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____ 

 

Vzácná onemocnění a hlavní události ve 

zdravotnictví 
__________________________________________________________________________________ 

Červenec 2022 

__________________________________________________________________________________ 

 

Milí přátelé, 

 

 

 

nové číslo ČAVO novin s vámi sdílíme v neobvyklém termínu a jak sami uvidíte, je výjimečné i svým 

rozsahem. Dělá mi radost, že většina zpráv, které v nich najdete nese pozitivní poselství. Po nároč-

ném „školním roce“ tak můžeme v létě na chvíli vydechnout a čerpat síly. 

V uplynulých týdnech se konala řada charitativních a osvětových akcí, které pomáhají nejen k finanční 

podpoře, ale stavějí pomyslné mosty. Individuální příběhy dětí i dospělých nemocných a jejich blíz-

kých nám pomáhají i v tom, abychom dokázali lépe prosazovat systémové změny. 

Obrovskou příležitostí nejen pro Česko, ale pro celou Evropu je v tomto ohledu české předsednictví 

Radě EU, mezi jehož prioritami je i dostupnost léčby pro vzácná onemocnění. Očekáváme také před-

stavení aktualizovaného Evropského akčního plánu pro vzácná a probíhá revize lékové strategie EU.  

O tom všem se dozvíte v tomto mimořádném čísle našich novin. Příště je dostanete opět v obvyklém 

termínu i délce.  

 

Přeji vám příjemné letní čtení! 

 

 

Anna Arellanesová, předsedkyně ČAVO  
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__________________________________________________________________________________ 

Vzácná onemocnění 

__________________________________________________________________________________ 

Když záleží na štěstí: Příběhy čtyř rodin, které spojují 

vzácná onemocnění.    

Max, Markéta, Božena a Oliver jsou hrdiny dokumentu 

České televize. Každý z nich má jiné vzácné onemocnění. 

Některým pomáhají dostupné léky, pro jiného léčba 

zatím není. Co potřebují změnit pro lepší život? A jak se 

dívají na svět, když zároveň bojují s těžkou nemocí?  

 

CELÝ ČLÁNEK 

 

Nový přístup k lékům pro vzácná onemocnění  

Jak změnit, nebo nezměnit systém nastavený 

schválenou novelou zákona o veřejném zdravot-

ním pojištění? Nejen tuto otázku položil Daniel 

Stach hostům pořadu 90', jimiž byli Jakub Dvořá-

ček, náměstek ministra zdravotnictví, Jan Bodnár, 

náměstek ředitele pro zdravotní péči VZP, Anna 

Arellanesová, předsedkyně ČAVO a Milan Macek, 

lékařský genetik. 

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

Jsme svědky velkého kouzla medicíny, říká o genové te-

rapii neuroložka Haberlová 

Dětská neuroložka Jana Haberlová v rozhovoru shrnuje 

dosavadní zkušenosti genovou léčbou SMA a vysvětluje její 

principy. V České republice je již několik případů dětí, kte-

rým léčba pomohla postup nemoci zastavit a jejich moto-

rické schopnosti se dokonce zlepšují. 

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

 

https://www.ceskatelevize.cz/porady/11412378947-90-ct24/222411058130617/cast/919550/
https://www.ceskatelevize.cz/porady/11412378947-90-ct24/222411058130617/cast/919550/
https://www.ceskatelevize.cz/porady/11412378947-90-ct24/222411058130617/cast/919551/
https://www.ceskatelevize.cz/porady/11412378947-90-ct24/222411058130617/cast/919551/
https://www.vitalia.cz/clanky/spinalni-svalova-atrofie-genova-terapie-pro-deti-s-vrozenou-nemoci-sma/
https://www.vitalia.cz/clanky/spinalni-svalova-atrofie-genova-terapie-pro-deti-s-vrozenou-nemoci-sma/
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Přístup k novým lékům na vzácná onemocnění je 

potřeba zrychlit a sjednotit, shodli se v Senátu 

odborníci 

 

Problematika vzácných onemocnění byla tématem ce-

lodenní konference Revize EU legislativy pro léčivé pří-

pravky na vzácná onemocnění a pro pediatrická one-

mocnění, jež se uskutečnila na půdě Senátu. Odborníci 

se shodli, že ačkoliv léčba vzácných onemocnění je ná-

kladná, měla by být přístupná co největšímu počtu pa-

cientů. 

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

MG – nemoc, která lidem bere schopnost dýchat i polykat 

Dvojité vidění, neschopnost hýbat se, mluvit, polykat, nebo 

dokonce dýchat – to vše patří mezi projevy vzácného 

autoimunitního onemocnění myastenie gravis (MG), 

kterým v Česku trpí 2 500 až 3 000 lidí. Tělo při něm samo 

vytváří protilátky, které brání přenosu impulsů z nervů do 

svalu. Pacienti a lékaři na nemoc upozorňují u příležitosti 

Měsíce myastenie gravis, který připadá na červen. 

