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ULTRAVZACNA ONEMOCNENI - UVO

<20:1000 000 (EU)
< 30 popsanych pacientti (na svété)

podobné problémy, jako u vzacnych onemocnéni, ale jesté prohloubené:
1. nizSi povédomi
2. obtiznéjsi diagnostika
3. neinformovanost i mezi lékari
4. obtiznéjsi vyvoj lékl

ultravzacni byvaji ¢asto jedini v CR s danym onemocnénim a ¢eli

zdsadnim problémim:
1. kde najit adekvatniho odbornika / odbornou péci
3. kde najit adekvatni pomoc
4. kde / jak ziskat podporu




ULTRAVZACNI / NEDIAGNOSTIKOVANI

* rocné se v EU narodi ~ 65 000 déti jejichz nemoc dosud neni
popsana (EURORDIS)

- také v CR Zije mnoho jedinct s UVO i t&ch jejichZz onemocnéni
dosud neni popsano a tedy ani pojmenovano

* geneticka afekce dosud bez uzaviené diagnoézy / ,syndrom beze
jména”“

 SWAN - Syndrome Without a Name Undiagnosed Day | April 29




SWAN UK - Syndromes Without A Name

Syndromy / genetické afekce dosud bez uzaviené diagndzy

[PEH’ https://www.undiagnosed.org.uk/



Pacienti dosud nediagnostikovani
prozatim bez diagnozy

o kazdy rok se narodi ~6000 déti se ,syndromem beze jména“ / genetickym onemocnéni
tak vzacnym, Ze je nepravdépodobné, Ze bude diagnostikovano (SWAN UK)

e az 50% déti s poruchami u€eni a ~ 60% déti s kongenitalnimi malformacemi nema
definitivni diagndzu, ktera by vysvétlila pricinu jejich obtizi

« utéchto pacientl je zjevné, ze maji ,néjaky” geneticky syndrom / afekci, ale zatim
nevime jaky

o typické priznaky, které je charakterizuji:

. opozdéni PMV

.MR/ID

. epilepsie

poruchy uceni

. rizné vyvojové vady

. facialni dysmorfie

ol




Problémy spojené s absenci diaghozy

Jde o zivot ,,plny neznamych“a obav...

Proc se dané onemocnéni objevilo?
Jaka je jeho prognéza?
Nejcastéjsi dotazy rodicu:
* proc se objevuji konkrétni priznaky
* zhorsi se stav ditéte v pribéhu tohoto onemocnéni
* je pravdépodobné, Ze s pribyvajicim vékem ditéte nastanou dalsi komplikace

* omezuje toto onemocnéni Zivot
* budou dalsi déti v rodiné stejné postizené

Co znamena byt nediagnostikovany pro pacienty a jejich rodiny:

* péce mnoha specialistl / mnoha odbornych ambulanci / mnoho rtznych sezeni
e Casté dojizdéni
* potize s pristupem k urcitym sluzbam (respitni péce) / terapii
* potize s pristupem k podplrnym organizacim a sdruzenim — ,,nevédi kam patfi“
e emocionalni a financni zatéz

I}Eﬂj * obtizné reseni specifickych potreb (vyuka, vzdélavani)




3 hlavni duvody pro¢ muze geneticka afekce
zustat nediagnostikovana

* jde o ,nejvzacnejsich ze vzacnych®, afekci, ktera nebyla dosud pozorovana,
a proto neni testovana

e jde o neobvyklou manifestaci znamé afekce (priznaky nemocnych se lisi od
priznakd béZné pozorovanych u pacientl se stejnou afekci), proto se tedy
netestuje, protoze neni na danou afekci podezreni

* nalez varianty nejasného klinického vyznamu, nelze s koneCnou platnosti
rici, ze jde o priCinu obtizi daného pacienta




,Diagnosticka odysea”

prameérné trvani cesty k diagndze je aktualné udavano jako ~ 5 let




Vyhody mit diagnozu

ODBORNICI:

* pochopeni priciny onemocnéni
* znat pravdépodobné priznaky / spektrum priznak
* znat pravdépodobnou prognozu
* moznost uspokojovat a predvidat potreby jedince s danym onemocnénim
* v unikatnich pripadech moznost terapeutického ovlivnéni
* moznost spoluprace i v ramci specifickych ERN
RODINY:
* moznost spojit se s ostatnimi s podobnym postizenim / podobnou afekci

* zapojit se do prislusnych podplrnych siti / organizaci




VZNIK PLATFORMY PRO UVO a NDO

* na zakladé zkuSenosti se VO - vzajemna pomoc mezi pacienty / rodinami,
sdileni / feSeni problému, prostor ke vzajemné komunikaci

» nahrada pacientske organizace, ktera vyse uvedené zajistuje
ale v pfipadé UVO / NDO z principu vzniknout nemuze

- zaloZena na podzim 2021 pod zastitou CAVO

Nas tym: )

Bc. Anna Arellanesova, pfedsedkyné CAVO
Petra Sucha, predsedkyné Metodéj z.s.

