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EDITORIAL

Vizené ¢tendiky, vazeni Ctendfi,

v tomto Cisle nadeho zpravodaje, které
vychézi na Den vzdcnych onemocnéni, se
vénujeme mimo jiné problematice véasného
stanoveni diagnézy. Poznat spravnou

diagnézu véas je zdkladem uspéchu kazdé
1é¢by, jen u vzécnych onemocnéni je to
situaci zlepsit. V této véci je role praktickych
lékafi mimorddné vyznamna — na nich lezi
rozhodnuti odeslat pacienta véas na spravné
specializované vySetfeni a zdroveil se vyhnout
vySetfenim, kterd by byla zbytec¢nd a pacienta
by jen déle zatéZovala. Snazime se v této véci
pomocdi, a proto jsme rozsifili i nds projekt,
pivodné zaméfeny jen na détské pacienty,
také na dospélé. Véfime, ze konzultaéni
e-mail, ktery jsme pro tento ucel zfidili, bude
uzite¢ny i jim a jejich praktickym lékafam.
Velky prostor jsme tentokrat vénovali
informacim ze socidlni oblasti. S novym
rokem zacaly platit nékteré zmény, proto jsme
pro vis piipravili struény prehled soucasného
stavu. Socidlni oblast je ovem stile sloZitd,

a tak se nim ani stru¢ny piehled nevesel do
jednoho d&isla zpravodaje a vyjde nadvakrit.
V rubrice ,Co znamend...> jsme se

tentokrét podivali na pojem sekvenovini,
tedy pfedev§im na to, co od sekvenovéni
mizeme ofekavat jako pacienti. Téma

je to také pomérné komplikované, proto

jsme si pomohli turyvkem z brozury,

kterou o sekvenovéni pfipravuje Néarodni
koordinaéni centrum pro vzdcnd onemocnéni.
Ani na Den vzicnych onemocnéni jsme

v naem zpravodaji samoziejmé nezapomnéli.
Pfinasime informace o tom, co se pfi této
piilezitosti déje v Cesku a co v Evropé,

tedy alespori v nékolika struénych zpravich.
Popsat najednou vée, co se na Den vzicnych
onemocnéni déje po celém svété, by bylo nad
nase sily a daleko za kapacitou jednoho isla.
Jsme radi, Ze se Dni vzécnych onemocnéni
dobie vede a ve svété se neztrdci.

Prejeme zajimavé ¢teni!

Anna Arellanesovd
Katerina Ublikovd

René Brectan

SEZNAM GLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

Angelman CZ, www.angelman.cz,
angelman@email.cz

Asociace muskuldrnich dystrofikd,
www.amd-mda.cz, info@amd-mda.cz

Atos, www.atos-0s.cz, pradova@seznam.cz

AVMinority, www.avminority.cz,
info@avminority.cz

DebRa CR, www.debra-cz.org,
alice.brychtova@debra-cz.org

Diagnéza narkolepsie,
www.diagnozanarkolepsie.cz,
diagnozanarkolepsie@gmail.com

Fragilni X, www.fragilnix.cz,
fragilnix@fragilnix.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou,
www.cfklub.cz, info@cfklub.cz

Klub pacientd mnohoéetny myelom,
www.mnohocetnymyelom.cz,
koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

Kolpingova rodina Smeéno, www.dumrodin.
cz, navstivte@dumrodin.cz

LYMFOM HELP, www.lymfomhelp.cz,
info@lymfombhelp.cz

Niérodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz

Nefrohema: www.nefrohema.cz,
info@nefrohema.cz

Obcanské sdruzeni imunodeficitnich
pacientt HAE/AAE, www.hae-imuno.cz,

maselli@hae-imuno.cz
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Obéanské sdruzeni Metodéj, www.os-
metodej.cz, os-metodej@seznam.cz

Obcanské sdruzeni MYGRA-CZ,
www.mygra.cz, bruhova@mygra.cz

Obéanské sdruzeni pro Prader-Willi
syndrom, www.prader-willi.cz, ospws@
email.cz

OS rodict a déti postizenych Gaucherovou
chorobou, www.gaucherova-choroba.cz

Parent Project, www.parentproject.cz,
parentproject@parentproject.cz

Parkinson-Help, www.parkinson-help.cz,
asociace@parkinson-help.cz

Rett Community, www.rett-cz.com,
info@rett-cz.com

Rodina spolu: www.rodinaspolu.estranky.
cz, rdnspolu@gmail.com

Sdruzeni Diagnéza MDS, www.sdruzeni-
mds.cz, Jezek.b@volny.cz

Sdruzeni META, www.sdruzenimeta.cz,
info@sdruzenimeta.cz

Sdruzeni pacienti s plicni hypertenzi,
www.plicnihypertenze.cz, pah@pah.cz

Spole¢nost C-M-T, www.c-m-t.cz,
simunekm@seznam.cz

Spole¢nost Parkinson,
www.spolecnost-parkinson.cz,
kancelar@spolecnost-parkinson.cz

Spolecnost pro mukopolysacharidosu,
www.mukopoly.cz, spmps@seznam.cz

Willik, www.willik.tym.cz, willik.tym@
seznam.cz
Zivot bez stfeva: www.zivotbezstreva.cz,

info@zivotbezstreva.cz

Clenové bez organizace zastupuji
ndsledujici diagnézy:

Arnold-Chiari malformace

Agamaglobulinémie

Atrézie jicnu

CIDP - chronicka zanétlivi demyelizaéni
polyneuropatie

Ehlersav-Danlostv syndrom

Familiarni sttedomorska horecka

Fraserav syndrom

Hydrosyringomyelie

Klippel-Trenaunaytv syndrom

McCune-Albrightiv syndrom

Peutz-Jeghersiv syndrom

Primarni cylidrni dyskineze

Sjégrentv syndrom

Syringomyelie

Systémovy lupus

Relabujici polychondritida

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu

Seznam clenii je platny ke dni vyddani
Zpravodaje CAVO.



NOVINKY
NORSKE ZKUSENOSTI SE VZACNYMI ONEMOCNENM!

Na konci lofiského roku se ve Fakultni
nemocnici v Motole uskute¢nila konference,
na niz se sesly pracovni tymy z Norska

s kolegy z Ustavu biologie lékaiské genetiky
a Ceské asociace pro vzicnd onemocnéni.
Na Norské strané se zicastnili pfedstavitelé
FRAMBU, norské vladni expertni agentury
pro vzdend onemocnéni (www.frambu.no),
a Bergenské univerzity, konkrétné Centra
pro lékaiskou genetiku a molekularni
medicinu Fakultni nemocnice Haukeland

v Bergenu (www.helse-bergen.no).

Slo o zahajovaci konferenci spoleéného
projektu, ktery je zaméfeny piedevsim

Oblasti spoluprice

na zvy$ovini povédomi a znalosti

o vzicnych onemocnénich u laické

a odborné vefejnosti, zdokonalovéni
zichytu a sekunddrni prevenci v geneticky
rizikovych rodinéch i pfipravu koncepce
diagnostiky a 1é¢ebné-preventivni

péce pro vzicna onemocnéni zaloZené

na zku$enostech norského partnera.
Soudisti projektu je také provedeni
modelovych farmakoekonomickych studii
u vybranych vzicnych onemocnéni, které
by mélo poslouzit pro objektivizaci dhrad
diagnostickych nebo lé¢ebnych postupti

z vefejného zdravotniho pojisténi.

