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SEZNAM CLEND GESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

Albina z.s.

info@asociacealbina.cz

www.asociacealbina.cz

ALSA, z.s.

monika@zsalsa.cz

www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek

angelman@email.cz

www.angelman.cz

Asociace genové terapie, z.s.

info@asgent.org

www.asgent.org

GLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPUJi

NASLEDUJICI DIAGNOZY

3C syndrom (Ritscher(v-Schinzeltv
syndrom)

Agamaglobulinémie

Aicardi-Goutiérestv syndrom

Asociace muskularnich dystrofik( v CR, z.s.

info@amd-mda.cz

www.amd-mda.cz

Asociace rodi¢li a pratel zdravotné
postizenych déti v CR, z.s.;

Klub Be Treacher-Collins (Be TCS -
pouZivana zkratka)

treacher_collins@betcs.cz

www.betcs.cz

ATOS, z.s.

info@atosaci.cz

www.atosaci.cz

AVminority, z.s.

silvie.slivova@avminority.cz

www.avminority.cz

Ceska aliance pro kardiovaskularni
onemocnéni, z.s.

info@ca-ko.cz

www.ca-ko.cz

DEBRA CR, z.4.

pavel.melicharek@debra.cz

www.debra-cz.org

Diagnéza MDS

jezekb@volny.cz

www.diagnoza-mds.cz

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

diagnozanarkolepsie@gmail.com

www.narkolepsie.cz

Akromegalie

McCunetiv-Albrightliv syndrom
MERRF

Metafyzarni chondrodysplézie Jansen

Mikrocefalické primordialni trpaslictvi,
Alazamiho typ

Akutni intermitentni porfyrie

Mikrodele¢ni syndrom 22q11.2

AL amyloidéza

Moebidv syndrom

Alportliv syndrom

Alstromav syndrom

Aplasticka anémie

Arnoldova-Chiariho malformace

Ataxia telangiectasia (Syndrom Louis-
Barové)

Atrézie jicnu
ATTRV122| amyloidéza

Autoimunitni hemolytickd anémie (AIHA)

Autoimunitni polyglandularni syndrom,
typ1
Barth(v syndrom

Dystonie - rodina spolu, z.s.

jana.vicarova@dystonia.cz

www.dystonia.cz

Ehlers - Danlostv syndrom a syndrom
hypermobility, z.s.

ehlersdanlos@seznam.cz

www.ehlers-danlosuv-
syndrom.org

Fuck Cancer, z.s.

info@fuckcancer.cz

www.fuckcancer.cz

Bartterdv syndrom typu 1

Castlemanova choroba

Centronuklearni myopatie

Creveldlv syndrom

CrouzonQv syndrom

Frieda, z.s.

m.houskova@frieda.cz, v.houska@frieda.cz

www.frieda.cz

HAE Junior, z.s.

info@haejunior.cz

www.haejunior.cz

Cushingova choroba

Cushinglv syndrom zptisobeny
ektopickou sekreci ACTH

Kabuki syndrom CZ, z.s.

korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.

info@klubcf.cz

www.cfklub.cz

Klub pacientti mnohocetny myelom, z.s.

koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

jsmetuprovas@kolpingsmecno.cz

www.kolpingsmecno.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s.

info@nevus.cz

WWWw.nevus.cz

LYMFOM HELP, z.s.

info@lymfomhelp.cz

www.lymfomhelp.cz

META - spolek pacient( se stfadavymi
onemocnénimi, 0.s.

katerina.uhlikova@seznam.cz

www.sdruzenimeta.cz

METODE] z.s.

info@metodej.com

www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s.

info@mygra.cz

www.mygra.cz

Nadacni fond détské onkologie KRTEK

info@krtek-nf.cz

www.krtek-nf.cz

Nérodni sdruZeni PKU a jinych DMP, z.s.

info@nspku.cz

www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s.

jaroslav.vich@nefrohema.cz

www.nefrohema.cz

Obcanské sdruZeni Imunodeficitnich
pacientt HAE /AAE

maselli@hae-imuno.cz, cisaic@yahoo.com

www.hae-imuno.cz

Spolek rodi¢t déti a dospélych postizenych
Gaucherovou chorobou

Janina.mickova@seznam.cz

www.gaucherova-choroba.cz

Palegek - spole¢nost lidi malého vzriistu

vojtech.rakos@gmail.com

www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s.

parentproject@parentproject.cz

www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s.

ospws@email.cz, zuzik.nykodym@quick.cz

www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s.

info@rett-cz.com

www.rett-cz.com

Revma Liga Ceska republika, z.s.

edita.mullerova@revmaliga.cz

www.revmaliga.cz

Rasinka, z.s.

vrku.vrku@seznam.cz

www.spolekrasinka.cz

SdruZeni pacientd s plicni hypertenzi, z.s.

info@plicni-hypertenze.cz

www.plicnihypertenze.cz

SMAdi, z.s.

info@smaci.cz

WWw.smaci.cz

Spole¢nost C-M-T, z.s.

simunekm@seznam.cz

www.c-m-t.cz

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, z.s.

spmps@seznam.cz

www.mukopoly.cz

Spole¢nost Parkinson, z.s.

kancelar@spolecnost-parkinson.cz

www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Ichty6za

hanka.kadlecova@icloud.com

www.ichtyoza.cz

Spolek pro Atypické parkinsonské
syndromy (APS). z.s.

apsz@seznam.cz

www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidi s Rubinstein-Taybi
syndromem, z. s

rts.czech@gmail.com
hana kol@centrum.cz

Tarlovova cysta, z.s.

tarlovovacysta@seznam.cz

www.tarlovovacysta.org

DDX3X
Dédicna ATTR amyloidéza

Deficit dekarboxylazy aromatickych
L-aminokyselin (Deficit AADC)

Desmin storage myopatie

Difuzni lymfatickd malformace

Dysautonomie, IST, Posturalni ortostaticka
tachykardie (POTS)

DYT1

Ektopie ¢ocek a zornic oboustranng,
ADAMTSL4

F208 IF070, Z31.5

Familidrni fokaIni epilepsie s variabilnimi
loZisky

Familidrni hyperprolaktinémie

Familidrni stredozemska horecka

Fibrézni kostni dysplazie

FraserQv syndrom

Glutarova acidurie typu 1 (Deficit glutaryl-
CoA dehydrogenazy)

Hyperimunoglobulinemie D s periodickou
horeckou / Deficit mevalonatkinazy

Hypofosfatemicka rachitida

Hypokalcemicka vitamin D rezistentni
kFivice/rachitida

Christiansondv-Fourieho syndrom

Chromozomova aberace

Chronicka zanétliva demyelinizacni
neuropatie (CIDP)

Chronicky navratny viceloZiskovy kostni
zanét

Invertovana duplikace s deleci v oblasti
kratkého raménka chromozomu 8

Inverzni Klippelliv-Trénaunay(iv syndrom

Monozomie 22q13 (Phelan-McDermidové
syndrom)

Nefrogenni diabetes insipidus

Nespecificka syndromicka mentalni
retardace - Tolchin-Le Caignec

Neurcena epilepticka encefalopatie
s ¢asnym nastupem (neuréend EOEE)

Neurofibromatéza

Neurofibromatdza typ 1 zplisobena
mutacemi nebo intragenovymi delecemi
NF1 genu (Von Recklinhausenova nemoc)

Neurofibromatdza, typ 2

Parcidlni delece dlouhého raménka
chromozomu 4

Peutztiv-Jegherstiv syndrom

Pokrocila systémova mastocytéza (AdvSM)
PPP2R5D

Primarni biliarni cirh6za

Primarni ciliarni dyskineze

Primarni sklerotizujici cholangitida

Progresivni hemifacialni atrofie (Parry-
Rombergtv syndrom)