Anna Zieglerova Zakova, DIS.,
mistopfedsedkyné Metodéj z.s.

MUDr. Marketa Havlovicova, odborna garantka
CAVO, primarka Ustavu biologie a |ékarske
genetiky, 2. Iékarské fakulty UK a FNM

. Prvni setkani nové Platformy
uv@vzacha-onemochnheni.cz Pacientsky hub, 15.10.21

[PEH’ 30 ucastnika / 24 rodin




coaace platforma
pro vzéeng ultra-vzacni

onemocneni ﬂedIanOSEIHOVOHT

/) platforma o
ultra-vzacni ’ ssociace
nediagnostikovani Shemocnant

DOZVEDELI JSTE SE 0D VASEHO OSETRUJICIHO LEKARE, ZE MATE
ULTRA-VZACNE NEBO DOSUD NEDIAGNOSTIKOVANE ONEMOCNENI?

Spoluprace:

V Ceské republice zije mnoho lidi s ultra-vzicnym genetxckym

onemocnemm, i tECb,JCJIChZ "F'"jeste nem P

a tedy pojmenovino. Mdme mnoho spoIecneho, i kdyz jsou nase
* SWAN Europe / SWAN UK - e ey o e ok
https://www.undiagnosed.org.uk/ PLATFORMA PRO ULTRA-VZACNE A NEDIAGNOSTIKOVANE
https://www.undiagnosed.org.uk/news- o ‘,’“‘f?:‘"ﬁ*”;j‘i’: gﬁ“:‘“if*“““;“°t“::s T
events/news/introducing-swan-europe/ o ——

Kdo jsou nedlagnosnkovam

* Undiagnosed Disease Network
International (UDNI) -
http://www.udninternational.orqg/

Pristi setkani Platformy: 13.12.2022

“Tento letdk vznikl s podporou

re 7 [nresvo ZDRAVOTNICTV
T8l CESKE REPUBLIKY
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VO / UVO / NDO v Rémské populaci

Romové - geneticky izolovanou etnickou skupinu stejného plivodu, odhadovany
celosvétovy pocet 10-14 miliont (omezeny pocet zakladatel()

Vétsina (asi 8 miliontd) prislusnikd romského etnika Zije v Evropé (Balkan, JV
Evropa)

Vyznamny podil romského etnika v nasi populaci (250-300 000 / 2% populace)
U Romd se vyskytuji specifické dédi¢né choroby, zplsobené stejnou recesivni
genetickou poruchou, jejich dg. ¢asto problematicka / poddiagnostikovany /
nespravne diagnostikovany

Priklady autozomalné recesivnich chorob potvrditelnych i na DNA drovni,
vyskytujicich se u Rom( v Ceské republice:

syndrom kongenitalni katarakty
facialni dysmorfismus a demyelinizaCni neuropatie
nesyndromové prelingvalni hluchota s poruchou GJB2 genu
kongenitalni myastenicky syndrom
Ale také UVO / NDO




Pribeh Jakuba
*2002

Jakub trpi ultra-vzacnou Leberovou
kongenitalni amaurdzou typu 13 (15. rodina
na svéteé)

Poprvé geneticky vysetren v 15 letech pro v.s.
vrozenou poruchu zraku zjisténou ve 4 |.

V ramci genealogické analyzy zjisténo, ze
stejnou poruchou trpi i jeho bratr a
konsangvinni rodina bratra matky a ze 2 ze 4
sourozencl trpi vrozenou poruchou sluchu

U Jakuba a jeho bratra potvrzena LCA13
RDH12 c.316C>T (p.Argl06Ter)

Mladsi sestra a bratr jsou slozenymi
heterozygoty pro nejcastéjsi formu poruchy
sluchu (v genu GJB2 pro Connexin 26)

Nejstarsi sestra je zcela zdrava.




Pribéh Sabiny
*2004

Sabina ma dosud nediagnostikované
onemocneéni z okruhu RASopatii

v hasi ambulanci sledovana od 9 let

na zacatku VSV (valvarni stendéza plicnice),
porucha chovani a PMV, fenotyp typicky pro
Leopard syndrom

pozdéji se rozvinula splenomegalie a
objevily se opakované infekce

vySetreni panelu RASopatii ani WES
neprineslo diagndzu

0 zjiSténi priciny Sabininych obtizi se
snazime uz 9 let a nase snaha stale trva.....

Suspektni RASopathie (Leopard syndrom)




Illl.
marketa.havlovicova@fnmotol.cz



