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Den vzacnych
onemocneéni 2024

Posledni Unorovy den tradi¢né pripo-
mina, Zze mezi nami Zziji lidé s nékterym
z onemocnéni, jimzZ jsme si zvykli rikat
vzacné. Letosni Den vzacnych one-
mocnéni pFipadl tedy na 29. 2. Uvo-
dem nékolik dat. Limit prevalence pro
vzacné onemocnéni (VO) je v USA
7,5:10000, v Evropé se za VO maze
povazovat onemocnéni s prevalenci
5:10 000. Vétsina z VO je diagnostiko-
véana v détstvi, ale mdze se objevit v kte-
rémkoli véku. Vice nez 70 % vzacnych
onemocnéni je podminéno geneticky
a kazdym rokem pribyvaji desitky az
stovky nové objevenych gent podmi-
nujicich VO. Podle databéze Orphanet
v soucasnosti existuje 10 892 klinickych
jednotek VO, 8 351 gend podminu-
jicich VO, znamo je 112 599 feno-
typd VO. Na celém svété zije kolem
300 miliont lidi s VO, v Evropé jde asi
o 30 miliond, v CR zije podle odha-
du 500 000 pacientd se vzacnym one-
mocnénim. Kdyby se jednalo o diabe-
tes nebo kardiovaskulérni postizeni, jiz
bychom hovorili o epidemickém vysky-
tu. Pacienti s VO velmi ¢asto nejsou dia-
gnostikovani a jen pro zlomek VO (ne-
celych 5 %) jsou dostupné léky.

Nejen tato data, ale i predstaveni
Uspéchd a ,vyzev” byly tématy celo-
denniho sympozia, které usporédala
spole¢nost MediaNetwork. Aktivnimi

34

Ceska
asociace
pro vzacng _
onemMocnéni

U&astniky byli zastupci Ceské asocia-
ce pro vzacna onemocnéni (CAVO),
Ministerstva zdravotnictvi, UZIS, VZP,
odbornych spole¢nosti, parlamentu
i primyslu.

Pro vice vzacnych chvil

Letosni Den vzacnych onemocnéni
se zaméril na kvalitu Zivota pacien-
td s VO a jejich rodin heslem ,Pro
vice vzéacnych chvil”. Jak zddraznili
doc. MUDr. PhDr. Jan Payne, Ph.D.,
(Spole¢nost lékarské etiky CLS JEP)
a PhDr. Toméas Sedlacek, Ph.D., (Fa-
kulta sociélnich véd UK), kvalita Zivota
je velice Siroky pojem a jeji hodnoceni
je velmi variabilni. Jde spise o filozofic-
kou otdzku nez o technicky presné mé-
ritelny parametr: na tom, co je kvalita
zivota a na ¢em zavisi, se neshodli ani
anticti filozofové Sokrates a Aristote-
les. K mérenf kvality Zivota v souvislosti
se zdravim jsou vypracovany dotazni-
ky (dokonce i pro jednotlivé choroby),

Jde o nekolik pacientu s konkrétni diagnézou. Avsak je jiz zndmo pres

10 000 klinickych jednotek a jednd se o miliony pacientt. Cesko patri

k zemim s nejuySst urovni péce o pacienty s vzdacnymi onemocnénimi (VO).
Presto nent duvod ke spokojenosti. Zejiména pacienty a jejich organizace
cekd tezka prace, nez se k nim obrati pozornost srovnatelnd s pozornosti
venovanou pacientum s diabetem ¢t kardiovaskuldrnim onemocnénim,
pricemz prevalence vsech VO se zminénymi nemocemi je srovnatelna.

ale vzdy zaleZi na tom, jak kterou otaz-
ku konkrétni pacient vnimé a posuzu-
je. Anna Arellanesova (CAVO) pfipo-
mnéla vyznam tzv. vysledkd hlasenych
pacientem (PROM, patient-reported
outcomes measures), které se stéle
castéji objevuji i jako cile klinickych
studii. Podle nf je cesta vzacného pa-
cienta za diagnézou stale velmi dlou-
ha, spletita a z praxe je znamo, Ze se
pacient spravné diagnézy nedobe-
re. Pacienti, kteli ,svou diagnézu” zis-
kaji, maji vyhodu v podpore pacient-
ské organizace, ktera nabizi podporu
a pomoc v téch problémech, které me-
dicina neumi uchopit. VSichni vzéacni
pacienti se mohou obratit na CAVO,
pokud dané onemocnéni svou vlastni
pacientskou organizaci nema.

Co se podarilo

Velkym uUspéchem poslednich let je
profesionalizace pacientskych organi-
zaci, coz se tyka i vzacnych onemoc-
néni. Téma VO bylo jednou z priorit
¢eského predsednictvi EU, pricemz se
podafilo vzbudit zajem dalSich ¢len-
skych zemi natolik, Ze byla pfijata
vyzva smérem k Evropské komisi, aby
byla vytvorena evropska strategie pro
vzacna onemocnéni. Ceské republika

MEDICINA PO PROMOCI | ROCNIK 25 | CISLO 1/2024 | leden-biezen 2024



v ramci Evropy pusobi jako prdkop-
nik: jsme prvni zemi, kde se do roz-
hodovaciho procesu o zarazeni [éku
na vzacna onemocnéeni do systému
Uhrad ze zdravotniho pojisténi ze za-
kona (novela zdkona 48/1997 Sb.) za-
pojuji zastupci pacientskych organiza-
ci. Touto cestou bylo zahajeno jiz 33
spravnich fizeni a 14 z nich vedlo k zis-
kani dhrady. Podle vyjadreni zGc¢astné-
nych vsak ziskat ihradu Iéku pro vzac-
né onemocnéni prres paragraf 16 stéle
zOstavad v mnoha pripadech jedinou
moznosti, jak se pacient k [é¢bé dosta-
ne. Zastupci CAVO ocenili, Ze novela
zakona pro né predstavuje pravni jisto-
tu dostupnosti IéCby, ktera se v3ak tyka
jen mizivého promile pacientd s VO.

