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Vzacnych
chorob jsou
tisice
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zacné nemoci jsou vel-
mi rozmanité, mohou
postihovat rdzné orga-

ny, maji riznorodé ptiznaky a ob-
jevit se mohou v jakémkoliv
véku. Jedinym jejich spolecnym
rysem je nizka frekvence, tedy
méné neZ jeden pacient na 2000
obyvatel. Pfesny pocet vzacnych
onemocnéni neni znam, ale odha-
duje se, Ze jich existuje kolem
Sesti az osmi tisic. Je ale velmi
pravdépodobné, Ze je jich ve sku-
tecnosti vice, a pfes pokroky
v soucasném védeckém poznani
vidime jen onu povéstnou Spicku
ledovce. Spolu s rozSifovanim
nasich znalosti a diagnostickych
moznosti budeme jisté objevo-
vat i dal$i vzacnd onemocnéni.
Dalsim typickym rysem vzac-
nych onemocnéni je to, Ze jsou
vétSinou obtizné rozpoznatelna.

OCIMA LEKARE

Nekterd z nich sice maji ndpadné
pfiznaky a diagndéza se stanovi
rychle, velka vétSina se ale proje-
vuje priznaky neodliSitelnymi
od béznych nemoci. Tyto choro-
by mohou snadno praktickému
l1ékari i specialistovi uniknout,
protoZe se béhem profesni karié-
ry setkd jen s nékolika malo tako-
vymi pacienty, a neni v jeho si-
lach, aby je sdm bez specializova-
ného odborného zdzemi dokdzal
rozpoznat.

MéI by ale byt schopen rozpo-
znat, Ze u pacienta v jeho péci se
objevily ptiznaky, které si neumi
vysvétlit, a predat jej na speciali-
zované pracovisté. Je velmi dule-
Zité, aby se pacienti se vzacnymi
onemocnénimi dostali tam, kde
je umi spravné diagnostikovat
a také jim nabidnout odpovidaji-
ci terapii, pokud existuje.

Vyznamny krok ucinila Ev-
ropska unie. Po mnoha letech né-
ro¢nych ptiprav nyni vznika ce-
loevropska sit specializovanych
pracovist pro vzicna onemocné-
ni (European Reference Net-
works), ktera doda péci o tyto
pacienty novy rozmér. Cilem je
vytvorit z existujicich pracovist
celoevropské sité pro pfiblizné
20 raznych skupin vzacnych ne-
moci a zajistit tak univerzalni
dostupnost péce v EU.

Vedle posilovani specializo-
vanych pracovist se tispésné roz-
viji také koncept sdilené péce,
v némZ specializované centrum
fidi celkové péci o pacienta, ale
cast péce se ve spolupraci s dal-
§imi 1ékafi odehrdva pifimo
v misté bydlisté, aby nemusel
neustéle cestovat na velké vzda-
lenosti.

Autor je pfednosta Ustavu dédi¢nych
metabolickych poruch Vseobecné fakultni
nemocnice v Praze
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Yzacni nemocni mezi nami
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Témto onemocnénim se Fika
vzacna. Jenze je jich tolik
druh(, Ze jen v Cesku Zije asi
600 az 800 tisic lidi, ktefri
jimi trpi. Na spravnou
diagndzu cekaji i nékolik
let a néktefi ji stale nemaiji.
Pomoci jim mohou

i pacientské organizace.

LUDMILA HAMPLOVA

dravotni problémy na

nich mohou byt vidét

na prvni pohled, ale

stejné tak mohou byt

uplné nenapadni a ni-
kdo by nepoznal, Ze bojuji se z4-
vaznou chorobou. Re¢ je pacien-
tech, ktefi trpi vzdcnymi onemoc-
nénimi. Soucasna medicina zna
asi 6 az 8 tisic riznych raritnich
chorob, ale pravdépodobné jich
existuje jeste vice.

I kdyZz se navzijem lisi ve
svych projevech, maji néco spo-
le¢ného. Vyskytuji se vzicné,
u méné nez 5 lidi z 10 tisic, a pra-
vé proto je velmi obtiZna jejich di-
agnostika. Casto trva i n&kolik
let, neZ se nemocni kone¢né do-
zvédi spravnou diagnézu. Mezi-
tim jsou léceni $patné, nebo do-
konce viibec.

Malo znalosti

,»O vzacnych onemocnénich se
vétSinou mélo vi, méalokdo je umi
rozpoznavat a 1éCit. A na napros-
tou vétSinu z nich neni 1ék. Pri-
tom jde o onemocnéni vazna, kte-

O vzdcnych
onemocnénich se
vétsinou malo vi,

malokdo je umi
rozpoznavat a lécit.
Jde pritom o choroby
velmi vazné.

rd vyrazné postihuji kvalitu i dél-
ku Zivota,“ vysvétluje Anna Arel-
lanesova, predsedkyné Ceské aso-
ciace pro vzacna onemocnéni. Ta
sdruZuje pacientské organizace,
které se vénuji nemocnym se
vzacnymi chorobami a jejich bliz-
kym a také se zaméfuje na zvyso-
vani povédomi o téchto onemoc-
nénich.

