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EDITORIAL

Vizeni Ctenéfi,

problematika vzdcnych onemocnéni je
velice §irokd a ndro¢nd, ale jsme radi,

Ze jeji feseni postupuje pomalu vpred.

Ve vétsiné témat jsme stile na zacitku

a price na nich bude jesté slozitd, nicméné
je pfinejmensim jasné, jakym smérem

by se méla ubirat. V tomto &isle se

doctete o tématech, kterd jsme probirali

s kolegy z narodnich alianci z ostatnich
¢lenskych stitd na setkdni v Pafizi.

K nékterym projednavanym tématiim
jsme piipravili delsi texty, které by je

mély bliZe objasnit. Jako velice vyznamna
se ndm v soucasné dobé jevi otdzka
Evropskych referencnich siti. Pokud se
realizace tohoto projektu podafi a Ceska
republika se do néj aktivnim zpiisobem
vcas zapoji, mize piinést pro pacienty se
vzicnym onemocnénim podstatné zlepseni
moznosti piistupu k odpovidajici péci.
Umozni totiZ jednotlivym specializovanym
zdravotnickym zafizenim, tzv. centriim,
systematickym zptsobem spolupracovat

a sdilet jak odborné informace a zkusenosti,
tak 1é¢ebné kapacity. V ramci pfeshrani¢ni
péce by pak mélo byt snazsi najit
odpovidajici péci. Snazime se, co ndm

sily staci, duleZitost aktivniho piistupu

CR v této véci vysvétlovat viem, ktef

maji v této véci pravomoci jednat. Dalsi
vyznamny tkol formuluje ,Vyzva platcim®,
se kterou pfisel Eurordis. Pokud by doslo

k jejimu naplnéni, méli bychom $anci,

Ze se Gpravou administrativniho procesu
doséhne vyrazného zrychleni v dostupnosti
novych 1é¢iv pro pacienty. V aktudlnim &isle
najdete také rozhovor s Markem Vichou,
ktery se zamysli nad etickymi otdzkami
soucasné genetiky i obecnéji na drovni
celého zdravotnictvi. Pfeji Vim piijemné
¢teni a dobry start do roku 2016.

Bc. Anna Arellanesovd,

predsedkyné CAVO

SEZNAM CLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNEN

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

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

Atos, www.atos-os.cz, pradova@seznam.cz

AVMinority, WWW.avminority.cz,
info@avminority.cz

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

Diagnéza FH, cillikova@me.com

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

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.
¢z, 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,
jaroslav.vich@nefrohema.cz

Obcanské sdruzeni imunodeficitnich
pacientt HAE/AAE, www.hae-imuno.cz,
maselli@hae-imuno.cz
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Obcanské sdruzeni Metodéj, www.os-
metodej.cz, os-metodej@seznam.cz

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

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

OS rodi¢i a déti postizenych Gaucherovou
chorobou, www.gaucherova-choroba.cz

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

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

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

s€zZnam.cz

Zivot bez stieva, www.zivotbezstreva.cz,
svoboda.ales@ zivotbezstreva.cz

Clenové bez organizace zastupuji
ndsledujici diagnézy:

Arnold-Chiari malformace

Agamaglobulinémie

Atrézie jicnu

CIDP - chronicka zdnétlivd demyelizadni
polyneuropatie

Ehlersav-Danlostiv syndrom

Familidrni sttedomotska horecka

Frasertv syndrom

Hydrosyringomyelie

Klippeltv-Trenaunayiiv syndrom

McCunetv-Albrightiv syndrom

Peutziv-Jeghersiv syndrom

Primérni cilidrni dyskineze

Sjégrentv syndrom

Syndrom fragilniho chromosomu X

Syndrom terminalni delece dlouhého
raménka 1. chromosomu

Syringomyelie

Systémovy lupus

Relabujici polychondritida

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu

Seznam clenii je platny ke dni vyddani
Zpravodaje CAVO.



ZPRAVY

CAVO: SPOLEHLIVA
VEREJNE PROSPESNA
ORGANIZACE

Asociace vefejné prospésnych organizaci
Ceské republiky (AVPO CR) udélila

Ceské asociaci pro vzdcnd onemocnéni

CESKA
KVALITA

znacku spolehlivosti: Spolehliva vefejné
prospésnd organizace. Tento krok je
vysledkem hodnoceni fungovani CAVO,
které providi AVPO CR. Hodnoti

se mimo jiné to, jak organizace, kterd

o znacku 74d4, hospodafi se svéfenymi
prostiedky a jak je vyuziva k napliovéni
svého poslani. Znacka spolehlivosti je

“  / SPOLEHLIVA

WVEREJME PROSPESNA ORGANIZACE

soudsti programu Ceska kvalita, kterym
v ramci nérodni politiky kvality vldda
Ceské republiky podporuje poskytovéni
kvalitnich sluzeb a vyrobku. Cilem
zapojeni CAVO do projektu Znacka
spolehlivosti je skrze toto nezavislé
hodnoceni ukdzat partnertim, jak nase
organizace funguje a napliuje své cile.

KLASIFIKACE VZACNYCH NEMOCI V CR — AKTUALNI STAV

UZIS CR ve shodé s Nérodnim akénim plinem pro vzdcnd
onemocnéni na roky 2015-2017 usiluje o zavedeni mezindrodnich
klasifika¢nich a nazvoslovnych systémii pro vzicnd onemocnéni

v CR. Cilem je jednoznaéné pojmenovéni onemocnéni a zaneseni
kédu do zdravotni dokumentace pacienta nebo do informacnich

systémd pro sbér dat.

