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____ 

 

Vzácná onemocnění a hlavní události ve 

zdravotnictví 
__________________________________________________________________________________ 

Květen 2020 

__________________________________________________________________________________ 

 

Vážení přátelé,  

 

dovolujeme si Vás upozornit na aktuální statistiky kolem vzácných onemocnění a též na rozhovor s 

primářkou Oddělení lékařské genetiky Fakultní nemocnice Brno o péči o pacienty se vzácným one-

mocněním v době koronavirové epidemie nebo o správné komunikaci mezi lékaři a pacienty. 

 

Za pozornost stojí jistě i články o genové terapii nebo o tom, zda zkušenost s nedávnou epidemií ko-

ronaviru dokáže zefektivnit české zdravotnictví. 

 

Organizace Eurordis za podpory Evropské komise a Evropského parlamentu zahájila studii Rare2030, 

do které je ČAVO také zapojeno, a která si klade za cíl položit politické základy pro lepší budoucnost 

Evropanů žijících se vzácným onemocněním. 

 

 

 

Srdečně zdraví 

Anna Arellanesová, předsedkyně ČAVO 
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__________________________________________________________________________________ 

Vzácná onemocnění 

__________________________________________________________________________________ 

Vzácné onemocnění má v Česku 600 tisíc osob 

Nemoc motýlích křídel, cystická fibróza, fenylketonurie, spinální 

svalová atrofi e, Duchennova muskulární dystrofi e, Tourettův či 

Sticklerův syndrom – to je jen krátký výčet z téměř osmi tisíců do-

sud objevených vzácných onemocnění na světě. V České republice 

s nimi zápasí více než 600 tisíc lidí. 

CELÝ ČLÁNEK 

__________________________________________________________________________________ 

Nejtěžší je přesvědčit lidi, ať mluví o nemoci  

I za běžné situace mají lidé se vzácnými onemocně-

ními velmi náročný život. Kvůli pandemii covidu-19 

se však jejich podmínky ještě ztížily. I proto Česká 

asociace pro vzácná onemocnění poslala minister-

stvu zdravotnictví výzvu. „Upozornili jsme na 

všechna specifika této skupiny a také předložili 

soubor opatření, která by pacientům se vzácnou 

nemocí mohla být aktuálně prospěšná. Týká se ne-

jen dostupnosti specializované zdravotní péče, ale i 

zajištění dostatečného množství kvalitních ochran-

ných pomůcek,“ líčí Renata Gaillyová, primářka Od-

dělení lékařské genetiky Fakultní nemocnice Brno. 

„Pacientů se vzácným onemocněním je asi tři sta 

milionů po celém světě, třicet milionů v Evropě. U 

nás jde o tisíce pacientů,“ upozorňuje. 

CELÝ ČLÁNEK 
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__________________________________________________________________________________ 

Medicína snů je tu. Dokáže zázraky a stojí 

hodně peněz  

O genové terapii mluvila před novináři jako 

o medicíně snů na konci minulého roku ve-

doucí lékařka neuromuskulárního centra v 

motolské nemocnici Jana Haberlová. Měla 

na mysli první systémový genový lék na 

světě s názvem Zolgensma schválený americkou FDA. Lék určený pro pediatrické pacienty mladší 

dvou let se spinální svalovou atrofií se v posledních měsících stal díky své „zázračnosti“, faktu, že 

může radikálně pomoci dětským pacientům, a své astronomické ceně tématem i pro mainstreamová 

média. Jak se bude v blízké době systémově hradit léčivo za zhruba 50 milionů, zůstává otázkou. 

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

__________________________________________________________________________________ 

Zdravotnictví 

__________________________________________________________________________________ 

Zefektivní zkušenosti z pandemie české 

zdravotnictví? 

Epidemie COVID-19 obrátila pozornost lidí 

hlavně ke zdravotnictví. Po zavření řady 

ambulancí si veřejnost uvědomila, že do-

stupnost péče není automatická, a více 

vnímá zprávy o finančních ztrátách ne-

mocnic, které nemohly provádět pláno-

vané operace a soustředily se na péči o 

pacienty s koronavirem. Významný skok 

nastal zejména v telemedicíně a e-zdra-

votnictví a ukázala se i řada dalších mož-

ností, jak české zdravotnictví zefektivnit. 

CELÝ ČLÁNEK 
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__________________________________________________________________________________ 

Prymula: Pandemie nekončí a možná bude 

ještě potřeba, abych byl angažován 

Epidemiolog a včera vládou jednomyslně jme-

novaný vládní zmocněnec pro vědu a výzkum ve 

zdravotnictví Roman Prymula v rozhovoru pro 

Právo mluvil o aktuálním stavu epidemie i o své 

budoucnosti ve vládním týmu. 

CELKÝ ČLÁNEK 

 

 

 

__________________________________________________________________________________ 

Ze světa 

__________________________________________________________________________________ 

Studie si klade za cíl zlepšit budoucnost lidí se vzácným 

onemocněním 

Za podpory Evropské komise a Evropského parlamentu byla 

zahájena studie, jíž vede organizace Eurordis, a která si klade 

za cíl položit politické základy pro lepší budoucnost Evropanů 

žijících se vzácným onemocněním. 

CELÝ ČLÁNEK 
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_________________________________________________________________________________ 

Celé články 

__________________________________________________________________________________ 

Vzácné onemocnění má v Česku 600 tisíc osob 
Nemoc motýlích křídel, cystická fibróza, fenylketonurie, spinální svalová atrofi e, Duchennova musku-

lární dystrofi e, Tourettův či Sticklerův syndrom – to je jen krátký výčet z téměř osmi tisíců dosud ob-

jevených vzácných onemocnění na světě. V České republice s nimi zápasí více než 600 tisíc lidí. 

Všeobecná fakultní nemocnice v Praze (VFN) patří do Evropské referenční sítě center pro vzácná one-

mocnění a v současnosti má ve své péči několik tisíc pacientů. 

