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Den vzacnych onemocnéni

28. unora 2021 je Den vzacnych onemocnéni

Pfestoze je ucast nasSich odbornych tyma v Evropskych referencnich sitich pro
vzacna onemocneéni nejlepsi v ramci stredoevropského regionu, jejich legislativni
ukotveni z hlediska ustanoveni center vysoce specializované péce zbytecné vazne

Tiskovd zprdva

Vzacna onemocnéni, jako napfiklad Duchennova svalova dystrofie (DMD), nemoc motylich kridel, cysticka
fibréza, spinalni svalova atrofie (SMA) a bezmala 6000 dalSich klinickych jednotek postupné prestavaji byt
pro ceské lékare i vefejnost neznamymi pojmy. Ackoliv povédomi o vzacnych chorobdch roste, problémem
pro pacienty, mezi nimiz jsou nejcastéji déti a mladistvi a jejich rodiny, zlistava predevsim nedostatecna
finanéni podpora a persondlni obsazeni pracovist ¢i mezioborovych tymi, které se o né staraji ve
fakultnich nemocnicich nebo v dalSich pfimo fizenych organizacich. Optimalni diagnostiku a péci poskytuji
Centra pro vzdcnd onemocnéni, ktera jsou béiné ustanovovana v zemich Evropské unie. V Ceské republice
vSak doposud neni jejich existence legislativné zakotvena, a to navzdory dva roky starému pfislibu
Ministerstva zdravotnictvi v souladu s 3. Narodnim akénim planem pro vzacna onemocnéni (2018-2020) a
skuteénosti, Ze naprosta vétsina nasich specializovanych pracovist ¢i tymu byla jiz v roce 2017 pfijata za
cleny Evropskych referencnich siti pro vzacna onemocnéni.

Predsedkyné Ceské asociace pro vzacnd onemocnéni pi. Anna Arellanesova k tomu uvadi: ,BliZi se 28. unor,
kdy si kaZdoroéné pfipomindme Den vzdcnych onemocnéni. Jde o onemocnéni chronickd, progresivni a
v naprosté vétsiné bohuZel zatim nevylécitelnd. To, co vSak prokazatelné pacientim a jejich rodindm
jednoznaéné pomdhd, je kvalitni, vysoce specializovand a komplexni péce! V Ceské republice bohuZel dosud
nemdme legislativné podporenou sit center vysoce specializované péce pro vzdcnd onemocnéni, kde by kazdy
pacient se vzacnym onemocnénim mohl nalézt odpovidajici mezioborovou diagnostiku a [é¢bu”.

Zdravotnické systémy v Evropské Unii maji za cil poskytovat vysoce kvalitni a ndkladové efektivni diagnostiku
a zdravotni péci. Toho je vSak obzvlasté obtizné dosahnout v pfipadé vzacnych onemocnéni, které maji
kazdodenni dopad na Zivot 30 milion(i osob v celé EU. U nas se v souhrnu jednd o 5 % lidi. Evropské referencni
sité (ERN), ustanovené v roce 2017, jsou virtudlni sité mezi poskytovateli zdravotni péce na narodni Urovni
s navaznosti v celé Evropé, roztfidéné do 23 diagnostickych skupin. Jejich cilem je zlepsit diagnostiku a péci
o vzacna onemocnéni, véetné sdileni dat, protozZe tato skupina onemocnéni vyZaduje vysoce specializovanou
zdravotni péci a soustredéni poznatkll a omezenych zdroja.
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Prof. MUDr. Milan Macek DrSc z pozice pfedsedy Narodniho koordinacniho centra pro vzacna onemocnéni
ve FN v Motole dale uvadi, ze ,Legislativni odbor Ministerstva zdravotnictvi jiZ priblizné pred rokem a pul
pfipravil ve spoluprdci s ndmi ndvrh prislusné prdvni upravy tak, aby mohla byt ustanovena centra vysoce
specializované péce v pripadech tymda, které byly prijaty do Evropskych referencnich siti pro vzdcnd
onemocnéni. V procesu jejich pfistupu do Evropskych referencnich siti byla tato pracovisté komplexné
auditovdna Evropskou unii a jejich ,odborny, persondini a infrastrukturni status” ndsobné prevysuje
minimdlni poZadavky stdvajiciho §112 zdkona 372/2011Sb. Proto byl pfipraven ndvrh §113a, ktery by tento
specificky evropsky statut kodifikoval a umoznil jejich vznik bez dalsich administrativnich pritahd”. Pani
Arellanesova vsak doplnuje, Ze , Tuto iniciativu odbornik( a Ministerstva zdravotnictvi velmi vitdme, ale tento
proces bohuZel nepokrocil ddle na parlamentni urovni. Je zfejmé, Ze do toho negativné zasdhla soucasnd
pandemickd situace, ale neni moZné dlouhodobé neresit i dalsi neméné dileZité a systémové aspekty péce o
pacienty s vzacnymi onemocnénimi”