Od prvniho ledna 2016 bude zahdjen provoz nového
technologického feseni Narodniho registru vrozenych vad
(NRVV), které umozni mimo jiné zadavani podrobnéjsich
informaci o hlasené diagnéze a hldseni Sirsiho spektra
onemocnéni. Nad rimec doposud pouzivané Mezindrodni
klasifikace nemoci (MKN-10) bude mozné pro identifikaci
diagnéz pouzit terminy (kédy) databédze vzdcnych nemoci
Orphanet (Orphacodes), kédy databdze genetickych

onemocnéni OMIM a kédy klasifikace
vrozenych metabolickych poruch SSIEM.
Predpoklidime, Ze zavedenim téchto
klasifikaci do NRVV a uvedenim v Datovém
standardu MZ CR bude oteviena cesta k jejich
§irsimu pouziti i v informacnich systémech
zdravotnickych zafizeni a dalsich sbérech

dat a nisledné umoznéni podrobnych analyz
vzdcnych nemoci v CR.

11. listopadu probéhl seminaf na téma ,,Vzicné
nemoci — terminologie, klasifikace, kédovini“ za
ucasti zastupcl meziresortni pracovni skupiny
pro vzicna onemocnéni, odbornych spole¢nosti
a pacientskych organizaci. Pro dal$i informace
o zavadéni klasifikaci vzdcnych nemoci
pfipravujeme prezentaci v ramci webovych

stranek UZIS CR.

MUDr. Miroslav Zvolsky
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ZE SETKANI NARODNICH ALIANCI

Od listopadu také bézi web rarediseaseday.

Kazdy rok na podzim se kond setkdani lenil
Rady narodnich alianci (Council of National
Alliances) Eurordis. Letos se parigské setkdni
uskutecnilo 27. a 28. Fijna. Prindsime vdam
2prdvu o tom, co se projedndvalo.

Hovofilo se piedevsim o piipravich na
nadchazejici Den vzacnych onemocnéni,
ktery vychdzi na 29. anor 2016. Spole¢nym
mezindrodnim mottem bude Join our
voices for rare diseases, Join us in making
rare diseases heard, Cesky tedy asi Spojme
sily, aby o vzdcnych onemocnénich

bylo slyset. Jako kazdy rok budeme

mit spolec¢ny také videospot. Az bude
hotovy, vyrobime k nému ¢eskou mutaci
a samoziejmé i Ceské verze plakatka.

RARE DISEASE DAY 2016

29 FEBRUARY

JOIN US IN MAKING
THE VOICE OF -

RARE DISEASES HEARD
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RAREDSSEASEDA'Y.ORG

org v nové podobé. Novou podobu webu,

a ovéem také novou jazykovou verzi —
portugals$tinu, ma také RareConnect.

Na konci unora se v Bruselu budou
udélovat ocenéni Eurordis Awards pro
jednotlivce, organizace i firmy, které

se vyznamnym zpusobem zaslouzi

o zlepSovini situace pacienti se vzicnym
onemocnénim.

Spolu s kolegy z dalsich narodnich asociaci
jsme dile jednali o projektu INNOVCare,
jehoz cilem je odstrafiovat nerovnosti

v piistupu k socidlni péci zpisobené
nedostatkem informaci a specifiky
vzicnych onemocnéni (o projektu piSeme
podrobnéji na jiném misté zpravodaje).
Vyznamnym tématem
jedndni bylo ustavovini ERN
(Evropskych referen¢nich
siti). Prvni vlna ustavovani
ERN je na spadnuti. Funguje
rada ¢lenskych stiti a je
zapotiebi se do procesu
urychlené zapojit — jde

o to, aby za CR fungovalo
efektivni zastoupeni v této
radé¢, a dile o to, aby zacala
fungovat specializovand
centra, kterd se budou moci

do jednotlivych vznikajicich siti pfipojovat
(k tématu se opét vracime na jiném misté
zpravodaje).

Dile jsme byli informovani o projektu
rozsifené evropské spolupréce pfi
stanovovéni cen a thrad. Cilem

tohoto projektu je vytvofit prostor

pro projednavéni cen a Ghrad jiz pfed
ukonéenim registraéniho procesu novych
léciv tak, aby se 1éky dostavaly co nejdiive
po registraci k pacientim. Doslo by tak

k vyraznému zlepseni oproti dnesni situaci,
kdy jednani o cendch a thradéch zacinaji
az po uspésném dokonceni registra¢niho
procesu nového 1éku a trvaji mnoho
mésici a nékdy i let.

Projekt Europlan zaméfeny na podporu
vzniku nirodnich plind v jednotlivych
¢lenskych zemich se dostiva do dalsi fize
a na zacdtku pfistiho roku bude vyhldsena
vyzva k uspofddini nirodnich workshopu.
Pristi Evropska konference o vzdcnych
onemocnénich (ECRD) se bude konat

v kvétnu 2016 ve skotském Edinburghu.
Nivrhy na postery je mozné posilat

do 31. 1. 2016. Budeme se snazit na
konferenci participovat.

