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EDITORIAL

Vizené ¢tendiky, vizeni étendfi,

toto &islo zpravodaje je hlavné o Dni
vzidcnych onemocnéni, ktery se letos kond
uz posedmé. Loni se k nému pfipojilo
pres sedmdesat zemi, letos by jich mélo
byt jesté o deset vice. Tento den je
predevsim piileZitosti dit védét o existenci
vzicnych onemocnéni — odbornikam,

at uz jsou to lékafi,
vedeni zdravotnickych
zafizeni, zdravotnich
pojistoven, politici nebo
ministersti ufednici —

i laikim. Snazime

se viechny uvedené
oslovit, at uz pfimo,
dopisem, plakaty, letiky

a dal§imi informaénimi
materidly, nebo skrze
laickd a odbornd média.
Jsme také radi za véechny
aktivity porddané
jednotlivymi pacientskymi
organizacemi.

Jednim z velkych témat

celé oblasti vzicnych
onemocnéni je véasnd diagnostika. Zkusili
jsme v této véci udélat prvni krok. Ve
spoluprici s ULGB jsme piipravili letdky
a plakéty uréené pro pediatrické ordinace,
které upozornuji na tuto problematiku
a nabizeji pomoc v podobé konzulta¢niho
mailu pro rodice i 1ékare.

Veasné diagnostiky vzdcnych onemocnéni
se tyka i dalsi téma, kterému jsme

vénovali hodné prostoru v tomto ¢isle —
novorozenecky screening. Povazujeme
fungujici screening za zdsadni nédstroj véasné
diagnostiky. Pti Zadné jiné piilezitosti

neni mozné vyhleddvat nemocné takto
plosné a efektivné — je to prileZitost zahdjit
1é¢bu jesté drive, nez propuknou piiznaky
nemoci, dfive, nez dojde k poskozeni zdravi.
Novorozenecky screening dava také diky
velkému mnozstvi vzorki moznost ziskvat
poznatky o velice vzicnych onemocnénich.
Mime za to, Ze by se na tento dobre
fungujici néstroj nemélo zapominat. Na
rozvoji screeningu je zapotiebi ddle pracovat.
Na soucasné trovni jsme se neocitli sami od
sebe — jesté pied péti lety se vySetfovala jen
mald ¢ast nemoci, které se vySetiuji dnes.

Prejeme vim pékné Cteni a tésime se na vase
ndzory na na§em mailu
cavo@yzacna-onemocneni.cz

Anna Arellanesovd
Katerina Uplikovd

René Brectan

SEZNAM GLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENi

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

Asociace muskuldrnich dystrofika,
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 mnohocetny myelom,
www.mnohocetnymyelom.cz,
koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

Kolpingova rodina Smeé¢no, www.dumrodin.cz,
navstivte@dumrodin.cz

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

Nirodni sdruzeni PKU a jinych DMP,

www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz
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Obcanské sdruzeni imunodeficitnich pacienti
HAE/AAE, www.hae-imuno.cz,
maselli@hae-imuno.cz

Obcanské sdruzeni Metodéj, www.os-metodej.cz,
os-metodej@seznam.cz

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

Obcanské 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

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

SdruZeni pacientd se vzicnymi nefrologickymi

a hematologickymi onemocnénimi

Seznam clenii je platny ke dni vydani Zpravodaje CAVO.

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

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

Spole¢nost pro mukopolysacharidosu,
www.mukopoly.cz, spmps@seznam.cz

Willik, www.willik.tym.cz, willik.tym@seznam.cz

Clenové bez organizace zastupuji ndsledujici
diagnézy:

Arnold-Chiari malformace

Atrézie jicnu

CIDP - chronickd zinétlivd demyeliza¢ni
polyneuropatie

Ehlersiv-Danlostv syndrom

Familidlni sttedomorskd horecka

Frasertv syndrom

Hemangiom

Hydrosyringomylie

McCune-Albrightiiv syndrom

Syringomyelie

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu



ZPRAVY

EURORDIS A ECRD: LETOSNI SETKANI BUDE V BERLINE

TEXT: ANNA ARELLANESOVA

konat i Evropska konference o vzacnych

Letosni setkdni Eurordis se uskute¢ni

v Berliné od 8. do 10. kvétna. Vedle valné
hromady probéhnou také workshopy
vénované mimo jiné crowdfundingu,
vzdélavini, zaméstnanosti a také platformé
pro vyménu zkusenosti RareConnect.

VCASNA DIAGNOSTIKA

PRO LEKARE | PRO RODICE

JE K DISPOZICI KONZULTACNI MAIL,
PRIPRAVUJE SE | HELPLINKA PRO
VZACNA ONEMOCNENI: 116 XXX

TEXT: ANNA ARELLANESOVA

Jednim z velkych problémd, se kterymi se nemocni

se vzdcnym onemocnénim Casto setkdvaji, je pozdni

a nespravnd diagnostika. Neni vyjimkou, Ze stanoveni
spravné diagnézy trva i vice nez pét let. Pokud spravna
diagnéza piijde pozdé, mize to mit zdvazné zdravotni
disledky a snizuji se také moznosti efektivné vyuzit
dostupnou lécbu.