Podle ni by verejnost méla hlav-
né védeét, ze vzacna onemocnéni
existuji a mezi ndmi Ziji lidé, kte-
1 jimi trpi. ,,Nejraznéjsi postizeni
a omezeni, ktera se s t€émito choro-
bami poji, by neméla vzbuzovat
strach ani vyvolavat opovrZeni,
jak se to Casto s neznamymi véc-
mi déje,” dodava.

Pravé asociace pro vzacna one-
mocnéni provadi vyzkum zamére-

Vice informaci najdete na webovych strankach:
VZACNI.CZ, VZACNA-ONEMOCNENI.CZ, VZACNENEMOCI.CZ

Osteogenesis imperfecta

Dédi¢né onemocnéni pojivové
tkané, zplsobuje ki'ehkost kosti
vedouci k mnohocetnym zlomeni-
nam, lomivost zubii a také ztratu
sluchu. Nemoc nelze vylécit.

Fenylketonurie
Porucha enzymu zodpo-
védného za preménu ami-
nokyseliny fenylalaninu
na jinou aminokyselinu

vede ke hromadéni
fenylalaninu v krvi

a nasledné k poskozeni
mozku a velmi nizké
inteligenci. Specialni vyZivou
je mozné postizeni zabranit.

ny na znalosti vefejnosti o téchto
chorobéach. Ukazuje se, Ze vétSina
dotazanych lidi pfedpoklada, Ze
nemocnych je velmi malo. A ne-
uvédomuje si, Ze ackoliv jednou
konkrétni vzacnou nemoci trpi de-
sitky, maximalné stovky lidi
v Cesku, celkem viechny tyto
choroby postihuji zhruba 600 aZ
800 tisic Cechii a to rozhodné
neni zanedbatelny pocet. Podle
udaji Evropské pacientské organi-
zace pro vzacna onemocnéni (EU-
RORDIS) Zije v Evropé vice nez
30 milionii osob se vzdcnymi one-
mocnénimi, ktefi jsou Casto ,,nevi-
ditelni“. Pfitom nejsou jen cisla

motylich kridel*
(Epidermolis bullosa)
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Priklady vzacnych onemocnéni
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~Nemoc

ve zdravotnickych statistikach,
ale konkrétnimi lidmi s konkrétni-
mi Zivotnimi osudy.

Dlouha cesta k diagnéze

Ne ndhodou byvaji vzicna one-
mocnéni v anglicting nékdy ozna-
¢ovéna jako ,orphan diseases®,
tedy ,,nemoci sirotci*, které byva-
ji prehlizeny. Jednoduse na né ni-
kdo nepomysli, a tak tito nemocni
Casto prochdzi diagnostickym
martyriem, které mtZe trvat i né-
kolik let. Béhem dlouhé doby tak
zaZivaji pocity beznadéje, zklama-
ni a nejistoty. Naroc¢na situace do-
padé i na jejich blizké.

| pfi lehkém tlaku se na kiiZi tvofi bolestivé puchyfe.
Objevuji se i v Gstech ¢i na sliznicich traviciho traktu.
Nemocni nemohou vykonavat ani nejbéznéjsi ukony, jako
tieba otevfit lahev s vodou. Geneticky podminénou chorobu
nelze vylécit, ale da se zvysit kvalita zZivota nemocnych.

Cysticka fibréza
Projevuje se chronickym
onemocnénim dychacich
cest, ve kterych se tvori
abnormalni mnozstvi
hustého hlenu,

a nedostatecnou
funki slinivky,
nemocny nedokaze
¥ — spravné travit

potravu a ziskavat
% z ni ziviny. Nemoc
nelze vylécit, je

ale mozné ovlivnit
jeji projevy.

Diky novorozenec-
kému screeningu je
mozné vcas zachytit
nemocné déti.

,»Vzhledem ke klinické pestros-
ti, velkému poctu nemoci a po-
mérné nizkému vyskytu kazdé
jednotlivé vzacné nemoci v popu-
laci nemivaji prakticti 1ékafi a Cas-
to ani odbornici riznych speciali-
zaci znalosti o pfislusné chorobé.
Pacient velmi Casto putuje zdra-
votnickym systémem od odborni-
ka k odbornikovi a diagnéza vzac-
né choroby se typicky stanovi az
s nékolikaletym odstupem od za-
¢atku klinickych problému,* vy-
svétluje profesor Viktor Kozich,
prednosta Ustavu dédi¢nych meta-
bolickych poruch Vseobecné fa-
kultni nemocnice v Praze a 1. 1é-

katské fakulty Univerzity Karlo-
vy. Pravé toto superkonzilidrni
pracovisté je jednim z téch, kam
se sjizdi pacienti z celé republiky,
a stejné tak se na n¢j mohou obra-
cet 1ékari, ktefi chtéji konzultovat
stav svych pacientq.

