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Vzacha onemochéni a hlavni udalosti ve
zdravotnictvi

Unor 2024

Mili pratelé CAVO,

pred koncem loriského roku jsme se pacientskych organizaci za¢lenénych do CAVO ptali, na co jsou ze
své ¢innosti hrdé, co se podle nich v roce 2023 podafilo, i na pfani do roku 2024.

Neni velkym prekvapenim, Ze nase prani i vnimani Uspéchu se nijak vyrazné nelisi. Vsichni bychom radi
vidéli posuny v 1é¢bé, nové preparaty, lepsi péci v ramci systému nebo silnéjsi propojeni komunity ko-
lem vzdcnych onemocnéni.

Cesta za splnénim téchto nasich spolecnych prani je nékdy hodné ndrocnd, provazi ji zklamani, unava,
nékdy i vztek nebo chut se vzdat. Za tym CAVO vam slibuji, e v ni budeme pokracovat a dékujeme
vam za vasi podporu.

Tésim se, Ze nase spolecné Uspéchy a pocit sounaleZitosti si vSichni pfipomeneme pfi letoSnim Dni
vzacnych onemocnéni. Letos jsme pro néj vybrali motto: ,Pro vice vzacnych chvil.”

| proto nam vSem pfeji co nejvice vzacnych chvil nejen v tomto roce.

Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO
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Vzacna onemochéni

Inovativni léky méni osudy pacienti

Primarka détské neurologie motolské nemocnice Jana
Haberlova v obsahlém rozhovoru pro Forbes popisuje,
jak genova lécba nebo lepsi diagnostika posouvaji moz-
nosti |écby doposud nelécitelnych nemoci. Priblizuje
také, jak funguji pravidla pro dhradu velmi nakladnych
postupd.

CELY CLANEK

UNLVULRnV &1

V brnénském vyzkumném centru CREATIC jdou naproti
pacientim

Vyvoj bunécnych a genovych |éCiv vyZaduje tésnou
blizkost pacienta, fika vedouciho nového centra pro
vyzkum vzacnych onemocnéni Regina Demlova. Centrum
CREATIC zacalo fungovat pfi Masarykové univerzité v
Brné. ProC se excelentni pracovisté zaméruje pravé na
tento naroc¢ny vyzkum?

CELY CLANEK

Pacienti s Friedreichovou ataxii vyhliZzeji novy Iék

Jde o dédi¢né, zatim nevylécitelné onemocnéni, pfi kterém
pacienty postupné prestava poslouchat télo. Friedreichova
ataxie se projevuje zhorsenou koordinaci pohyb(, pocitem
zavrati ¢i onemocnénim srdce a patefe. Nemocni s ni Ziji

léta, dosud jim viak chybél Iék. Prvni by do Ceska mohl do-

razit uz letos na jare.

CELY CLANEK


https://forbes.cz/primarka-neurologie-uz-deti-jen-neleci-ale-hlavne-uzdravuje-jednim-z-nich-bude-i-martinek/
https://forbes.cz/primarka-neurologie-uz-deti-jen-neleci-ale-hlavne-uzdravuje-jednim-z-nich-bude-i-martinek/
https://brno.rozhlas.cz/vedci-z-brna-budou-hledat-leky-na-vzacna-onemocneni-ziskali-na-evropsky-grant-15-9149317
https://brno.rozhlas.cz/vedci-z-brna-budou-hledat-leky-na-vzacna-onemocneni-ziskali-na-evropsky-grant-15-9149317
https://www.vitalia.cz/clanky/friedreichova-ataxie-novy-lek/
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EMA potvrdila rozhodnuti neobnovit registraci pfi-
pravku Translarna

Evropska |ékova agentura po opétovnému prezkou-
mani potvrdila své plvodni doporuceni neobnovo-
vat podminénou registraci pfipravku Translarna
(ataluren). Tento |éCivy ptipravek se pouziva k l1é¢bé
pacientl s Duchennovou svalovou dystrofii. Podle

fueag

zavérd prezkumu nebyla potvrzena ucinnost pfi-

_m:;kmtu i =
---- T il . pravku.

CELY CLANEK

Nejde o penize, ale o Uspésnost |écby

Pfi rozhodovani o uUhradé experimentdlni lécby se
rozhodovani pojistovén fidi predevsim vyhledem na
Uspésnost lé¢by. V rozhovoru pro Ceskou televizi to uved|
naméstek ministra zdravotnictvi Jakub Dvofracek.
Ptipustil vsak, Ze cena experimentalnich 1ékl je vysoka.

Pomoct by podle néj mohly spolec¢né evropské nakupy.

CELY CLANEK



https://www.sukl.cz/leciva/ema-potvrzuje-doporuceni-k-neprodlouzeni-registrace
https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/domaci/nejde-o-penize-ale-o-uspesnost-lecby-rika-o-vahani-nad-experimentalnimi-leky-namestek-dvoracek-91
https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/domaci/nejde-o-penize-ale-o-uspesnost-lecby-rika-o-vahani-nad-experimentalnimi-leky-namestek-dvoracek-91
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Zdravotnictvi

Stat zverejni data o péci

Od |éta bude mozné porovnat, kde Cekaji pacienti na
zakrok déle a jak se lisi Uspésnost lécby. Stat planuje
zpfistupnit lidem klicovd data o kvalité péce v
nemocnicich. Nejdfive pfijdou na fadu komplexni
onkologicka centra.

CELY CLANEK

Lékafri stahli vypovédi z pfescasu

Lékafi po celém Cesku stahli vypovédi z dobrovolnych
prescast. Cast nemocnic tak zacala fungovat ve standardnim
rezimu a vratila se k planovanym zakrok(m a bézné pracovni

dobé. V nékterych zafizenich ale vyjednavani s odbory
pokracovala i v pribéhu ledna.

CELY CLANEK

Sestry chtéji vlastni profesni komoru, ministr je podpofil

Zdravotni sestry oZivuji svou nadéji na vznik vlastni profesni
komory, kterd by sestry reprezentovala, hdjila jejich zajmy
a podilela se na legislativnim procesu. Zamér podpofil
i ministr zdravotnictvi Vlastmil Valek. Ceskd asociace
zdravotnich sester usilovala o zfizeni profesni komory jiz
pred Ctyfmi lety.

CELY CLANEK



https://www.novinky.cz/clanek/domaci-zebricek-nemocnic-stat-zverejni-data-o-peci-40456061
https://www.novinky.cz/clanek/domaci-zebricek-nemocnic-stat-zverejni-data-o-peci-40456061
https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/domaci/lekari-stahuji-vypovedi-z-prescasu-v-nekterych-nemocnicich-ale-stale-jednaji-344620
https://ct24.ceskatelevize.cz/clanek/domaci/lekari-stahuji-vypovedi-z-prescasu-v-nekterych-nemocnicich-ale-stale-jednaji-344620
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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Covid ustoupil, vyrazné se rozsitila chiipka

VIna respira¢nich onemocnéni pokracovala v Cesku i v
prabéhu ledna. Zatimco pred Vanoci byla castéjsi nakaza
covidem-19, se zacatkem nového roku se zacala sifit
chiipka. Castymi pfiznaky byly kromé horecek také bo-
lesti hlavy nebo zvraceni. Ke konci mésice vyskyt ch¥ipky %
dosahl hodnot epidemie. &

CELY CLANEK

ver vrs

Pojistovny chtéji zfidit koordinatory péée

V3seobecna zdravotni pojistovna i nékteré dalsi uvazuji o
zavedeni koordinatord péce. Jejich ukolem by bylo zajistit
prichod pacientli systémem pres zajiSténi vySetreni,
operaci i nasledné péce. Pozice koordinatord funguji
napfiklad v Dansku nebo Spojenych statech.

CELY CLANEK



https://www.idnes.cz/zpravy/domaci/chripka-epidemie-nemoc.A240129_133759_domaci_sdlk
https://www.idnes.cz/zpravy/domaci/chripka-epidemie-nemoc.A240129_133759_domaci_sdlk
https://www.novinky.cz/clanek/domaci-pomohou-pacientum-s-dolecenim-pojistovna-chce-zridit-koordinatory-pece-40456821
https://www.novinky.cz/clanek/domaci-pomohou-pacientum-s-dolecenim-pojistovna-chce-zridit-koordinatory-pece-40456821
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Ze svéta

EMA loni schvalila 77 1ék. Véetné pralomovych terapii

Osm desitek Ié¢iv usilujicich o registraci v EU loni posoudila
Evropskad lékova agentura — z toho vétsinu z nich s kladnym
stanoviskem. Nejvice léCiv pfitom smérovalo do oblasti on-
kologie, nechybély ani Iéky na vzacna onemocnéni, biosi-
milars ¢i generika. Pro vzacnd onemocnéni bylo loni schva-
leno konkrétné 17 Iék.

CELY CLANEK



https://www.zdravotnickydenik.cz/2024/01/ema-loni-schvalila-77-leku-vcetne-prulomovych-terapii/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2024/01/ema-loni-schvalila-77-leku-vcetne-prulomovych-terapii/
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Celé &lanky

Zménit OSUD

Jesté neddvno byla Jana Haberlova poslem Spatnych zprav. Jako primarka détské neurologie motol-
ské nemocnice rodi¢dim déti se svalovou atrofii ¢asto sdélovala, Ze jejich potomek brzy zemfe. Novy
|ék vSe zménil. Ted mlze délat to, co si vidy prala — nelédit priznaky, ale uzdravovat.

Usmeévavy oblicej kudrnatého dvouletého chlapecka znd cely ndrod. Prakticky se mu neslo vyhnout.
Jesté pred par mésici byl vidét téméf vSude — na internetu, v televizi, v ¢asopisech, v novindch. Do-
jemny pribéh nemocného Martinka trpiciho vzacnym genetickym syndromem AADC roznéznil nejed-
noho Cecha. Lidé prispivali na darcovském serveru Donio na jeho nakladnou lé¢bu, kterou pojistovna
neproplaci, a z pozadovanych sto milionl korun se nakonec podafilo vybrat presné 151 284 599 ko-
run.

Ve francouzském mésté Montpellier by se tak méla na prelomu ledna a Unora zacit psat nova kapi-
tola Martinkova Zivota, ta Stastnéjsi. Praveé tady, ve specializovaném centru, probéhne genova tera-
pie. Rodinu na ni doprovodi i Jana Haberlova, primafrka Kliniky détské neurologie FN v Motole. Pravé
na tomto pracovisti chlapcovu nemoc diagnostikovali.

"Byl u nas na klinice hospitalizovadn s nejasnymi obtiZzemi, a kdyZ jsme je vidéli, fekli jsme, Ze by mohly
spliiovat kritéria syndromu AADC, vzacného onemocnéni, které zpUsobuje centralni poruchu hyb-
nosti," vzpomina primarka. Po provedeni testd lékafi diagndzu potvrdili a zjistili, Ze 1é¢ba existuje a
Martinek by z ni mohl profitovat. Informovali rodice, ti se obratili na pojistovnu, dozvédéli se, ze
Zadné penize nedostanou, a tak vsadili na lidskou dobrotu. A ¢esky narod tohle umi, kdyz je potreba,
semkne se a pomuZze. "Je pravda, Ze kdyZ sbirku spoustéli, pfisla mi poZadovana ¢astka dost ambici-
Ozni. Pfrekvapilo mé, jak rychle se penize vybraly," doddva Jana Haberlova. Pfitom to nebylo poprvé,
co se darci sloZili na nadkladnou IéCbu.

Pfed Martinkem méla primarka v péci Maxika, trpiciho SMA, tedy spindlni svalovou atrofii. Na néj
tehdy lidé prispéli pres Sedesat milion korun. Maxik se tak pred tfemi lety stal prvnim pacientem v
Cesku, ktery dostal do té doby nejdrazii |ék na svété. Ted ho o tento "titul" pfipravi Martinek. Pfesto
pravé Maxik byl priikopnikem 1é¢by SMA v Ceské republice. | diky nému uZ se na ni nemuseji rodice
skladat, ale proplaci ji pojistovna.

* Co se tehdy zménilo?

Zacnu trochu zeSiroka. Lék pro Maxika nebyl v té dobé registrovan v EU, byl dostupny v USA, nikoli v
Evropé. Ale rodina tu Ié¢bu chtéla, proto se rozhodla, Ze pljde cestou samoplatce s tim, Ze my by-
chom jako klinika sepsali Zadost o uZiti neregistrovaného léku, takzvany specificky Ié¢ebny program.
To je nutna podminka k pouziti 1é¢ivého pripravku, ktery neni schvdlen v EU, ale jinde na svété ano.
Museli jsme mit souhlas ministerstva zdravotnictvi, ministerstva Zivotniho prostredi i statniho Ustavu
pro kontrolu IéCiv. Vypsali jsme tehdy program pro tfi rodiny, protoze kromé Maxika Slo jesté o dva
pacienty se stejnou diagndzou. Rodiny spustily sbirky, ale protoZe celd kauza dostala i politicky roz-
mér, rozhodl nakonec byvaly premiér Andrej Babis, Ze u vSech déti bude |écba uhrazena ze zdravot-
niho pojisténi. K ¢emuz nakonec doslo jen u dvou z nich. U tfetiho pacienta jsme nakonec lIécbu
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nedoporucili, a to z divodu vysokého rizika nezadoucich ucinkd. Nasledné byl tento Iék schvalen v EU
a tim se otevrela cesta pro dalsi ceské pacienty, aby mohl byt |1ék standardné hrazen z verejného po-
jisténi. Vybrané penize pro Maxika si ale nikdo nenechal. Jsou ve fondu, kde se vyuZivaji na podporu
vSech pacientl s SMA. Jsou z nich hrazeny zejména zdravotni pomucky nebo rehabilitacni pobyty.

* Je moziné, ze podobny pribéh odstartuje i Martinkova lé¢ba? Ze ji nakonec také zaénou pojistovny
proplacet?

To bude urcité na zvaZzeni a neobejde se to bez emoci. S diagnézou AADC syndromu, jaky ma Marti-
nek, jsou v Cesku prozatim znami pouze dva pacienti. Pfesto se d4 predpokladat, Ze jejich pocet se
bude se zlepsujici se diagnostikou a osvétou zvySovat. Mozna uz dnes tu jsou dalsi pacienti, jen o nich
nevime. Finanéni ndklady na celkovou lé¢bu u této diagndzy tim budou stoupat, a proto jsem rada za
to, ze sbirka na Martinka otevrela diskusi, do jaké miry jsme jako spole¢nost schopni hradit tyto na-
kladné Iéky a za jakych podminek. Do budoucna, s rozvojem technologii a znalosti v mediciné, Ize
ocekavat rychly narist vysoce finanéné nakladnych 1ékl. Aktualné jednim z novych trend(l v mediciné
je pravé genova lécba, jejiz vyvoj je velmi drahy. Pfesto je to trend, ktery se neda zastavit, nebot pfi-
nasi naprosto unikatni moznosti lécby i u nemoci doposud zcela nelécitelnych. NarUst poctu, ale i
ceny neni linedrni, nybrz exponencidlni. Proto je potfeba o tom diskutovat a nastavit pravidla, v ja-
kych pfipadech se bude, nebo nebude ta inovativni Ié¢ba hradit.

* Vly uZ jste naznacdila, Ze v genové l1écbé dochazi ke znaénému vyvoji. Pralomovy byl pfedevsim 1ék
Zolgensma, ktery byl poprvé podan pravé Maxikovi. Pro vas jako lékarku, ktera se zabyva nervosvalo-
vym onemocnénim, kam SMA spadd, to musi byt velka uleva. Do té doby jste byla pro rodice spise
poslem Spatnych zprav, protoZze nemoc koncivala pred¢asnou smrti.