CAVO usiluje o to, aby bylo povédomi o vzacnych
onemocnénich co nejsirdi, proto ve spoluprici s Ustavern
biologie a lékaiské genetiky pripravilo projekt, ktery by
mohl napomoci zlepseni v této oblasti. Dékujeme téz
partnerdm, ktefi ndm s vyddnim a distribuci pomahaji.

Plakat, jehoz zmenseninu mate pfed sebou, bude rozeslin
u piilezitosti Dne vzdcnych onemocnéni do pediatrickych

ambulanci v Ceské republice. Je uréen jak pro pediatry,
tak pro rodice déti, ktefi k 1ékafi pfichazeji. Informace
je zaméfena na détské 1ékate, protoze se vice nez 80 %
vzacnych onemocnéni projevuje jiz v détském veku.

Soudisti projektu je také zfizeni konzulta¢niho e-mailu
help@vzacna-onemocneni.cz, ktery by mél byt
zprovoznén béhem bfezna a na ktery mohou napsat Iékafi
i rodice pfipadné dotazy.

Vétime, Ze se ndm i timto zptisobem podafi pfispét
ke v€asné diagnostice vzdcnych onemocnéni.

Ve stejném terminu se v Berliné bude

onemocnénich a lé¢ivych pripravcich pro
vzacnd onemocnéni (ECRD: European
Conference on Rare Diseases & Orphan
Products). V rdmci této konference se
setkdvaji kazdé dva roky zdstupci vSech
aktérd, jichz se problematika vzdcnych

onemocnéni dotykd, at uz jde o lékafe,
pacienty, poskytovatele zdravotni péce,
nebo i politiky z riznych evropskych
zemi. Na programu bude mimo jiné téma
specializovanych center a jejich spolupréce
v ramci Evropské referen¢ni sité¢ (ERN),
otdzka znalosti o vzacnych onemocnénich,
vyzkumu a inovaci v této oblasti.

Véasna diagnostika g
vzacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni se z genetického hlediska tykaji priblizné
5% populace, ale pFesto ,,nikdo z nas neni chranén statistikou“.

Kdy bychom méli pomyslet na vzacné onemocnéni?
V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznak( u déti, které:

« dlouhodobé a bez zjevné piiciny neprospivaji na véze, maji poruchu ristu nebo jsou éasto nemocné;

« maji zpomaleny & zastavujici se psychomotoricky vyvoj (napfiklad opozd&ny vyvoj lezen, vzpfimovéni, chiize nebo
porucha vyvoje feci a porozuméni);

« netypicky vnimaji okolni svét, nenavazuji oéni kontakt, nereaguji na tismév nebo maji sklon k stereotypnimu chovani;

« maji svalovou slabost, nadmérnou Gnavu nebo fyzicky nestai svym vrstevnikim;

« se pohybuji netypicky vzhledem k véku nebo maji svalové zé3kuby & opakované krece;

« maji opakujici se respiratni infekty s netypickym priibghem;

« maji népadné kiehkou a snadno zranitelnou kiiZi pfipominajici motyli kfidla nebo naopak hrubou a Supici se kiizi nebo
ukterych se v pribéhu détstvi objevuji na kit riizné zbarvend loziska;

« trpi poruchou vyvoje zubi, viasii nebo nehtdi;

« majf zvla3tni vzhled obli¢eje s hrubymi rysy (napfiklad vyrazné vpaeny kofen nosu, ndpadné vystouplé nadoZnicové
oblouky nebo nepomér mezi velikosti hlavy a téla);

« majf pot, mot nebo stolici netypické barvy nebo zapachu (pokud ji rodite zaznamenaji).

PFilis mnoho vysetieni dité stresuje.
Shromazdéte si nejprve co nejvice informaci.

Blizsi o vzacnych najdete na: www. i.c:
www.zacna-onemocneni.cz, www.orpha.net

Pro pediatry i rodice je k / e-mail: i.cz
Odborny garant projektu:

Nérodni Koordinacni centrum pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi - Ustav biologie a Iékafské genetiky,

Univerzity Karlovy v Praze a FN Motol.
Eeskd
asociace
provzdend
onemocnéni

LPLINKA VZACNYCH ONEMOCNEN: 116 XXX

Konzultace prostfednictvim e-mailu jsou prvnim krokem na cesté ke
zfizeni telefonické linky pomoci zaméfené na vzdcnd onemocnéni.
O jejim zavedeni v soucasné dobé jedndme na nékolika drovnich. Tato
helplinka by méla zaéinat predc¢islim 116 a méla by fungovat na celém

uzemi EU. Véfime, Ze uvedeni se dockdme jesté v letosnim roce.
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UYCHAZI PRUNI CESKA MONOGRAFIE
0 VZACNYCH ONEMOCNENICH

Kniha Vzdcnd onemocnéni v kostce je proni publikact, kterd komplexné pokryvd oblast vzdcnych

Vzacna _
onemocnéni

v kostce

onemocnént. Kolektiv autorii pod vedenim MUDr. Katetiny Kubdckové pokryvd téma napric

nejraznéjsimi medicinskymi obory a cdsti knihy jsou vénovdny i obecnému vymezent problematiky

vzdcnych onemocnéni z pobledu organizace péce.

