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Vzacha onemocheni -
- klicem k uspéchu je
centralizace

Lucie Ondrichova, Medical Tribune, s.16, 1.12.2008

7 patofyziologického hlediska nemaji takzvand vzacna onemocnéni nic spolec¢ného -
pouze svou ojedinélost. pokud ale jde o management, spojuje je mnohé - predevsim
pozdni diagnéza, obtizny pristup k 1écbé, ndkladnost terapie a také pocit izolovanosti
samotnych pacientu.

Jako vzacna onemocnéni se v Evropé oznacuji ty choroby, které maji prevalenci mensi
nez jeden postizeny na 2 000 obyvatel. I kdyz se mohou tykat tieba jen jednoho ¢lovéka
na celém svéteé, ve svém souhrnu az tak raritni nejsou. Odhaduje se, Ze jde o Sest az
osm tisic raznych nemoci a ze nékterou z nich v Evropé trpi na 35 miliont lidi. Vétsinou
jsou nevylécitelné, i kdyz nékteré jsou velmi dobte 1éCitelné. Priblizné osmdesat procent
z téchto onemocnéni m4 zrejmé genetické pri¢iny. Na otdzku, jak témto pacientim
zajistit optimalni 1écbu, se zamérilo listopadové pokracovani z pravidelnych diskusnich
odpoledni porddanych sdruzenim Obcan, které se konalo 19. 11. v Praze.

Prvnim predpokladem tspésné 1écby je to, ze na moznost vzacného onemocnéni néktery
z 1ékar vibec pomysli a diagnosticky proces zamiri i timto smérem. ,,Obecné plati, ze
zdaleka v ¢eské populaci neni téchto nemocnych podchyceno tolik, kolik bychom jich
podle literarnich idajt meli mit,” uvadi genetik prof. MUDr. Radim Brdicka, DrSe.,

z prazského ﬁgtavu hematologie a krevni transfuze. Dopocitat se toho, kolik takovych
pacientu by v Ceské republice mélo byt, ovsem neni snadné 1 proto, ze prevalence
vzacnych onemocnéni se znacné lisi podle geografické polohy. ,Je to vidét napriklad

u fenylketonurie, nemoci, kde ¢asné diagnostika mé zcela zdsadni vyznam. Pokud je
dité diagnostikovano véas a dodrzuje dietu, vyviji se normélné, v opacném pripadé
ztraci kognitivni funkce az na hranici sobéstacnosti. Ve Finsku pripadé jeden pripad
na sto tisic obyvatel, v Irsku jeden na 4500. Podobné rozdily vidime u zatim nelécitelné
Huntingtonovy choroby. U té se obvykle uvadi, ze postihuje tii az sedm jedinct ze 100
000, v urcité oblasti Venezuely je to ale 700 na 100000,“ uvedl Radim Brdicka.

Kazdy rok jiny specialista a jina diagndza

Vzécna onemocnéni obvykle nejsou spojovana zrovna s kardiologii. Na II. interni klinice
kardiologie a angiologie 1. LF UK a VFN maji ale hned tii takové programy. Nejstarsi
je ten zaméreny na Fabryho chorobu - dédi¢né stradavé metabolické onemocnéni, které
postihuje cely organismus a mimo jiné se projevuje hypertrofii srdce. Uz na prikladu
této nemoci je vidét, jak obtizné je v praxi dospét k odpovidajici diagnéze. ,,Primérna
doba od zac¢atku potizi ke spravnému diagnostickému zaveéru je zde dvandct let. Kazdy
rok vidi takovy pacient dalsiho specialistu, ktery se ho snazi 1é¢it na néco jiného. Fabry-
ho nemoc pritom zivot vyrazné zkracuje, neni-li lécena, prumérny vék doziti postizenych
muzu dosahuje 53 let,” ¥ika prednosta kliniky prof. MUDr. Ales Linhart, DrSc. Prvniho
nemocného s touto diagnézou zde osetrovali pred patnéacti lety, nyni klinika pecuje

o vice nez stovku téchto nemocnych, coz je i v celosvétovém méritku unikatné velky sou-
bor. Od roku 2006 je mozné v ramci verejného pojisténi Fabryho chorobu lé¢it substituc-
ni enzymatickou terapii. I v Cesku jsou nyni dostupné dva tyto pripravky, oba jsou vsak
velmi nakladné. ,V soucasné dobé takto 1é¢ime 31 nemocnych, coz néas v evropském
srovnani dostava do pozice, za kterou se nemusime stydét,” uvadi prof. Linhart.