Bc. Anna Arellanesovd,

predsedkyné CAVO



INNOVCARE —
INFORMACNI CENTRA
A CASE MANAGER
PRO PACIENTY

Pro pacienty se vzdcnym onemocnénim
Casto neexistuje kauzdlni 1é¢ba. O to

vice je zapotfebi je podporovat v socidlni
oblasti, aby bylo mozno uleh¢it jim

i jejich rodindm kazdodenni Zivot

s nemoci. Projekt INNOVCare je
zaméfeny na propojovéani zdravotnich

a socidlnich sluzeb pro pacienty se
vzécnym onemocnénim tak, aby jednotlivi
poskytovatelé byli schopni sdilet navzdjem
své informace a zkuSenosti. V ramci
projektu budou vznikat informaéni centra
pro vzdcnd onemocnéni, kterd by méla
usnadnit systematizaci péée o pacienty se
vzécnym onemocnénim. Pro pacienty by
také méli byt k dispozici ,,case managefi®,
ktefi by jim pomahali zajistovat

socidlni sluzby. V souc¢asné dobé se na
projektu podili Italie, Spanélsko, Litva

a Rumunsko. Pilotni projekt se pfipravuje
v Rumunsku.

SETKANI CAVO

Na setkini CAVO, které se konalo na
konci fijna v prostordch Nasi kavarny

v Thomayerové nemocnici, se tentokrat
hovofilo mimo jiné o etice a etickych
problémech spojenych se vzicnymi
onemocnénimi a genetikou. O tomto
tématu, ale také o tom, jak dulezité je
nikdy neztricet nadéji, s ndmi hovofil
Marek Vicha, biolog, pedagog a knéz,
piednosta Ustavu etiky na 3. lékaiské
fakulté¢ UK. Pohled Marka Vichy jsme
chtéli zprostfedkovat i tém, ktefi na
setkdni nebyli, a proto jsme ho pozidali
také o rozhovor pro nés zpravodaj, ktery
vdm v tomto &isle pfindsime. Dalsim

z témat, kterd jsme na setkdni probirali,
byly psychologické a socidlni aspekty Zivota
rodin pacientd se vzdcnym onemocnénim.
O tom, jak zvladat situaci, oviem nejen

z pohledu pacientt, ale také z pohledu
zdravotnikd, pfedndsela Markéta
Havlovicovi, primatka dstavu biologie

a 1ékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol.

VYZVA PLATCUM — JAK JSME NA TOM?

Existuje nékolik desitek pfipravki pro
1é¢bu vzicnych onemocnéni. Nemoci je
ovSem popsino vice nez 6 tisic. Potfeba
novych 1é¢iv je tedy obrovskd. Zaroveil

je dulezité, aby se nové léky dostavaly

k pacientim co nejdfive, protoze jde
zpravidla o prvni a jedinou moZnou
kauzalni 1é¢bu.

Proces jejich schvalovini je ovSem
komplikovany a dlouhy. Je to
pochopitelné, je zapotiebi splnit kritéria
ucinnosti a bezpe¢nosti. Problémem je, Ze
po obdobi registrace 1éku, kterd se provadi
centrélné pro celou Evropskou unii,
nisleduje dalsi pomérné dlouhd doba, kdy
se vyjednédvd o cendch a dhradéch téchto
1é¢iv. Tato jednéni se uz odehrévaji na
Grovni nirodnich stati. V Ceské republice
je odpovédnym orgdnem Statni ustav pro
kontrolu léciv (SUKL).

Na jafe letosniho roku pfipravil Eurordis
vyzvu, ve které oslovuje vyrobce

i jednotlivé narodni organy, které maji
problematiku cen a thrad na starosti,

s tim, Ze je zapotfebi vyjedndvini

o cendch a thradéch v ¢ase pfedsunout.
Cilem vyzvy je dosdhnout stavu, kdy
ceny a thrady budou projedndvany uz

v obdobi pfed registraci a timto zptsobem
dojde k zdsadnimu zrychleni v redlné
dostupnosti novych 1é¢iv pro pacienty.

V soucasné dobé slozitd jednani o cendch
startuji teprve s koncem registra¢ni
procedury a téhnou se mnohdy fadu
mésict nebo i nékolik let. A po celou
tuto dobu je novy 1ék pro pacienty az na
vyjimky nedostupny.

Druhym podstatnym aspektem této
vyzvy je snaha o koordinaci stanovisek
jednotlivych ¢lenskych stiti tak,

aby k jedndni o cendch a thradich
nedochézelo roztfisténé na drovni
jednotlivych statd. Méla by byt vytvofena
spole¢nd evropska platforma, na které by
probihala jednani s vyrobci.

V soucasné dobé pfipravuji prvni kroky
v tomto sméru Belgie, Lucembursko

a Nizozemsko.
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ROZHOVOR

MAREK VACHA: VEDECKY VYZKUM
NABIZI VELKOU NADEJI

Kdyz se rodice dozvédi, Ze jsou prenaseci
vzacného genetického onemocnéni

aze je tu riziko postizeni nékterého

z jejich budoucich déti, maji pravo mit
déti? A pokud pak bude nékteré dité
opravdu nemocné, maji v diisledku svého
prvotniho rozhodnuti citit vinu, nebo
mohou byt né¢im ospravedlnéni?

