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Gregor Johann Mendel

Kdyz Gregor Johann Mendel poprvé verejné
predstavil svuj revolucni vyzkum v oblasti kfizeni
rostlin, publikum jeho prednasku nepochopilo.

Vétsina posluchacu neméla tuseni, o cem mluvi.

Dnes genetici a biologové na celéem sveteé povazuji
Mendela za jednoho z nejvétsich védcu a jeho
prace tvori zaklady moderni genetiky ...

... a samozrejme i genetiky lekarske.



Lékarska genetika

zabyva se diagnostikou dédicnych chorob

vénuje se jejich medicinskym, ale i socialnim a psychologickym
aspektim

stejne jako ve vsech ostatnich oblastech mediciny i v |ékarské
genetice je zasadni stanovit spravnou diagndzu a poskytnout
vhodnou péci

péce musi zahrnovat nejen pomoc postizenému jedinci,
ale i clenlim rodiny tak, aby porozuméli povaze a dusledkiim
onemocnéni a vyrovnali se s nimi.



Lékarska genetika

* Je-li choroba dédicn3, pristupuje dalsi rozmeér:
potreba informovat ostatni cleny rodiny o jejich mozném riziku
a o0 moznostech, jak toto riziko modifikovat.

* Jako je specifickym znakem genetické choroby jeji tendence
vyskytovat se v rodiné opakované, je specifickym rysem lékarské
genetiky - genetického poradenstvi - jeho zaméreni nejen na
plivodniho pacienta, ale také na cleny pacientovy rodiny,

a to soucasné, minulé i budouci.



Rare diseases / Vzacna onemocnéni / Zriedkavé choroby

1 pacient na 2000 narozenych

6000 — 8000 nemoci

asi 30 000 000 pacientu se vzachou nemoci
stovky novych diagnoz rocne

asi 80% vzacnych nemoci ma geneticky puvod

U tisict nemocnych déti i dospélych nejen v Ceské
republice zatim lékari presné nevi, jakou nemoci trpi,
to s sebou prinasi znacné komplikace: neni jasné, jak
je mozné je lécit, urednici si nevi rady s jejich
zarazenim do systému socialni péce...



Vzacnha onemocheéni

heterogenni, prevazne dédicna, casto multisystémova
a vazna onemocneéni s velmi nizkou prevalenci

v populaci, ktera maji dopad na kvalitu zivota a
socialni zaclenéni pacienta, pop¥r. zkracuji jeho zivot

kauzalni |écba obvykle neexistuje a symptomaticka
lécba je rtzné ucinna

snazime se lécit, chtéli bychom vylécit a vétsSinou
zatim muzZeme pouze vice Ci méneé zlepsit kvalitu
zivota

muZeme nabizet prevenci
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Vzacna onemocheéni

Vyznam slova ,vzacny”“ muzeme v souvislosti se vzacnymi
nemocemi vnimat z mnoha smeéru a s riznym kontextem.

Mit néco vzacného byva vétsinou prinosem, zdrojem prestize,
bohatstvi nebo obdivu...

Pokud se ale objevi spojeni ,,vzaché onemocnéni“ jiz tomu tak byt
nemusi.

Trpét vzacnym onemocnénim s sebou muze prinaset mnoho
problému, bolesti a rizik...

Setkat se s komunitou lidi s temito nemoci has muze také velmi
obohatit!



Strategie

* Pomyslet...Poznat...Pomoci...Profinancovat

Potrebujeme:
* Penize, pracoviste, pracovniky...
* Paliativni pédi...

 Pomoc pratel, pribuznych, podporovateld,
partnerdu...

* Politickou podporu...



Doporuceni Rady o akci v oblasti vzacnych onemocpeni
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NOTE

from: Working Party on Public Health

o; Permanent Representatives Committee (Part 1)

No.prev. doc.: 9010/09 SAN 85RECH 113 MI 173+ COR 1

Stbject: Preparation of the Council meeting (Employment, Social Policy, Health and

Consumer Affairs) on 8 and 9 June 2009

Proposal for a COUNCIL RECOMMENDATION on a European action in the
field of rave diseases

- Adoption
[Public debate, pursuant fo Article 8(3) CRP (proposed by the Presidency)]
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Narodni strategie 2010-2020

Mezi hlavni cile Narodni strategie patri

e vcasna diagnostika a dostupnost adekvatni lécby vzacnych
onemochéni

* koordinace a centralizace efektivni péce o pacienty se
vzachym onemochénim

* zlepseni vzdelani a informovanosti odborné i laické verejnosti

e spoluprace na narodni i mezinarodni urovni se zapojenim
pacientskych organizaci