„Z více než šesti tisíc geneticky podmíněných vzácných onemocnění tvoří téměř čtvrtinu dědičné po-

ruchy metabolismu, které čítají přes čtrnáct set různých nemocí,“ říká přednosta Kliniky dětského a 

dorostového lékařství VFN a 1. lékařské fakulty UK prof. MUDr. Tomáš Honzík. 

Už v dětství 

U osmdesáti procent jde o postižení centrálního a periferního nervového systému, což často vede k 

opoždění vývoje dítěte, intelektové nedostatečnosti, svalové hypotonii, epilepsii a poruše smyslových 

orgánů. Vzácností není ani postižení jater a srdečního svalu. 

Získaná vzácná onemocnění s dědičností jsou například revmatologická onemocnění a nádorová ne-

dědičná onemocnění. 

„Všechny dětské nádory a jedna pětina nádorů dospělých jsou vzácná onemocnění.“ uvedl přednosta 

s tím, že zhruba dvě třetiny vzácných onemocnění se projeví již v dětském věku. 

Ze statistik zároveň vyplývá, že třetina dětí se nedožije věku pěti let. 

Jen pro pět procent vzácných onemocnění je známá léčba. Ale Evropská léková agentura schválila za 

posledních osm let 164 nových léků, z nichž je 28 pro dědičné poruchy metabolismu. Vzácnost one-

mocnění je pro pacienty samozřejmě handicapem. Vznikla proto Evropská referenční síť center pro 

vzácná onemocnění. Zapojena je do ní i VFN, která nabízí vysoce specializovanou péči hned v pěti 

skupinách vzácných onemocnění. 

Karolínka se vrací do života 

Pacientkou prof. Honzíka je již několik let i třináctiletá Karolína, která nikdy nepoznala život zdravého 

dítěte. Její vzácné metabolické onemocnění se začalo projevovat už pár hodin po porodu, kdy začala 

mít problémy se základními životními funkcemi. 

Po porodu prošedla, přestávala dýchat a měla nulovou hladinu cukru v krvi. Podezření na glyko-

genózu jaterního typu vyslovili a následně i potvrdili specialisté. S touto vzácnou nemocí se narodí 

jedno dítě ze sta tisíc. 

„Karolínka nesmí být nikdy nalačno. Dvanáct let byla plně závislá na příjmu výživy sondou, která vedla 

přes břišní stěnu do žaludku. V posledním roce již zvládá vše potřebné vypít a v noci jí výživa proudí 
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pomocí pumpy a hadičky do břicha automaticky,“ vysvětlila Simona Sedláčková, matka nemocné Ka-

rolíny. 

I přes vzácné onemocnění může Karolína navštěvovat školu a jezdit na kratší výlety se spolužáky. Učí 

se samostatnosti a spoustu věcí již zvládá sama. „S dobrou péčí, přísnou dietou, neustálým dohledem 

a pravidelnými kontrolami je prognóza, na rozdíl od mnoha jiných vzácných nemocí, velmi příznivá,“ 

uzavřela matka Karolíny.  

Zdroj: Právo 
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Nejtěžší je přesvědčit lidi, ať mluví o nemoci 
I za běžné situace mají lidé se vzácnými onemocněními velmi náročný život. Kvůli pandemii covidu-19 

se však jejich podmínky ještě ztížily. 

I proto Česká asociace pro vzácná onemocnění poslala ministerstvu zdravotnictví výzvu. „Upozornili 

jsme na všechna specifika této skupiny a také předložili soubor opatření, která by pacientům se vzác-

nou nemocí mohla být aktuálně prospěšná. Týká se nejen dostupnosti specializované zdravotní péče, 

ale i zajištění dostatečného množství kvalitních ochranných pomůcek,“ líčí Renata Gaillyová, primářka 

Oddělení lékařské genetiky Fakultní nemocnice Brno. „Pacientů se vzácným onemocněním je asi tři 

sta milionů po celém světě, třicet milionů v Evropě. U nás jde o tisíce pacientů,“ upozorňuje. 

Pacienti zažívají omezení dlouhodobě. Jak snáší další, která přinesl nouzový stav? 

Jak je znám, jsou většinou velmi trpěliví, pokorní a stateční. Chápou mnohá omezení, která jim jejich 

nemoc v životě přináší, a zvládají je dlouhodobě. Jsou to však často mladí lidé, kteří mají stejná přání, 

potřeby a požadavky jako jejich zdraví vrstevníci, přes svoji nemoc chtějí prožít co nejvíce. Mimo-

řádná opatření jsou tedy i pro ně nezbytným, nicméně velkým zásahem. 

Tito lidé většinou potřebují specializovanou péči. Jak se změnila v době, kdy nemocnice přednostně 

přijímají akutní případy? 

Potřeby pacientů je i teď nutné striktně dodržovat. Pacienti a jejich pečující osoby většinou vědí velmi 

dobře, co potřebují. Přesto pokud se dostanou do péče pracoviště, které nemá s danou vzácnou ne-

mocí zkušenost, mohlo by dojít k velkým problémům. Nebezpečí hrozí, i pokud tito lidé přijdou do 

kontaktu s nakaženými koronavirem. Máme snahu zajistit pravidelnou péči mimo nemocnice, cestou 

praktických lékařů nebo domácí péče. Další pomoc přichází od pacientských organizací, které těmto 

lidem pomáhají dlouhodobě. 

Mohlo by to pro ně znamenat výdaje navíc? 

Finanční potíže mají rodiny pacientů často dlouhodobě. Vychází to z omezené možnosti pracovat jak 

pro pacienta samého, tak pro jeho rodiče. Současná situace jim finanční zátěž jistě nesníží. Obava z 

infekce může omezit i pracovní zapojení, a tedy i příjmy rodinných příslušníků pacienta. 

Vzácná onemocnění jsou většinou dědičná. Kdy se diagnóza obvykle rozpozná? 

