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Vzacha onemochéni a hlavni udalosti ve
zdravotnictvi

Prosinec 2023

Mili ¢tenari,

konec roku byva pro mnohé z nas naro¢nym obdobim plnym spéchu, shonu a snahy stihnout i to, co
bychom mozna stihnout nemuseli. V prvni lednové dny pak zpravidla pfichazi faze, kdy chceme zadit
znovu, lépe, zkratka jinak.

Myslim, Ze dobrou cestou, jak pfelom roku zvladdnout, je i ta, pti které nehleddme dalsi ukoly, umime
zpomalit, nechat véci plynout, dat jim ¢as a nehledat zménu za kazdou cenu.

Ani to neni snadné. Realita nas Casto spis tlaci k tomu délat vic, jesté pfidat. Do nového roku bych proto
nam vsem prala, abychom ve svych dlouhych seznamech uUkold uméli par véci skrtnout a byt laskavi
nejen k druhym, ale také k sobé.

Pteji vdm prijemné cteni!

Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO
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Vzacna onemochéni

Co si preji pacientské organizace v novém roce?

Posuny v [éCbé, legislativni zmény v posuzovani socialnich
davek, mezindrodni kontakty a propojovani komunity i
lepsi podminky pro praci by si do nového roku praly paci-
entské organizace, které oslovil web vzacni.cz. Pfectéte si
i dalsi odpovédi.

CELY CLANEK

OSN ustavila Svétovy den Duchenne svalové
dystrofie

Organizace Spojenych Narodld vyhlasila 7. zafi
Svétovym dnem povédomi o Duchennové svalové
dystrofii (DMD). Je to poprvé, kdy se OSN rozhodla
upozornit timto zplsobem na nékterou ze vzacnych
E— nemoci. Zasadni roli pfi prosazeni myslenky na plénu
2} proJEcT OSN  hralo také spolecné Usili pacientskych
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organizaci.
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CELY CLANEK

Rodice bojuji za své déti a méni systém

Mamy a tatové, jejichz déti se narodily s nékterou
ze vzacnych nemoci, jsou ¢asto témi nejvétsSimi ta-
houny systémovych zmén. At uz na vlastni pést
nebo prostfednictvim pacientskych organizaci hle-
daji cesty, jak détem zajistit naplnény Zivot, lepsi
péci nebo lécbu. Prectete s i jejich pribéhy.

CELY CLANEK — JITKA

CELY CLANEK — LENKA



https://vzacni.cz/co-si-preji-pacientske-organizace-do-roku-2024/
https://vzacni.cz/co-si-preji-pacientske-organizace-do-roku-2024/
https://www.cysnews.cz/ostatni/osn-vyhlasila-svetovy-den-duchennovy-svalove-dystrofie/
https://www.cysnews.cz/ostatni/osn-vyhlasila-svetovy-den-duchennovy-svalove-dystrofie/
https://podripsky.denik.cz/zdravi/dystrofie-vdecnost-matysek-reineltova.html
https://podripsky.denik.cz/zdravi/dystrofie-vdecnost-matysek-reineltova.html
https://reportermagazin.cz/72453/kazdy-den-verime-na-zazrak/
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Co pfinesl rok 2023 v oblasti vzacnych onemocnéni?
Postupné se centralizuje a standardizuje péce pro
nékteré skupiny nemoci. Objevuji se nové léky, lékafi
i vefejnost o nemocech védi vic a vzacnd onemoc-
néni se stavaji i tématem pro cely zdravotni a socialni
systém.

CELY CLANEK

Jak Zadat o prispévek na péci

Ufad prace, Ceskd sprava socidlniho zabezpeéeni
a nasledné posudkovy Iékar jsou zapojeni do schvalovani
prisspévku na péci. Jak systém funguje v praxi a s ¢im se
potykaji rodiny pacientd, ktefi pomoc od statu potiebuiji,
ukazuje reportdz v poradu Stiepiny.

CELY CLANEK



https://vzacni.cz/vzacna-onemocneni-v-roce-2023-nove-leky-i-zmeny-v-organizaci-pece/
https://www.helpnet.cz/monitoring-medii/bez-invalidniho-voziku-ujde-sotva-par-kroku-na-prispevek-na-auto-ale-narok-nema
https://www.helpnet.cz/monitoring-medii/bez-invalidniho-voziku-ujde-sotva-par-kroku-na-prispevek-na-auto-ale-narok-nema

CAVONOVINY &=,

Zdravotnictvi

Ministr zdrvotnictvi chce v lednu predstavit
chystané zmény v resortu

Ministr zdravotnictvi Vlastimil Valek chce v lednu
2024 predlozit strategicky dokument, v némz popise
chystané zmény ve zdravotnictvi. Hodla jich
dosahnout zménami zdkona o verejném zdravotnim
pojisténi, o zdravotnich sluzbach, o elektronizaci
zdravotnictvi a zakona o ochrané verejného zdravi.

CELY CLANEK

Postup jedndani o farmaceutickém balicku a ¢eska pozice

Jednani Evropské unie o novém farmaceutickém bali¢ku
budou podle naméstka ministra zdravotnictvi Jakuba
Dvoracka trvat nékolik meésici. Své pripominky bude
uplatfiovat i ¢eska vlada. Podle Dvoracka je zdsadni, aby se
nevytratil plvodni smysl planovanych zmén, tedy lepsi
dostupnost |ékl pro pacienty.

CELY CLANEK

Pacientsky hub funguje tfi roky

Pacientsky hub za tfi léta svého fungovani usporadal vice
nez stovku akci, kterych se ztcastnilo pres 2000 lidi. DalSich
130 akci s vice neZ tfemi tisici navstevniky organizovaly
pacientské organizace. Hub vznikl s podporou ministerstva
zdravotnictvi a jeho smyslem je podporovat profesionalizaci
¢innosti pacientskych organizaci.

CELY CLANEK



https://www.ceskenoviny.cz/zpravy/2455078
https://www.ceskenoviny.cz/zpravy/2455078
https://www.zdravotnickydenik.cz/2023/12/farmaceuticky-balicek-ma-zlepsit-dostupnost-leciv-pro-pacienty-neni-tu-od-toho-aby-pomahal-prumyslu-rika-dvoracek/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2023/12/farmaceuticky-balicek-ma-zlepsit-dostupnost-leciv-pro-pacienty-neni-tu-od-toho-aby-pomahal-prumyslu-rika-dvoracek/
https://www.mzcr.cz/pacientsky-hub-podpora-vzdelavani-sitovani-a-pracovni-prostor-pro-pacientske-organizace/
https://www.mzcr.cz/pacientsky-hub-podpora-vzdelavani-sitovani-a-pracovni-prostor-pro-pacientske-organizace/
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Ze svéta

Prvni terapie pomoci CRISPR je schvadlena v Britanii i USA

Britské a americké urady oznamily, Ze jako prvni na svété po-
volily genovou terapii, kterd muze vylécit srpkovitou anémii

i e i 8l a jesté dalsi dédicnou nemoc, ktera zplsobuje poruchy krve.
/715

/e : Jako prvni tento krok na konci listopadu udélal britsky regula-

] R N v/ . T ..
'i..o,iL LR S g, tor, na zacatku prosince se pripojil i americky.
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Evropska konference o vzacnych onemocnénich a orphan

produktech (ECRD) bude v pilce kvétna 12t European Conference
on Rare Diseases &

Orphan Products

V poloviné kvétna se bude v Bruselu konat 12. ro¢nik Ev-
ropské konference o vzacnych onemocnénich a lécivych
pfipravcich (ECRD), kterou porada mezinarodni organizace
EURORDIS. Soustfedi se na formovani politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni a je nejvétsi akci svého druhu, do

které jsou pfimo zapojeni zadstupci z fad pacientd. Nadcha- 15 8 16 MAY 2024
zejici konference probéhne jako jako oficidlni soucast bel-
gického predsednictvi Radé EU.

CELY CLANEK



https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/veda/prvni-terapie-pomoci-crispru-je-schvalena-meni-lidem-geny-aby-je-zbavila-srpkovite-anemie-344103
https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/veda/prvni-terapie-pomoci-crispru-je-schvalena-meni-lidem-geny-aby-je-zbavila-srpkovite-anemie-344103
https://vzacni.cz/pripravuje-se-evropska-konference-o-vzacnych-onemocnenich-a-orphan-produktech-ecrd/
https://vzacni.cz/pripravuje-se-evropska-konference-o-vzacnych-onemocnenich-a-orphan-produktech-ecrd/
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Co si preji pacientské organizace do roku 2024

Pfed koncem roku jsme oslovili organizace sdruZujici pacienty se vzacnymi onemocnénimi a pozadali
jsme je, aby nam napsali o tom, co se jim v uplynulém roce podafilo a co si preji do toho pfistiho. Vy-
bér z jejich odpovédi vam prinasime. Vérime, Ze dobfre ilustruji, v jaké situaci se nachazeji a o co usi-

luji vzacni pacienti a ti, kdo jim pomahaji.

