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Vzacha onemochéni a hlavni udalosti ve
zdravotnictvi

Kvéten 2020

VazZeni pratelé,

dovolujeme si Vas upozornit na aktuadlni statistiky kolem vzacnych onemocnéni a téZ na rozhovor s
primarkou Oddéleni Iékarské genetiky Fakultni nemocnice Brno o péci o pacienty se vzacnym one-
mocnénim v dobé koronavirové epidemie nebo o spravné komunikaci mezi Iékafi a pacienty.

Za pozornost stoji jisté i clanky o genové terapii nebo o tom, zda zkusenost s nedavnou epidemii ko-
ronaviru dokdze zefektivnit Ceské zdravotnictvi.

Organizace Eurordis za podpory Evropské komise a Evropského parlamentu zahajila studii Rare2030,
do které je CAVO také zapojeno, a kterad si klade za cil poloZit politické zaklady pro lepsi budoucnost
Evropant Zijicich se vzacnym onemocnénim.

Srdecné zdravi

Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO
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Vzacna onemochéni

Vzacné onemocnéni ma v Cesku 600 tisic osob

Nemoc motylich ktidel, cysticka fibrdza, fenylketonurie, spindlni
svalova atrofi e, Duchennova muskularni dystrofi e, Tourett(yv i
SticklerGv syndrom — to je jen kratky vycet z témér osmi tisici do-
sud objevenych vzacnych onemocnéni na svété. V Ceské republice
s nimi zapasi vice nez 600 tisic lidi.

CELY CLANEK

Nejtézsi je pFesvédcit lidi, at mluvi o nemoci

| za béZné situace maji lidé se vzacnymi onemocné-
nimi velmi narocny Zivot. Kvlli pandemii covidu-19
se viak jejich podminky jesté ztizily. | proto Ceskd
asociace pro vzacna onemocnéni poslala minister-
stvu zdravotnictvi vyzvu. ,Upozornili jsme na
vSechna specifika této skupiny a také predloZili
soubor opatreni, kterd by pacientdim se vzacnou
nemoci mohla byt aktualné prospésna. Tyka se ne-
jen dostupnosti specializované zdravotni péce, ale i
zajisténi dostatecného mnozstvi kvalitnich ochran-
nych pomUcek,“ li¢ci Renata Gaillyova, primarka Od-
déleni |ékarské genetiky Fakultni nemocnice Brno.
,Pacientll se vzacnym onemocnénim je asi tfi sta
miliond po celém svété, tficet miliond v Evropé. U

°

nas jde o tisice pacientd,” upozornuje.

CELY CLANEK
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Medicina snt je tu. DokaZe zazraky a stoji
hodné penéz

O genové terapii mluvila pfed novindfi jako
o mediciné snl na konci minulého roku ve-
douci Iékarka neuromuskuldrniho centra v
motolské nemocnici Jana Haberlova. Méla
na mysli prvni systémovy genovy lék na
svété s nazvem Zolgensma schvaleny americkou FDA. Lék urceny pro pediatrické pacienty mladsi
dvou let se spinalni svalovou atrofii se v poslednich mésicich stal diky své ,,zazracnosti“, faktu, ze
muze radikalné pomoci détskym pacientlim, a své astronomické cené tématem i pro mainstreamova
média. Jak se bude v blizké dobé systémové hradit l1éCivo za zhruba 50 milion(, zGstava otazkou.

CELY CLANEK

Zdravotnictvi

Zefektivni zkusenosti z pandemie ceské
zdravotnictvi?

Epidemie COVID-19 obratila pozornost lidi
hlavné ke zdravotnictvi. Po zavieni fady
ambulanci si vefejnost uvédomila, Ze do-
stupnost péce neni automaticka, a vice
vnima zpravy o financénich ztratach ne-
mocnic, které nemohly provadét plano-
vané operace a soustredily se na péci o
pacienty s koronavirem. Vyznamny skok
nastal zejména v telemediciné a e-zdra-
votnictvi a ukdzala se i Fada dalSich moz-
nosti, jak ¢eské zdravotnictvi zefektivnit.

CELY CLANEK
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. Prymula: Pandemie nekonci a mozna bude
jesté potreba, abych byl angaZiovan

Epidemiolog a véera vladou jednomysiné jme-
novany vladni zmocnénec pro védu a vyzkum ve
zdravotnictvi Roman Prymula v rozhovoru pro
Pravo mluvil o aktualnim stavu epidemie i o své

\\ budoucnosti ve vladnim tymu.
CELKY CLANEK

Ze svéta

Studie si klade za cil zlepsit budoucnost lidi se vzacnym
onemocnénim

Za podpory Evropské komise a Evropského parlamentu byla
zahdjena studie, jiz vede organizace Eurordis, a ktera si klade
za cil polozit politické zaklady pro lepsi budoucnost Evropanu

ces

Zijicich se vzacnym onemocnénim.

CELY CLANEK
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Celé &lanky

Vzacné onemocnéni ma v Cesku 600 tisic osob

Nemoc motylich kFidel, cysticka fibrdza, fenylketonurie, spindlni svalova atrofi e, Duchennova musku-
larni dystrofi e, Tourettdv ¢i Sticklerdv syndrom — to je jen kratky vycet z témér osmi tisict dosud ob-
jevenych vzacnych onemocnéni na svété. V Ceské republice s nimi zapasi vice nez 600 tisic lidi.

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) patii do Evropské referencni sité center pro vzacna one-
mocnéni a v soucasnosti ma ve své péci nékolik tisic pacient(.

vv v

»Z vice nez Sesti tisic geneticky podminénych vzacnych onemocnéni tvori témér Ctvrtinu dédicné po-
ruchy metabolismu, které Citaji pres ¢trnact set rliznych nemoci,” fika prednosta Kliniky détského a
dorostového lékarstvi VFN a 1. Iékarské fakulty UK prof. MUDr. Tomas Honzik.

