym bodem, ktery uz
pravdépodobné nikdy nevymaze z paméti.

Katetina se mohla vice nez kdo jiny presvédcit o pravdivosti porekadla: Co nés nezabije,
to nés posili. ,,Urcité tomu tak bylo i v mém pripadé. Vzdy jsem védéla, ze ziju s nemo-
ci, nejsem zdrava, ale mam zésadni handicap. A uvazovala, ze vsichni, kdo se to dozveé-
di, mé odsoudi, a proto se musim snazit, aby to nepoznali a divali se na mé naopak jako
na nékoho, kdo je normalni. Kdyz se ¢lovék navic dostane do nemocnice mezi trpici déti
s nevyléc¢itelnymi nemocemi, které jsou na tom o poznani hure nez dospéli, pak si tepr-
ve uvédomi, co je zdravi za poklad, a daleko vic si toho vseho vazi. I dnes, kdyz se 1é¢im
a je mi uz dobre, uvédomuyji si, ze to tak nemusi byt pordd, a jsem pripravena v pripadé
potreby opét bojovat za svoje zdravi,” rikd mlad4 zena.

BOJ AZ DO SAMEHO KONCE

Svj zivot Katerina souc¢asné obohatila o neocenitelné zkusenosti, které dnes muze pre-
davat i ostatnim podobné postizenym. Prostrednictvim organizace META uleh¢uje tdél
mnohym z téch, kteri dosud se stradavymi nemocemi vice ¢i méné ispésné souperi.

A nezastird, Ze jsou to pravé oni, kdo ji jsou v tomto Usili stéZejni motivaci - tieba pra-
vé jako dva mali chlapci ze zapadnich Cech, které poznala v prazské nemocnici: ,,Pro mé
to byla velka pomoc, vidét takové pacienty, kteri 1 bez ohledu na svij nizky vék vydrzi
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kazdych ¢trnact dni podstupovat dvouhodinové procedury, jen aby mohli normalné cho-
dit do skoly a hrat si se svymi vrstevniky. Pro mé osobné to nebyl viibec deprimujici za-
zitek, ale kontakt, ktery mé inspiroval. Z toho davodu jsme se s jejich maminkami roz-
hodly zalozit sdruzeni, abychom podporily a daly nadéji dalsim lidem s témito choroba-
mi.“

Pribéh Kateriny tak poméaha zcela konkrétnim zptusobem, nebot zajemctim o informa-
ce z oblasti stradavych onemocnéni je v tomto sméru k dispozici napriklad i dokument,
ktery o ném natocila verejnopravni televize. Pacienti i jejich rodinni prislusnici mohou
svoje reakce ¢i prosby o rady smérovat napriklad prostrednictvim webovych stranek
sdruzeni (www.sdruzenimeta.cz) primo na Katerinu. To je uzite¢né i z toho duvodu, ze
pro laika je nékdy opravdu nadmiru tézké tuto diagnézu objevit.

,Stradava onemocnéni jsou navic ve vétsiné pripada dédi¢né choroby, a tudiz na né
nema zadny vliv ani zdravy zivotni styl, kterym lze upravit ¢i ovlivnit rizika jinych cho-
rob,“ dodava Katerina. O tom, jak dulezita je takovato pomoc, svédci i pripad onéch
dvou chlapct, ve kterém se sdruzeni META snazilo bojovat véemi dostupnymi prostied-
ky, ale pres veskerou snahu vsech ztcastnénych to skoncéilo tragicky - jeden z malych
hocht nakonec svij boj prohral. Jeho rodice si vséak dodnes ceni podpory ze strany orga-
nizace, ktera byla jednim z méla subjektt, na které se ve své nouzi mohli obratit.

STRADAVE CHOROBY DOSLOVA OKRADOU TELO O JEDEN NEBO ViCE
ENZYMU. SVOJE ZKUSENOSTI DNES KATERINA PREDAVA DALSIM PO-
DOBNE POSTIZENYM LIDEM.