» zlepseni identifikace vzacnych onemocnéni v ramci systému
Mezinarodni klasifikace nemoci (MKN)



Narodni akéni plan pro VO
2012-2014 a 2015-2017

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
zedne 29, srpna 2012 €. 633

o Mérodnim akénim planu pro vzécna onemocnéni
naléta 2012 - 2014

Vlidda

l. schvaluje Nérodni akéni plan pro vzdcnd onemocnéni na léta 2012-2014,
obsakeny v éasti |1, materidlu £.j. 712112 (dale jen Narodni akéni plan);

Il uklada

1. ministrovi zdravotnicti
a) hoordinavat plnéni aktvit obsazenjch v Nérodnim akénim planu,
b) predlozit viade do 31, prosince 2014
ba) zprévu o pinéni Nérodniho akéniho planu,
bb} Nérodni akéni plan pro vzdcnd onemocnéni na léta 2015 - 2017,
¢) koordinovat éinnost Meziresortni a mezioborové pracovni skupiny pro vzécnd

onemocnéni v souladu s aktivitami obsaZenymiv Narodnim akénim planu,

2. tlendm viady realizovat v ramei své plscbnosti aktivity obsazend v Narodnim
akénim plénu;

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
ze dne 4. tnora 2015 & 76

ke Zpravé o plnéni tkold vyplyvajicich z Narodniho akéniho plinu

pro vzacna onemocnéni na léta 2012 az 2014
ak Narodnimu akénimu plénu pro vzicna onemocnéni na [éta 2015 a2 2017

Vidda

1. schvaluje Zpravu o plnéni tkold vyplyvajicich z Naredniho akéniho pléanu pro
vzicnd onemocnéni na léta 2012 aZ 2014 a Narodni akéni plén pro vzacnd onemocnéni na léta
2015 az 2017, uvedené v &asti 111 materidlu &j. 69/15;

11 uklid4 ministru zdravotnictvi pfedlozit vlade do 31. prosince 2017

1. Zpravu o plnéni ukolt vyplyvajicich zNérodniho akéniho planu pro vzicnd
onemocnéni na léta 2015 az 2017.

2. ndvrh Nérodniho akéniho planu pro vzicn onemocnéni na léta 2018 az 2020

Provede:

ministr zdravotnictvi

Predseda viady
Mgr. Bohuslav Sobotka, v. 1.



2012

Zakladni sit center
pro vzacna
onemocnéni v CR

{ASTHA4 ® VESTNIE MZ CR 5

ZAKLADNI SIT CENTER PRO VZACNA ONEMOCNENI

Ministerstvo zdravotmetvi, jako spravnd ergan vécné piisludny podle § 112 zakona ¢. 372/2011 Sb., o zdra-
votnich sluZbach a podminkach jejich poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbach), informmje o tom, 28 dne
18. 4. 2012 vydalo rozhodnuti o ndéleni statuu:

<Narodniho koordinadniho centra pro pacienty se vzacnym onemocnénim”
na dobu do 30. 4. 2015:

» Fakultni nemocnici v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 — Motol

~Lentra vysoce specializované zdravotn( péde o paclenty s cystickou fibrdzou”
na dobu do 30. 4. 2014

*  Fakultni nemocnict Bmo, Jiblavska 20, 625 00 Bmo

+ Fakultni nemocnict Hradec Kralové, Sokolska 581, 500 05 Hradec Kralové
+  Falultni nemocnici v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 — Motol

+  Falulini nemocnict Clomoue, I. B Pavlova 6, 773 20 Olomouc

* Faknltni nemocnici Plzed, Dr. E. Benede 13, 305 99 Plzed — Bory

~Centra vysoce specializované zdravotn( péde o paclenty s dédiényml metabolickymi poruchami”
na dobu do 30. 4. 2015:

*  Vieobecna falmltni nemocnici v Praze, U nemocnice 4992, 128 08 Praha 2

~Centra vysoce speclalizované zdravotnl pée o paclenty s epldermolysis bullosa congenita®
na dobu do 30. 4. 2015:

* Falmlini nemocnics Bmo, Jiblavska 20, 625 00 Bo

MUDr Ferdinand Polak
naméstel mimistra



Tiskova zprava 13. cervna 2018

* Vlada na svém dnesnim jednani schvalila zpravu o plnéni
ukolt vyplyvajicich z Narodni strategie pro vzacna
onemocneéni na léta 2010-2020. Ta informuje o situaci
a trendech v problematice vzacnych onemocneéni,
vyhodnocuje pInéni planovanych cilti a ukolti za uplynulé
obdobi a navrhuje cile a priority na obdobi let 2018-2020.

e ., Vyznamnym posunem v upl ynu
ceskych zdravotnickych zarvti
siti, ktereéeée wusnadnuji ziska
tak mohou napriklad zadavat
svol at mezinarodni tym ke ko
mame nadstandardni pocet pos

E R Nuyvedl ministr zdravotnictvi Adam Vojtéch.