Ano, je to velky posun. Dfive jsme s rodici Casto diskutovali o moZnostech zachovéni Zivota pouze v
pfipadé napojeni na pfistroj — umeélou plicni ventilaci. Druhou alternativou bylo pfedcasné umrti. |
pfes napojeni na umélou plicni ventilaci tyto déti ale mély tézkou poruchu hybnosti, byly plné ne-
sobéstacné, mély ¢asto problém i s polykdanim. Presto byly rodiny, které Sly touto cestou. Ted jsou
vyhledy mnohem vic optimistické. V neurologii je celd fada geneticky podminénych, ale i ziskanych
onemocnéni. Pfed lé¢bou se SMA fadila mezi ta nejcastéjsi, ktera zplsobovala Umrti v novorozenec-
kém a kojeneckém véku.

PFritom to jsou velmi chytré a veselé déti, a zejména kdyZz maji handicap od zac¢atku, nepfijde jim to
divné, nevédi, co vsichni kolem nich fesi. Jsou to velmi optimisticti pacienti a i v dospélosti, kdyZ pre-
Ziji, maji pres své tézké postizeni obvykle chut do Zivota a touhu pracovat. Ted, diky 1é¢bé podané v
jakémkoli véku, mohou i pldnovat — najednou védi, Ze se jejich obtize nebudou zhorsovat, ale zastavi
se. A za tu moznost jsem velmi vdécna.

*V ¢em lé¢ba pomohla nejvice? DokdZze nemocného zcela vylécit?

U spinalni svalové atrofie jsme nejdfive zacali [éCit priznakové déti. A zjistili jsme, Ze ¢im dFive je |é-
¢ime, tim je efekt lepsi a vy$si. S ministerstvem a pojistovnami jsme se dohodli, Ze spustime pilotni
projekt novorozeneckého screeningu. Ted tedy SMA vyhledavame ihned po narozeni, a pokud je test
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pozitivni, diagnézu potvrdime a nasledné se domluvime s rodici na |écbé. A uz mame i pacienty, ktefi
maji stejnou genetickou odchylku, jako mél Maxik, dostanou tedy stejnou Ié€bu, to znamenad jednora-
zovou infuzi. Ty déti jsou klinicky zdravé a vy na nich nic nepoznate. A je to jen tim, Ze se nemoc pod-
chytila vcas, jesSté pred rozvojem klinickych obtiZi. TakZe to je za téch pét let neuvéfitelny pokrok.
Nejdrive tu nebyla Zadna |écba, ndsledné se objevily Iéky, které umély stabilizovat nemoc, a ted'
mame i moznost Iécit u nékterych déti nemoc pred rozvojem obtizi.

* Projekt uz skoncil?

Ano, byl dvoulety a trval do konce lofiského roku. Od ledna toho letosniho uz by se mél stat soucasti
standardniho novorozeneckého screeningu. Z paticky odebereme krev, kterou naneseme na suchy
filtracni papir, a z toho vzorku se da otestovat spindini svalova atrofie. Rodi¢e museji dat s testem pi-
semny souhlas, ale apeluji na né, aby to urcité udélali. Neni se ¢eho bat, miminko u toho nijak
nestrada, ale véasné odhaleni mizZe znamenat Uplné jinou kvalitu Zivota, nez kdybychom na nemoc
prisli se zpozdénim, byt i par mésicu.

* Jak je na tom Maxik dnes, tfi roky po 1écbé?

Z naseho pohledu byla IéCba Uspésna. Maxik nemél Zzadné nezadouci Ucinky a byl tam jasné vidét jeji
efekt. Chlapecek uz podstoupil |é¢bu i pfedtim, kdy dostaval opakované injekce pfimo do paterniho
kanalku. Nova lécba je jednorazova, uz to je velky benefit. Z pohledu laika, ktery ho uvidi, mGze byt
prekvapeni, Ze neni Uplné zdravy, Ze ma urcity handicap, ale to se védélo od zacatku. Ani u Martinka
se neda ocekdvat Uplné uzdraveni, ale spiSe zlepseni stavu. | to ovsem muZe byt z pohledu pacienta
relativné vyznamné, kdy z leZiciho mze byt stojici a chodici.

* A jsou lékari schopni odhalit genetickou nemoc uz v prlibéhu téhotenstvi, pfipadné zahdjit jesté v
prenatalnim obdobi jeji lé¢bu?

Dnes jsme schopni vySetfovat burky plodu z periferni krve matky, takZze pokud vime, o jakou genetic-
kou jednotku se jednd, da se to teoreticky zjistit uz v prlibéhu téhotenstvi. Neni na to vsak schvalena
zadna lécba. Pokud bychom zjistili néjaky zdvazny geneticky defekt, je mozné jen prerusit téhoten-
stvi. V USA nicméné probiha takovy experiment, kde se podava sirup, ktery by mél prechdazet pres
placentu do plodu ditéte. Uz je tam popsan jeden pripad, kdy matka uzivala |ék béhem téhotenstvi,
protoZe védéla, Ze jeji dité ma genetickou odchylku. Zatim ale nezndm vysledek, takZze nemohu potvr-
dit, zda to mélo uspéch. Uvidime, co pfinese budoucnost. Vyhodou je, Ze s |[é¢bou mizZeme zadit ih-
ned po narozeni. Ale bohuzel, i kdyZ dnes mame dostupny novorozenecky screening, nékteré déti,
které vidime ihned po narozeni, uz maji nemoc natolik rozvinutou, Ze i kdybychom je IéCili, prezily by
jen s tézkym handicapem. Vétsinou tedy po dohodé s rodi¢i nechame miminka pfirozené odejit a
|é¢bu nezahajujeme. To jsou ale opravdu vyjimecné pripady.

* Pro¢ musi Martinek kv(li [é¢bé do Francie? Pro¢ neni lék dostupny i u nds v Ceské republice?

Jsou to inovativni |éCby a ty potfebuji mit nejenom I€ék, ale i zdzemi a tym specialistd, ktery ho bude
schopny podat. A my zatim nemame v nasi zemi akreditované centrum, i kdyZ se nabizi ho mit. Pfesto
je nezbytné splnit fadu podminek. Jednou z nich je tfeba Iékarna, ktera je schopna pfipravit genovou
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|é¢bu. Na to musite vybudovat celou infrastrukturu a k tomu jsou potifeba penize. Dosud tady ta po-
ptavka nebyla, a tak neni ani to zdzemi, bez néj se u nas |écba provadét neda. | proto se pojedeme
podivat do Francie, jak se to déla, abychom ji mohli v budoucnu pienést do Ceské republiky. Protoze
to bude vyrazné levnéjsi nez v zahranici.

* Pfesunme se od vasich pacientl na chvili k vdm samotné. V oboru détské neurologie patfite ke
Spicce. Proc jste se pro studium mediciny vlastné rozhodla? Méla jste k tomu rodinné dispozice?

U nas v rodiné nikdo |ékarF neni. Mé akorat tésila biologie, na gymnaziu nas ji vyucovala skvéla pani
ucitelka. Na medicinu jsem tak $la i diky ni. Po Skole jsem od zacdtku chtéla na neurologii, na dospé-
lou, ovsem v Praze tehdy nebylo volné misto, tak jsem skoncila v Lomnici nad Popelkou, odkud jsem
se presunula na neurologii do Jilemnice. Stravila jsem tam rok, ale chtéla jsem zpatky do Prahy. Nako-
nec se uvolnilo misto na détské neurologii, kde uz jsem zlstala. A neménila bych. Je to hezky obor,
jehoz velkou ¢asti je vyvojova neurologie, tedy pfirozeny vyvoj nervového systému od narozeni do
doby, nez dité dozraje, coz je z pohledu fyziologie nesmirné zajimavé.

* Cim vas neurologie pfitahovala?

Libila se mi jeji komplexnost, sloZitost. Mate pfiznaky, indicie a snaZite se objasnit, co tomu pacien-
tovi je. Ma vnitini logiku, musite nad tim hodné premyslet. Zacala jsem se vénovat nervosvalovym
onemocnénim, protoZe tehdy se na né na oddéleni zaméroval pouze jeden lékar a bylo potieba, aby
to zacal délat jesté nékdo dalsi. Diky té metodé jsem se zacala setkavat s pacienty,

ktefi toto onemocnéni méli.

A postupem ¢asu mi nebyl jedno jejich osud, proto jsem se zajimala o to, zda se neda péce néjak vy-

lepsit, coZ se postupné stalo realitou. MzZete se zaméfit na priznakovou IéCbu, posléze jsme sem pfri-
vedli prvni klinické studie experimentalni |é¢by. A pak jsem si fekla, Ze by bylo dobré se nékde naucit
o takové pacienty starat. A odjela jsem i s celou rodinou na rok do Anglie.

* Co vam tahle zkusenost dala?

Hodné. Pracovala jsem tam jako détska neurolozka praveé s pacienty s nervosvalovymi nemocemi, na-
ucila jsem se, jak k nim pfistupovat a jaké jsou nové mozZnosti lécby. A kdyzZ jsem se vratila, zalozila
jsem v Motole Neuromuskularni centrum. Za téch deset let se nam podafrilo dosahnout evropské
Urovné. Dava ndm smysl, aby se v budoucnu déti s témito diagndzami koncentrovaly do center, kde
se jim dostane odborné pomaoci. Je to reakce na rozvoj Iék(i a moZnosti prace s pacienty, ktefi trpi né-
jakym vzacnym neurologickym onemocnénim. S SMA se rocné rodi asi deset déti, nemély by se |écit
na dvaceti riiznych mistech po celé zemi, ale tam, kde maji s touto diagndzou zkusenosti. A ty si vy-
ménujeme i s kolegy po celém svété. Spolupracujeme tak napfiklad s neurosvalovym centrem v Ne-
wecastlu, které je na tomto poli jednim z lidr0.

* Pfedpokladam, Ze vzacné genetické onemocnéni existovalo uz v historii. Nebo se zacalo rozvijet az v
moderni dobé?
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Geneticky podminéné nemoci tu byly vZdy, ale my jsme je neuméli diagnostikovat. To se zménilo s
rozvojem genetiky, coz je boom poslednich tficeti Ctyficeti let. ZlepSuje se technologie diagnostiky,
kdy mlzZeme testovat najednou stovky az tisice genu, tfeba v americkych centrech jsou schopni do
nékolika hodin dat vysledek celé vasi DNA a diky tomu mdme vétsi objasnénost. A jakmile mate pfi-
¢inu, na tu nasedne klinicky vyzkum a s odstupem i moznost kauzalni 1é¢by. A kazdym rokem pfibyvaji
nové a nové.

* Jak k takovému onemocnéni dité prijde, kdyZ oba rodice jsou zdravi? Roli v ném prece hraje gene-
tika.

Kdyz se narodi dité s genetickou odchylkou, jsou rizné moznosti, jak vznikla. Bud k ni dojde v prU-
béhu vyvoje plodu, protoze kazdy jsme nositelem tfi az péti odchylek. DalSi moznosti je, Ze rodice
jsou takzvani pfenaseci. Daji vam pulku genetické informace, ale zdravy kéd, ktery maji na druhém
chromozomu, to prenasecstvi prekryje. Ale v pripadé, ze prenasec potka jiného prenasece pro stejné
onemocnéni, maji pravdépodobnost 25 procent, Ze se nakombinuji ty dva porouchané geny a u di-
téte se projevi onemocnéni. To je u SMA pomérné bézné, Ze jsou rodice prenaseci a nevédi o tom.
Anebo ma rodic¢ genetickou odchylku a nemusi o tom védét ¢i ji ma v mirnéjsi formé, ale u ditéte se
projevi i na zakladé jinych gen(.

* Jak vas tak posloucham, je to velky risk, pfivést na svét zdravé dité.

Rodic¢lm Fikam, Ze je to véc ndhody a Ze je to loterie. Ale nechci nikoho strasit, vétsina déti je gene-
ticky zdrava. Nicméné odchylkam se neda predejit, mlZete se nechat otestovat, existuji dnes uz i ko-
mercné dostupné genetické testy na ty nejcastéjsi genetické odchylky. Nebo se mohou partnefi ne-
chat vysetfit klinickym genetikem a otestovat pro nej¢astéjsi prenasecstvi. Jina cesta uz neni.

* Jak moc je pro vas dulezité urcit diagndzu vcas?

Zcela zasadni. Diagnostika a Ié¢ba SMA az v dobé po rozvoji klinickych obtizi uz nikdy nevedou k upl-
nému uzdraveni, dité tak tfeba neni schopné samo chodit. Nejcastéji se ndm objevovali détsti paci-
enti v prvnich dvou letech Zivota. Nezvedali hlavicku, nikdy nepasli konicky, nikdy se nepostavili, za-
¢ali chodit $patné, méli atypickou chiizi, a ji zcela ztratili. Cim pozdé&ji se zacne s lé¢bou, tim hdre. Ale
kdyZz nemoc zachytime vcas, laik by ani nepoznal, Ze ji dité ma. | proto bych apelovala na rodice, aby
screening neodmitali, protoZe diky genetické 1é¢bé jsme schopni ¢asnéji |éCit a zamezit rozvoji pfi-
znaka.

* Co vam dnes déla radost?

To, ze mUzeme sledovat vyvoj diagnostiky a I1éCby a jsme toho soucasti. Vidim, jaky ma pokrok odezvu
v pacientech a jejich rodinach. Znam jejich pribéhy, jejich osudy, vim, jak to méli tézké, s ¢im se poty-
kali. Proto se snazim co nejrychleji ty nové léky pfivézt k nam do republiky a umoznit, aby je nemocni
dostali. Mam radost z toho, Ze jsme schopni vytvofit v laboratoti umély lidsky gen, ktery zabalite do
virového vektoru a pak vpravite do téla pacienta a vidite, jak to u néj zabira.
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* Nelze se nedotknout tématu dostupnosti neurologické péce. Jak dlouho se na vysetifeni na vasem
oddéleni ceka?

ZaleZi na diagndze, nékteré détské pacienty prijmeme automaticky, kdyz je to prokazana svalova ne-
moc a spadaji do naseho regionu. Pak se snaZzime, aby ten termin byl do tfi mésict. Pokud ale pfi-
jdete z "ulice" s nejasnou diagndzou, je to sloZitéjsi a pockate si i nékolik mésict. Doporucila bych
proto, aby si rodic¢ nasel détského neurologa v misté bydlisté, ktery udéla screening, a az kdyz neni
schopen pacienta vyresit, jej posle k nam. Nejdrive do ambulance, posléze k nam do centra. To uz ale
musi mit pfiznaky, které ukazuji na podezieni na nervosvalové onemocnéni.

* A neztéZuje vam trochu préci fakt, Ze dnes se neurologické choroby vidi i tam, kde nejsou? Mnohdy
nejde o to, zZe jsou déti nemocné, ale jen neposlusné.

Urcité, a takovych pfipadl neni malo. Vzpominam si na Zddanku od jednoho neurologa, ktery k nam
poslal dité s tim, Ze zlobi. Citime mnohem vétsi tlak ze strany rodicli na pediatry, aby jejich dité radné
vysetfili pro odchylky, které my povazujeme v rdmci normalniho vyvoje jen za néjakou reakci na pod-
néty v okoli. Takze urcité by ndm pomohlo tyto pacienty zachytit uz v ordinacich praktického lékare.
ProtoZe détskych neurologl je stale malo a vychovat nové trva po skole minimalné pét let.