Pudendalni neuralgie

Refsumova nemoc

Relabujici polychondritida

Sarkoidéza

Sarkoidéza Il. stupné

Sjogrentiv syndrom

Spektrum onemocnéni neuromyelitis
optica (NMOSD)

Spektrum souvisejici s GNAO1 zahrnuijici
vyvojové opozdéni, zachvaty a poruchu
pohybu

Spinocerebelarni ataxie, typ 21

Stardgardtova nemoc

SticklerGv syndrom

Suspektni mitochodrialni myopatie

Syndrom dlouhého QT intervalu

Syndrom Dravetové

Syndrom fragilniho X
Syndrom KAT6A

Syndrom mnohocetné endokrinni
neoplézie, typ 1

Syndrom NEDEGE, vrozena porucha
neurobehavioralniho, psychomotorického
a mentélniho vyvoje, a to v genu NBEA:
€.607C>T (p.Arg203Ter)

Syndrom terminéini delece dlouhého
raménka 1. chromozomu

Syndrom vrozenych vad mozku,
muskuloskeletalnich abnormalit,
facidlniho dysmorfismu a intelektové
nedostate¢nosti

Syndrom zahrnujici megacystis,
mikrokolon
a hypoperistaltiku stfev

Joubertdv syndrom

Klasicka forma mycosis fungoides,
Primarn{ kozni T-bunéény lymfom

Kongenitdlni svalova dystrofie

Lamberttiv-EatonCiv myastenicky syndrom

Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ
4 (LTEC4)

LBSL (Syndrom zahrnujici
leukoencefalopatii s involuci mozkového
kmene a michy a vysokou hladinu laktatu)

Liang-Wang syndrom

Loeysuv-Dietzlv syndrom

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci
a facialni dysmorfismus, zptisobeny
haploinsuficienci SETD5

SYNGAP1-vazana vyvojova a epilepticka
encefalopatie

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrazomie 18p

Tetrazomie X

Tromboticka trombocytopenické purpura

Vrozena chromozomové aberace - ring
chromozom 5

Loweho okulocerebrorenalni syndrom

Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie

Lymfangioleiomyomatéza

Wiedemann(iv-Steinertiv Syndrom

Willik - spolek pro Williamstv syndrom, z.s.

info@spolek-willik.cz

www.spolek-willik.cz

Zivot bez stfeva, z.s.

info@zivotbezstreva.cz

www.zivotbezstreva.cz

Marfandv syndrom

Wilsonova choroba

Mayer(v-Rokitanského-Kiister(iv-Hausertiv
syndrom

X-védzana agamaglobulinemie (Brutonova
nemoc)
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EDITORIAL

Vézeni ¢tenifi,

letosni rok je pfestupny a Den vzicnych onemocnéni, ktery pfipadd
na posledni unorovy den, bude také trochu vyjimecny. Kazdy rok se
v tento den snazime pfipominat osudy lidi, jimz do Zivota vstoupilo
vzacné onemocnéni. Letos jsme chtéli zduraznit, Ze lidem s vdznou
progresivni nemoci béZi ¢as rychleji nez zdravym lidem a Ze je
mozné udélat mnohé pro to, aby vzacnych chvil, které maji pro své
blizké, bylo co nejvice.

To, co je zapotfebi pfedevsim, je kvalitni a dostupnd péce ve

vysoce specializovanych centrech. Na naprostou vétsinu vzicnych
onemocnéni neexistuji léky. To oviem neznamend, Ze 1ékafi
nemohou nemocnym nijak pomoci. Naopak — vysoce specializovand
multidisciplindrni péée miiZe zdsadné zpomalit progresi nemoci,
zménit kvalitu Zivota i celkové vyhlidky pacienta. Proto jsme
dlouhodobé usilovali o to, aby v Ceské republice vznikla sit vysoce
specializovanych center pro vzicna onemocnéni schopnych takovou
péci poskytovat. To se sice podafilo, ale jest& mnohé lezi pfed ndmi.
Je potieba piedevsim zajistit dostate¢né kapacity a financovéni téchto
center, aby se kazdy vzdcny pacient mohl do vysoce specializovaného
centra dostat. Zdroven neni tfeba, aby mu tam byla poskytovina
veskerd péce — mnohé lze obstarat u lékaiti v misté bydlisté.
Nastaveni spoluprice mezi vysoce specializovanymi lékafi a lokalnimi
poskytovateli zdravotnich sluzeb je kapitolou, kterou teprve nyni
otevirdme.

Help@vzacna-onemocneni.cz:

Pomoc ve slozitych piipadech

Orientace v oblasti vzdcnych onemocnéni mize byt velmi

slozitd, at jde o stanoveni diagnézy, hledani specializovanych
lékaid, nebo feseni socidlni pomoci. Proto Ceska asociace pro
vzécnd onemocnéni provozuje konzultaéni mail help@vzacna-
onemocneni.cz, kam se se svymi dotazy mohou obracet lékafi,
rodice nebo pacienti samotni. Odbornym garantem projektu je
Nirodni koordinacni centrum pro vzicna onemocnéni pfi Ustavu
biologie a 1ékaiské genetiky 2. lékatské fakulty UK a FN Motol.

Ziroven si velice dobfe uvédomujeme, Ze v ptipadé vzicnych

onemocnéni nejde jen o zdravotni péci — ta mé své jasné hranice
dané soucasnym poznédnim lékatské védy a je mnohdy na vzacnd
onemocnéni kratkd. OvSem pacient neni jen svoji diagnézou — je
predevsim lovékem s vlastnimi pfanimi, rodinou, vztahy. Zije ve
spolecnosti, od které potfebuje pfedevsim pochopeni a podporu.

Vzicné diagnéza znamend pro rodiny velkou zatéz prakticky ve
viech oblastech Zivota, at uz je to prace, skola, pfitelé, rodinné vztahy
a samozfejmé Casté nav§tévy 1ékaru, hospitalizace. Zvladnout zménu,
kterou do Zivota rodiny pfinese diagnéza zavazného onemocnéni,
neni viibec jednoduché a mnohé rodiny potfebuji komplexni
podporu nejriiznéjsich odborniki: psychologt, fyzioterapeutt,
specidlnich pedagogii i dalsich profesi.

Tato podpora mé byt vedena snahou urcit, jaké problémy rodinu
nejvice tizi, a hledat prakticka fedeni pro kazdodenni Zivot. Takovou
podporu v nékterych evropskych stitech poskytuji specializovana
zafizeni — eduka¢ni nebo podpiirnd centra, kterd maji nejen odborné
tymy, ale také umoziuji setkivini rodin v obdobnych Zivotnich
situacich a vytvifeji tak prostor pro vzdjemnou podporu mezi
pacienty nebo témi, kdo se o né staraji. O vznik takového centra

v Ceské republice nyni také usilujeme.

U prilezitosti letosniho Dne vzacnych onemocnéni se opét rozsviti
v symbolickych barvich mnohé vyznamné budovy napfi¢ celou
republikou. Zaroven se uskute¢ni setkdni odborniki v Brné i v Praze
vénovand riznym aspektim vzicnych onemocnéni, at uz jde

o diagnostiku, 1é¢bu, 1éky, kvalitu Zivota nebo komplexni pfistup

k pacientim a rodindm. Uskute¢ni se také divadelni pfedstaveni
zaméfené na Zivot se zdvaznou diagnézou a spolecensky vecer

vénovany pacientim a jejich rodindm v prazské vystavni sini Mdnes.