K tomu prof. Macek navic dopliuje ,Podminky pro vznik téchto center jsou tedy naplnény nejenom na
evropské urovni, ale jsou ukotveny i v dalsi ¢dsti nasi zdravotnické legislativy, a to v §11 (1) f) zdkona o
verejném zdravotni pojisténi 48 / 1997 Sb. Zde je specifikovdn pojem ,,vzdcné onemocnéni“ z hlediska ndroku
na diagnostiku a lécbu pacientt, podobné jako u ¢astych onemocnéni. V soucasné dobé pldtci hradi lécbu
vzdcnych onemocnéni v mnoha pfipadech ,naslepo”, mimo centra specializované péce. Pacienti a jejich
rodiny navic ¢asto podstupuji ,,diagnostickou Odysseu”, kterd vede k tomu, Ze onemocnéni se u nich v ¢asné
fazi Zivota rychle zhorsuje, rozviji se ireverzibilni dopady jejich zdravotniho stavu, a pfitom jejich rodiny ¢asto
mezi jednotlivymi poskytovateli doslova ,,surfuji“ ve snaze ziskat kompetentni odpovéd. Toto je pro zdravotni
systém ekonomicky velmi ndrocné a soucasné to sniZuje divéru téchto rodin v efektivitu naseho zdravotnictvi.
Proto i z tohoto duvodu jsou pro vznik vysoce specializovanych center pro vzdcnd onemocnéni duleZité i
ekonomické argumenty ve smyslu ndkladové efektivni alokace prostredki zdravotniho pojisténi do
specializovanych center, které diagnostikuji a 1é¢i v souladu s poslednimi odbornymi standardy”.

Ing. René Bieltan, mistopfedseda Ceské asociace pro vzacna onemocnéni, pfispiva tim, Ze ,Pouze takto
Zadny z pacientu s témito onemocnénimi nezlistane stranou, a navic centra v nasich fakultnich nemocnicich
zajisti rovny pristup ke kvalitni péci v ramci celé nasi republiky, a to bez ohledu na to, kde pacient a jeho
rodina bydli. Je dilezZité si uvédomit, Ze budouci centra vysoce specializované péce nepotrebuji vystavbu
budov nebo zcela nové pristrojové vybaveni. To, o co predevsim jde, je takovd organizace péce, kterd by
zajistila propojeni riznych specializaci i rGznych urovni péce a nastavila tak ,cestu pacienta zdravotnim
systém”, od diagnostiky (optimdlné v podobé novorozeneckého screeningu) aZ po specializovanou,
mezioborovou a sdilenou péci. Navic centra zajisti optimdlni ndvaznost mezi jednotlivymi specializacemi —
maji se driv lécit neurologické projevy nemoci nebo kardiologické, atd.? A nebude jedna lécba ovliviiovat
druhou, jaké jsou pfipadné Iékové interakce?”

Prof. Macek také doplfiuje ,Casto medidiné diskutovand potfeba ndkladnych Ié¢ivych pfipravki pro vzdcnd
onemocneéni se tykda jenom malého procenta vsech vzacnych onemocnéni. Jde tedy primdrné o standardni
symptomatickou Iécbu a rozvoj primdrni prevence pomoci prekoncepcniho screeningu, preimplantacni a
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prenatdlni diagnostiky. Tam, kde bohuZel Ié¢ba selhdvd, jde i o poskytovdni kvalitni paliativni a socidlni péce.
| ttyto aspekt péce o vzdcnd onemocnéni zahraniéni centra ucinné koordinuji.

Prof. MUDTr. Pavla DoleZalova, CSc, dal3i z odbornych garantl Ceské asociace pro vzacna onemocnéni uvadi,
Ze ,Jednou véci je tedy odbornd erudice a spoluprdce mezi specialisty, ovsem druhou je i persondini kapacita
takovych center a jejich finan¢ni podpora ze strany fakultnich nemocnic, kde pisobi. Pro nékteré nemoci
existuji dobre fungujici pracovisté, kterd jsou diky ochoté a obétavosti Iékari schopna zajistit komplexni péci.
Jejich kapacita je vSak omezend a casto nemdiZe odpovidat soucasnym potifebdm. Navic diky generacni
obméné nebude tato péce dlouhodobé udrZitelna. Konecné je naprosto nezbytné zajistit systematicky sbér
dat o vzdcnych onemocnénich v podobé zdravotnich registri, které umozni efektivni pldnovdni organizace a
financovadni péce o tuto rozmanitou, ale v celkovém poctu rozsdhlou skupinu pacientt. Soucasnd pandemie
totiZ jednoznacné ukdzala, Ze sprdvnd data jsou i cestou k efektivité zdravotniho systému”. Ing. Brectan
k tomu dopliuje, Ze , K navyseni kapacit vysoce specializovanych center je potrfeba, aby péce o vzdcnd
onemocnéni paradoxné ekonomicky ,nepenalizovala” fakultni nemocnice. V téchto tzv. tercidrnich
zdravotnickych zafizenich se totiZ soustfeduji pacienti vyZadujici ndrocnd vysSetfeni a lé¢bu vzdcnych
onemocnéni z regiondlnich pracovist, ale pfesto jsou placend z rocniho pausdlu, ktery tuto jejich unikdtni roli
nezohledriuje”. A tak v souhrnu ,Proto je vznik center vysoce specializované péce o vzdcnd onemocnéni po
vSech strdnkdch medicinsky i ekonomicky pro nds zdravotni systém vyhodny, podobné jako je to v dalsSich
vyspélych zapadoevropskych zemich”, doplfiuje prof. Macek.