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

Benefici pro nemocné dystrofií podpořili motorkáři i majitelé 

veteránů  

Na spanilou jízdu Prahou se v polovině června vydali majitelé 

motocyklů Harley-Davidson, Indian a dalších značek. Nejen 

motorkáři, ale také majitelé veteránů tak podpořili již 14. roč-

ník MDA RIDE - největší motocyklové charitativní akce v České 

republice, která je spojená s veřejnou sbírkou, jejíž výtěžek 

podpoří nemocné svalovou dystrofií. 

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

 

 

 

 

https://byznys.hn.cz/c1-67086000-pristup-k-novym-lekum-na-vzacna-onemocneni-je-potreba-zrychlit-a-sjednotit-napric-evropou-shodli-se-odbornici
https://byznys.hn.cz/c1-67086000-pristup-k-novym-lekum-na-vzacna-onemocneni-je-potreba-zrychlit-a-sjednotit-napric-evropou-shodli-se-odbornici
https://www.prazskypatriot.cz/vzacna-nemoc-lidem-bere-schopnost-dychat-i-polykat/
https://www.prazskypatriot.cz/vzacna-nemoc-lidem-bere-schopnost-dychat-i-polykat/
https://prazsky.denik.cz/zpravy_region/beneficni-akce-pro-postizene-dystrofii-v-sobe-skryvala-nejen-kulturni-program-20.html
https://prazsky.denik.cz/zpravy_region/beneficni-akce-pro-postizene-dystrofii-v-sobe-skryvala-nejen-kulturni-program-20.html
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Ke screeningu vzácných onemocnění u novorozenců se 

připojila také nemocnice v Uherském Hradišti 

Od začátku roku mají rodiče novorozených dětí  

v Uherskohradišťské nemocnici možnost využít bezplatné 

screeningové vyšetření, které dokáže zachytit dvě 

závažná, geneticky podmíněná onemocnění – spinální 

svalovou atrofii (SMA) a závažné selhání imunity (těžká 

kombinovaná imunodeficience SCID a XLA). 

 

CELÝ ČLÁNEK 

 

Hrdiny pohádkové knížky budou děti se závažnými nemocemi 

Hrdiny připravované knížky Pohádky výjimečných hrdinů budou děti 

s různými závažnými nemocemi. V 66 příbězích zažívají kouzelná dobro-

družství malí hrdinové na vozíčku nebo přímo ze své postýlky. Výtěžek 

z prodeje knihy, na které se podílelo na padesát autorů, půjde na pomoc 

dětem, které v ní vystupují.  

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

 

220 kilometrů pro syna i další nemocné děti  

Na charitativní běh na podporu organizace Parent 

Project sdružující rodiče dětí se svalovou dystrofií se 

vydal Jakub Benda z Třebíče. Doběhnout chce z Třebí-

če až na vrchol Sněžky. Z Na trasu se vydal proto, že 

má sám syna se stejným onemocněním. 

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

 

 

 

 

 

https://www.nemuh.cz/doc/uherskohradistska-nemocnice-je-soucasti-pilotniho-projektu-screeningoveho-programu-pro-vcasny-zachyt-zavaznych-genetickych-onemocneni-u-novorozencu
https://www.nemuh.cz/doc/uherskohradistska-nemocnice-je-soucasti-pilotniho-projektu-screeningoveho-programu-pro-vcasny-zachyt-zavaznych-genetickych-onemocneni-u-novorozencu
https://www.blesk.cz/clanek/zpravy-pribehy/714190/oliverek-s-sma-bude-pohadkovym-hrdinou-vyjimecna-knizka-predstavi-deti-s-tezkym-osudem.html
https://www.blesk.cz/clanek/zpravy-pribehy/714190/oliverek-s-sma-bude-pohadkovym-hrdinou-vyjimecna-knizka-predstavi-deti-s-tezkym-osudem.html
https://vysocina.rozhlas.cz/rodic-nemocneho-syna-bezi-z-trebice-na-snezku-chlapec-trpi-svalovou-dystrofii-8760511
https://vysocina.rozhlas.cz/rodic-nemocneho-syna-bezi-z-trebice-na-snezku-chlapec-trpi-svalovou-dystrofii-8760511
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Systém péče o pacienty se vzácným onemocněním by 

se mohl inspirovat onkologií, říká profesor Macek 

 

Multidisciplinární přístup a koncentrace péče o onkolo-

gické pacienty ve specializovaných centrech by mohla 

být příkladem pro systém léčby vzácných onemocnění, 

míní vedoucí Národního koordinačního centra pro 

vzácná onemocnění při FN Motol Milan Macek.  V léčbě 

vzácných onemocnění si Česko stojí dobře, systém je 

podle něj třeba stabilizovat a zajistit dlouhodobou udr-

žitelnost. 

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

Vzácné onemocnění přivedlo lékařku k psaní básní. 

Výtěžek z prvotiny věnuje na pomoc dalším pacientům  

Básnická sbírka Na hranici konečnosti se pro kardioložku 

Terezu Šťastnou stala cestou, jak se vyrovnat se závažným 

onemocněním. Její diagnóza ji přivedla k České asociaci pro 

vzácná onemocnení a rozhodla se ji podpořit výtěžkem z 

prodeje knihy.  

