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Vyzkum geneticky
podminénych vzacnych
onemochneni
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Libor DVORAK, moderator

A ted z prace kolegyné Jarmily Balazové. Ministerstvo zdravotnictvi béhem ceského
predsednictvi ispésné prosadilo predem stanovené priority. Prispélo také k prosazeni
programu na vyzkum geneticky podminénych vzacnych onemocnéni. Co tento program
muze pro vyzkum i pacienty samotné znamenat, priblizi profesor Milan Macek, pred-
nosta Ustavu biologie a 1ékarské genetiky Fakultni nemocnice Motol v Praze.

Milan MACEK, pfednosta Ustavu biologie a 1ékarské genetiky Fakultni ne-
mocnice Motol v Praze

Vzacna onemocnéni patii mezi dulezitou soucast vlastné celkové patogeneze, se kterou
se v klinické mediciné setkavame. Jak rika uz definice, jsou vzacnd, to znamenad, treba
maji incidenci, to znamena, Ze se treba narodi urcity pocet déti s danym onemocnénim
velmi nizkou, treba 1 na 3 tisice novorozenct nebo mate 1 na 5 tisic, ale nékteré maji
dokonce 1 na 100 tisic. Ale téch onemocnéni celkové je okolo 3 az 8 tisic, samozrejmé ne-
jsou presné spocitana, protoze diky své vzacnosti nejsou ani spravné kodifikovana. Ale
nicméné, odhaduje se, ze v souc¢asné dobé v Evropé to vlastné postihuje 8 procent paci-
entu. A kdyz si to vydélite tedy po¢tem obcantu v Evropské unii, tak se to vlastné tyka
26 milionu lidi. A ten problém je hlavné v tom, ze praktici, klinici se s nimi nesetkdava-
ji tak casto, takze vlastné nevédi ani, jak je diagnostikovat a ¢asto vlastné ti pacienti
jsou diagnostikovani pod jinymi diagnézami a jsou nespravné léceni a vlastné trpi. Tak-
Ze pro ta vzacnd onemocnéni skutecné evropska akce je zdsadni. A my mame radost, ze
¢eskému predsednictvi se podarilo vlastné tuhletu kauzu dotdhnout tspésné, ze bylo vy-
déno doporuceni Evropské rady v této oblasti.

Jarmila BALAZOVA, redaktorka
Co ten program na vyzkum vzacnych onemocnéni umozni, jak se bude vibec realizovat?

Milan MACEK, prednosta Ustavu biologie a lékaiské genetiky Fakultni ne-
mocnice Motol v Praze

No, tak Evropska komise nejprve vydala takzvané stanovisko, smérnici teda ke vzac-
nym onemocnénim minuly tok, 11. listopadu. V podstaté komise si stanovila, co pro tato
vzdcné onemocnéni, kterd opravdu jsou, na evropské trovni predstavuji v tom evrop-
ském zargonu takzvanou pridanou hodnotu. To znamend, bud mate 1, 2 pacienty na 1
clensky stat, tak je nesmyslné, aby se mu vénoval kazdy stat separé, ale aby to vlastné
byla aktivita na trovni celé Evropské unie. Podobny federalni pristup ke vzdcnym one-
mocnénim maji ostatné i Spojené staty jiz delsi dobu. Takze, nejprve Evropska komise
vydala svoji smérnici, kde teda Tekla, co bude podporovat a vlastné komise, kdyz vyda
smérnici, tak také rik4, co bude financovat. Ale jedna véc je, co rekne komise, a dru-

h4 véc je, co jsou ochotné a schopné vzhledem ke svym rozpoc¢tim a také vzhledem k
dalo by se Tict systému zdravotnictvi jednotlivé ¢lenské staty skutecné aktivné délat a k
¢emu se prihlasit. Takze francouzské predsednictvi, pod které teda spadla ta vyhlasena
smérnice Evropské komise z podzimu lonského roku, vypracovalo jakysi text, tedy dopo-
ruceni Evropské rady, ¢ili jakysi konsensudlni dokument, ke kterému se evropska ,,27“
prihlési. A na nase predsednictvi, které teda bude za chvilku koncit, tak pripadla vlast-
né role konsensudlné tento text prosadit a najit spole¢né body se vSemi zastupci vsech
evropskych ¢lenskych statt. A v zdsadé se tam jedn4 o to, ze vlastné je potreba, aby pro
tato onemocnéni se vytvorily takzvané narodni strategie nebo nékdo tomu 7ik4 narod-
ni plany. Jde o to, aby byly integrované koncepce, jak vlastné ten zdravotni systém si