Co se v oblasti vzacnych onemocnéni podle vas nejvice podafilo v uplynulém roce?

e zvySeni povédomi o vzacnych onemocnéni, pfedevsim vzdélavani pacient(l a odborné verej-
nosti

e tematizace vzacnych onemocnéni v médiich

e systémové zapojeni zastupcl pacientskych organizaci napfiklad v rdmci poradniho orgéanu
ministra zdravotnictvi pro léCivé ptipravky na vzacna onemocnéni

e rozsiteni novorozeneckého screeningu o SMA a SCID, celkem je nyni zafazeno do screeningu
20 vzacnych onemocnéni rozvoj mezindrodni spoluprace

Na co jste nejvice hrdi vy sami, pokud jde o ¢innost vasi organizace?

e zvySeni povédomi o ¢innosti organizace mezi Sirokou verejnosti

e Uspésné osvétové kampané nové publikace (véetné audiovizualnich)

e webové stranky

e online poradny zkuSenosti z poradniho organu ministra zdravotnictvi pro lécivé pfipravky na
vzacna onemocnéni

e velmi dobre fungujici komunita

e probéhld pobytova a dalsi setkani narust poctu ¢lenl a dobrovolnikd, ktefi se podili na ¢in-
nosti organizace rozvijejici se mezinarodni spoluprace

Co byste si jako organizace nejvice prali do roku 2024?

e posunv lécbé (nové preparaty, genova terapie)

e zavedeni multidisciplinarni péce legislativni zmény, které ptrinesou zmény v posuzovani soci-
alnich davek, zejména prispévku na péci a invalidniho dlichodu dalsi propojovani komunity,

e  ziskani kontakt( na dalsi diagnostikované pacienty ucast na mezindrodnich setkanich paci-
entl se stejnym onemocnénim

e stabilnéjsi financni podporu na provoz organizace vice dobrovolnik(, ktefi by organizaci po-
mahali

Dékujeme vsem organizacim, které ndm v nasi anketé odpovédély. V nadchazejicim roce budeme
dale usilovat o to, aby se nas zdravotni a socidlni systém vice zohledrioval potieby vzacnych paci-
entd,” tika Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO.

Vzécnych onemocnéni jsou tisice. VétSinou jde o naprosto neznamé choroby. S neznalosti se ¢asto
poji nepochopeni okoli, nezajem, obavy. Vytvari mezi lidmi bariéry. Chceme vzacné nemoci
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pfipominat, jednu po druhé, den za dnem. Chceme, aby takovych bariér bylo co nejméné. Ukazujeme
nemoci, jaké jsou. Ptame se lidi, co pro né Zivot se vzacnym onemocnénim znamena, jak je zvladaji a
o jim pomaha.

Na téchto strankach naleznete:

— pribéhy pacientll — ovéfené informace o diagnézach — uZite¢né odkazy — novinky ze svéta vzacnych
onemocnéni

Onemocnéni je v rdmci EU definovano jako vzacné, pokud postihuje méné nez 5 osob z kazdych 10
000, (tj. méné nez 1 pacienta na 2 000 jedincl). Existuje vice nez 8 000 rGznych vzacnych onemoc-
néni, coz znamena, Ze souhrnny pocet pacientl je nezanedbatelny. Pfectéte si vice o vzacnych one-
mocnénich na strankach CAVO.

s v v

Ke spravné diagndze, odpovidajici péci a |écbé potifebujeme dojit véas. Tomu napomaha projekt
helplinka.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni

Pro vice informaci o CAVO navstivte nase stranky.

Pokud se chcete podélit o svij pfibéh nebo zkusenosti, dejte nam védét, budeme radi.
E-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz

Obsah téchto stranek vznika ve spolupréci Ceské asociace pro vzacnd onemocnéni, Narodniho koordi-
na¢niho centra pro vzacna onemocnéni a Ustavu biologie a lékaiské genetiky 2. LF a FN Motol a ¢eské
pobocky Orphanet.

Tento projekt je realizovan s podporou Ministerstva zdravotnictvi CR.

Zdroj: vzacni.cz
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OSN vyhlasila Svétovy den Duchennovy svalové dystrofie

Organizace Spojenych Narod vyhlasila 7. zafi Svétovym dnem povédomi o Duchennové svalové
dystrofii (DMD). Je to poprvé, kdy se OSN rozhodla upozornit timto zpisobem na nékterou ze vzac-
nych nemoci. Zasadni roli pfi prosazeni myslenky na plénu OSN hralo také spolecné Usili pacientskych
organizaci.

“Smyslem mezinarodnich dn( je upoutat pozornost vefejnosti, pfipomenout téma, které je dilezité.

Jako rodic ditéte se svalovou dystrofii, jsem velmi vdécna, Ze se spolecné Usili podafilo. V Parent Pro-
ject se jako rodice déti s DMD velmi intenzivné snazime o zlepSeni systému, ktery povede k vyssi kva-
lité Zivota nasich déti, a tato aktivita nam pomlze v Sifeni povédomi o nemoci,” fika Jitka Reineltova,
predsedkyné Parent Project, z. s.

“Jde také o vyznamny milnik pro celosvétovou komunitu pacientl se vzacnym onemocnénim. Je to
signal, Zze pokud se spojime, nas hlas je slySet a vyslySen,” dodala.

Myslenka Svétového dne povédomi o Duchennové svalové dystrofii vzesla od predstavitelek World
Duchenne Organization Elizabeth Vroomové a Nicoletty Madiiové.

,,Pred deseti lety vznikl tento ndpad u kuchyriského stolu v Amsterdamu. Je neuvéritelné, ze jsme
svédky toho, jak se s podporou a pomoci celosvétové komunity vyvinul v toto celosvétové hnuti,
které ovliviiuje Zivoty lidi Zijicich s Duchennovou a Beckerovou dystrofii,” komentovaly rozhodnuti
Valného shromazdéni

Hlavnim ambasadorem myslenky v OSN byli Tareq Albanai, velvyslanec Kuvajtu pfi OSN, a jeho man-
Zelka Rasha Alnaibariova, ktera se vénuje pacientské advokacii na mezinarodni Urovni. Je ¢lenkou
spravni rady Parent Project Muscular Dystrophy (PPMD), americké neziskové organizace a clenské
organizace World Duchenne Organization (WDO). Jejich odhodlani vychazi z osobni zkusenosti-jejich
syn Bazi Zije s Duchennovou svalovou dystrofii.

“Duchenne neznd hranice, ovliviiuje jednotlivce bez ohledu na rasu nebo socioekonomicky status,”
uved| kuvajtsky velvyslanec. “Vyhlasit 7. zafi Svétovym dnem povédomi o Duchenne svalové dystrofii
neni jen kampan. Je to jasny zdvazek zachovat distojnost kazdého ditéte, které touto nemoci trpi,”
dodal.

Jednim z problém je nizké povédomi o DMD u zdravotnické verejnosti i politik(

Svou podporu navrhu vyjadrila fada vyznamnych pacientskych obhajct. Napfiklad Pat Furlongova,
zakladatelka a prezidentka americké organizace Parent Project Muscular Dystrophy, ktera letos na-
vstivila mezinarodni konferenci ¢eského Parent Projectu.

Furlongova spolecné se sebeobhdjcem Buddy Cassidym sdileli své osobni pfibéhy na akci “Leaving No
One Behind: Igniting Awareness for Duchenne Muscular Dystrophy”, kterou v poloviné listopadu v
New Yorku poradalo kuvajtské velvyslanectvi v USA. Jejich apel sméroval k diplomatlm pfi OSN, ale
také zastupctim WHO.

Neméné podstatnou roli sehrdly pacientské organizace, predevsim zasilanim osobnich dopisu velvy-
slanclim svych zemi pro OSN. Jejich pFistup ukazal solidaritu a silu Duchennovy komunity.
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Také Parent Project, z. s., pacientska organizace sdruzujici rodiny pacient( se svalovou dystrofii v CR,
vitd usneseni OSN s velkym vdékem a radosti. ,Rozhodnuti vnimame jako vyznamny krok v neustdva-
jicim boji proti Duchennové svalové dystrofii, vzacnému vrozenému onemocnéni, které ovliviiuje pa-
cienty napfi¢ kontinenty. Jako organizace jsme velice aktivni nejen v CR, ale také na mezinarodnim
poli a jsme velice radi, Ze nase prace pfinasi vysledky,” fika ¢lenka vykonného vyboru Parent Project,
z. s., MUDr. Karolina Podolska, ktera byla zaroven letos zvolena jako ¢lenka rady World Duchenne Or-
ganization (WDO) a podili se tak pfimo na mezinarodnich aktivitach na podporu pacientl se svalovou
dystrofii.

Ve svétle této vyznamné udélosti doufdme také v aktivni pFistup instituci i jednotlivct v CR v pomoci
pacientim s DMD a jejich rodinam.