To je otdzka s jednozna¢nou odpovédi.
Jeji fedeni vyrustd z evropskych kofend.
Eugenika, usilujici o ,,dobry rod“, m4 své
kofeny ve starém Recku a zejména Platén
byl filosofem eugeniky. V novodobych
d¢jindch je vyznamny rok 1859, kdy Charles
Darwin vydévd knihu O pivodu druhy,
ve které nejenze fekl, Ze evoluce existuje,
nybrz uhodl i mechanismus: pfirozeny
vybér. Dal§im vyznamnym meznikem

je rok 1883, kdy jeho bratranec Francis
Galton definuje termin eugenika a snazi
se o pozitivni eugeniku, tedy ,rozmnozit

vhodné®. Tedy to, co podle Darwina

CAVO ZPRAVODA) 2/

¢inila pfiroda tak dlouho slepé, ndhodné

a neucelné, zkusime nyni ¢init s pomoci
rozumu cilené, inteligentné a cilené.
Ukazuje se vs$ak, Ze to nikdy nebude dobfe
fungovat. Daleko vice se rozviji negativni
eugenika, tedy ,zabranit tém nevhodnym®.
Tady vidime tfi momenty: prvni byl dit
nevhodné nékam ,za plot®, segregovat je,
druhy ndpad byl sterilizace — oba postupy
zalali Ameri¢ané uplatiiovat — a tfeti
ndpad, na ktery si Ameri¢ané netroufli,

ale ktery uvedl ve skute¢nost Hitler —

to byla genocida. Evropa, kterd m4 za
sebou zkuSenost Auschwitz, si najednou

v padesitych letech 20. stoleti, kdy zac¢ina
genetické poradenstvi, uvédomuje, Ze pravo
porodit dité je naprosto zdkladnim pravem
kazdé Zeny a Ze nikdo a nic v civilizované
spole¢nosti ji do toho nemtize mluvit.
Geneticky poradce by mél sdélit veskerou
$kéalu moznosti a jejich pravdépodobnosti
a pak respektovat nazor matky.

Lécba vzacného onemocnéni viak mize
byt velmi nikladna. Dejme tomu, ze
rodi¢iim bylo sdéleno, ze jejich dité
velmi pravdépodobné bude mit takovou
nemoc. Oni by je presto chtéli privést na
tento svét. Je pravdépodobné, Ze zejména
matka bude pod velkym tlakem ze vsech
stran, aby to nedélala.

Narézite na jeden z velkych etickych
problémi soucasného zdravotnictvi, ktery
se netyka jen vzdcnych onemocnéni, ale
viech nemoci. Dnes mdme naptiklad
onkologické léky, které pacientovi
prodlouzi Zivot fidové o mésice, ale takovd
lé¢ba stoji cca 100 000 euro. Poskytnout
takovou lé¢bu vSem potiebnym pacientim,
to uz si nemohou dovolit ani Némci.
Lékati, respektive zdravotni pojistovny,
stoji pfed zdvaznym rozhodnutim, zda
trochu prodlouzi Zivot jednoho pacienta,
anebo si feknou, Ze uZ si to finanéné
nemohou dovolit. V 1ékatské etice je



urditd ,$edd z6na“, v jejimz rdmci musime
rozlisovat pfipad od pfipadu. Pomocné
kritérium rozli§uje 1é¢bu fadnou a 16¢bu
mimofddnou. U té druhé musime nékdy
pfipustit, Ze na ni nemdme dostatek
finanénich prostiedkid. Objevuje se a stile
nartistd rozpor mezi tim, co v medicing
umime technicky a co si je$té mizeme
dovolit finanéné.

Na druhou stranu kazdy ndrod je hodnocen
déjinami ne podle toho, kolik vydélal penéz

a jaky mé&l HDP, ale jak se choval ke svym
nejpotiebnéjsim: k chudym, nemocnym,
postizenym. Ndarody se stivaji slavnymi
ne tim, kolik se toho v urcité dobé snédlo
a vypilo, ale tim, jak se umély vypofidat

s pfekazkami a jak se postaraly o své
ynejmensi. Takze i kdyz 1écba celoZivotné
nemocnych lidi bude stit nemalé penize

a aniz by ti lidé nékdy pracovali, a néco
tedy ,vraceli“ do systému, pfesto hodnota
¢lovéka je uz v tom, Ze ten Clovék existuje,
ne v jeho ekonomické produktivité. Proto
si myslim, Ze pokud se rodice védomé
rozhodnou dité mit, ackoli védi, Ze bude
nebo miZze byt nemocné, musi jim to
civilizovana spole¢nost umoznit.

Ackoli lidi se vzacnym onemocnénim je
velmi malo, pfece se hovofi o tom, Ze na

1é¢bu téchto pacienti nemusi byt dostatek

finan¢nich prostiedki. V soucasné
mediciné je dokonce diskutovina
yhranice ochoty platit“ — méla by byt
stanovena ur¢itd finanéni hodnota, pfi
jejimz piekroceni u konkrétniho jedince
nebude 1é¢ba poskytnuta. Je stanoveni
takové hranice eticky obhajitelné?
Pacienti se vzdcnym onemocnénim maji
ndrok na zdravotni a dal$i péci stejné jako
vsichni ostatni pacienti. Nikdo totiz nemd
ndrok vétsi nebo mensi. Zamysleme se nad
tim, Ze se tu dotykdme hluboké filosofické
otizky ,Co to znamend byt Cechem?*.
Nase ¢esstvi nespocivd jen v tom, Ze mame
vichni v kapse stejné obcanské prukazy,
ale i v tom, Ze mluvime jednou feci

a sdilime jednu slovesnost, vychdzejici také
z ndrodni literatury. A mélo naplat, nimi
sdileny jazyk je vzdycky ur¢itym filtrem,
kterym vyjadfujeme své city, myslenky, sviij
zpisob vidéni svéta. Ja jsem piesvédéen,
Ze ptislusnost k Ceskému ndrodu zavazuje
kazdého z nis k solidarité s témi méné
$tastnymi.

