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Vyzkum je sanci pro ceské pacienty

Po letech nezajmu
farmaceutického pramyslu
se pacienti se vzacnymi
onemocnénimi dostavaji do
centra pozornosti. Pomahaji
jim pravidla EU, ktera
motivuji firmy k vyvoji léki
na vzacné choroby, i vétsi
aktivita pacientskych
organizaci.

LUDMILA HAMPLOVA

ytvofit novy lék

pro tyto ,,vzacné“

pacienty je mno-

hem  ndrocné&jsi

a drazsi neZ u béz-

nych diagnéz. Uz jen proto, Ze ne-

mocnych s jednim konkrétnim

vzacnym onemocnénim muze byt
v celé Evropé jen hrstka.

Ackoliv existuji tisice vzac-

nych onemocnéni, 1é¢ba je do-

stupnd jen asi pro pét procent
z nich a také je velmi nakladna.
Nadéji pro mnoho nemocnych
vSak znamend vyvoj novych
1éka, které vznikaji pravé pro pa-
cienty s raritnimi diagnézami.
Tisic lékii ve vyvoji
Béhem poslednich deseti let se po-
darilo vyvinout a GspéSné otesto-
vat 230 novych 1€kt a ve vyvoji
je nyni asi tisicovka dalSich.

»Vzacna onemocnéni predsta-
vuji obrovskou vyzvu pro medici-
nu. Vime, Ze jich existuje asi
sedm tisic riznych druht a u vel-
ké ¢asti z nich stdle nerozumime
tomu, jak vznikaji, ani jak postu-
puji. Proto je obtizngjsi najit tako-
vou ucinnou latku, kterd by s ne-
moci dokdzala bojovat,* vysvétlu-
je Jakub Dvotécek, vykonny fedi-
tel Asociace inovativniho farma-
ceutického pramyslu, ktera sdru-
Zuje firmy vyvijejici zcela nové
Iéky.

Jednou z cest, kterou se ubira
vyvoj novych 1ékid na vzacna one-

mocnéni, je takzvana personalizo-
vand nebo také individualizovana
medicina. Ta vyuZiva diagnostic-
ké néastroje pro urceni specific-
kych genetickych zmén, a diky
tomu 1écbu cili velmi presné. Ne-
mocni tak dostavaji 1éky ,,$ité na
miru® na zakladé znalosti o pres-
né genetické pric¢in€ choroby. Lé-
kari tak podavaji zcela jiné 1éky
pro urcité podskupiny pacienti tr-
picich stejnou chorobou, ale vyvo-
lanych jinymi mutacemi. ,,Indivi-
dualizované piipravky jsou sice
vyrazné drazsi, ale protoZe jsou
jimi léCeni pouze pacienti s posti-
Zenim urcitého genu nebo kon-
krétni mutaci, je u nich velka
pravdépodobnost tispésné 1écby,*
dopliiuje Dvoracek.

Nedostatek pacientt
prodraZuje vyvoj léku

Vsechny léky, které se nakonec
objevi na trhu a jsou jimi léceni
pacienti, musi projit mnoho let tr-
vajicimi klinickymi zkouSkami.
Béhem nich se ovéfuje nejen je-

jich tcinnost, ale také to, zda jsou
bezpecné, jaké mohou mit vedle;j-
§i ucinky ¢i se hleda zpiisob opti-
malniho davkovani.

Léky na vzdcna onemocnéni
ale maji zvlastni status takzva-
nych orphanti, coZ znamena je-
jich zvyhodnéni na trhu, napfi-
klad v podobé o pét let delsi paten-
tové ochrany. Oznaceni orphany
pochazi z pivodniho anglického
»orphan diseases®, tedy choroby
»sirotci®, kterym neni vénovéana
pozornost.

Zabéznych podminek by se far-
maceutickym firmam viibec nevy-
platilo vyvijet Iéky na vzécna one-
mocnéni, protoZe jejich vyvoj by
byl drazsi nez néasledny zisk. Pro-
to jsou nejen evropskymi nafizeni-
mi zvyhodnény.