PARENT PROJECT, z. s. je pacientskd organizace zalozena rodici, jejichz déti se narodily se svalovou
dystrofii Duchenne/Becker a dal$imi vzacnymi nervosvalovymi onemocnénimi raného véku. Spolek
sdruzuje pacienty, jejich rodi¢e a dal$i rodinné ptislugniky. V CR pisobi od roku 2001, kdy zakladajici
¢lenové navazali na fungovani stejnojmenné organizace v USA zaloZené v roce 1994. Hlavnim zdjmem
organizace je zlepSovani kvality Zivota pacientd prostfednictvim zkvalitnéni socidlni a zdravotni péce,
Siteni povédomi o nemoci, sledovani novinek ve vyzkumu i v pé¢i v zahraniéi a jejich rozvoj v Ceské
republice Spolek realizuje terénni praci s rodinou, Uzce spolupracuje s odborniky ze vSech relevant-
nich obor(, organizuje pobytové akce a konference, podili se na zajisténi klinickych studii v CR.

Duchennova svalova dystrofie (DMD) je nejc¢astéjsi svalovou dystrofii détského véku. Choroba byla
poprvé popsana anglickym Iékafem Edwardem Meryonem v roce 1852 a podrobnéji francouzskym
neurologem Guillamem Benjaminem Amandem Duchennem v roce 1868. Tato nemoc postihuje pfi-
blizné 1 ze 3600 — 6000 Zivé narozenych chlapcl a jedna se o nemoc vazanou na X chromozom. Tedy
dle genetickych pravidel nemoci trpi chlapci a Zeny jsou prenaseckami. (Ve velmi ojedinélych pfipa-
dech se miZe nemoc u Zeny také projevit.) Pacientim s DMD chybi dystrofin zcela (bilkovina na vniti-
nim povrchu membrany svalové buriky). Nemoc je charakteristickd ochabovanim a ztratou aktivni
svalové hmoty. Zpocatku se narodi chlapec bez jakychkoli pfiznakd, ty nastupuiji pliZivé pfiblizné od
dvou let véku — potize s chlzi, po ¢ase usednuti na vozik.

Vice informaci: www.parentproject.cz

Zdroj: cysnews.cz
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Jsem vdécn3, Ze mi prisel do Zivota, fikda mama Matyska se svalovou
dystrofii

Vede pacientskou organizaci pomahajici rodindm s détmi trpicimi Duchennovou svalovou dystrofii. S
tou se narodil i jeji syn Matysek. Jitka Reineltova je vdécna, Ze ji priSel do Zivota.

Pacientskou organizaci Parent Project pred vice nez dvaceti lety zaloZili rodice, jejichz déti se narodily
se svalovou dystrofii Duchenne/Becker a dalsimi vzacnymi nervosvalovymi onemocnénimi raného
véku. V souéasnosti ji vede padesatileta Jitka Reineltova ze Zatce.

Svému synovi Matthiasovi je vdécna za to za to, Ze ji pred tfinacti lety pfiSel do Zivota. ,,Naprosto nam
ho zménil,” fika. Vdék citi i vici rodiné véetné maminky. A také celému tymu organizace.

Kdyz lékafi Matyskovi Duchennovu svalovou dystrofii diagnostikovali, byla v Soku. ,,PUl roku jsme pro-
zili v temnoté. Pak jsme si fikali, Ze musime néco délat, proto jsme se spojili s Parent projectem. Na
prvni akci jsme pfijeli, kdyzZ byl synovi rok,” vzpomina Jitka.

Bylo to narocné. ,Vidéli jsme kluky v pokrocilé fazi onemocnéni a zvaZovali, jestli vibec budeme na
podobné akce jezdit,” fika. Vile néco délat ale byla silnéjsi. Jeji prvni uskueénénou aktivitou byla byla
vystava sloZzena z pribéhd nemocnych kluka.

Nemoc je vazana na X chromozon a dle genetickych pravidel i trpi chlapci. Zeny jsou ptenaseckami (u
nich se nemoc muZe projevit jen ve velmi ojedinélych pfipadech). Duchennova svalova dystrofie po-
stihuje pfiblizné jednoho ze 3600 aZ 6000 narozenych chlapcu.

Na friukani je Cas jindy

Projevuje se tim, Ze jim zcela chybi dystrofin (bilkovina na vnitfnim povrchu membrany svalové
buriky). Ochabuje jim aktivni svalova hmota, kterou postupné ztraceji. Po ¢ase usednou na vozik. Pro
rodice je to ndrocné. Jitka proto téz oslovila kamaradku psycholozku a rodindm zacaly nabizet psy-
chologickou pomoc.

Spolek pod jejim vedenim pofada plno osvétovych aktivit, rehabilitacnich pobytl ¢i advokacnich akti-
vit v oblasti socidlni péce.

Letos vysla i kniha Ve stinu Duchenna, ktera obsahuje pres dvacet pfibéhl nemocnych a jejich rodin.
MuUze ji ziskat kazdy, kdo minimdlné 750 korunami pacientskou organizaci podpofi. Ta penize vyuZije
na asistencni sluzby.

Zdroj: Denik
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Kazdy den vérime na zazrak

Kdyz se Oliver narodil, za jak dlouho jste zjistili, Ze néco neni v poradku?

Oli je nas prvorozeny syn, narodil se 21. prosince, krasné na Stédry den jsme odchazeli domd z porod-
nice a neméli jsme zZadné podezieni. Téhotenstvi bylo bezproblémové a my Zili v domnéni, Ze jdeme
dom{ se zdravym miminkem. Ale jak se déti vyviji, u Oliho bylo patrné, Ze zaostava. Nefixoval pohled,
neotdacel se na brisko. Tehdy pfisly prvni signaly z okoli, Ze by néco mohlo byt v neporadku. My nad
tim vzdycky jen mavli rukou s tim, Ze kazdé miminko je jiné a Ze vSude Fikaji: Hlavné neporovnavejte.

Nakonec jste ale k |ékati §li...

Clovéku to nakonec neda. Tehdy byly Olimu asi ¢tyfi mésice a s lékafem jsme se jen domluvili, ze
mame zacit cvicit Vojtovu metodu. Pak to vSak byli pravé terapeuti, kdo nam pomalinku zacali nazna-
Covat, ze by bylo dobré zajit k neurologovi. Ten nasledné, kdyz byl Olimu necely rok, rozhodl, Ze ho
posle na kompletni neurologické vysetteni. Vysledky ndam oznamili po nékolika tydnech. Genetické
testy odhalily Angelman(v syndrom.

Jaka byla vase prvni reakce? Védéla jste, o co jde?

Vilbec ne. Diagndzu mi sdélili po telefonu, a ja jeji nazev dokonce zkomolila. Jesté jsem se pousmala
ve stylu: Jéé, to jsem nikdy neslySela. NaceZ poloZim telefon, jdu se podivat na Google s tim, Ze ko-
necné budeme védét, co délat, aby to vSechno bylo v poradku... A v tu chvili na mé zacaly padat infor-
mace.

Co bylo dal?

Zavolala jsem manzelovi, ale to uz bylo ve stavu, kdy jsem nemohla moc mluvit. Byla jsem ze sebe
schopna dostat jen tu diagndzu a pak jsme oba polozili telefon. Sedéli jsme u Googlu, ¢etli a pomalu
se hroutili. Prvni dny byly asi nejtézsi, ¢lovék nevidél svétlo na konci tunelu. Ted se mi po dlouhé
dobé vybavil i takovy detail, Ze kdyz manZzel tehdy pfijel domd, asi po hodiné, kdy jsme si tu breceli v
naruci, jsme usnuli. Z toho Soku. Potom mi ale velmi pomohlo, Ze manzel mi uz ten prvni vecer zacal
fikat: Hele, tady je fada vyzkumu, které jsou velmi nadéjné, ze bude Iék. To byla informace, kterd nam
troSicku pomohla se zase nadechnout a véfit tomu, Ze to néjak zvladneme.

Diagndza na papire
Jak dlouho trval ten prvotni Sok?

Vim, Ze velmi brzy, za nékolik dni, jsme si zacali fikat: Vzdyt je to vlastné jen néjakd diagndza na pa-
pife a my tu mame pred sebou krasné, stastné a ve svych ocich Uplné zdravé miminko, které akorat
neodpovida tabulkdm. V té dobé Oli nemél Zadné vétsi komplikace, hezky prospival, spal, jesté nemél
epileptické zachvaty. Byl to takovy prvni zachytny bod, na ktery jsem se zaméfila, a od té doby je to
tak, Ze jestli mi néco pomize, kdyz mam spliny nebo depresivni stavy, je to vidycky Oli. Je stastny a
to je nejvic, at je diagndza jakakoli.

Vysvétlite, co vlastné Angelman(v syndrom je? A kolik jim trpf lidi?