Uz v détstvi

U osmdesati procent jde o postizeni centralniho a periferniho nervového systému, coz ¢asto vede k
opozdéni vyvoje ditéte, intelektové nedostatecnosti, svalové hypotonii, epilepsii a poruse smyslovych
organu. Vzacnosti neni ani postiZeni jater a srde¢niho svalu.

Ziskand vzdcnd onemocnéni s dédi¢nosti jsou napriklad revmatologickd onemocnéni a nddorova ne-
dédi¢na onemocnéni.

,Vsechny détské nadory a jedna pétina nador(i dospélych jsou vzacna onemocnéni.” uvedl prfednosta
s tim, Ze zhruba dvé tfetiny vzacnych onemocnéni se projevi jiz v détském véku.

Ze statistik zaroven vyplyva, Ze tfetina déti se nedozije véku péti let.

Jen pro pét procent vzacnych onemocnéni je zndma lécba. Ale Evropska Iékova agentura schvdlila za
poslednich osm let 164 novych Iékd, z nichz je 28 pro dédi¢né poruchy metabolismu. Vzacnost one-
mocnéni je pro pacienty samoziejmé handicapem. Vznikla proto Evropska referencni sit center pro
vzacna onemocnéni. Zapojena je do ni i VFN, kterd nabizi vysoce specializovanou péci hned v péti
skupinach vzacnych onemocnéni.

Karolinka se vraci do Zivota

Pacientkou prof. Honzika je jiz nékolik let i tfinactileta Karolina, kterd nikdy nepoznala Zivot zdravého
ditéte. Jeji vzacné metabolické onemocnéni se zacalo projevovat uz par hodin po porodu, kdy zacala
mit problémy se zakladnimi Zivotnimi funkcemi.

Po porodu prosedla, prestavala dychat a méla nulovou hladinu cukru v krvi. Podezieni na glyko-
gendzu jaterniho typu vyslovili a nasledné i potvrdili specialisté. S touto vzacnou nemoci se narodi
jedno dité ze sta tisic.

,Karolinka nesmi byt nikdy nala¢no. Dvanact let byla pIné zavisla na ptijmu vyZivy sondou, ktera vedla
pres brisni sténu do Zaludku. V poslednim roce jiz zvlada vse potiebné vypit a v noci ji vyZziva proudi



onemocnéni
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pomoci pumpy a hadic¢ky do bficha automaticky,” vysvétlila Simona Sedlackova, matka nemocné Ka-
roliny.

| pfes vzacné onemocnéni mize Karolina navstévovat skolu a jezdit na kratsi vylety se spoluzaky. U¢i
se samostatnosti a spoustu véci jiz zvlada sama. ,,S dobrou péci, pfisnou dietou, neustalym dohledem
a pravidelnymi kontrolami je progndza, na rozdil od mnoha jinych vzacnych nemoci, velmi pfizniva,”

uzavrela matka Karoliny.

Zdroj: Prdavo
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Nejtézsi je presvéddit lidi, at mluvi o nemoci
| za bézné situace maji lidé se vzacnymi onemocnénimi velmi narocny Zivot. Kvili pandemii covidu-19
se vSak jejich podminky jesté ztizZily.

| proto Ceska asociace pro vzacna onemocnéni poslala ministerstvu zdravotnictvi vyzvu. ,Upozornili
jsme na vSechna specifika této skupiny a také predloZili soubor opatreni, ktera by pacientim se vzac-
nou nemoci mohla byt aktualné prospésna. Tyka se nejen dostupnosti specializované zdravotni péce,
ale i zajisténi dostatecného mnozstvi kvalitnich ochrannych pomcek,“ li¢i Renata Gaillyova, primarka
Oddéleni lIékarské genetiky Fakultni nemocnice Brno. ,,Pacient(l se vzacnym onemocnénim je asi tfi

°o

sta milion( po celém svété, tficet miliond v Evropé. U nas jde o tisice pacientl,” upozoriuje.
Pacienti zazivaji omezeni dlouhodobé. Jak snasi dalsi, ktera prinesl nouzovy stav?

Jak je zndm, jsou vétSinou velmi trpélivi, pokorni a state¢ni. Chapou mnohd omezeni, ktera jim jejich
nemoc v Zivoté prindsi, a zvladaji je dlouhodobé. Jsou to vsak ¢asto mladi lidé, ktefi maji stejna prani,
potfeby a pozadavky jako jejich zdravi vrstevnici, pfes svoji nemoc chtéji prozit co nejvice. Mimo-
fadnd opatreni jsou tedy i pro né nezbytnym, nicméné velkym zdsahem.

Tito lidé vétsinou potrebuji specializovanou péci. Jak se zménila v dobé, kdy nemocnice prednostné
pFijimaji akutni pfipady?

Potreby pacientl je i ted nutné striktné dodrZovat. Pacienti a jejich pecujici osoby vétsinou védi velmi
dobre, co potiebuji. Pfesto pokud se dostanou do péce pracovisté, které nema s danou vzacnou ne-
moci zkuSenost, mohlo by dojit k velkym problémim. Nebezpeci hrozi, i pokud tito lidé pfijdou do
kontaktu s nakazenymi koronavirem. Mame snahu zajistit pravidelnou péc¢i mimo nemocnice, cestou
praktickych Iékai(l nebo domaci péce. Dalsi pomoc pfichazi od pacientskych organizaci, které témto
lidem pomahaji dlouhodobé.

Mohlo by to pro né znamenat vydaje navic?

Financni potiZze maji rodiny pacientl ¢asto dlouhodobé. Vychazi to z omezené moznosti pracovat jak
pro pacienta samého, tak pro jeho rodice. Soucasna situace jim finanéni zatéz jisté nesnizi. Obava z
infekce mUZe omezit i pracovni zapojeni, a tedy i pfijmy rodinnych pfislusnikd pacienta.