,.Klinicky vyvoj orphanu se ne-
li§i od vyvoje 1€kl pro bézné cho-
roby, jako jsou vysoky tlak nebo
cukrovka. Rozdily jsou z pohledu
regulacniho, které stimuluji pri-
mysl k vyvoji téchto 1ékd pro vel-
mi malé skupiny nemocnych,* vy-

svétluje Katefina Kopeckova Ku-
backova z 2. 1ékarské fakulty Uni-
verzity Karlovy, kterd zastupuje
CR ve Vyboru pro vzicna lé¢iva
pii Evropské 1ékové agenture.

I pfi vyvoji orphani jsou do kli-
nickych hodnoceni zapojeny de-
sitky a stovky osob. V pripadé
béznych chorob neni tak naroc¢né
ziskat potfebny pocetny pacientd,
protoZe se vyskytuji casto. Ale na-
jit tak pocetny vzorek pacientl se
vzacnymi onemocnénim, aby
bylo mozné dojit k presvédcivym
statistickym vysledkdm, je pro-
blém. S konkrétni diagnézou Zije
v celé Evropé tfeba jen nékolik de-
sitek nebo stovek nemocnych.

Nadéje pro ceské nemocné

Dobrou zpravou pro Ceské pacien-
ty je ale to, Ze Cesko je pro farma-
ceutické firmy atraktivni a z cel-
kového poctu 300 klinickych stu-
dii, které u nas probihaji, je zhru-
ba 60 zaméfeno na 1é€bu vzac-
nych onemocnéni.

Asociace inovativniho farma-

ceutického primyslu pak v sou-
casnosti pfipravuje online databa-
zi pro pacienty, kterd by jim
umoznila jednoduse si vyhledat,
zda se nepfipravuje klinické hod-
noceni léku pravé na jejich choro-
bu, a oslovit pak svého oSetiujici-
ho lékare. Zapojeni do klinické
studie pak pro pacienty znamena,
Ze se jim dostane nejen podrobné;j-
§i diagnostiky, ale také detailnéjsi
péce a hlavné maji moZnost do-
stat se k novym lékiim jesté pred
tim, neZ se viibec objevi na trhu.

Prekazky na cesté za
pacientem

Uspésné ukoncéeni klinického
hodnoceni ale jeSté neznamena,
Ze se okamzité dostanou k pacien-
tam.

,,Prekazkou na cesté 1€ku za pa-
cientem je ziskani thrady léku
z prostiedktl vefejného pojisté-
ni," pfipomina Kopeckova Kubac-
kova. V Ceské republice trva pril-
mérné dva roky, nez 1ék pro vzéc-
né onemocnéni thradu ziska.

Patnactilety

,motyli chlapec*
Jonathan Pitre

z kanadského Russellu
je ikonou lidi Zijicich

s nemoci motylich
kridel. Minuly vikend
se v koleckovém kresle

Vzacné choroby je obtizné rozpoznat prave proto,
ze se s nimi lékari témer nesetkaji. Nejcastéji se
objevuji uz v détském véku. Navenek se mohou
projevovat témito dlouhodobymi priznaky:

M Dité bez zjevné priciny neprospiva
na vaze, ma poruchu riistu nebo je ¢asto

nemocné

W Ma opozdény vyvoj lezeni, vzpfimovani,
chiize nebo poruchu vyvoje feci
a porozumeéni

M Netypicky vnima okolni svét, nenavazuje
ocni kontakt, nereaguje na smév nebo
ma sklon k stereotypnimu chovani

M Ma svalovou slabost, nadmérnou tinavu
nebo fyzicky nestaci svym vrstevniktim
M Pohybuje se netypicky vzhledem k véku
nebo ma svalové zaskuby ¢i opakované

krece

M Ma opakujici se nakazy dychacich
cest s netypickym pribé&hem

W Ma napadné kiehkou a snadno
zranitelnou kiazi pripominajici
motyli kiidla, nebo naopak hrubou
a Supici se klizi nebo se u néj

v pribéhu détstvi objevuji na kizi
ruzné zharvena loZiska

W Trpi poruchou vyvoje zub,

vlasli nebo neht

W Ma zvlastni vzhled obliceje

s hrubymi rysy (napriklad vyrazné
vpaceny koren nosu, napadné
vystouplé nadocnicové oblouky
nebo nepomér mezi velikosti
hlavy a téla)

