VZACNA-ONEMOCNENI.CZ

Vzacne choroby: bezny
lekar je vetsinou nepozna
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Na svéteé se vyskytuje kolem Sesti az osmi tisic vzacnych chorob. Spojuje je to, ze jimi
trpi hrstka lidi ve velké populaci. Nejvétsim problémem pritom byva zjistit dostatecéné
rychle, o jakou nemoc vlastné jde. Napriklad u Fabryho choroby trva diagnéza prumeér-
né dvanéct let.

O vzacném onemocnéni v prostredi EU hovorime, pokud jim trpi méné nez pét nemoc-
nych na deset tisic obyvatel. Vzacna onemocnéni zahrnuji asi z osmdesati procent dédic-
né nemoci, které stale nejsou dostatecné prozkoumané. Lékar, ktery obvykle neprichazi
se vzacnou chorobou do kontaktu, ji proto jen obtizné rozpozna. Od chvile, kdy se projevi
prvni priznaky, do doby, kdy nékterého 1ékatre napadne vzacné onemocnéni, uplyne
casto velmi dlouh4 doba. Vétsina 1ékarua se totiz s urc¢itymi druhy vzacné choroby setka
vyjimecneé, ¢asto jen nékolikrat za zivot.

Mnozi ji maji a nevédi to

Jak zdkerna muze takova nemoc byt, dokazuje napr. nervové onemocnéni zvané Hun-
tingtonova choroba, které postihuje v EU okolo osmi lidi ze sta tisic. I kdyz je clovék uz
od narozeni geneticky nositelem choroby, nemoc propuka az po tricatém ¢i ctyricatém
roce. Bohuzel do deseti az patnécti let od vyskytu prvnich priznakt pacient umira.
Choroba je zatim mimo dosah jakéhokoli 1é¢eni.

Neékteré z této skupiny chorob jsou sice 1é¢itelné, ale vétsina z nich je trvalych a nevylé-
citelnych. Velka ¢ast téchto chorob je tzv. monogennich, to znamen4, ze za stav nemoci
je odpovédny pouze jeden gen. U rady chorob pritom védei dosud neidentifikovali
prislusny genom.

Pokud secteme vsechny vzacné choroby a vsechny pacienty, dosli bychom priblizné k
tomu, ze postihuji Sest procent svétové populace. Podle oficidlnich ¢isel trpi vzacnymi
chorobami v EU tricet miliond nemocnych. Nékteré z chorob jsou navic typické jen pro
urcity region nebo etnikum. ,Prikladem mohou byt poruchy tvorby krevniho barviva,
lem Stredozemniho more, nejvice se ale vyskytuji v Africe, kde postihuji miliony osob,”
dodava Radim Brdicka, profesor Ustavu hematologie a krevni transfuze. Zajimavé je, ze
drive zminovand Huntingtonova choroba mé nejvyssi vyskyt ve Venezuele a naopak se
zcela vzacné objevuje v Africe ¢i v Asii.

Odbornici se shoduji na tom, ze velkym problémem je diagnostika vzacnych nemoci.
»Kdyz spoéitdime na zakladé genotypl zachycenych pripadd, kolik pacientd se vzacnou
chorobou bychom v Ceské republice méli mit diagnostikovanych, zjistujeme, ze ani zda-
leka nejsou diagnostikovani vsichni nemocni,” vysvétluje Brdicka. Véri ale, ze se situace
diky prudkému rozvoji molekularni biologie zlepsi. Odborna vysetreni by totiz v budouc-
nu nemusela byt tolik nakladna.

Pro 1écbu vzacnych onemocnénti je dilezité celozivotni vzdélavéanim 1ékart v terénu.
Lékari by si také podle specialist méli uchovat sesty smysl a brat v uvahu i vyjimecné
onemocnéni. V pravou chvili by pak méli pacienta poslat na spravné specializované
pracoviste.

Fabryho choroba

Pokud jste o Fabryho chorobé dosud neslyseli, neni divu: vyskytuje se s frekvenci 1:40
000 obyvatel. Jedna se o dédi¢né onemocnéni, které se vaze na chromozom X. Onemoc-
néni se projevuje uz od détstvi, ale bohuzel se vétsinou neptijde na to, ¢im dité trpi.

Mezi prvni projevy patii pal¢ivé bolesti dlani, paleni chodidel, bolesti hlavy. Postupné
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se u nemocnych vyviji neschopnost potit se, télo také nesnese fyzickou zatéz. Bolest
muze byt tak velkd, ze dozene pacienta k sebevrazdé. Nemocni jsou pozdéji ohrozeni
onemocnénim srdce a mozkovymi prihodami. Mezi tricatym a ¢tyficatym patym rokem
selhavaji obvykle pacientim ledviny. Neni vyrazné limitovana jen kvalita, ale i délka
zivota postizenych. Velkym problémem je, ze prumérnd doba od zacatku potizi do urceni
spravné diagnézy dosahuje dvanacti let.

Jedinym mistem v republice, které poskytuje terapie témto nemocnym, je Centrum pro
diagnostiku a 1écbu Fabryho choroby pri II. interni klinice kardiologie a anginologie I.
1ékarské fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecna fakultni nemocnice. Diky centralizaci
1é¢by Fabryho choroby na této klinice je mozné shromazdovat data a zkoumat chorobu
do hloubky. ,,U vsech vzacnych onemocnéni je prvorada centralizace. Abychom poznali
celou skalu projevi nemoci, musime vidét velmi mnoho nemocnych pacienta. Navic je
nutné mit odborniky, kteri nemoc vidaji pravidelné, maji s ni zkusenosti a védi, co od
choroby mohou ocekavat. Pri srovnani vysledka 1é¢by Fabryho choroby se klinika radi
mezi nejlepsi svétova centra,” popisuje Ales Linhart, prednosta II. interni kliniky kardi-
ologie a anginologie I. LF a VFN.