Vzacna onemocnéni jsou vétsinou dédicna. Kdy se diagnéza obvykle rozpozna?

Nejcastéji se objevi v détském véku, je to aZz 90 procent vSech pripadl. Téch zbyvajicich 10 procent se
projevi az v dospélosti. To je tfeba Huntingtonova choroba, ta zjednodusené ze zdravého tficatnika
udélad béhem 10 az 15 let ¢lovéka plné odkazaného na péci okoli. Dochazi ke ztraté psychickych i fy-
zickych dovednosti. BohuZel ¢asto je stanovena spravna diagndza aZ po Ctyficatém roce. Potom je
velké riziko stejné nemoci pro déti nebo i vnoucata. Proto jsme radi, kdyZ o nemoci v rodiné vime co
nejdrive.

Je moZné se nechat vysetfit preventivné i v mladsim véku?

Preventivni geneticka vysetfeni dnes nabizi mnoho pracovist, jsou zaméfena predevsim na nejéasté;jsi
dédi¢na onemocnéni. Pokud je v rodiné néjaky pripad, pfipadné je podezieni na dédi¢nou nemoc, tak
preventivni vySetfeni pfimo doporucujeme. V takovych pripadech hradi vySetreni zdravotni pojis-
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tovna. Idealni je vsak zacinat u toho ¢lena rodiny, ktery ma pfiznaky nebo problémy. Patrame vétsi-
nou po chybé v DNA. VZdy je nutné védét, jakd zména nemoc zplsobuje. A potom tuto ,chybu” mu-
Zeme hledat i u pfibuznych.

ver

Stava se, Ze néktefi pfibuzni se nechtéji nechat vysetfit nebo nemaji zajem o kontakt?

To je jedna z nejnarocnéjsich ¢asti nasi prace. Presvédcit rodinu o onemocnéni mluvit. Neni to vidy o
tom, Ze by se pribuzni nenechali vysetfit, ale nékdy jim to rodina nechce fict nebo také nema silu fict.
Kazda rodina je jina. Pokud neni informace o dédi¢né chorobé predana, miZe se onemocnéni v ro-
diné opakovat, tfeba i u vzdalenéjsich pribuznych. Nékdy se opravdu zeptdm: A vdm by nevadilo, ze
by vase sestra mohla porodit vazné nemocné dité jenom proto, Ze ji nefeknete, ze by méla pfijit na
konzultaci?

Je néco, éemu jste se od svych pacientt nauéila?

Uréité pokore, velky obdiv mam vi¢i jejich odvaze a sile, kterou prokazuji. Casto jsou to rodiny, které
pecuji dvacet nebo tficet let o nemocného. A zvladaji péci mnohdy bravurné. Kdyz jsem se na prahu
dlchodového véku sama setkala s rakovinou, moc mi pomohla i jejich sila.

Rodiny se casto snazi dochazet k jednomu konkrétnimu Iékafi. Dafi se to i u vas?

Snazime se o to. Je to logické reSeni, protoze lékar tak znad rodokmen a podrobnou anamnézu. V rodi-
nach s vyskytem dédi¢né nemoci nabizime pfibuznym v riziku preventivni vysSetifeni, musime mit tedy
prehled o celé rodiné. Potfebujeme navazat kontakt a ziskat dlivéru. Velmi dilezZité jsou opakované
konzultace, aby rodina ptresné pochopila, o jakou nemoc se jedn3, jak se mlze v rodiné opakovat a
také kdo a jak mlze rodiné pomoci. Jestlize sdélujete mnoho a navic zavaznych, neptijemnych infor-
maci, rodi¢e nemusi pfi prvnim kontaktu pochopit vSe, co potfebuji o nemoci védét.

Setkavaji se rodiny s nepochopenim okoli?

To mUZe byt dalsi tézka situace. Samotna péce o dité je velmi narocna, velmi slozité je ale i to, jak
oznamovat pribuznym, Ze dité ma dédi¢nou nemoc. Dalsi nepochopeni mize byt mezi prateli, sou-
sedy.

Jak se vam takova diagndza sdéluje pacientiim i pfibuznym?

Na konzultaci se vzdycky ptipravuji tak, abych o onemocnéni védéla pokud mozno co nejvic. Infor-
maci o diagndze musim Fict vzdycky, i kdyZ je velmi zavazna. Je to ndro¢né, nastésti takové situace
nenastavaji kazdy den. Snazim se vZdy o citlivy pfistup. VZdy pfemyslim, jestli jsem fekla vSechno
dobre a dostatecné vysvétlila. Samoziejmé predavame pacientim informacii v pisemné zpravé.

Rozsifujete si obzory o etice a pFistupu k pacientim?

Ano, snazim se stale vzdélavat. Velmi jsem ocenila napfiklad kurz ,Jdeme spolec¢né” pro pomahajici
profese, tedy zdravotniky, socialni pracovniky a ucitele, ktery byl zaméreny na spravnou komunikaci s
pacientem nebo klientem. Jednotlivé situace jsme ,zahrali“ a nasledné konzultovali a rozebirali po-
stoje, véty i jednotliva slova. Takova Skoleni povazuji za velmi dlleZitd a ndpomocna.

Zmeénil se zpUsob, jakym lékaFi komunikuji s pacientem?

Ano i ne. V genetice na to hodné myslime. Kazdy ¢lovék, Iékafr i pacient, je jiny a kazdému vyhovuje
jiny pfistup. Genetici pfed atestaci maji povinné Skoleni — psychologie genetického poradenstvi, kde
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se u¢ime od psychologl. Také je lepsi osvéta i systém vzdélavani. Za dob mych studii se lékarska etika
vlbec nevyucovala, pfitom je dllezita.

Zménila jste pristup vy sama?

