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Gregor Johann Mendel 

Když Gregor Johann Mendel poprvé veřejně 
představil svůj revoluční výzkum v oblasti křížení 
rostlin, publikum jeho přednášku nepochopilo.  

Většina posluchačů neměla tušení, o čem mluví.  

Dnes genetici a biologové na celém světě považují 
Mendela za jednoho z největších vědců a jeho 
práce tvoří základy moderní genetiky …  
… a samozřejmě i genetiky lékařské.  



Lékařská genetika 

• zabývá se diagnostikou dědičných chorob 
     
• věnuje se jejich medicínským, ale i sociálním a psychologickým 

aspektům 
 

• stejně jako ve všech ostatních oblastech medicíny i v lékařské 
genetice je zásadní stanovit správnou diagnózu a poskytnout 
vhodnou péči 
 

• péče musí zahrnovat nejen pomoc postiženému jedinci,  
ale i členům rodiny tak, aby porozuměli povaze a důsledkům 
onemocnění a vyrovnali se s nimi. 
 
 



 
• Je-li choroba dědičná, přistupuje další rozměr:  

potřeba informovat ostatní členy rodiny o jejich možném riziku  
a o možnostech, jak toto riziko modifikovat. 
 

• Jako je specifickým znakem genetické choroby její tendence 
vyskytovat se v rodině opakovaně, je specifickým rysem lékařské 
genetiky - genetického poradenství - jeho zaměření nejen na 
původního pacienta, ale také na členy pacientovy rodiny,  
a to současné, minulé i budoucí. 
 

Lékařská genetika 



• 1 pacient na 2000 narozených 

• 6000 – 8000 nemocí 

• asi 30 000 000 pacientů se vzácnou nemocí 

• stovky nových diagnóz ročně 

• asi 80% vzácných nemocí má genetický původ 

 

• U tisíců nemocných dětí i dospělých nejen v České 
republice zatím lékaři přesně neví, jakou nemocí trpí,  
to s sebou přináší značné komplikace: není jasné, jak 
je možné je léčit, úředníci si neví rady s jejich 
zařazením do systému sociální péče… 

 

Rare diseases / Vzácná onemocnění / Zriedkavé choroby 
 



Vzácná onemocnění 

• heterogenní, převážně dědičná, často multisystémová 
a vážná onemocnění s velmi nízkou prevalencí  
v populaci, která mají dopad na kvalitu života a 
sociální začlenění pacienta, popř. zkracují jeho život 
 

• kauzální léčba obvykle neexistuje a symptomatická 
léčba je různě účinná 
 

• snažíme se léčit, chtěli bychom vyléčit a většinou 
zatím můžeme pouze více či méně zlepšit kvalitu 
života 

• můžeme nabízet prevenci 
 



• Význam slova „vzácný“ můžeme v souvislosti se vzácnými 
nemocemi vnímat z mnoha směrů a s různým kontextem.  

 

• Mít něco vzácného bývá většinou přínosem, zdrojem prestiže, 
bohatství nebo obdivu… 

• Pokud se ale objeví spojení „vzácné onemocnění“ již tomu tak být 
nemusí.  

• Trpět vzácným onemocněním s sebou může přinášet mnoho 
problémů, bolesti a rizik… 

• Setkat se s komunitou lidí s těmito nemoci nás může také velmi 
obohatit! 

 

Vzácná onemocnění 



Strategie 

• Pomyslet…Poznat…Pomoci…Profinancovat 

 

Potřebujeme: 

• Peníze, pracoviště, pracovníky… 

• Paliativní péči... 

• Pomoc přátel, příbuzných, podporovatelů, 
partnerů… 

• Politickou podporu… 

 



Doporučení Rady o akci v oblasti vzácných onemocnění   
9. června 2009 



Národní strategie 2010-2020 

Mezi hlavní cíle Národní strategie patří  
• včasná diagnostika a dostupnost adekvátní léčby vzácných 

onemocnění 
• koordinace a centralizace efektivní péče o pacienty se 

vzácným onemocněním 
 

• zlepšení vzdělání a informovanosti odborné i laické veřejnosti 
 

• spolupráce na národní i mezinárodní úrovni se zapojením 
pacientských organizací 
 

• zlepšení identifikace vzácných onemocnění v rámci systému 
Mezinárodní klasifikace nemocí (MKN) 



 
 

Národní akční plán pro VO  
2012-2014 a 2015-2017  

 
 



2012 
Základní síť center  
pro vzácná 
onemocnění v ČR 



Tisková zpráva 13. června 2018 

• Vláda na svém dnešním jednání schválila zprávu o plnění 
úkolů vyplývajících z Národní strategie pro vzácná 
onemocnění na léta 2010–2020. Ta informuje o situaci  
a trendech v problematice vzácných onemocnění, 
vyhodnocuje plnění plánovaných cílů a úkolů za uplynulé 
období a navrhuje cíle a priority na období let 2018–2020.  