Douféme, Ze letos$ni Den vzacnych onemocnéni vim pfinese néco
nového.

Anna Arellanesovd, Katerina Ublikovd, René Brectan

0BSAH

Jak funguje novy zpiisob stanoveni cen a Ghrad 1éka
N2 VZACN4 ONEMOCNENT ..vvieeiiieiiieiieeie ettt 4

Co pfinese nové evropské nafizeni
o Evropském prostoru pro zdravotni data ........cccceceviriiiiniinninnen. 5

Vzicnd onemocnéni se mohou stdt motorem,
ktery bude pohdnét Evropskou zdravotni unii .......ccceceuveiiiiniennnn. 6

Pokud miiZeme zachrdnit Zivot ¢i zdravi, udélejme to
(rozhovor s Markem Orko VAchou)........couveeveeeieeecreencnreenreennen. 8

Pomdhdme pacientiim s albinismem........ccccoevueveneninniiniiniinnennes 11

Zpravodaj CAVO / Vydiva Ceska asociace pro vzicnd onemocnéni, z. s.

Sidlo a korespondenéni adresa: Bélohorskd 19, 169 00 Praha 6 — Bfevnov, Telefon: 774 151 290 / e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz

WWW.vzacna-onemocneni.cz / Www.vzacni.cz

CAVO ZPRAVODAJ 1/%



JAK FUNGUJE !\IUW ZPUSOB STANOVENI CEN
A UHRAD LEKU NA VZACNA ONEMOCNENI

Léky na vzdcnd onemocnéni byly v Ceské republice dloubo dostupné prakticky jen v rezimu vyjimek, takzvané na § 16. Nebyly

schopny plnit kritéria nastavend pro standardni léky. To prindselo mnohé obtiZe: lékaii museli pojistovndm poddvat opakované

individudlni Zddosti pro kazdého pacienta, zdroven nebylo jisté, zda pojistovna v konkrétnim pripadé lék schvdli. CAVO mnoho

let usilovala o to, aby byl pro léky na vzdcnd onemocnéni zaveden systém, ktery umozni stanoveni standardni iibrady a odstrani

nejistotu a ndrocnou administratiou.

KATERINA UHLIKOVA A RENE BRECTAN

organizace a je zapsdna na seznamu
pacientskych organizaci MZ, podat
vyjddfeni. To vndsi do hodnoceni lékd

Novy zpisob stanoveni ceny a thrady pro
léky na vzicnd onemocnéni zacal fungovat

novy pohled.
od roku 2022. Zatim bylo v tomto rezimu

zahajeno 34 spravnich fizeni, 12 1éka
bylo schvileno a tfem Iékiim byla dhrada
zamitnuta. Jeho zavedenim se znacné
snizila administrativa pro lékafe a také
nejistota pro pacienty — léky na vzicna
onemocnéni se staly dostupnéjsimi.
Stanoveni ceny a Ghrady pro nové terapie
je také kratsi, trvd pfiblizné 9 mésica.
Vétime, Ze se tato doba bude postupné
zkracovat, aby se pacienti dostavali ke své
16¢bé co nejdiive.

POHLED PACIENTD JE PRO HODNOCENi
NOVYCH LEKU DULEZITY

Novy systém pro 1é¢ivé piipravky na
vzdcnd onemocnéni také nové umoziuje
ucast pacientd a odborniki ve spravnim
fizeni. Ve fizi hodnoceni nového
pfipravku muZe organizace, kterd
sdruzuje pacienty s danou nemoci,
splituje legislativni kritéria pacientské

CAVO ZPRAVODAJ 1/%*

Povazujeme za velmi ugitecné,
aby hodnocent léku obsahovalo
pobled pacientii. Proto nabizime
pomoc a podporu vsem
organizacim, aby toto vyjddieni

mohly podat.

Neékteré pacientské organizace mohou
mit pocit, Ze vyplnéni formuldfe Stitniho
ustavu pro kontrolu lé¢iv (SUKL)
nezvlidnou. Povazujeme za velmi
uzite¢né, aby hodnoceni 1éku pohled
pacientid obsahovalo. Proto nabizime
pomoc a podporu vSem organizacim, aby

toto vyjddfeni mohly podat. S vyjadfenimi
pro SUKL méme zkugenosti, protoze

v piipadech, kdy pro danou diagnézu
neexistuje piislusnd pacientskd organizace,
podéva vyjddfeni na zdkladé rozhovora

s pacienty pravé CAVO.

Zaroven je zfejmé, Ze Cas, ktery pro
vyjadfeni pacientské organizace maji,
tedy jeden mésic, neni pfili§ dlouhy.
Proto je dobfe, kdyz se kazdd pacientska
organizace na podani pfipravi pfedem,
nejlépe hned jak se dozvi, Ze se novy 1ék
chysta.

Informace o tom, pro které diagnézy se
piipravuji nové 1éky, se snazime sledovat
ve spoluprici s odborniky a dalsimi
pacientskymi organizacemi u nds

i v dalsich evropskych zemich také na
arovni CAVO. Velmi dobrym zdrojem
informaci jsou Terapeutické zpravy,
které vytvaiii EURORDIS. Tyto zpravy
posildime pravidelné nasim ¢lenim a jsou
k dispozici také na nasich webovych
strankach.



CO PRINESE NOVE EVROPSKE NARIZENI
0 EVROPSKEM PROSTORU PRO ZDRAVOTNI DATA

ROZHOVOR S KRISTYNOU KRALOVOU ZE STALEHO ZASTOUPENI GESKE REPUBLIKY PRI EVROPSKE UNII

Sdileni zdravotnich dat miize
vyznamné ovlivnit poskytovdni
zdravotni péce. Evropskd unie
pripravuje novou regulaci v této oblasti.
Zeptali jsme se proto predstavitelii
Stdlého zastoupeni CR pri Evropské
unii, co miizeme od nové vipravy

ocekdvat.

Jak ovlivni Evropsky prostor pro
zdravotni data (European Health Data
Space, EHDS) zdravotnictvi v ¢lenskych
zemich a v CR konkrétné?

Vznik evropského datového prostoru posili
digitalizaci zdravotnich systému ¢lenskych
staiti EU, nebot usnadni vyménu elektro-
nickych zdravotnich udaji mezi jednotlivy-
mi poskytovateli zdravotni péce, a to rovnéz
v pfeshrani¢nim kontextu. Nové vznikne
unijni prostor pro sekundarni sdileni zdra-
votnich udaju, coz posili vyvoj a vyzkum,
stejné jako tvorbu politik v oblasti zdravi
zaloZenou na datech.

Z narodni perspektivy pak nafizeni o Evrop-
ském prostoru pro zdravotni data poskytne
pacientim vétsi kontrolu nad jejich daty,
lepsi informovanost o jejich zdravotnim sta-
vu a veétsi moznost angaZovat se v péci o své
zdravi, aniZ by to mélo na Ceské poskyto-
vatele negativni dopad. Pacient i opravnény
zdravotnicky pracovnik budou moci rychle
stavu a provedenych vysetfenich, diagnézach
a 16¢bé, coz méd mnoho pozitivnich pfinosi
véetné mensiho poctu chyb zptsobenych
nedostatkem validnich informaci pfi posky-
tovani péce, a také v moznosti vyhnout se
zbyte¢nym vysetfenim.

Jaké piinosy bude mit EHDS specificky

v oblasti vzacnych onemocnéni?