Nejčastěji se objeví v dětském věku, je to až 90 procent všech případů. Těch zbývajících 10 procent se 

projeví až v dospělosti. To je třeba Huntingtonova choroba, ta zjednodušeně ze zdravého třicátníka 

udělá během 10 až 15 let člověka plně odkázaného na péči okolí. Dochází ke ztrátě psychických i fy-

zických dovedností. Bohužel často je stanovena správná diagnóza až po čtyřicátém roce. Potom je 

velké riziko stejné nemoci pro děti nebo i vnoučata. Proto jsme rádi, když o nemoci v rodině víme co 

nejdříve. 

Je možné se nechat vyšetřit preventivně i v mladším věku? 

Preventivní genetická vyšetření dnes nabízí mnoho pracovišť, jsou zaměřena především na nejčastější 

dědičná onemocnění. Pokud je v rodině nějaký případ, případně je podezření na dědičnou nemoc, tak 

preventivní vyšetření přímo doporučujeme. V takových případech hradí vyšetření zdravotní pojiš-
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ťovna. Ideální je však začínat u toho člena rodiny, který má příznaky nebo problémy. Pátráme větši-

nou po chybě v DNA. Vždy je nutné vědět, jaká změna nemoc způsobuje. A potom tuto „chybu“ mů-

žeme hledat i u příbuzných. 

Stává se, že někteří příbuzní se nechtějí nechat vyšetřit nebo nemají zájem o kontakt? 

To je jedna z nejnáročnějších částí naší práce. Přesvědčit rodinu o onemocnění mluvit. Není to vždy o 

tom, že by se příbuzní nenechali vyšetřit, ale někdy jim to rodina nechce říct nebo také nemá sílu říct. 

Každá rodina je jiná. Pokud není informace o dědičné chorobě předána, může se onemocnění v ro-

dině opakovat, třeba i u vzdálenějších příbuzných. Někdy se opravdu zeptám: A vám by nevadilo, že 

by vaše sestra mohla porodit vážně nemocné dítě jenom proto, že jí neřeknete, že by měla přijít na 

konzultaci? 

Je něco, čemu jste se od svých pacientů naučila? 

Určitě pokoře, velký obdiv mám vůči jejich odvaze a síle, kterou prokazují. Často jsou to rodiny, které 

pečují dvacet nebo třicet let o nemocného. A zvládají péči mnohdy bravurně. Když jsem se na prahu 

důchodového věku sama setkala s rakovinou, moc mi pomohla i jejich síla. 

Rodiny se často snaží docházet k jednomu konkrétnímu lékaři. Daří se to i u vás? 

Snažíme se o to. Je to logické řešení, protože lékař tak zná rodokmen a podrobnou anamnézu. V rodi-

nách s výskytem dědičné nemoci nabízíme příbuzným v riziku preventivní vyšetření, musíme mít tedy 

přehled o celé rodině. Potřebujeme navázat kontakt a získat důvěru. Velmi důležité jsou opakované 

konzultace, aby rodina přesně pochopila, o jakou nemoc se jedná, jak se může v rodině opakovat a 

také kdo a jak může rodině pomoci. Jestliže sdělujete mnoho a navíc závažných, nepříjemných infor-

mací, rodiče nemusí při prvním kontaktu pochopit vše, co potřebují o nemoci vědět. 

Setkávají se rodiny s nepochopením okolí? 

To může být další těžká situace. Samotná péče o dítě je velmi náročná, velmi složité je ale i to, jak 

oznamovat příbuzným, že dítě má dědičnou nemoc. Další nepochopení může být mezi přáteli, sou-

sedy. 

Jak se vám taková diagnóza sděluje pacientům i příbuzným? 

Na konzultaci se vždycky připravuji tak, abych o onemocnění věděla pokud možno co nejvíc. Infor-

maci o diagnóze musím říct vždycky, i když je velmi závažná. Je to náročné, naštěstí takové situace 

nenastávají každý den. Snažím se vždy o citlivý přístup. Vždy přemýšlím, jestli jsem řekla všechno 

dobře a dostatečně vysvětlila. Samozřejmě předáváme pacientům informaci i v písemné zprávě. 

Rozšiřujete si obzory o etice a přístupu k pacientům? 

Ano, snažím se stále vzdělávat. Velmi jsem ocenila například kurz „Jdeme společně“ pro pomáhající 

profese, tedy zdravotníky, sociální pracovníky a učitele, který byl zaměřený na správnou komunikaci s 

pacientem nebo klientem. Jednotlivé situace jsme „zahráli“ a následně konzultovali a rozebírali po-

stoje, věty i jednotlivá slova. Taková školení považuji za velmi důležitá a nápomocná. 

Změnil se způsob, jakým lékaři komunikují s pacientem? 

Ano i ne. V genetice na to hodně myslíme. Každý člověk, lékař i pacient, je jiný a každému vyhovuje 

jiný přístup. Genetici před atestací mají povinné školení – psychologie genetického poradenství, kde 
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se učíme od psychologů. Také je lepší osvěta i systém vzdělávání. Za dob mých studií se lékařská etika 

vůbec nevyučovala, přitom je důležitá. 

Změnila jste přístup vy sama? 

Vybavím si situace, kdy jsem asi mohla reagovat jinak, citlivěji. Řešit závažné situace v medicíně je 

vždy velmi složité. Ale určitou jistotu mi dodává, když se na mě opakovaně obracejí rodiny, u nichž 

jsme společně prošly velmi těžkým obdobím. Nedávno jsem dostala zprávu od rodičů o úmrtí malého 

pacienta, na jehož vyšetřování jsem se na genetice podílela. A nyní se na mě obrátili znovu při pláno-

vání dalšího potomka. V tom je krása genetiky, umí sice sdělit velmi krutou pravdu, umí ale také na-

bídnout řešení a naději. Lékař genetik je se svými pacienty i s jejich rodinami v kontaktu roky, prová-

zíme je nejen při stanovení diagnózy. 

Za dob mých studií se lékařská etika vůbec nevyučovala, přitom je důležitá. 