Prvni ¢dst je vénovina postaveni vzacnych
onemocnéni v systému zdravotnictvi,
problematice 1é¢ivych piipravki (orphan
drugs), otdzkdm centrové péce, evropského
vymezeni vzdcnych onemocnéni i ¢eskému
narodnimu pldnu pro vzdcnd onemocnéni.

Samostatné kapitoly jsou vénoviny
genetickym aspektim vzicnych
onemocnéni a novorozeneckému
screeningu jako vyznamnému zptisobu
stanoveni v¢asné diagnézy. Nejobsahlejsi
casti knihy je pak popis jednotlivych
diagnostickych skupin a vybranych
vzacnych onemocnéni. Pfi popisu je kladen

dtiraz predevsim na veasnou diagnostiku
a uvddény jsou i moznosti terapie. V knize
je také uveden seznam kontaktd na
pracovisté specializovana na jednotlivé
choroby nebo jejich skupiny.

Zavér knihy patii tématu pacientskych
organizaci, které v oblasti vzicnych
onemocnéni piisobi.

Jsme velice radi, Ze prvni monografie

o vzécnych onemocnénich v Ceské
republice vysla, a doufime, Ze pfispéje ke
zlepseni informovanosti odborné vefejnosti
o této problematice.

VZACNA ONEMOCNENI: NARODNI PLAN
A ZDRAVOTNI POLITIKA CR

Kategorie vzdcnych onemocnéni je dobfe
vymezena na urovni Evropské unie. Je
definovina pocetni hranice (5 na 10 tisic),
vymezena kategorie 1éku pro vzacna
onemocnéni (orphan drug). Doporuceni
rady Evropské unie z roku 2009 také vybizi
¢lenské stity, aby pfijaly ndrodni strategie

a plany pro vzicnd onemocnéni.

V Ceské republice byla piijata Nérodni
strategie pro vzdcna onemocnéni na léta
2010-2020. V ni byly vymezeny obecné
cile, tedy ,zefektivnit diagnostiku a lécbu
vzacnych onemocnéni a zajistit vSem
pacientim se vzdcnym onemocnénim
piistup k indikované a vysoce kvalitni
zdravotni péci a ndsledné socidlni
zaclenéni, a to na zikladé rovného
zachazeni a solidarity.

Na ziklad¢ této strategie pijala viada CR
v roce 2012 Narodni akéni plan pro vzicna
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V Ceské republice byla prijata
Nirodni strategie pro vzicna
onemocnéni na léta 2010-2020.
(-..) Na zikladé této strategie
pfijala vlida CR v roce 2012
Nirodni akéni plin pro vzicna
onemocnéni na léta 2012-2014.
(...) Platnost nirodniho plinu
konci s letosnim rokem,

a bude tedy treba prijmout plin
na dalsi obdobi.

onemocnéni na léta 2012-2014. Smyslem
tohoto dokumentu je definovat konkrétni
kroky k naplnovini strategie. Ndrodni
akeni plan je v kompetenci Meziresortni

a mezioborové pracovni skupiny pro vzicna
onemocnéni, kterd pracuje pii MZ CR.

Nirodni akéni plin na roky 2012-2014
obsahuje tyto cile:

o Zlepseni informovanosti o VO

e Vzdélavani odbornikd v oblasti VO

e Prevence VO

e Zlep$eni novorozeneckého screeningu
a diagnostiky VO

o Zlepseni dostupnosti a kvality péce pro
pacienty s VO

o Zlepseni kvality Zivota socidlniho zaclenéni
osob s VO

e Podpora vyzkumu v oblasti VO

o Sbér biologickych vzorka

e Posileni role pacientskych organizaci

e Meziresortni a mezioborova spoluprice

e Zahrani¢ni spoluprice v oblasti VO

Platnost ndrodniho planu konéi s letosnim
rokem, a bude tedy tfeba pfijmout plin na
dalsi obdobi. Vzhledem k tomu, Ze v rdmci
meziresortni pracovni skupiny md CAVO

svého zédstupce, budeme vis informovat

o tom, jak se prace na novém nérodnim

planu vyvijeji.



VZACNA ONEMOCNENI A CESKA LEGISLATIVA

V Ceské republice je situace ohledné vymezeni vzdcnych
onemocnéni slozitéjsi. V zdkoné o 1é¢ivech jsou bez upresnéni
na jediném misté zminény léky pro vzdcnd onemocnéni.
Jsme svédky mnoha nejasnosti i mezi odborniky v oblasti
zdravotnictvi o tom, co do této kategorie spadd a co nikoli.
Typicky bylo obtizné v debaté ohledné vydaji na péci
odlisit centrovou péci obecné od péce tykajici se vzdcnych
onemocnéni. Zlepseni dostupnosti a kvality péce, které patii
mezi cile pfijatého Narodniho akéniho planu pro vzdcnd
onemocnéni, spo¢ivd mimo jiné také v jasném legislativnim
vymezeni toho, co vzicnd onemocnéni, resp. 1éky pro vzicnd
onemocnéni jsou.