Budme radi, Ze nds stit je v ur¢itém
smyslu paternalisticky, tj. nafizuje nim
néco pro nase dobro i proti nadi vili. Jsem
povinen platit zdravotni pojisténi, ale
hospitalizovin jsem byl naposledy jako
dité. Pfispivam tedy jako zdravy na lé¢bu
nemocnych, ale povazuji to za spravné,

a navic se mtize v budoucnu karta obratit

a ji budu potiebovat, aby stit, ktery

penize shromazduje, pfispél na 1écbu

mné. A nezileZi na tom, zda m4 nékdo
onemocnéni vzicné, nebo Casté, 1é¢ba by
mu méla byt v rimci solidarity poskytnuta
vzdy. Jiné je to napiiklad v USA, kde neni
zdravotni pojisténi povinné — kdyz si ho
nékdo nechce platit, at uz proto, Ze se

citi dobfe, nebo chee penize vyuzit jinak,
nemusi. Pak ale ve ¢tyficeti viZné onemocni
a — kdyz to trochu pfezenu — stat ho necha
v ucté umfit. Respekt ke svobodé je tak
doveden do dusledku.

Kdyz se vratim k otédzce, kterou povazuji za
klicovou otdzku roku 2016, tedy, co definuje
narod a prislusnost k ¢eskému nérodu, je to

i schopnost delegovat své penize stitu, ktery
se stard o zdravi mé i mych méné $tastnych
bliznich. Nikdo z nés neni nezavisly, viichni
od narozeni do smrti vyuzivime sluzeb
mnoha lidi a musime byt soliddrni.

Neéktefilidé se vzacnym onemocnénim
maji to §tésti, Ze na jejich nemoc existuje
1ék. Casto je to tak, ze nemoc sice
nevyléci, ale umoznuje zit relativné
normailni zivot. Kdyz se tito lidé setkaji
s témi, kdo se tézce potykaji se svou
vzicnou nemoci bez 1éku, jak se mohou
vnitiné vyrovnat s timto rozdilem? Jak
tuto skutecnost vysvétlit tém méné
§tastnym, ktefi to mohou vnimat jako
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nespravedlnost?



Mgr. Marek Vacha, Ph.D.,

je Cesky fimskokatolicky knéz, teolog, ptirodovédec, pedagog a spisovatel. Je fardifem
lechovické farnosti, farnim vikifem Rimskokatolické akademické farnosti pii kostele
Nejsvétéjsiho Salvitora a piednostou Ustavu etiky na 3. Iékaiské fakulté Univerzity
Karlovy v Praze. Narodil se 14. zdfi 1966 v Brné. Na Pfirodovédecké fakult¢ MU
v Brné vystudoval obor molekuldrni biologie a genetika, teologii studoval v Olomouci
a v Bruselu. V letech 1997 a 2000 se ucastnil dvou vyprav na Antarktidu. Publikuje

v fadé odbornych i populdrnich periodik, zabyvi se tématy evolu¢ni biologie a lékatské

i environmentdlni etiky.

Vzdy je tieba to fesit pfipad od piipadu. postoj. Kdyz napiiklad v USA zacinaly

Ze Ctyt principt 1ékafské etiky jde v tomto transplantace, stil ur¢ity feditel nemocnice
piipadé o princip spravedlnosti. Nékdy pfed otdzkou, zda povolit dvé transplantace
se s humorem fikd, Ze jediné dvé véci, srdee a prodlouzit pacientim Zivot o jeden
které jsou ve zdravotnictvi jisté, jsou rok, nebo za stejné penize umoznit 500
nedostatek financi a smrt. Spravedlnost vy$etieni raznym lidem, ktefi by si je

se miZe projevovat riznymi zpisoby. nemohli dovolit. Které rozhodnuti je
Kazdé zdravotnictvi je postaveno pied spravedlivéjsi?

nefesitelné dilema, jak s omezenym Doprovizel jsem jednou k smrti
mnozstvim finanénich prostfedki udélat nevylécitelné nemocného pacienta

co nejvice dobra. Na semindfich 1ékaiské s rakovinou zaludku. Trpce si stéZoval,
etiky predkldddm studentim kazuistiky, ze jeho starsi soused, ktery pije a koufi,
aby sami hledali fedeni a zaujali vlastni je zdravy, a on, i kdyz vzdy il zdravé,
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sportoval, byl vegetaridn a nepodléhal
zévislostem, dopadl takhle. Jakd v tom
spravedlnost?

Je to tak, Ze v oblasti zdravi nelze hledat
spravedlnost, a spravedlnost neni ani

v tom, zda na néjakou nemoc 1ék je nebo
neni. Radujme se z toho, ¢eho jsme uz
v mediciné dosihli, a Ze néktefi lidé

se mohou 1é¢it. Budme v8ak i s témi

a peCujme tim spise i o ty, kdo se zatim
1é¢it nemohou.