(Markéta Lankašová) 

Zdroj: Mladá fronta DNES 
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Medicína snů je tu. Dokáže zázraky a stojí hodně peněz 
O genové terapii mluvila před novináři jako o medicíně snů na konci minulého roku vedoucí lékařka 

neuromuskulárního centra v motolské nemocnici Jana Haberlová. Měla na mysli první systémový ge-

nový lék na světě s názvem Zolgensma schválený americkou FDA. Lék určený pro pediatrické pacienty 

mladší dvou let se spinální svalovou atrofií se v posledních měsících stal díky své „zázračnosti“, faktu, 

že může radikálně pomoci dětským pacientům, a své astronomické ceně tématem i pro mainstrea-

mová média. Jak se bude v blízké době systémově hradit léčivo za zhruba 50 milionů, zůstává otáz-

kou. Jedinou šancí pro pacienty dosud bylo zařazení do klinické studie. Poté, co bylo jeho použití ja-

kožto neregistrovaného přípravku povoleno ministerstvem, byly schváleny jeho úhrady pro tři české 

pacienty motolské nemocnice. 14. května bylo Zolgensma aplikováno prvnímu z nich. 

Onasemnogene abeparvovec-xioi (s obchodním názvem Zolgensma) je určen pro léčbu pediatrických 

pacientů se spinální svalovou atrofií (SMA) s bialelickou mutací genu survival motor neuron 1 (SMN1) 

bez ohledu na typ, objevené příznaky a předchozí léčbu. Léčbu tímto lékem je nutné zahájit do dvou 

let věku dítěte. Jde o první léčivo systémové genové terapie uvedené do klinické praxe. Aplikace je 

jednorázová a v ideálním případě vyřeší genetický deficit pacienta jednou provždy. 

Dosud probíhala genetická léčba in vitro v lokálním podání. V tomto případě se virový vektor podává 

pacientům formou infuze a cílí na genetickou příčinu SMA – nahrazuje nefungující nebo chybějící gen 

SMN1, který je zodpovědný za tvorbu proteinu SMN. Ten je nezbytný pro přežití motorických neu-

ronů, které kontrolují funkci svalů. Pokud v těle nefunguje gen SMN1, tělo spoléhá na „záložní“, větši-

nou dva geny SMN2. Ty však pro dostatečnou tvorbu důležitého proteinu nestačí. Motorické neurony 

bez proteinu SMN slábnou, ztrácejí svoji funkčnost a nakonec umírají, což způsobuje ubývání svalů, 

ztrátu schopnosti se pohybovat a vede také k dechové nedostatečnosti, která může zapříčinit úmrtí 

pacienta. 

Zolgensma se skládá ze dvou částí – kromě kopie genu SMN1 také z vektoru, adeno-asociovaného 

viru 9. Jeho DNA je odstraněno a do vektoru je vložena kopie genu SMN1. Virové vektory se využívají 

proto, že dokážou rychle putovat tělem, dosáhnout cílových neuronů a doručit jim funkční gen. Ten 

se přitom nestává součástí vlastního DNA pacienta. Virové vektory jsou posléze vyloučeny z těla. S 

virem, který zde slouží jako vektor, se lze setkat v přirozeném prostředí. Někteří pacienti proto mo-

hou mít vůči němu vybudovanou imunitu, v takovém případě se může stát, že terapie nebude účinko-

vat. 

Z vedlejších příznaků je nejvýznamnější, nejvážnější, ale také nejčastější zvýšení hodnot jaterních en-

zymů, což může vést až k vážnému poškození jater. Pacienti budou proto perorálně dostávat před a 

po infuzi kortikoidy a pomocí pravidelných krevních testů se budou sledovat jejích jaterní funkce. 

Cesta léku s francouzskými geny 

Onasemnogene abeparvovec by vyvinut společností AveXis, která dnes spadá pod Novartis, a sice na 

základě výzkumu Martine Barkatsové z francouzského Myologického institutu. Americká FDA nejprve 

přidělila přípravku status pro zrychlené řízení, status orphanu a status přelomové terapie. Status 

orphanu léčivu později přidělila i Evropská komise. Americký úřad pro kontrolu léčiv schválil indikaci 

Zolgensmy pro léčbu spinální svalové atrofie v květnu loňského roku. Od té doby byl léčivý přípravek 

schválen v některých dalších zemích, mezi které patří Izrael, Katar nebo nejnověji také Japonsko. V 

květnu letošního roku Evropská léková agentura schválila podmínečnou registraci přípravku (viz box). 
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Lék pochopitelně prošel třemi fázemi klinického výzkumu. Poslední fázi uvedení léku na trh provázel 

velký skandál spojený s falšováním výzkumných dat ze strany zaměstnanců AveXis. V Novartisu se o 

něm dozvěděli od „whistleblowera“ z firmy pár měsíců před tím, než došlo ke schválení léku v FDA, 

ale společnost americký lékový úřad informovala až měsíc po schválení léčiva. Novartisu teď hrozí ža-

loby a finanční penalizace. 

*** 

Evropská komise udělila přípravku podmínečnou registraci 

Evropská komise toto rozhodnutí vydala na základě stanoviska Evropské agentury pro léčivé pří-

pravky. Prováděcí rozhodnutí Evropské komise vyšlo dne 18. 5. 2020. Přípravek je schválen k léčbě 

pacientů s 5q spinální muskulární atrofií (SMA) s bialelickou mutací genu SMN1 a klinicky stanovenou 

SMA 1. typu nebo pacientů s 5q SMA s bialelickou mutací genu SMN1 a až třemi kopiemi genu SMN2. 

Podmínečná registrace může být udělena tehdy, pokud u léčivého přípravku převažují jeho přínosy 

nad riziky a je žádoucí, aby byl léčivý přípravek dostupný na trhu. Zároveň se musí jednat o lék k léčbě 

onemocnění, pro které není dostupná jiná alternativa. Rovněž musí být splněn předpoklad, že žadatel 

je schopen předložit nejpozději do jednoho roku chybějící data. Podmínečná registrace je totiž platná 

právě jeden rok a až při předložení dodatečných dat může být taková registrace případně prodlou-

žena. V případě léčivého přípravku Zolgensma musí držitel rozhodnutí o registraci předložit data ze tří 

studií. „Podmínečná registrace automaticky neznamená, že přípravek bude ihned dostupný i na čes-

kém trhu. To, kdy a kam jej začne držitel rozhodnutí o registraci dodávat, je čistě na jeho rozhodnutí. 