V Ceské republice vime v sou¢asné dobé zhruba o sto dvaceti diagnostikovanych pacientech. Ale ur-
cité jich tu bude vic. Angelmandv syndrom je vrozené poskozeni patnactého chromozomu. Asi
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nejhorsim symptomem syndromu je tézka mentalni retardace, coZ obnasi 24hodinovu péci. Nemu-
Zete nemocného nechat na chvilicku o samoté, musite mu pomahat se vSemi dennimi ukony, s hygie-
nou, krmit ho. Ma obtiZe s chlzi, narusenou rovnovahu a koordinaci, nemdze mluvit. Pak jsou tu epi-
leptické zachvaty. Oli bere tfikrat denné léky, ale jednou zacas epilepsie vystrci rdzky. Jeden z nejhor-
Sich symptomu je pak porucha spanku.

Ta se projevuje jak?

Jde o sniZzenou potfebu nebo neschopnost spat vic ¢asu v kuse. Oliho nastésti tento symptom netrdpi
az tak moc, ale madme kamarady, ktefi se tfeba Ctyfi roky nevyspali. To ma pak samoziejmé strasné
nasledky pro celou rodinu.

TakZe uzi jste se spratelili s rodinami, které maji stejné nemocné déti?

Urcité. Myslim, Ze jsme v té komunité nasli spoustu kamaradd a potkavat se s nimi je velmi obohacu-
jici, protoze nacerpate spoustu inspirace. Kdyz jsme zvazovali sourozence, fada z téchto rodin pro nas
byla vzorem.

Takové rozhodnuti muselo byt obrovsky obtizné...

Urcité prevlddal strach, hlavné o to, aby bylo miminko zdravé. Velmi jsem si dalsi dité prala, ale zaro-
veri jsem si uvédomovala rizika. Cekat na verdikt, jestli je véechno v potradku, nebo ne, bylo naro¢né.
Benefity ale prevazovaly. Druhy nejsilnéjsi pocit pak byl, jestli Oliho neochudim o nové dovednosti,
kdyz uz na néj nebudu mit tolik ¢asu. Ted uz vim, Ze je to pravé naopak. Sourozenci si daji néco, co
bychom my Olimu nedokdzali nahradit Zddnou terapii.

HFicka ptirody
Da se pritomnost genetického onemocnéni zjistit z néjakych testl v téhotenstvi?

V ptipadé Angelmanova syndromu je to ve vétsiné pfipad(l takzvané de novo, to znamen3, Ze rodice
nejsou nositelé genu, je to ndhodné, ja vidycky fikdm hricka ptirody. TakZe u Xaviho byla stejné mal3,
aZz miziva pravdépodobnost, Ze by tam mohl byt Angelmantv syndrom. Tam byl spi$ problém, Ze se
¢lovék boji i vSeho ostatniho. V hlavé se mi honilo, Ze uz mam néjaky vék, mam za sebou stresové ob-
dobi s Olim. Pokud jde o testy, nepodstupujete nic nad ramec téch béznych. Absolvovala jsem amnio-
centézu, tedy odbér plodové vody, a jediny rozdil byl vtom, Ze jsme v genetické laboratofi vylozené
pozadali o nejrozsifenéjsi test, ktery se v soucasné dobé da udélat. Nechali jsme si udélat skalu asi
dvou tisic onemocnéni.

A to vyslo v poradku?

Ano. Nikdy vam to nefeknou s jistotou, ale vysla vysoka pravdépodobnost, Ze je miminko zdravé. Bylo
to bezproblémové téhotenstvi. JenZe ja jsem i s Olim méla bezproblémové téhotenstvi, takZze vSechny
tyhle véci mé vibec neuklidniovaly. ProtoZe ¢lovék si fika: Dobfe, tohle je v porfadku, ale ted se mlze
stat cokoli pri porodu, spousta onemocnéni se zjistit neda.

Da se tedy vzacnym onemocnénim, jako je Angelman(v syndrom, néjak predchazet?

Na genetické testy mGzete jit jesté predtim, neZ dojde k otéhotnéni, vy i vas partner. Rada vzacnych
onemocnéni je zpUsobena tim, Ze pravé jeden z rodi¢li nebo i oba jsou pti néjaké nevhodné kombi-
naci nositeli téch onemocnéni. TakZe dojit si na testy, nez se rozhodnete pro miminko. V pfipadé, Ze
testy néco odhali, genetik vam vysvétli pfipadna rizika a jak je Ize eliminovat.
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Kdyz se vratim k Olimu, nemoc se tedy neda lécit, jen zmirfiovat priznaky?

Presné tak. MliZete rovnéz podstupovat radu terapii, napfiklad aby chlize byla co nejlepsi, aby se v
feci dokazal co nejvice vyjadrit. Ale neni nic, co bychom mu dali, abychom zvysili tu jeho latku.

Méla jste ze zacatku pochybnosti, jak to vSechno zvlddnete?

Urcité pochybnosti jsou tu s ndmi pordad. Ale nad tim, jestli to zvladnu, jsem asi nikdy Gplné nepre-
myslela. Materska laska je bezpodminecna, své dité milujete bez ohledu na cokoli, co je na papire.
Spis jsou to neustalé pochybnosti, jestli déldam maximum a jestli bych neméla délat néco lépe.

Uspory zmizely za rok
Co vSechno musite s Olim absolvovat? Jaké terapie?

Prvnich Sest let bylo na bazi kazdodennich terapii, od fyzioterapie, ergoterapie, logopedie, hipotera-
pie, pak i kraniosakralni terapie, prosté zkousite kdeco. Jezdite do lazni, podstupujete rlizna neurore-
habilitacni cvi¢eni. Ted jsme ale dospéli do faze, kdy Oli chodi kazdy den do Skolicky, kde ma bohaty
program a dost ho to vyCerpdva. Tak jsme se rozhodli vSechny dalsi terapie zrusit a nechat mu vol-
néjsi program. Navic si myslim, Ze pro néj je ted kazdodenni terapii to, Zze ma doma roc¢niho brachu. A
je to fantastické, vidim, jak si po strasné dlouhé dobé zacal zase doma hrat, vidim tu jejich vzdjemnou
interakci, jak ho to rozviji. Zrovna neddvno Xavimu néco upadlo a Oli k nému pftisel a podal mu to. To
mé Uplné dostalo.

Jak se veskerou péci o syna dafi ufinancovat?

vvvs

hypotékou, leasingem na auto. TakZe prestoZe jsme do té doby oba dva byli pIné pracujici lidé, tak
nase Uspory vymizely béhem prvniho roku. Pak ndm velmi pomohly rlzné nadace, aby mohl Oli
vSechny terapie podstupovat. Tady si myslim, Ze by bylo rozhodné potreba, aby stat pomahal vice.

A jak to mate s financemi ted?

Oli ma v soucasné dobé prispévek na péci, ktery pokryje Skolku, my tam doplacime jen rizné dalsi ak-
tivity. Ale uz nema vSechny ty dalsi terapie jako dFiv, tak je to pro nas finanéné snesitelnéjsi. Navic v
soucasné dobé nepotrebuje zadné kompenzacni pomlicky. Kdybychom museli fesit tfeba vozik nebo
specialni ortézky, coz fada andilk( potifebuje, byly by to dalsi obrovské vydaje.

Rikd se andilci?

Ano, protoZe Angelman(iv syndrom, tak se fika angelmanci, ale ja mnohem radsi fikam andilci (Angel-
manovu syndromu se také fika syndrom $tastného ditéte, nebot pacienti s timto onemocnénim se
velmi ¢asto sméji a maji dobrou naladu — pozn. red.) .

Kdy jste se rozhodli, Ze kromé péce o svého syna budete pomahat i ostatnim, a zaloZili neziskovku
jménem Asociace genové terapie?

Troufam si fict, Ze u manzZela se tato myslenka zrodila snad jesté v den oznameni diagndzy. Zacal si
dopodrobna studovat oblast genetiky a snad po ¢trnacti dnech pfisel s myslenkou: Co kdybychom
zkusili oslovit védce a vyvinout néjakou iniciativu? Ja jsem mu tehdy rfekla: Urcité, udélejme cokoli,
absolutné nemame co ztratit. A k naSemu pfijemnému prekvapeni jsme skuteéné nasli védce v Ces-
kém centru pro fenogenomiku, docenta Radislava Sedlacka, ktery byl prvni, kdo rekl, Ze je to skvéla
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myslenka a Ze Angelman(yv syndrom jim zapada do portfolia, protoZe uz resili jina vzacna onemoc-
néni. Tak jsme si fekli, Ze zaloZzime organizaci a pokusime se financné podpofit ten vyzkum. Ndsledné
k tomu pribyla i oblast advokacie, to znamena byt hlasem pacient(, ktefi sami nemohou mluvit a hajit
sva prava, at uz v oblasti vyzkumu, nebo pfistupu k inovativnim lékim.

Co védci konkrétné zkoumaji? Uz se jim néco podafilo?