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

V Olomouci vzniklo evropské centrum pro vzácná hematolo-

gická onemocnění 

Lékaři a vědečtí pracovníci z Fakultní nemocnice Olomouc  

a Lékařské fakulty Univerzity Palackého získali status kom-

plexního evropského centra pro diagnostiku, léčbu a výzkum 

vzácných hematologických onemocnění sítě EuroBloodNet.  

Do centra jsou zapojeni lékaři a vědci z dětské kliniky a hema-

to-onkologické kliniky FN Olomouc, Ústavu biologie a Ústavu 

molekulární a translační medicíny. 

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

 

 

 

 

https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/06/pece-o-pacienty-se-vzacnym-onemocnenim-jiz-nesmi-stat-jen-na-titanech-oboru-rika-jeden-z-nich/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/06/pece-o-pacienty-se-vzacnym-onemocnenim-jiz-nesmi-stat-jen-na-titanech-oboru-rika-jeden-z-nich/
https://www.idnes.cz/onadnes/zdravi/infarkt-vzacne-onemocneni-kardiologie-nemoc-lekar-tereza-stastna.A220516_145458_zdravi_albe
https://www.idnes.cz/onadnes/zdravi/infarkt-vzacne-onemocneni-kardiologie-nemoc-lekar-tereza-stastna.A220516_145458_zdravi_albe
https://www.seznamzpravy.cz/clanek/regiony-zpravy-olomoucky-kraj-v-olomouci-vzniklo-evropske-centrum-pro-vzacna-hematologicka-onemocneni-203500
https://www.seznamzpravy.cz/clanek/regiony-zpravy-olomoucky-kraj-v-olomouci-vzniklo-evropske-centrum-pro-vzacna-hematologicka-onemocneni-203500
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Obtížná cesta k diagnóze i léčbě – komiks České 

televize představuje těžkosti ultra vzácných 

onecmění 

Stovka dětí se ročně narodí se vzácným i vážným 

genetickým onemocněním. Stanovení diagnózy bývá 

složité, stejně jako hledání způsobu léčby. Při 

příležitosti Dne ultra-vzácných na to upozornil komiks, 

který zpracovala Česká televize. 

 

CELÝ ČLÁNEK 

 

SWAN pacienty v ČR spojuje platforma pro ultra-vzácné 

a nediagnostikované  

Každý rok se jen v Česku narodí asi stovka dětí se syn-

dromem beze jména, genetickým onemocněním tak 

vzácným, že je nepravděpodobné, že bude někdy dia-

gnostikováno. Bez výjimky jde o onemocnění závažná  

i život ohrožující. Pro tyto nemoci se užívá zkratka SWAN 

(Syndroms Without A Name). Od loňského podzimu tito 

pacienti mají společnou platformu, kterou založila ČAVO.  

CELÝ ČLÁNEK  

_________________________________________________________________________________ 

IKEM je v evropské síti pro vzácná onemocnění  

Institut klinické a experimentální medicíny (IKEM) je nově 

součástí Evropské referenční sítě pro vzácná a komplexní 

onemocnění. Statut specializovaného centra získala tři 

pracoviště – hepatogastroenterologie, nefrologie a kardio-

logie. Projekt ERN sdružuje celkem 24 sítí, každá z nich je 

zaměřena na určitou skupinu diagnóz. Lékaři v síti mohou 

napříč Evropou konzultovat své případy, sdílet informace a 

vytvářet evropské registry těchto nemocí. To vše s cílem 

zlepšit péči o pacienty se vzácnými chorobami. 

CELÝ ČLÁNEK 

 

 

 

 

https://ct24.ceskatelevize.cz/komiks/3483322-lecba-vzacnych-nemoci-je-narocna-upozornuje-na-den-vzacnych-onemocneni
https://ct24.ceskatelevize.cz/komiks/3483322-lecba-vzacnych-nemoci-je-narocna-upozornuje-na-den-vzacnych-onemocneni
https://www.blesk.cz/clanek/zpravy-pribehy/714190/oliverek-s-sma-bude-pohadkovym-hrdinou-vyjimecna-knizka-predstavi-deti-s-tezkym-osudem.html
https://www.blesk.cz/clanek/zpravy-pribehy/714190/oliverek-s-sma-bude-pohadkovym-hrdinou-vyjimecna-knizka-predstavi-deti-s-tezkym-osudem.html
https://zezdravotnictvi.cz/zpravy/ikem-je-v-evropske-siti-pro-vzacna-onemocneni/
https://zezdravotnictvi.cz/zpravy/ikem-je-v-evropske-siti-pro-vzacna-onemocneni/
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_________________________________________________________________________________ 

Zdravotnictví 

__________________________________________________________________________________ 

 Péče o onkologické pacienty a očkování jsou priority 

českého předsednictví EU 

Ministr zdravotnictví Vlastimil Válek (TOP 09) označil 

jako priority resortu pro české předsednictví Radě EU 

péči o onkologické pacienty, sdílení dat v rámci EU, 

očkování a to nejen proti covidu-19, a dostupnost léčby 

vzácných onemocnění. Stěžejním tématem podle něj 

bude zdravotnická pomoc Ukrajině. 