Vybavim si situace, kdy jsem asi mohla reagovat jinak, citlivéji. Re$it zavainé situace v mediciné je
vidy velmi slozité. Ale urcitou jistotu mi doddva, kdyZz se na mé opakované obraceji rodiny, u nichz
jsme spolecné prosly velmi tézkym obdobim. Nedavno jsem dostala zpravu od rodicd o umrti malého
pacienta, na jehozZ vySetfovani jsem se na genetice podilela. A nyni se na mé obratili znovu pfi plano-
vani dalSiho potomka. V tom je krasa genetiky, umi sice sdélit velmi krutou pravdu, umi ale také na-
bidnout resSeni a nadéji. Lékar genetik je se svymi pacienty i s jejich rodinami v kontaktu roky, prova-
zime je nejen pfi stanoveni diagndzy.

Za dob mych studii se lékarska etika vibec nevyucovala, pfitom je dulezZita.

(Markéta Lankasova)

Zdroj: Mlada fronta DNES
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Medicina sn( je tu. Dokaze zazraky a stoji hodné penéz

O genové terapii mluvila pfed novinafi jako o mediciné snd na konci minulého roku vedouci lIékarka
neuromuskuldrniho centra v motolské nemocnici Jana Haberlova. Méla na mysli prvni systémovy ge-
novy lék na svété s nazvem Zolgensma schvaleny americkou FDA. Lék uréeny pro pediatrické pacienty
mladsi dvou let se spinalni svalovou atrofii se v poslednich mésicich stal diky své ,,zazracnosti“, faktu,
Ze mUze radikalné pomoci détskym pacientlim, a své astronomické cené tématem i pro mainstrea-
mova média. Jak se bude v blizké dobé systémové hradit |éCivo za zhruba 50 miliond, zlstava otaz-
kou. Jedinou $anci pro pacienty dosud bylo zarazeni do klinické studie. Poté, co bylo jeho poutziti ja-
kozto neregistrovaného pfipravku povoleno ministerstvem, byly schvaleny jeho Ghrady pro tti ceské
pacienty motolské nemocnice. 14. kvétna bylo Zolgensma aplikovano prvnimu z nich.

Onasemnogene abeparvovec-xioi (s obchodnim nazvem Zolgensma) je urcen pro IéCbu pediatrickych
pacientu se spinalni svalovou atrofii (SMA) s bialelickou mutaci genu survival motor neuron 1 (SMN1)
bez ohledu na typ, objevené pfiznaky a pfedchozi Iécbu. LéCbu timto Iékem je nutné zahajit do dvou
let véku ditéte. Jde o prvni |éCivo systémové genové terapie uvedené do klinické praxe. Aplikace je
jednordzova a v idealnim pripadé vyresi geneticky deficit pacienta jednou provzdy.

Dosud probihala geneticka Ié¢ba in vitro v lokalnim podani. V tomto pripadé se virovy vektor podava
pacientim formou infuze a cili na genetickou pfi¢inu SMA — nahrazuje nefungujici nebo chybéjici gen
SMN1, ktery je zodpovédny za tvorbu proteinu SMN. Ten je nezbytny pro preziti motorickych neu-
ron(, které kontroluji funkci sval(. Pokud v téle nefunguje gen SMN1, télo spoléha na ,,zalozni“, vétsi-
nou dva geny SMN2. Ty vSak pro dostate¢nou tvorbu daleZitého proteinu nestaci. Motorické neurony
bez proteinu SMN slabnou, ztraceji svoji funkénost a nakonec umiraji, coz zplisobuje ubyvani svald,

ztratu schopnosti se pohybovat a vede také k dechové nedostatecnosti, ktera mlze zapficinit Umrti
pacienta.

Zolgensma se sklada ze dvou ¢asti — kromé kopie genu SMN1 také z vektoru, adeno-asociovaného
viru 9. Jeho DNA je odstranéno a do vektoru je vloZzena kopie genu SMN1. Virové vektory se vyuZivaji
proto, Ze dokaZou rychle putovat télem, dosahnout cilovych neuront a dorudit jim funkcéni gen. Ten
se pfitom nestdva soucasti vlastniho DNA pacienta. Virové vektory jsou posléze vylouceny z téla. S
virem, ktery zde slouzi jako vektor, se lIze setkat v pfirozeném prostredi. Néktefi pacienti proto mo-
hou mit v{i¢i nému vybudovanou imunitu, v takovém pfipadé se miZe stat, Ze terapie nebude Ucinko-
vat.

Z vedlejsich priznakl je nejvyznamnéjsi, nejvaznéjsi, ale také nejcastéjsi zvyseni hodnot jaternich en-
zyml, coz mlze vést az k vaznému poskozeni jater. Pacienti budou proto peroralné dostavat pred a
po infuzi kortikoidy a pomoci pravidelnych krevnich testli se budou sledovat jejich jaterni funkce.

Cesta léku s francouzskymi geny

Onasemnogene abeparvovec by vyvinut spolec¢nosti AveXis, ktera dnes spada pod Novartis, a sice na
zakladé vyzkumu Martine Barkatsové z francouzského Myologického institutu. Americka FDA nejprve
pridélila pfipravku status pro zrychlené fizeni, status orphanu a status prelomové terapie. Status
orphanu lécivu pozdéji pridélila i Evropska komise. Americky urad pro kontrolu léciv schvalil indikaci
Zolgensmy pro [écbu spindlni svalové atrofie v kvétnu loriského roku. Od té doby byl l1éCivy pFipravek
schvalen v nékterych dalsich zemich, mezi které patfi Izrael, Katar nebo nejnovéji také Japonsko. V
kvétnu letosniho roku Evropska lékova agentura schvalila podminecnou registraci pfipravku (viz box).
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Lék pochopitelné prosel tftemi fazemi klinického vyzkumu. Posledni fazi uvedeni Iéku na trh provazel
velky skandal spojeny s falSovanim vyzkumnych dat ze strany zaméstnancl AveXis. V Novartisu se o
ném dozvédéli od ,,whistleblowera“ z firmy par mésicl pred tim, nez doslo ke schvaleni léku v FDA,
ale spolec¢nost americky lékovy Urad informovala az mésic po schvaleni [éCiva. Novartisu ted hrozi zZa-
loby a finan¢ni penalizace.

