Vzacni a nha umreni

Petr Tresnak, Respekt, 7.7.2008, s. 56

Vzécna onemocnéni dlouho predstavovala opomijenou kapitolu moderni mediciny. To se
vsak diky dobré politice rychle méni.

Cerebralni gigantismus. Rhabdoidni tumor. Sjégren-Larssontv syndrom. Z tohoto se-
znamu, ktery vydava zdravotnicka organizace Orphanet, ¢lovék neni moc moudry.

A nejen laik. I pro vétsinu lékatrt predstavuji jména dosud popsanych vzacnych nemoci
jen velmi matnou vzpominku na poznamky pod ¢arou v u¢ebnicich mediciny.

Za vzacnou se povazuje nemoc, kterou v populaci trpi méné nez dvacet lidi ze sta tisic.
Vypada to tedy jako marginalni problém, ale jen zdanlivé. Protoze takovych nemoci
existuje pres Sest tisic, v souctu zije v Evrope celkove asi 250 000 lidi, které postihla
néktera z nich. V Cesku se odhaduje pét tisic nemocnych.

Byt ,,vzdcnym” pacientem znamend poradnou smulu. Vétsina neobvyklych onemocné-
ni je nevylécitelnd, degenerativni a smrtelnd. Nemocni ¢asto prochézeji mnohaletym,
vycerpavajicim koloto¢em hledéni spravné diagnézy a vleklou nejistotou, co bude dal.
Kdyz se konec¢né doberou spravné diagndzy, ziskaji sice jistotu, ale vétsinou také ne-
radostnou prognoézu - 1éky neexistuji. A jesté doneddvna také chmurné vyhlidky, ze do
vyzkumu nemoci, kterd postihuje par lidi z miliont, se nikomu nevyplati investovat.

V posledni dobé se vSak beznadéjna situace zac¢ina lepsit. Evropa si téma vzala za jednu
z priorit své zdravotni politiky a letos na jare vyhldsila prvni Den vzacnych onemocné-
ni. V USA se ve stejnou dobu slavilo vyroci klicového zakona, ktery Evropu inspiroval.
Dohromady se tyto stripky skldadaji v inspirativni zpravu o tom, jak dobra politika muze
vykresat nadéji i z velké temnoty.

Naprosty Sok

Katerina Uhlikova (31) si nerada stézuje. ,,Asi byste chtéli slyset, jak mi bylo porad
Spatné,” rika na zahradé svého domku v Nejdku u Karlovych Vart. ,Mozné jenom dost
vydrzim, ale na zddné velké komplikace si nepamatuji.“ Détstvi prozila jako normélni
holka, sportovala, jen ji ¢asto tekla krev z nosu a mivala zvlastni modriny. Az kdyz ji
bylo ¢trnéct, nelibilo se rodi¢tm jeji zvétsené bricho. Z navstévy u pediatra byl nakonec
pétitydenni pobyt na prazské klinice a jedna spatnd zprava za druhou. Podle vyrazné
zvétsené sleziny a jater lékaii usuzovali na leukemii nebo cirhézu. Nakonec pfisli s dia-
gndzou, o niz rodina v zivoté neslysela - Gaucherova choroba. ,,Rekli mi, ze mam vaznou
vzacnou nemoc, ale nic vic,” vzpomind Uhlikova. ,,Nikdo mi nesdélil, ze na ni mtzu
zemrit. Jen rodice se tvarili hrozné smutné.“

Nemoc, kterou popsal koncem 19. stoleti francouzsky dermatolog Philippe Gaucher,
postihuje pramérné deset lidi z milionu. V jejich organismu chybi enzym zodpovédny
za Stépeni jedné ze slozek bunéénych membran, takze v téle vznika nezpracovana
sloucenina tuku a cukru a hromadi se v raznych orgdnech. Nejprve ve sleziné a jatrech,
pozdéji v kostni dreni 1 v centralni nervové soustavé. Pacient je unaveny, podstupuje
operace, zacnou se mu lamat kosti. Kon¢i nemohouci na voziku, nékdy prichazi postup-
na demence. Pri sebemensim poranéni muze vykrvécet. ,,Nic z toho jsem nevédéla a zila
celkem bezstarostné az do dvaceti let,” vzpomind zena. ,Pak mi lékari rekli pravdu.

Byl to naprosty sok.“ Spolu s prozienim prisla i dalsi Spatna zprava - jeji stav se zhorsil
natolik, ze 1ékari navrhovali odebrat slezinu. Katerina Uhlikova byla v tu dobu nejhure
postizenym ceskym pacientem s Gaucherovou chorobou.