CELÝ ČLÁNEK 

_________________________________________________________________________________ 

Ministerstvo zdravotnictví se zabývá financováním 

pacientských organizací 

Ministerstvo zdravotnictví zřídilo pracovní skupinu, která se 

zabývá financováním pacientským organizací. Většinu 

pacientských organizací v současné době řídí dobrovolníci, 

tedy sami pacienti nebo jejich rodiny. Financované jsou z 

darů, některé také i z grantů či dotací. Problém je ale získat 

peníze na běžný provoz. Jejich role v systému zdravotní 

péče je však nezastupitelná.  

 

CELÝ ČLÁNEK 

__________________________________________________________________________________ 

Covid opět sílí, odborníci varují před letní vlnou. Na podzim 

bude potřeba přeočkovat rizikové skupiny 

Nejen v České republice roste počet nakažených covidem-19. 

Na podzim bude v Česku potřeba proti covidu-19 přeočkovat 

asi 2,5 milionu lidí – seniorů a chronicky nemocných, které 

nákaza může ohrozit na životě. Odborníci se obávají souběhu 

další vlny koronaviru s chřipkou. 

CELÝ ČLÁNEK 

__________________________________________________________________________________ 

https://ct24.ceskatelevize.cz/domaci/3507576-zive-ministr-zdravotnictvi-predstavuje-priority-v-ramci-predsednictvi-eu
https://ct24.ceskatelevize.cz/domaci/3507576-zive-ministr-zdravotnictvi-predstavuje-priority-v-ramci-predsednictvi-eu
https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/05/statu-setrime-penize-mel-by-prispet-na-provoz-pozaduji-pacientske-organizace/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/05/statu-setrime-penize-mel-by-prispet-na-provoz-pozaduji-pacientske-organizace/
https://ct24.ceskatelevize.cz/veda/3510571-muze-prijit-letni-vlna-covidu-rika-zdravotni-statistik-dusek-na-podzim-bude-treba
https://ct24.ceskatelevize.cz/veda/3510571-muze-prijit-letni-vlna-covidu-rika-zdravotni-statistik-dusek-na-podzim-bude-treba
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ČR poskytlo Ukrajině zásoby léků, vyjelo již několik kamionů s 

pomocí 

Ministerstvo zdravotnictví spolu s dalšími partnery 

pokračovalo v poskytování zdravotní humanitární pomoci 

Ukrajině. Pomoc je přepravována tak, aby bylo zabráněno 

znehodnocení léků. Zároveň je zajištěno, aby nedošlo k náhlé 

nedostupnosti těchto léčiv pro pacienty v ČR. 

CELÝ ČLÁNEK 

________________________________________________________________________________ 

Prevence se kvůli covidu zanedbaly, míní lékaři. 

Objednejte se na prohlídku, apelují 

Větším  rizikem než další vlna covidu-19 je v Česku podle 

lékařů zanedbaná prevence. Zvláště závažné je 

vynechání pravidelných prohlídek u praktických lékařů z 

hlediska onkologických onemocnění.  

CELÝ ČLÁNEK 

________________________________________________________________________________ 

 Automatická valorizace plateb za státní pojištěnce 

Systém automatické valorizace plateb za státní pojištěnce 

do veřejného zdravotního pojištění zdravotních plateb 

státu má být zaveden od roku 2024. Má vycházet z měsíční 

částky 1900 korun na pojištěnce, kterou by měl stát hradit 

příští rok. Předloha je ve Sněmovně po druhém čtení před 

závěrečným schvalováním. Opozice s návrhem nesouhlasí. 

 

CELÝ ČLÁNEK 

__________________________________________________________________________________ 

 

 

 

 

 

 

https://www.mzcr.cz/tiskove-centrum-mz/ministerstvo-zdravotnictvi-vyslalo-dalsi-ctyri-kamiony-s-leky-darovanymi-farmaceutickymi-spolecnostmi-na-pomoc-ukrajine/
https://www.mzcr.cz/tiskove-centrum-mz/ministerstvo-zdravotnictvi-vyslalo-dalsi-ctyri-kamiony-s-leky-darovanymi-farmaceutickymi-spolecnostmi-na-pomoc-ukrajine/
https://ct24.ceskatelevize.cz/domaci/3505194-prevence-se-kvuli-covidu-zanedbaly-mini-lekari-objednejte-se-na-prohlidku-apeluji
https://ct24.ceskatelevize.cz/domaci/3505194-prevence-se-kvuli-covidu-zanedbaly-mini-lekari-objednejte-se-na-prohlidku-apeluji
https://www.ceskenoviny.cz/zpravy/automaticka-valorizace-statnich-zdravotnich-plateb-ma-byt-od-roku-2024/2223211
https://www.ceskenoviny.cz/zpravy/automaticka-valorizace-statnich-zdravotnich-plateb-ma-byt-od-roku-2024/2223211
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Ze světa 

_________________________________________________________________________________ 

Šéf pacientské aliance: S rakovinou je EU na dobré cestě, 

další by měly být vzácné nemoci 

Pacienti se spinální svalovou atrofií nebo cystickou fibrózou 

se mají v Česku lépe než v některých jiných evropských 

zemích, je zde totiž dostupná supermoderní léčba, říká  

Yann Le Cam z pacientské aliance EURORDIS. Západní 

společnost se podle něj shoduje na tom, že investice do 

odhalování a léčby vzácných onemocnění jsou potřebné. 