V oblasti vzacnych onemocnéni zazna-
menaji pacienti pfinos nejen v kontextu
primdrniho sdileni tdaja, kdy budou jejich
zdravotni idaje sndz pfenositelné mezi jed-
notlivymi poskytovateli zdravotnich sluzeb.
Pro pacienty se vzdcnymi onemocnénimi
Ize jako vyznamny pfinos vnimat to, Ze
jejich zdravotni udaje budou sdilené i v pie-

shrani¢nim kontextu, coz mize zjednodusit
poskytovini zdravotnich sluzeb v jiném
¢lenském staté. Pistup ke své elektronické
zdravotni dokumentaci (pacientsky souhrn,
eRecept a e-dispenzace, 1ékaiské snimky

a obrazové zprévy, laboratorni vysledky

a propoustéci zprdvy) budou mit zdroven
sami pacienti diky portélu pacienta ¢i
mobilni aplikaci, nebudou odkézani pouze
na fyzické kopie ziskané u poskytovatele
zdravotni péce.

Vyznamné benefity pro pacienty se vzicnym
onemocnénim pfinese i sdileni zdravotnich
udaji pro sekunddrni ucely, konkrétné pro
ulely vyzkumu a vyvoje. Kapitdl datovych
analyz je nedocenitelny, nabiz{ pacientim
zlepsenti kvality poskytované sluzby a umoz-
fiuje extrahovat cenné informace. Vznik
Evropského prostoru pro zdravotni data po-
mize v EU tento kapitél lépe vyuzit, zejmé-
na pak v piipadé vzicnych onemocnéni, kdy
vzhledem k nizkému poctu pacientd s danym
onemocnénim je kazdd informace velice uzi-
tecnd. Diky tomu, Ze EHDS usnadni pfistup
k rozsdhlym souborim zdravotnickych dat

z celé EU, se mize urychlit 1ékarsky vyzkum
a inovace. To miiZe vést k objeviim novych
lécebnych postupi, zdravotnickych prostied-
ka a zdravotnickych technologii, které pove-
dou ke zlepseni diagnostiky a 1é¢by pacientt
se vzdcnymi onemocnénimi.

Vidite néjaka rizika nebo nedostatky
navrhovanych opatieni pro pacienty se
vzicnymi onemocnénimi?

Kli¢ové budou vysledky vyjedndvani ohledné
otézky prév fyzickych osob, konkrétné otdzka
moznosti tzv. opt-out (nesouhlasu s poskyt-
nutim dajt). Je samoziejmé dilezité zajistit,
aby fyzické osoby mély plnou kontrolu nad
svymi zdravotnimi udaji a mély moznost
rozhodnout se, Ze je sdilet nebudou. Pokud
viak souCasné nenastavime spravné vyba-
lancovany systém, bude ohrozena kvalita
vyzkumu a vyvoje, coz by mélo negativni
dopad pro pacienty samotné.

Jaky bude dalsi legislativni postup ohledné
EHDS a kdy je mozné ocekavat jeho dopa-
dy vkazdodenni praxi?

Natizeni se nyni nachdzi v tzv. trialozich,
tedy ve findlni fzi vyjedndvini mezi

Komisi, Radou a Evropskym parlamentem.
Cilem je dokon¢it projednédvéani v rimci
soucasného funkéniho obdobi Komise

i Parlamentu. V takovém pfipadé¢ bude
muset Parlament stihnout schvlit finalni
kompromisni znéni nejpozdéji na dubnovém
plendrnim zasedéni. Poté budou nésledovat
lingvistické a pravni revize textu s tim, Ze
findlni znéni textu bude formélné potvrzeno
novym Parlamentem i Radou v pribéhu
nadchazejiciho madarského predsednictvi

v Radé EU ve druhé poloviné letosniho roku.
V soucasné dobé nelze s jistotou Fici, kdy lze
olekavat konkrétni dopady nafizeni v praxi,
protoze téma piechodnych obdobi je stile
pfedmétem vyjednavini mezi Komisi, Radou
a Parlamentem. Lze vsak pfedpoklidat, ze
se bude jednat o otdzku nékolika let, spise
neZ mésicl.
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VZACNA ONEMOCNENI SE MOHOU STAT
MOTOREM, KTERY BUDE POHANET

EVROPSKOU ZDRAVOTNI UNII

Pro vyvoj a dostupnost novych lécivych pripravkii na vzdcnd onemocnéni md zdsadni

vliv nastaveni predpisii na iirovni Evropské unie. Evropskd komise pripravila

balicek zmén, které méni mnohé parametry dosavadni legislativy. Debaty o ném
probibaly také v ramci ceského predsednictvi Radé EU a CAVO sejich iicastni.
Pozddali jsme Simone Boselliho, feditele EURORDIS pro styk s verejnosti, aby ndm
objasnil posto EURORDIS k navrhovanym zméndm.

Farmaceuticky balicek EU obsahuje
fadu zmén. Které z nich jsou podle vas
pro pacienty se vzicnymi onemocnénimi
Reformy farmaceutické legislativy (tzv.
farmaceuticky baliek), které Evropska
komise navrhla v dubnu 2023, pfedstavuji
piilezitost, kterd se naskytne jednou

za generaci. Umoznuyji soucasny rimec
rozvinout tak, aby lépe slouzil evropskym
pacientim a konkrétné lidem Zijicim

se vzdcnymi onemocnénimi. Revize
navrhované Komisi zahrnuji navrhy

na aktualizaci nafizeni EU o 1é¢ivych
piipravcich pro vzicnd onemocnéni

a pediatrickych 1é¢ivych pfipravcich, které
jsou pro vzdcné pacienty velice dulezité.
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Zatimco pocet schvélenych 1é¢ebnych
postupt se dramaticky zvysil, byly prilis
koncentroviny do uréitych oblasti
onemocnéni. Jind vzidcnid onemocnéni

s niz§im vyskytem vsak byla zanedbdna

a mnoho pacienti se nedockalo
odpovidajiciho feseni svych zdravotnich
potieb. Pouze 6 % vsech znamych vzicnych
onemocnéni mé schvilenou moznost
1é¢by, zatimco u 69 % pacientd se vzicnym
onemocnénim probihd pouze lé¢ba
symptomaticka.

Jsme rédi, Ze byla zavedena koncepce
modulace pobidek, kterd md podpofit
investice a vyzkum u velké vétsiny vzdcnych
onemocnéni, jez nemaji Zidnou moznost

1é¢by. Zarove se podafilo zachovat
konkurenceschopnou troveii exkluzivity
pro uvddéni 1éki na trh ve srovndni

s jinymi regiony svéta. Ackoli jsme potéseni
zaflenénim zéstupci pacientt do Vyboru
pro humanni 1é¢ivé piipravky (CHMP),

v navrhovanych pravnich pfedpisech je
zapotiebi vyjasnit, jak budou zéstupci
pacienti zapojeni do regula¢nich procesu,

a potvrdit, Ze doporuceni zdstupcii pacientl
budou bréna v potaz diky jejich ¢lenstvi

v pracovnich skupindch Evropské agentury
pro 1é¢ivé piipravky.

Aby byl systém pobidek pro vyvoj lé¢ivych
piipravki pro vzicnd onemocnéni co
nejiéinnéjsi, potfebujeme vyjasnéni
nékterych klicovych pasizi. V soucasné
dobé napiiklad neni jasné, co bude
pfedstavovat ,,vyznamné sniZeni nemocnosti
nebo umrtnosti“, nebo které zdravotni stavy
Ize povazovat za ,vyznamné omezujici.

Domnivime se také, Ze by méla byt
zavedena legislativni opatfeni, jez by

pro léky na ultra-vzicna onemocnéni
nebo nemoci, které nemaji zidnou
moznost 1é¢by, vytvofila evropskou

cestu. Potfebujeme strukturovanou

a bezproblémovou regulacni cestu pro
1é¢ivé piipravky od pocite¢niho dialogu
pfes védeckd doporuceni, schvileni
uvedeni na trh, klinické hodnoceni,
hodnoceni zdravotnickych technologii az
k vyjednavéni a nakupu na evropské drovni.