Problematice vzicnych onemocnéni se dlouhodobé vénuje
MUDr. Patricie Kotalikovd, détska 1ékaika a byvald poslankyné

vyboru pro zdravotnictvi Poslanecké snémovny Parlamentu
CR. Poz4dali jsme ji o vyjddfeni v této véci.

LEKY PRO VZACNA
ONEMOCNENI
POTREBUJI
SYSTEMOVE RESENI

TEXT: PATRICIE KOTALIKOVA
MUDr. Patricie Kotalikovd

Léky pro vzicnd onemocnéni (orphan drugs) patfi mezi tzv.

vysoce inovativni lé¢ivé pfipravky. Problémem je, Ze tato néj spoléhat. Mélo by zde existovat systémové fesent, které by zajistilo
kategorie pocitd s béznym vyskytem nemoci a studiemi, které dostupnost 1ékd pro vzicna onemocnéni.

se pii nizkém poctu pacienti s danym
_— -

vzdcnym onemocnénim nedaji V minulém volebnim obdobi jsem jako

provést. Dojde-li v nasi republice ¢lenka Vyboru pro zdravotnictvi Poslanecké

Dojde-1i v nasi republice k registraci
nového pripravku pro vzicnd
onemocnéni, dostane tento pripravek

k registraci nového pfipravku pro snémovny PCR iniciovala jednéni

vzicnd onemocnéni, dostane tento Podvyboru pro ekonomiku ve zdravotnictvi,

piipravek tzv. docasnou thradu na tzv. docasnou thradu zdravotni pojisténi a lékovou politiku, na

tii roky stejné jako ostatni vysoce na tfi roky stejné jako ostatni vysoce kterém jsme dne 9. 5. 2013 pfijali usnesent,
inovativni pfipravky. Za tuto dobu inovativni pripravky. Za tuto dobu ve kterém jsme zadali Ministerstvo

musi prokdzat nikladovou efektivitu, musi prokazat nakladovou efektivitu, zdravotnictvi CR, aby pfipravilo systémové
kterou ale orphan drugs vzhledem kterou ale orphan drugs vzhledem feSeni uhrad lé¢ivych pfipravki pro vzdcnd
k malému poctu pacienti prokazat k malému poctu pacientii prokdzat onemocnéni a aby ministerstvo zdravotnictvi

nemohou. (...) Mélo by zde existovat
systémové reseni,
které by zajistilo dostupnost Iékii
pro vzicnd onemocnéni.

nemohou. TakZe trvalou dhradu informovalo Podvybor pro ekonomiku ve

nedostanou. Zdravotni pojistovny zdravotnictvi, zdravotni pojisténi a 1ékovou
je pak v souladu s ustanovenim §16

zdkona ¢. 48/1997 Sb., o vefejném

politiku o prabéhu téchto piiprav. Bohuzel
v 1été doslo k padu vlidy a ndslednym

zdravotnim pojisténi, mohou svym b =  pfed¢asnym volbim, po kterych trvalo velmi
pacientdm hradit na vyjimku po dlouho, nez byla jmenovina nové vldda.
schvileni reviznim lékafem. To znamend kazdé 3 mésice Zadat

o schvileni, coz vede ke znacné administrativni z4tézi lékati, Veéfim, Ze novy pan ministr zdravotnictvi MUDr. Svatopluk Némecek
zdravotnich pojistoven a nejistoté pro pacienty. Zminény § 16 ptevezme ukol svého pfedchidce a bude podvybor informovat

by mél slouzit jako ur¢itd zdchrannd brzda a neméli bychom na o probihajicich pfipravich systémového feseni.
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DEN VZACNYCH ONEMOCNENI 28. 2. 2014

SEDMY ROCGNIK: DEN VZACNYCH
ONEMOCNENI SE GLOBALIZUJE

Den vzécnych onemocnéni inicioval pfed sedmi lety (v roce 2008) Eurordis. Od té
doby se kazdy rok pridavaji dalsi zemé i pacientské organizace z celého svéta. Loni
se zucastnilo 72 zemi, letos pfibyvaji dalsi, celkem to bude letos vice nez 80 stét.

Mezi letosni noviacky patii tieba Kuba, Ekvddor, Egypt, Jordinsko, Kazachstin,

Kena nebo Omin.

Smyslem Dne vzdcnych onemocnéni je upozornit co nejsirsi vefejnost na fakt,

Ze vzdcnd onemocnéni existuji a Ze je zapotfebi jim vénovat pozornost, protoze

vzdcnost onemocnéni je pro pacienty handicapem. B}?t vzacnym pacientem

znamena ocitnout se ve specifické situaci, kdy se ¢asto nedostivd zakladnich

informaci o konkrétnich nemocech, opozduje se diagnéza, neexistuji léky...

V osobnim zivoté mize takové onemocnéni pfinést nepochopeni okoli, pocity

izolace, nedostatky na drovni socidlni podpory. To v§e maji vzicnd onemocnéni

spole¢né. Kviili tomu se den vzdcnych onemocnéni kond.