Státní ústav pro kontrolu léčiv obecně na taková obchodní rozhodnutí soukromých subjektů nemá 

žádný vliv. Je ale pravdou, že pro další české pacienty se tímto rozhodnutím stává přípravek Zolgen-

sma dostupnější, než tomu bylo doposud,“ dodává ředitelka SÚKL Irena Storová. 

Průběh podání prvního léku genové terapie v Motole 

Lék dorazil do FN Motol v pondělí 11. 5. Přepravován byl v kontejneru se suchým ledem při teplotě -

75 °C. Před vlastní aplikací musel být nejdříve v lékárně za kontrolovaných podmínek rozmražen a při-

praven do aplikační formy vhodné k infuznímu podání pomocí infuzní pumpy. Léčivo se totiž ve 

formě, v jaké se dostává od výrobce do nemocniční lékárny, pacientovi ihned podat nedá. Pro zacho-

vání maximální bezpečnosti pro pacienta i ochrany personálu byla infuze připravena v tzv. izolátoru, 

který zajistí fyzické oddělení personálu od přípravku a sterilitu prostředí tzv. čistých prostor se speci-

ální vzduchotechnikou. Aplikace léku, která proběhla 14. 5., trvala přibližně 70 minut a pacient při ní 

byl umístěn na izolovaném JIP pokoji. 

„Nedošlo k žádnému neočekávanému průběhu, ani k žádným komplikacím. Pacient bude ve FN Motol 

hospitalizovaný pravděpodobně do konce týdne, v pondělí bychom ho už propustili do domácí péče,“ 

řekla Jana Haberlová, vedoucí lékařka Neuromuskulárního centra Kliniky dětské neurologie 2. LF UK a 

FN Motol. Na kontroly bude pacient docházet ambulantně. V prvním měsíci od podání každý týden, 

druhý a třetí měsíc pak každé dva týdny. Při kontrolách se budou provádět odběry periferní krve k 

testování možných nežádoucích účinků, s odstupem tří měsíců budou lékaři u Maxe kontrolovat mo-

torické testy, vyšetření dechových funkcí a polykání. (Lukáš Malý) 

Zdroj: Zdravotnictví medicína    
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Zefektivní zkušenosti z pandemie české zdravotnictví? 
Epidemie COVID-19 obrátila pozornost lidí hlavně ke zdravotnictví. Po zavření řady ambulancí si ve-

řejnost uvědomila, že dostupnost péče není automatická, a více vnímá zprávy o finančních ztrátách 

nemocnic, které nemohly provádět plánované operace a soustředily se na péči o pacienty s koronavi-

rem. Významný skok nastal zejména v telemedicíně a e-zdravotnictví a ukázala se i řada dalších mož-

ností, jak české zdravotnictví zefektivnit. 

Pandemie by mohla podle diskutujících online kulatého stolu s názvem Pacient jako spotřebitel, který 

začátkem května uspořádalo Spotřebitelské fórum, v lidech probudit větší zájem o to, jak zdravotnic-

tví funguje a také jaká je jejich role v něm, tedy aby se začali chovat jako spotřebitelé služby, kterou si 

přes zdravotní pojišťovny platí. Aby se zajímali, kolik jejich péče stojí, a snažili se sami omezit zby-

tečné návštěvy lékařů, které ekonomicky zatěžují systém. 

„Zdravotnictví ovlivňuje stav člověka pouze z 25 procent, zbytek si koriguje každý sám, například pre-

vencí, stravou, pohybem. Podle dat z Eurostatu lze prevencí, včasnou diagnostikou a léčbou předejít 

až 40 000 úmrtím ročně. Podle těchto a dalších statistik Česká republika bohužel rozhodně nepatří 

mezi šampiony těchto odvratitelných rizik,“ uvedl MUDr. Tomáš Doležal, Ph. D., z Institutu pro zdra-

votní ekonomiku. Podle něj není české zdravotnictví pouze o koronaviru, a proto by se ani po skon-

čení pandemie neměly utlumovat investice do oboru. „Ukazuje se, že pokud je v zemi zdravotnictví 

financováno dobře, pak vychází lépe i smrtnost na COVID-19,“ doplnil. 

Význam eHealth praxe potvrdila 

Jak pro MT MUDr. Doležal dále uvedl, pozitivní dopad koronavirové epidemie na české zdravotnictví 

vidí ve dvou základních rovinách. Tou první je akcelerace přechodu k eHealth a celkové elektronizaci 

zdravotnictví, což do doby epidemie představoval pouze eRecept a případně e-zpráva, která však ne-

měla celonárodní působnost. „Doufám, že toto bude ten pozitivní impuls, kdy se telemedicína rozšíří. 

Nicméně je třeba si uvědomit, že zde chybí legislativní podpora, s níž bude muset ministerstvo zdra-

votnictví co nejdříve přijít. Zákon o elektronizaci mělo ministerstvo podle plánu předložit v prvním 

kvartálu letošního roku, zatím k tomu nedošlo,“ upozorňuje MUDr. Doležal a varuje, že pozitivní roz-

jezd nesmí být ztracen legislativní neaktivitou ministerstva. Do legislativního rámce je podle něho 

třeba začlenit např. určitý datový standard, standard výměny informací, principy kyberbezpečnosti, 

možnost nahlédnutí pacienta do elektronické dokumentace atd. „Je třeba využít toho, že lékaři již za-

čínají se svými pacienty rozjíždět různá telemedicínská řešení. Digitalizace poběží tak jako tak, ale po-

kud tomu ministerstvo nepomůže, bude spousta problémů,“ uzavírá odborník. 