 

• „Významným posunem v uplynulém období je zapojení osmi 
českých zdravotnických zařízení do Evropských referenčních 
sítí, které usnadňují získávání zkušeností ze zahraničí. Lékaři 
tak mohou například zadávat jednotlivé případy do systému a 
svolat mezinárodní tým ke konzultaci. Na počet obyvatel 
máme nadstandardní počet poskytovatelů zapojených do 
ERN,“ uvedl ministr zdravotnictví Adam Vojtěch. 



Evropské referenční sítě 

• Evropské referenční sítě jsou virtuální sítě, které sdružují 
poskytovatele zdravotní péče v celé Evropě za účelem řešení 
komplexních nebo vzácných onemocnění, která vyžadují 
vysoce specializovanou léčbu a soustředění znalostí  
a prostředků.  

• Sítě jsou zřizovány na základě čl. 12 Směrnice EU 2011/24  
o uplatňování práv pacientů v přeshraniční zdravotní péči, 
která zavazuje členské státy EU k podpoře Evropské 
referenční sítě zejména v oblasti vzácných onemocnění. 

• V březnu 2017 bylo schváleno 24 evropských referenčních 
sítí, do kterých se zapojilo přes 900 vysoce specializovaných 
zdravotnických pracovišť z více než 300 nemocnic a 26 
členských států.  

• Poskytovatelé zdravotní péče v České republice se do této 
sítě zapojili velmi aktivně, do 17 sítí se zapojilo 8 
poskytovatelů. 

 



Poskytovatelé zdravotní péče zapojení  
do Evropské referenční sítě pro vzácná onemocnění  

• Fakultní nemocnice v Motole  - 12 center 

 

• Nemocnice na Bulovce - 1 centrum 

 

• Všeobecná fakultní nemocnice - 5 center 

 

• Thomayerova nemocnice - 1 centrum  

 

• Fakultní nemocnice Královské Vinohrady - 2 centra 

 

• Masarykův onkologický ústav - 1 centrum 

 

• Fakultní nemocnice u sv. Anny v Brně - 2 centra 

 

• Fakultní nemocnice Brno - 5 center 
  

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



Poskytovatelé zdravotní péče zapojení  
do Evropské referenční sítě pro vzácná onemocnění  

Fakultní nemocnice Brno   

• Evropská refenční síť pro vzácná a nediagnostikovaná kožní onemocnění  
(ERN-Skin)   

•   

• Evropská refenční síť pro vzácná nervosvalová onemocnění  
EURO-NMD)   

•   

• Evropská refenční síť pro vzácné a komplexní epilepsie  
(EpiCARE)   

•   

• Evropská refenční síť pro vzácná hematologická onemocnění  
(EuroBloodNet)   

 

• Evropská refenční síť pro vzácná dětská hemato-onkologická onemocnění 
(PaedCan-ERN)   

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



EB Centrum 

Více než 20 specialistů pro děti i dospělé 

• Dermatolog, dermatologická sestra, oční lékař, hematolog, plastický 

chirurg, gynekolog, gastroenterolog, nutriční specialista, rehabilitační 

lékař, fyzioterapeut, sociální pracovník, anestesiolog a algeziolog, 

stomatolog, psycholog, histopatolog, molekulární  biolog a klinický 

genetik  

                     

 

 
 

• EB Centrum ČR je specializované pracoviště, které vzniklo v roce 2001 
při Dětském kožním oddělení FN Brno, v Dětské nemocnici. 