Cilem vyzkumu je studium vybranych gen( a jejich biologickych procest, které se podileji na vzniku
Angelmanova syndromu. Pokud pochopime, jak vznikaji, miZeme objevit Ié¢bu genetickych vad.
Prvni faze byla analyza toho, co se kde déje ve svété a jakym smérem se vydat. Druhou fazi bylo vy-
tvoreni specialnich mysich modeld s Angelmanovym syndromem. Za pét let, kdy ten vyzkum bézi,
udélali obrovsky posun. Maji dokonce jedinec¢né mysi modely, o které projevil zajem uz i zahraniéni
védecky tym. Mysi modely slouZi pfedevsim k pochopeni toho, co se v poskozeném téle déje a jaké
mechanismy tam probihaji. Ve chvili, kdy budeme znat veskeré souvislosti, si mlZeme dovolit navrho-
vat takové terapeutické postupy, které budou bezpecné a zaroven ucinné.

Jak se vam dafi shanét finance pro vyzkum?

Pfiznam se, Ze je to narocné. Myslim, Ze teprve posledni dobou se nam dafi vibec srozumitelné vy-
svétlit, jak mGze byt vyzkum vzacnych onemocnéni pfinosny. Genové terapie na riizna jind onemoc-
néni, které se objevily v poslednich letech, jsou velmi nakladné. Jednou z cest, jak takovy Iék zlevnit,
je pravé udrzet vyzkum v rukou akademické pldy.

Zminila jste genové terapie, ty tedy pro Angelmanuv syndrom zatim nefunguji? Jaka je nadéje, Ze
brzy budou?

Nadéje je obrovska. Za poslednich pét deset let jsme se milovymi kroky pfiblizili k tomu, ze bude An-
gelmandv syndrom lé¢itelny. Nam jde ted hodné o €as. Cim dfiv to bude, tim je vétsi $ance, e by ta
|é¢ba dokdazala ovlivnit i Oliho.

V co do budoucna doufate?

KaZdy den véfime na zdzrak. | proto délame to, co délame. Doufdme, Ze se objevi €k, ktery dokdze
alespon ¢aste¢né pomoci i Olimu, aby byl pro néj Zivot snazsi. Rodice nemocného ditéte maji jenom
jedno prani. Zaroven bych si ale préla, aby mél $tastny a naplnény Zivot, i kdyZ jednou odejdeme.

Zdroj: Reportér
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Vzacnd onemocnéni v roce 2023: nové léky i zmény v organizaci péce

V oblasti vzacnych onemocnéni se v posledni dobé mnoho véci méni. Postupné se centralizuje a stan-
dardizuje péce pro nékteré skupiny nemoci. Objevuji se nové Iéky, které pfinaseji malym skupinam
pacientim nadéji. Lékafi o nemocech vice védi a zvysuje se povédomi vefejnosti o tom, Ze vzacna
onemocnéni existuji. Postupné se vzacna onemocnéni také stavaji tématem pro cely zdravotni a soci-
alni systém.

“V Ceské republice mame v mnoha ohledech velmi kvalitni zdravotni péc¢i. Pfevlada oviem pfistup, ve
kterém lékar [é¢i konkrétni diagndzu a chybi komplexni pfFistup k pacientovi. To v mnoha pfipadech
mUze dobfe fungovat, jenZze u vzacnych onemocnéni ¢asto nardzime na hranice tohoto pfistupu. Kdyz
mate vzacné multisystémové onemocnéni, vasi situaci nevyresi jednotlivi specialisté, ktefi vidi vas
stav kazdy ze svého pohledu. Potfebujete, aby péce byla koordinovana, komplexni, aby k pacientovi
pristupovala jako k ¢lovéku, ne jako k sadé diagndz,” Fika Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO.

Nejlepsi by bylo, kdyby se podafilo propojit nejen Iékarskou péci naptic obory, ale také veskerou
ostatni péci a podporu, kterou pacienti potfebuji, véetné té, kterou poskytuji svym ¢lendim a pacien-
tlm jednotlivé pacientské organizace.

vrv

“Nejlepsi by bylo, kdyby se podaftilo propojit nejen lékarskou péci napti¢ obory, ale také veskerou
ostatni péci a podporu, kterou pacienti potrebuiji, véetné té, kterou poskytuji svym ¢lenlim a pacien-
tlm jednotlivé pacientské organizace. O to usilujeme, jenze je to béh na velmi dlouhou trat,” dodava.
“Druhou véci je zna¢nd nerovnost v kvalité péce a podpory mezi jednotlivymi diagnézami i mezi regi-
ony. Jsou nemoci, kde je o pacienty velice dobie postarano jak na urovni zdravotni péce, tak v ostat-
nich ohledech souvisejicich s nemoci. Nékdy maji pacienti také zazemi v silnych podpurnych organiza-
cich. JenZe u mnoha diagndz tomu tak neni a nam jde o to, aby ani ti nejvzacnéjsi pacienti nezlstali
stranou a bez podpory.”

“Chybi ndm standardni postupy, jasné rozdéleni péce mezi specializovand centra a mistni poskytova-
tele zdravotnich sluzeb, proto jsem velice rada, Ze se letos podafilo rozbéhnout projekt SYPOVO,
ktery je zaméreny pravé na standardizaci péce u vzacnych onemocnéni a na vyjasnéni role vysoce
specializovanych center a jejich zapojeni do Evropskych referencnich siti,” uvadi Anna Arellanesova.
“Je také velice dobre, Ze vysoce specializovana centra pro vzacnad onemocnéni se letos poprvé obje-
vila v Uhradové vyhlasce a maji pro pfisti rok zvlast urcené, i kdyz neveliké, financovani,” doplriuje.

PFecltete si: Léky na vzacna onemocnéni i specializovana centra cekaji velké zmény

Letos také byla registrovana rfada novych lécivych pfipravkd pro vzacna onemocnéni. O tom, jestli bu-
dou v Ceské republice hrazené, se rozhoduje ve spravnim fizeni. “Od té doby, co byl byl vytvoren
novy postup pro stanoveni ceny a Uhrady léCivych pfipravkl pro vzacna onemocnéni, byla zahajena
jednani jiz o 27 ptipravcich. Povazujeme za velice dulezité, aby v nich zaznél hlas pacientd, ktefi maji
vlastni zkuSenost ze Zivota s danou diagndzou. Pacientskym organizacim, které nemaji s Ufednimi po-
stupy zkusenosti, proto nabizime podporu. Tam, kde pro danou diagndzu neexistuje pacientska orga-
nizace, tedy napfiklad u ultra-vzacnych onemocnéni, zastupuje pacienty pfimo CAVO,” vysvétluje
René Brectan.

“V posledni dobé je registrovano vice I1ékd na vzacna onemocnéni, presto je Ucinna lécba k dispozici
jen pro velice maly zlomek vSech vzacnych nemoci. Velmi bychom si pfali, aby se jejich pocet do
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budoucna zdsadné zvysoval a zdroven aby byly dostupné za ceny, které bude nas zdravotni systém
schopen financovat,” dodava René Bredtan.

Snazime se pojmenovat problémy, kterym vzacni pacienti Celi, a na tyto problémy najit odpovidajici
odborniky. Nabidnout rodindm setkani, kde vSe mohou probrat jak s odborniky, tak mezi sebou na-
vzajem. Nasim cilem je vytvofit centrum, které bude takové sluzby schopno poskytovat systematicky
a na vysoké profesionalni drovni.

Vzacna onemocnéni kladou pred pacienty a jejich rodiny mnoho slozitych situaci, at uz se jedna o
|éCbu, socidlni situaci, rodinné vztahy, vzdélavani nebo praci. Osudy lidi se vzacnymi nemocemi jsou
velice rozdilné, ale mnohé je spojuje. “Snazime se pojmenovat problémy, kterym Celi, a na tyto pro-
blémy najit odpovidajici odborniky. Nabidnout rodinam setkdni, kde vSe mohou probrat jak s odbor-
niky, tak mezi sebou navzajem. Letos jsme pfichystali dva takové pobyty: jeden zaméreny na rodiny s
détmi se vzacnymi onemocnénimi, druhy pro dospélé,” popisuje Anna Arellanesova. “Nasim cilem je
vytvofit centrum, které bude takové sluzby schopno poskytovat systematicky a na vysoké profesio-
nalni Urovni. PFisti rok se ndm snad podafi postoupit o velky krok dal i timto smérem. Drite ndm
palce, at se ndm nase prace dafi,” uzavird Anna Arellanesova.

Zdroj: vzacni.cz
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Bez invalidniho voziku ujde sotva par kroku. Na pfispévek na auto ale na-
rok nema

NOVA 22:20 Stfepiny 25

Bara DIVISOVA, moderatorka
Bez invalidniho voziku ujde sotva par krok( a je tak zcela odkazan na svou matku. Podali si zaddost o
pfispévek na auto, a presto neuspéli. Jak je to mozné? To zajimalo kolegu Martina Hlavacka.

Dominika SISOLAKOVA,
Je to péce 24 hodin denné, v podstaté nonstop v pohotovosti, v noci mu mérim kyslik, abych mohla v
klidu spat. Zkus tady. Zkusis. Zkusi$ stat. Ukazes jim to?