Spolecny projekt s norskymi partnery se soustfedi pfedevsim na nésledujici oblasti:

® Skoleni odborné a laické vefejnosti, véetné vyuziti zkusenosti norského

projektového partnera v této oblasti, rozvoj webovych stranek o vzicnych

onemocnénich

® Piiprava odbornych doporuceni a publikaci o vzdcnych onemocnénich pro

odbornou a laickou vefejnost

® Provedeni farmakoekonomickych studii u vybranych vzicnych onemocnéni
® Zdokonaleni metod arrayCGH, MLPA, QFPCR a NGS pro preimplantacni,

prenatilni a postnatdlni diagnostiku vzdcnych onemocnéni

® Vyuziti nejnovéjsi metody NGS pro sekundérni a tercidrni prevenci vzdcnych

onemocnéni

norway
grants

Tématem prvniho spole¢ného jednini

byla pfedevsim koncepce diagnostiky

a lé¢ebné-preventivni péce pro vzicni
onemocnéni. Probiraly se rovnéz technické
principy vzdjemné spoluprice béhem feseni
projektu, vzajemna $koleni jednotlivych
specialistd a pacientskych sdruzeni ve
FRAMBU a dalsi kroky.

Cilem akademické spoluprice v ramci
projektu je zdokonalovani klinicko-
genetickych metod sekvenovini nové
generace (NGS), syndromologického
vySetieni, zachytu dédi¢nych poruch
metabolismu, a rozvoje molekuldrné
cytogenetickych a genetickych metod ¢asné
prenatdlni diagnostiky, bioinformatiky

a digitalni fenotypizace vzdcnych
onemocnéni.
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DEN ZA DNEM, RUKU V RUGE

Video spot pfipominajici Den vzicnych

onemocnéni, ktery pfipravila asociace

Eurordis, upozornuje na smysluplnost
vzajemné pomoci pii poskytovini péce
pacientiim se vzdcnym onemocnénim.

Ceskou verzi jsme pfipravili ve spolupraci

VZ AC N ?C Hv . s hercem Marcelem Vasinkou. Miete ji
ONE 5|V| OCNENI

zhlédnout na webu vzacna-onemocneni.
¢z, na youtube kandlu CAVO i na webu

denvzacnychonemocneni.cz.

VZACNY, ALE SKUTECNY:
PACIENTI V POLITICE

U prilezitosti Dne vzdcnych onemocnéni
(24.2.) se v belgickém Bruselu kona
diskusni setkdni ,, Vzdcny, ale skute¢ny*.
Setkdni pofdda evropska asociace
Eurordis. S avodnim piispévkem vystoupi
www.rarediseaseday.org, www.vzacna-onemocneni.cz, www.denvzacnychonemocneni.cz eurokomisai pro zdravi a bezpeénost

L L - potravin Vytenis Andriukaitis.
D E N VZAC NYC H UN E MUCN E N I SI LETUS Program je sestaven predevsim z vystoupeni
zéstupeld pacientskych organizaci. Ti
A4 e & Z budou hovofit o svych zkusenostech
PR I PU M I N AM E PO USM E s prosazovanim politickych rozhodnuti

ve prospéch pacientd se vzicnymi

Dosud bylo popsino vice nez 6000 letosniho Dne vzdcnych onemocnéni onemocnénimi. Piispévky budou vénoviny
vzdcnych onemocnéni. Komplikovanost bychom chtéli pfipomenout predevsim konkrétnim zkuSenostem v jednotlivych
téchto nemoci, které vstupuji do Zivota ty, ktefi se pé¢i o nemocné vénuji ve zemich Evropy. Zastupci ze Srbska budou
vice nez 30 miliond lidi jen v samotné svém nejbliz§im okoli, ktefi pomahaji, hovorit napiiklad o tom, jak dosahli zmén
Evropé, a nedostatky v dostupnosti i kdyz k tomu nemaji zadné zvlastni v prenatilnim screeningu, zastupci z Irska
lékatské péce zpiisobuji, Ze se pacienti prostiedky ani vzdélani, ktefi s pacienty vystoupi s pfispévkem o zméndch v uhradé
museji Casto spolehnout jen na svou rodinu Ziji a pomahaji jim zvlddat jejich Zivot, den za 1é¢bu cystické fibrézy a o roli, kterou

a své bezprostiedni okoli. Pfi pfilezitosti za dnem, ruku v ruce. v této véci sehrély pacientské organizace.

365 DNI VZACNYCH
ONEMOCNENI — 20197

Od loiiského podzimu bézi kampai
evropské asociace pro vzdcnd onemocnéni
Eurordis, jejimz cilem je prohlaseni

roku 2019 Evropskym rokem vzicnych
onemocnéni. Kampan miZete podpofit
svym hlasem na strankich Eurordis: www.

eurordis.org.
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SPOUSTIME WEB: DEN VZACNYCH ONEMOCNENI

Ve spoluprici s Narodnim
koordinaénim centrem pro vzdcnd
onemocnéni a ¢eskou pobockou
Orphanet jsme pfipravili novy web
vénovany vzicnym onemocnénim.
Nasim cilem pfitom bylo psit

o jednotlivych vzdcnych diagnéziach

a lidech, ktef{ s nimi ziji. Web
propojuje vypravéni pacientd

s odborné fundovanymi informacemi
o jednotlivych nemocech. Ve dopliuji
odkazy na dalii zdroje, u nékterych
diagnéz bohuzel ponékud fidké.
Deékujeme timto predevsim tém
pacientiim, ktefi se do projektu zapojili
a o sviij osud se vefejné podélili. Web
budeme pravidelné aktualizovat

a béhem prvniho roku fungovini
bychom méli obsdhnout asi padesitku
diagnéz. Doufdme, Ze novy web bude
pfinosny a hojné navstévovany.
www.denvzacnychonemocneni.cz

DOPIS GESKYM POLITIKUM

Fakt, Ze vzicnd onemocnéni existuji, se
snazime pfipominat vem, ktefi mohou
néjak piispét ke zlepsovani situace pacientd.
U prilezitosti Dne vzacnych onemocnéni se
obracime také na poslance, sendtory i dalsi
politiky, ktefi ptisobi v oblasti zdravotnictvi,
a snazime se je upozornit na aktudlni témata

v této oblasti. Letos jde pfedevsim o novy
Niérodni akéni plén pro vzdcnd onemocnéni
a potfebu rozdifovani centrové péce tak, aby
se kazdy pacient se vzicnym onemocnénim
mohl obritit na specializované pracovisté,
které bude schopné poskytnout mu péci na
odpovidajici urovni.

REDITEL EVROPSKE ASOCIACE PRO VZACNA
ONEMOCNENI EURORDIS PISE CAVO

Jsme radi, Ze se Ceska asociace pro vzicnd
onemocnéni (CAVO) aktivné Geastni

v evropské siti ndrodnich alianci pro vzicna
onemocnéni a podili se na organizovini
Dne vzicnych onemocnéni v CR.
Zvysovini povédomi je nezbytné pro vétsi
zviditelnéni se ve spole¢nosti a zdroven
pomaihid obritit pozornost politiki

a ndrodnich orgint k dané problematice.
Povédomi o problematice vzicnych
onemocnéni pomdihd také lékafim,
zejména tém praktickym, pfi zdsadnich
krocich, jako je v€asné stanoveni diagnézy
a nalezeni nejvhodnéjsi specializované
nemocni¢ni péce.

Pojd'me spolupracovat na zvyseni
informovanosti a vybudujme komunitu
vzacnym onemocnénim.“ Yann Le Cam,
feditel Eurordis

ZAVEDENI KLASIFIKACI
VZACNYCH ONEMOCNENI
V' CESKE REPUBLICE

MUDR. MIROSLAV ZVOLSKY (0ZIS)

Vzécnd onemocnéni ziistivaji Casto pro
epidemiologické nebo nakladové analyzy
v systému zdravotni péce ,neviditelna®.
Mezinirodni klasifikace nemoci MKN-10,
jejiz kédy jsou pro oznacovani diagnéz

v Ceské republice pouziviny, neni pro
potieby vzicnych onemocnéni dostateéné
podrobna.