W Ma pot, moc nebo stolici
netypické barvy nebo zapachu

Tyto pfiznaky samoziejmé
nemusi hned znamenat, Ze dité
je nemocné. Rodice nebo lékari
je mohou konzultovat na e-mailu
help@vzacna-onemocneni.cz,
jehoz odbornym garantem je
Ustav biologie a Iékarské
genetiky 2. lékarské fakulty
Univerzity Karlovy a Fakultni
nemocnice Motol v Praze.
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Genové
terapie jsou
v zacatcich

zdcné nemoci mivaji
Casto geneticky zaklad,
nékdy je zplisobuje po-

rucha jediného z vice nez
20 000 lidskych gent, o jejichz
existenci vime. Obrovské zmé-
ny v poznani téchto nemoci pfi-
nasi soucasna revoluce ve vy-
zkumu geni, kterd zacala kon-
cem minulého stoleti projekty
mapovani lidského genomu
(souboru dédi¢nych vlastnosti).

Tim se oteviela cesta ke geno-
vym terapiim, tedy zdkrokdm,
pfi nichZ védci uméle vnesou do
bunék pacienta kousek DNA,
ktery pfevezme funkce, jez vad-
ny gen neplni, pfipadné se podi-
li na tom, Ze vadny gen prestane
pracovat. V teorii jsou genové
terapie jednim z nejslibnéjSich
smért budouciho vyvoje medici-
ny a slibuji opravit nejenom
vzicné, ale i velmi Casté genetic-
ky podminéné choroby.

V praxi se vSak tyto postupy
stale zkouseji pfedevsim na zvi-
fatech. Experimentélni 1é¢ba lid-
skych pacienti je zcela vyjimec-
né a hrozi pii ni rizikové vedlejsi
efekty. Na prilomové pokroky
nemocni teprve cekaji. jet

Naprosto zasadni je rozeznat

Pro nemocného je lepsi, kdyz
se |éc¢i tam, kde s [é¢bou jeho
choroby maji dostatek
zkuSenosti, popisuje
KateFina Kopeckova
Kubaékova, ktera plsobi na
onkologické klinice

2. lékarské fakulty Univerzity
Karlovy a Fakultni
nemocnice Motol v Praze a je
odbornou garantkou Ceské
asociace pro vzacna
onemocnéni.

LUDMILA HAMPLOVA

LN Za vzacna jsou povazovana
ta onemocnéni, jeZ se vyskytuji
u méné nez pétilidi z 10 000. Ko-
lik je ale pacientt se vzacnymi
onemocnénimi celkem?

V Ceské republice je pravdépo-
dobné kolem milionu osob s dia-
gnostikovanymi ¢i nediagnostiko-
vanymi vzacnymi chorobami.
Cela fada nemocnych tedy o své

chorobé nevi a neni jim poskyto-
vana odpovidajici zdravotni péce,
i kdyZ u nékterych chorob jsme
schopni nabidnout 1écbu zkvalit-
nujici Zivot pacientd. Za posled-
nich deset let se v§ak zvySuje po-
védomi o téchto raritnich choro-
bach jak v odborné, tak i laické ve-
fejnosti. Prispiva to k jejich Casné-
mu rozpoznini i k nadé&ji na
uspéch 1écby. Ke zlepseni dia-
gnostiky také pfispél plosné pro-
vadény novorozenecky scree-
ning, ktery v soucasnosti zahrnu-
je testovani tfindcti vzacnych ne-
moci.

LN Jak se méni lécba vzacnych
onemocnéni?

Zéasadnim zlomem se v roce
2000 stalo legislativni opatfeni
Evropského parlamentu a Evrop-
ské komise tykajici se 1éCby vzac-
nych onemocnéni. To zménilo
postoj farmaceutického pramys-
lu k vyvoji 1é¢iv pro tyto zane-
dbavané skupiny nemocnych.
Od té doby bylo v EU registrova-
no vice nez sto 1ékti pro vzacna
onemocnéni. Také byla do ceské
legislativy zafazena smérnice Ev-

KateFina Kopeckova Kubackova
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ropského parlamentu o uplatiio-
vani prav pacientll v pfeshranic-
ni péci z roku 2011, kterd umoz-
ni vznik evropské sité referenc-
nich center pro 1écbu vzacnych
chorob, na niZ se napoji i predni
Ceskd centra. Na ceské trovni
pak vlada pfijala Narodni strate-
gii pro vzdcnd onemocnéni na
roky 2010-2020, coZ je zasadni

politicky dokument dévajici na-
dé€ji na zlepSeni péce o tyto ne-
mocné.