* Projevuje se u vas i profesiondlni deformace? Kdyz jdete po ulici, sledujete ostatni lidi a tipujete,
kdo z nich by mohl néjakou neurologickou odchylku mit?

Ano, tuhle tendenci mam. Jak u vlastnich déti, tak u cizich lidi. A rodina uz na mné pozn4, kdy sleduiji
lidi, jak se pohybuiji, a snazim se odhadnout, co jim asi je. Ale nikdy jsem neméla nutkani k nékomu na
ulici pfijit a fici mu, at se jde vysetfit, protoZze mlze byt nemocny. To bych udélala jediné tehdy,
kdyby maj nazor chtél slyset.

* Pamatujete si jesté na svého prvniho pacienta se svalovou atrofii?

Kdyz ¢lovék zacina, prvni pacienti ho velmi formuji. A nejde na né zapomenout. Ten maj skoncil na
plicnim ventilatoru, ma velmi tézky handicap, ale stara se o néj rodina, je v domacim prostredi a mys-
lim, Ze je spokojeny. Jsou to mnohdy velmi tézké pripady, smutné osudy, kdy se tfeba rodina kvali ne-
moci ditéte rozpadla. Neni to jednoduché, je to velky ndpor na psychiku a ne kazdy to ustoji. | proto si
zaslouzi muj velky obdiv, nejen za to, Ze se nevzdavaji. A pokud jim v tom boji s nemoci mohu jen tro-
chu pomoci, udélam to.

Zdroj: Forbes Cesko
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CENTRUM CREATIC

Masarykova univerzita v Brné zahajila unikatni projekt, zacina tam pracovat centrum Creatic, které se
bude vénovat vyzkumu a vyvoji [ékl na vzacna onemocnéni, na jejichz [écbu zatim Zadné medicinské
feSeni neexistuje. Povede ho doc. Regina Demlov4, a prédvé ona je ve ted se mnou ve studiu, dobry
den, vitejte u nas.

mluvdi 1,

Dobry den, dékuju za pozvani.

mluvdi 3,

A od mikrofonu vas vSechny, vadzeni posluchaci, zdravi Zuzana Kopuleta. Pani docentko, na uvod,
pojdme si rozklicovat ten nazev. Vyslovila jsem to vibec dobfe, ja predpokladam, Ze to zkratka. Takze
co se zatim skryva a jak to budete nazyvat? Budete to nazyvat tou a zkratkou? Anebo budete Fikat
néjaky delsi cizojazycny nazev.

mluvdi 4,

UZ jsme to tak v rdmci lékarské fakulty Masarykovy univerzity vlastné si zazili, Ze tomu centru fikame
opravdu centrum Creatic, byt je to zkratka a je to vlastné z anglic¢tiny jako centrum excelence pro
vlastné vyzkum, vyvoj, ale taky vyrobu léCivych pFipravk( pro moderni terapie pro vzacna onemoc-
néni. A to Cr na zacatku je také, jako, Ze to je tedy Central Europe, Cili centrum, které v podstaté v
ramci té centralni, respektive stfedni Evropy je zatim velmi unikatni, byt takovato centra na zapad od
nas v ramci Evropy a samoziejmé i ddle ve svété existuji, ¢imz myslim, Ze existuji na akademické plidé
nebo na pudé tfeba zdravotnického zafizeni, Cili na té nekomercni bazi.
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mluvdi 3,

Je to uz starsi ndpad, ktery se ted podafilo zrealizovat, nebo to bylo okamzité vnuknuti.

mluvdi 4,

Ten napad je v podstaté stary plus minus uz tfi roky, protoZe to bylo to obdobi v roce vlastné 2021,
kdy jsme se v rdmci Iékarské fakulty a zejména vedeni |ékarské fakulty rozhodli, Zze bychom zkusili za-
Zadat o pomérné, nebo ne pomérné, ale opravdu velky evropsky projekt s vyznamnym financovanim
proto, abychom podpofili néjaky excelentni vyzkum a to, pro€ zrovna Creatic. V podstaté pravé po
diskuzi s kolegy i s vedenim lékarské fakulty jsme tekli, Ze bychom chtéli podpofit vyzkum, ktery jde
blizko k pacientlim, a protoZe |ékafska fakulta ma sva pracovisté v ramci fakultnich nemocnic brnén-
skych a spoluprace napfi¢ Ceskou republikou, tak jsme vlastné pfisli k zavéru, ze bychom chtéli posilit
néco, co v té dobé uz na fakulté bylo, existovalo a, a existuje v rdmci farmakologického ustavu, ktery
vlastné vedou, a to je vyvoj tzv. bunécnych Iéciv? A proc? Na lékarské fakulté? ProtoZe to jsou typy
terapii a léCiv, které se vlastné nevyrdbi néjakou syntézou chemickou, ale vyviji se a vyrabi se s bunék
vlastniho pacienta, Cili vy nejdfiv potiebujete toho pacienta s tou danou diagnézou, nasledné se z
jeho bunék, vlastné ty se pretvafri tak, aby se tfeba vylepsily jeho vlastnosti nebo zménily jeho vlast-
nosti a pak se zase tomu stejnému pacientovi aplikuji zpét, Cili tam ta blizkost toho pacienta je Uplné
zasadni pro vyvoj téchto typl léCiv, kterym se fika praveé ty léCiva pro moderni terapie. A v té ¢eské
verzi, to znamena pro ty bunécné a genové terapie.

Centrum ma byt nadéji pro lidi se vzacnymi onemocnénimi. Ne vSsem nasim posluchac¢lim mozna je
jasné, o jaka onemocnéni jde ¢i kterym onemocnénim fikame vzacna, jak mnoho jich v populaci je a
proc¢ pravé pro né jsou ta léciva tak tézko dostupna nebo vibec Zzadna?

mluvdi 4,

Termin vzacné onemocnéni ma naprosto jednoznacnou jako skoro pravné danou jako definici a zna-
mena to, Ze tim onemocnénim nesmi trpét vice nez pét na 10 000 obyvatel v Evropé nebo jeden na
2000 obyvatel v Evropé, ¢ili kdyz bysme si to preloZili na Ceskou republiku. Tak tim konkrétnim vzac-
nym onemocnénim by nemélo trpét vice nez de facto 5000 jakoby pacientt takovych vzacnych one-
mocnéni, ale nesmirné velké mnoZstvi, dneska se uvadi néco mezi 7-8000 vzacnych onemocnéni,
takZe ono to tak vzacnd véc jako neni a soucasné to taky znamena, 7e tfeba v Ceské republice UZIS,
co? je Ustav vlastné pro informace ve zdravotnictvi, uvadi, ze v ramci Ceské republiky takovych paci-
entd je asi 500 000, pul milionu.
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mluvdi 3,

To je ohromuijici Cislo, pfiznam se, Ze jsem to ani necekala. Pro¢ pravé pro tyto lidi je tak naro¢né ta
lé¢iva vyvinout? J4 jsem si to osobné vysvétlovala tak, Ze jich neni moc. Cili farmaceutickym firmam
se nevyplati pro né ta Iéciva vyvijet, protoZe by byla asi strasné draha a nebylo by tolik odbérateld,
aby se ta investice vratila.

mluvdi 4,

To mate trosku pravdu, ale tam téch 500 000 a pacient(l se vzacnymi onemocnénimi je toto Cislo,
téch 500 000, ale je to rozdrobeno tfeba mezi 2000 chorob, a to by znamenalo vyvoj 2000 Iék.

Coz neni mozné.

mluvdi 4,

CozZ v podstaté neni mozné jako pravé proto, Ze ten finalni uzivatel je mala skupinka lidi tfeba ve stov-
kach.

V této souvislosti mé napada otdzka, jak si ty choroby budete vybirat? Bude to podle velikosti skupiny
téch pacientl nebo podle toho, jak je pro vas to onemocnéni zajimavé?

To asi urcité ne. Ja nemUZu odpovédét na to, Ze je pro nas néjaké onemocnéni zajimavé, ono je to o
té potrebé téch pacientd, Cili pro néktera vzacna onemocnéni ta léCiva tfeba jiZ i existuji a pro jina ne,
takZe se soustfedime na ta, pro ktera neexistuji. Dale samoziejmé nase zkusenost je urcitym zpUso-
bem jako limitovana a spolupracujeme i se zahrani¢nimi centry, konkrétné nasim partnerem je
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Fraunhofer institut teda v Némecku, ktefi uz na radé lécivych pfipravkd tohoto typu pracuji a my se
vlastné k tomu jejich vyzkumu pfidadvame a pak je budeme u nds vlastné vyvijet a vyrabét pro ty
Ceské pacienty, Cili ono je to dano vlastné kombinaci véci, jedna véc je nedostupnost léCivych pfi-
pravkd pro to, které vzacné onemocnéni, soucasné jakysi vyzkumny plan, ktery existuje pravé i v nasi
kooperaci s mezindrodnimi centry, konkrétné predevsim s tim frunhoferem, no a pak taky stavime na
tom, Ze my se jiz v néjaké oblasti pohybujeme, my nestavime Uplné na zelené louce, jak se fika, myiv
ramci teda lékarské fakulty jiz v tuto chvili vlastné néjaké vyvinuté |écivé pfipravky mame, konkrétné
dva a jeden z nich cili na détské onkologické pacienty a v té onkologii bychom se chtéli pohybovat i
naddle a pak jsou to pacienti takzvané s nemoci motylich ktidel, takZe to jsou pro nds ta startovaci
onemocnéni s tim, Ze to, co mame ted napldanovano v téch nejblizsich letech, se dotyka predevsim
onkologie a pak také détskych pacientd, ktefi v tuto chvili jesté maji tzv. nezndmou diagndzu. To jsou
déti, které maji celou fadu riznych symptomd, které v podstaté na tu svou diagndzu jakoby ¢ekaji,
ono to ma opravdu svij termin jako and diagndz pations, Cili pacienti bez znamé a diagnozy, ale oci-
vidné s néjakym onemocnénim, které tfeba nebylo pojmenovéno, a to, jak vy jste se ptala vlastng,
proc ta léciva uz nejsou, proc se ten vyzkum uz neposunul drive? Ja si myslim, Ze to velmi souvisi i s
postupem vlastné diagnostiky téch onemocnéni, s témi molekuldrné genetickymi vysetrenimi, které
tady 10 let, 15 let zpatky vlibec tfeba nebyly v takové mife jako dostupné pro tieba nase ¢eské paci-
enty, takZe tam ja vidim posun v tom, Ze se viibec pak o téchto pacientech vi, Ze se umi zdiagnostiko-
vat a Ze se budeme snazit alespon pro nékteré z nich pomoci vyvojem néjakého konkrétniho léciva.

Hostem ve studiu je dnes doc. Regina Demlov3, prednostkaologického Ustavu lékafské fakulty Masa-
rykovy univerzity a také vedouci centra Creatic, po pisni¢ce budeme v nasem povidani o vyvoji |ék(
na vzacna onemocnéni pokracovat.

mluvdi 2,

Cesky rozhlas Brno den na Moravé.

mluvdi 3,

Ve studiu Ceského rozhlasu Brno je dnes se mnou doc. Regina Demlovd, pfednostka farmakologic-
kého ustavu lékarské fakulty Masarykovy univerzity a vedouci centra Creatic. Pfed pisnickou jsme
mluvili o tom, jak toto centrum vzniklo, jakym onemocnénim se bude vénovat, a také jsme trochu na-
stinili otazku, proc je tak narocné a tézké na vzacna onemocnéni najit Iék. Mé by ted nezajimal, jak
vlastné ten vyvoj téch I1ékd probiha? Ono u nékterych Ik jsou to roky aZ tfeba desetileti. Bude to tak
i uvas? ProtoZe mé zaujal, Ze ve zpravé, ktera byla vénovana centru Creatic, rektor prof. Bares rekl,
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Ze jste takovym svétlem pro pacienty se vzacnym onemocnénim, takZe kdyzZ se to vase svétlo nad
nimi muiZe rozzarit.

Pfedpokladame, Ze ta cesta toho vyvoje |éCiva uz nebude tak dlouh3, jak se bézné uvadi u téch che-
mickych |éciv, kde to bylo opravdu nebo je pordd mezi témi 10, 15 lety. S témito typy |éCiv, kterym,
jak jsem se snazila vysvétlit, se fika teda tzv. moderni terapie, neboli tedy ty bunécné ¢i genové tera-
pie, kde to Ié¢ivo opravdu vyrabime z bunék konkrétniho pacienta, ktery trpi tou diagndzou treba, tak
tam odpadaji nékteré faze PRE klinického vyzkumu na laboratornich zviratech, protoze nejsme
schopni nasimulovat tfeba Uplné identicky to dané onemocnéni u toho zvitete a ta doba se prece je-
nom o néco zkracuje, takze tam predpokladdme, Ze ten vyvoj tieba toho naseho lécivého pripravku
konkrétniho, kterého jsme si jako v Creaticu vzali jako prvniho, které bychom chtéli vyvijet pravé s
témi kolegy ze zahranici spolecné v ramci vyzkumného projektu, tak tam predpokladam, Ze do néja-
kych péti let bysme se dostali vlastné k Ié¢ivu, které uz v rdmci klinické studie potom poddme vlastné
k pacientdim, samozifejmé ten Iék nebude v tu chvili registrovany, ten se bude nachdazet v té klinické
studii, ale dostane se k pacientlim za néjakych kontrolovanych podminek, a to je taky jeden z téch
dlvodu, proc klinické studie jsou potfeba. Nejen proto, aby jako se léCivo jednou zaregistrovalo a
bylo vSeobecné pouzivané, ale také, aby v téch specialnich pfipadech, jako jsou tfeba vzacna one-
mocnéni, anebo tfeba onkologie, aby se ten IéCivy pfipravek v tom pacientovi vlastné dostal uz ces-
tou pravé té klinické studie, kde vlastné mizZeme taky hovofit o tom, Ze studujeme jeho bezpecnost,
ale samoziejmé také ucinnost toho lécivého ptipravku.