Evropa v poslednich nékolika desetiletich
ztratila ve srovndni se svymi globdlnimi
konkurenty pozici. Navzdory piiznivému
regulaénimu a motivaénimu rdmci ziistdva
trh roztfistény a chybi koordinovani
vyzkumna infrastruktura, investice

a piistup. Jako komunita se domnivime, Ze
viechny tyto prvky by mély byt zahrnuty
do Evropského akiniho planu pro vzdcnd
onemocnént, aby se zajistilo, Ze zdsadni
préavni pfedpisy, jako je farmaceuticky
bali¢ek, budou pii budovéni Evropské
zdravotnické unie t¢inné fungovat.



Legislativni proces jesté zdaleka neni

u konce, jednotliva opatieni maji riizné
odpiirce a zastince. Jak odhadujete, Ze se
bude balicek vyvijet, 1ze odhadnout, které
zmény projdou a kdy by mohly vstoupit

v platnost?

Casovy ramec, ktery si Evropsky

parlament stanovil pro dokonéeni prace

na farmaceutickych baliccich, je velmi
ambiciézni, protoze si pidl, aby byl dokoncen
do konce dubna, tedy jesté pred ukonéenim
stavajiciho volebniho obdobi a volbami do
Evropského parlamentu. Clenské staty si
vak na analyzu ndvrhu vezmou Cas: teprve
nedévno Evropska komise pod vedenim
belgického predsednictvi Evropské unie

svilj ndvrh podrobné piedstavila zastupcim
¢lenskych statd. Vzhledem k nékterym
zdsadnim rozdilim v otizkach tykajicich se
regula¢nich pobidek a podminek dostupnosti
mezi ¢lenskymi stity mize byt diskuse
dlouha a bude pokracovat i v roce 2025.

S opatrnosti jsme pfivitali ndvrhy zprav
poslanct Evropského parlamentu Tiema
Wolkena a Pernille Weissové, které
¢astecné odrdzi spole¢nou vili podpofit
inovace ve zdravotni péci o vzdcnd
onemocnéni v celé Evropé. Zduraziiujeme
naléhavou potiebu sladit usili o zlepseni
vyzkumu se zlep$enim pFistupu pacienti
k 1é¢iviim. Zvlasté povzbudivé je rostouci
shoda na strukturovaném zapojeni
pacientt do celého Zivotniho cyklu lécivych
piipravka.

Podporujeme vzestupnou modulaci
pobidek, napfiklad pokud jde

o exkluzivitu na trhu, kterd je nezbytna
k tomu, aby se reagovalo na rozmanité
potieby nasi komunity a aby se zvysila
konkurenceschopnost evropského
ekosystému pro vzicnd onemocnéni.
Podporujeme pozméiiovaci navrhy
zaméfené na dostupnost 1€k, napfiklad
prostiednictvim spole¢ného nékupu

a rychlého piistupu prostiednictvim
systému PRIME, coz naznacuje posun
smérem k jednotnému evropskému
zdravotnickému systému.

Z hlediska pacientii se vzacnymi
onemocnénimi by se mél farmaceuticky
bali¢ek zabyvat pfedevsim dvéma aspekty:
podpofit vyvoj 1ékii v oblastech s vysokou
lIékaiskou potiebou a na druhé strané
zlepsit dostupnost novych 1éki. V ¢em
vidite nejvétsi piekazky v jedné a druhé
oblasti? A kde vidite feseni?

Vyvoj 1éeby vzicnych onemocnéni
piedstavuje vzhledem k jejich povaze

vyzvu: nizké mnozstvi pacienti ztéZuje
provéadéni rozsahlych klinickych studi,
proto neni snadné pouzit obvykly proces
vyvoje léka. Potencidlni pfijmy z prodeje
vyvinuté 1écby jsou ve srovndni s léky pro
Castéj8i onemocnéni omezené; nedostatek
pfesné definovanych populaci pacienti

a diagnostickych kritérii mize ztéZovat
navrhovani klinickych studii a hodnoceni
vysledku 1écby.

Diky farmaceutickému balicku se viak
tviircm politik naskyta piilezitost vytvofit
pro EU ambiciézni a konkurenceschopné;jsi
postaveni ve srovndni s USA a dal$imi
regiony, pokud jde o podporu vyvoje

a dostupnosti 1é¢ivych pripravki pro
vzicnd onemocnéni. PFi objevovini novych
a prevratnych lé¢ebnych postupi by Evropa
méla byt neméné atraktivni nez USA, Cina
nebo Indie.

Pri objevovdni novych
a prevratnych lécebnych postupii
by Evropa méla byt neméné
atraktivni nez USA, Cina nebo

Indie.

Centrélné registrovanych lé¢ivych piipravka
pro vzécnd onemocnéni kazdoro¢né piibyva
a zvySuje se také jejich schopnost ménit
Zivoty pacient. Kazdy den ovSem zaZivime
dusledky opozdéné dostupnosti téchto 1ékai.
Dobu ¢ekéni je nutné zkratit prostfednictvim
politik, investic a strukturované spoluprice
napii¢ ¢lenskymi staty, které nespadaji do
oblasti této reformy a nemusi tedy cekat na
jeji piijetd.

Napiiklad rozsifeni metody ,v¢asného

e « oo s
piistupu“ nebo ,pouziti ze soucitu®, jak je
zavedeno v nékterych ¢lenskych stitech,
muZe zajistit lepsi dostupnost a zarover
sniZit tlak na platce a sponzory pii
vyjedndvani o dhradéch.

V tomto bodé Ceski republika zdiraznila
svou vyzvou k akei v oblasti vzacnych
onemocnéni béhem svého piedsednictvi

(a v ramci prace platformy WHO pro novi
1é¢iva) klicovy aspekt posileni spoluprace
mezi ¢lenskymi staty pii vyjedndvani

o cendch a nakupu, aby byl zajistén
spravedlivy pfistup k 16¢bé vzdcnych

onemocnéni v celé Evropé.

Kompetence EU v oblasti zdravotnictvi
jsou omezené a zdravotnické systémy
jsou plné v kompetenci ¢lenskych stati.
V poslednich letech se vsak spoluprace

v oblasti zdravi prohlubuje. Kde vidite

nejlepsi piilezitosti k dalsimu rozsifeni

spoluprice s cilem zlepsit pééi o pacienty
se vzacnymi onemocnénimi?

Opakované se prokdzalo, Ze evropska

i celosvétova spolupréce v oblasti vzacnych

onemocnéni md pro nrodni politiky

piidanou hodnotu. Zdravotni systémy sice
zistévaji primdrné v kompetenci jednotlivych

Clenskych sttt ale za tyto umélé konstrukee

se nesmime schovavat, protoze vzicnd

onemocnéni neznaji hranice. Mdme mnoho
piilezitosti k dalsimu rozsifeni spolupréce

s cilem zlepsit pééi o pacienty se vzdcnymi

onemocnénimi, napiiklad:

B Investovat do rozvoje evropskych
referenc¢nich siti (ERN) a zajistit jim
potiebné zdroje a podporu, aby mohly
udinné fesit problémy, kterym el
pacienti se vzdcnymi onemocnénimi.

B Usnadnéni pfeshrani¢ni spoluprice
v oblasti zdravotni péce mize
zlepsit piistup pacienti se vzdcnymi
onemocnénimi ke specializovanym
lé¢ebnym centrim a odbornym
znalostem, tim se zajisti pfistup pacientd
k nejlepsi dostupné péci bez ohledu na
to, ve které zemi se nachazeji.