Miizete jako molekularni biolog dat
pacientiim bez 1é¢by nadéji, Ze se i oni
dockaji svého 1éku?

Védecky vyzkum nabizi opravdu velkou
nadéji, zdd se mi dokonce, Ze jsme ve

védé teprve na zacitku pozndvini naseho
vesmiru, Ze zatim jen tdpeme, at uz

v universu, nebo v prostfedi miniaturni
buriky, Ze je toho vétsina teprve pred
nami. Kazdy mésic pfichdzi v molekularni
genetice novy, zdsadni objev. Nejde o pouha
upfesnéni, ale asto doslova o probofeni se
do svéta, o némz jsme dosud ani nevédéli,
Ze existuje. Sotva jsme si utfeli pot z Cela,
kdyz jsme konecné sekvenovali lidsky
genom, uz se dozvidiame, Ze existuje druhy
genom, epigenom, ktery mé velky vliv a ma
svij vlastni jazyk histonovych oktamert,
jejich acetylace a metylace. A hned jsme
odhalili tfeti genom. V lidském téle
objevujeme cely novy orgén: bakterie,
Tato komunita, tzv. mikrobiota, dokize
ovliviiovat expresi vlastnich gent ¢lovéka.
Moznosti jsou do budoucna obrovské, ale
nelze zatim ani odhadnout, kdo z pacientt
se 1é¢by dockd dfive a kdo pozdgji.

Casto se stavd, ze kdyz se u ditéte projevi
vazna nemoc, rodic¢e udélaji vse, co je

v jejich silach, ba jesté mnohem vice, aby
mu pomobhli, nebo alespon zmirnili jeho
utrpeni. Mimotidné schopni lidé, ktefi
byli uspésni ve své profesi, najednou
vlozi své nadani do vzniku a provozu
pacientské organizace a nejriznéjsich
sluzeb pro nemocné déti a jejich rodice,
takZze nakonec pomohou kromé svého
ditéte i mnoha dalsim lidem. Tito uZasni
lidé jsou nejen starostlivymi rodi¢i,

ale téméf zdravotniky s ,,pracovnim
uvazkem* 24 hodin denné 365 dni roce.
Clovék vsak neni stroj a pfi nejlepsi

viili se mu obéas nedostava sil. Rodice
nemocnych déti a partnefi nemocnych
dospélych jsou nékdy pietizeni a hledaji
novou silu. Co by jim mohlo pomoci?
Piedevsim bychom vs§ichni méli takové
lidi podporovat a poméhat jim, aby se ve
své obtizné situaci necitili sami. Jejich



tuloha je vzdcnd a nezastupitelnd. Délaji
to samoziejmé piedevsim pro své déti, ale
zéroven také pro nas vechny, nebot jsme
souddsti jednoho spoledenstvi. Ale je tu

i jiné hledisko.

Mezi mymi priteli je fada psychosomatiki.

To jsou 1ékari, ktefi tvrdi, Ze nemoc mize
byt zpisobena utékem z néjaké Zivotni
situace nebo reakei na takovou situaci.
Dnes se v mediciné potykime s tim, ze
umime 1é¢it molekuldrni podstatu nemoci,
ale neumime 1é¢it pacienta. Mnozi z nds
jsme si, zejména v dobé totalitniho
rezimu, vypéstovali mimofddnou

citlivost pro méfitelné fenomény. Ale
psychosomatika je spi§ takové povidini,

SERIAL

nemuze se prokdzat Zddnymi hard daty,
méfeni je tu velmi obtizné. Lidské télo
je vétsinou mylné povazovino za soubor
orgdni-stroju, které je tfeba opravovat

v tovirné zdravotnictvi. Srdce je pumpa,
plice jsou méchy — takové zjednodusujici
pfirovndni uz dnes nepostacuji a méli
bychom se zajimat o dalsi faktory.
Zkoumini molekul je ur¢ité skvéld

a nadéjnd véc, ale je nezbytné, aby se
1ékafi divali i na obycejné, Casto zjevné
véci, jako jsou vztahy a udalosti v roding,
vzorce chovini, které se opakuji a vedou
i k pfeddvani nemoci jako §tafetového
koliku. Nékdejsi rodinni 1ékafi to uméli
a my se dnes snazime vychovivat mediky

tak, aby se uméli divat a ,,dovolili si

vidét to, co vidi“. Pravé psychosomatika
ndm piindsi poznani, Ze kdyz je dobré
rodinné klima, kdyz maminka je pecujici,
laskavd a obétavi, je to vyznamny
pfedpoklad uzdraveni, nebo alespon
zlepseni zdravotniho stavu. Takova

péce ma redlny lécebny efekt: to, Ze se
maminka o nemocné dité stard, pfedstavuje
uzdravujici faktor o velikosti desitek
procent Psychicky stav pacienta mé

si dffve mysleli. Rodi¢e a vlastné vsichni
lidé pecujici o nemocné jsou tedy velmi
silnymi hraci.

EVROPSKE REFERENCNI SITE: JSME PRIPRAVENI?