* %k

Evropska komise udélila ptipravku podminecnou registraci

Evropska komise toto rozhodnuti vydala na zakladé stanoviska Evropské agentury pro [éCivé pfi-
pravky. Provadéci rozhodnuti Evropské komise vyslo dne 18. 5. 2020. Pripravek je schvalen k 1é¢bé
pacientd s 5qg spinalni muskularni atrofii (SMA) s bialelickou mutaci genu SMN1 a klinicky stanovenou
SMA 1. typu nebo pacientl s 5g SMA s bialelickou mutaci genu SMN1 a aZ tfemi kopiemi genu SMN2.

Podminecna registrace mlze byt udélena tehdy, pokud u lé¢ivého pripravku prevazuji jeho pfinosy
nad riziky a je Zadouci, aby byl IéCivy ptipravek dostupny na trhu. Zaroven se musi jednat o lék k l1écbé
onemocnéni, pro které neni dostupna jind alternativa. Rovnéz musi byt splnén predpoklad, Ze Zadatel
je schopen predlozit nejpozdéji do jednoho roku chybéjici data. Podminecnad registrace je totiz platna
pravé jeden rok a aZ pfi predloZzeni dodatecnych dat mlze byt takova registrace pfipadné prodlou-
Zena. V pripadé lécivého pripravku Zolgensma musi drzitel rozhodnuti o registraci pfedlozit data ze tfi
studii. ,,Podminecnad registrace automaticky neznameng, ze pfipravek bude ihned dostupny i na Ces-
kém trhu. To, kdy a kam jej zaCne drzitel rozhodnuti o registraci doddvat, je Cisté na jeho rozhodnuti.
Statni ustav pro kontrolu IéCiv obecné na takova obchodni rozhodnuti soukromych subjektl nema
zadny vliv. Je ale pravdou, Ze pro dalsi ceské pacienty se timto rozhodnutim stava pripravek Zolgen-
sma dostupnéji, neZ tomu bylo doposud,“ dodava feditelka SUKL Irena Storova.

Priibéh podani prvniho Iéku genové terapie v Motole

Lék dorazil do FN Motol v pondéli 11. 5. Pfepravovan byl v kontejneru se suchym ledem pfi teploté -
75 °C. Pfed vlastni aplikaci musel byt nejdfive v Iékarné za kontrolovanych podminek rozmrazen a pfi-
praven do aplikaéni formy vhodné k infuznimu podani pomoci infuzni pumpy. LéCivo se totiz ve
formé, v jaké se dostava od vyrobce do nemocnicni Iékarny, pacientovi ihned podat neda. Pro zacho-
vani maximalni bezpecnosti pro pacienta i ochrany personalu byla infuze pfipravena v tzv. izolatoru,
ktery zajisti fyzické oddéleni persondlu od ptipravku a sterilitu prostfedi tzv. Cistych prostor se speci-
alni vzduchotechnikou. Aplikace Iéku, ktera probéhla 14. 5., trvala ptiblizné 70 minut a pacient pfi ni
byl umistén na izolovaném JIP pokoji.

,Nedoslo k Zddnému neocekavanému priabéhu, ani k Zadnym komplikacim. Pacient bude ve FN Motol
hospitalizovany pravdépodobné do konce tydne, v pondéli bychom ho uz propustili do domaci péce,”
fekla Jana Haberlova, vedouci Iékarka Neuromuskularniho centra Kliniky détské neurologie 2. LF UK a
FN Motol. Na kontroly bude pacient dochdzet ambulantné. V prvnim mésici od podani kazdy tyden,
druhy a tfeti mésic pak kazdé dva tydny. Pfi kontrolach se budou provadét odbéry periferni krve k
testovani moznych nezadoucich ucink(, s odstupem tii mésict budou Iékafi u Maxe kontrolovat mo-
torické testy, vysetifeni dechovych funkci a polykani. (Lukas Maly)

Zdroj: Zdravotnictvi medicina
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Zefektivni zkusenosti z pandemie Ceské zdravotnictvi?

Epidemie COVID-19 obratila pozornost lidi hlavné ke zdravotnictvi. Po zavieni fady ambulanci si ve-
fejnost uvédomila, Ze dostupnost péce neni automatickd, a vice vnima zpravy o finanénich ztratach
nemocnic, které nemohly provddét planované operace a soustiedily se na péci o pacienty s koronavi-
rem. Vyznamny skok nastal zejména v telemediciné a e-zdravotnictvi a ukazala se i fada dalSich moz-
nosti, jak ¢eské zdravotnictvi zefektivnit.

Pandemie by mohla podle diskutujicich online kulatého stolu s ndzvem Pacient jako spotfebitel, ktery
zaCatkem kvétna usporadalo Spotrebitelské féorum, v lidech probudit vétsi zajem o to, jak zdravotnic-
tvi funguje a také jaka je jejich role v ném, tedy aby se zacali chovat jako spotfebitelé sluzby, kterou si
pres zdravotni pojistovny plati. Aby se zajimali, kolik jejich péce stoji, a snazili se sami omezit zby-
te¢né navstévy lékara, které ekonomicky zatézuji systém.

,Zdravotnictvi ovliviiuje stav Clovéka pouze z 25 procent, zbytek si koriguje kazdy sdm, napriklad pre-
venci, stravou, pohybem. Podle dat z Eurostatu lze prevenci, véasnou diagnostikou a |é¢bou predejit
a7 40 000 Umrtim ro¢né. Podle téchto a dalsich statistik Ceskd republika bohuzel rozhodné nepatfi
mezi Sampiony téchto odvratitelnych rizik,” uvedl MUDr. Tomas Dolezal, Ph. D., z Institutu pro zdra-
votni ekonomiku. Podle néj neni ¢eské zdravotnictvi pouze o koronaviru, a proto by se ani po skon-
¢eni pandemie nemély utlumovat investice do oboru. ,,Ukazuje se, Ze pokud je v zemi zdravotnictvi
financovano dobfre, pak vychazi Iépe i smrtnost na COVID-19,“ doplnil.