ZEME, KTERE SE LETOS UGASTNI DNE
VZACNYCH ONEMOCNENI: ALZIRSKO
ARGENTINA ARMENIE AUSTRALIE
BAHRAJN BELGIE BOSNA A HERCEGOVINA
BRAZILIE BULHARSKO BURKINA FASO
GESKA REPUBLIKA GINA DANSKO EGYPT
EKVADOR FILIPINY FINSKO FRANCIE GRUZIE
GUATEMALA HONGKONG INDIE iRAN IRSKO
ISLAND ITALIE IZRAEL CHILE CHORVATSKO
JAPONSKO JIHOAFRICKA REPUBLIKA

JIZNi KOREA JORDANSKO KAMERUN
KANADA KAZACHSTAN KENA KOLUMBIE
KOSTARIKA KUBA KYPR LIBANON LITVA
LOTYSSKO LUCEMBURSKO MADARSKO
MAKEDONIE MALAJSIE MALTA MAROKO
MEXIKO NEMECKO NIZOZEMSKO NORSKO
NOVY ZELAND OMAN PAKISTAN PANAMA
PARAGUAY PERU POLSKO PORTUGALSKO
RAKOUSKO RECKO RUMUNSKO RUSKO
SAUDSKA ARABIE SINGAPUR SLOVENSKO
SLOVINSKO SPANELSKO SPOJENE ARABSKE
EMIRATY SPOJENE STATY AMERICKE
SRBSKO SVEDSKO SVYCARSKO TAIWAN
THAJSKO TURECKO UKRAJINA URUGUAY
VELKA BRITANIE VENEZUELA VIETNAM
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SPOLECNE ZA LEPSI PECI

Motto letosniho Dne vzacnych onemocnéni odkazuje na potfebu spoluprace a na vyznam
viech forem péce, at uz jde o vysoce specializované sluzby multioborovych tymu v centrech
péce, nebo neformdlni péci rodiny a pritel lidi, ktefi se vzdcnymi onemocnénimi Ziji.

Nedostatek informaci, kvalifikovanych specialistd, obtizna diagnostika i celkové nizkd
probadanost jednotlivych onemocnéni — to vSechno jsou oblasti, kde rozvoj mezioborové

a mezindrodni spoluprice mize efektivné pomdhat, at uz jde konkrétné o referenéni portal
Orpha.net, rozvoj Evropskych referen¢nich siti, nebo dotvifeni sité specializovanych center
pro jednotlivd vzicnd onemocnéni.

Usili na drovni pacientskych organizaci pomahi fesit spolecnymi silami spolecné problémy,
jako je zvySovini povédomi o vzacnych onemocnénich mezi odbornou i laickou vefejnosti,
zlepSovani diagnostiky nebo systematizace centrové péce.

€O VSECHNO POMAHA?
Na nejriznéjsi podoby
péce upozornuje
oficidlni video Dne
vzéacnych onemocnéni.

Video je dostupné

v Ceské mutaci na http://
www.rarediseaseday.org/
article/rare-disease-day-
2014-official-video.




Ucastnici setkani vénovaného centrové péci zdvizenim rukou podporuji Den vzdcnych onemocnéni

DEN VZACNYCH ONEMOCNENI V CR

Pr1i prilezitosti Dne vzdcnych onemocnéni se po celém svété konaji akce, které maji na tuto problematiku upozornit laickou i odbornou
vefejnost. V CR je pro odbornou vefejnost je pfipraven napfiklad kiest knihy Katefiny Kubidckové Vzdcnd onemocnéni v kostce, jejiz anotaci
najdete na pfedchozich strandch.

Do pediatrickych ordinaci bude v této dobé také distribuovin informacni plakdt upozornujici na uskali stanoveni spravné diagnézy u déti.
Bude také spustén informac¢ni mail ve spolupraci s Narodnim koordina¢nim centrem pro vzdcna onemocnéni.

Pro laickou vefejnost jsou uréeny akce dalsich pacientskych organizaci. DebRA CR sdruzujici lidi s nemoci motylich kfidel uspofidala
soutéz o nejlepsi vizudlni znazornéni spole¢ného motta ,Sami vzdcni, spolu silni®.

Sdruzeni Willik pofidd soutéz o knihu Maleé véci, velké véci mezi jejiz hrdiny patii i chlapec s Williamsovym syndromem. Sdruzeni také
organizuje sbirku fotografii, na nichz lidé symbolicky zdvizenim rukou vyjadfuji podporu nemocnym se vzédcnymi onemocnénimi.

ZLEPSOVANI DOSTUPNOSTI PECE:
DISKUSNI SETKANI V BRUSELU

Zastupci pacientskych organizaci, Evropské komise, Eurordis, lékové agentury, vyzkumnici i vyrobci léki pro vzicnd onemocnéni se sejdou
25.tnora v Bruselu pfi pfilezitosti Dne vzdcnych onemocnéni a 15. vyroéi piijeti smérnice o 1é¢ivych pfipravcich pro vzicnd onemocnéni.