Kolik potfebujete penéz, abyste dopravili takovyto lék k jednomu jedinému pacientovi?

mluvdi 4,

To je otazka financovani téchto v podstaté nejnakladnéjsich terapii, je docela komplikovand a my
vime a jisté si mozna posluchaci vzpomenout na nedavnou kauzu genové terapie pro pacienta Mar-
tinka, na kterého se vlastné poradala sbirka, jehoz jeden jediny Iék mél stat nebo stoji téch 100 000
000 K¢, coz je samoziejmé neuvéritelné obrovska suma penéz, to je také ten dlivod, proc vyvoj
téchto léCiv by mél probihat nejenom na té komercni bazi, ale i v téch nekomercnich vyzkumnych
centrech, pokud samoziejmé splni vSechny podminky tak, aby ten Iék byl bezpecény a ucinny, protoze
¢astku praveé proto, Ze my tam nepotfebujeme a nesmime ani promitat néjaké zisky pro akcionare,
to, co vlastné farmaceuticka firma bézné déla a neni to nespravné, to je prosté pramysl a prlimysl sa-
moziejmé si pocita svlj naklad a svUj zisk a musi uspokojit. Jak o obé ty strany té mince na té
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nekomeréni bazi. Je to jednodussi v tom smyslu, Ze my rozhodné fungujeme v neziskovém prostoru,
Cili my vlastné promitneme do téch naklad(l opravdu samoziejmé ten vyzkum, ale na ten se snazime
ziskdvat grantové evropské penize a pak tu vlastni vyvoj a vyrobu a my tfeba vime, Ze ta nase dendri-
ticka vakcina pro détské onkologické pacienty stoji plus minus néjaky ten, ten vyvoj a vyroba asi mi-
lion korun, takZe to je trosku odpovéd na to, Ze i tyto typy IéCivych ptipravk( nemusi byt aZ tak ex-
trémné drahé, pokud se podafi ustavit tato centra excelence, ktera jsou schopna obdobného procesu
vyvoje a vyroby, jako je tfeba farmaceuticka firma za stejnych v podstaté podminek, protoZe i ty nase
laboratore vyvojové a pak i ty vyrobni schvaluje Statni Ustav pro kontrolu IéCiv. Je to prosté zcela kon-
trolovany proces, jen ty nase vlastné naklady jsou nizsi a pak i findIni cena toho vyrobku, je to Iéci-
vého pfipravku, v tomto pfipadé je nizsi, nez je obdobné lé¢ivo vyrabéné v ramci komeréni primys-
lové vyroby, protozZe tam farmaceuticky pramysl samoziejmé kalkuluje se ziskem a s profitem a svymi
akcionari.

mluvdi 3,

Vam se na rozjezd toho centra Creatic nebo na rozjezd mozna neni spravné slovo. Je to, myslim, péti-
lety grant, podafilo ziskat 15 000 000 EUR. Kdyz jsem to Cetla, zddlo se mi, Ze to hodné penéz, kdyz
vas ted posloucham, kolik ten vyzkum stoji, tak dostavam strach, jestli to opravdu je dostatecné a jak
budete ziskavat dalsi penize.

mluvdi 4,

J4 si vas jesté dovolim opravit, ziskali 15 000 000 EUR z evropského projektu a k tomu je jesté kom-
plementarni financovani ndrodni, dalSich 15 000 000 EUR, takZze mame dohromady 30 000 000 EUR,
coz uz je rozhodné pro pétilety projekt urcité suma penéz, ktera nam napomuze rozsitit ty vyrobné;jsi
prostory tak, abychom byli schopni vyrabét vice téch lécivych pripravku. Prijmout i posileni perso-
nalni a nastavit prosté procesy tak, abysme opravdu za téch pét let zbudovali zcela funkéni celek, ale
velmi spravné fikate, Ze tyhle penize ndm nebudou stadit na i ten vlastni tfeba vyzkum a ten dalsi vy-
voj téch dalSich a |éCiv a zejména celou tu udrZitelnost Creaticu, protoze ja mu nefikam projekt, ja fi-
kam vlastné, Ze jsme ziskali projekt na vybudovani centra, to centrum je vlastné od 1. ledna. 2024 jiz
samostatnou soucasti Iékarské fakulty Masarykovy univerzity a nasim snem a doufejme, Ze se nikdo z
nas nemyli. Je centrum Creatic udrZet na dalsi desetileti. Cili kde budeme ziskavat penize? Bude to
ten nas byznys model, kdyZ to tak jako feknu, je vicezdrojové financovani, urcité zase budeme ziska-
vat dalsi grantové vyzkumné projekty, pak bychom chtéli nabizet i jako sluzby ve smyslu té nasi zna-
losti toho naseho know how, Cili tfeba vzdélavaci véci atd. a, a soucasné ty vyvijené lécivé pripravky,
pokud prokazeme v ramci faze jedna jejich ucinnost a bezpecnost, tak néjakou cestou dostat k paci-
entU a zavzit i zdravotni pojistovny. Do modelu financovani. Pokud by se ndm toto povedlo a v tomto
pfipadé bychom vyloZené proslapdavali cestu na té ndrodni Urovni, protoZze ten model jako zvykli neni,
ale je mozny, protoZe jsou zemé v zahranici, které takto funguiji, je to treba Holandsko, jsou to skandi-
navské zemé, ten model je moZny a je mozny v rdmci legislativniho ukotveni, které by znamenalo
prosté urcité drobné Upravy, ale nebylo by to nic protizakonného ve findle, tak by tam byl i vstup téch

18



v Z >
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

platct péce, ktefi by findlné byli schopni tfeba uhradit ty |éCivé a pfipravky a ta pfidana hodnota to-
hoto modelu je v tom, Ze alespon pro néktera IéCiva vyrabéna na té nekomercni padé bychom
vlastné usetfili finance nas vech, ktefi pfispivame do vieobecného zdravotniho pojisténi.

Pani docentko, mné nezbyva, nez vam do vasi prace poprat hodné energie, hodné Uspéchl a budeme
vsichni doufat, Ze to svétlo, kterym byste méli pro ty lidi se vzacnymi onemocnénimi byt, takze
opravdu rozsvitite. J& vdm mnohokrat dékuji, Ze jste prisla do naseho vysilani a budu se tésit na slyse-
nou, protoze urcité spoustu zajimavych informaci budete mit i do budoucna, takze diky a na slyse-
nou.

mluvdi 4,

v v

Ja samoziejmé taky moc dékuju za pozvani a tésim se. Pfi néjaké tfeba da

Si prileZitosti zase poslu-
chactim Fici, kam jsme se posunuli.

mluvdi 3,

Vam, vazeni posluchaci, dékuji za pozornost, jesté pfipomenu, Ze mym dnesnim hostem byla doc. Re-
gina Demlova z centra Creatic, ktera je pfednostkou farmakologického ustavu lékafské fakulty Masa-
rykovy univerzity. Od mikrofonu se louci Zuzana Kopuletda, méjte se krasné.

Zdroj: Cesky rozhlas Brno
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Rano si odnesou Salek kavy, druhy den uz ne. Pacienti s Friedreichovou
ataxii vyhlizeji novy lék

Jde o dédi¢né, zatim nevylécitelné onemocnéni, pfi kterém pacienty postupné prestava poslouchat
télo. Friedreichova ataxie se projevuje zhorSenou koordinaci pohyb(, pocitem zavrati ¢i onemocné-
nim srdce a patefe. Nemocni s ni Ziji 1éta, dosud jim viak chybél 1ék. Prvni by do Ceska mohl dorazit
uz letos na jare.

Friedreichova ataxie je vzacné onemocnéni, které se nejcastéji projevi mezi desatym a patndctym ro-
kem véku, ale obtize s ni spojené mohou pfijit i v ¢asném détstvi nebo po Sedesatce.

PFiznaky nastupuiji plizivé a vétsinou plati, Ze ¢im pozdéji, tim je postup onemocnéni pomalejsi. Clo-
véka plného sily, tfeba i sportovce, dokdze Friedreichova ataxie postupné pfipravit o praci, konicky i
béZné denni Cinnosti, a nakonec vede k tomu, Ze pacient je plné odkazan na pomoc okoli.

Az donedavna na Friedreichovu ataxii neexistoval Zadny Iék. Dosud jsme méli k dispozici pouze 1écbu
symptom(. To znamen3, Ze jsme se snaZzili rehabilitaci ovlivnit nejdfive a nejvice se zhorsujici poruchu
koordinace, rika lékarka Alena Zumrova, zakladatelka specializovaného Centra hereditarnich ataxii FN
v Motole.

Situace pacientl se ale méni. Evropska Iékova agentura nyni fesi registraci prvniho Iéku, jenz je urcen
pfimo k Ié¢bé Friedreichovy ataxie.

Jak se onemocnéni projevuje

Friedreichova ataxie zplsobuje postupné zhorSovani koordinace pohybu trupu a koncetin, avsak pro-
blémy se objevuji i v pohybech odi, polykani ¢i artikulaci feci.

Proto pacienti na okoli plisobi dojmem, Ze jsou opili. Mohou ji provazet také bolesti hlavy, zad ¢i no-
hou v dlsledku rozvoje skolidzy patere a deformit nartll. Velkou komplikaci je u nékterych pacient(
onemocnéni srdce (kardiomyopatie), poruchy ndlad, kognitivnich (rozpoz-navacich) funkci a zvysena
Unava.

Mezi pacienty s Friedreichovou ataxii je také ¢astéjsi vyskyt cukrovky (diabetu mellitu). V pozdéjsich
stadiich nemoci dochazi ke zhorSovani zraku, sluchu a dalSim pfidruzenym obtizim.

Jako loutka na provazcich

Kdyz chci nékomu vysvétlit, jak se citim, fikam, Ze si pfipaddam jako loutka na provazcich, kdy nékdo
nade mnou stoji a za ty nitky taha. KdyzZ chci tfeba néco zvednout, m(j pohyb je nekoordinovany a
Clovék Zije v neustdlém stresu, jakd nitka a kam zrovna potdhne jeho ruku, nohu, hlavu nebo trup, po-
pisuje v pofadu Kli¢ Jakub Prochdska.

Prvni projevy nemoci zaznamenal ve 14 letech, ve 23 letech mu lékar sdélil diagndzu. Bylo to v dobg,
kdy jsem mél néjak rozjetou kariéru, chtél jsem do svéta, otevfit si vlastni restauraci a najedou to vse
padlo, fika s tim, Ze sdéleni diagndzy lékar nepodal pfilis citlivé. Mate Friedrechovu ataxii, ktera

20



v = =
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

postihuje celou nervovou soustavu, prestanete postupné chodit, skoncite na voziku, zhorsi se vdm
sluch, zrak, fec, srdce a skolidza. Tak se méjte pékné a na shledanou. Cestu domU autobusem jsem
probrecel, protoze mi dochazelo, ze zivot bude jiny, nez jaky jsem si ho predstavoval, dodava v po-
fadu Ceské televize z €ervna lorfiského roku.

Friedreichova ataxie

Friedreichova ataxie je vzdcné dédi¢né neurodegenerativni onemocnéni zndmé od roku 1863. Jeji
projevy poprvé popsal némecky patolog a neurolog Nikolaus Friedreich. Az v roce 1988 bylo zjisténo,
Ze ptiznaky zplUsobuje mutace v genu uloZzeném na devatém chromozomu.

Pri¢ina onemocnéni spociva v tom, Ze vlakno DNA se na jednom misté kvuli odchylce nepatficné pro-
dlouzi. Nasledkem toho je narusena funkce bilkoviny nazyvané frataxin.

Pacienti s Friedreichovou ataxii se musi sZit s tim, Ze jim v Zivoté postupné ubyvaji moznosti. Jak
rychle, to byva individualni, ale potiZze se mohou rychle stupriovat a nemocny prestava zvladat prdci,
zaliby i béZné Cinnosti. Je to néjaky proces a kazdy se s tim popasuje jinak. Jeden den néco mizu,
tfeba si udélam kafe a odnesu si ho ke stolu. A druhy den zjistim, Ze se mi tfese ruka tak, ze uz to sam
nezvladnu, popisuje Jakub Prochaska.

Hana Hurychovad v poradu Kli¢ uvadi, Ze prvni pfiznaky onemocnéni zacala pozorovat ve tficeti letech.
Tehdy déti trénovaly v télocviku gymnastiku a ona jim chtéla pfedvést cvik na kladiné. Netrefila se,
ackoliv pred tim s tim neméla zddné problémy. Pak si zacala byt nejista pfi poskytovani zachrany za-
kim. Jindy zase na vyleté znicehonic upadla z kola.

Na diagnozu cekala déle nez dva roky a v dobé, kdy uz o tom, co stoji za jejim zdravotnimi potizemi,
védéla, otéhotnéla s dvojcaty. Lékafi mé varovali, ale v téhotenstvi se mUj stav zlepsil, fika Hana
Hurychova s tim, Ze tehdy jesté dokazala opatrné lyZovat. Z rodicovské uz ale musela do plného inva-
lidniho dichodu.

Porucha koordinace rukou se typicky projevuje napfiklad rozlévanim hrnecku s tekutinou, ktery paci-
ent nese k ustlm. V klidu tfes mizi. V dalSim pribéhu se zhorsuje kvalita feci — je hiife srozumiteln3,
sakadovana. S tim souvisi i porucha koordinace polykaciho aktu, kdy dochazi ¢astéji k ,zakuckani', fika
|ékarka Alena Zumrova a doddava: ObtéZujici byva i vyvoj pes cavus, coZ je postupné zvySovani nartu
nohou, ¢asto s tendenci se staceni Spicek nohou navnitf a zkracovanim Achillovy Slachy.

Friedreichova ataxie nutné nemusi zkracovat Zivot. Hodné vsak zaleZi na poskozeni srdce, které se
mUiZe projevovat u nékterych pacient(l. V Centru hereditarnich ataxii v Praze-Motole sleduiji jiz fadu
let pacientku s touto chorobou, u niz byla Uspésné v prazském IKEM provedena transplantace srdce,
jez ji zachranila Zivot.

Podepisuje se i na psychice

S ohledem na charakter i postup nemoci, ktera lidem bere sobéstacnost, ji doprovazi casto také de-

Vs ovs

prese. MUZe je prohlubovat i nepochopeni sirsiho okoli. Narazela jsem na lidi, ktefi fikali: Podivejte
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se, jak je opil3, a jesté s sebou vlaci déti, vzpominala Hana Hurychova v poradu Kli¢ nato¢eném v roce
2011.

Nastup projevl nemoci pfitom pacient nemUze nijak ovlivnit a nedokaze zvratit ani zhorSovani svého
zdravotniho stavu. Kdyz uz nedokazete chodit bez opory, snazite se nejdfive smifit s tim, Ze napf. ve
svych 25 letech budete chodit o holi. Doufate, Ze holi date najevo, Ze nejste opili, kdyZ jdete vravo-
ravé, a vyhnete se tak nepfijemnym komentarim. Vétsina lidi to akceptuje. Jejich pohorsené pohledy
se pak v nékterych pfipadech zaméni za soustrastné, coz vas zranuje jesté o néco vic, popisuje jedna z
pacientek na webu organizace Frieda sdruZujici rodiny zasazené Friedreichovou ataxii.

Nevyzadana pomoc okoli by podle ni vydala na cely roman. Omezim se na jeden pfiklad. Kdyz se po-
depreni o dvé hole blizite ke dvefim obchodu a doufate, Ze se pomoci pfidrzeni za kliku dostanete do
schodu prede dvermi, a jesté pohodIné prekonate metr dalsi cesty, vytrhne vam nékdo vychdzejici z
obchodu kliku témér z ruky. Vy zavravorate, a kdyz konec¢né chytnete balanc, vzhlédnete a v ocich
tohoto ochotného spoluobcana vidite veliké uspokojeni, jak vdm na posledni chvili pfispéchal na po-
moc, protoze bez jeho pohotového zasahu byste urcité spadli, dokresluje zena kazdodenni potize, s
nimiz se pacienti setkdvaiji.

AZ Ctyrikrat vice pacientl(

V Cesku existuje pro pacienty s Friedreichovou ataxii jediné referenéni centrum, zabyvajici se kom-
plexni péci o pacienty s ataxiemi. Je jim vySe zmifiované prazské Centrum hereditarnich ataxii ve Fa-
kultni nemocnici v Motole. Od roku 1998, kdy byla zavedena molekuldrni diagnostika, zde tento typ
ataxie potvrdili 90 nemocnym, ¢ast z nich jiz, bohuzel, zemrela a v soucasnosti se jich tady [éci 50.

Jak se onemocnéni dédi

Friedreichova ataxie je dédicna. U obou rodicl je postiZzen jen gen na jednom vlaknu deoxyribonukle-
ové kyseliny (DNA), proto se u nich onemocnéni neprojevi. Teprve dité, které zdédi oba postizené
geny, ma projevy Friedreichovy ataxie.

Jedna se o chorobu pfenasenou autosomalné recesivné, tedy mutaci nese jak maminka, tak tatinek.
Jejich dité ma 25% riziko, Ze ziskd chromosom s mutaci jak od tatinka, tak od maminky a onemocnéni
se u néj dfive nebo pozdéji projevi. V 50 % bude potomek zdravym pfenasecem téchto vioh do dal-
Sich generaci a v 25 % se u néj prenos zastavi, protoze od rodi¢l ziskalo ,zdravé' chromosomy, vysvét-
luje Alena Zumrova.