Ceska pracoviité jsou zapojena
do 22 ze 24 evropskych referencnich
center pro VO (ERN, European Refe-
rence Networks).

Vyzvy blizké ¢&i vzdalené
budoucnosti

Uspéchy byly sice mottem sympozia,
ale jen blazend nevédomost a nezna-
lost problematiky by mohly vést ke spo-
kojenosti. Nemame prehled, kolik je
pacientl s VO a kde ziji. Z kédd pro
pojistovny, které jsou shromazdovany
v Narodnim zdravotnickém informac-
nim systému, nelze rozklicovat, zda se
jedna o VO. Teprve v roce 2022 se za-
caly sbirat tzv. ORPHA kédy a v blizké
budoucnosti se podle MUDr. Mirosla-
va Zvolského (UZIS) za¢nou vyhod-
nocovat data.

Dlouhodobou bolesti ¢eského systé-
mu je neprovazanost zdravotni a socil-
ni problematiky, coz je neuralgicky bod
péce o pacienty s VO. Nejde jen o eko-
nomické hledisko, ale i o sdileni dat.

Zatim neexistuje schvalena Nérod-
ni strategie pro vzacnd onemocnéni,
od niz by se odvijely dalsi kroky. Ne-
zname-li data a nemame-li cile, pak se
nikam neposuneme. Nejde jen o CR,
ale o celosvétovy gap.

O podfinancovani center vysoce
specializované péce o vzacna one-
mocnéni byly popsany jiz stovky stran.

Jistym pfrislibem pro blizkou bu-
doucnost by mohl byt projekt SYPOVO,
ktery predstavila prof. MUDr. Pavla Do-
lezalova, CSc. (Klinika pediatrie a dé-
di¢nych poruch metabolismu 1. LF UK
a VFN v Praze). Projekt vznikl v roce

VZACNYCH

| 7
- " l’.'-:'\

Zpravy z kongresu

PRO VICE

Vzacnych onemocnéni je vice nez 6000. S nékterymi z nich Zi|
obyvatel Ceské republiky. Lidem s vaznou progresivni nemoci bézi ¢as rychleji
cnych chvil bylo co nejvice, vede dvoji cesta: zlepSeni dostupné
péce a lepsi zvladani zivota s nemoci. Zdravotni péce ma své limity, ale pochopeni
a podpora, které pomahaji v prekondvani obtizi nemocnych a jejich rodin,

jsou ohranicené jen ochotou lidi.

2023 a dokoncen by mél byt v roce
2026. Byl podporen v ramci Operacni-
ho programu Zameéstnanost plus, a je
tak spolufinancovan Evropskou unif
z Evropského socialniho fondu plus.
Cilem projektu je zlepseni kvality
a dostupnosti komplexni sdilené péce
o pacienty s VO pomoci standardi-
zace pécle tak, aby kazdy pacient se
vzacnym onemocnénim dostal nejlep-
$i moznou zdravotné-socialni péci. To-
hoto cile by mélo byt dosazeno mimo
jiné prostrednictvim vytvoreni obecné-
ho navrhu standardu komplexni sdi-
lené péce o pacienty s VO v détstvi
a dospélosti, véetn¢ obdobi precho-
du mezi détskou a dospélou specia-
lizovanou a vysoce specializovanou
péci (tzv. prechodova péce, ,transi-
tion care”). Zaroven v ramci projek-
tu probéhne i pilotni testovani systé-
mu komplexni sdilené péce pro pét
konkrétnich skupin VO. Na realizaci
projektu se podileji jednotliva praco-
vist€ ERN, ale i dalsi aktéri nutni pro
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zavedeni efektivnich zmén celého sy-
stému - napf. zdravotni pojistovny, ale
zejména pacientské organizace. Pred-
poklada se, ze by méla vzniknout in-
stituce tzv. regionalniho koordinato-
ra péce o pacienty s VO, ktery by byl
Lprévodcem” pacientt s VO systémem
zdravotné-socialni péce.

Velkym tématem nejen v oblas-
ti VO je dostupnost inovativnich Ié¢i-
vych pripravkd (orphan drugs a VILP).
Této problematice se vénuje Farma-
ceuticky bali¢ek EU. Posledni névr-
hy Evropské komise (omezeni ochra-
ny dusevniho vlastnictvi a ochrany dat
pro inovativni pripravky) vyvolaly dis-
kuse, v nichz se bude jist€é pokraco-
vat i v dal$im volebnim obdobi Evrop-
ského parlamentu. Cilem by mélo byt
zajisténi dostupnosti 1€k pro evrop-
ské pacienty. Nezodpovézenou otéaz-
kou zUstava, jakym zplsobem by se
mél podpofit presun vyzkumu a vyro-
by inovativnich 1é¢iv zpét do Evropy.
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