B Posilit harmonizaci sbéru dat a zajistit
interoperabilitu mezi ndrodnimi
zdravotnickymi systémy s cilem
usnadnit sdileni informaci o vyskytu
vzicnych onemocnéni, vysledcich 1écby
a zkusenostech pacientt.

B Vytvofit sité pro spolupréci v oblasti
vyzkumu, které by sdruzovaly odborniky,
instituce a zdroje z vice ¢lenskych sttt
s cilem podpofit spolecné vyzkumné
iniciativy, sdilet vysledky a zefektivnit
vyvoj novych zpisobu 1é¢by vzicnych
onemocnéni.

B Zvysit financovani vyzkumu a inovaci
v oblasti vzdcnych onemocnéni na Grovni
EU, zejména zavedenim mechanismi na
podporu pievedeni vysledka vyzkumu
do praxe, véetné vyvoje 1éki pro vzicna
onemocnéni.

Pokud se strategicky zaméfime na tyto
piilezitosti, mohou se vzdcnd onemocnéni
stat motorem, ktery bude pohanét
Evropskou zdravotni unii. N4§ manifest

pro nadchézejici volby doporucuje

hlubsi spolupraci mezi ¢lenskymi stity

a zGlastnénymi stranami, coz v kone¢ném
dusledku povede ke zlepSeni péce a vysledki

pro pacienty se vzicnymi onemocnénimi.
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POKUD MUZEME ZACHRANIT ZIVOT
CI ZDRAVI, UDELEIMETO
ROZHOVOR § MARKEM ORKO VACHOU

Po mnoho let se zabyvite genetikou
alékaiskou etikou, prednasite o ni,

pisete publikace. Daji se néjak shrnout
hlavni etické otazky tykajici se vzacnych
onemocnéni a jejich 1é¢by, se kterymi jste
se zatim setkal?

V nemocnicich jsme zvykli, Ze pacient

je jedna osoba. U genetickych nemoci

je pacientem cely rodokmen a pouhd
informace, Ze ¢lovék ma dané onemocnéni,
ovliviiyje i jeho pfibuzné a muze ovlivnit
ijeji ¢ jeho reprodukéni strategii. Naopak,
pro diagnostikovéni jednoho pacienta obcas
potiebujeme ddaje o dalsich ¢lenech rodiny.
Dalsi otazkou je uchovavéni takto citlivych
dat po mnoho generaci napfi¢ stity, s tim,
Ze se st€hujeme, Zijeme v jinych zemich,

v jinych méstech a data musi byt velmi
dobfe zasifrovina a uchovina.

Je popsdno &tyfi tisice (nebo nékdo uvadi
az Sest tisic) onemocnéni, kterd jsou
zpisobena ,$patnymi pismenky“ DNA,
mutacemi. Je velmi lakavé se pokusit tyto
mutace spravit jiz na drovni DNA, nebot
tim bychom nemoc vyfesili v jeji podstatg,

jinak pouze uleh¢ujeme symptomy nemoci.

Zazil jsem velikd o¢ekavani genové terapie
na konci devadesitych let. Pak se ukdzalo,
Ze mnoha vécem stile nerozumime. Pfisla
kauza Jesse Gelsingera, ktery zemfel na
nasledky genové terapie v roce 1999. Je
otizka, nakolik byl jeho informovany
souhlas informovany, kdyz ani védci si
nebyli jisti tim, co se stane. V soucasnosti
mdme za sebou Uspésné terapie pomoci
upravenych virg, ale zejména — pfisly
CRISPRYy;, které se zdaji byt velmi
nadéjnou technologii. Véfim a doufim, ze
to velké ocekdvini neopadne tak, jak kdysi
u genovych terapii.

Vyraznym tématem souvisejicim s 1é¢bou
vziacnych onemocnéni byva nakladnost
1é¢by. Jak vnimate otazku vysokych
finanénich nakladi na tato 1é¢iva?

Tzv. orphany budou drahé vzdy a jsou
drahé z definice. Pokud za velké penize
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vymyslite 1ék na diabetes, pacientu je tolik,
ze se celkem lehce zaplati veskeré naklady,
faze testovéni a podobné. Drahym a Casové
ndro¢nym procesem musi projit kazdy lék.
Tytéz naklady mate i na 1é¢ivé ptipravky pro
vzicnd onemocnéni, jenomze zde pacientd
mate v CR nékdy jednotky, obvykle desitky
nebo nanejvys niz§i stovky. Logicky jsou
pak ndklady vysoké, rozpocitavaji se totiz na
dramaticky mensi pocet pacient.

Jak se divate na diskuse ohledné
stanoveni hranice platby na pacienta, nad
kterou nebude mozné 1é¢ivé piipravky
hradit?

Myslim, Ze k tomu nedojde. Jisté je pravda,
Ze se rozeviraji nizky mezi tim, co umime
technicky, a mezi tim, co si miZzeme
dovolit finan¢né. Stejné tak je pravda, Ze
zdravotnictvi jednoho kazdého stitu na
Zemi se potykd s nedostatkem financi.



Z logiky véci. Cim vic penéz vénujeme
zdravotnimu systému, tim lépe zvldidneme
boj s tou kterou nemoci, pacienti se budou
dozivat vyssiho véku, budou dostévat dalsi
nemoci, 1é¢ba bude vyzadovat finance

a spirdla se roztidi. To je ale v poradku,
takto to chceme.

Pro mé je vsak nepfedstavitelnd situace, Ze
bychom méli pacienta, méli 1ék, ktery mu
muze zachranit Zivot, a nedali bychom mu
jej z divodu vysoké ceny. Dalsi rano by to
bylo na prvnich strankéch novin.

Udaje o uéinnosti a bezpecnosti 1ékii na
vzicna onemocnéni byvaji v dobé, kdy
prichazeji do praxe, velmi omezené. Na
druhé strané se ¢asto jedna o diagnézy,
kde zatim zadn4 kauzalni 1é¢ba neni
dostupna. Kde vidite hranici mezi

tim, kdy by novy preparit mél byt
podan, a tim, kdy je jesté pfilis mnoho
neznamych?

To je pfesné ta otdzka. V provedenych
studiich, majicich za cil prokézat G¢innost
léku, zapomeiite na statistiku, protoze se
jednd o vzdcnd onemocnéni, pacientd jsou
jednotky nebo nizsi desitky. Lék byl typicky
vymyslen pied rokem nebo nékolika lety,
takZe viibec nevite, co se stane s pacientem
za deset let. Farmaceutickd firma vim to
pochopitelné a samoziejmé prezentuje jako
hotovou véc, Ze 1ék funguje, pak Ctete tu
studii a prezentovany optimismus nékdy
nesdilite.

V souvislosti s castymi nejasnostmi
ohledné ucinnosti piipravki a jejich
vysokou cenou, kterou za né zdravotni
pojistovny hradi, byva ¢asto citovina
potieba navizani ihrady na skute¢ny
pfinos pro pacienta. Povazujete toto
provazani pfinosu a ihrady za dilezité?
Reknu to na piikladu Iéku na

deficit dekarboxylazy aromatickych
L-aminokyselin, to je ten 1ék pro malého
Martinka. Do studie bylo zafazeno pouhych
28 déti ve véku 1,5 az 8,5 roku. Métitkem
ucinnosti 1éku byla schopnost kontrolovat
pohyby hlavy a schopnost sedét bez pomoci.
Studie ukazaly, Ze pfiblizné 70 % (14 z 20)
pacienti bylo schopno kontrolovat pohyb
hlavy a pfiblizné 65 % (12 z 20) pacientd
dokézalo dva roky po 16¢bé sedét bez
pomoci. To je vie. Véfime a doufime, Ze
dalsi pozitivni ucinky se projevi v dalsich
letech. To je ale &istd vira, 1ék je novy, nikdo
vic nevi.