Alena Zumrova, ktera Centrum zakladala, upozorriuje, Ze pacientl s Friedreichovou ataxii mize byt aZ
zhruba ctyrikrat tolik. Prevalence je obecné udavana dva az Ctyfi pacienti na 100 tisic obyvatel. To
znamena, 7e v Ceské republice bychom mohli teoreticky ocekdvat 200 a7 400 pacient(, iikd lékarka.
Zaroven ale dodava, Ze tento pocet je osSidny, protoZe v kazdé populaci m(ze byt frekvence onemoc-
néni jina.

Je ale témér jisté, ze nemocnych s Friedreichovou ataxii je v soucasnosti v republice vice nez pét desi-
tek. Evidovat je v Motole je pfitom nyni vice nez diileZité, protoze do CR mifi prvni 1ék, ktery ma
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projevy onemocnéni zpomalit. Lékafi z FN v Motole proto opakované upozoriuji kolegy, aby v pfi-
padé podezreni na Friedreichovu ataxii pacientovi doporucili evidovat se v Centru hereditarnich ata-
Xii.

Proc vSichni pacienti nejsou evidovani v Centru, si Alena Zumrova vysvétluje tim, Ze v 90. letech byly
udaje o onemocnéni dlouho a dobte sledovatelné, protoZe se diagnostika provadéla pro celou repub-
liku pouze v molekuldrné-genetické laboratofi Ustavu biologie a |ékaFské genetiky v Motole. S rozire-
nim diagnostickych metod jsou schopny diagndzu potvrdit i dalsi laboratore, tyto vSak pfimo s paci-
entem nekomunikuji, a pfitom ndm v rdmci ochrany osobnich dat bez souhlasu pacienta udaje po-
skytnout nemohou, upozoriuje Iékarka.

Nezastupitelnou roli ma proto spolek Frieda, jenZ pacienty s timto typem ataxie sdruZuje a ktery je v
kontaktu s |ékafi z Motola. V roce 2022 jej zalozili Michaela Houskova spolu s manzelem Vladimirem,
pro které bylo motivaci onemocnéni syna Simona, a Tomagem Hladikem.

Proc¢ nékdy chybi diagndza

Podle zakladatelky Friedy ¢ast pacient( o své skutecné diagndze nevi, protoZze onemocnéni je zamé-
novano s jinymi chorobami, tfeba roztrousenou sklerdzou, ackoliv dnes uz je mozné jej diagnostiko-
vat na zakladé genetickych test(.

Alena Zumrova ale upozoriuje, Ze pacienti se k nim nedostavaji hned. Nejprve je tfeba vyloudit ¢asté-
jSi choroby ziskané az v pribéhu Zivota pomoci dalSich vysetieni, jakymi jsou magneticka rezonance
mozku a michy, elektrofyziologicka vysetfeni (elektromyografie, vysetfeni evokovanych potenciall a
jiné), vysetieni biochemickd, hematologicka a vysetifeni mozkomisniho moku. Tim Ize vyloucdit nadory,
zanéty, autoimunitni onemocnéni a dalsi onemocnéni, které mohou mit podobné pfiznaky jako Fried-
reichova ataxie, vysvétluje lékarka.

Ale ani genetické testy nejsou vidy stoprocentnim voditkem. | v soucasné dobé se setkavame s paci-
enty, jejichz pfiznaky na Friedreichovu ataxii ukazuji, avSak vSechna vysetieni jsou néma a nejsme
schopni stanovit pfesnou diagndzu. Dlvodem je, Ze zatim nejsou vSechny mutace a jejich projevy ob-
jeveny a neustdle se setkdvame s ,novymi' chorobami, upozorrnuje Alena Zumrova. Proto jsou paci-
enti i nadale sledovani neurology a genetiky.

Cekdni na prvni lék

V lécbé se pacienti museli dosud spoléhat napt. na fyzioterapii, ergoterapii, logopedii a dalsi 1éCbu
pridruzenych pfiznakd. Rehabilitace, pobyty v laznich ¢i cvic¢eni dokazi pfi nékterych potizich ulevit a
mohou zpomalit i postup onemocnéni. Bylo prokazano, Ze cilené cvi¢eni koordinace a péce o celkové
postaveni téla a fyzickou kondici podstatné prodluzuji dobu chize bez opory, fika Alena Zumrova. Za-
stavit postup obtizi ale dosud neni mozné.

Zpusob 1éCby se ale nejspis brzy zméni, protoze evropské Urady resi registraci nového léku, jenz je vi-
bec prvni lécbou cilenou pfimo na Freidreichovu ataxii. Obsahuje Uc¢innou latku omaveloxolon a patfi
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mezi biologicka léciva a tzv. orphany, tedy Iéky na vzacnd onemocnéni. Ma podobu kapsli a zatim je
urcen pacientim nad 16 let. Vyrazné zpomaluje progresi onemocnéni. Je ucinny a pro pacienty bez-
pecny, uvadi v pofadu Kli¢ Iékarka Centra Lucie Stovickova.

Omaveloxolon neléc¢i samotny postizeny gen, ale upravuje nékteré metabolické cesty poskozené ne-
dostatec¢nou funkci frataxinu. Friedreichova ataxie tedy i po prichodu novinky zlstava nevyléditelnym
onemocnénim. V budoucnu to mliZze zménit nejspis jen genova |écba. Ta ale zatim neexistuje, byt na
tomto poli se odehrdvaji vyznamné pokroky napft. v [é€bé svalovych atrofii.

Jaké jsou principy nejmodernéjsich terapii a v ¢em spocivaji jejich rizika

Uzivani omaveloxolonu v praxi bylo jako prvni schvdleno v USA, kde sidli jeho vyrobce. Taméjsi paci-
enti jej maji k dispozici rok.

V soucasné dobé urady resi jeho registraci na Uzemi Evropské unie. Lékova agentura jeho pouzivani
jiz posvétila dil¢im kladnym stanoviskem vydanym na konci roku 2023 a nyni se ¢ekd na udéleni povo-
leni k registraci v EU.

Takhle vypada genova lé&ba za 100 milion(. Cesti Iékafi ji zatim poddvat nemohou

Cesti pacienti a lékati od doby, kdy se o Iéku odbornd vefejnost dozvédéla, usiluji, aby tablety byly
dostupné brzy i v CR a aby jej hradily zdravotni pojistovny, protoZe omaveloxolon pro jednoho paci-
enta na rok vyjde na nékolik miliond korun.

V soucéasné dobé probiha intenzivni jednani firmy, ktera lék vyrabi, s pojistovnami a predpoklada se,
Ze béhem jara 2024 ho budeme moci pacientim poskytnout, dodava Alena Zumrova.

V CR jej budou piedepisovat pouze Iékafi z motolského akreditovaného referen¢niho Centra heredi-
tarnich ataxii, ¢lena Evropské sité pro vzacnd neurologicka onemocnéni ERN-RND. Jeho predepisovani
bude podléhat centrové péci, protoze podavani léku bude tfeba evidovat a sledovat jeho kladné i
eventualni negativni Uc¢inky. Prosime proto i touto cestou vSechny odborniky, v jejichZ péci pacient s
Friedreichovou ataxii je, aby jej upozornili na pokrok v 1é¢bé a v ptipadé, Ze neni v Centru hereditar-
nich ataxii registrovan, aby tak ucinil, eventualné se obratil a spolek Frieda, apeluje na odbornou ve-
fejnost Alena Zumrova.

Zdroj: vitalia.cz
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EMA potvrzuje doporuceni k neprodlouzeni registrace pripravku
Translarna pro Iécbu Duchennovy svalové dystrofie

Po opétovném prezkoumani vybor pro humanni Iécivé pripravky (CHMP) EMA potvrdil své plvodni
doporuceni neobnovovat podminénou registraci pfipravku

Translarna (ataluren). Tento IéCivy pfipravek se pouziva k |écbé pacientl s Duchennovou svalovou
dystrofii, jejichz onemocnéni je zplsobeno typem genetické vady zvané "nesmyslnd mutace" v genu
pro dystrofin a ktefi jsou schopni chodit.

Plvodni doporuceni nasledovalo po Uplném prehodnoceni pfinosi a rizik pfipravku Translarna bé-
hem prodlouzeni jeho registrace, které dospélo k zavéru, Ze jeho uUcéinnost nebyla potvrzena.

V ramci pfezkumu poZadovaného spolecnosti, ktera pripravek Translarna uvadi na trh, vybor CHMP
znovu posoudil udaje ze studie provedené po udéleni podminecéné registrace jako zvlastni povinnost
(studie 041) a vysledky ze studie porovnavajici dva registry pacientd.

Vybor CHMP dospél k zavéru, Ze vysledky studie 041 neprokazaly uc¢innost Iéku u pacient( s progre-
sivnim zhorSovanim schopnosti chodit, u nichz se ocekavalo, ze budou mit vétsi pfinos z |éCby pfi-
pravkem Translarna ve srovndni s jinymi pacienty zafazenymi do studie.

U téchto pacientt se vzdalenost, kterou mohli ujit za Sest minut po 18 mésicich 1écby, sniZila o pfi-
blizné 82 metrd ve skupiné |éCené pripravkem Translarna ve srovnani s 90 metry ve skupiné s place-
bem (lIéCbou neucdinnym pfipravkem); tento rozdil vSsak nebyl statisticky vyznamny, coZ znamen3, Ze
mUze byt zplsoben ndhodou.

Kromé toho vybor poznamenal, Ze mechanismus Ucinku pfipravku Translarna nebyl potvrzen v dal-
Sich studiich, které prokazaly pouze velmi maly Ucinek pfipravku Translarna na produkci dystrofino-
vého proteinu.

Udaje z registru pacientd

DulezZitou soucasti opétovného prezkoumani vyborem CHMP bylo posouzeni udajli ze studie porov-
navajici zdravotni vysledky pacientll ze dvou registri. Ve studii byli pacienti z registru STRIDE v letech
2015-2022 léceni Translarnou v priméru 5,5 roku, zatimco pacienti z registru CINRG DNHS nebyli lé-
¢eni Translarnou a byli sledovani v letech 2006—-2016.

Vysledky ukazaly, Ze pacienti v registru STRIDE ztratili schopnost chodit asi o 3,5 roku pozdéji nez pa-
cienti v registru CINRG DNHS; vzhledem k nékolika problém(m a nejistotdam spojenym s tdaji z téchto
registra vSak vybor CHMP nemohl dojit k zavéru, Ze rozdil mezi témito dvéma registry byl zpisoben
ucinkem pfipravku Translarna.

DuleZita nejistota souvisi se skutecnosti, Ze registr STRIDE byl zaloZzen nedavno neZ registr CINRG
DNHS. To znamen3, Ze pacienti zafazeni do STRIDE mohli tézit z novéjsich pokrokt v nefarmakolo-
gické 1é¢bé, napriklad fyzioterapii, coz by jim poskytlo dalsi vyhody. Existovaly také nejasnosti oh-
ledné toho, jak byly v analyze zohlednény rozdily v uzivani steroid — hlavniho standardu péce o tyto
pacienty. Kromé toho vybor poznamenal, Ze populace pacientl v téchto dvou registrech se lisily, po-
kud jde o genetické mutace zpUsobujici Duchennovu svalovou dystrofii, coZ mohlo zkreslit vysledky
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ve prospéch pacientl lé¢enych pfipravkem Translarna. Kvili vSéem témto omezenim nemohl vybor
CHMP z udajli z registru vyvodit zavéry o prinosech pfipravku Translarna.

Béhem prezkoumani vybor CHMP konzultoval skupinu odbornikid v neurologii a také zastupce paci-
ent(; zohlednil také nékolik pfispévkd obdrZzenych od rodin, jednotlivych lékafl, pacientl a zdravot-
nickych profesnich organizaci.

Pfi dosazeni kone¢ného rozhodnuti vzal vybor CHMP v Uvahu vSechny dostupné Udaje a ndzory od-
bornikl, pacientl a tfetich stran. Vybor také uznal vysokou nenaplnénou Iékafskou potrebu tcinné
|éCby pacientl s Duchennovou svalovou dystrofii. Na zakladé vSech dikazl nashromazdénych od re-
gistrace lécivého pripravku vsak vybor dospél k zavéru, ze Ucinnost pripravku Translarna nebyla po-
tvrzena u pacientd s Duchennovou svalovou dystrofii zplisobenou nesmyslnou mutaci, véetné téch, u
kterych se ocekdvala lepsi odpovéd na lécbu.

Vybor CHMP usoudil, Ze nyni dostupné udaje o IéCivém pripravku jsou komplexni, a dospél k zavéru,
Ze pomér prinosU a rizik pripravku Translarna je negativni. Vybor proto doporucil neobnovovat regis-
traci léCivého pftipravku v EU.

EMA nyni zasle stanovisko CHMP Evropské komisi, ktera vyda koneéné pravné zavazné rozhodnuti
platné ve vSech ¢lenskych statech EU.

Informace pro pacienty a pecovatele

Uplny pFehled viech dostupnych udajd o piinosech a rizicich pFipravku Translarna ved| k zavéru, ze
ucinnost tohoto lé¢ivého pripravku nebyla potvrzena u pacientd s nesmyslnou mutaci s Duchennovou
svalovou dystrofii.

Pfezkum zohlednil vysledky studii, Gdaje z registrli pacientt a ndzory odbornik( z neurologie a za-
stupcl pacientq, jakoZ i prispévky rodin, jednotlivych |ékard, pacientd a zdravotnickych profesnich
organizaci.

Pfehled zahrnoval vyhodnoceni nedavné studie zahrnujici pacienty s nesmyslnou mutaci Duchennovy
svalové dystrofie, ktera porovnavala Gcinek pfipravku Translarna s u¢inkem placeba (lé¢ba neucin-
nym pfipravkem) po 18 mésicich léCby. Studie neprokazala, Ze pfipravek Translarna ma pfiznivy uci-
nek u pacientl s progresivnim poklesem schopnosti chiize, ackoli se o¢ekavalo, Ze z |é¢by pfipravkem
Translarna budou mit nejvétsi prospéch.

Kromé toho nebylo mozné ze studie zaloZené na informacich z registrl pacientl vyvodit Zadny zavér
o pfinosech pfipravku Translarna kvali nékolika problémim a nejistotam s udaji.

EMA proto dospéla k zavéru, Ze pfinosy pfipravku Translarna nebyly potvrzeny, a doporucila, aby re-
gistrace pripravku Translarna nebyla obnovena. Jakmile bude toto doporuceni potvrzeno Evropskou
komisi, |éCivy ptipravek jiz nebude v EU registrovan.

Pokud vy nebo vase dité dostavate pripravek Translarna, méli byste si o tomto rozhodnuti promluvit
se svym |lékafem a co to znamena pro vas nebo pro |é¢bu vaseho ditéte.

Informace pro zdravotnické pracovniky

Uplny piehled viech dostupnych Gdajd o p¥inosech a rizicich ptipravku Translarna ved| k zavéru, 7e

v

ucinnost tohoto Iéku nebyla potvrzena.
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V disledku toho EMA doporudila neobnovovat registraci pfipravku Translarna. Jakmile bude toto do-
poruceni potvrzeno Evropskou komisi, |éCivy pFipravek jiz nebude v EU registrovan.

Zdravotnici by neméli zahajovat |é¢bu pfipravkem Translarna Zadnym novym pacientim.