 

CELÝ ČLÁNEK 

__________________________________________________________________________________ 

30 milionů důvodů. Vzácné nemoci si žádají celoevropský 

přístup 

Jen v Evropě vzácná onemocnění postihují přes 30 milionů lidí. 

Napříč zeměmi EU existují rozdíly v diagnostice i dostupnosti 

léčby. V mnoha zemích například chybí potřebné screeningové 

programy. Situací se chce zabývat české předsednictví Radě EU. 

Vzniknout by měl Akční plán EU pro vzácná onemocnění. 

CELÝ ČLÁNEK 

_________________________________________________________________________________ 

EU připravuje zásadní změny ve své lékové politice 

Evropská unie se chystá na zásadní novelizaci pravidel 

pro fungování svého lékového trhu. Dvacet let staré 

předpisy již neodpovídají současnému stavu medicíny a 

rychlému technologickému rozvoji. Navíc je nutné se 

připravit na budoucí vývoj, který směřuje k čím dál větší 

personalizaci medicíny, jež bude více než na standardních 

klinických studiích stát na využití velkého množství dat z 

reálné klinické praxe.    

CELÝ ČLÁNEK 

 

________________________________________________________________________________ 

 

https://euractiv.cz/section/politika/interview/sef-pacientske-aliance-s-rakovinou-je-eu-na-dobre-ceste-dalsi-by-mely-byt-vzacne-nemoci/
https://euractiv.cz/section/politika/interview/sef-pacientske-aliance-s-rakovinou-je-eu-na-dobre-ceste-dalsi-by-mely-byt-vzacne-nemoci/
https://euractiv.cz/section/politika/news/30-milionu-duvodu-vzacne-nemoci-si-zadaji-celoevropsky-pristup/
https://euractiv.cz/section/politika/news/30-milionu-duvodu-vzacne-nemoci-si-zadaji-celoevropsky-pristup/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/06/ted-je-ten-pravy-cas-neco-zmenit-chystana-novelizace-lekovych-predpisu-eu-je-sanci-ktera-prichazi-jednou-za-dvacet-let/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2022/06/ted-je-ten-pravy-cas-neco-zmenit-chystana-novelizace-lekovych-predpisu-eu-je-sanci-ktera-prichazi-jednou-za-dvacet-let/
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Vzácných onemocnění přes deset tisíc, uvádí 

nová studie 

Vzácných onemocnění je podle nejčastěji 

uváděných odhadů okolo sedmi tisíc. Nadace 

Rare-X, která se zaměřuje na sběr dat o 

vzácných diagnózách, však poukazuje na to, že 

po celém světe jsou neustále odhalována nová 

onemocnění.  

CELÝ ČLÁNEK 

________________________________________________________________________________ 

Konference ERCD proběhla pod patronátem francouzkého 

předsednictví EU 

Představitelé evropských států, politici, vědci, lékaři, 

zástupci farmaceutického průmyslu i neziskové organizace 

se na přelomu června a července setkali na konferenci 

ECRD 2022 (European Conference on Rare Diseases and 

Orphan Products). Letošní ročník konference byl oficiální 

součástí evropského předsednictví Francie, která si, podobě 

jako Česká republika, vytyčila vzácná onemocnění jako 

prioritu v oblasti zdravotnictví. 

CELÝ ČLÁNEK 

_________________________________________________________________________________ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://fabrydiseasenews.com/news/list-rare-diseases-tops-10000-growing-analysis/
https://fabrydiseasenews.com/news/list-rare-diseases-tops-10000-growing-analysis/
https://www.rare-diseases.eu/programme/
https://www.rare-diseases.eu/programme/
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Celé články 

_________________________________________________________________________________ 

 

Nový přístup k lékům pro vzácná onemocnění 
 

Daniel STACH, moderátor  

Vzácné onemocnění je takové, které postihuje méně než 5 lidí na 10 000. Vzácná onemocnění jsou 

vzácná, ale pacienti se vzácným onemocněním vzácní nejsou, a to proto, že vzácných onemocnění je 

hodně, asi 8000. Podle odhadů organizací, které se tématu dlouhodobě u nás věnují, to může zna-

menat, že je u nás i půl milionu lidí, kteří trpí nějakým vzácným onemocněním. Většina z nich o tom 

ani neví a oficiálně se léčí s jinou nemocí. V praxi to tak znamená, že by v celém Brně a Plzni žili jen 

lidé se vzácným onemocněním. Na evropské úrovni jde podle odhadů asi o 30 milionů lidí, celosvěto-

vě o 350 milionů lidí. 80 % zhruba o všech vzácných onemocnění je způsobeno genetickou vadou, 

tedy samotní nemocní nemohli ovlivnit, že jsou nemocní. Platí to i pro tyto čtyři. Max Šebek, Markéta 

Mikšíková, Božena Hradílková a Oliver Hajgajda. Každý trpí jiným vzácným onemocněním. Každý je v 

jiné situaci. Právě jejich příběhy popisuje dokument České televize "Když záleží na štěstí". Natáčela 

Anna-Marie Šůchová s kameramanem Tomášem /nesrozumitelné/. 