Evropské referencni site

Evropské referencni sité jsou virtualni sité, které sdruzuji
poskytovatele zdravotni péce v celé Evropé za ucelem reseni
komplexnich nebo vzacnych onemocneéni, ktera vyzaduji
vysoce specializovanou lécbu a soustredéni znalosti

a prostredku.

Sité jsou zfizovany na zakladé cl. 12 Smérnice EU 2011/24
o uplatinovani prav pacientu v preshranicni zdravotni pédci,
ktera zavazuje clenské staty EU k podpore Evropské
referencni sité zejména v oblasti vzacnych onemocneéni.

V breznu 2017 bylo schvaleno 24 evropskych referencnich
siti, do kterych se zapojilo pres 900 vysoce specializovanych
zdravotnickych pracovist z vice nez 300 nemocnic a 26
clenskych stata.

Poskytovatelé zdravotni péce v Ceské republice se do této
sité zapojili velmi aktivné, do 17 siti se zapojilo 8
poskytovatelu.



Poskytovatelé zdravotni péce zapojeni
do Evropské referencni sité pro vzacha onemocneéeni

Fakultni nemocnice v Motole - 12 center
Nemocnice na Bulovce - 1 centrum

Vseobecna fakultni nemocnice - 5 center
Thomayerova nemocnice - 1 centrum

Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady - 2 centra
Masarykav onkologicky tstav - 1 centrum

Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné - 2 centra

Fakultni nemocnice Brno - 5 center zdroj: http://www.vzacna-onemocneni.cz/



Poskytovatelé zdravotni péce zapojeni
do Evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni

Fakultni nemocnice Brno

» Evropska refencni sit pro vzacna a nediagnostikovana kozni onemocnéni
(ERN-Skin)

* Evropska refencéni sit pro vzacna nervosvalova onemocnéni
EURO-NMD)

* Evropska refencéni sit pro vzacné a komplexni epilepsie
(EpiCARE)

* Evropska refencéni sit pro vzacna hematologicka onemocnéni
(EuroBloodNet)

* Evropska refencéni sit pro vzacna détska hemato-onkologicka onemocnéni
(PaedCan-ERN)

zdroj: http://www.vzacna-onemocneni.cz/



EB Centrum

* EB Centrum CR je specializované pracovisté, které vzniklo v roce 2001
pri Détském koznim oddéleni FN Brno, v Détské nemocnici.

 Clen mezinarodni sité EB Center a klinickych expertt- EB Clinet, mezinarodni
sité pro vzacna kozni onemocnéni Genodermatoses network a European
Reference Network-Skin.

Vice nez 20 specialistu pro déti i dospélé

 Dermatolog, dermatologicka sestra, ocni Iékar, hematolog, plasticky

chirurg, gynekolog, gastroenterolog, nutricni specialista, rehabilitacni
lékar, fyzioterapeut, socialni pracovnik, anestesiolog a algeziolog,
stomatolog, psycholog, histopatolog, molekularni biolog a klinicky

genetik

&
ebcentrum http://www.ebcentrum.cz/

Ceska republika



Pacientské organizace

« Odborné socialni, nutricni, S
psychologické poradenstvi — s finanéni deprg
pomahime tidem
podporou

Pomahame lidem

e Ozdravné pobyty
s nemoci motylich

* Publikacni Cinnost — odborné brozury,

i kridel, aby prozili
DEBRA noviny co nejvice a trpeli
* Vyrocni konference — s odbornym pFitom co nejméné
programem (od 2004)

* Verejna sbirka, Osvétovy projekt,
beneficni akce

https://www.debra-cz.org/
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Spolecné jsme silngjsi.
Jak se stat ¢lenem CAVO?