U pacientd, ktefi v souc¢asnosti pouZivaji pfipravek Translarna, by zdravotnicti pracovnici méli vysvét-
lit, proc existuje doporuceni neobnovovat registraci léCivého pripravku, a prodiskutovat jejich pokra-
Cujici péci.

Translarna obdrzela podminecnou registraci v cervenci 2014; registrace byla kazdoro¢né obnovovana
na zakladé vysledkl dalsich studii ulozenych drziteli rozhodnuti o registraci (MAH).

V roce 2016 vybor CHMP pozadal drzitele rozhodnuti o registraci pfipravku Translarna, aby proved|
novou studii o uéinnosti Iéku, ktera by se zaméfila zejména na pacienty ve fazi ambulantniho poklesu
(ADP) jejich onemocnéni, protoze se u nich ocekavala lepsi odpovéd na lé¢bu zaloZzenou na predcho-
zich post-hoc analyzach. Studie 041 byla faze 3, randomizovana (1:1), dvojité zaslepenad, placebem
kontrolovana studie provedena u 360 pacientl ve véku 5 let nebo starsich s "nesmyslnou mutaci" u
Duchennovy svalové dystrofie. Po 72tydenni dvojité zaslepené fazi nasledovala open-label faze dal-
Sich 72 tydn(, kdy pacienti, ktefi dostavali placebo, presli na pfipravek Translarna.

Primarnim cilovym parametrem byla zména vzdalenosti 6 minut chlize (6MWD) od vychozi hodnoty v
72. tydnu. U pacientd s ADP (n=185) byla pridmérna zména od vychozi hodnoty u 6MWD -81,83 me-
tr ve skupiné Translarna oproti -90,09 metr( ve skupiné s placebem, cozZ je nevyznamny rozdil 8,26
metrQ (95% interval spolehlivosti [CI]: - 26,05; -9,53, p=0,36).

Vybor CHMP dospél k zavéru, zZe vysledky studie 041 nepotvrdily uc¢innost ptipravku Translarna. Tyto
vysledky byly povaZovany za zvlasté relevantni, protoZe studie zahrnovala populaci pacientd, u kte-
rych se ocekdvalo, Ze budou nejcitlivéjsi na lécivo.

Vybor CHMP dospél k zavéru, Ze dvé potvrzujici studie faze 3 poZzadované po registraci pfipravku
Translarna (020 a 041) nepotvrdily vysledky Gvodni studie faze 2 (007), kterd podpotila registraci |éci-
vého pfipravku.

Jednim z dulezitych cil( pfezkumu CHMP bylo posouzeni Udajl ze studie porovnavajici zdravotni vy-
sledky pacientl ze dvou registrli pacientd. Ve studii byli pacienti z registru STRIDE v letech 2015-2022
|éCeni Translarnou v priiméru 5,5 roku, zatimco pacienti z registru CINRG DNHS nebyli IéCeni Translar-
nou a byli sledovani v letech 2006-2016.

Vybor CHMP poznamenal, Ze pacienti z registru STRIDE ztratili schopnost chodit asi o 3,5 roku pozdéji
nez pacienti sledovani v registru CINRG DNHS.

Vybor vsak nemohl z téchto udajli vyvodit zavéry kvili fadé metodickych omezeni, véetné vysokého
rizika vybéru a matoucich zkresleni kvili pouZziti historickych kontrol, nedostatku vhodného parovani
populaci a omezenim v analyze Udajd. Za prvé, rlizna studijni obdobi mezi registry mohla zpUsobit
zkresleni, protoze obecny standard péce se postupem casu zlepsil.

Za druhé, existovaly nejistoty ohledné zpUsobu, jakym byly v analyze kontrolovany rozdily v uzivani
steroid(l — hlavniho standardu péce o tyto pacienty. Délka uzivani steroid(l byla modelovana po-
stupné, za predpokladu, Ze Ucinek zlstal stejny i po 12 mésicich uZivani, a tedy zanedbavani dlouho-
dobého ucinku steroidd.

27



v = =
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

Navic tyto dva registry zahrnovaly rlizné populace pacient( z hlediska genetického pozadi. Registr
STRIDE byl omezen na pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii zplisobenou "nesmyslnou mutaci",
zatimco registr CINRG DNHS zahrnoval Sirsi populaci pacientd s Duchennovou svalovou dystrofii. To
mohlo zplsobit zaujatost ve prospéch Translarny. Tyto faktory zpochybriuji podminénou zaménitel-
nost téchto dvou skupin, kterd je nezbytna pro odhad kauzalnich ucink( lécby.

Dale se vyskytly metodické problémy se zplsobem, jakym spole¢nost provedla analyzy, véetné neza-
nedbatelné miry pfedc¢asnych odchodl ve STRIDE a nezndmé miry predcasnych odchod(l v kohortové
studii CINRG DNHS.

Vybor CHMP proto nemohl dojit k zavéru, Ze rozdil, pokud jde o dobu do ztraty schopnosti chlize, po-
zorovany mezi dvéma registry, byl i¢inkem lécby pfipravkem Translarna.

A konec¢né vybor CHMP usoudil, Ze oekdvany mechanismus ucinku pfipravku Translarna, kterym je
zvy$ena produkce dystrofinu prostfednictvim ribozomalniho ¢teni stop kodonu, nebyl v rlznych far-
makodynamickych studiich potvrzen.

Vice o |éCivém pfipravku

Ptipravek Translarna byl v EU registrovan dne 31. ¢ervence 2014 pro lécbu pacientli s Duchennovou
svalovou dystrofii, jejichz onemocnéni je zplsobeno "nesmyslinou mutaci" genu pro dystrofin.

Duchennova svalova dystrofie je zdvazny a vzacny stav, pro ktery neni dostupna zadna schvalend
|éCba. Jedna se o genetické onemocnéni, které zplsobuje postupné se zvysujici slabost a ztratu sva-
lové funkce, coZ vede ke smrti v disledku slabosti dychacich svalll nebo kardiomyopatie. Pacienti s
timto onemocnénim postradaji normalni dystrofin, protein nachazejici se ve svalech, ktery pomaha
chranit svaly pfed zranénim pfi jejich kontrakci a relaxaci.

U pacientl s Duchennovou svalovou dystrofii zplsobenou nesmyslinou mutaci je produkce normal-
niho dystrofinového proteinu pfedc¢asné zastavena, coZ vede ke zkrdcenému dystrofinovému pro-
teinu, ktery nefunguje spravné. Ocekava se, Ze léCiva latka v pfipravku Translarna, ataluren, bude pU-
sobit tak, Ze umozni aparatu pro tvorbu bilkovin v bufkach prejit za genetickou mutaci, coZ bufikdm
umozni produkovat funkéni dystrofinovy protein.

Vice o posuzovaném postupu

Vysledky studie 041, které byly predloZeny jako soucast Zzadosti o zménu poZadujici prechod na stan-
dardni registraci, a obnoveni Zadosti o registraci pfipravku Translarna byly posouzeny Vyborem pro
humanni |écivé pripravky (CHMP) agentury EMA, odpovédnym za otdzky tykajici se humannich Iéci-
vych pfipravkd, kterd pfijala plvodni stanovisko EMA dne 14. zafi 2023.

Spolecnost, kterd pripravek Translarna uvadi na trh, pozadala dne 4. fijna 2023 o opétovné prezkou-
mani stanoviska vyboru CHMP k Zadosti o obnoveni. Po provedeni pfezkoumani vydal vybor CHMP
své konecné stanovisko dne 25. ledna 2024.

EMA nyni zasle konec¢né stanovisko CHMP k Zadosti o prodlouZeni registrace Evropské komisi, ktera
vyda konecné pravné zavazné rozhodnuti platné ve vsech clenskych statech EU.

Zdroj: sukl.cz
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Nejde o penize, ale o Uspésnost |éCby, fika o vahani nad experimentalnimi
léky nameéstek Dvoracek

Kdyz pojistovna nechce proplatit Ié¢bu vzacného onemocnéni, neni to kvali penézdm. V Interview
CT24 to tekl naméstek ministra zdravotnictvi Jakub Dvoracek. Prekazku, kvili které pojistovna od-
mitla uhradit napriklad Iécbu dvouletého Martina experimentalnim lékem za sto milion(, podle néj
predstavovaly pochyby, zda by takova Ié¢ba mohla byt Uspé3nd. Zarover ale Dvoracek — téz nékdejsi
feditel Asociace inovativniho farmaceutického primyslu — zapochyboval o cenach, o které si vyrobci
|ékll za podobné pripravky fikaji, a varoval, Ze mohou strmé rlst. Pomoci by mohly spoleéné evropské
nakupy.

Sbirka na lé¢bu chlapce se syndromem AADC — kvuli kterému se dité sotva mize hybat — v zafi vy-
nesla pfes 150 miliond korun, rodiée se rozhodli vypsat ji poté, co pojistovna odmitla nakladnou
|éCbu proplatit.

Podle naméstka ministra zdravotnictvi Jakuba Dvoracka to ale nebylo kvili vysoké cené Iécby. Uvedl,
Ze pojistovny se v takovych pfipadech fidi zakonem, ktery nazval zdchrannou brzdou pro situaci, kdy s
nimi vyrobce nema smlouvu.

"Mame vyjimecny systém, ktery pfiznava individudlni Uhradu. Musi byt spInéna indikacni kritéria,
neni to omezeno cenou," poukazal naméstek. Zdlraznil, Ze se neposuzuje cena, ale "pouze to, jestli
pacient bude z |éCiva benefitovat". Pravidla pfitom stanovuji vyrobce a Evropska lékova agentura,
ktera pripravky pro evropsky trh schvaluje — u 1ék(l na vzacna onemocnéni obvykle podminéné.

S experimentalnimi Iéky na vzacnd onemocnéni je podle Dvoracka ta potiz, Ze mohou byt velkou na-
déji, ale také velkym zklamanim. To je ovsem také dlivod, pro¢ nékteti vyrobci netouzi mit s pojistov-
nami smlouvy, které by definovaly, co se stane, kdyZ |é¢ba zabere jen ¢astecné nebo viibec.

"Systém je nastaven tak, Ze pokud to opravdu lze, pacientovi lé¢bu poskytnout, aby ji dostal. Pouze v
pfipadech, kdy je jasné, Ze pacient nebude benefitovat, nelze vynalozit sto milion( ze zdravotniho
pojisténi, které je omezeno," shrnul.

Nékdejsi séf asociace farmaceutickych firem poukazal, Ze v poslednich letech cena podobnych pfi-
pravkd dramaticky vzrostla, a obava se, Ze poroste dal. Domniva se, Ze by misto sto milionl mohla v
budoucnu pfijit na pll miliardy nebo miliardu. Nakolik to ovsem odpovida nakladim na vyvoj, o tom
Dvoracek zapochyboval.

"Nevime, jaky je naklad farmaceutické spolecnosti na vyvoj IéCiva a na jeho uvedeni na trh. Léta bylo
pramyslem deklarovano, Ze nejvétsi naklady jsou v oblasti klinického hodnoceni. (...) Ale tady jsme na
jednotkach. Je otazka, jestli je to viibec klinické hodnoceni z hlediska kazuistiky jednotlivych paci-

o n

entQ," poukazal.

Zlepsit podminky pacientl by ale mohly spolecné evropské nakupy, které by vyrobce 1éCiv postavily
nikoli pred soubor mensich evropskych trhl s jednotkami nebo desitkami milion(i pacientd, nybrz
pred jeden velky pGlmiliardovy trh.

Ackoli se ale o spole¢nych nakupech mluvi, zatim se takto podarilo nakoupit pouze vakcinu na opici
nestovice a spolecné vyjednavaly staty Evropské unie o ndkupech vakcin proti covidu-19. Potiz viak je
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nejednotnost. "Ukazuje se, Ze je velmi tézké udrZet soudrznost evropskych statl, kdyz se podminky
zacinaji ménit," podotkl Jakub Dvoracek.

Zdroj: CT 24
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Zebricek nemocnic? Stat zverejni data o péci

Pfehledné a na jednom misté. Od léta bude mozné porovnat, kde cekaji pacienti na zakrok déle a jak
se lisi uspésnost 1écby. Stat planuje zpfistupnit lidem klicova data o kvalité péce v nemocnicich.
Nejdtive pfijdou na fadu komplexni onkologicka centra.

,Pripravujeme plnou sadu parametri k pravidelnému zverejnovani od poloviny roku. Vse bude na
jednom misté dobre dohledatelné i pro vefejnost, napriklad véetné poctu provadénych vykond u jed-
notlivych nemocnic,” fekl Pravu feditel Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky Ladislav Dusek.

Podle néj sice byla dil¢i data o dostupnosti péce nebo preZiti pacientl zvefejiiovana na odbornych
akcich i dosud, neslo ale o souhrn od pojistoven.

To se ma zménit. Jako prvni by se mohli lidé podivat na porovnani komplexnich onkologickych center.

,Data o nich budou dostupnd v prvni poloviné roku — jak se lisi jejich Uspésnost, ndkladovost, vy-
sledky pacientl. Zvefejnime, jak jezdi nemocni po republice a ze kterého centra odjizdéji do jinych
kraju, protozZe se tam nechtéji IéCit,” predeslal na prosincové konferenci Zdravotnického deniku mi-
nistr zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09).

Vadilo mu, Ze centra funguji rozdilné. Pfistup indikacnich komisi se lisi, a kdyz pacienti neuspéji s za-
danou léc¢bou v jednom centru, zkouseji to v dalSich, dokud neuspéji.

Strach ze Spatného vykladu

Dlouho panovala obava, Ze si lidé preberou Spatné a bez kontextu data o Umrtnosti v nemocnicich,
opakovanych hospitalizacich nebo Uspésnosti IéCby.

»Myslim si, Ze je to opravnény strach. Co kdyz budu mit jako lékaf na svém oddéleni vic objektivné
komplikovanych pfipadi? Znamena to, Ze jsem méné kvalitni nez nékdo, kdo ma kliku a ma pacienty
s mensim poc¢tem komplikaci? Stoupali bychom si na dost tenky led,” namitl pro Pravo reditel VZP
Zdenék Kabatek.

V nékterych oblastech — tfeba v porodnictvi — podle néj ma ale porovndani vyznam. ,,0dbornou spo-
le€nosti je jasné definovano, Ze porodnice, kterd ma méné nez Sest set porodu rocné, nemf(zZe garan-
tovat kvalitni zdravotni sluzbu. U komplikovanéjsich vykon je to sloZitéjsi,” dodal.

,Data o nich budou dostupna v prvni poloviné roku — jak se lisi jejich Uspésnost, nakladovost, vy-
sledky pacientl. Zverejnime, jak jezdi nemocni po republice a ze kterého centra odjizdéji do jinych
kraju, protoze se tam nechtéji IéCit,” predeslal na prosincové konferenci Zdravotnického deniku mi-
nistr zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09).

Vadilo mu, Ze centra funguji rozdilné. Pfistup indikacnich komisi se lisi, a kdyZ pacienti neuspéji s za-
danou lé¢bou v jednom centru, zkouseji to v dalSich, dokud neuspéji.

Strach ze Spatného vykladu
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Dlouho panovala obava, Ze si lidé preberou Spatné a bez kontextu data o Umrtnosti v nemocnicich,
opakovanych hospitalizacich nebo Uspésnosti IéCby.

»Myslim si, Ze je to opravnény strach. Co kdyz budu mit jako |Iékaf na svém oddéleni vic objektivné
komplikovanych pfipadl? Znamena to, Ze jsem méné kvalitni neZ nékdo, kdo ma kliku a ma pacienty
s mensim poc¢tem komplikaci? Stoupali bychom si na dost tenky led,” namitl pro Pravo reditel VZP
Zdenék Kabatek.