Smyslem existence evropskych referen¢nich siti (ERN) je vytvoreni

mez1 CCIltI'y poskytuj1c1m1 spec1ahzovanou pect a souvisejicimi

mez?né.rodni platforr.r,ly,, k.terzi b.ud'e umoiﬁov?:c.sdﬂeni a l??c,)rd.inaci . §‘\ E ur OP e an

zafizenimi, jako jsou laboratofe. Jde pfedevsim, i kdyz nikoli
vyluéné, o vzacnd onemocnéni. Potfeba sdileni informaci

a zku$enosti na mezindrodni drovni je v této oblasti mimofadna.
Z povahy vzacnych onemocnéni vyplyvi, Ze pfislusné kapacity

a znalosti nemuseji byt v rimci jednotlivych zemi dostupné.
Evropské referen¢ni sité¢ nebudou vznikat pro jednotliva vzicna
onemocnéni, kterych je pfili§ mnoho, ale pro skupiny diagnéz
(viz raimecek na dalsi strince). Tento postup by mél umoznit, aby
kazdy pacient se vzdcnym onemocnénim mohl v rimci ERN najit
potfebnou péci. Jde nicméné o dlouhodoby cil, ktery je zapotiebi
koordinovat na evropské drovni. Usili v tomto sméru vyviji
Eurordis, ktery ke kazdé skupiné onemocnéni vytvéii pracovni
skupinu (EPAG — Eurordis Patient Advocacy Group). Takto by
mélo byt zajisténo, aby pfi utvéifeni siti pro jednotlivé skupiny
onemocnéni byly zohlednény postoje pacientd.

Ze zaseddani EUCERD wvénovaného tématu ERN

~ -..,\ Reference

o o0? Networks

AKTUALNI SITUACE

Na pocitku roku 2016, pravdépodobné v bieznu, vyhldsi
Evropskd komise vyzvu k vytvifeni téchto siti. Jiz nyni ovSem
dochazi k seskupovini existujicich center na evropské drovni.

K participaci na téchto sitich je nicméné zapotiebi, aby byla
ustavena pracovisté odpovidajici drovné v rimci ndrodnich stata.
V piipadé CR jde tedy o to, aby doslo co nejdfive k ustaveni
relevantnich specializovanych center, kterd budou spliovat
mezindrodni kritéria k participaci na ERN. Zatim existuji

a7z na vyjimKky jen ta, kterd byla ustavena v pilotnim procesu

v roce 2012.

Za ucelem realizace ERN zfidila Evropskéd komise Vybor
¢lenskych statu, subjekt, ktery se sklddd ze zdstupci 28 ¢lenskych
statd EU a zemi EHP. Tento vybor ma diileZité pravomoci:
schvaluje zfizeni jednotlivych siti a rozhoduje o ¢lenstvi
jednotlivych center v téchto sitich. Je zapotiebi, aby Ceska
republika byla v tomto vyboru aktivni a vyuzila své kompetence
podilet se na formovani ERN.

V rdmci CAVO usilujeme o to, aby v§ichni ti, do jejichz
kompetence toto téma spadd, byli o pfilezitosti, kterou ERN
pro rozvoj péce o pacienty se vzacnym onemocnénim bezesporu
piedstavuji, informoviéni a postupovali odpovidajicim zpisobem
ve véci ustavovani center.
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ERN: DOPORUCENE SKUPINY DIAGNOZ

— Vzicna imunologickd a autoinflamatorni
onemocnéni

— Vzicna onemocnéni kosti

— Vzicna onkologickd onemocnéni a nadory

— Vzicna onemocnéni srdce

— Vzicna onemocnéni pojivové tkané a
muskuloskeletdlniho systému

— Vzicné malformace a vyvojové abnormality a
vzacné poruchy intelektu

— Vzicné endokrinologické poruchy

— Vzicné poruchy zraku

— Vzicné poruchy traviciho systému

— Vzicna gynekologickd onemocnéni

— Vzicna onemocnéni krve

— Vzicné kraniofacidlni anomadlie a ORL poruchy

— Vzicna onemocnéni jater

— Vzicné dédicné metabolické poruchy

— Vzicné multisystémové vaskuldrni choroby

— Vzéicna neurologickd onemocnéni

— Vzicna neuromuskuldrni onemocnéni

— Vzicna onemocnéni plic

— Vzicna onemocnéni ledvin

— Vzicna onemocnéni kize

— Vzicna urogenitdlni onemocnéni

Eavropské referencni sité byly na programu setkdani cleniit EURORDIS
(EURORDIS Membership Meeting), jehoz se zicastnilo 250 iicastnikii
z celé Evropy

DOKUMENTY, NA KTERYCH ERN STOJI:

— Smérnice 2011/24/EU o uplatiovéni priv

pacientd v pfeshrani¢ni zdravotni péci

— Rozhodnuti komise v pfenesené pravomoci ze
dne 10. bfezna 2014, kterym se stanovi kritéria
a podminky, jeZ musi splnit evropské referenéni
sité a poskytovatelé zdravotni péce, ktefi se chtéji
do nékteré z nich zapojit (2014/286/EU)

— Provadéci rozhodnuti komise ze dne 10. bfezna exper“ se

2014, kterym se stanovi kritéria pro zfizovani

a hodnoceni evropskych referen¢nich siti, pro
schvalovani a hodnoceni jejich ¢lenti a pro
usnadnéni vymény informaci a odbornych
poznatki o zfizovani a hodnoceni téchto siti
(2014/287/EU)
— Narodni strategie pro vzicnd onemocnéni na léta
2010-2020 (schvilena Vlddou CR v roce 2010)
— Nirodni akéni plan pro vzacnd onemocnéni
na léta 20152017 (schvileny Vlddou CR
v roce 2015)
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healthcare.