Diskusni setkdni nese ndzev ,,Zlepsovini dostupnosti péée pro vzicnd onemocnéni — jak to vidi pacienti?® Ucastnici se budou snazit v diskusi

nalézt zpusoby, jak zlepsit pristup pacienti ke kvalitni péci a inovativni 1é¢bé, a to pfedevsim skrze sdileni expertnich zkusenosti na evropské
urovni, harmonizaci jednotlivych procesu a sdileni dat.
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ROZHOVOR

NOVOROZENECKY SCREENING ODHALI
ASI 100 NOVYCH PACIENTU ROCNE

Rozvoj novorozeneckého screeningu je jednou % cest zlepSovdni diagnostiky vzdcnych onemocnéni. Tim, Ze jde o plosné testovdani novorozencil, je

pravé pro vzdcnd onemocnéni velmi efektivnim zpiisobem, jak na jednotlivé nemocné prijit. Smyslem screeningu je odhalit nemoc diiv, nez se u ditéte

projevi, nez nemoc poskodi zdravi. Zeptali jsme se prof. MUDr. Viktora Kozicha, CSc., predsedy Koordinacniho centra, jak screening v soucasnosti

Sfunguje a jak vidi moZnosti jeho dalsiho rozsivent.

V soucasnosti je v Ceské republice do
novorozeneckého screeningu zahrnuto
13 nemoci. Kolik pacienti kazdy rok
screening odhali a jaké nemoci jsou
nejcastéjsi?

Novorozeneckym screeningem se v Ceské
republice diagnostikuje kazdy rok pfiblizné
100 novych pacientu, pravdépodobnost
zji§téni nemoci u novorozence se pohybuje
tedy kolem 1:1 100 az 1 : 1 200. Mezi
nejcastéjsi nemoci patii kongenitdlni
hypotyreéza (vrozend nedostatecnd
¢innost $titné zlazy, vyskyt cca 1 : 2 600),
hyperfenylalaninémie/fenylketonurie
(porucha pfemény aminokyseliny
fenylalaninu, vyskyt 1 : 5 900), cysticka
fibréza (porucha tvorby sekreti sliznic,
vyskyt cca 1 : 6 600), kongenitdlni
adrendlni hyperplazie (nedostate¢na
¢innost nadledvinek, vyskyt cca 1 : 14
000) a deficit enzymu MCAD (porucha
pfemény mastnych kyselin na ketoldtky,
vyskyt cca 1 : 16 700); ostatni nemoci jsou
vzicné s vyskytem nizsim nez 1 : 50 000.

Screening v sou¢asné podobé funguje
néco malo pfes ¢tyfi roky. Jak fungoval
screening piedtim? Kolik se testovalo
nemoci?

Jesté pred celoplosnym zahdjenim
screeningu fenylketonurie v roce 1975
probihaly na izemi CSR riizné pilotni
studie, od roku 1985 se postupné
pfidaval screening hypotyreézy, adrendlni
hyperplézie a nakonec v roce 2009
probéhlo posledni rozsifeni na stévajicich
13 nemoci.

Vloiiském roce probihal pilotni projekt
testovani dal$ich nemoci, jaké byly jeho
vysledky a je pravdépodobné, ze se do
budoucna screening rozsifi?

V pilotnim projektu podporovaném
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Interni grantovou agenturou MZ

CR jsme po obdrzeni informovaného
souhlasu rodi¢u provadéli vyzkum ve
vzorcich vice nez 49 000 krevnich papirki
odebranych pro rutinni screening. Vyzkum
spocival v zavadéni novych metod pro
stanovovani hladiny riznych litek (jako
napi. aminokyselin citrulinu, argininu,
methioninu a dalsich), tedy markerti
nemoci, které dosud v CR nescreenujeme.

Psi screeningu (...) zdlezi
na presném nastaveni hranice,
kteri rozlisi zcela zdravé jedince
od novorozenct, u nichz je
podezieni na nemoc zvysené.
(...) Screeningovy test (...) neni
vysloveni diagndzy, ale pouhd
identifikace novorozence s nizsi
¢i vy$$i mirou podezieni na
screenovanou nemoc. Diagndza
se proto potvrzuje ¢i vyvraci
ndslednym vysetfenim
Jjinymi metodami.

Zaroven jsme hledali metody, pomoci nichz
by bylo mozné snizit falesnou pozitivitu
nékterych screeningovych testa. Rozsifeni
screeningového programu a jeho upravy
nejsou ryze odbornou zéleZitosti, ale jsou
do velké miry rozhodnutim politickym.
Kazdy screeningovy program se totiz snazi
o vyvazeni ndkladd a prospéchu a také

o zohlednéni etickych hledisek. Vysledky
nasi studie ukazuji, Ze by bylo vhodné
rozsifit screeningovy program o dalsich 5
dobte lécitelnych dédi¢nych metabolickych
poruch, pfi¢emz pii jejich hleddni se

muze diagnostikovat dalsich 10 jinych
metabolickych chorob. Které z téchto
nemoci se nakonec zafadi do zvazovaného

nového panelu chorob, zavisi pfedevsim na
jedndnich mezi odbornymi spole¢nostmi,
MZ CR, pojistovnami a pacientskymi

organizacemi.