V nékterych oblastech — tfeba v porodnictvi — podle néj ma ale porovndani vyznam. ,,0dbornou spo-
le€nosti je jasné definovano, Ze porodnice, kterd ma méné nez Sest set porodud rocné, nemlze garan-
tovat kvalitni zdravotni sluzbu. U komplikovanéjsich vykonu je to sloZitéjsi,” dodal.

Pfedseda Ceské onkologické spole¢nosti Igor Kiss to vidi podobné. , Idedlni by bylo pied uvefejnénim
ty vysledky vidét. Budou rozdily a je nutné je komentovat,” sdélil Pravu.

Mohlo by to podle néj zvysit tlak na kvalitu poskytované péce, ale také zahltit centra, kterd maji nej-
lepsi vysledky.

Ackoliv se $éf nejvétsi pojistovny zdraha mluvit o Zebficku nemocnic, zverejnéni dat podporuje.

,0znaceni Zebficek kvality nebo Uspésnosti mi prijde na hrané. Nicméné asi by tady mél byt model,
na jehoz zdkladé by mohly nejen pojistovny, ale i laicka verejnost hodnotit kvalitu sluzby, kterou do-
stava, a tlacit na pojistovny, at s ni néco udélaji,” fekl Kabatek.

Podle néj neplati, Ze je velka nemocnice vidy zarukou vysoké kvality. , Kvalita ma nékolik rovin posu-
zovani. Neni to jen o Spickovém vybaveni, a mozna praveé proto jesté dnes nemame Zadné porovnani
nemocnic,” poznamenal.

V Cesku je patnact komplexnich onkologickych center, nékterd se skladaji z vice pracovist. Zajistuji
vysoce specializovanou péci o pacienty s rakovinou. Pouze Karlovarsky kraj Zddné takové centrum
nema.

Na kvalitu péce chce ministerstvo vice dohlédnout pfes novou metodiku pro akreditace pracovist a
hodnoceni center. Data o Uspésnosti [éCby budou klicova.

Zdroj: novinky.cz
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Lékafri stahuji vypovédi z pres€asll. V nékterych nemocnicich ale stale jed-
naji

Lékafi po celém Cesku stahuji vypovédi z dobrovolnych pres¢ast. Cast nemocnic tak od ledna zacala
fungovat ve standardnim reZzimu a vratila se k planovanym zakrok(im a bézné pracovni dobé. V nékte-
rych zatizenich ale vyjednavani s odbory jeSté nejsou u konce.

K bézné pracovni dobé se na Pediatrické klinice Fakultni Thomayerovy nemocnice vratili zacatkem
ledna. Slouzici |ékati budou v préci maximalné ctytiadvacet hodin.

,Budeme se snazit sluzby rozepisovat tak, aby jich nékdo nemél sedm a nékdo tfi. Aby se hodnota
prescasli pokud mozno dodrzZela. Pokud budou prekroceny, tak budou odpovidajicim zplsobem
ohodnoceny,” uvedla prednostka Pediatrické kliniky 1. Lékarské fakulty Univerzity Karlovy a Fakultni
Thomayerovy nemocnice Lucie Gonsorcikova.

Ze 160 lékaru, ktefi ve Fakultni Thomayerové nemocnici podali vypovédi z dobrovolnych prescasu,
jich je oficialné stahla asi polovina. Reditel nemocnice ale oéekdava, Ze se dalsi doktofi brzy ptipoji.

,,Slibili, Ze vSechny vypovédi stahnou. Byly mezivanocni dny, takZe tomu nechavdm jesté cas,” uved|
feditel nemocnice Zdenék Benes s tim, Ze pacienti, kterym nemocnice odloZila nékteré ukony, jsou
nyni opét zvani a provoz funguje v normalnim reZimu.

Ve Fakultni nemocnici Brno stahlo vypovédi z prescasli 95 procent vSech Iékar(, se zbyvajicimi vedeni
jesté vyjednava.

V Uherském Hradisti nefunguje pohotovost

Naopak v Uherskohradistské nemocnici stahlo vypovédi zatim jen osm lékarl z Sestadevadesati. Uz
mésic zde tak nefunguje pohotovost pro dospélé. ,Stale probihaji jednani s Iékarskym odborovym
klubem. Finalizuje se kolektivni smlouva, doufame, Ze k dohodé dojde v nasledujicich dnech,” uvedla
mluvéi nemocnice Lucie Sedlackova.

V brzkou dohodu s Iékafi doufd i vedeni nemocnic v Pardubickém kraji. Postupné podepisuji nové
smlouvy a stejné tak se obnovuje i provoz na jednotlivych oddélenich, napfiklad na ortopedii. ,,Prvni
tyden jesté mame mirné omezeni. Od ptistiho tydne jedeme uZ standardné na dva sdly kazdy den,
plny pocet operaci,” uved| primar Ortopedického oddéleni Pardubické nemocnice Petr Hoza.

V prosinci je pfitom museli zredukovat na méné nez polovinu. Pro odloZzené zakroky ted budou muset
najit nové terminy.

Zdroj: ceskatelevize.cz
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Sestry opét chtéji vlastni komoru, Valek je podpofril

Zdravotni sestry oZivuji svou nadéji na vznik vlastni profesni komory, ktera by sestry reprezentovala,
hajila jejich zajmy a podilela se na legislativnim procesu. Podporu tohoto napadu, ktery se Ceskd aso-
ciace sester nelspésné pokusila prosadit jiz pred ctyfmi lety, vyjadfil v rozhovoru pro Pravo ministr
zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09).

,Jsem pozitivné naklonén vytvoreni legislativy, kterd umozni zfizeni komory zdravotnich sester s ne-
povinnym ¢lenstvim... Zastupci sester musi ptipravit navrh a ministerstvo zdravotnictvi jim pom(ze
zpracovat legislativu. Pak ndvrh poslu do pfipominkového Ffizeni,” uved! pro Pravo ministr Valek.
Podle ministra dava i u sester smysl vznik profesni komory, jakou maji jiz Iékafi, stomatologové nebo
|ékdrnici, jako partnerské organizace statu.

Téma ,,zraje” na ministerstvu zdravotnictvi jiz delsi dobu. ,Jednim z témat, které budeme v nadchaze-
jicim obdobi diskutovat, jsou i ty souvisejici s moznym vznikem komory sester,” fekl Zdravotnickému
deniku tiskovy mluvéi ministerstva Ondrej Jakob loni na prelomu Unora a bfezna.

Problémem mize byt, Ze predstava sester o komore se vztahuje i na dalsi nelékarské profese. ,Moje
idedIni predstava je, Ze Komora sester slouci i ostatni nelékarské profese, které projevi zajem. Domni-
vam se, Ze jakékoli ttisténi sil je kontraproduktivni, nemyslim si, Ze by mélo vzniknout nékolik rGznych
komor,“ uvedla pro Pravo prezidentka Ceské asociace sester Martina Sochmanova. Vycet nelékar-
skych profesi je ale pfilis Siroky a da se pocitat s tim, Ze by takovou variantu ministerstvo nepodpo-
filo.

Debaty o vzniku profesni komory sester seo vedly jiz v roce 2019, O rok pozdéji rozpoutal znacnou
diskusi poslanecky navrh zakona o Ceské komore vieobecnych a détskych sester, ktery v ¢ervnu 2020
predloZila skupina poslanct v Cele s tehdejsi predsedkyni zdravotnického vyboru Vérou Adamkovou
(ANO). Navrh tehdy spolupodepsal i poslanec za TOP 09 Vlastimil Valek. VIada expremiéra Andreje
Babise (ANO) k materidlu zaujala o mésic pozdéji neutralni stanovisko. Dolni komora se vsak k jeho
projednani do konce minulého volebniho obdobi jiZ nedostala. Navrh totiZz narazil na pomérné Siroky
nesouhlas odborné verejnosti, odbor( i dalSich rezortd. ,,Nebyl projednan se sestrami, odbornou ve-
fejnosti, ani se zajmovymi sdruzenimi Ci spolky, kterych by se tato zména méla tykat. Mezi zdravot-
nickymi pracovniky a sestrami vzbudil velkou boufi nevole,” popsal tehdejsi situaci Jakob.

Zdroj: zdravotnickydenik.cz
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Respiracni infekce prekrocily hranici epidemie. NejCastéjsi je chripka

Nemocnost akutnimi respiraénimi infekcemi v CR ve 4. kalendainim tydnu roku 2024 doséhla Grovné
1 750 nemocnych na 100 tisic osob, coz je vzestup 0 22,2 % oproti minulému tydnu,” uved| Statni
zdravotni Ustav. Nemocnost vzrostla ve vSech krajich i vékovych skupindch. Nejhorsi situace je aktu-
alné v Jihomoravském, Karlovarském kraji a na Vysociné.

Podle Statniho zdravotniho Ustavu byl také evidovan nardst po¢tu nemocnych v kategorii chfipce po-
dobnych onemocnéni, a to o vice nez 75 procent. Dominantnim plivodcem akutnich respiracnich
onemocnéni jsou v soucasnosti viry chfipky. Od predchoziho tydne ptibylo lidi, ktefi maji chfipkové
priznaky, pfi pfepoctu na 100 tisic obyvatel o 75 procent. Nejvyssi nemocnost je podle ministerstva
mocnosti |ékati zaznamenali podle MZd mezi détmi ve véku Sest aZz 14 let, kde se zvysila o vice nez
Ctvrtinu.

Naopak klesa od prelomu roku pocet pozitivné testovanych na covid-19. Od predchoziho tydne se je-
jich pocet sniZil zhruba o pétinu na 11 pfipadd na 100 tisic obyvatel. V nemocnicich bylo podle dat
MZd 78 pozitivné testovanych, osm na jednotkach intenzivni péce.

Zavaznych pripadu chiipkové infekce, které si vyZzadovaly hospitalizaci v reZimu intenzivni péce, bylo
nahlaseno celkem 90, z toho 18 lidi nemoci podlehlo.

,O epidemii hovofime, pokud nemocnost akutnimi respiracnimi infekcemi pfesahne hranici 1 600 azZ
1 700 nemocnych na 100 tisic obyvatel,” uvedl epidemiolog Jan Kyn¢l. Vzhledem k tomu, Ze mezi
akutnimi respiracnimi infekcemi pfevazuje chfipka, jedna se aktudlné o epidemii chfipky.

Zdroj: idnes.cz
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Pojistovna chce zfidit koordinatory péce

Jeden c¢lovék, ktery zajisti vysetieni, operaci i naslednou péci. O prlichod pacienta systémem by se
mohli postarat koordinatofi péce. Dohlédli by na to, Ze se jim svéfeny Clovék radné doléci a nevrati
do nemocnice s problémy. Systém doporucuji experti na zdravotnictvi a nékteré pojistovny jej pfipra-
vuji.

»,Snazime se zavést nové uhradové mechanismy. Jejich soucdsti budou i koordinatofi péce, ktefi by

nase klienty systémem provazeli. Jsme ale zatim na zacatku téchto Uvah,” fekl Pravu a Novinkam fe-
ditel VSeobecné zdravotni pojistovny Zdenék Kabatek.

Pojistovna uz nechce platit za |ééeni pacienta, ale za jeho vyléceni, coz mize nékteré nemocnice po-
vzbuzovat spis k tomu, aby si nemocné nechdvali déle v péci. Tim by se ale zasadné zménil cely sys-
tém hrazeni péce. Nemocnice by totiZ odpovidala za to, Ze se pacient nevrati s komplikacemi. Pro po-
jistovnu by to totiz znamenalo dalsi vydaje za péci.

Vydélat by na tom mohli i pacienti. Odpadlo by jim hledani volného mista pro rehabilitaci nebo do-
mlouvani vysetreni ¢i terminu pro operaci.

Podle Kabatka by byl novy systém provdzan s klientskou aplikaci. Ty uz dnes ma vétsina zdravotnich
pojistoven. Koordinator by byl zfejmé nékdo z pracovnik( pojistovny, byt podle Kabatka by mél tuto
roli plnit spiSe prakticky lékat. , KdyZ od néj klient ale mnohdy neziska potfebné informace, proto by
je méla doplnit pojistovna,” fekl redakci.

Odlehéit [ékaflm

Koordinatofi péce by mohli lidem pomoci i v pfedchdzeni komplikacim a dfivéjsim umrtim u chro-
nicky nemocnych. Mysli si to ekonom Pavel Hrobon, ktery je ¢lenem Narodni ekonomické rady vlady.
Nova zdravotnicka profese by podle néj odlehdila sestram i Iékarim. Vice by se mohli zapojit studenti
mediciny, |ékafi bez specializace a v budoucnu chytré technologie.

Prakticky dopad lze ilustrovat tfeba u pacientd s cukrovkou druhého typu, ktefi kromé diabetologa
navstévuji fadu dalSich specialistl s jinymi chorobami.

| kdyby délali vSichni to, co maji podle odbornych doporuéeni, stale chybi nékdo, kdo bude péci ko-
ordinovat a naplni jeho prace nebude jen zdravotni péce, ale také pohlida, aby pacient absolvoval i
jind vySetfeni. Tohle nema lékaf Sanci stihnout,” fekl Hrobon Pravu.

Podporu potfebuji podle néj pacienti s tim, aby jim nékdo vysvétlil dllezitost vySetfeni, pfipomnél, Zze
se maji objednat ke specialistovi nebo s tim rovnou pomohl.

,Urcité to ma smysl a je to nakladové efektivni,” mini ekonom zdravotnictvi Jakub Hlavka.

Pomoci by v akutni fazi mohli praktici nebo geriatfi. ,Idedlni by bylo mit i nelékarské navigatory. To je
zatim utopie v ceském systému zdravotnickych profesi, ale strasné by to pomohlo a ulevilo Iékarlim a
sestram,” dodal. Na narodni drovni mize pomoci telemedicina.

Zkusenost maji s koordinatory ve Spojenych statech nebo Dansku. ,V fadé zemi to délaji poskytova-
telé zdravotnich sluzeb. Mohou to byt nemocnice nebo poskytovatelé ambulantnich sluzeb. Typickym
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pfikladem jsou sdruzené praxe, kde si najmou koordinatora, ktery pomdha s vysvétlovanim pacien-
tlm,” priblizil Hrobon.

Osvédcili se ale i v tuzemsku, konkrétné na Vysociné, kde zkousSeli provazat péci v nemocnicich s na-
slednou a socialni péci. O podporu nemocnicnich koordinatord, ktefi pomohou hospitalizovanym pa-
cientidm domluvit a objednat dalsi potfebné sluzby po opusténi nemocnice, je stale zadjem. Mési¢né
jejich pomoc vyuzije kolem péti set lidi.

Podle Hroboné je model, kdy jsou koordinatofi pracovniky nemocnic nebo ambulanci, pro Cesko nej-
vhodnéjsi. Vice by ho proto mély podpofit i pojistovny.

Zdroj: novinky.cz
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EMA loni schvalila 77 1ék(. V¢etné prilomovych terapii

Osm desitek |éCiv usilujicich o registraci v EU loni posoudila Evropska Iékova agentura — z toho vét-
Sinu z nich s kladnym stanoviskem. Nejvice Ié¢iv pfitom smérovalo do oblasti onkologie, nechybély
ani léky na vzacnd onemocnéni, biosimilars ¢i generika. Agentura doporucila dvé vakciny na ochranu
proti onemocnénim dolnich cest dychacich zplsobenych RS viry ¢i prvni Iék pro moderni terapii vyuZi-
vajici pralomovou technologii Gpravy gent zndmou jako CRISPR/Cas9 k 1é¢bé dvou vzacnych krevnich
poruch. Pfehled kli¢ovych rozhodnuti a zmén zvefejnila agentura v dokumentu Human Medicines
Highlights 2023.