S tím souhlasí i další účastnice debaty PhDr. Ivana Plechatá, Průvodce pacienta, z. ú., a pacientská 

platforma Hlas onkologických pacientů (HOP). „Prokázala se užitečnost e-zdravotnictví a telemedi-

cíny. Pacienti těch zdravotnických zařízení, která byla ještě před pandemií zvyklá komunikovat virtu-

álně, z toho nyní těžili a nepocítili v péči tak velký rozdíl,“ uvedla s tím, že se ukázalo, jak klíčové prin-

cipy eHealth a telemedicíny v praxi jsou a jak mohou být jednoznačným přínosem pro pacienty. „Vě-

říme, že už nebudou tak hlasité protesty proti moderním formám komunikace mezi lékařem a pacien-

tem, ale naopak že se tyto metody budou rozvíjet, budou právně zakotveny a také plátci pochopí, že 

je dobré je podporovat a platit,“ zdůraznila PhDr. Plechatá. 

Zvítězí péče zaměřená na kvalitu místo kvantity? 

Druhý potenciálně pozitivní dopad koronavirové epidemie vidí MUDr. Doležal v poklesu návštěvnosti 

ordinací. „Svým způsobem to může být potenciálně negativní s tím, že lidé mohli zanedbat některé 
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své chronické nemoci z důvodu strachu, že se nakazí COVID-19 v ordinaci lékaře nebo v nemocnici, 

což se spíše týká hospitalizačních případů. Nicméně v ambulancích by se tento trend mohl využít ve 

smyslu racionálního snížení frekvence návštěv a k přenesení části péče do distančního telemedicín-

ského prostředí,“ popisuje. Všeobecně známy jsou statistiky ukazující, že Česká republika má zdaleka 

nejvíce kontaktů pacienta s lékařem v průběhu celého roku (11 kontaktů na každého průměrného po-

jištěnce, což je dvojnásobek průměru zemí EU). „Právě zde je tedy šance. Lidé si uvědomí, že není 

nutné chodit se vším hned k lékaři osobně, spoustu věcí si mohou vyřešit sami nebo na dálku. Jde 

tedy spíše o příležitost, která, doufám, bude využita,“ říká MUDr. Doležal s tím, že již nyní se zdra-

votní pojišťovny snaží tento nepřirozený pokles čerpání zdravotní péče přetavit v určité racionální 

omezení čerpání péče s větším důrazem na kvalitu než na objem. Příkladem je například projekt VZP 

Plus. Podle MUDr. Doležala je zde tedy šance, aby se z naší velkoobjemové medicíny stala medicína, 

která bude klást spíše důraz na kvalitu než na vykazování masivního počtu výkonů, bodů a návštěv. 

Podle účastníka debaty Mgr. Viktora Vodičky, ředitele Sdružení českých spotřebitelů, by zodpověd-

nost lidí zvýšilo zprůhlednění systému – včetně hodnocení kvality péče ve zdravotnických zařízeních i 

samotných lékařů. „Naši spotřebitelé chtějí, aby peníze, které za zdravotní pojištění platí, směřovaly 

tam, kde to umějí dobře. Pacient by měl mít respekt váženého spotřebitele, toho, kdo celý systém 

platí, a na druhou stranu sám svým přístupem zajišťovat, že nebude zdravotnictví zatěžovat nezodpo-

vědným chováním,“ vysvětlil. Diskutující se shodli, že by zdravotnictví potřebovalo více „tvrdých dat“, 

která by ukázala, kde se s prostředky plýtvá. Zapotřebí je i ukazatelů kvality péče, podle nichž by se 

pacient mohl orientovat. „Úspory by se pak mohly využít pro nemocné, jejichž léčba je nákladnější, 

například pro onkologické pacienty. A také pro inovativní léky,“ komentuje Ing. Helena Rögnerová, 

náměstkyně ministra zdravotnictví CˇR. 

„Každé zdravotnictví má ambice držet krok s vědou, ale některé léky jsou nákladné a my nemáme 

dost informací, co od nich čekat. Rozumíme pohledu rodin pacientů, ale systém zdravotního pojištění 

je solidární – když budeme hradit nákladnou péči některým skupinám, nedostane se na jiné. Musíme 

řešit, kolik stojí péče pro konkrétního člověka. Nabízíme lidem jejich zdravotnický účet – přehled 

toho, kolik péče čerpali, ale zájem má jen 10–15 procent pojištěnců,“ dodává Kateřina Podrazilová ze 

Svazu zdravotních pojišťoven ČR. Zdroje jsou omezené, a proto je třeba důkladně zvažovat, kam pu-

tují. Pokud do zdravotního systému nebude lépe vidět a všichni zainteresovaní, včetně pacientů, ne-

budou mít k dispozici více snadno dostupných dat, zůstane podle Ing. Aleše Roda z Centra ekonomic-

kých a tržních analýz systém veřejného zdravotního pojištění i nadále černou skříňkou, kde bude vždy 

chybět o korunu více, než se do ní vloží. 

Pandemie jako výzva 

„V platformě HOP jsme se snažili přijmout výzvu COVID-19 a vytěžit z ní i něco pozitivního. Zjistili 

jsme, že jde efektivně komunikovat na dálku jak mezi sebou, tak pochopitelně také s našimi členy a 

dalšími pacienty. Nutno přiznat, že jsme se nakonec ‚viděli‘ díky různým on-line konferenčním aplika-

cím častěji než v době před koronavirem, a naše projekty a aktivity tak mohly pokračovat,“ uvádí pro 

MT Ivana Plechatá. Protože „poučení z krize“ považuje za důležité, připravili v rámci platformy HOP 

pro onkologické pacienty (zejména ty v akutní léčbě) online dotazník, který má popsat zkušenosti pa-

cientů ve složité koronavirové době. „Věříme, že z více než 350 odpovědí brzy zjistíme, jak se dařilo 

léčbu organizovat, jak vypadala komunikace se zdravotnickými zařízeními, zda k odkladům v péči do-

cházelo z důvodů na straně poskytovatele, či pacienta, který se bál nákazy, a mnoho dalšího. Nejde 

nám přitom rozhodně o novinové senzace, ale seriózní sondu do situace, se kterou jsme se tady zatím 
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nesetkali,“ popisuje. Výsledky budou následně předány prioritně zástupcům ČOS a ČHS ČLS JEP, aby 

bylo k dispozici vodítko, na co se v případě podobné situace zaměřit. 