Vzacnda onemocnéni

Dle soucasné evropské legislativy se jako vzacné oznacuje takové onemocnéni, které se vyskytuje v méné
nez péti pripadech z 10 tisic obyvatel. Vzacnost onemocnéni je pro pacienty pochopitelnym handicapem.
VétsSinou se jednd o malo zndmé a malo probadané nemoci, u kterych proto je nedostatecnd diagnostika a
lé¢ba. Vzacnych diagndz je zndmo asi osm tisic. Kazdy rok je popsano nékolik stovek novych diagndz.

U¢inna kauzalni 1é¢ba je dostupna jen pro nékolik desitek z nich. Velkym problémem je stanoveni spravné
diagnozy: lékafi se s témito nemocemi setkavaji jen malokdy a stanoveni diagndzy muze trvat roky. Tim se
ovsem sniZuje Sance na efektivni vyuziti dostupnych zpUsob lécby.

Den vzacnych onemocnéni

Den vzacnych onemocnéni se kond kazdoroc¢né posledni Unorovy den. Smyslem této akce je ukazat Siroké
verejnosti i tém, kdo se podileji na rozhodovani o otazkach zdravotni a socialni péce, co vzacna onemocnéni
jsou a co znamenaji pro Zivot pacienta.

Tuto akci koordinuje na mezinarodni Urovni EURORDIS. V jednotlivych zemich se na ni podileji pacientska
sdruZeni i jejich narodni asociace.

Prvni Den vzdcnych onemocnéni se konal v roce 2008. Od té doby se konalo vice nez tisic akci v 80 zemich
celého svéta.
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Konzultacni email: kdyzZ se diagndza vzacného onemocnéni nedafi

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) provozuje konzultaéni mail help@vzacna-onemocneni.cz.

Sem se mohou obracet ve sloZitych pripadech Iékafi i samotni pacienti. Smyslem této sluzby, kterou odborné
zastituje Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole, je nasmérovat pacienty na
odpovidajici odborniky, ktefi jim budou schopni pomoci, a to nejpozdéji do 48 hodin od pfijeti dotazu.

Vzacni.cz — pribéhy ze Zivota pacient( a jejich rodin

S neznalosti vzacnych onemocnéni se Casto poji nepochopeni okoli, nezdjem, obavy. Mezi lidmi vznikaji
bariéry, a ty je tfeba odstinovat. Web vzacni.cz pfipomina vzacna onemocnéni jedno po druhém. Jednotlivi
lidé vypravéji, co pro né Zivot se vzacnym onemocnénim znamena, jak ho zvladaji a co jim pomaha. U kazdého
prispévku je i odborny text o nemoci a odkazy na dalsi zdroje informaci pro pacienty, lékare i vefejnost.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni

CAVO sdruiuje organizace pacienttl se vzacnymi onemocnénimi i jednotlivé pacienty, zastupuje a prosazuje
jejich zajmy a usiluje o zvySovani povédomi o specifické problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky
ve zdravotnictvi, predstaviteli statnich i mezinarodnich instituci a u laické vefejnosti. Na mezinarodni Urovni
je ¢lenem EURORDIS.

EURORDIS — Evropska organizace pro vzacna onemocnéni

European Organisation for Rare Diseases je evropska asociace, ktera sdruZuje pacientské organizace
i jednotlivce angazujici se v oblasti vzacnych onemocnéni. Vznikla z iniciativy pacientd a jejim poslanim je
zlepSovat kvalitu Zivota vSech lidi se vzacnym onemocnénim Zijicich v Evropé. EURORDIS sdruzuje 837
organizaci pacientd se vzacnym onemocnénim ze 70 zemi svéta, které pokryvaji vice nez 4000 jednotlivych
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diagndz. Je tak hlasem 30 milion0 pacient(, ktefi po celé Evropé se vzacnymi onemocnénimi Ziji.
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