77 pozitivnich stanovisek a tfi negativni — takova je bilance lonskych rozhodnuti Evropské lékové
agentury (EMA) v registraci novych 1ék(. V 39 pfipadech se jednalo o nové aktivni latky, mezi schvéle-
nymi léky bylo také osm biosimilars a 14 generickych IéCiv. Vedle toho doslo v 19 pFipadech ke sta-
Zeni Zadosti o registraci. Navic bylo loni doporuceno 77 rozsiteni indikace, véetné 38 pro pediatrické
pouziti.

Asi neprekvapi, Ze nejvice nové registrovanych Iékl bylo v oblasti onkologie. Z celkem 25 novych léciv
zminme pfripravky k l1é¢bé difuzniho velkobunééného B-lymfomu, coz je agresivni typ nehodgkinského
lymfomu, ¢i nové terapie pro dospélé pacienty s relabujicim nebo refrakternim mnohocetnym myelo-
mem. V oblasti hematoonkologie byla schvdlena také novinka k 1é¢bé relabujiciho nebo refrakterniho
lymfomu z plastovych bunék a zelenou dostala i prvni [é¢ba myelofibrézy, vzacné rakoviny krve, ktera
postihuje kostni dfen, a to u pacientl se stfedné tézkou aZ tézkou anémii.

V pfipadé 1écby solidnich nadord byla schvélena tfeba kombinace ptipravki uréena k 1é¢bé déti od
jednoho roku a dospélych s gliomem, cozZ je typ mozkového nadoru. Détem je urcen i lék k prevenci
ototoxicity (tedy poruchy sluchu a rovnovahy v disledku terapie) vyvolané chemoterapii cisplatinou u
pacientl do 18 let s lokalizovanymi nemetastatickymi solidnimi nadory. Dalsi novinkou je |éc¢ba pro
dospélé s pokrocilym nemalobunécénym karcinomem plic s mutaci G12C v genu KRAS, jejichZ onemoc-
néni se zhorsilo po alespon jedné systémové |é¢bé, a zelenou dostala také terapie rakoviny Zluco-
vodu.

Druhou nejcastéjsi oblasti, na kterou mifi nové schvalené Iéky, je neurologie — zde EMA za lorisky rok
pozehnala celkem 11 ptipravklim. Pfikladem budiz IéCba Friedreichovy ataxie, dédicného onemoc-
néni s fadou priznak(, které se ¢asem zhorsuji, v€etné potizi s chizi, svalové slabosti, problému s reci,
poskozeni srdecniho svalu a cukrovky.

Sest novych terapii se zaméfuje na kardiovaskuldrni onemocnéni. Schvalena tak byla naptiklad lé¢ba
srde¢niho selhani u déti od narozeni do 18 let Ci terapie symptomatické obstrukéni hypertrofické kar-
diomyopatie, coZ je onemocnéni, pti kterém se ztlustuje srdeéni sval a mize tak dojit k horsimu pum-
povani krve.

Z oblasti hematologie, kam miti pét novych terapii, byl schvdlen mimo jiné pfipravek k [é¢bé beta-
talasémie u pacientl zavislych na transfuzi a také u lidi s téZkou srpkovitou anémii, tedy dvou dédic-
nych vzacnych onemocnéni zplisobenych genetickymi mutacemi, které ovliviuji tvorbu nebo funkci
hemoglobinu. Jedna se pfitom o vibec prvni Iék vyuZivajici novou technologii pro Upravu gen
CRISPR/Cas9.
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Mezi loni schvalené novinky patfi také ¢tyri vakciny. Prelomovou novinkou je oc¢kovani proti RS virdm
u téhotnych, které posléze ochrani novorozence, a také u dospélych od 60 let. Pravé malé déti a seni-
ofi jsou pritom rizikovymi skupinami, u nichz mlze nakaza RS virem vyvolavajici onemocnéni dolnich
cest dychacich skoncit hospitalizaci, dlouhodobymi nasledky ¢i dokonce smrti. Loni byly proti RS vi-
rim schvaleny hned dvé vakciny. Zelenou dostala také jedna nova vakcina proti covidu, ktera byla do-
porucena jako preockovani u lidi ve véku 16 let a starsich, ktefi byli dfive ockovani mRNA vakcinou.
Pfipomernime, Ze tfi dfive schvalené vakciny byly adaptovany na variantu Omicron XBB.1.5.

Dalsi nové schvalené Iéky maji pomahat pacientlim z oblasti dermatologie, endokrinologie, metabo-
lickych poruch ¢i oftalmologie.

Dva Iéky na opomijené nemoci

Za zminku ovSem stoji také zvlastni rezimy, ve kterych byly nékteré preparaty schvaleny. Za lorisky
rok potvrzeno oznaceni pro vzacnd onemocnéni u 17 1ék(, z nichZ osm bylo urceno na onkologicka
onemocnéni, ¢tyfi na neurologicka a po jednom léku na hematologicka, endokrinologickd, dermatolo-
gickd, metabolicka a infekéni onemocnéni.

Tti léky obdrzely doporuceni k registraci po zrychleném posouzeni, coz je mechanismus vyhrazeny
pro pfipravky, které jsou schopny uspokojit nenaplnéné lékarské potreby. Loni byl takto schvalen je-
den lék na rakovinu a dvé vakciny. T¥i léky (dva onkologické a jeden hematologicky) pak byly schva-
leny v ramci podpory PRIME pro prioritni léky. Diky ni by méli pacienti co nejdfive tézit ze slibnych
|ékl, které se zaméruji na nenaplnéné lékarské potreby, a to za pomoci robustnich dat a zrychleného
hodnoceni. Loni pfitom bylo do tohoto schématu zarazeno 18 vyvijenych |éka.

Osm lécivych pripravkl pak obdrZelo doporucéeni k podminecné registraci, coz je jedna z moznosti,
jak v EU poskytnout pacientdim vcasny pfistup k novym IéCivim. Vzhledem k tomu, Ze tyto Iéky Fesi
nenaplnéné |ékarské potieby, umoZiiuje registrace véasné schvdleni na zakladé méné komplexnich
klinickych dat, neZ jaka jsou bézné vyZzadovana, ovsem s tim, Ze se tyto Udaje po registraci doplni. V
tomto rezimu bylo schvéaleno sedm Iék{ na rakovinu plus jeden hematologicky.

Jeden |écivy pfipravek na metabolické onemocnéni byl navic registrovan za vyjimecnych okolnosti. To
je cesta umoznujici pacientim pristup k IéCiviim, ktera nemohou byt schvalena standardnim zpUso-
bem, protoZe nelze ziskat komplexni idaje napfiklad proto, Ze existuje jen velmi malo pacient( s
timto onemocnénim nebo Ze by shromazdovani Uplnych informaci o U¢innosti a bezpeénosti éku
bylo neetické. Tyto Iéky podléhaji zvlastnim poregistracnim povinnostem a sledovani.

Zvlastni kategorii pak jsou léky doporucené pro uzivani mimo EU, které cili na choroby, jez se u ndsv
podstaté nevyskytuji, ovsem v chudSich statech pfipravuji o Zivot mnoho lidi. V prosinci tak dostala
kladné stanovisko nova moznost |écby pro zhruba 50 miliont malych déti se schistosomiazou, co? je
opomijené tropické onemocnéni zplisobené parazitickymi motolicemi. Podobné je to s Ié¢bou spavé
nemoci, kde bylo kladné stanovisko rozsifeno na |écbu akutnéjsi a smrtelnéjsi formy onemocnéni
zpUsobené trypanosomou rhodesiense. Tyto dva Iéky byly posuzovany podle regulacéniho postupu
zndmého jako EU-Medicines for all (EU-M4AIl), ktery umozZiiuje EMA ve spolupraci se Svétovou zdra-
votnickou organizaci podporovat budovani globalni regulaéni kapacity a pfispivat k ochrané vefej-
ného zdravi nad ramec EU.
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SniZme spotfebu fluorochinolonovych antibiotik

Vsechny Iéky ovsem kladné stanovisko EMA neziskaji. Negativné se loni agentura postavila ke tfem
pfipravkim. Jeden z nich je urcen k |é¢bé amyotrofické lateralni sklerézy, druhym je molnupiravir k
|é€bé covidu u dospélych a treti pfipravek ma pomahat u vzacného genetického onemocnéni fibro-
dysplasia ossificans progressiva, znamého také jako nemoc zkamenélych lidi, které zplsobuje tvorbu
kosti na mistech mimo kostru, napfiklad kloubech, svalech ¢i $lachach.

Registraci oviem role EMA nekondi. Agentura a ¢lenské staty EU nepretrzité monitoruji kvalitu, bez-
pecnost i pomér prinosl a rizik |ékl. Na zakladé zjisténi pak mizZe dojit ke zméné informaci o pfi-
pravku, ale i k pozastaveni nebo stazeni |éku ¢i vybranych sarzi. K jakym dulezitym Gpravam takto loni
doslo?

EMA napfriklad vydala doporuceni nepouzivat Iéky obsahujici pseudoefedrin u pacientl se zavaznym
nebo nekontrolovanym vysokym krevnim tlakem, se zavaznym akutnim nebo chronickym onemocné-
nim ¢i selhdnim ledvin, aby se minimalizovalo riziko syndromu posteriorni reverzibilni encefalopatie
(PRES) a syndromu reverzibilni cerebralni vazokonstrikce (RCVS). Kromé toho by zdravotnicti pracov-
nici méli pacientim doporucit, aby okam?zité prestali pouZivat tyto Iéky a vyhledali Iécbu, pokud se u
nich rozvinou pfiznaky téchto dvou syndromu, kterymi jsou silna bolest hlavy s ndhlym nastupem, ne-
volnost, zvraceni, zmatenost, zachvaty a poruchy vidéni.

Dalsi doporuceni je nepouzivat topiramat k [é€bé epilepsie béhem téhotenstvi, pokud neni k dispozici
jind vhodna |écba, a alespor jednou rocné prehodnotit potiebu lécby v souladu s novym programem
prevence téhotenstvi. EMA dale radi vyvarovat se pouzivani pfipravku crizanlizumab urc¢eného k pre-
venci bolestivych krizi u pacientl nad 16 let se srpkovitou anémii. Doporuceni pfislo po prezkoumani
vysledk( studie STAND, které prokdzalo, Ze Iék nesnizil pocet bolestivych krizi vedoucich k navstévé
zdravotni péce ve srovnani s placebem.

Agentura také pfipomnéla opatteni tykajici se fluorochinolonovych antibiotik, kterd sméruji ke sni-
Zeni rizika dlouhodobych, invalidizujicich a potencialné nevratnych vedlejsich ucink(l. Tato omezeni
byla zavedena v roce 2019 po celoevropském prezkumu téchto velmi vzacnych, ale zavaznych vedlej-
Sich Ucinkd. Studie financovand agenturou EMA ukdzala, Ze i kdyz se pouzivani fluorochinolonovych
antibiotik v prabéhu ¢asu snizilo, tyto Iéky jsou stdle predepisovany mimo jejich doporucené poufziti.

V zavéru lonského roku také EMA doporucila pozastaveni registrace vice nez 350 generickych IéCiv
testovanych spolecnosti Synapse Labs Pvt. Ltd. se sidlem v indickém Pune. Doporuceni nasledovalo
po inspekci spravné klinické praxe, ktera ukdazala, Ze chybély Gdaje k prokazani bioekvivalence.

Zdroj: zdravotnickydenik.cz
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Novou reditelkou EURORDIS se stane Virginie Bros-Facerova

Novou generalni feditelkou mezinarodni organizace EURORDIS (Rare Diseases Europe) se od bfezna
2024 stane Virginie Bros-Facerova. Vystrida tak Yanna Le Cama, ktery stdl v ¢ele EURORDIS vice nez
25 let a sv{j zamér odstoupit oznamil v zari 2023.

Yann Le Cam uvedl|, Ze tato zména byla dlouhodobé planovana a je na¢asovana tak, aby byl prfechod
kontinualni a poskytl dostatek ¢asu k vytvoreni nové strategie organizace do roku 2030. Le Cam bude
s EURORDIS dale spolupracovat jako poradce a bude jej dale zastupovat v mezinarodni politice. Pone-
chd si také své zavazky v Rare Diseases International, NGO Committee for Rare Diseases nebo WHO
Europe.

EURORDIS se od svého zaloZeni v roce 1997 rozrostl v organizaci s vice nez tisicem ¢len(: “Mél jsem
tu Cest fidit transformaci EURORDIS z malé asociace v prosperujici spolecenstvi, které dalo lidem se
vzacnymi onemocnénimi v Evropé hlas a pomohlo jim zlepsit Zivot,” vyjadftil svou vdécnost Le Cam.

Avril Daly, predsedkyné spravni rady EURORDIS, potvrdila, Ze Virginie Bros-Facerova ma rozsahlé pro-
fesni zkusenosti z oblasti vzacnych onemocnéni, védeckého vyzkumu a pacientské advokacie, a prosla
naro¢nym vybérovym tizenim.

“Spravni rada EURORDIS s potésenim jmenovala Dr. Virginie Bros-Facerovou novou generalni feditel-
kou. Jsme presvédceni, Ze zakladem jejiho vedeni bude zavazek vici vsem lidem Zijicim se vzacnymi
onemocnénimi, ktery vychazi z jejich zivotnich zkusenosti. Jeji vize zahrnuje posileni spoluprace s
¢lenskymi organizacemi, spoluprdci s nasi Radou narodnich alianci a Radou evropskych federaci, posi-
leni zapojeni pacient( a posileni hlasu lidi se vzacnymi onemocnénimi v politickych diskuzich na ev-
ropské i celosvétové urovni.”

Anna Arellanesova, predsedkyné Ceské asociace vzacnych onemocnéni (CAVO) a ¢lenka spravni rady

EURORDISu, doplnila: “Tato zména pfinese diky Virginie novy rozmér a pohled na problematiku vzac-
nych onemocnéni za situace, kdy je organizace ve své doposud nestabilnéjsi podobé. Virginie prichazi
do prostfedi perfektné fungujici organizace a véfim, Ze ji pro nds posune zase o néco dale.”

Virginie Bros-Facerova ziskala doktorat v oboru neurovéd na King’s College London ve Velké Britanii a
pak se zapojila do nékolika vyzkumnych projektl na Institute of Neurology, UCL, London, zaméfenych
na testovani terapeutickych strategii pro amyotrofickou lateralni sklerézu. Pracovala pro nékolik or-
ganizaci financujicich vyzkum ve Velké Britdnii (National Institute for Health Research, Medical Re-
search Council) a v charitativni organizaci Sparks, ktera se zaméruje na lékarsky vyzkum vzacnych dét-
skych onemocnéni.

Poté se stala védeckou reditelkou EURORDIS, kde vedla vyvoj projektl a zapojeni pacientl do vy-
zkumnych projektt v oblasti vzacnych onemocnéni. Zastupovala pacienty se vzacnymi onemocnénimi
v ramci Mezinarodniho konsorcia pro vyzkum vzacnych onemocnéni (IRDIRC) a stala u zrodu zimni
Skoly EURORDIS o védeckych inovacich a translaénim vyzkumu. Pracovala také ve spolecnosti Illu-
mina, kde zapojovala klicové opinion leadery a centra excelence do vyvoje klinickych diakazl pro ge-
netické testovani vzacnych a nediagnostikovanych pacient(.

Zdroj: www.vzacni.cz
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