Jak popisuje, z prvních signálů od pacientů i zkušeností od některých poskytovatelů se zdá, že tam, 

kde byla dobře nastavena komunikace s pacientem a dobrá organizace péče před nákazou, neměli 

pacienti (a zřejmě ani zdravotníci) takové problémy jako v zařízeních, kde již před opatřeními pacienti 

se zdravotníky „na dálku“ těžko komunikovali, dlouho čekali na ambulancích na kontroly, neměli 

přesné informace, proč a jak bude léčba pokračovat apod. 

„Na případu moderních antivirotických léků, které nebyly zatím v ČR registrovány, jsme také zjistili, že 

když se chce, lze dostat potřebné léky k pacientům velmi rychle. Stát dokázal urychlit procesy, a díky 

tomu mohli čeští pacienti s COVID-19 využít lék remdesivir. Jakkoli chápeme, že mimořádná situace 

žádá mimořádná opatření, je to pro nás určitý precedent, abychom žádali regulační autority a plátce 

o podstatné zrychlení vstupu také onkologických léků, které prokázaly klinickou potřebu, účinnost a 

efektivitu. Doufáme tedy, že stejně rychle by úřady mohly zprocesovat i vstup jiných inovativních léků 

na vážné nemoci, jejichž účinnost je bezesporu prokázána. Ty zatím dlouhé měsíce čekají na to, až se 

dostanou k vážně nemocným pacientům,“ uzavírá PhDr. Plechatá. (kol) 

Zdroj: Medical Tribune 
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Prymula: Pandemie nekončí a možná bude ještě potřeba, abych byl anga-

žován 
Epidemiolog a včera vládou jednomyslně jmenovaný vládní zmocněnec pro vědu a výzkum ve zdra-

votnictví Roman Prymula v rozhovoru pro Právo mluvil o aktuálním stavu epidemie i o své budouc-

nosti ve vládním týmu. 

* Jak si ČR nyní s epidemií covid-19 stojí? Čísla pozitivně testovaných se trochu zvyšují, jde skutečně 

jen o uzavřená ohniska? 

Celková situace je poměrně klidná, nemáme žádný dramatický nárůst. Podařilo se úplně eliminovat 

původní ohniska v Chebu, Domažlicích a Mariánských Lázních, kde přírůstky prakticky nejsou. Aktu-

ální ohnisko je ale v Karviné v Dole Darkov, kde je počet nakažených poměrně vysoký. Celé OKD má 

asi dvanáct tisíc zaměstnanců a je tam potenciální možnost šíření. Zde podnikáme intenzivní opat-

ření. Už se to rozšířilo mezi rodinné příslušníky, a to je problém. Zvýšený výskyt je také v Praze, 

včetně dělnických ubytoven. 

* Jak moc se máme bát druhé vlny? Epidemiolog Rastislav Maďar nedávno varoval, že na podzim se 

zase může ekonomika zavírat. 

Doufám, že na podzim všechno nezavřeme, ale druhá vlna je hodně pravděpodobná. Opatření jsou 

velmi rozvolněna. V Jižní Americe se koronavirus šíří nekontrolovatelným způsobem a očekává se, že 

ještě dva a půl měsíce se takhle šířit bude. Hrozí nebezpečí, že do Evropy přijde epidemie z druhé 

strany. Ale vzhledem k tomu, že všechny evropské země opatření rozvolňují samy o sobě, tak se do 

Evropy může nemoc vrátit i dřív. Jsou i studie, které tvrdí, že druhá vlna už nepřijde, to ale považuji za 

věštění z křišťálové koule. Nikdo nemá tak dokonalý model, aby to mohl přesvědčivě dokázat. Obje-

vila se singapurská studie, která určuje, ve kterém měsíci se ve které zemi nemoc zastaví, a to je 

podle mě už úplná futurologie, která může být těžko podložena reálným výpočtem. 

* Mám pocit, že sám byste rozvolňoval daleko pomaleji… 

Jsou věci, které je nutné rozvolnit, ale některá pravidla jsou zbytečně složitá a kostrbatá. Když rozvol-

nit, tak by to mělo být schůdné. Ekonomický tlak je samozřejmě obrovský. 

* Nedávno jste řekl, že ČR by měla mít k dispozici nové testy na koronavirus z USA na bázi proteinu, 

pak budeme moci testovat lépe a rychleji. V jakém je to stadiu? 

V tuto chvíli máme buď rychlotesty na protilátky, nebo laboratorní PCR testy, které ale vyžadují ná-

kladné vybavení a trvá poměrně dlouhou dobu, aby procedura proběhla. Nyní jsou k dispozici testy ze 

slin, které jsou zajímavé, ale také fungují na bázi PCR, a pak testy rapid, které jsou rychlejší, ale ne-

mají takovou citlivost a také vyžadují vybavení. Nedávno v USA vyvinuli testy na bázi proteinů, které 

jsou podstatně levnější a rychlejší. Zatím jich tolik nevyrábějí, ale pokud se podaří výrobu zmnohoná-

sobit, bude o ně mít zájem celý svět. 

* Kývl jste premiéru Babišovi na funkci vládního zmocněnce. Co budete dělat? 

Během koronavirové krize se zjistilo, že u nás máme ve zdravotnictví řadu zajímavých nápadů, špičko-

vých vědců, ale nevidíme tolik jejich praktickou realizaci. Patentů je málo, řada z nich končí v zahra-

ničí. Chceme je přitáhnout k nám. Znamená to reorganizaci zdravotnického výzkumu obecně, nastavit 

koncepci tak, aby fungovala centrální zadání výzkumu, abychom měli preferované oblasti sponzoro-

vané státem. 
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* Čím vás Babiš přesvědčil, že nakonec zůstanete ve státním sektoru? 

Pravda je, že pandemie nekončí a možná bude ještě potřeba, abych byl angažován. Na Úřadu vlády 

bych byl blíž k tomu, vrátit se na chvíli do procesu. A také je třeba říct, že věda a výzkum ve zdravot-

nictví je oblast, která mě celý život zajímala a ve které jsem vždy dělal. 