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky
CR se proto zapojuje do mezinarodnich
aktivit, jejichZ cilem je vzdcné nemoci
presné a jednoznaéné identifikovat. Nasim
cilem je zpFistupnit Orpha codes k pouziti
Ceskymi lékafi. To znamend nejdtive
prelozit viechny pouzité ndzvy vzacnych
onemocnéni systému Orpha codes

a ddle distribuovat elektronické seznamy

a néstroje viech tfi uvedenych systémd.
Tvtrctim informacnich systémi bychom
radi zpfistupnili veskeré podklady tak,

aby se lékaf sim nemusel pFilis starat

o kédy, ale pouzival pfedev$im jemu
zndmé odborné terminy, a pfitom aby
vykazovini do celondrodnich databdzi
bylo jednoznaé¢né. Tretim velkym tkolem
je pak zvySeni informovanosti 1ékafd, ale

i vefejnosti o moznostech a vyhodich,
které pouzivini kédovacich a klasifika¢nich
systémi v klinické praxi pfindsi.

Kromé Orpha codes existuji dalsi
terminologické systémy, které jsou
pouzivany ve specifickych oblastech. Jsou
to napiiklad kédy pouzivané v databdzi
dédi¢nych onemocnéni (Online Mendelian
Inheritance In Man — tzv. MIM Numbers),
nebo klasifikace mezinarodni spole¢nosti
pro studium vrozenych metabolickych

vad SSIEM. Névaznost na tyto specifické
systémy bychom chtéli vyuzit tak, aby
genetici, odbornici na metabolické vady

i specialisté z jinych obort zabyvajici se
vzdcenymi onemocnénimi nasli spolecnou
fe¢ napfi¢ odbornymi terminy a informace
o vzdcnych onemocnénich se neztricely.
Od 1.1.2016 by mély byt vSechny tfi vyse
uvedené systémy (Orpha codes, MIM
Numbers i klasifikace SSTEM) pouzity
pro vykazovini v Narodnim registru
vrozenych vad. Véfime, Ze nezlistane
pouze u tohoto informaéniho systému

a v budoucnu bude mozné analyzovat data
o vzdcnych onemocnénich napfi¢ ¢eskym
zdravotnictvim.
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ROZHOVOR

MUDR. ALENA SEBKOVA: 0 VZACNYCH
ONEMOCNENICH POTREBUJEME VICE VEDET

Kdy jste se poprvé setkala se vzicnym
onemocnénim ve své praxi?

Ja jsem se, bohuzel, poprvé setkala se
vzicnym onemocnénim v na$i roding,

skoro pied 30ti lety. Muj synovec se tehdy

narodil s diagnézou osteogenesis imperfecta.

V ordinaci jsem se setkala s pacientem
s diagnézou glykogenozy pied 6ti lety.

Setkala jste se tehdy s néjakymi problémy,
a co vam pomohlo je vyfesit?

V prvnim piipadé se onemocnéni projevilo
az po porodu, bohuzel i proto, Ze prenatilné
na né nikdo nemyslel. V rodiné jsme totiz
zadné takové onemocnéni neméli a p¥i
bézném sledovini nebylo mozné zjistit, ze
je néco $patné. Stejné tak cesta k diagnéze
nebyla jednoduchi, stfidala se obdobi nadéje
a beznadgje. Ani lékati dlouho nevédéli,

o jaké onemocnéni se jednd. Nizory na
1é¢bu byly nejednotné, nejisté, bez jasné
prognoézy. Reseni vice méné zddné, vie se
ukazalo az postupem Casu.

V druhém piipadé jsem chlapce piebirala do
péce s jiz stanovenou diagnézou. Chlapec
byl ve sledovini centra metabolickych vad,
rozjeli jsme spolupraci s dal$imi specialisty,
ktefi mohli pomoci. Péce o chlapce je
komplexni, tedy u¢innd alespon tam, kde lze
zasdhnout.

Jak se situace zménila od té doby? Jak se na
vzacna onemocnéni divite dnes?

Od doby pred 30ti lety k néjakym zméndm
doslo. V moznostech prenatilni diagnostiky,
v moznostech 1é¢by, byt mnohdy jen
podpirné, v existenci specidlnich center,

v existenci rodi¢ovskych ¢ pacientskych
skupin, kde Ize hledat rady a podporu. Co se
dle mého nézoru jesté pokulhdvd, je postoj
spolec¢nosti k handicapovanym a moznosti
spolecenského uplatnéni. Tykd se to jak
roviny piistupu, tak financovani.

Jsou to vétsinou nemoci, o kterych téméf
nikdo nic nevi, postihujici ,malou” skupinu
lidi. Z toho pak vyplyvaji i moznosti

a uskali pfesné diagnostiky, 1é¢by, zafazeni
do odpovidajicich 1é¢ebnych metod — mij
synovec napfiklad jako dité jezdil do ldzni,
kde alespori rehabilitoval, jako dospély jiz

CAVO ZPRAVODAJ 1/

nemél $anci, protoze na néj ,ldzné nemély
diagnostické tabulky®. Je to vzdy naro¢né jak
pro nositele choroby, tak pro jeho rodinu —
coz ale plati o handicapech obecné.

Jaké zmény by mély do budoucna v této
oblasti nastat z pohledu pediatra?
Obecné je nutné vice informaci. Jak vici
odborné tak i laické vefejnosti. Pro nds
praktické détské lékare je dulezitd moznost
mezioborové spoluprice se specialisty
zabyvajicimi se touto problematikou.

Jednim z velkych problémii u vzacnych
onemocnéni je véasné stanoveni diagnozy.
Zde bfemeno lezi pfedevsim na lékatich
prvniho kontaktu. Je podle vis mozné
néco v kazdodenni praxi zménit tak,

aby toto bfemeno bylo lehéi a pacienti
dochazeli ke své diagnéze diive?
Problémem nékterych vzicnych
onemocnéni je nespecificky klinicky projev.
V této oblasti je velkym pfinosem zlepSovani
moznosti prenatilni diagnostiky, zavidéni
tzv. novorozeneckych screening, tedy
plosnych vysetfeni nékterych nemoci jiz

v porodnici. Nelze to ale u vSech chorob.
Jednak s ohledem na moznosti diagnostiky,
jednak z divod finanénich. Zde tedy je na
misté dalsi vzdélavani lékafd v této oblasti.

Kdo by toto usili pediatrit mohl podpoftit
ajak?

Vzdélavani je pfedevsim v rukou
odbornych spole¢nosti. Odbornd spole¢nost
praktickych détskych 1ékafd je garantem
vzdélavani praktickych lékafd pro déti

s dorost. Kazdoro¢né vyhlasujeme odborné
témata, kterd se pfedndseji na regiondlnich
seminafich v celé republice. Jednim

MUDrx. Alena Sebkova

-

z témat pro letosni rok jsou pravé vzacnd
onemocnéni.

Nicméné zapojit by se mély i daldi instituce,
véetné statnich. Dokonce i média mohou
pomoci — napfiklad skrze vzdélavaci pofady,
nebo publikovinim piibéha lidi, ktefi
chorobou trpi a dokézi o ni hovofit.

A co v této véci mohou podle vis délat
pacientské organizace?

Prikladem muze byt navazani spoluprice
CAVO s nasf odbornou spolec¢nosti.
Témét kazdy prakticky lékat pro déti

a dorost (PLDD) v loriském roce obdrzel
materidl s informacemi o pfiznacich
nékterych chorob, kontaktech, poradenstvi
prostiednictvim ¢asopisu PLDD VOX. Tato
spolupréce nadale pokracuje a myslim, Ze je
to jedna z moznych cest.