Vitéalni zena, které se u nohou batoli dvouleta dvojcata a kromé nich se stara jesté o dva
psy a dum se zahradou, dnes nepusobi jako ¢lovék na umreni. Kdyz tehdy pred deseti
lety zdrcend nastupovala do nemocnice na operaci, stalo se néco zcela necekaného.
Pochopeni toho zazraku by vsak nebylo tiplné bez malé historické odbocky.
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Sami na volném trhu

Koncem 70. let, kdy se Katerina narodila, existovalo jen deset 1ékti urcenych k 1écbé
vzdcnych onemocnéni. Tisice dalsich se nedaly 1é¢it viibec. Diivodem nebylo jen to,

Ze ucinné medikamenty pro casto dédicna geneticka poskozeni se hledaji obtizné, ale
také takika nulova motivace farmaceutickych firem. Z logiky volného trhu vyplyva, ze
koncerny nejradéji investuji do vyzkumu 1éku proti hojné rozsitenym onemocnénim s
vysokym vyskytem v bohatych zemich. Antidepresiva nebo léky na snizeni cholesterolu
slibuji zlaty dul, ale kdo by in ddval miliony do mimor4adné naro¢ného vyvoje medika-
mentu, ktery potirebuje par tisic lidi?

Pacienti se vzdcnymi onemocnénimi byli pravem zoufali. Udava se, ze jesté dnes, kdy
vyvoj znac¢né pokrocil, jich tretina zemre do péti let a dalsi tretina naopak stravi pét
let béhanim po nemocnicich od jednoho specialisty k druhému, nez se najde spravna
diagnéza. Tehdy byl cely kolotoc jesté vice frustrujici, beznadéjny a finanéné naroc¢ny.

Zejména americti pacienti a jejich rodiny zacali zakladat zajmové organizace. Na konci
sedmé dekady se rozhodli spojit do jedné. Narodni organizace vzacnych nemoci (NORD)
zacala lobbovat ve Washingtonu a brzy zaskocila Ameriku svou razanci. Zoufali rodice,
kteri museli 1éta bez pomoci prihlizet bolestem a umirani svych déti, se pustili do boje
mnohem urputnéji, nez bylo u pacientt zvykem. NORD zburcovala média a zasobila

je hruzostrasnymi pribéhy. Béhem kratké doby primeéla politiky, vyzkumniky a firmy
ke spoleénému jedndni, na jehoz konci byl tzv. Orphan Drug Act, zakon povazovany za
jeden z nejvetsich uspécht v déjinach zdravotnické legislativy.

Monopol na nadéji

Farmaceutické firmy se pri jednani dlouho zdrahaly prijmout motivac¢ni pobidky politi-
k1 a trvaly na tom, ze vyvoj 1éka pro vzacna onemocnéni se jim prosté nikdy nevyplati.
Pohnul s nimi az prislib zaruky monopolniho postaveni na trhu: firma, kterd vyvine tzv.
sirot¢i 1€k (tedy 1ék na vzacnou nemoc), dostava na sedm let zaruku, ze urady nevpusti
na trh zddnou primou konkurenci.

Efekt, ktery zakon o sirot¢ich lécich prinesl, necekal nikdo. ,Je to naprosto mimoradny
uspéch, ktery dal nadéji mnoha lidem,” ¥ika Mary Dunkleova, mluvéi NORD. , Pred
prijetim zdkona bylo k dispozici jen deset prepariatl, dnes existuje 1170 novych 1ék1,

z nichz 320 uz dostalo potiebnd razitka a muze se normalné prodavat.”“ Svou roli sehral
i rozvoj biotechnologii a genetiky, motivaéni norma vsak znamenala nejdulezitéjsi
pobidku. Zajimavé je, Ze s vétsinou patentt neprisly velké farmaceutické koncerny,

ale mensi laboratote, které v sirot¢ich 1écich vycitily moznost prosadit se. USA svym
zékonem v podstaté zalozily 1é¢bu vzacnych onemocnéni a dlouh4 léta byly jedinym
svétovym dodavatelem téchto 1ékt. Casem americkou normu okopirovaly Japonsko,
Singapur a Novy Zéland a v roce 2000 i Evropska unie. Vyrobcim Evropa slibila do-
konce desetiletou ochranu patent1 a k dnesnimu dni tak na starém kontinenté vzniklo
dalsich 500 sirot¢ich 1éku.