Martin HLAVACEK, redaktor

odkazan na svou matku, ktera se chlapce snazi drZet v co nejlepsi formé. Mislv zdravotni stav se ale s
pfibyvajicimi lety zacal nemilosrdné zhorSovat. Nemoc postupné vyrazuje z provozu jeho svaly a chla-
pec je dnes prevazné odkazan na invalidni vozik, presto podle Ufad( nema narok na prispévek na
auto, kterym by ho jeho matka vozila k |1ékafi, na rehabilitace nebo do Skoly.

Dominika SISOLAKOVA,

Podavala jsem druhou Zadost v bfeznu tohoto roku, kde vysledek byl zase zaporny. Loni na naroze-
niny nastal velky regres, kdy vlastné neprosel ani prostor po domé. | do skoly to mame 10 km s pre-
stupem. Na hipoterapii, ergoterapii to mame téch 40 asi a k Iékarlim jezdime do Brna, cozZ je asi ho-
dina cesty.

Martin HLAVACEK, redaktor
Misa, a to v lepsich dnech, ujde maximalné 50 metrd, presto podle posudkového Iékare se nejednd o
dostate¢nou vadu pohybového aparatu. Je viibec realné vlastné byt bez auta?

Dominika SISOLAKOVA,

Ne. Zac¢atkem roku to vypad3, Ze pljde Misa na ortopedickou operaci, nasledné rehabilitace, to bu-
dou intenzivni rehabilitace, kdy budeme dojizdét denné. Nemyslitelné. Miskovi se zkracuji svaly na
lytkach, coz zpUsobuje, Ze jeho achilovky, jeho chodidla se krouti, krouti se nékdy tak moc, Ze mu ne-
mU(Zu nasadit ortézy na noc.

Jana HABERLOVA, priméika détské neurologie FN Motol

Je to vzacné onemocnéni, geneticky podminéné, je zatim nelécitelné, to znamen3, Ze se pomalu zhor-
Suje a tito chlapci postupné ztraceji schopnost samostatné chiize, postupné se zhorsuje, aZ je chlapec
zcela imobilni, takZe z toho opravdu vyplyva, Ze neni schopen samostatného pfesunu na delsi vzdale-
nosti. Je potfeba ho néjakym zplsobem prevazet. TakZe samozrejmé z této logiky véci je zde jasny
dlvod k tomu, Ze potiebuje néjaky transport.

Martin HLAVACEK, redaktor

V ptipadé podani zadosti o prispévek na auto je systém pomérné sloZity. Po vyplnéni potifebné doku-
mentace putuji nejprve na U¥ad prace, ten je postoupi Ceské spravé socialniho zabezpeéeni, rozhod-
nuti pak ucini posudkovy lékar.
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lva MERHAUTOVA, feditelka pro Fizeni sekce davek, MPSV

Jsme si védomi toho, Ze i ta Fizeni jsou zdlouhavd pravé proto, 7e Zadatel nejdfive 74da na Ufadu
prace, pak ten posudek zpracovava Okresni sprava socidlniho zabezpeceni, tak my bychom chtéli
sloudit to fizeni i to podavani zadosti na jedno misto. Pokud se tyka pfimo té Zadatelky, Skoda, Ze ne-
vyuzila vSech svych jaksi moZnosti, ona mohla se k tomu lékafskému posudku, nikoliv odvolat, ale
mohla se k nému vyjadfit do 5 dnu, kdy dostala vyrozuméni, a pak se mohla odvolat. V pfipadé, Ze se
ti lidé odvolaji, tak uz se dostava to odvolani na ministerstvo préace, kde jsou posudkové komise. Je
vZdy pfizvan odbornik v tom oboru, to znamena v tomto pripadé by to byl neurolog, a mliZe si i ten
Zadatel vyzadat, Ze chce byt pfitomen, Ze chce byt vysetren.

Jana HABERLOVA, priméaika détské neurologie FN Motol
Podminky k tomu, aby ¢lovék nebo pacient splnil a mohl by mu byt pfiféen tady ten jako prispévek,
jsou nékdy nastaveny vlastné z pohledu té nemoci nelogicky.

Jitka REINELTOVA, teditelka Parent projekt

A co my vnimdme jako velky problém, je rozdilné posuzovani napfic kraji, ze opravdu jako dité, které
je ve stejném stavu v jednom kraji jako dité ve stejném stavu v druhém kraji a jedno dité dostane au-
tomaticky a druhému ditéti je zamitnuto. M(Ze se obratit na nds a socialni pracovnice, kterd ma
opravdu zkuSenosti a vi, co je vhodné napsat a pohybuje se v té oblasti, tak pomuze klientovi sepsat
odvolani.

Martin HLAVACEK, redaktor
Pani Dominika sice odvoldni na zamitnutou Zadost nepodala, po naSem nataceni se ale rozhodla po-
dat praveé se socidlnimi pracovniky zddost novou a véfi, ze tentokrat bude Uspésna.

Zdroj: helpnet.cz/TV NOVA
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Valek chce v lednu predlozit dokument, v némz popise chystané zmény
zdravotnictvi

Ministr zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09) slibil, Ze do poloviny ledna pfistiho roku predloZi strate-
gicky dokument, v némz popiSe chystané zmény ve zdravotnictvi. Hodl3 jich dosahnout zménami za-
kona o vefejném zdravotnim pojiSténi, o zdravotnich sluzbach, o elektronizaci zdravotnictvi a zakona
o ochrané vefejného zdravi. Prvni z nich zaéne platit 1. ledna 2025, Fekl dnes ministr v pofadu Ceské
televize Otdzky Vaclava Moravce. Podle poslankyné Karly Matikové (SPD) by takovy dokument uvitala
opozice, podle mluvéi Sekce mladych 1ékard Ceské IékaFské fakulty (CLK) Moniky Hilerové i lékafi.

Jako prvni krok elektronizace pro pacienty chce Valek predstavit do konce Unora mobilni aplikaci EZ
karta, kterd navaze na "covidovou" aplikaci Tec¢ka. NejdFiv v ni budou data o ockovani.

Chystané zmény jsou podle Valka dokoncenim reformy zdravotnictvi, kterd zacala po sametové revo-
luci a nebyla nikdy plné dokonéena. Méla vést od socialistického financovani zdravotnictvi k systému
fizenému pojistovnami. "Zménou jednoho zdkona absolutné nic nedosdhnete. J&4 ménim viechny ty
zakony naraz, musi byt provazané. Proto mi to trvalo daleko déle neZ dva roky, protoze jsme na tom
pracovali uz v opozici," fekl. Dodal, Ze zmény musi byt propojené i s Ghradovou vyhlaskou.

Touto vyhlaskou ministerstvo zdravotnictvi kazdy rok promitd do rozdéleni penéz z verejného zdra-
votniho pojisténi, v némz bude pfisti rok k dispozici 500 miliard korun, své priority. Zmény cekaji
podle Vélka i personalni vyhlasku, ktera stanovi potfebné pocty personalu, napriklad Iékafd pro kazdé
oddéleni. "Musite ten balik zménit cely a musite ho zménit v pribéhu jednoho roku," dodal.

Zmény zakonu jsou podle Valka prakticky hotové. "Jeden uz je ve vnitfnim pfipominkovém fizeni,
dalSi do néj bude odchazet po Novém roce a dalsi taky. Chtél bych, abychom je plus minus v prvnim
Ctvrtleti pristiho roku dostali na vladu a v prvnim pololeti pfistiho roku do Poslanecké snémovny," do-
dal. Platit by mély zacit postupné. V pristim roce chce ministerstvo zacit zverejiovat srovnani kvality
péce v jednotlivych krajich. Na siti X po skonceni pofadu Valek doplnil, Ze vzniknout by mély i osobni
ucty pojisténce. "Chceme motivovat a ocenit ty, ktefi se o své zdravi staraji," uvedl ministr. Dfive zmi-
noval moznosti bonusl napfiklad za Géast na preventivnich nebo screeningovych prohlidkach.

Ve zméné zdkona o zdravotnim pojisténi podle Valka ministerstvo definuje priority, napfiklad pod-
poru nasledné péce, socialnich sluzeb a paliativni péce, coZ vyZaduje starnuti populace. "A je tam pre-
neseni odpovédnosti v nékterych ¢innostech z krajt (...) na pojistovny véetné jejich vymahani. Napfi-
klad aby lékare na pohotovost musela zajistit pojistovna a ta tomu lékafri také za to platila," dodal.
Kraje si stéZuji, Ze v sou¢asném systému maji problém sehnat lékare, ktefi by slouZili na pohotovos-
tech. Do budoucna tak zfejmé budou jen u nemocnic, coZ ale odmitaji zase jejich lékafi. Chtéji vétsi
zapojeni praktikd.