Jak se rozhoduje o tom, které nemoci do
screeningu zafadit a které ne?
Rozhodovini o nemocech vhodnych

pro zafazeni do screeningu neni viibec
jednoduché, jak dokladd velkd pestrost
poctu a spektra vy$etfovanych nemoci

v riiznych stitech (v zemich EU je

to od nékolika mélo chorob ve Velké
Britanii a Francii az po 29 nemoci

v Rakousku). Mezi podstatné faktory
ovliviujici vybér nemoci pati{ dostupnost
spolehlivého a levného diagnostického
testu, G¢innost véasné a finanéné inosné
1é¢by, ale také tfeba zpusob organizace
porodnické péce. Organizace screeningu,
dostupnost a nikladnost laboratorni
diagnostiky a zptsob thrady za 1é¢bu jsou
v jednotlivych zemich velmi rozdilné a maji
pak za nasledek velkou pestrost spektra

a poctu vySetfovanych nemoci.

Dnesni metody testovini se ziejmé
velmi lisi od téch, které se pouzivaly

v zacdtcich plosného screeningu v 70.

a 80. letech minulého stoleti. Jak se tyto
metody méni a vyvijeji? Na ¢em pracujete
v soucasnosti?

Ptivodni nepfili§ presné skriningové

testy byly zaloZené na zméndch rastu
bakterii v pfitomnosti fenylalaninu
uvoliiovaného ze suchych krevnich

kapek, posléze se zacaly pouzivat
presnéjsi metody chromatografické,
imunoanalytické a fluorimetrické.

Prava revoluce vsak pfisla pro pacienty

s dédi¢nymi poruchami metabolismu

az s masovym rozsifenim tandemové
hmotnostni spektrometrie na konci 90. let.



Tato metoda je vysoce specifickd a citlivéd
a umoznuje vySetfit najednou az nékolik
desitek nemoci (ne vSechny nemoci

jsou vsak vhodné ke screeningu jak je
popséno vyse). Tandemovy hmotnostni
spektrometr v cené cca 10-15 miliont
dle citlivosti je pro nds zakladnim
ndstrojem pro screening dédicnych
metabolickych poruch, tak jako je pfistroj
pro magnetickou rezonanci zikladnim
pfistrojem rentgenologa.

U screeningu se hovofti o falesné
pozitivité vysledkii, tedy o pfipadech, kdy
testy ukdzou urcitou diagndzu, ale ta se
pfi nasledném vySetieni neprokaze. Co je
pric¢inou téchto falesné pozitivnich testi?
U kazdé screenované nemoci se vyskytuji
tézké a lehéi varianty a pravé tyto lehéi
varianty mivaji hladinu vySetfovanych
latek blizko u hranice zdravych kontrol.
Pfi screeningu proto zilezi na pfesném
nastaveni hranice, ktera rozlisi zcela
zdravé jedince od novorozenci, u nichz
je podezieni na nemoc zvysené. Hladina
litek maze byt u novorozence netrpiciho
danou vyhleddvanou nemoci lehce
abnormalni z fady duvodi — od typu

a mnozstvi stravy, infuzni lé¢by, zralosti
novorozence az po individudlni klinicky
nevyznamné odchylky metabolismu.
Uprava takovéto hranice, kterd by lehce
abnormadlni nélezy ignorovala, by vsak
vedla k nerozpoznéni diagnézy u pacientt
s mirnymi formami nemoci. Nechd se
tedy fict, Ze fale$nd pozitivita je urcitd dan
za provadéni screeningového programu
pro danou nemoc vibec. Screeningovy
test vSak neni vysloveni diagnézy, ale
pouhd identifikace novorozence s nizsi ¢i
vy$si mirou podezfeni na screenovanou
nemoc. Diagnéza se proto potvrzuje ¢i
vyvraci ndslednym vysetfenim jinymi
metodami.

Screening odhaluje nemoci vrozené
avzacné. Neni mozné zaméfit se
predevsim na rodiny, v nichz se uz

v minulosti néjaké takové onemocnéni
vyskytlo?

Bohuzel takovyto piistup by zachytil
pouze malé mnozstvi pacientd se
sledovanymi chorobami. Vétsina
téchto nemoci se dédi tzv. autosomdlné
recesivnim zpusobem, tedy rodice jsou
bezprtiznakovi pfenaseci bez klinickych
obtizi a v §ir§im piibuzenstvu obou rodi¢a
se vyskytuji v pfedchozich generacich
také pouze bezpiiznakovi pienaseci.
Teprve po setkdni obou partnert-
pfenasect je 25% pravdépodobnost
narozeni ditéte s nemoci. Jinymi slovy,

prof. MUDr. Viktor Kozich, CSc.

profesor lékaiské genetiky
Prednosta Ustavu dédiénych metabolickych poruch 1. Iékaiské fakulty

Univerzity Karlovy a Vseobecné fakultni nemocnice v Praze

Piedseda Koordina¢niho centra pro novorozenecky screening Vseobecné

fakultni nemocnice v Praze

ve vétsiné rodinnych uspofddéni je
pacient s autosomdlné recesivni chorobou
prvni nebo dal$i potomek jednoho
rodicovského paru. Naproti tomu viechny
rodiny, ve kterych se vyskytlo vzicné
genetické onemocnéni a bylo spravné
diagnostikovino, by mély mit moznost
podstoupit genetické poradenstvi

a pripadné cilené vySetfeni véetné
vysetfeni prenatilniho.

V nedavné dobé jste provedli dotaznikové
Setfeni o novorozeneckém screeningu
mezi rodi¢i. Co vim vyslo?