V posledni dobé se uskute¢nilo nékolik
sbirek, kde rodiny pacienti vybiraji

vysoké ¢astky na 1écbu 1éky jesté
neregistrovanymi nebo v poslednich
stadiich vyvoje. Jak se na tyto sbirky
divate?

Ta dobré zpréva je, ze Cesi jsou §tédi, ze
ndm zilezi na druhych lidech. Tteba ve
sbirce pro Martinka se vybralo sto padesit
miliond korun, coZ jsou opravdu velké
penize. Vsichni chdpeme rodice, ktefi se
rozhodnou udélat vse, co je v lidskych
sildch, a uspotadaji vefejnou sbirku. Chapu
stejné tak i zdravotni pojistovny, 1ék je
neschvaleny a schvalovéni je proces, ktery
md sviij vyznam. Pokud by pojistovny rychle
nebo i zbrkle schvalily 1¢k, ktery by pak mél
tfeba nezadouci vedlejsi ucinky, novinifi by
pak méli spoustu otézek, jak je to mozné,
pro¢ to nikdo neohlidal, jak to mohl nékdo
dopustit, kde byly kontrolni mechanismy

a podobné. Takze ano, v daném piipadg asi
neslo udélat nic jiného a vsichni doufime,
Ze se 1é¢ba zdafi a 1ék bude fungovat.

Pro mé je nepredstavitelnd
situace, Ze bychom méli pacienta,
méli lék, ktery mu miiZe zachrdnit
Zivot, a nedali bychom mu jej

z diivodu vysoké ceny.

V poslednich dvou letech funguje novy
zpusob stanoveni ihrady pro 1é¢ivé
ptipravky na vzécna onemocnéni.
Vnimite tento zpiisob jako pfinosny?
Vidite v ném néjaké nedostatky?

Stalo se, Ze jsem predsedou Poradniho
organu Ministerstva zdravotnictvi

pro vzécnd onemocnéni. Jsme vizani
ml&enlivosti, takze mohu mluvit jen o tom,
co je jiz v médiich. Myslim, Ze jsme se

jiz takzvané zabé&hli a fungujeme dobfe.
Pokud mohu pouzit toho slova, tak mé
tato prace ,bavi, jiz proto, Ze si clovék
udrzuje piehled o tom, co se ve svété déje,
jaké 1éky se vyvijeji a na jakych principech.

Jak vnimite u tohoto procesu zapojeni
pacienti?

Velmi dobfe a véfim a doufim, Ze oni

taky. V Poradnim orgdnu jsou dva zdstupci
pojistoven, dva zdstupci odbornych
spole¢nosti, dva zédstupci pacientskych
organizaci a dva zdstupci ministerstva. Jsou
tu riizné Ghly pohledu, rizné postiehy,

ale snad mohu Fict, Ze pokud jsme

presvédceni, Ze pacientovi lék opravdu
pomtiZe, pak nepamatuji, Ze bychom

1ék neschvilili, tim myslim to, ze 16k
pfesunujeme ze slavného paragrafu 16,

v komunité vzdcnych onemocnéni jisté
zniamého, do bézné thrady. Koneéné slovo
m4 ministr, ktery se miiZe (a nemusi) fidit
nasim stanoviskem.

Zazivame rychly rozvoj genové terapie,
poji se s ni zna¢na ocekavani vefejnosti.
V ¢em miizeme byt optimisti¢ti a kde
bychom naopak méli byt trpélivi?

V bfeznu 2023 probéhl v Londyné tieti
mezindrodni summit o editaci lidského
genomu, na kterém vystoupila Victoria
Gray, prvni pacientka na svété vylécend

ze srpkovité anémie pomoci technologie
CRISPR/Casx. Strategie 1é¢by spocivala
nikoli v tom, Ze by se védci snazili zménit
zndmou jednopismenkovou mutaci v genu
pro globin, nybrz v tom, Ze se Gspéiné
zdafilo u ni probudit gen pro tvorbu
fetilniho hemoglobinu. Victoria Gray
popisovala, jak jiZ po mésice netrpi ani
bolestmi, ani kfe¢emi a nedostava ani
transfuze, méla potlesk vestoje, a piestoze
1é¢ba stila pfres dva miliony dolarti, miizeme
jeji piibéh vidét jako naznaceni sméru cesty
do budoucna.

V souvislosti s genovou terapii se objevila
fada etickych otazek, které z nich
Vybiram ptiklad: v rimci asistované
reprodukce mate embryo, které chcete
pienést do délohy budouci matky, a vite,
Ze embryo ma v DNA mutaci zpisobujici
vaznou genetickou chorobu. Prvni nizor
je, Ze je neetické pouzit technologii editace
DNA a mutaci spravit, délejte si, co chcete
se somatickymi burikami, ale nedotykejte
se spermii, oocytil a ranych embryi. Takto
pravi clinek 13 Umluvy o lidskych pravech
a biomedicing, ktery ratifikovala i Ceska
republika. Takze ne, nedélejte to. Druhy
nazor je pfesné opacny. Neetické neni to
délat, neetické je to nedélat. Dité se bez
naseho zdsahu pak narodi a my budeme
investovat nezméfitelné mnozstvi Casu,
energie a véeho dalsiho, abychom projevy
nemoci co nejvice potlacili a dité mohlo
vést pokud mozno spokojeny Zivot.
Nestélo by za to spravit na rovni DNA
skodlivou mutaci jesté predtim, nez se
projevi?

Pokud jde o vyvoj v jinych zemich a védce
zabyvajici se lékafskou etikou, se kterymi
spolupracujete nebo je sledujete, kdo je
pro vis nejvétsi inspiraci? Jsou eticka
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témata, ke kterym nase zemé zatim teprve
»dospiva“, kterd se do naseho vetejného
prostoru teprve dostavaji?

Lékarska etika je velikd aréna a setkate

se zde skute¢né se véemi moznymi

a myslitelnymi ndzory. Nékdy si fikdm,

Ze tfeba autofi jen provokuji a nemohou

to myslet vdzné nebo to pisi proto, aby se
dostali do impaktovanych ¢asopisi, nékteré
ty véci ani nestoji za to &ist. Naopak, stoji za
to odebirat napfiklad newsletter Hastings

Centra v USA.

Pro mé osobné je nyni nejvétsi (nebo
alespon jeden z nejvétsich) bioetickych
problémi na Zemi problematika editovani
lidského genomu. K ndm se ta vlna jesté
nedostala, v§e zpomalila covidovd pandemie
a v soutasném rozvibrovaném svété se

spise diskutuje o soucasnych vile¢nych
konfliktech.

Jak se zménila vyuka lékaiské etiky u nis,
od doby, kdy jste zacal piednaset?
Lékaiska etika je nyni plné etablovany
obor mediciny, ktery je brin vdzné studenty
i kolegy. Divokd devadesitd léta, kdy se

lékaiska etika povazovala za ,nahrazku
marxismu®, ktery byl pfed revoluci pro
studenty povinny, jsou pry<. Je to ddno i tim,
ze mladi 1ékafi vyjizdéji do zahranici, kde
vidi, jak moc je 1ékafskd etika brana vdzné,
zazivaji cely ekosystém zdpadni nemocnice,
kulturu chovéni, vztah k pacientovi a etickd
rozhodovéni a vée pak pfinaseji zpét do
Ceska. My pak studentiim prezentujeme
kazuistiky, které jsou s pouhou znalosti
chromozomii a molekuldrni podstaty véci
nevyfesitelné.