Vyznam eHealth praxe potvrdila

Jak pro MT MUDr. Dolezal dale uved|, pozitivni dopad koronavirové epidemie na ¢eské zdravotnictvi
vidi ve dvou zdkladnich rovinach. Tou prvni je akcelerace prechodu k eHealth a celkové elektronizaci
zdravotnictvi, coz do doby epidemie predstavoval pouze eRecept a pfipadné e-zprava, ktera vsak ne-
méla celonarodni plsobnost. ,,Doufam, Ze toto bude ten pozitivni impuls, kdy se telemedicina rozsifi.
Nicméné je tfeba si uvédomit, Ze zde chybi legislativni podpora, s niz bude muset ministerstvo zdra-
votnictvi co nejdrive pfijit. Zdkon o elektronizaci mélo ministerstvo podle planu pfedlozit v prvnim
kvartalu letoSniho roku, zatim k tomu nedoslo,” upozorfiuje MUDr. Dolezal a varuje, Ze pozitivni roz-
jezd nesmi byt ztracen legislativni neaktivitou ministerstva. Do legislativniho rdmce je podle ného
tfeba zaclenit napf. urcity datovy standard, standard vymény informaci, principy kyberbezpecnosti,
mozZnost nahlédnuti pacienta do elektronické dokumentace atd. ,Je tfeba vyuzit toho, Ze Iékafi jiz za-
¢inaji se svymi pacienty rozjizdét r(izna telemedicinska feseni. Digitalizace pobézi tak jako tak, ale po-
kud tomu ministerstvo nepom{ze, bude spousta problém,” uzavirad odbornik.

S tim souhlasi i dalsi i¢astnice debaty PhDr. lvana Plechata, Privodce pacienta, z. U., a pacientska
platforma Hlas onkologickych pacientt (HOP). ,,Prokazala se uZiteCnost e-zdravotnictvi a telemedi-
ciny. Pacienti téch zdravotnickych zafizeni, ktera byla jesté pred pandemii zvykla komunikovat virtu-
alné, z toho nyni tézili a nepocitili v péci tak velky rozdil,” uvedla s tim, Ze se ukazalo, jak klicové prin-
cipy eHealth a telemediciny v praxi jsou a jak mohou byt jednoznacnym pfinosem pro pacienty. , Vé-
fime, Ze uz nebudou tak hlasité protesty proti modernim formam komunikace mezi lékafem a pacien-
tem, ale naopak Ze se tyto metody budou rozvijet, budou pravné zakotveny a také platci pochopi, Ze
je dobré je podporovat a platit,” zd(iraznila PhDr. Plechata.

Zvitézi péce zamérend na kvalitu misto kvantity?

Druhy potencialné pozitivni dopad koronavirové epidemie vidi MUDr. Dolezal v poklesu ndvstévnosti
ordinaci. ,Svym zplsobem to muZe byt potencialné negativni s tim, Ze lidé mohli zanedbat nékteré
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své chronické nemoci z divodu strachu, ze se nakazi COVID-19 v ordinaci Iékafe nebo v nemocnici,
coz se spiSe tyka hospitalizacnich pfipadl. Nicméné v ambulancich by se tento trend mohl vyuzZit ve
smyslu racionalniho snizeni frekvence navstév a k preneseni ¢asti péce do distanéniho telemedicin-
ského prostiedi,” popisuje. Vieobecné znamy jsou statistiky ukazujici, ze Ceska republika ma zdaleka
nejvice kontaktl pacienta s Iékafem v prabéhu celého roku (11 kontaktl na kazdého primérného po-
jisténce, co? je dvojnasobek priméru zemi EU). , Pravé zde je tedy Sance. Lidé si uvédomi, Ze neni
nutné chodit se vSim hned k lékafi osobné, spoustu véci si mohou vytesit sami nebo na dalku. Jde
tedy spiSe o prilezitost, kterd, doufam, bude vyuzita,” fikd MUDr. Dolezal s tim, Ze jiz nyni se zdra-
votni pojistovny snazi tento nepfirozeny pokles ¢erpani zdravotni péce pretavit v urcité racionalni
omezeni ¢erpani péce s vétsim dlrazem na kvalitu nez na objem. Prikladem je napftiklad projekt VZP
Plus. Podle MUDr. Dolezala je zde tedy Sance, aby se z nasi velkoobjemové mediciny stala medicina,
kterd bude klast spise dliraz na kvalitu nez na vykazovani masivniho poc¢tu vykond, bodd a navstév.

Podle Ucastnika debaty Mgr. Viktora Vodicky, feditele SdruZeni ¢eskych spotiebitell, by zodpovéd-
nost lidi zvysilo zprihlednéni systému — véetné hodnoceni kvality péce ve zdravotnickych zafizenich i
samotnych |ékarl. ,Nasi spotfebitelé chtéji, aby penize, které za zdravotni pojisténi plati, smérovaly
tam, kde to uméji dobre. Pacient by mél mit respekt vazeného spotrebitele, toho, kdo cely systém
plati, a na druhou stranu sam svym pfistupem zajistovat, ze nebude zdravotnictvi zatéZovat nezodpo-
védnym chovanim,” vysvétlil. Diskutujici se shodli, Ze by zdravotnictvi potfebovalo vice ,tvrdych dat”,
kterd by ukazala, kde se s prostredky plytva. Zapotrebi je i ukazatell kvality péce, podle nichz by se
pacient mohl orientovat. ,Uspory by se pak mohly vyuZit pro nemocné, jejichz 1é¢ba je nakladnéjsi,
napriklad pro onkologické pacienty. A také pro inovativni Iéky,” komentuje Ing. Helena Régnerova,
naméstkyné ministra zdravotnictvi C'R.