— je absolventkou Fakulty détského lékatstvi UK Praha
— 22 let pracuje jako praktickd lékaika pro déti a dorost

— je externim vyucujicim na LF UK Plzen

— jeji pracovisté je akreditované pro vzdéldvini v oboru Praktické l1ékatstvi pro déti

a dorost.

— od r. 2013 je pfedsedkyni Odborné spolecnosti praktickych détskych lékaia




PRO PACIENTY BEZI CAS RYCHLEJI

KE SPRAVNE DIAGNOZE POTREBUJEME DOJIT VCAS

Urcit spravnou diagnézu nebyvé u vzicnych onemocnéni jednoduché

a mnohdy k tomu dochézi opozdéné. Situace je pochopitelna. Vzacnych
onemocnéni je mnoho (vice nez 6 tisic), zkuSenosti s nimi jsou kviili nizkym
prevalencim jen omezené a jejich piiznaky jsou ¢asto nespecifické. Na druhé
strané opozdénd diagnéza miiZe mit pro pacienty velmi vazné zdravotni
dusledky a s ¢asem také ubyvaji moznosti vyuziti dostupné 1é¢by. Pacientim,
ktefi ¢ekaji na diagnézu, zkritka ubiha ¢as rychleji. Je tedy tfeba pracovat

na postupném zlepSovéni situace. To pfedpoklada i narodni plan pro vzdcna
onemocnéni, ktery je zakladnim programovym dokumentem pro rozvoj péce
o pacienty se vzdcnym onemocnénim.

Velky podil na véasném stanoveni diagnézy maji pfedevsim prakticti lékari,
ktefi na zakladé svych znalosti a zkusenosti museji v omezeném Case rozeznat
vyznamné piiznaky od okrajovych a rozhodnout o v€asném odesldni pacienta
ke spravnému specialistovi.

NOVE POZNATKY BY MELY POMAHAT PACIENTUM

Diky postupujicimu vyzkumu v oblasti molekuldrni biologie stile nartstd
mnozstvi novych poznatkii o pfi¢indch a projevech vzacnych onemocnéni

a lze predpoklddat, Ze tento trend bude pokracovat. Nové poznatky je tieba
prendset co nejrychleji do praxe tak, aby se odpovidajici péce dostala co nejvice
pacientim.

Jednim z charakteristickych aspektii vzacnych onemocnéni je rozptylenost
informaci o jednotlivych diagnézich a zkusenosti s jejich léc¢bou. [jctyhodnou
préci v oblasti systematizace a zprostfedkovani informaci o jednotlivych
diagnézich odvidi mezindrodni konsorcium Orpha Net. To provozuje
stejnojmenny portdl (www.orpha.net), kde je mozné vyhledavat encyklopedicky
setfidéné a odboné recenzované informace o onemocnénich, odkazy na
souvisejici ¢lanky v odborném tisku i pomucku pro stanovovéni diagnézy.

Véasna diagnostika
vzdacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni se z genetického hlediska tykaji pfiblizné
5% populace, pfiblizné 20% vzacnych onemocnéni je ziskanych
v priibéhu Zivota a &asto se projevi az v dospélosti. Pfesto
,»nikdo z nas neni chranén statistikou*“.

Kdy bychom méli pomyslet na vzacné onemocnéni?

V pipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznaki u pacienta.

Zde uvadime nejcastéjsi:

« opakované infekce a mykozy nereagujici na lé¢bu,
pheumonie, zinéty stredousl;

« dlouhodobé bolesti svald, kosti a kloubii nejasného
piivodu, rozvoj svalové slabosti, bolesti zad, kfete;

« 2vySend a b&znymi pricinami nevysvétitelnd tnava,
DS

ku, sluchu

« neobjasnéné poruchy védomi (zmatenost,

dezorientace, agresivita, ale i bezvédomi), pfi délce
trvni v hodindch az desitkich hodin, zvI3Sté pfi
horeénatém stavu nebo v souvislosti s piijmem
potravy;

« diouhodob nevysvétlené nérazové epizody horetky

s bolestmi Kloubd, svali bricha, hrudniku, hlavy,
kozni vyrszkou a ilkoviny v moci;

et e, epilepticky s uchm

* zhorseni intelektu nebo kognitivnich funkei zacinajicl
ped 50. rokem Zivota;
« puchyfe v misté pusonenv tlaku, pigmentové skvrny,
poruchy ristu nehti a viasi, nehojici se skvrny,

« anemie, zvétsen srdce, trombzy, vie béznymi

diagnostickymi postupy neobjasnéné;
icky hemoptyza, haltéza (23

B 08 R

papuly a uzly s hiadkym povichem
fialové zbarvené hbety rukou a ndrt, puchyre na
kiiZia sliznici dutiny st loziska tuhé kiize, nehojici
se vredy jinde neZ na bércich;

« nevysvétitelné laboratorni zmény: hypoglykérmie,
hyperamonémie, hypo- a hyperurikémie, laktétova
acid6za, abnormalni zapach &i barva moéi nebo
krystalurie, bilkovina v moéi;

« nechutenstvi, véhovy dbytek, dyspeptické syndromy,
prijmy, flushe;

Vétsina té piitomnaiu

nkopa

(bezvéaamw) bolest na hrudi, buseni srdce, otoky

dolnich koncetin, nahla srdecni smrt v rodinné.
anamnéze;

+ hemoptyza, krvaceni do tréviciho, urogenitalniho
w;

« hmatné rezistence, zvétSené lymfaticke uzliny;

» otoky, nechutenstv, Zizefi, pachut v tstech, svédéni,

inava, hypertenze, abnormaini vzhled a zapach moi.

i. Nicméng pokud se pfi standardn terapii

ina é
onemocnéni nelepgr Jebo pojevy Jsou prouabované i recidivui, méli bychom pomySlet na vzicné onemocnéni a

e kontakt ma pi

i pacienta,

WWwzZacna-onemocneni.cz, www.orpha.net

Odborny garant projekt
Narodni koordinacni ol pro vzécn onemocnéni
fal

g akulty UK a FN Motol

~ I
g UIBL

% Hoes,

Informacni materidly o vzdcnych onemocnénich urcené

praktickym détskym lékariim byly letos rozsiteny pro praktické

lékare pro dospélé. Dékujeme mnohokrdt za spoluprdci vsem, ktert

se na jejich tvorbé podileli.

Help@vzacna-onemocneni.cz: Pomoc ve slozitych pfipadech

Orientace v oblasti vzdcnych onemocnéni miZe byt velmi slozitd. Proto zfidila Ceskd asociace pro vzdcnd onemocnéni (CAVO) ve

spoluprici s Ndrodnim Koordinacnim centrem pro vzicnd onemocnéni pii Ustavu biologie a 1ékaiské genetiky 2. 1ékatské fakulty

UK a FN Motol konzultaéni mail help@vzacna-onemocneni.cz, kam se se svymi dotazy mohou obracet jak Iékafi, tak i rodice nebo

pacienti samotni.

PREHLED DAVEK A VYHOD Z HLEDISKA ZIVOTNICH OBLASTI —

SOCIALNI MINIMUM — 1. CAST

JANA PETROVICOVA

8§ novym rokem 2015 prichdzi i nékolik zmén na poli socidlnich ddvek a prispévkii od statu. Prindsime ,maly priivodce socidlnim systémem, ktery je

rozélenén do 5 Zivotnich oblasti — zdravi, rodina, bydlent, prdce a mimorddné uddlosti. V této cdsti se budeme zabyvat rozsahlou kapitolou ,zdravi“. Pro

lepsi preblednost byly vybriny zdkladni davky ze systému podpory stdtu, aby se vystiblo to podstatné. Podrobnéjsi informace k jednotlivym davkdm najdete

v odkazech na konci clanku — v zdkonech.

|. ZDRAVI — NEMOC, ZDRAVOTNI
ZNEVYHODNENI

€

postiZenim

PRUKAZ OZP
Kapitola ,zdravi“ popisuje Jednothve dévky
vizané na zdravotni stav jedince. Ucelem
téchto davek je podpofit osoby se zdravotnim

znevyhodnénim.