LN Proc je v pripadé vzacnych
onemocnéni tak dulezita celoev-
ropska spoluprace?

U nékterych velmi vzacnych
onemocnéni se napiiklad v Ces-
ku, které ma deset milionti obyva-
tel, jednd pouze o nékolik maélo
nemocnych. U nich je pfinosnéjsi
a pro zdravotnicky systém také
efektivnéjsi, aby byli 1éCeni tam,
kde s 1écbou jejich choroby jiz
maji zkuSenosti. Proto také existu-
je mozZnost, aby pacienti se vzac-
nymi onemocnénimi byli 1éceni
i v jinych clenskych statech.
V Kanceléfi zdravotniho pojisté-
ni, nastupci Centra mezistatnich
uhrad, se pacienti mohou informo-
vat o konkrétnich moZnostech 1éc-
by v zahranic¢i. Nejde vSak jen
o mobilitu pacientt, ale i experta.
Velké nadéje vkladame do ustave-
ni evropskych siti pro 1é¢bu vzac-
nych onemocnéni, které by mély
zajistit komplexni péci o nemoc-
né srovnatelné ve vSech statech
EU.

chorobu vcas

LN Co je zapoti‘ebi k tomu, aby
se tito lidé dostali k efektivni 1é¢-
bé?

Naprosto zasadni je rozeznat
chorobu vcas, kdy je moZné ne-
mocného ispésné 1éCit. To zname-
né odeslat jej do centra, které ma
s 1écbou zkusSenosti a disponuje
specialisty z riznych obort medici-
ny. Nérodni koordinacni centrum
pro vzacna onemocnéni pri Fakult-
ni nemocnici Motol v Praze ustave-
né v roce 2012 poméhd l1ékaram
i nemocnym orientovat se v této
problematice a je pfipravené odpo-
vidat na dotazy vefejnosti i zdra-
votnikll. Zajmy pacientl pak héji a
zastupuje CAVO, tedy Cesk4 aso-
ciace pro vzicna onemocnéni,
sdruzujici dnes pfes Ctyficet paci-
entskych sdruzeni ¢i jednotlivca.

LN Je mozné vycislit naklady na
lécbu vzacnych onemocnéni
unas?

To je velmi obtizné vzhledem
k tomu, 7e¢ v Cesku je oddé&len
zdravotni systém od socidlniho.
Napriklad néktefi pacienti se
vzdcnymi metabolickymi choro-
bami dostavaji 1écbu za miliony

korun, ale diky tomu se vraceji do
prace, odvadéji dan€ a Ziji plno-
hodnotnym Zivotem. Lépe jsou
vycislitelné celkové nédklady na
Iéky pro vzacna onemocnéni, kte-
ré tvori zhruba Ctyfi procenta ze
vSech ndkladi na léky, coz je
srovnatelné s okolnimi staty. Na-
vic tyto nédklady jsou stabilni
vzhledem k tomu, Ze mluvime
o raritnich chorobach, které by ne-
mély extrémné zatéZovat solidar-
ni systém zdravotniho pojisténi.

LN Péce o pacienty se vzacnymi
onemocnénimi s sebou ale nese
i dalsi otazky, nejen finanéni.
Samoziejmé, Ze financni zdroje
zdravotnického systému jsou vSu-
de na svété limitované, a tak bude-
me zéhy konfrontovéni s rozhod-
nutim, jakou 1é¢bu a pro jakého pa-
cienta si budeme moci dovolit. Je
otazkou, zda vynakladat prostred-
ky na léky prodluzujici Zivot o né-
kolik tydnt ¢i mésict, nebo finan-
covat 1é¢bu ¢loveka, kterému vrati-
me plnohodnotny Zivot. Tato otaz-
ka neni medicinska, ale eticka, fi-
lozoficka i politicka a vyzaduje ce-
lospolecenskou diskusi.