,Kazdé zdravotnictvi ma ambice drzet krok s védou, ale nékteré léky jsou nakladné a my nemame
dost informaci, co od nich ¢ekat. Rozumime pohledu rodin pacient(, ale systém zdravotniho pojisténi
je solidarni — kdyZ budeme hradit nadkladnou péci nékterym skupindm, nedostane se na jiné. Musime
resit, kolik stoji péce pro konkrétniho ¢lovéka. Nabizime lidem jejich zdravotnicky ucet — prehled
toho, kolik pécée Cerpali, ale zajem ma jen 10-15 procent pojisténcl,” dodava Katerina Podrazilova ze
Svazu zdravotnich pojistoven CR. Zdroje jsou omezené, a proto je tieba dikladné zvazovat, kam pu-
tuji. Pokud do zdravotniho systému nebude |épe vidét a vSichni zainteresovani, véetné pacient(, ne-
budou mit k dispozici vice snadno dostupnych dat, zlistane podle Ing. AleSe Roda z Centra ekonomic-
kych a trznich analyz systém verejného zdravotniho pojisténi i nadale ¢ernou skririkou, kde bude vidy
chybét o korunu vice, nez se do ni vlozi.

Pandemie jako vyzva

,V platformé HOP jsme se snazili pfijmout vyzvu COVID-19 a vytéZit z ni i néco pozitivniho. Zjistili
jsme, Ze jde efektivné komunikovat na dalku jak mezi sebou, tak pochopitelné také s nasimi ¢leny a
dalsimi pacienty. Nutno pfiznat, Ze jsme se nakonec ,vidéli‘ diky riznym on-line konferenc¢nim aplika-
cim Castéji nez v dobé pred koronavirem, a nase projekty a aktivity tak mohly pokracovat,” uvadi pro
MT Ivana Plechata. ProtoZe ,pouceni z krize” povazuje za duleZité, pripravili v ramci platformy HOP
pro onkologické pacienty (zejména ty v akutni [é€bé) online dotaznik, ktery ma popsat zkusenosti pa-
cientl ve sloZité koronavirové dobé. , Véfime, zZe z vice nez 350 odpovédi brzy zjistime, jak se dafilo
|éCbu organizovat, jak vypadala komunikace se zdravotnickymi zafizenimi, zda k odkladlm v péci do-
chazelo z dlivodu na strané poskytovatele, i pacienta, ktery se bal nakazy, a mnoho dalsiho. Nejde
nam pfitom rozhodné o novinové senzace, ale seriézni sondu do situace, se kterou jsme se tady zatim
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nesetkali,” popisuje. Vysledky budou nasledné predany prioritné zastupcm COS a CHS CLS JEP, aby
bylo k dispozici voditko, na co se v pripadé podobné situace zamérit.

Jak popisuje, z prvnich signalll od pacient( i zkusenosti od nékterych poskytovatell se zd3, Ze tam,
kde byla dobre nastavena komunikace s pacientem a dobra organizace péce pred nakazou, neméli
pacienti (a zfejmé ani zdravotnici) takové problémy jako v zafizenich, kde jiZ pfed opatfenimi pacienti
se zdravotniky ,na dalku“ tézko komunikovali, dlouho ¢ekali na ambulancich na kontroly, neméli
presné informace, proc€ a jak bude Iécba pokracovat apod.

,Na ptipadu modernich antivirotickych 1éka, které nebyly zatim v CR registrovany, jsme také zjistili, ze
kdyzZ se chce, Ize dostat potfebné Iéky k pacientim velmi rychle. Stat dokazal urychlit procesy, a diky
tomu mohli ¢esti pacienti s COVID-19 vyuzit Iék remdesivir. Jakkoli chdpeme, Ze mimoradna situace
Zadd mimoradnad opatreni, je to pro nas urdity precedent, abychom zadali regulaéni autority a platce
o podstatné zrychleni vstupu také onkologickych 1ékd, které prokazaly klinickou potfebu, G¢innost a
efektivitu. Doufame tedy, Ze stejné rychle by Urady mohly zprocesovat i vstup jinych inovativnich l1ékd
na vazné nemoci, jejichz ucinnost je bezesporu prokazana. Ty zatim dlouhé mésice ¢ekaji na to, az se
dostanou k vazné nemocnym pacientim,” uzavird PhDr. Plechata. (kol)

Zdroj: Medical Tribune
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Prymula: Pandemie nekonci a mozna bude jesté potreba, abych byl anga-
Zovan
Epidemiolog a vcera vladou jednomysiné jmenovany vladni zmocnénec pro védu a vyzkum ve zdra-

votnictvi Roman Prymula v rozhovoru pro Pravo mluvil o aktualnim stavu epidemie i o své budouc-
nosti ve vladnim tymu.

* Jak si CR nyni s epidemii covid-19 stoji? Cisla pozitivné testovanych se trochu zvy3uiji, jde skuteéné
jen o uzavrena ohniska?

Celkova situace je pomérné klidna, nemame zadny dramaticky nardst. Podafilo se Uplné eliminovat
plvodni ohniska v Chebu, Domazlicich a Marianskych Laznich, kde pfirGstky prakticky nejsou. Aktu-
alni ohnisko je ale v Karviné v Dole Darkov, kde je pocet nakazenych pomérné vysoky. Celé OKD ma
asi dvandct tisic zaméstnancu a je tam potenciadlni mozZnost Sifeni. Zde podnikdame intenzivni opat-
feni. Uz se to rozsitilo mezi rodinné prislusniky, a to je problém. ZvySeny vyskyt je také v Praze,
vcetné délnickych ubytoven.