1. Déavky pro osoby se zdravotnim

(OSOBY ZDRAVOTNE POSTIZENE)

Kdo ma narok? Nérok na prikaz mé
osoba starsi 1 roku s télesnym, smyslovym

nebo dusevnim postizenim charakteru

dlouhodobé nepfiznivého zdravotniho stavu,

které podstatné omezuje jeji schopnost

pohyblivosti nebo orientace, véetné osob

s poruchou autistického spektra.

Kde se vyfizuje? Zadost je mozné podat na

bydliste.

piislusném pracovisti UP v misté trvalého

CAVO ZPRAVODAJ 1/ o



Na zakladé miry postiZeni existuji 3 typy

prikazi:

a) TP — stfedné tézké funkéni postizen.
Tim se rozum stav, kdy osoba je
schopna:

— v domadcnosti — samostatné pohyblivosti
a spolehlivé orientace,

— v exteriéru — chize se snizenym
dosahem, dile mé problémy pfi chizi
okolo piekédzek a na nerovném terénu, je
zhorsend schopnost orientace.

Vyhody:

— vyhrazené misto k sedéni ve vefejnych
dopravnich prostiedcich pro pravidelnou
hromadnou dopravu osob, s vyjimkou
dopravnich prostfedkd, v nichZ je misto
k sedéni vdzano na zakoupeni mistenky,

— piednost pfi osobnim projedndvini
své zaleZitosti, vyzaduje-li toto jedndni
delsi ¢ekani, zejména stini; za osobni
projednavéni zaleZitosti se nepovazuje
nikup v obchodech ani obstardvani
placenych sluzeb ani osetfeni a vySetfeni
ve zdravotnickych zafizenich.

b) ZTP — t&zké funkéni postizeni — rozumi

se stav, kdy osoba je schopna:

— v domadcnosti — samostatné pohyblivosti
a spolehlivé orientace

— v exteriéru — chiize se znaénymi obtiZemi,
jen na kratké vzdalenosti, jsou znaéné
obtize s orientaci

Vyhody:

— vyhody prikazu TP

— ndrok na bezplatnou dopravu
pravidelnymi spoji mistni verejné
hromadné dopravy osob (tramvajemi,
trolejbusy, autobusy, metrem)

— ndrok na slevu 75 % jizdného ve druhé
vozové tiidé osobniho vlaku a rychliku
ve vnitrostitni pfepravé a slevu 75 %

v pravidelnych vnitrostatnich spojich
autobusové dopravy

— zdarma vjezd na délnici bez dlni¢ni
znamky, pokud je drzitel prikazky v auté
nebo se déd prokézat, Ze se pro néj jede.

¢) ZTP/P — zvlast tézké nebo tplné

postizeni s potfebou priivodce. Jednd se

o osobu, ktera:

— v domdcnosti — je schopna chiize se
znaénymi obtiZemi nebo neni schopna
chize,

— v exteriéru neni schopna samostatné
chize nebo pohyb je mozny zpravidla
jen na invalidnim voziku, neni schopna
samostatné orientace.

Vyhody:

— vyhody prikazu ZTP

— ndrok na bezplatnou dopravu pravodce
vefejnymi dopravnimi prostiedky
v mistni i ddlkové piepravé

— ndrok na bezplatnou dopravu vodiciho

CAVO ZPRAVODAJ 1/

psa, je-li uplné nebo prakticky nevidomad,

pokud ji nedoprovizi privodce.
Drzitel prikazu ZTP & ZTP/P a privodce
drzitele prikazu ZTP/P mohou ziskat
slevu ze vstupného na divadelni a filmové
predstaveni, koncerty a jiné kulturni
a sportovni akce. V tomto pfipadé se
jednd o nendrokové benefity. Dalsi ndroky
majiteld pritkazi TP, ZTP nebo ZTP/P
upravuje napfiklad zikon o danich z pFijma,
o mistnich poplatcich, o spravnich poplatcich,
o pozemnich komunikacich a zékon o dani
Z Nemovitosti.
Aktualita 2015: Nejdéle 31. 12. 2015 kondi
platnost priikazii mimofadnych vyhod
a prikazi osoby se zdravotnim postizenim
vydanych podle pravnich pfedpisti z let 2012
a 2013. Je nutné vénovat pozornost platnosti
prikazu, ktery mite, popfipadé je potieba
kontaktovat pobocku UP. Vyména pritkazu
za nové karticky bude probihat od 1. 4. 2015.
Problematika specidlnich oznaceni
vozidel (napf. parkovaciho pritkazu pro
osoby se zdravotnim postizenim), jizdy
na zpoplatnénych komunikacich apod.,
nepatii do kompetence Ministerstva price
a socidlnich véci CR (ani krajskych pobocek
UP), ale Ministerstva dopravy CR. Pfipadné
dotazy a praktické problémy je potfeba fesit
s ministerstvem dopravy ¢ obecnimi ufady
obci s rozsifenou pasobnosti, které specidlni
oznaceni vydavaji.!

PRISPEVEK NA MOBILITU

Kdo ma narok?

— osoba stars{ 1 roku, kterd m4 nirok na
prikaz OZP ZTP nebo ZTP/P podle
pravidel platnych od 1. 1.2014.

— kterd se opakované za thradu
v kalenddinim mésici za Ghradu dopravuje
nebo je dopravovina

— osoba, které nejsou poskytoviny
pobytové socialni sluzby podle zikona
o socidlnich sluzbich v domové pro osoby
se zdravotnim postizenim, v domové pro
seniory, v domové se zvldstnim rezimem
nebo ve zdravotnickém zafizeni Gstavni
péce

— z divodi hodnych zvld§tniho zfetele muze
byt prispévek na mobilitu pfiznan i osobeg,
které jsou poskytoviny pobytové socidlni
sluzby uvedené v pfedchozi odrézce

— nérok na vyplatu nendlezi za kalendafni
mésic, jestlize je opravnéné osobé po
cely tento kalendafni mésic poskytovina
zdravotni péce v pribéhu hospitalizace.

Kde se vyfizuje? Zadost je mozné podat na

piislusném pracovisti UP v misté trvalého

bydliste.

! Podrobnéji viz http://www.parlamentnilisty.
cz/zpravy/tiskovezpravy/Nove-prukazy-OZP-
zacne-UP-CR-vydavat-od-1-4-2015-355020

Jaka je vyse? Vyse prispévku na mobilitu ¢ini
400 K¢ za kalenddfni mésic.

Aktualita 2015: Prispévek na mobilitu
piiznany podle pravnich pfedpist platnych
do 31.12.2013 bude vyplicen (budou-li
splnény podminky) po dobu, které je uvedena
na rozhodnuti, nejdéle do 31.12.2015.

PRISPEVEK NA ZVLASTNI

POMUCKU

Kdo mé narok? Narok na pfispévek na

zvldstni pomicku mé osoba, kterd ma:

— tézkou vadu nosného nebo pohybového
ustroji

— tézké sluchové postizeni

— tézké zrakové postizeni charakteru
dlouhodob¢ nepiiznivého zdravotniho
stavu a jeji zdravotni stav nevylucuje
pfizndni tohoto pfispévku.

— osoba je starsi 3 let (motorové vozidlo,
Uprava bytu), 15 let (vodici pes), 1 roku
(vSechny ostatni pomticky).?