* Někteří ale kritizovali dvojkolejnost, kdy budeme mít ministra zdravotnictví a na druhé straně vlád-

ního zmocněnce pro zdravotnictví. 

Dohodli jsme si oblast zájmů, která se téměř nepotkává. Věda a výzkum se prakticky nekříží s resor-

tem zdravotnictví. Co se týká koronaviru, dohodli jsme se s panem ministrem na spolupráci na bázi 

klinického týmu. 

* Poslední dny to vypadalo, že vztahy mezi vámi a ministrem Vojtěchem jsou napjaté. Čím to, že z mi-

nisterstva tak rychle odcházíte? 

Já jsem odcházel už na přelomu února a března, ale kvůli koronavirové krizi se to protáhlo, cítil jsem 

povinnost zůstat. 

* Sám jste řekl, že jste měl problém s některými lidmi kolem Vojtěcha. 

To stále trvá, ale pana ministra se to zase tolik netýkalo, takže s ním jsme se dohodli. 

* Řekl jste, že bezpečnostní prověrku po vás na ministerstvu chtěli, protože se vás bojí kvůli popula-

ritě. Ale před rokem, kdy prověrka byla nařízena, jste ještě tolik populární nebyl. 

To byla jen mediální zkratka, mluvil jsem ve skutečnosti o něčem jiném. Prověrka nemá s popularitou 

opravdu nic společného. 

* Dříve jste hodně prosazoval čínskou medicínu, kterou vám vaši kritici omlacují o hlavu. Budete tuto 

oblast prosazovat jako vládní zmocněnec? 

Tady ani tak nejde o vědu jako spíš o doplňkovou medicínu a tím se zabývat nebudu. Ale opravdu si 

myslím, že v této oblasti jisté možnosti jsou. Existuje řada lidí, jejichž stav se po těchto procedurách 

výrazně zlepšil. Lidem například s psychosomatickým onemocněním čínská medicína pomáhá, ale 

vždy jen jako doplněk k „západní“ medicíně. 

Jsou věci, které je nutné rozvolnit, ale některá pravidla jsou zbytečně složitá a kostrbatá 

Máme řadu nápadů, špičkových vědců, ale nevidíme tolik jejich praktickou realizaci. Patentů je málo 

a řada z nich končí v zahraničí 

(Jan Martinek) 

Zdroj: Právo 
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The Rare2030 Foresight Study - building a better future for people living 

with a rare disease 
The Rare2030 Foresight Study continues! After one year of reflection and with a nearly 200 person 

strong Panel of Experts, the study has reached its third phase. 

Led by EURORDIS with nine project partners and initiated with the support of the European Commis-

sion and European Parliament, the Rare2030 Foresight Study is laying the foundations for policies 

that will create a better future for people living with a rare disease in Europe. 

A participatory process with the input of 200+ experts 

The Rare2030 Foresight Study involves hundreds of people from 38 countries working towards one 

single mission - to build future rare disease policies that will improve the lives of people living with a 

rare disease in Europe. 

The final recommendations of Rare2030 will be based on a unique, participatory consultation process 

involving people from various backgrounds and ages. 

The nearly 200 members of the Rare2030 Panel of Experts (patient advocates, policy makers, resear-

chers, young advocates, industry representatives, regulators, among others) represent the broad 

scope of areas relevant to rare diseases, including diagnostics, treatment, care and social support.   

Rare2030 is also guided by a Research Advisory Board, made up of nine esteemed experts who en-

sure the Foresight Study encompasses the input of all relevant stakeholders. 

New Rare2030 tools 

Rare2030 is a participative study with four stages, three of which are now complete. The tools deve-

loped in these first three stages are now available via the Rare2030 website: 

- A knowledge base of summaries on eight topics such as data collection and utilisation, availa-

bility and accessibility of orphan medicines and medical devices, diagnostics, and access to 

healthcare. 

- An analysis and prioritisation of trends and drivers of change that will shape the future of 

rare disease policy. 

- Based on the predicted influence of these trends, the creation of four future policy 

scenarios (watch the new scenarios video!) depicting life for people living with a rare disease 

in and beyond 2030. 

Next steps in the Rare2030 Foresight Study 

Discussions at last week’s European Conference on Rare Diseases & Orphan Products (which took 

place exclusively online) built on the work already carried out through Rare2030. Participants at 

ECRD 2020 voted on which of these scenarios they believe will be best for people living with a rare 

disease.   

To guarantee Rare2030 integrates the input of all generations, Rare2030 will also hold a Youth Citi-

zens Conference in July. This event will bring together a selection of young and motivated citi-

zens from 12 European countries. 

In addition, in the months to come, several regional meetings will take place in cooperation with na-

tional rare disease alliances to collect input on local policy priorities.  

https://www.rare2030.eu/panel-of-experts/
https://www.rare2030.eu/
https://www.rare2030.eu/panel-of-experts/
https://www.rare2030.eu/research-advisory-board/
https://www.rare2030.eu/how-it-works/
https://www.rare2030.eu/knowledgebase/
https://www.rare2030.eu/trends/
https://www.rare2030.eu/scenarios/
https://www.rare2030.eu/scenarios/
https://www.rare-diseases.eu/
https://www.rare2030.eu/who-is-involved/young-citizens-conference/
https://www.rare2030.eu/who-is-involved/young-citizens-conference/
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Based on all this input, the Rare2030 Panel of Experts will translate the scenarios into recommendati-

ons for policy makers on how to build future rare disease policies. 

These recommendations will be presented at an event at the European Parliament in February 2021. 

The health of the 30 million people living with a rare disease in Europe should not be left to luck or 

chance. Great progress has been made in the past 20 years, but without vigilance and constant 

effort, this can easily be reversed.At a pivotal moment in history, Europe can continue to set an 

example for other regions throughout the coming decade. 

Questions regarding the Rare2030 Foresight study? Please contact anna.kole@eurordis.org.  (Eva 

Bearryman) 

Zdroj: Eurordis.org 

 

 

mailto:anna.kole@eurordis.org