V uplynulych dvou tydnech jsme rozeslali
celkem 3 000 dotazniki matkdm, jejichz
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novorozené dité bylo pfed tfemi mésici
vysetieno screeningové ze suché krevni
kapky v nasi laboratofi. Dotazovali jsme se
na to, zda matky védély o novorozeneckém
screeningu zékladni informace a z jakého
zdroje tyto informace obdrzely.

Ke dnesnimu dni (tj 14. 2. 2014) se ndm
vrétilo pres 400 dotazniki, ale data nejsou
zatim vyhodnocena. Po jejich zpracovéni —
v piipadé nedostatecné informovanosti
Ceské populace o screeningu — navrhneme
odbornym spolecnostem a Ministerstvu

zdravotnictvi CR postup, jak zlepsit
informovanost o tomto diilezitém
preventivnim celopopula¢nim programu.

Dékujeme za rozhovor.

NEMOCI AKTUALNE ZARAZENE DO NOVOROZENECKEHO SCREENINGU V GR

X vrozend snizend funkce stitné zldzy (kongenitdlni hypotyreéza — CH)

X vrozend nedostatecnost tvorby hormont v nadledvindch (kongenitilni adrendlni hyperplazie - CAH)
X vrozend porucha tvorby hlenu (cystickd fibréza — CF)

X dédicné poruchy litkové vymény aminokyselin

o vrozend porucha litkové vymény aminokyseliny fenylalaninu (fenylketonurie — PKU a hyperfenylalaninemie — HPA)

o vrozend porucha litkové vymény vétvenych aminokyselin (leucinéza, nemoc javorového sirupu — MSUD)

o glutarovid acidurie typ I (GA I)
o izovalerovi acidurie (IVA)
X dédicné poruchy litkové vymény mastnych kyselin
o deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin se sttedné dlouhym fetézcem (deficit MCAD)
o deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem (deficit LCHAD)

o deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem
(deficit VLCAD)

o deficit karnitinpalmitoyltransferdzy I (deficit CPT I)
o deficit karnitinpalmitoyltransferazy II (deficit CPT II)
o deficit karnitinacylkarnitintranslokizy (deficit CACT)

VYSLEDKY NOVOROZENECKEHO SCREENINGU ZA ROK 2012'

Pocet Kumulativni poéet Piedbézné
o .. zachycenych Prevalence FPR? (%) ch ch Prevalence jsledky Kk
nemocnemt pacienti vroce 2012 2012 ?a Z'ceny (kumulativni) vysiedky zaro
v roce 2012 pacienti od r. 2010 2013
CH 45 1:2413 0,018 127 1:2633 46
CAH 9 1:12 064 0,537 24 1:13934 8
PKU 24 1:4524 0,027 57 1:5869 20
MSUD 1 1:108 576 0,042 1 1:334412
MCADD 4 1:27 144 0 20 1:16 721 6
LCHADD 3 1:36192 0,001 7 1:47 773 1
VLCADD 2 1:54288 0,043 3 1:111 470
CPT1 0 - 0,037 0 -
CPTII/CACT 0 - 0 0 -
GA1 1 1:108 576 0,003 3 1:444 470
IVA 2 1:54288 0,016 2 1:167 206
CF 14 1:7755 0,038 50 1:6688 18
CELKEM 105 1:1034 0,734 294 1:1138 99

Zdroj: hitp://www.novorozeneckyscreening.cz/vysledky-ns-2012

! Potvrzeni diagnézy mize v nékterych pfipadech trvat delsi dobu. Za rok 2013 jsou k dispozici zatim pouze pfedbézné vysledky.
2 Mira faledné porzitivity.
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NARODNI PLANY PRO VZACNA ONEMOCNENI V EVROPE

Vzicnd onemocnéni jsou heterogenni jednotlivych ¢lenskych stiti. Podle se uskute¢nilo 15 narodnich konferenci
skupinou a kvalita péce je do hodné doporuceni Rady Evropské unie z roku a projekt tento projekt pokracuje do roku
zévisla na konkrétni situaci v rdmci 2009' mély clenské staty pfijmout do roku 2015.

jednotlivych diagnostickych skupin. Lisi se 2013 strategie a ndrodni plany pro vzdcnd

také do zna¢né miry v jednotlivych stitech ~ onemocnéni. NARUDNI’ PLANY V ZEMiCH

Evropské unie. Jednim z prostfedkd, ktery

md napoméhat systematizaci této péce Vytviteni ndrodnich plind pro vzicnd EVRUPY

a sdileni zkusenosti napfi¢ jednotlivymi onemocnéni podle spole¢nych pravidel

zemémi, jsou ndrodni plany pro vzicnd napii¢ Evropou mé za podpory Evropské . ) ) o
onemocnéni. Tyto plany vytviii vlddy komise Projekt Europlan. V prvni fizi Nize uvedend mapa sestavend podle tidaju

projektu Europlan ukazuje na postup

pfijimani narodnich plind v jednotlivych
! Doporuéeni Rady EU o akei v oblasti vzacnych onemocnéni z roku 2009. Evropskych zemich.

Tento Easopis byl vytvofen diky podpofe Ministerstva zdravotnictvi CR. CAVO ZPRAVODAJ 1/ @
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