— nérok na piispévek na zvlastni pomicku
poskytovany na pofizeni motorového
vozidla nebo specidlniho zidrzniho
systému ma osoba, kterd md tézkou vadu
nosného nebo pohybového ustroji anebo
tézkou nebo hlubokou mentalni retardaci
charakteru dlouhodobé nepiiznivého
zdravotniho stavu’, a jeji zdravotni stav
nevylucuje pfizndni tohoto piispévku.

Kde se vyfizuje? Zadost je mozné podat na

piislusném pracovisti UP v misté trvalého

bydliste.

Jaka je vyse? Maximalni vyse piispévku na

zvlstni pomicku ¢ini 350 000 K¢&; 400 000

K¢ v piipadé piispévku na zvlastni pomuicku

na pofizeni schodistové plosiny.*

2. Prispévek na péci

Kdo ma narok?

— ndrok ma osoba od 1 roku véku

— niélezi tém, ktef{ z dtivodu dlouhodobé
nepiiznivého zdravotniho stavu potebuiji
pomoc jiné fyzické osoby pii zvlidani
zikladnich Zivotnich potfeb v rozsahu
stanoveném stupném zévislosti.

— mira zéavislosti se ur¢i podle schopnosti
zvlddat samostatné pfiméfené véku 10
zékladnich Zivotnich potieb:

a) Mobilita

b) Orientace

¢) Komunikace

d) Stravovéni

¢) Oblékéni a obouvini

2 Podrobnéjsi podminky viz https://portal.mpsv.
cz/soc/dzp/pomucka

3 Za dlouhodobé nepfiznivy zdravotni stav se
pro téely tohoto zikona povazuje nepfiznivy
zdravotni stav, ktery podle poznatku lékafské
védy trvd nebo mi trvat déle nez 1 rok.

* Podrobnéjsi podminky najdete na https://
portal.mpsv.cz/soc/dzp/pomucka.



f) Télesnd hygiena

g) Vykon fyziologické potieby

h)Péce o zdravi

i) Osobni aktivity

j) Péce o domacnost (u osob do 18 let se
tento bod nehodnotf)

Pocet zikladnich Zivotnich potfeb, které

zadatel neni schopen zvlidat, urcuje, do

jakého stupné bude zafazen:

I. stupeni — lehka zavislost

— déti: uznané 3 zékladni Zivotni potfeby

— dospéli: uznané 4

IL. stupen — stfedné tézkd zavislost

— déti: 4-5 zakladni Zivotni potfeby

— dospéli: 5-6

III. stupen — tézka zavislost

— deéti: 67 zakladnich Zivotnich potieb

— dospéli: 7-8

IV. stupen — uplna zavislost

— deéti: 8-9 zakladnich Zivotnich potieb

— dospéli: 9-10Stupei zévislosti vyhodnoti
posudkovy lékai OSSZ v misté bydlisté na
zdkladé vyjadreni praktického i odbornych
lékaru, pfipadné funkéniho vySetfeni.

Kde se vyfizuje?

Zidost se podévi na ufadu prace v misté

trvalého pobytu.

Utad price, ktery o ddvce rozhoduje, provadi

v pfirozeném prostiedi Zadatele socialni

Setfent, pii kterém socidlni pracovnik

v domdcim prostiedi zkoumd, jak je Zadatel

sobéstacny a schopny samostatného Zivota.

Jaka je vyse?

Vyse se urcuje podle stupné zavislosti:

— I lehkd — 3 000 K¢ déti, 800,- K¢& dospéli

—1II. stfedné tézkd — 6 000 K¢ déti, 4 000 K¢

dospéli

—III. t&zka — 9 000 K¢ déti, 8 000 K¢ dospéli

—IV.dplnd — 12 000 Ke déti, 12 000 K&

dospéli

Zvyseni ptispévku na péci

Na UP je mozno zazadat o zvyseni prispévku

na pééi — v odivodnénych piipadech.

Posuzuje se nizkoptijmovost zadatele a s nim

spole¢né posuzovanych osob. Vyse je 2000 K¢

meésicné.

3. Invalidni diichody

Kdo ma narok?

Zivisi na mife poklesu pracovni schopnosti,
coz posuzuje lékarskd posudkovi sluzba.
Pojisténec je invalidni, jestlize mu kviili
dlouhodobé nepfiznivému zdravotnimu stavu
poklesla pracovni schopnost nejméné o 35 %.
Podminkou pro pfizndni je doba tcasti na
pojisténi.

I. stupen invalidity: pokles pracovni
schopnosti 35-49 %

IL. stupen invalidity: pokles pracovni
schopnosti 50-69 %

III. stupen invalidity: pokles pracovni
schopnosti nad 70 %

Kde se vyfizuje?

Zadost se podévi na Okresni spravé
socidlniho zabezpeceni (OSSZ), v Praze

na Prazské spravé socidlniho zabezpeceni
(PSSZ) a v Brné na Méstské sprave
socidlniho zabezpeceni (MSSZ).

Jaka je vyse ID?

Vyse duchodu se sklida ze dvou slozek, a to
ze zdkladni vyméry a z procentni vyméry.
Vzhledem ke slozitému systému vypoctu
vy$e ID jej v nasem piehledu neuvidime,
podrobnosti miZete najit na nize uvedeném

odkazu.’

4. Ogetfovné

Kdo ma narok?

— Narok na o$etfovné mé zaméstnanec
(nebo OSVC, kter4 si dobrovoln&
plati nemocenské pojisténi), pokud
nemize pracovat kviili tomu, Ze osetiuje
nemocného ¢lena domacnosti (pfi splnéni
podminek stanovenych zdkonem).

— Narok md také v pripadé¢, Ze musi pecovat
o zdravé dité mladsi 10 let, protoze
skolské nebo détské zafizeni bylo uzavieno
(z dtvodu epidemie, havérie ¢ jiné
nepiedvidané uddlosti), ditéti byla nafizena
karanténa, nebo osoba, kterd jinak o dité
pecuje, sama onemocnéla.

Na jak dlouho?

Osetfovné se poskytuje nejvyse po dobu

prvnich 9 kalenddfnich dnii, u osamélych

zaméstnanct (samozivitel) se doba
prodluzuje na 16 kalendafnich dni.

Kde se vyfizuje?

Tiskopis vystavi oSetfujici 1ékaf osoby, kterd

onemocnéla. Osetfujici osoba m4 tiskopis

neprodlené pfedat svému zaméstnavateli. Ten
jej pfedd na OSSZ.

Jaka je vyse?

Vyse osetfovného od prvniho kalenddfniho

dne ¢&ini 60 % redukovaného denniho

vyméfovaciho zikladu za kalendafni den.

Denni vyméfovaci zéklad je pramérny

denni pfijem zpravidla za poslednich 12

kalendafnich mésicu.

5.Nemocenské

Nemocenské je davkou uréenou pro finanéni

zabezpeCeni v pfipadé nemoci ¢i karantény.

Kdo ma narok?

— Zaméstnanec, (nebo OSVC za splnéni
zdkonnych podminek), ktery je uznin
osetfujicim lékafem docasné prace
neschopnym.

— Niérok na nemocenské nemai ten, kdo si
pracovni neschopnost pfivodil umyslné.
Pokud si tedy svoji nemocenskou piivodil
Ucasti ve rvacee, jako nasledek opilosti

5 Viz § 41 zakon o dichodovém pojisténi

¢.155/195 Sb.

& pod vlivem omamnych litek nebo
pii spachdni umysIného trestného ¢inu,
dostane nemocenské v polovi¢ni vysi.

— Rodice hospitalizovanych déti, pokud
jsou prijati jako doprovod ditéte pii
hospitalizaci.

Kde se vyfizuje?