Zména zakona o zdravotnich sluzbach podle Valka donuti pojistovny, aby se skute¢né zacaly podilet
na budovani sité. Sit 156 nemocnic akutni péce podle néj neni $patnd, nevhodna je ale struktura od-
déleni, z nichz néktera jsou ztratova nebo malo obsazena. "Pojistovna ma zajistit pro své pojisténce
péci, proto to pojisténi platime. (...) Ja pouze do zdkona dam, at to za¢nou délat," uvedl Valek. Pojis-
tovny podle néj mohou pomoci smluv fidit i dostatek Iékafi nékterych specializaci v regionech. Na siti
X pfipojil moZnost Cerpani preshranicni péce, pro vSechny ktefi bydli v pohrani¢i a nemaji na ceské
strané v dostupné vzdalenosti Iékare Ci zdravotnické zafizeni.
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Novelu zdkona o ochrané verejného zdravi ministerstvo novinarlim predstavilo tento tyden, navrh je
ve verejném pfipominkovém fizeni. Pocitd zejména se zménou systému fizeni hygienickych stanic a
vzniku centralni Hygienické sluzby CR. Té by podléhaly i zdravotni Gstavy a Statni zdravotni Ustav.

V oblasti elektronizace je podle Valka zdsadni nastavit standardy pro sdileni dat. Do budoucna se po-
¢itd i s elektronickymi Zzadankami nebo sdilenim zdravotnické dokumentace. Nepropojenost systému
kritizovala i poslankyné Matikova. "Stava se to, Ze jsou pacientovi u riznych lékard predepisovany
stejné léky nebo opakovana vysetfeni,” uvedla. Dodala, Ze je mozZné tim i uspofit finanéni prostredky.
Podporuje také elektronizaci. “Musi to byt ale dobrovolné, aby tady nevznikl odpor ¢asti spolec-
nosti,” dodala.

V zdkoné je podle Valka velka ¢ast vénovana telemedicing, tedy nastrojim komunikace pacientl a
|ékar(i na dalku. Vedle konzultaci na dalku po telefonu nebo videohovoru to mohou byt naptiklad do-
madci pristroje nebo mobilni aplikace sledujici zdravotni stav, pokud jsou schvaleny jako zdravotni pro-
stredky.

Zdroj: ceskenoviny.cz
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Pacientsky hub: podpora, vzdélavani, sitovani a pracovni prostor pro paci-
entské organizace

Spoluprace pacientskych organizaci a Ministerstva zdravotnictvi zapocala v roce 2017. Tou dobou
také bylo na Ministerstvu zdravotnictvi CR ziizeno Oddéleni podpory prav pacient(, které o t¥i roky
pozdéji pfevzalo patronat nad projektem Pacientsky Hub. Jeho vznik byl odpovédi na potieby paci-
entskych organizaci, aby mohly byt vice zapojovany do déni ve zdravotnictvi a aby rozsifily moznosti
pro své odborné vzdélavani, rozvoj a setkavani. ,,Obdobi fungovani Pacientského hubu povazuji za
kvalitativni posun v nasi podpore pacientskym organizacim, ve které hodlame i nadale setrvat a déle
ji rozvijet, Fika vrchni feditel pro legislativu a préavo MZCR Radek Policar.

Na neutralni plidé a zdarma. Osobné...

Jednim z klicovych prvk( projektu je bezplatné poskytovani prostor v Praze 10 pacientskym organiza-
cim. Ty mohou tyto prostory vyuzivat nejen k praci, ale i k setkdvani a pofadani vlastnich akci. To vy-
tvari dynamické prostiedi pro sdileni zkuSenosti a vzajemnou podporu.

Pfedseda Pacientské rady ministra zdravotnictvi Vlastimil Milata vysvétluje: ,, Pacientsky hub pfinesl
pacientskym organizacim mozZnost na neutralni pldé komunikovat s odborniky, ktefi pacientim pfi-
naseji dalezité informace. To vede k vyssi profesionalizaci pacientskych organizaci, i kdyz pracuji
mnohdy na dobrovolnické bazi”. Jak jsme jiz informovali v ¢lanku o tom, jak Fondy EHP podporuji pa-
cientské organizace, v mnoha pfipadech se jedna o malé neziskové organizace bez vlastniho zazemi.

...i po siti

Kratce po otevieni prostoru v prazskych Vrsovicich vSak byl Pacientsky hub nucené uzavien vinou loc-
kdownU zplsobenych pandemii koronaviru. A tak své aktivity pfizplQsobil i on-line prostredi: ,V dobé

Covidu byl pro mé Pacientsky hub svétlem v tmavém tunelu. Diky tomu, Ze fungoval online, mi poma-
hal nejen jako predsedkyni spolku, ale i jako mamé dcery, ktera ma ultra-vzdcné onemocnéni,” popi-

suje Petra Suchd, kterd se v listopadu 2020 stala pfedsedkyni spolku METODEI z.s., ktery sdruZuje ro-

dice déti s velice vzacnymi metabolickymi onemocnénimi.

MoZnosti on-line pfenostll vyzdvihuje i Vlastimil Milata, ktery je zaroven predsedou Aliance pacienti s
diabetem: ,Pacientsky hub je na on-line pfenosy skvéle vybaven a organizacim tak dava mozZnost lépe
komunikovat. To dfive nebylo mozné.”

Prostor pro setkdvani, praci i vzdélavani.

Pacientsky hub za tfi 1éta svého fungovani usporadal 110 vzdélavacich akci, kterych se zucastnilo pres
2000 lidi. Dalsi akce v prostorach Pacientského hubu zorganizovaly pacientské organizace — 130 akci
navstivilo vice neZ 3300 ucastnika.

,Pacientsky hub jako misto setkavani byl iZzasny ndpad. Diky projektu jsme méli mozZnost se potkat a
|épe poznat i jiné organizace,” popisuje Marie Redinova z organizace Ceské ILCO, ktera sdruzuje paci-
enty se stomii, svlj pohled na pfinos projektu. Doslo jak k posileni vazeb mezi jednotlivymi organiza-
cemi, tak i ke sdileni zkuSenosti. To vedlo i k lepSimu pochopeni ostatnich organizaci: , Otevielo nam
to oci a pomohlo pochopit, co trapi ostatni pacientské organizace, Ze zde nejsme s nasi diagndzou
sami a 7e je tfeba dostupné prostiedky rozdélit rovnomérné mezi véechny,” pokracuje M. Redinova a
dodava: ,,Edukacni seminare a prednasky byly velmi uzitecné, sité pacientskym organizacim na miru.
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Stejné tak individudlni konzultace.” Tato zastupkyné Ceského ILCa nékolik pfednasek pro ostatni paci-
entské organizace i sama vedla.

Metodicka podpora pro pacientské organizace

Pfedsedkyné spolku METODEJ v dobé, kdy jej pfebirala, o vzniku Pacientského hubu nastésti védéla:
,Diky Skoleni, webinailim a konferencim jsem se dozvidala, jakym zplsobem vést spolek a co mohu
udélat pro nase cleny. Bylo to pro mé velmi zasadni a vérim, Ze to pfispélo k tomu, Ze dneska jsem
velmi ¢inna a vzdélana v problematice, ktera se tyka naseho spolku,” popisuje Petra Sucha a dodava,
Ze diky projektu ziskala i spoustu pratel a kolegyn, na které se mlze v pfipadé potreby obratit. ,V
roce 2020 jsem byla vystrasena predsedkyné spolku, kterd se bala, jestli bude spolku viibec néjakym
pfinosem. Dneska si troufnu fict, Ze se citim jako plnohodnotna predsedkyné, ktera bojuje za nas
maly spolek. Musim Fict, Ze nikdy nezapomenu na to, jakou vzpruhou pro mé Pacientsky hub je a
bude,” uzavira.

Desatero pro pacienty a zdravotniky i osvétové video

Pacientsky hub stal i u vzniku videa, které ma pomoci nové diagnostikovanym pacientlim s nalezenim
vhodné organizace. Video bylo verejnosti predstaveno na konci listopadu 2023. Deset doporuceni pa-
cientlm, jak mluvit se svym lékafem, a deset doporuceni Iékarlim, jak mluvit se svymi pacienty, zase
shrnuji letaky s tipy, které mohou usnadnit vzajemnou komunikaci. Soucasti projektu bylo i nékolik
odbornych konferenci.

Pacienti nebudou sedét v kouté

Hlavnim poselstvim zavérecné konference projektu, ktera se uskutecnila v poloviné listopadu 2023, je
,Pacienti nebudou sedét v kouté”. To vystihuje klicovy zdmér Pacientského hubu, totiz posunout pa-
cientské organizace z periferie do centra déni v oblasti zdravotnictvi, zapojit pacienty do diskuzi, roz-
hodovacich procest a celkového utvareni zdravotnické politiky. Cilem je zajistit, aby pacienti byli rov-
nocennymi partnery a méli vliv na rozhodovani, kterd ovliviuji kvalitu a dostupnost zdravotni péce v
Ceské republice. Pacientsky Hub se tak stava katalyzatorem zmén, které smétuji k aktivnimu a partici-
pativnimu zapojeni pacient(l do procesu ovliviiujicich zdravotni péci. ,,Nezavislé pacientské organi-
zace jsou nezbytné pro zajisténi prav lidi, kteti potfebuji Iékarskou péci. Stoji pfi nas, kdyz jsme nej-
zranitelnéjsi,” uvedl na zavérecné konferenci projektu norsky velvyslanec Victor Konrad Rgnneberg.