Max ŠEBEK, nemocný chlapec s achondroplazií  

Já se jmenuju Max Šebek a já mám achondroplazii. 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Jmenuju se Božena Hradílková a mám spinální muskulární atrofii. 

Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Jmenuju se Markéta Mikšíková a mám cystickou fibrózu. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

Jsem Lenka Hajgajda, maminka Oliverka s Angelmanovým syndromem. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

4 rodiny a 4 vzácná onemocnění. A taky naděje na lepší přístup k léčbě, naděje na lepší diagnostiku a 

naděje na lepší budoucnost. A ukázka toho, jak se vyplatí bojovat a nevzdávat se. Jemu skoro 8 let a 

měří 90 cm. Je o třetinu menší než jeho vrstevníci. Může za to genetická mutace, chyba v genu, která 

zpomaluje růst. Radost ze života mu to ale nekazí. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Člověk si zvykne, jo, úplně jsem si zvykla na Maxíka, že má jiné potřeby. Je to veselý zdravý kluk po 

jiných stránkách, jenom má kratší končetiny. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  
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A jak ovlivňuje jeho život? 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Maxík si na to začal zvykat, taky děti ve škole na něj koukaj, ukazujou si na něj, ale hezky se s tím vy-

pořádává. On je velice sociální, přátelský. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Potřebuje ale pomoc ostatních. Ve škole musí mít asistentku. 

Max ŠEBEK, nemocný chlapec s achondroplazií  

Když třeba nedosáhnu na něco, vezme mně aktovku, když je tak těžká. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Oni nosí hrozně moc učiva. Ta aktovka je opravdu velice těžká a na ty zádíčka Maxíkova prohnutá to 

není dobrý, takže mu nosí aktovku, pomáhá, podává, přisune stoličku. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Teď má Max díky novému léku šanci trochu vyrůst. Voxzogo je první přípravek, který může dětem s 

achondroplazií pomoct. A na co se těšíš nejvíc? 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Až vyrosteš, viď? Že jo? 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Max je jeden z mála nemocných, kterému pojišťovna proplácení této léčby schválila. Zatím na 3 měsí-

ce. Pak musí rodina požádat o mimořádnou úhradu podle tzv. § 16 znovu. A není jisté, že jim pojiš-

ťovna podruhé žádost schválí. § 16 velmi individuální, záleží na rozhodnutí revizního lékaře dané po-

jišťovny. Z vašeho pohledu, jak to, že vám to schválili a ostatním rodičům ne? 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

To byla úplná náhoda, štěstí, náhoda. Nedokážu predikovat, nevím. Nevím proč, ale myslím si, že věk 

byl ideální. Byli jsme taky u menší pojišťovny, ale nevím, proč. Ale pár dětem to schválili. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Jde přitom léčbu, která může zásadně změnit kvalitu jejich života. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Mohou, myslím si, že mohou vyrůst jak dospělí, zdravý jiný děti. Hodně. Nebude na nich vidět ta ske-

letální dysplazie, ta achondroplazie. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Jde o to dostat k nim ale tu léčbu včas. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Včas. Tady jde o čas. 
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Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Pokud všechno půjde dobře, mohl by každý rok až do puberty vyrůst o centimetr a půl. A jak říká jeho 

maminka, každý centimetr se počítá. Každý centimetr rozhoduje o tom, jak bude jeho život vypadat. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Je to důležité k samostatnosti těch palečků, v podstatě těch dětí nebo i dospělých, který se s tímhle 

potýkají, tak aby byli schopný řídit auto, dosáhnout na bankomat, aby je viděli vůbec, když jdou do 

obchodů, kamery, když chtějí otevřít dveře. Je to o samostatnosti pak do života. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

A jaký život do budoucna byste si přála, aby měl Max i díky této léčbě? 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Aby byl spokojený ve svém těle, jaký je. A chci mu dopřát aspoň pár centimetrů k té samostatnosti. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Větší jistota a přesně stanovené podmínky, kdo má a kdo nemá na léčbu nárok. Společné stanovisko 

pojišťovny a odborníků. Cesta, která pomohla například u pacientů s cystickou fibrózou. Cesta, která 

pomohla k léku, který nemocným pomáhá žít lépe. 