 
• Člen mezinárodní sítě EB Center a klinických expertů- EB Clinet, mezinárodní 

sítě pro vzácná kožní onemocnění Genodermatoses network a European 
Reference Network-Skin.  

http://www.ebcentrum.cz/ 



Pacientské organizace 

• Odborné sociální, nutriční, 
psychologické poradenství – s finanční 
podporou 

• Ozdravné pobyty 

• Publikační činnost – odborné brožury, 
DEBRA noviny 

• Výroční konference – s odborným 
programem 

• Veřejná sbírka,  Osvětový projekt, 
benefiční akce  

Pomáháme lidem  
s nemocí motýlích 
křídel, aby prožili  
co nejvíce a trpěli  
přitom co nejméně  
(od 2004) 

https://www.debra-cz.org/ 



www.vzacna-onemocneni.cz 

Česká asociace pro vzácná onemocnění (ČAVO) vznikla v roce 2012.  
Posláním ČAVO je sdružovat organizace pacientů se vzácnými 
onemocněními i jednotlivé pacienty, zastupovat jejich zájmy a posilovat 
povědomí o specifické problematice vzácných onemocnění mezi 
odborníky ve zdravotnictví, představiteli státních i mezinárodních institucí 
a veřejnosti. 
V současné době se jedná o více než 30 organizací a další fyzické osoby. 



Nedostatečné povědomí 

• Pozdní či chybná diagnostika onemocnění 
 

• Nedostupná odborná zdravotní péče 
 

• Nedostupnost tzv. orphan drugs (tj. léků pro vzácná 
onemocnění) 
 

• Propadávání sítí sociálních dávek a výhod kvůli neznalosti 
posudkových lékařů, sociálních pracovníků atd. 

• Omezená možnost sdílet zkušenosti s podobně nemocnými 
(u nemocných, kteří nemají pacientskou organizaci) 

 





Diagnostika / Terapie / Prevence 

• Rozvoj metod molekulární biologie využívaný v medicíně je 
v posledních letech bouřlivý.  

• Pokroky v molekulární genetice poskytují nové způsoby 
detekce změn v genech. 

• Součástí rutinní diagnostiky jsou vedle metod klasické 
cytogenetiky metody molekulárně cytogenetické a metody 
analyzující nukleové kyseliny.  

• Sekvenční varianty ve stejném genu mohou vést k různým 
klinickým projevům, naopak stejné klinické projevy mohou 
být způsobeny sekvenčními variantami v různých genech.  

• Zkoumání se rozšiřuje od analýzy sekvence jednotlivých genů 
spojovaných s geneticky podmíněnou nemocí k novým 
postupům jako sekvenování nové, příští event. třetí generace.  

 

 

 



Diagnostika / Terapie / Prevence 
• Stále ještě je výraznější dopad genetických analýz pro objasnění 

etiologie, prognózy a pro genetické poradenství v rodině.  
 

• Méně, nikoli však nevýznamně, se výsledky genetických testů odráží 
přímo v cílené personalizované terapii pacientů s geneticky 
podmíněnými nemocemi.  
 

• Neléčíme nemoc, ale pacienta, který má unikátní příčinu nemoci.   
 

• Jasná korelace genotyp – fenotyp je přínosem pro poradenství 
v rodině nejen v přítomnosti, ale má výrazný přesah i do budoucnosti 
a může ovlivnit reprodukční rozhodování.   
 

• U dědičných onemocnění je třeba vždy zvážit i etické aspekty spojené 
s touto problematikou.  
 



Velký krok pro pacienty se vzácnými nemocemi?  
Malý krok pro …konkrétního pacienta? 

• Vzácných nemocí je mnoho a nejen každá z nich, ale často  
i každý pacient, vyžaduje nejen trochu jinou péči a sociální 
podporu, ale i léčbu. 

 

• Změny, které do života pacientů se vzácnými onemocněními 
přináší moderní terapie a výzkum jsou pro některé naše  
pacienty příliš pomalé, ale každý rok přinášejí 
naději. 

 

• Léčit nestačí, chceme vyléčit. 
 



Prevence a osvěta 

Den vzácných onemocnění 



Můj čas přijde 

Gregor Johann Mendel byl až do konce života 
přesvědčen, že jeho poznatky jsou správné.  

 

Dnes nikdo nepochybuje, že jeho  
poznatky o křížení rostlin zveřejněné  
před více než 150 lety byly správné.  

Položily základy moderní genetiky   
a ovlivnily mnoho různých oblastí vědeckého 
výzkumu. 

 

Každodenně z nich čerpají i kliničtí genetici  

ve prospěch svých pacientů! 

 


