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Tuhle nemoc mam jenom ja!

26. 2. 2010 , www.vitalia.cz Lenka Krbcova

~Nékery lidi holt musej mit samy extravurty!” fikd zdvistivé baba Novdkovd. A predstavte si, pani
Novdkovd, Ze nékteri o to vdzné nestoji. To se rozhodné tykd pacientd, ktefi trpi tzv. vzdcnym
onemocnénim. Fakt, Ze prdvé jejich nemoc je néco ,extra’; jim totiz komplikuje Zivot vic neZ lidem s
,béZnymi’] tedy castéjsimi chorobami.

Kdy Ize onemocnéni povazovat za vzacné?

Stru¢né vymezeni fikd, Ze se v populaci vyskytuje zfidka. Ale aby mohlo byt oficidlné ozna¢eno
jako vzacné, musi splhovat pfesna kritéria. Jeho vyskyt nesmi pfesahovat vymezeny pocet lidi
v populaci, konkrétné v zemich Evropské unie je to méné nezZ jeden pfipad na dva tisice
obyvatel.

To znamena, Ze na nasich deset a pal miliénu,,smi” trpét onemocnénim, aby splnovalo definici
vzacnosti, maximalné pét tisic dvé sté padesat lidi.

Vzacné nemoci jsou chronické, progresivni, degenerativni a ¢asto smrtelné choroby spojené s
vysokou bolestivosti. Patii sem i vétSina druhl rakovin u dospélych a vsechny druhy rakovin u
déti. To zas neni tak malé ¢islo, feknete si mozna. EURORDIS, Evropska organizace pro vzacna
onemocnéni, ale zdUraznuje, Zze pocet pacientd se u jednotlivych onemocnéni vyrazné lisi.
Vétsina lidi ma onemocnéni objevujici se pouze u jednoho ¢lovéka ze 100 000.

Konkrétné v Ceské republice Zije podle nejnovéjsich udaji pfiblizné 5000 lidi se vzacnym
onemocnénim celkem.

,Vétsina vzdcnych onemocnéni se objevuje pouze u nékolika tisicl, stovek, nebo dokonce jen

nékolika mdlo jedincd. Tato velmi vzdcnd onemocnéni maji za ndsledek velkou izolaci pacientd,
oni i jejich rodiny si vici okolnimu svétu pfipadaji zranitelni/" uvadi se v materidlech organizace.

Nejcastéjsi vzacna onemocnéni

Déti:

. Proximalni svalova atrofie

. Neurofibromatéza

. Osteogenesis imperfecta

. Chondrodysplazie

Dospéli:

. Huntigtonova choroba, amyotroficka lateralni skler6za
. Nadorova onemocnéni

Zdroj: Katefina Kubackova, FN Motol
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Stoji téch ,pdr lidi” za to?

Otéazka zni hodné drsné, ale takova je realita. Na loriské mezinarodni konferenci definoval
MUDr. Pavel Veprek z Vseobecné zdravotni pojistovny hlavni problémy spojené se vzacnymi
onemocnénimi: pomyslet, poznat, pomoci a — zaplatit!

Potencialni Iékovy trh je pro jednotlivda onemocnéni zna¢né omezeny. Kazdy vyzkum a vyvoj
[ékd néco (a ne malo) stoji a farmaceutické firmy se tu logicky zdrahaji investovat. Evropska
pacientska sdruZeni a organizace se proto snazi co nejvice zviditelnit a podnitit ekonomické
regulace ze strany statd.

»Rddi bychom, aby Evropsky den vzdcnych onemocnéni prispél k ristu povédomi verejnosti i
vefejnych cinitelt o vzdcnych onemocnénich a jejich dopadu na Zivot pacientd,” fika Katefina
Uhlikova, pfedsedkyné pacientského sdruzeni META.

,Za normdlnich trznich podminek se farmaceutickym firmdm nevyplati vyvijet a uvddét na trh léky
urcené tak uzkému segmentu pacientd,” uvadi EURORDIS. ,Proto viddy a pacientské organizace
zddraznuji potfebu vytvofit takovy systém ekonomickych pobidek, ktery by motivoval farmaceu-
tické spolecnosti k vyvoji a uvddéni takovychto lékt na trh.”

Nehledejte za v§im nador, ale...

Prvni a pak stale se opakujici prekazkou, kterou musi nemocni nebo jejich rodiny prekonavat,
je nedostatek informaci, a to nejenom v povédomi vefejnosti, ale i mezi odborniky. U¢astnici
mezindrodni konference ,Lé¢ba vzacnych onemocnéni a legislativa EU” odpovidali na anketni
otazku ,Myslite si, Ze aktudlIni povédomi odborné verejnosti o vzdcnych onemocnénich je dosta-
tecné?” Pfes osmdesat procent dotazovanych zvolilo moznost,NE”

Zacind to stanovenim spravné diagndzy. Pacient je ¢asto dlouhou dobu Ié¢en na jiné, béznéjsi
onemocnéni, s nasazenim nevhodnych, ¢i dokonce $kodlivych 1€kt a 1é¢ebnych procedur.

Z ankety EURORDISu vyplyvd, 7e napfiklad u Ehlers-Danlosova syndromu kazdy ¢tvrty pacient
Cekal na spravnou diagnézu déle nez tficet let. Vzhledem k tomu, Ze u 80 % vzacnych onemoc-
néni byl zjistén dédi¢ny plvod, ma opozdéné stanoveni spravné diagndzy kromé Iécebnych
jesté vedlejsi tragické nasledky: rodi se dalsi déti se stejnym postizenim.

Marné béhate po zbyte¢nych vysettenich, tfeba bolest hlavy zplsobena nddorem na mozku
vam mize byt na neurologii dlouhodobé |écena jako migréna, vypadate a pripadate si jako
simulant. ,Zvidsté u détskych pacientt se rodiny citi provinile za to, Ze se dité chovd divné a zaostd-
vd v mentdlnim a psychomotorickém vyvoji,” uvadi EURORDIS. Pfitom v poloviné pfipadu se
onemocnéni tykaji pravé détskych pacientd. )

Rodice pak zazivaji pocity selhani a nejistoty; nepochopeni, deprese, izolace a Uzkost jsou
nedilnou soucasti jejich kazdodenniho Zivota. Na strankach www-.vzacna-onemocneni.cz
cituji zkusenosti nékterych z nich: ,Kazdy rodic se strachuje o budoucnost svého ditéte. Jste-li ale
rodi¢em ditéte, které je vdzné a vicendsobné handicapované, jsou tyto starosti velmi jiné a nabyva-
ji ohromnych rozmérd. Budoucnost se jevi tak hrozivou, Ze se mnoho rodin rozhodne Zit vZdy jen
pfitomnym dnem.” _

Jini rodice pisi: ,Kdyz se vdm narodi prvni syn, predstavujete si, Ze z néj moznd bude profesiondini
fotbalista nebo treba lékar. Takovéto sny byly u nds vystriddny Gplné jinymi — tfeba o tom, Ze si