s témi vzacnymi onemocnénimi poradi. Druha véc je ta, ze by mély byt tedy vytvoreny
expertni centra pro dané vzacné choroby a opét nem4 smysl je délat na narodni trov-
ni, ale na mezindrodni Urovni. To znamen4, ze jestlize treba dejme tomu dostate¢nd ex-
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pertiza, dostateény pocet pacientu jiz byl drive ziskan treba ve Francii, tak centrum pro
tuto vzacnou chorobu bude ve Francii a pacienti budou mit narok do tohoto centra jet

za vysetfenim, na diagnostiku a eventuelné na doporuceni 1écby. Samoziejmé je to pro-
blematické v tom ohledu, Ze vlastné dejme tomu Francie by musela absorbovat ¢ast na-
kladua za v uvozovkach ¢eské pacienty. A kdybychom tady vytvorili u nés néjaké cent-
rum, tak my zase za francouzské, ale némecké, ale nakonec i tento relativné kontroverz-
ni projekt byl vyresen v tom smyslu, ze si uvédomuje, ze se jedna o 1, 2 pacienty ro¢né,
takze zase takova hrtiza pro zdravotni rozpocty to samozrejmé neznamena.

Jarmila BALAZOVA, redaktorka
O jakém casovém horizontu, pane profesore, hovorime?

Milan MACEK, pfednosta Ustavu biologie a lékarské genetiky Fakultni ne-
mocnice Motol v Praze

Evropska rada se rozhodla, ze ten systém téch evropskych center by mél byt ustanoven
do roku 2013. A Evropsk4 komise, to znamen4 ti, co drzi penize nés jako danovych po-
platniku, jsou ochotni teda ten vznik téch center zaplatit a podporit. Takze to je prvni
takovy casovy ramec. Ale ty jednotlivé ¢lenské zemé samozrejmé si to mohou stanovit
budto rychleji, nebo pozdéji. Podle toho, jak jim to jejich zdravotni systémy a systémy
financovani zdravotnictvi umozni. Nezapomenme, ze v oblasti zdravotnictvi v podsta-
té pravomoci Evropské komise konci, doslova mam-li pouzit takového hezkého prime-
ru, pred dvefmi jednotlivych zdravotnich systémt. TakZe to skutecné je na takzvaném
principu subsidiarity véci téch narodnich zemi. Co se tyka Ceska, tak v Ceské republice
je s potésenim rici, ze ministerstvo zdravotnictvi pripravuje narodni strategii pro vzac-
nd onemocnéni, ktera je velmi dobre pripravena a kterd ted ¢ekd na podpis a kde se ted
doladuji vlastné financéni naroky, které by to obnaselo. A v zdsadé mimo teda téch usta-
noveni téch center, kterda my uz tady ¢asto mame, treba pro cystickou fibrézu, metabo-
lickd onemocnéni nebo dalsi tedy choroby z téch ¢astéjsich z téch vzacnéjsich, tak my je
mame de facto, ale nemame je de iure. Cili, k tomu by se vlastné nase republika prihlé-
sila. A pak samozrejmé v souladu s evropskym doporucenim je to problematika tedy vy-
zkumu, ze by se mély pravidelné alokovat penize pro vyzkum téch vzacnych onemocné-
ni a tak dal, a tak dal. Je to komplexni pristup k urcité skupiné chorob, kde ti pacien-

ti opravdu trpi tim, ze 1ékari vSude v Evropé a vlastné na svété s nimi nemaji dostatek
zkus$enosti a nevi, co to onemocnéni je, jak vypada, a ¢asto je maskovano. Ti pacienti po-
tom nakonec jsou nespokojeni se zdravotnim systémem, protoze maji pocit, ze jsou Spat-
né léceni, chodi od 1ékare k 1ékari, nikdo s nimi si nevi rady. A toto vSechno evropské
doporuceni resi.

Libor DVORAK, moderator

Rik4 profesor Milan Macek, prednosta Ustavu biologie a lékaiské genetiky Fakultni ne-
mocnice v Motole.