Jde se do finale

Ttiletd pilotni faze projektu Pacientsky hub se blizi ke konci. Ministerstvo zdravotnictvi ho bude mit
pod patronatem i v obdobi udrzitelnosti. Pacientsky hub své prostory na Praze 10 uzavira. V soucasné
dobé je v jednani, Ze by prostory v omezené mife byly poskytovdny napf. pro pofadani vzdélavacich
akci pro pacientské organizace. Ty budou probihat i po novém roce.

Zdroj: Ministerstvo zdravotnictvi CR
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Prvni terapie pomoci CRISPRu je schvalena. Méni lidem geny, aby je zba-
vila srpkovité anémie

Britské a americké urady oznamily, Ze jako prvni na svété povolily genovou terapii, ktera maze vylécit
srpkovitou anémii a jesté dalsi dédi¢nou nemoc, ktera zpUsobuje poruchy krve. Jako prvni tento krok
na konci listopadu udélal britsky regulator, ted na zacatku prosince se ptipojil i americky.

Terapie se jmenuje Casgevy. Jedna se o vlibec prvni schvaleny Iék, ktery vyuZiva takzvané genetické
nGzky CRISPR. Tento ndastroj umi ménit skupiny genl i jednotlivé geny. Jeho autofi za néj ziskali pred
tfemi lety Nobelovu cenu, ale vyuzZival se doposud hlavné ve vyzkumu. Schvaleni prvnich dvou léki
zalozenych na tomto principu pro klinickou Ié¢bu je proto zasadnim prelomem.

Srpkovitd anémie a B-talasémie jsou genetickd onemocnéni, ktera zplGsobuji chyby v genech pro he-
moglobin, protein slouzici cervenym krvinkdm k pfenosu kysliku po téle. , Srpkovita anémie i B-talasé-
mie jsou bolestivé, celozivotni stavy, které mohou byt v nékterych pfipadech smrtelné,” uvedl v pro-
hlaseni britsky urad.

V klinickych studiich se po nékolika letech testa zjistilo, Ze pripravek Casgevy u vétsiny ucastnikl se
srpkovitou anémii a B-talasémii obnovuje zdravou tvorbu hemoglobinu a zmirfiuje ptiznaky onemoc-
néni, dodali zastupci Uradu. Uvedli, Ze béhem studii nebyly zjistény Zddné vyznamné bezpecnostni
problémy, a doplnili, Ze bezpecnost |éku se bude i naddle peclivé sledovat.

168 hodin: Rekordni sbirka otevrela cestu k 1é¢bé chlapce s genetickou chorobou. Jiné jsou na tom
har

Lécba se sice podava jednorazove, celd procedura ale trva nékolik mésicl. Pacientovi se nejprve ode-
berou kmenové buriky z kostni diené. V laboratofi se v nich potom pomoci CRISPRu upravi prislusny
gen. Jakmile jsou pfipravené, pacienti nékolik dni podstupuji chemoterapii, aby se staré bunky od-
stranily a uvolnilo se tak misto pro nové. Po infuzi novych bunék stravi pfijemci nékolik tydnl v ne-
mocnici, kde se zotavuji. Poté by uz télo mélo produkovat normalni neposkozené bunky.

,Srpkovitd anémie je vzacna, bolestiva a Zivot ohroZujici krevni porucha, kterou neumime vylécit.
Proto jsme tak nadseni, kdyZz mizeme pokrocit v této oblasti, zejména pro osoby, jejichz Zivot je
touto nemoci vazné narusen,” uvedl americky regulator. Primérnd délka Zivota lidi postizenych touto
nemoci je 42 let u muzl a 48 let u Zen. ,,Genova terapie je prislibem cilenéjsi a ucinnéjsi 1éCby,
zejména pro osoby se vzacnymi onemocnénimi, u nichZ jsou sou¢asné moznosti Ié¢by omezené,” do-
dali védci.

Genova terapie mGze uzdravit miliony lidi a nékteré nemoci Uplné vymytit, véri védkyné Alzbéta
Ressnerova

Lék, ktery bude nedostupny

Analytici se obavaji, Ze i mezi lidmi, ktefi by mohli mit z 1é¢by nejvétsi prospéch, bude jen malo téch,
ktefi budou chtit proceduru podstoupit. Ta totiz trva nékolik mésic(, je s ni spojené riziko neplodnosti
a také muze byt pro vétsinu nemocnych financné nedostupna.

Spolecnost Vertex v patek v Zadosti pro regulacni organy uvedla, Ze si za 1é¢bu bude Uctovat 2,2 mili-
onu dolarll na pacienta, coz je v pfepoctu témér padesat milion( korun.
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Tato nemoc je navic chorobou mensiny, vyskytuje se jen u ¢ernosské populace. Proto je sloZité na ni
najit zdroje financovani. ,,Sto tisic Afroamericanl ve Spojenych statech ma srpkovitou anémii. V celé
zemi je pfitom jen tficet specializovanych center na srpkovitou anémii a statni prispévek na vyzkum
|écby srpkovité anémie na pacienta je asi 800 dolarll a od neziskovek a nadaci je to sto dolart na pa-
cienta,” popsala nedavno v rozhovoru pro Ceskou televizi brnénskd geneticka Alzbéta Ressnerova,
ktera na vyvoji genové lécby pracuje.

Zdroj: Ceskd televize
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Pripravuje se Evropska konference o vzacnych onemocnénich a orphan
produktech (ECRD)

Na konci jara 2024, 15.-16. kvétna 2024, probéhne v Bruselu 12. roénik Evropské konference o vzac-
nych onemocnénich a lécivych pfipravcich (ECRD), kterou pofadd mezinarodni organizace EURORDIS.
Soustredi se na formovani politiky v oblasti vzacnych onemocnéni a je nejvétsi akci svého druhu, do
které jsou pfimo zapojeni zastupci z fad pacientl. Nadchazejici konference probéhne jako jako ofici-
alni soucast belgického predsednictvi Radé EU.

Shodou okolnosti se kona tfi tydny pred volbami do Evropského parlamentu a jeji ambici je ovlivnit
tvorbu budouci evropské politiky. Poradatelé konference zddrazniuji, Ze chtéji dale rozvinout vycho-
diska vyhledové studie Rare 2030.

Letosni ro¢nik konference slibuje vétsi rozsah i zabér, nez v minulych letech. Probéhne také online a
bude prekladana do 12 jazyk(l. Poradatelé ocekavaji vice nez 1000 ucastnikll z celého svéta: pacientd,
zdravotnikl, vyzkumnych pracovnikd, zastupct prdmyslu i téch, ktefi zdravotni politiku vytvareji.

Cilem konference je zasadni mirou prispét k odstranéni nejvétsich prekazek, kterym vzacni pacienti v
EU dlouhodobé celi. Témata budou proto zahrnovat novy model EU pro poskytovani vysoce speciali-
zovanych zdravotnickych sluzeb, zlepseni pfistupu k |é¢bé vzadcnych onemocnéni a politické priority
pro dalsi pétilety cyklus EU.

Probéhnou také diskuse o inovativnich projektech a snahdach, které se realizuji v ramci celé komunity
vzacnych onemocnéni, at uz pljde o nové strategie financovani vyzkumu, péci o dusevni zdravi, nebo
zkraceni doby ¢ekani na diagndzu. Konference by se méla zaméfit také na identifikaci potreb paci-
entl a jejich rodin i nastroje, jak tyto potreby resit.

Mezi hlavni témata konference budou patfit:

Nové strategie financovani pralomovych terapii u vzacnych onemocnéni Dusevni zdravi ZlepSovani
diagnostiky Dostupnost vysoce specializované péce Nerovny pfistup k inovativnim terapiim Narodni
plany a vytvoreni jednotného evropského pfistupu ke vzacnym onemocnénim

Podrobny program konference (v angli¢tiné) je dostupny zde. Vyzva k predkladani abstrakt( poster(
zde. Vstupenky ke sledovani konference online jsou k dispozici za zvyhodnénou cenu do 2.2.2024
zde.

Dalsi zdroje informaci:
Vyzva genetik(: posileni spoluprace v EU umozni zlepSeni diagnostiky vzacnych onemocnéni

Vzacnych onemocnéni jsou tisice. VétSinou jde o naprosto neznamé choroby. S neznalosti se ¢asto
poji nepochopeni okoli, nezajem, obavy. Vytvari mezi lidmi bariéry. Chceme vzacné nemoci ptipomi-
nat, jednu po druhé, den za dnem. Chceme, aby takovych bariér bylo co nejméné. Ukazujeme ne-
moci, jaké jsou. Ptdme se lidi, co pro né Zivot se vzacnym onemocnénim znamena, jak je zvladaji a co
jim pomaha.

Zdroj: vzacni.cz

25