Druhy program kliniky je zaméreny na plicni arteridlni hypertenzi. Toto onemocnéni
postihuje spise mladsi pacienty a bez 1écby velmi rychle Usti v nezvratné srdec¢ni selhani
a smrt. ,Diive za 36 mésicu zemrelo vice nez polovina téchto nemocnych,“ upozornu-

je prof. Linhart. I zde plati, Ze pokud se konkrétnimu vzacnému onemocnéni za¢ne
nékteré pracovisté systematicky vénovat, pocet diagnostikovanych pacientt najednou
prudce vzroste. ,Ze zacatku to vypadalo, ze takto nemocnych je v Ceské republice jen
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nékolik malo desitek, v souc¢asné dobé se pocet 1é¢enych blizi 200. Kardiocentrum VFN
jako jediné v zemich byvalého vychodoevropského bloku poskytuje skutecné komplexni
péci - jako jedini napriklad v této indikaci provadime plicni endartektomii, pricemz
nase periopera¢ni mortalita je nizs$i nez u jinych takto zamérenych pracovist,” ¥ika prof.
Linhart.

Nejnovéji se pak klinika soustredéné zamérila na pacienty se zdnétlivym onemocné-
nim myokardu. ,,Kdyz jsme tento program zah4jili, najednou se objevila rada pacientq,
o které se nase jinak vybornd kardiologie nedokédzala postarat. Centralizace je takovou
¢ervenou niti, kterd se vine kolem nasich aktivit tykajicich se vzacnych onemocnéni.
Musime mit odborniky, kteri nevidi takového pacienta jednou za zivot. DAvd nam to
také silu pro vyjednavani s platci péce. Zkusenost a urcitd autorita takového centra je
klicova i pro depistdz pacientu. A nejde jen o nejmodernéjsi 1éky, jejichz dostupnost za-
¢ala dosahovat velmi dobré evropské trovné. Zaroven pro tyto nemocné pusobime jako
utocisté, kde nebagatelizujeme zadny z pridruzenych symptomu, mnohdy tedy supluje-
me 1 roli jejich praktického lékare,” vysvétluje prof. Linhart.

Efektivita 1é¢by vzacnych onemocnéni je pritom casto obtizné prokazatelnd, a to prede-
vsim proto, Ze malé pocty nemocnych neumoznuji provedeni tak rozséhlych a dlouhodo-
bych studii, aby jejich vysledky meély dostatecnou statistickou silu. Cast téchto nemoci
je lécitelna 1éky, které byly vyrobeny za jinym tGcelem. Pokud se ale vyviji 1ék jen pro
konkrétni malou skupinu nemocnych, nadklady na 1é¢bu jednoho kazdého pacienta se
neztridka pohybuji v radu statisicti i miliont korun. Dostupnost takové terapie alespon
castecneé zlepsuje institut tzv. Orphans Drugs - 1é¢iv pro vzacna onemocnéni. Tento
statut udéluje Evropska komise na zakladé stanoviska Vyboru pro 1é¢ivé pripravky pro
vzacna onemocnéni (COMP). Prinasi firmam nékteré vyhody - napriklad snizeni poplat-
kt za registraci 1éku a také pristup ke specializovanym grantim EU. Prvnim takovym
lékem byl pred sedmi lety pravé Fabrazyne, 1ék na Fabryho nemoc spole¢nosti Genzy-
me. Nyni ma tento statut jiz 569 pripravku. , A stdle je zde moznost pouziti neregistro-
vaného lé¢iva na zodpovédnost 1ékare. Pokud je to jedind moznost 1écby, 1ze dosdhnout
na zdroje z verejného pojisténi,” uvadi reditel SUKL PharmDr. Martin Benes.