Katetina Uhlikov4 je jednim z pacientq, jimz Orphan Drug Act zachranil zdravi

a nejspis 1 zivot. V roce 1998 nastoupila do nemocnice a smirovala se s operaci sleziny.
Namisto skalpelu vSak prisel primar s jinou nabidkou: objevila se moznost zucastnit se
testovani nového pripravku pro 1écbu Gaucherovy choroby. Lék nazvany Cerezym zabi-
ral skvéle. Nahradni enzym postupné odboural materidl usazeny v téle a organismus se
vratil do normalu. ,,Kazdych ¢trnact dni chodim do nemocnice na infuze, ale jinak ziju
Uplné normAalné,” popisuje zena, jak se citi dnes. ,Mit dité predtim nepripadalo v avahu.
Po 1é¢bé jsem bez problému porodila dvojcata.”

Vuné javorového sirupu

,Ktery pribéh chcete slyset nejdiiv?“ pta se do telefonu John Menkes. Devétasedmdesa-
tilety profesor losangeleské univerzity je v 1ékarském svété pojmem. A to nejen proto, ze
se na stara kolena pustil do psani tajemnych thrillerti z nemocni¢niho prostiedi. Jeho
ucebnice détské neurologie se poc¢ita mezi klasiku, byl trikrat jmenovan do zebticku
nejvyznamnéjsich americkych lékait, jednou dokonce do hitparady nejlepsich vedca
USA. Objevil dvé nové vzacné nemoci: Menkesovu chorobu a Maple Syrup Urine Di-
sease (volné prelozeno - chorobu, p¥i niz je moc citit javorovym sirupem). Nez si tazatel
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staci rozmyslet, o které z nich chce mluvit, odpovi si profesor sam. ,,Za¢nu tou druhou,
protoze ma dobry konec. To se u vzacnych nemoci zase tak ¢asto nestava.”

Pocatkem padesatych let pracoval jako neurolog v bostonské nemocnici a na sluzbu
mu privezli novorozence ve velmi vazném stavu. Nepribiral na vaze, zvracel, upadal do
letargie. ,,Jeho matka mi rekla, ze ji na podobné potize zemrely uz dvé déti. A ve vsech
pripadech byla mo¢ citit javorovym sirupem,” vzpomina John Menkes. Détatko nedo-
kéazal zachranit, ale nemoc popsal v odborném tisku. Laboratorni moznosti v té dobé
neumoznovaly zjisténi pricin. O par let pozdéji, kdy se vzdcnd nemoc objevila znovu,
uz to slo. ,,Zjistilo se, ze divodem je chybéjici enzym, ktery stépi urc¢ité aminokyseliny.
D4 se to velice snadno resit duslednou dietou,” vysvétluje profesor Menkes. ,,Zatimco
diriv nemocni umirali béhem nékolika tydnt, dnes mohou normélné zit, pracovat, mit
rodinu.”

cem vzacnych nemoci je totiz spis druha americkym profesorem objevena choroba. Men-
kesova nemoc, genetické postizeni, jehoz dusledkem je naruseny metabolismus médi

v téle, znamena obrovské zdravotni potize a témér jistou smrt v prvni dekadeé zivota.
,Objev 1éku se v dohledné dobé neda ¢ekat,”“ dodava Menkes. Navzdory pokroku takhle
bohuzel dodnes vypada vétsina z tisicti vzacnych nemoci. ,, LLécit jich umime jen asi deset
procent,” rikd Mary Dunkleova z organizace NORD.

Soucasnost prindsi fadu vyhod - kromé motivacni legislativy treba moznost konzultovat
experty nebo napojit se na pacientské skupiny kdekoli na planeté. Vznikaji specializova-
n4 pracovisté, kterd dokazou diagnostiku, 1é¢bu i podptrnou terapii provadét mnohem
Uc¢innéji nez béznd zdravotnickd zatizeni. Jenze moznosti védy zaroven stale zvétsuji
obrovsky ocean vzacnych nemoci. Kazdy rok se objevi desitky az stovky novych. ,Casto
se zjisti, ze pod jednou drive popsanou diagnézou se ve skutecnosti skryva néekolik rtuz-
nych postizeni,” vysvétluje neurolog Robert Rusina z prazské Thomayerovy nemocnice.
»,Maji stejné projevy, ale ruzné pri¢iny, coz dal ztézuje hledani 1é¢by.“

Pribyvajici pocty stale vzacnéjsich onemocnéni logicky snizuji motivaci a moznosti
vyzkumu. Tento obrazek budoucnosti neni Uplné optimisticky - zvlasté kdyz lécba vzac-
nych nemoci patti k nejdrazsim disciplindm soucasné mediciny.