* Jak moc se mame bat druhé viny? Epidemiolog Rastislav Madar nedavno varoval, Ze na podzim se
zase mUze ekonomika zavirat.

Doufdm, Ze na podzim vSechno nezavieme, ale druhd vina je hodné pravdépodobna. Opatieni jsou
velmi rozvolnéna. V Jizni Americe se koronavirus $itfi nekontrolovatelnym zplsobem a ocekava se, Ze
jesté dva a plil mésice se takhle Sifit bude. Hrozi nebezpedi, Ze do Evropy pfijde epidemie z druhé
strany. Ale vzhledem k tomu, Ze vSechny evropské zemé opatieni rozvolfiuji samy o sobé, tak se do
Evropy muUZe nemoc vratit i dfiv. Jsou i studie, které tvrdi, Ze druha vina uzZ nepfijde, to ale povazuji za
vésténi z kristalové koule. Nikdo nema tak dokonaly model, aby to mohl presvédéivé dokazat. Obje-
vila se singapurska studie, ktera urcuje, ve kterém mésici se ve které zemi nemoc zastavi, a to je
podle mé uz Uplna futurologie, ktera mlze byt tézko podloZzena redlnym vypoctem.

* Mam pocit, Ze sam byste rozvolfioval daleko pomaleji...

Jsou véci, které je nutné rozvolnit, ale néktera pravidla jsou zbytecné slozita a kostrbatd. Kdyz rozvol-
nit, tak by to mélo byt schidné. Ekonomicky tlak je samoziejmé obrovsky.

* Nedavno jste Fekl, 7e CR by méla mit k dispozici nové testy na koronavirus z USA na bazi proteinu,
pak budeme moci testovat Iépe a rychleji. V jakém je to stadiu?

V tuto chvili madme bud'rychlotesty na protilatky, nebo laboratorni PCR testy, které ale vyZaduji na-
kladné vybaveni a trva pomérné dlouhou dobu, aby procedura probéhla. Nyni jsou k dispozici testy ze
slin, které jsou zajimavé, ale také funguji na bazi PCR, a pak testy rapid, které jsou rychlejsi, ale ne-
maiji takovou citlivost a také vyZaduji vybaveni. Nedavno v USA vyvinuli testy na bazi proteind, které
jsou podstatné levnéjsi a rychlejsi. Zatim jich tolik nevyrabéji, ale pokud se podafi vyrobu zmnohona-
sobit, bude o né mit zajem cely svét.

* Kyvl jste premiéru Babisovi na funkci viadniho zmocnénce. Co budete délat?

B&hem koronavirové krize se zjistilo, Ze u nas mame ve zdravotnictvi fadu zajimavych napadi, Spicko-
vych védc(, ale nevidime tolik jejich praktickou realizaci. Patent( je malo, fada z nich kon¢i v zahra-
ni¢i. Chceme je pritdhnout k nam. Znamena to reorganizaci zdravotnického vyzkumu obecné, nastavit
koncepci tak, aby fungovala centralni zadani vyzkumu, abychom méli preferované oblasti sponzoro-
vané statem.
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* Cim vas Babig presvédcil, e nakonec zlstanete ve statnim sektoru?

Pravda je, Ze pandemie nekonéi a moznd bude je$té pottfeba, abych byl angaZovan. Na Uradu viady
bych byl bliz k tomu, vratit se na chvili do procesu. A také je tfeba fict, Ze véda a vyzkum ve zdravot-
nictvi je oblast, ktera mé cely Zivot zajimala a ve které jsem vidy délal.

* Néktefi ale kritizovali dvojkolejnost, kdy budeme mit ministra zdravotnictvi a na druhé strané vlad-
niho zmocnénce pro zdravotnictvi.

Dohodli jsme si oblast zajmU, ktera se témér nepotkava. Véda a vyzkum se prakticky nekfizi s resor-
tem zdravotnictvi. Co se tyka koronaviru, dohodli jsme se s panem ministrem na spolupraci na bazi
klinického tymu.

* posledni dny to vypadalo, 7e vztahy mezi vdmi a ministrem Vojtéchem jsou napjaté. Cim to, Ze z mi-
nisterstva tak rychle odchazite?

Ja jsem odchazel uZ na pfelomu Unora a brezna, ale kvili koronavirové krizi se to protahlo, citil jsem
povinnost zUstat.

* Sam jste fekl, Ze jste mél problém s nékterymi lidmi kolem Vojtécha.
To stale trva, ale pana ministra se to zase tolik netykalo, takze s nim jsme se dohodli.

* Rekl jste, Ze bezpe&nostni provérku po vas na ministerstvu chtéli, protoze se vas boji kviili popula-
rité. Ale pred rokem, kdy provérka byla nafizena, jste jesté tolik popularni nebyl.

To byla jen medidlni zkratka, mluvil jsem ve skute¢nosti o nécem jiném. Provérka nema s popularitou
opravdu nic spole¢ného.

* Drive jste hodné prosazoval ¢inskou medicinu, kterou vam vasi kritici omlacuji o hlavu. Budete tuto
oblast prosazovat jako vladni zmocnénec?

Tady ani tak nejde o védu jako spi$ o dopliikovou medicinu a tim se zabyvat nebudu. Ale opravdu si
myslim, Ze v této oblasti jisté moZnosti jsou. Existuje fada lidi, jejichZ stav se po téchto procedurach
vyrazné zlepsil. Lidem napfiklad s psychosomatickym onemocnénim ¢inskd medicina pomah3, ale
vzdy jen jako doplnék k ,,zapadni“ mediciné.

Jsou véci, které je nutné rozvolnit, ale néktera pravidla jsou zbytec¢né slozita a kostrbata

Madame radu napadd, Spickovych védcl, ale nevidime tolik jejich praktickou realizaci. Patent( je malo
a fada z nich konci v zahranici

(Jan Martinek)

Zdroj: Prdavo
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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.
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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
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