Zaméstnanec odevzda pracovni listek

zaméstnavateli, ten jej odevzdd na OSSZ.

OSVC jej rovnou doruci na OSSZ.

Kdo vyplaci?

Nihrada mzdy nalezi za pracovni dny od 4.

dne nemoci — vyplici zaméstnavatel. Od 15

dne vyplici ddvku nemocenského pojisténi

OSSZ za kalenddini dny.

Jaka je vyse?

Vyse nemocenského za kalenddini den

¢ini po celou dobu trvéni do¢asné pracovni

neschopnosti nebo nafizené karantény 60

procent redukovaného denniho vyméfovaciho

zékladu, ktery se vypocitivd z hrubé mzdy

z posledniho zaméstnani za poslednich 12

mésici. Pokud posledni zaméstnéni trvalo

kratsi dobu, nez je 12 mésicti, vypoditiva se

z celé délky zaméstnani.®

Souvisejici legislativa:

Zikon ¢.108/2006 Sb., o socidlnich sluzbich

Zikon ¢.110/2006 Sb., o Zivotnim
a existencnim minimu

Zikon ¢.111/2006 Sb., 0 pomoci v hmotné
nouzi

Zikon ¢.117/1995 Sb., o stitni socidlni
podpoie

Zikon ¢&.155/1995 Sb., o dichodovém
pojisténi

Zikon ¢&.435/2004 Sb., o zaméstnanosti

Zikon ¢.582/1991 Sb., o organizaci
a provadéni socidlniho zabezpeceni

Zikon ¢.401/2012 Sb.,

Vyhldska ¢. 284/1995 Sb., kterou se provadi
zdkon o dichodovém pojisténi

Vyhlaska ¢. 389/2011 Sb., o provedeni
nékterych ustanoveni zdkona o pomoci
v hmotné nouzi

Vyhlaska ¢. 505/2006 Sb., kterou se provadéji
néktera ustanoveni zdkona o socidlnich
sluzbich

Vyhlaska ¢. 359/2009 Sb., kterou se stanovi
procentni mira poklesu pracovni schopnosti
a ndlezitosti posudku o invalidité a upravuje
posuzovéni pracovni schopnosti pro tcely
invalidity (vyhldska o posuzovéni invalidity)

Zikon ¢.329/2011 Sb., o poskytovini
dévek osobam se zdravotnim postizenim
a 0 zméné souvisejicich zakonu

Vyhlaska ¢. 388/2011 Sb., o provedeni
nékterych ustanoveni zdkona o poskytovani
dévek osobam se zdravotnim postizenim.

¢ Podrobnéji viz http://www.cssz.cz/cz/
nemocenske-pojisteni/davky/nemocenske.htm
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PREDSTAVUJEME

Mezi ¢leny CAVO patii asi tficitka organizaci, které se vénuji pacientim
s jednotlivymi onemocnénimi nebo skupinami diagnéz. V této rubrice vim

postupné pfedstavujeme, jak jednotlivd sdruzeni funguji, co pro své cleny

délaji a s ¢im se potykaji.

0 ZIVOTE S INFUZNI PUMPOU

V tomto cisle jsme oslovili spolek Zivot bez stFeva, ktery se vénuje lidem s nedostatecnou zdkladni funkci stieva. O tom, co pacienti potiebuji a v cem

Jim pacientskd organizace pomdhd, jsme hovorili s jejim mistopredsedou Alesem Svobodou.

Kdy vas spolek vznikl a co bylo hlavni motivaci jeho vzniku?
Spolek Zivot bez stfeva, z. s., vznikl v roce 2008, tehdy jesté jako
ob¢anské sdruzeni. Své sily v ném spojili dospéli pacienti, rodice
détskych pacientti a lékafi. Jde ndm predevsim o to, pomahat lidem,
ktefi se v této nelehké Zivotni situaci ocitnou. Snazime se také
vefejnost informovat o tom, co takové zdravotni problémy znamenaji
v redlném Zivoté.

Jakym diagnézam se ve vasi organizaci vénujete?

Vénujeme se pfedev§im lidem s nedostate¢nou zékladni funkei
stfeva. Toto omezeni muZe byt zptisobeno jak syndromem krétkého
stfeva, tak fadou vzdcnych onemocnéni. Jde napfiklad o chronickou
intestinalni pseudoobstrukei — CIPO, Hirschprungovu chorobu
—HSCR, familiarni adematézni polypézy — FAP, nekrotizujici
enterokolitidu — NEC a dalsi. Pro tyto nemoci je syndrom krétkého
stfeva sekunddrni diagnézou. Nasi pacienti maji jedno spole¢né:
potiebuji domdci parenterdlni vyZivu, dlouhodobé, nebo i trvale.

Co pro pacienty parenteralni vyZiva znamena?

Parenterdlni vyZiva je poddvina centrdlnim Zilnim katétrem, coz

v praxi znamend, Ze pacienti jako doplnék ke stravé uzivaji infuze
zhruba 8-10 hodin denné, jinak by ubyvali na hmotnosti a hrozila
by jim podvyziva. Nékteii pacienti museji uzivat infuze 16-24 hodin
denné. Pro né je infuze primdrnim zdrojem vyzivy. Také tito pacienti
dostavaji specialni vyZivu, ale jen v omezeném mnoZstvi jako doplnék.
Prakticky to vypada tak, Ze po dobu podévéni infuze je pacient
»pripoutin® cca dvoumetrovou hadickou k infuzni pumpé, kterd
zajistuje podavani vyzivy. V hor$im piipadé je vyZiva podavina
gravitaénim setem bez infuzni pumpy, a pacient je tedy ,pfipoutdn®
ke stojanu s infuznim roztokem. Situace je o to slozitéjsi, ze katétr,
kterym se infuzni roztoky podavaji, je pfimym vstupem do krevniho
fecisté. Vstup katétru se tedy musi udrzovat v pfisné sterilnich
podminkach, nebot jakikoliv infekce v ném zpusobi tzv. katétrovou
sepsi, jinymi slovy otravu krve. Pokud v takovém piipadé nejsou

okamzité nitrozilné poddna antibiotika, hrozi pacientovi smrt.
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Cim se vase sdruzeni zabyva v praxi?

Spolek se vénuje hlavné podpofe rozvoje komplexni péce o takto
nemocné. Snazime se shromazdovat a navzdjem si vymeériovat
informace a zkusenosti, at uz pochdzeji od 1ékatu, pacientd, nebo
jejich rodin. Jde pfitom jak o léceni samotné, tak o pfekondvini
kazdodennich problému v souvislosti s timto onemocnénim.
Predpokladem nasi ¢innosti je intenzivni spoluprace odbornika

a laikd. Usilujeme o to, aby se védecké poznatky co nejdfive a v co
nejvétsi mife dostdvaly do praxe a poméhaly zlepSovat kvalitu Zivota
nasich pacientd.

Snazime se také o mezinarodni spolupraci. Béhem roku 2014 jsme
navizali kontakt s polskou skupinou takto nemocnych pacienta.
Setkali jsme se také s pacienty ze Slovenska a domluvili spole¢né
aktivity. N4s spolek se rovnéz v roce 2014 tcastnil mezinarodniho
setkdni v Zeneve a stali jsme se zaklidajicim clenem mezinrodni
skupiny pacientii na domdci parenterdlni vyZivé, coz povazujeme za
velky daspéch.

V roce 2014 jsme se také stali cleny Ceské asociace pro vzacnd
onemocnéni, kde se snazime aktivné spolupracovat pfi zastupovani
zdjmu, které jsou pro pacienty se vzicnym onemocnénim spole¢né.

Co povazujete za nejvyznamnéjsi uspéch v 16¢bé vaseho
onemocnéni?