A

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) vznikla v roce 2012.
Poslanim CAVO je sdruZovat organizace pacientti se vzacnymi
onemocnénimi i jednotlivé pacienty, zastupovat jejich zajmy a posilovat
povédomi o specifické problematice vzachych onemocnéni mezi
odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli statnich i mezinarodnich instituci
a verejnosti.
V soucasné dobé se jedna o vice nez 30 organizaci a dalsi fyzické osoby.
WWW.Vzacha-onemocheni.cz




Nedostatecné povedomi

Pozdni Ci chybna diagnostika onemocnéni
Nedostupna odborna zdravotni péce

Nedostupnost tzv. orphan drugs (tj. Iéka pro vzacna
onemocnéni)

Propadavani siti socidlnich davek a vyhod kvili neznalosti
posudkovych lékart, socialnich pracovnikl atd.

Omezena moznost sdilet zkusenosti s podobné nemocnymi
(u nemocnych, kteri nemaji pacientskou organizaci)



Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

Vzdcnych onemocnéni je vice jak & 000, Tykajl se plibliiné 5 %
populace, ale piesto  nikdo 2 nis neni chranén statistikou

Kdy bychom méli pomysilet na nékteré ze vzicnych onemocnéni?
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Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

Vzicnd onemocnénl se 2 genctického Mediska tykaji phiblizné
5 % populace, pribliiné 20 % vzacnych onemocnénl je riskanych
v prabéhu Fivota a €asto se projevi ai v dospélostl. Piesto

nikdo 2 nds nenl chrinén statistikou

Kdy bychom meéli pomydlet na vzicné onemocnéni?
V piipacé dlouhadobych a necbiandeych pilorakd u pacienta.

Zde uvaddime nejcastéjii priznaky:
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Diagnostika / Terapie / Prevence

Rozvoj metod molekularni biologie vyuzivany v mediciné je
v poslednich letech bourlivy.

Pokroky v molekularni genetice poskytuji nové zpusoby
detekce zmeén v genech.

Soucasti rutinni diagnostiky jsou vedle metod klasické
cytogenetiky metody molekularné cytogenetické a metody
analyzujici nukleové kyseliny.

Sekvencni varianty ve stejném genu mohou vést k riznym
klinickym projeviim, naopak stejné klinické projevy mohou
byt zplUsobeny sekvencnimi variantami v riiznych genech.
Zkoumani se rozsiruje od analyzy sekvence jednotlivych gent

spojovanych s geneticky podminénou nemoci k novym
postupum jako sekvenovani nové, pristi event. treti generace.



Diagnostika / Terapie / Prevence

Stale jeste je vyraznéjsi dopad genetickych analyz pro objasnéni
etiologie, prognozy a pro genetické poradenstvi v rodiné.

Méné, nikoli vSak nevyznamné, se vysledky genetickych testi odrazi
primo v cilené personalizované terapii pacientli s geneticky
podminénymi nemocemi.

rve

Nelééime nemoc, ale pacienta, ktery ma unikatni pri¢inu nemoci.

Jasna korelace genotyp — fenotyp je prinosem pro poradenstvi
v rodiné nejen v pritomnosti, ale ma vyrazny presah i do budoucnosti
a muze ovlivnit reprodukcni rozhodovani.

U dédiénych onemocneéni je treba vzdy zvazit i etické aspekty spojené
s touto problematikou.



Velky krok pro pacienty se vzacnymi nemocemi?
Maly krok pro ...konkrétniho pacienta?

e Vzacnych nemoci je mnoho a nejen kazda z nich, ale ¢asto
i kazdy pacient, vyzaduje nejen trochu jinou péci a socialni
podporu, ale i |Iécbu.

« Zmény, které do Zivota pacientl se vzacnymi onemocnénimi
prinasi moderni terapie a vyzkum jsou pro nekteré nase
pacienty p¥ilis pomalé, ale kazdy rok prinaseji S &
nadéji. iy

* Lé&cit nestaci, chceme vylécit.
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Prevence a osvéta

28 FEBRUARY 2018

#ShowYourRare

RA/R/E DISEASE DAY® RAREDISEASEDAY.ORG

—\ .

Den vzacnych onemocnéni



Muj cas prijde

Gregor Johann Mendel byl az do konce zivota
presvédcen, ze jeho poznatky jsou spravné.

Dnes nikdo nepochybuje, ze jeho
poznatky o krizeni rostlin zverejnéné
pred vice nez 150 lety byly spravné.
Polozily zaklady moderni genetiky

a ovlivnily mnoho riaznych oblasti védeckého
vyzkumu.

Kazdodenné z nich cerpaiji i klinicti genetici
ve prospéch svych pacientu!