Myslite si, Ze problematika péce a 1é¢by
vzicnych onemocnéni souvisi také

s tim, jak se ¢eska spole¢nost dostatecné
posunula ve vnimani sebe sama jako
relativné ,bohaté“?

Jednoznaéné. Umime vyléit nemoci, které
jsme pfed deseti lety neuméli, a mdme
dost penéz na to, abychom si to mohli
dovolit. T¥eba na spinalni muskuldrn{
atrofii se u nds nyni pouzivd genové
terapie a dalsi léky. Jsou velmi drahé, ale
vime, Ze funguji. Jsme bohatd spole¢nost,
pokud mtZeme takto zachranit Zivot ¢i
zdravi, udélejme to.



PREDSTAVUJEME
POMAHAME PACIENTOM S ALBINISMEM

Organizace Albina vznikla teprve
neddvno. Sdruzuje lidi s albinismem
a usiluje o to, aby se jim s touto
genetickou poruchou Zilo co nejlépe.
Jeji predsedkyni Soriu Darikovou jsme

poZddali o rozhovor.

Jaké mite hlavni cile a jak doslo

k zaloZeni vasi organizace?

Nasim hlavnim cilem je spojovat rodiny za-
sazené albinismem, poskytovat jim ovéfené
informace, propojovat je s odborniky a také
zlepsit zdravotni a socidlni péci pro paci-
enty. Albinu jsem se rozhodla spoluzalozit
poté, co se albinismus potvrdil u mého syna
Jachyma. Postupné jsem zjistila, Ze nejsme
ojedinély piipad a Ze je o této genetické
odchylce v CR velmi malo informaci.

Co nejvice trapi pacienty s albinismem?
Trépi nas malé povédomi o albinismu mezi
lékafi. Pramérny vék urceni diagnézy je
mezi 2.—3. rokem. Pfitom na to staéi bézné
olni vysetfeni, které se déld napfiklad

uz u novorozeneckého screeningu. Je

ale potieba, aby lékaf védél, na co se

divat. Souvisi s tim i §patné propojeni
mezi obory: napiiklad oftalmologa
vét§inou nenapadne poslat pacienta na
dermatologii, genetiku nebo ORL.

Kuze lidi s albinismem je velmi citlivd na
UV zifeni, protoZze ma méné melaninu,
tedy ¢ernohnédého pigmentu. To zpiiso-
buje vyssi riziko nadorovych onemocnéni,
zejména spinaliomu a bazaliomu, a také
piedcasné starnuti pokozky. Albini by se
tedy méli vystavovat slune¢nimu zafeni jen
minimalné. PokoZka vse absorbuje a zradné
je to, Ze se dopad ukéze az v horizontu

let. Ochranné prostfedky (krémy a speci-
dlni obleceni) jsou ale drahé a nehradi je
pojistovna.

Z toho, Ze je albinismus chdpan pouze jako
zrakové postiZent, plyne i niz§i socidlni
podpora. Pfitom i kozni hendikep je u déti
i dospélych limitujici: ve $kole a skolce,

pii sportu, na dovolené, pii vybéru prace.
Vzhledem k odlisnostem ve vzhledu i zraku
byvé problém se zaclenénim se do kolektivu
jak u déti, tak u dospélych.

Spolupracujete s néjakou dalsi paci-
entskou organizaci, at uz eskou, nebo
zahraniéni?

Jsme v izkém kontaktu s Global Albinism
Alliance. Kromé zdzem jsou pro nés

i velkym zdrojem motivace, protoze vidime,
co se v zahrani¢i podafilo, a ¢eho by se
tedy dalo v budoucnu dosdhnout i u nés.
Od dplného zac¢itku s nami konzultuji
smér, kterym bychom se méli vydat, a také
poskytuji velké mnozstvi odbornych
materidld a brozur pro laiky rtiznych
vékovych skupin.

Aktualng jsme od nich napiiklad ziskali
materidl, na jehoz zdkladé bude francouzska
asociace Genespoir ve spoluprici s fran-
couzskou dermatologickou spole¢nosti
z4dat o zatazeni albinismu mezi kozni
postizeni. Médme diky nim i moznost dru-
hého nédzoru u lékaia v multidisciplindrnich
centrech v zahranici, nebo nabidku stize

v nemocnicich v Bordeaux a PafiZi pro
lékafte, ktery by si u nds chtél vzit na starost
koordinaci multidisciplindrni péce.

Jak se vam dafi budovat sit odbornikd, at
uz lékaii nebo poméhajicich profesi, se
kterymi spolupracujete?

Na to, jak kritkou dobu fungujeme, to jde
velmi dobfe. Od zacitku jsem piekvapend
pozitivnimi reakcemi lékafi na nas vznik

a aktivity. Propojili jsme se také se specidlné
pedagogickymi centry, centry rané péce

a zrakovymi terapeutkami.

Déti s albinismem mivaji specialni

potieby pfi vzdélavini. Dafi se to vyfesit

individudlné, nebo je to jeden z akutnéj-
sich problémi, na které se soustfedite?
Po zrakové strance je o né ve vétsiné piipada
postardno uspokojivym zptsobem a pokud
jsou v pédi sikovného Specidlné pedagogic-
kého centra (SPC), tak dokonce velmi dobre.
Maji napiiklad ndrok na $iroké spektrum
kompenzac¢nich pomticek nebo na asistenty.
Problematicka je ochrana kize, neni speci-
fikovana v opatfenich ze SPC a asistentky
ani uditelky tak ¢asto nevédi, jak dité spravné
namazat, zapomenou mu dat kloboucek nebo
ochranné obleceni. Idedlni by také bylo pie-
sunuti venkovnich aktivit z poledniho ¢asu na
rdno, hlavné v jarnich a letnich mésicich.
Déti s albinismem vsak kvili své odlisnosti
Casto Celi posméskim a potiebovaly by vétsi
psychologickou podporu. Stavé se napiiklad,
Ze odmitaji zrakovou pomicku pouzivat

a nechaji si radsi dit $patnou zndmku, nez
aby nékdo poznal, Ze hiif vidi. A lupa za

120 000 K¢ pak skon¢i zaviend ve skfini.

Co by vim nejvice v letosnim roce
pomohlo?

Prali bychom si multidisciplindrni pédi,
kterd by méla piimy pozitivni dopad na
kvalitu Zivota jak déti, tak i dospélych lidi

s albinismem. Nejen vzhledem ke kvalité

a provizanosti jednotlivych vysetieni a péce,
ale i kvili edukaci dalsich odborniku a zvy-

$ovéni povédomi o albinismu.

Také bychom si pfli rozsifeni nasi komuni-
ty a jeji soudrznost: aby se podafilo vytvofit
skupinu lidi, ktefi si budou vzdjemné po-
méhat a sdilet své radosti i starosti spojené

s touto genetickou odchylkou.
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#RareDiseaseDay |

PRO VICE

Vzacnych onemocnéni je vice nez 6000. S nékterymi z nich Zije vice nez 5%
obyvatel Ceské republiky. Lidem s vdZnou progresivni nemoci bé&zi ¢as rychleji.
K tomu, aby vzacnych chvil bylo co nejvice, vede dvoji cesta: zlepseni dostupné

péce a lepsSi zvladani zivota s nemoci. Zdravotni péce ma své limity, ale pochopeni
a podpora, které pomahaji v prekonavani obtizi nemocnych a jejich rodin,
jsou ohranicené jen ochotou lidi.
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