Béhem let, kdy nemocni ceka-
ji, nez se konec¢né dozvédi sprav-
nou diagnézu, jsou 1éCeni Spatné,
nebo dokonce viibec a jejich stav
se zhorSuje. Nevédi, co se s nimi
déje, co je cekd ani co by jim
mohlo pomoci. Spolu s tim klesa
i kvalita jejich Zivota. V pfipadé
chybnych nebo pozdnich dia-
gno6z vzacnych onemocnéni bohu-
Zel dochéazi k nevratnému posko-
zeni zdravi.

S tim, jak nemoc postupuje,
ubyvaji moznosti vyuziti dostup-
né 1écby. Ta je sice k dispozici
jen pro zlomek nemocnych, ale
i u chorob, které nelze vylécit, je
mozné brzdit jejich postup a ticin-
né ulevovat od pfiznakt. A proto
je tak ddlezité, aby byli pacienti
se vzdcnymi onemocnénimi vcas
a spravné diagnostikovani.

Nejste sami

V pripadé, Ze se u dospélého
nebo u ditéte objevi né¢jaké dlou-
hodobé a neobjasnéné piiznaky
nemoci a stav nemocného se pfi
standardni terapii nezlepsi, potize
trvaji déle neZ obvykle nebo se
vraceji, je namisté myslet na vzac-
né onemocnéni. OSetfujici 1ékar
by pak mél predat pacienta do né-
kterého ze specializovanych cen-
ter nebo kontaktovat Narodni ko-
ordinacni centrum pro vzicna
onemocnéni, které funguje v ram-
ci Ustavu biologie a lékaiské ge-
netiky 2. 1ékarské fakulty Univer-
zity Karlovy a Fakultni nemocni-
ce Motol v Praze a zprostfedkuje
kontakt na prislusné specialisty.
Pfitomnost neobjasnénych piizna-
kit sama o sobé jesté neznamen4,
Ze Clovék skutecné trpi nékterym
ze vzacnych onemocnéni, ale
méla by byt divodem k zahdjeni
podrobnéjsiho medicinského ,,pat-
rani.

O informace a pomoc v naroc-
né situaci mohou lékafi i sami pa-
cienti pozadat i na konzultaénim
e-mailu Help@vzacna-onemocne-
ni.cz. Za timto online projektem
stoji pravé Narodni koordinacni
centrum pro vzacnd onemocnéni
a Ceska asociace pro vzdcna one-
mocnéni. Vice informaci o téchto
chorobach a také o tom, jaké to
je, s nimi Zit, nabizi také webovy
projekt Vzacni.cz. Ten predstavu-
je ptibéhy osob s riznymi vzicny-
mi diagnézami a také informace
o jednotlivych chorobach spolu
s odkazy na pacientské organiza-
ce a dalsi zdroje informaci.

»NedokdZeme sice pomoci
v mediciné, ale mame zkusSenosti
se Zivotem se vzicnou nemoci
a dokazeme se orientovat ve zdra-
votnim systému. Kazdy, koho se
tyka problematika vzacnych one-
mocnéni, by mél védét, Ze existu-
je pomoc a on nemusi zistat
sam, uzavira Arellanesova.

Autorka je spolupracovnice redakce

Trvan
umelé
klouby

Cigaretam se v rozvo- ivejsi

jovych zemich dari

Afrika a Asie zlistavaji klicovymi trhy
pro tabakovy primysl a zcela minimalni
snaha o ochranu nekufaku se projevuje

Za Ctvrtinu Umrti
mUZe Zivotni prostredi

Podle Programu OSN pro Zivotni
prostiedi (UNEP) 12,6 milionu Gmrti
ve svété rocné (23 % z celkového poctu)

Testy indického
raketoplanu

Raketoplan schopny vynaset do vesmiru
druZice vyviji Indie. PFi posledni zkousce
vystoupal do vy3ky 65 km a bezpecné

také v Latinské Americe, konstatoval E"rumérné zavini znecistény vzduch, dale nedostatek pristal. Dnes uz vyrazené americké

v tvodniku svétovy lékarsky ¢asopis zivotnost ¢isté vody a chybéjici kanalizace, C <t chemici raketoplany létaly obvykle k Mezinarodni
Lancet. Trapné tanecky kolem zdkona umeélych vystaveni pramyslovym chemikaliim esti chemicl vesmirné stanici do vy&ky asi 400 km,

o kouFeni v €R nehodnotil. Eglr:err?r:jiho a piirodni katastrofy zplisobené ménicim h|edaJ|' V\'/buén i ny nejdale se dostaly 620 km od Zemé.

se klimatem.

Védci z Vysoké Skoly chemicko-
-technologické v Praze pripravuji pro
NATO levny pristroj na detekci vybusnin,
v némz si plyny unikajici z vybusnin
vyménuji elektrony se senzorem.

Na vyvoji se podili i Univerzita obrany CR,
Jerevanska statni univerzita a Arménsky
narodni kriminalisticky Gstav.

nebo kycelniho

kloubu v Evropé je

jen néco pres deset let. Mél by to zlepsit
objev védci z Ustavu makromolekularni
chemie Akademie véd CR, ktefi upravili
zpUisob, jak pouzivany material chemicky
stabilizovat a zpevnit ozafovanim gama
paprsky.
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