PREDSTAVUJEME

Mezi ¢leny CAVO patii asi tficitka organizaci, které se vénuji pacientim
s jednotlivymi onemocnénimi nebo skupinami diagnéz. V této rubrice vim
postupné piedstavujeme, jak jednotlivd sdruzeni funguji, co pro své cleny

délaji a s ¢im se potykaji.

VYSOKY CHOLESTEROL JE MOZNE ZDEDIT — DIAGNOZA FH

Spolek Diagndza FH vznikl ve drubé poloviné roku 2014 s cilem
podporovat pacienty s familidrni hypercholesterolemii (FH) a jejich
rodiny. Preddvdme si informace, kontakty nebo tieba tipy na dietni
opatreni. Hdjime spolecné zdjmy pacientit v jedndnich s iifady

a zdravotnimi pojistovnami, sledujeme, jak se méni zdkony, které se
mohou tykat pacientii. Usilujeme také o to, aby se s terminem diagnoza
FH sezndmila sirokd verejnost.

Snazime se komunikovat s pacienty a pfeddvat jim co nejuplnéjsi
informace o onemocnéni a moznostech 1é¢by. Lékafi v bézné
klinické praxi totiz mnohdy nemaji dostatek ¢asu a pii veskeré
snaze nestihnou véem nemocnym poskytnout dostatek kvalitnich
informaci o jejich chorobé a podpofit jejich motivaci k celoZivotni
1é¢bé. Za timto ucelem pfipravujeme letdky, brozurky i plakatky,
které ddvame k dispozici v ordinacich. Pro ¢leny a sympatizanty
také vydavime Zpravodaj FH. UdrZujeme webové strinky a nd§
spolkovy facebook. Clenstvi ve spolku je bezplatné. Vybor je slozen
ze Ctyf Elend, ktefi pro spolek pracuji nad rimec svého zaméstndni.
Svou prici koordinujeme s dal§imi pacientskymi organizacemi

i odborniky: jsme clenem CAVO i FH Patient Network, tedy
mezindrodni organizace sdruzujici jednotlivé evropské organizace
pacienttt s FH. Velkou motivaci a podporou ndm je spoluprice

s lékafi, predeviim z Ceské spolecnosti pro aterosklerézu. Nasi
¢innost chdpou a poskytuji nim odborné zdzemi.

O své nemoci i zku$enostech s lé¢bou také pravidelné hovofime
na tiskovych konferencich. Snazime se, aby diagnézu familidrni
hypercholesterolemie znali i bézni lidé. Je to dilezité mimo jiné
kvili tomu, aby ti, kdo o své nemoci zatim nevédi, byli snaze
diagnostikovani a mohli se zacit 1é¢it véas.

FH je geneticky podminénd porucha metabolismu tukd, pfi niz
jsou mnohondsobné zvyseny hodnoty ,zlého“ LDL cholesterolu

v krvi. Organismus m4 geneticky poskozené mechanismy pro
odbourdvini LDL cholesterolu a dusledkem je pifed¢asny rozvoj
aterosklerézy. Slovo ,familidrni“ znamend, Ze genetickd porucha se
pfedavé z pokoleni na pokoleni a v rodiné tak byva zpravidla vice

Z tiskové konference

postizenych ¢lenti. Pokud pacienti s FH zastanou nelééeni, jsou
velmi vizné ohrozeni vznikem pfed¢asnych infarktd myokardu

a mozkovych mrtvic (vyjimkou nejsou tfictnici). Maji soucasné
vyssi riziko nez béznd populace, Ze na komplikace FH zemfou.
FH je tedy ,¢asovanou bombou® ukrytou v cévich, kterd je

obtiZe ani neni na pohled patrnd (mensi st pacientd muze mit
kolem o¢i viditelné tukové usazeniny nebo tukové hrudky na
kloubech ruky ¢ Achillovych slachich). Pacienti tedy v naprosté
vétsiné ziji béznym produktivnim Zivotem a v ptipadé, Ze jsou
diagnostikovani, uzivaji ,jen“ tabletky proti vysokému cholesterolu,
které nemaji vyznamné nezadouci ucinky. O to vice vSak bojuji

s motivaci dodrzovat 1é¢bu a zmény Zivotniho stylu, které se na
snizovani LDL cholesterolu také, byt v mensi mife, podileji.
Existuje viak uzkd skupina nemocnych, jejichz forma FH je

jiz v détstvi, protoze jejich hodnoty cholesterolu jsou velmi vysoké.
V CR je takovych pacientt 20-30 a jejich lécba je nérocnd: vysoké
davky 1ékad, nebo dokonce pravidelné mechanické ¢isténi krve
pfipominajici dialyzu.

V letosnim roce byly v EU, tedy i v Cesku, schvileny dva nové léky
pro pacienty s FH. Tyto monoklondlni protildtky dokaZou sniZit
LDL cholesterol o vice nez 60 % a znamenaji priillom v 1é¢bé FH.
V soucasnosti probiha jedndni o thradach v uréenych indikacich,
které nebude vzhledem k cené lékii jednoduché.

Kristyna Cillitovd

DiagnozaFh s

Spolek pro pacienty SFEFES

Mgr. Zderika Cimickd, predsedkyné spolku
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