Nejvétsim tspéchem v 1é¢bé je zavedeni mobilniho programu
domici parenterdlni vyZivy. Je to velky prilom, jenZe nardzime na
ekonomické moznosti jednotlivych zdravotnickych center. O tom,
co tato zména znamend pro pacienty, hovori i porad Ceské televize
»2Pumpa pro Zivot.

Jaka udalost pro vis znamenala v posledni dobé nejvétsi zménu?
Koncem roku 2014 byla v IKEM provedena prvni multiviscerdlni
transplantace péti orgdnt, kdy jednim z nich bylo poprvé v CR

i tenké stfevo. U nasich pacientd je transplantace tenkého stieva
jednou z mozZnosti zichrany Zivota, a tato novd moznost 1écby je pro
nas velkou nadgji. Velky vyznam pro nds md také fakt, Ze s u¢innosti
od 1. 1. 2015 vstoupila v platnost novi vyhldska Ministerstva
zdravotnictvi CR & 326/2014 Sb., kterd umoziiuje Ghradu mobilniho
programu pro pacienty na DPV z vefejného zdravotniho pojisténi.
Kde nachazite nejvétsi podporu a pomoc?

Diilezitou oporou jsou pro nds specializovani lékafi. Berou nds uz
vétsinou jako rovnocenné partnery pii feseni problémi, které béhem
1é¢by vznikaji.

Zivot bez stieva je organizaci pacientd, kteii trpi syndromem
kritkého stfeva nebo nékterym ze vzdcnych onemocnéni, pro néz je
tento syndrom sekunddrni diagnézou. Cilem sdruzeni je pomdhat
pacientiim, ktefi jsou dlouhodobé odkdzdni na parenterdlni vyzivu.
Organizace provozuje webové strinky www.zivotbezstreva.cz.



SERIAL

C0 JE TO SEKVENOVANI GENOMU?

V této rubrice pravidelné prindsime vysvétleni nékterych komplikovanych pojmil z oblasti vzdcnych onemocnéni. Tentokrdt jsme se vydali do oboru

genetiky a vénujeme se pojmu sekvenovdni. Pro vysvétlent jsme si vypiijcili tiryvek z brozury, kterd se tomuto tématu vénuje. Jeji vydani pripravuge

Narodni koordinaini centrum pro vzdcnd onemocnéni. Za poskytnuti dryvku textu dékujeme a celou broZuru doporucujeme predevsim tém, kteri se

0 genetickém testovdni rozhodui.

Co jsou to geny?

Nase télo tvofi miliony bunék. Vétsina z nich obsahuje kompletni
sadu gentl. Na geny miiZeme nahliZet jako na soubory instrukei,
které kontroluji nas rast a fungovani celého naseho t€la. Odpovidaji
také za mnohé z nasich charakteristickych ryst, jako je barva odi,
krevni skupina nebo vyska. Gent mame tisice. Kazdy z nds zdédil dvé
kopie vétsiny gend, jednu od matky a druhou od otce. Proto se svym
rodi¢im ¢asto podobdame. Geny jsou tvofeny tseky DNA (DNA je
zkratka ndzvu biochemické slou¢eniny uvnit# chromosomd, kterd
obsahuje geny: deoxyribonukleové kyseliny), kterd funguje jako zdroj
genetické informace a slouz jako jakysi manual uvnitf genti. DNA
tvofi Ctyfi rtizné biochemické stavebni kameny, tzv. bize, oznacované
Ctyfmi pismeny A, C, G a T (étyfi baze, které v urcitém poradi tvori
DNA fetézec, jsou: adenosin, cytosin, guanin a thymin). Sekvence,

tj. poradi téchto pismen za sebou urcuje, jakd informace je ulozena

v genu. Napifklad AAGGTC muze predstavovat instrukei pro hnédé
vlasy, zatimco AAGGCT pro vlasy svétlé.

Neékdy dojde ke zméné v pofadi pismen, kterd znemozni genu
pracovat spravné. Lze to pfirovnat k chybé v pravopisu. Takova
zména miiZe zpisobit genetické onemocnéni, protoze prislusny

gen nepiedava t€lu spravné informace. Zmény v obvyklé sekvenci
nazyvime varianty nebo, pokud jsou patogenni, mutace.

Instrukee nasemu télu viak neddva celd DNA. Mezi geny jsou dlouhé
useky DNA, o kterych se dosud nevi, Ze by mély néjakou piimou
funkei, proto se nékdy nazyvaji ,nekédujici DNA®. Uvnitf samotnych
geni jsou Useky, které obsahuji informaci dalezitou pro fungovani
genu (exony), a useky DNA, které nejsou pfimo vyuZiviny danym
genem (introny). Tyto kédujici a nekédujici tseky se v genu stiidaji.
Velikost riznych gent je velmi rozdilnd, tak jako jejich funkce.

Jaké druhy testi je mozné navrhnout?

V soucasné dobé je dostupnd fada novych testd, které umoziuji
genetikovi vysetfit velky pocet genti najednou. Témto genetickym
testam se fika ,sekvenovani nové generace®, coz se nékdy zkracuje
jako NGS (z anglického ,next generation sequencing®). V procesu

Cukr-fosfatova kostra

/

sekvenovini se ur¢i pofadi bazi A, C,T a G v DNA. S pomoci
novych technik je mozné sekvenovat tisice genovych usekud v jediném
vySetfeni. Tyto sekvence se potom srovndvaji s béZnou sekvenci, tedy

s obvyklym pofadim jednotlivych bazi ve ,zdravé lidské DNA. Kazdy
rozdil mezi vy$etfovanou a obvyklou sekvenci je poté zaznamendn

a analyzovén.

Testovani tzv. genovych panel
Existuji dva hlavni typy panelového genetického testovéni, tj.
vysetfeni pfedem definovanych skupin patogennich gend.

Testovdni panelu cilené vybranych genii

Jedna se o techniku, kdy je nardz vySetfovina fada specifickych gen,
které maji spojitost s ur¢itym genetickym onemocnénim. Takovy test
muze piecist informaci kédovanou v exonech (kédujicich oblastech)
20 az vice nez 100 gentl. Panely byly vytvofeny napriklad pro takové
nemoci, jako jsou postizeni sluchu, epilepsie nebo o¢ni choroby, které
mohou byt zpiisobeny mutacemi v jednom nebo mnoha jednotlivych
genech. V tomto testu je analyza zacilend na konkrétni onemocnéni
v roding, i kdyz se mizeme divat na fadu riiznych gend, které mohou
byt za né zodpovédné. Toto cilené vysetfeni indikuje lékatsky genetik
na zakladé klinického podezieni na dané onemonéni nebo na riznd
genetickd onemocnéni v rdmci vybranych orginovych systémi (napf.
o¢ni, kozni, neurologickd onemocnéni)

Necilené testovdni panelu genii spjatyich s onemocnénimi

Zde se jedna o panel gent, ktery pokryva exony pfiblizné 4700 gend,
o nichz je zndmo, Ze porucha jejich funkce je spojena s riznymi
genetickymi onemocnénimi. Takovy necileny panel je vhodné pouzit
u onemocnéni, kde je ve hie mnoho geni, jako je napfiklad mentdlni
retardace, nebo kde cileny panel (viz vyse) nepfinesl pro danou rodinu
vysledek. Obvykle se analyza nejprve zaméii na geny, o kterych se v,
Ze jsou spojeny s onemocnénim, kvili némuz se vysetfeni provadi.
Pokud vsak testovini nepfinese odpovéd, mize vam lékaf navrhnout
analyzu vsech gend. Casto toto necilené vysSetfeni indikuje 1ékafsky
genetik v pfipadech neznimé diagnézy onemocnéni.

Bazowvy par

Gy  adenin

@l Ccytosin
thymin Gy guanin
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