Tretina je navas

Kdyz Renata Jeslinkova (35) cetla vynos o thradé 1éku jménem Myozyme, zaplavila

ji hriza. Medikament, kterému vdécila za to, Ze se i na voziku znovu citila svézi a ne

k smrti unavend, mohla lépe hybat rukama, bezpecné sedét a zase ji tésilo jezdit ven na
prochazku, bude pojistovna hradit jen ze 70 procent. Zbylych tricet musi zaplatit sama.
Na infuze myozymu dochdazi kazdych ¢trnact dni. A jedna stoji 300 000 korun.

Renata je jednou z mala Cesek, ktera se 16& s velmi vzdcnou Pompeho nemoci, dédi¢nou
metabolickou chorobu, jez oslabuje svaly véetné dychacich. Odmala byla slabsi, pomalej-
§i, zakopavala a pozdéji tézce dychala. V péti letech stravila nékolik mésict v prazském
IKEMU, kde u ni nakonec specialisté, jako u prvniho pacienta u nas, zjistili Pompeho
nemoc.

Na stredni skole se jeji zdravi zhorsilo, méla problém vyjit o prestavce do schodt. De-
chova nedostatecnost ji zhorsovala pozornost a pusobila noctni mutry. V sedmnacti letech
kvuli nedostatku kysliku zkolabovala, a kdyz se v nemocnici probudila, dychal za ni
elektricky pristroj. Bez néj nebo bez ruc¢ni dechové pumpy se od té doby neobejde. ,, Teh-
dy jsem stravila t¥i roky v nemocnici, protoze moje rodina neméla 400 tisic na domaci
dychaci ptistroj,” vypravi v plzenském byté, kde se o ni stard matka. ,Moje profesorka
ze stredni skoly pak udélala sbirku a ja mohla domt.“

Jenze nemoc postupovala. Chodit po svych uz neslo, ubyvala ji sila v rukou a trapila ji
obrovska unava a nechut k pohybu. Jednoho dne nemocné zené zazvonil telefon a prisla
prvni nadéje po mnoha letech: nabidka ztGc¢astnit se testovani nového 1éku. Renaté ne-
smirné pomohl, zastavil dalsi ipadek organismu a vratil ji silu - 1 kdyz voziku a dycha-
ciho pristroje uz se nezbavila.

Lécba vzacnych nemoci je kvili ndrotnému vyzkumu a monopolnim patentim veli-

ce drahd. Pacient s Pompeho nemoci roéné potrebuje medikamenty za sedm miliont
korun, Gaucherova choroba stoji miliont pét. Vyjednavéni o tom, kdo - a zda vubec

- takové sumy zaplati, byvaji slozitd. Podle neddvného srovnéani evropské organizace
pro Eurordis patii Cesko v dostupnosti sirotéich 1ékt v EU k lepsimu praméru a predéi
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vétsinu novych zemi. S dalsim rozvojem diagnostiky i 1écby je vsak pravdépodobné, ze
se vzacné nemoci stanou velkym dilematem zdravotnich rozpocti.

Renaté se nakonec podarilo katastrofu odvratit. Napsala dopis ministru zdravotnic-
tvi i rediteli VZP a presvédcila je, ze thradu myozymu ma vzit pojistovna na sebe.

Z budoucnosti mam ale strach,” svéruje se. ,,Zatimco u déti s Pompeho nemoci dochazi
k velkému pokroku, dospéli se zlepsuji jen ¢astec¢né. Citim se mnohem lip, ale to je
subjektivni. Bude mi chtit nékdo 1é¢bu platit, i kdyz mé nezbavila dychaciho pristroje
ani voziku?“

Katerina Uhlikova meéla s Gaucherovou chorobou vétsi stésti, 1 ona vsak zije s nejisto-
tou. Spolu s nékolika dalsimi pacienty a 1ékari proto zalozila sdruzeni Meta, které ma
kromé dalsiho usilovat o dostupnou péci. ,Takhle budeme mit vétsi silu pripadné néco
prosadit,” vysvétluje, ,,nejhorsi je byt na to sdm.“ Odkaz americkych pacientq, kteri pred
pétadvaceti lety tuhle nadéji vykresali, zda se, zije dal.