Pavel DŘEVÍNEK, přednosta ústavu mikrobiologie 2. LF UK a FN Motol  

To společné stanovisko, které jsme podepsali spolu tedy s VZP a v tehdejším panem náměstkem 

Šmehlíkem, vlastně usnadnilo cestu ke Kaftriu pro jednotlivé pacienty v tom smyslu, že ve stanovisku 

se jasně definovalo, kteří pacienti mohou být léčeni, kolik takových pacientů je a jaké to vlastně bude 

stát i finanční prostředky zdravotní pojišťovny. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Cystická fibróza je podobně jako achondroplazie genetické onemocnění. Nemocným nefunguje chlo-

ridový kanálek, který zajišťuje, aby se do a z buněk dostávalo všechno, co je potřeba. V plicích vzniká 

hustý hlen. V něm se mohou snáz množit nebezpečné bakterie. Pacientům se hůř dýchá. Běžné infek-

ce pro ně mohou být velmi nebezpečné. Mají problémy s trávením, jsou hodně unavení a nemůžou 

dělat věci, které jsou pro zdravé lidi běžné. Léky se postupně vyvíjely, ale první, který mohl pomoct i 

Markétě Menšíkové, se objevil až nedávno. 

Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Já doufám, že by mi mohl pomoci hodně. Já si třeba ani tak neslibuju - ve studiích vychází ty úžasný 

výsledky - zlepšení plicních funkcí a zlepšení stavu výživy, tak to já už jsem taková pokorná, tohlecto 

úplně neočekávám, ale pro mě je hrozně zásadní ta fixace toho zdravotního stavu v tom bodě, v ja-

kým je. A představa, že ty léky, u těch starších generacích už se mluví o tom, že je jasný přežití třeba o 

10 let prodloužený. To je prostě... Já jsem se měla dožít 18 let a je mi 32, tak jestli díky takovýmhle 

lékům můžu mít ještě 10 let navíc, tak to je něco úplně neuvěřitelnýho. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Tohle byla tedy očekávání v červnu 2021. Jaká je ta realita teď? 
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Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Tak já jsem v podstatě jako nastavená stejně. Pro mě je strašně důležitý, že vidím, že ten stav se ne-

horší, že jako prostě je... Daří se mi lépe, každý den jako v lepší kvalitě. A je prostě neuvěřitelný, že... 

To jsou takový ty drobnosti, jako že přežijete rýmu a po pár dnech ji zase vlastně nemáte. A to já vů-

bec neznám. Já prostě vím, že jakmile se nachladím, tak musím na antibiotika. A ta kvalita života, 

kterou ta léčba přinese, je úplně zase... Prostě kdo to nezažije, kdo vlastně si jako neuvědomuje, co to 

je s tím každý den být, tak to jako podle mě nejsem schopná to jako vysvětlit. Takže pro mě nějaký to 

zlepšení toho momentálního stavu a ta fixace toho, že takhle třeba se to udrží, tak, jak to je teď, je to 

pro mě k žití. A takhle, když se to vydrží udržet prostě, já nevím, kolik to může být, může to být mož-

ná jako i desítky let, tak to je prostě úžasný. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Je Kaftrio lék, který mění život? 

Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Rozhodně jo. To je naprosto bez debat. Já vlastně když to tak vezmu, tak já jako celej život žiju s tím, 

že jako je tam ta varianta tý náhlý nebo blízký smrti a že se to může prostě stát a že já nevím, že pros-

tě... Vím jenom to, že s mojí diagnózou je možný, že se může cokoliv pokazit a já tady za rok musím 

být. A jako ono se to takhle, když to řeknu, takto zní strašně děsivě a může to tak působit, jako že to 

je přece šílený, ale ono vlastně si na to tak jako... Já vlastně myslím, že mi to svým způsobem pomáhá 

prožívat ten život v ten moment, kdy se odehrává, a nesoustředit se na nějaký plány do budoucna 

nebo neutápět se v minulosti. Prostě žiju tím, co se děje teď mi. A vlastně to, že jako ta perspektiva je 

větší, tak to je jako... S tím uvědoměním si toho denního života a toho prožívání denního, tak to, že 

máte jako větší tu časovou perspektivu a že můžete doufat a můžete začít jako i třeba něco plánovat, 

je to prostě pecka. Je to neskutečný, no. Já někdy jsem třeba jako si hrozně vyčítala nebo jak to jako 

popsat, měla jsem takový jako stavy úzkosti, neštěstí z toho, že teda tím, že mám děťátko, tak jsem 

způsobila, dovolila jsem to, že třeba někdy jako zemřu a ona tady bude beze mě a že jako co tady 

bude dělat, když já tady nebudu, a jak jsem to mohla dovolit vlastně takovou věc, když tady nebudu, 

až bude, já nevím, mít maturitní ples nebo bude nějaká důležitá její životní událost a já u toho nebu-

du moct bejt. A teď vlastně jako díky tomu léku jako věřím, že tady budu. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Je to prostě naděje. 

Markéta MIKŠÍKOÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Hmm. Veliká. A nechtěla jsem vám úplně plakat, ale... 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Ale jsou to slzy štěstí v tuhle chvíli? 

Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Jo, jo, jo, je to tak. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  
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Snazší přístup k novým lékům a taky naději na delší a lepší život by teď díky novele zákona o veřej-

ném zdravotním pojištění mohli mít i další pacienti. Jenže nejdřív musí výrobci léků podat žádost o 

vstup na český trh. Její posuzování trvá několik měsíců. Do té doby platí původní pravidla. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Ta známá stanoviska, která Všeobecná zdravotní pojišťovna uzavírala jako smlouvu společně s odbor-

níky na určité období, vlastně už nejsou uzavírána podle našich informací. A dostáváme se zpátky 

vlastně do toho schvalování na § 16, kdy není sjednocené, tzn. některé pojišťovny tu žádost schválí a 

některé ne. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Zástupci pacientských organizací teď proto doufají, že se podaří vymyslet, jak léky dostat k nemoc-

ným co nejdřív. Většina z nich si totiž čekat nemůže dovolit. Jako první by se díky novele zákona moh-

la k pacientům dostat Spinraza, látka, která pomáhá lidem se spinální svalovou atrofií. 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

S.P. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

Ano. 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Maminka. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Už několik let pomáhá i teď 9leté Boženě Hradílková. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Ty teďka můžeš díky tomuhle léku, tak můžeš líp držet třeba tužku a psát, že jo? 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Jo. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Je to tak. A co všechno ještě zvládneš? 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Ještě držet hlavu a třeba někdy, když si třeba můžu dávat sama křupky nebo tak něco. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

Ta informace o tom, že Boženka má SMA, přišla v tom 11. měsíci věku a lékaři nám prostě řekli, že ať 

se vlastně nekoukáme ani na internet, až si nevyhledáváme žádné zprávy, že ta diagnóza je neúpros-

ná, že s největší pravděpodobností naše dcera do 2 let umře. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  
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Je to nemoc, která postihuje tělo, ne hlavu. Božena má nejtěžší formu. Nemocní mají problémy s 

vědomým pohybem svalů, to znamená třeba i s pohybem hlavy nebo polykáním. A každá infekce je 

pro ně riziková, tělo ji nemusí zvládnout. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

Ta nemoc je na nic. Ta nemoc je... To vlastně ani jako úplně... Já si myslím, že rodiče, které mají zdra-

vé dítě, dokud by neabsolvovali s námi, řekněme, týden třeba soužití v jednom bytě, tak si nedokážou 

představit, co to je. To je prostě nepředstavitelný. Je to... A co je krásný teda s tou léčbou, že do téhle 

chvíle my jsme řešili do toho okamžiku, než byla léčba, tak jsme řešili to, že furt tady někde v hlavě 

cinkalo to "vaše dítě umře". Teďko to tam není. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

I tak je ale život s touto diagnózou náročný. Božena potřebuje neustálou péči. Teď díky speciálnímu 

vozíku, který pro ni rodiče sehnali, trochu samostatnější. 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Umím natáhnout nohy, umím vyjet nahoru a umím se jako záda předklánět a zaklánět. A umím měnit 

rychlosti, že... Ale já furt jezdím na to nejrychlejší. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Pro rodinu je to velká pomoc. Jenže pojišťovna hradí jen základní vozík. Na tenhle tak museli Hradil-

kovi sehnat peníze sami. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

A můžeš si natáhnout i nohy potom, jo? 

Božena HRADILKOVÁ, nemocná dívka se spinální muskulární atrofií  

Dobro. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Spinraza, kterou se Božena léčí, byla první schválená léčba na SMA. Poslední 2 roky je ale v Evropě 

dostupný i další lék Zolgensma. Na rozdíl od Spinrazy, která se bere celý život, je tento přípravek jed-

norázový. A musí se aplikovat co nejdřív, nejpozději do 2 let. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

Zatím to vypadá podle těch dat, který máme, bohužel máme zatím 5letá data, tak na základě těchto 

dat můžeme říct, že ty děti se vyvíjejí jako zdravé, teda jenom v tom případě, pokud dostanou ten lék 

ještě před projevením příznaků toho onemocnění. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Tady hraje zásadní roli novorozenecký screening. Od ledna mohou i díky práci Václava Hradilka rodiče 

požádat o to, aby lékaři vyšetřili jejich děti i na SMA a SCID. Vyšetření hradí zdravotní pojišťovna. 

Zatím jde o pilotní projekt na 2 roky. 

Karolína PEŠKOVÁ, primářka, Klinika pediatrie a dědičných poruch metabolismu, 1. LF UK a VFN  
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V případě, že z té novorozenecké kartičky vyslovíme podezření na jedno ze dvou onemocnění, oka-

mžitě přidáváme údaje o novorozenci do konfirmačních laboratoří, kde se buďto podezření potvrdí, 

nebo vyvrátí. A následně jsou pacienti, miminka s rodičema, předávány specialistům, kteří se těmto 

nemocným věnují, do tzv. center následné péče. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Tam by měli dostat účinnou léčbu. Díky tomu, že ji dostanou včas, bude jejich život úplně jiný než 

život Boženy Hradilkové. Existují ale i onemocnění, která se zatím léčit nedají. Patří mezi ně i Angel-

manový syndrom. Vzniká náhodně kvůli chybě na 15. chromozomu. Zjistit dá jen pomocí cíleného 

genetického testu, který není součástí běžných vyšetření. 5letému Oliverovi ho lékaři diagnostikovali 

před 4 lety. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

Takhle fascinovanej je teďka výtahama. Ještě když jsou otevřený, že tam vidí tu techniku, tak je, to je 

úplně... Olí, ty to tu uťapkáš. Oliver je velmi zvídavý, veselý chlapeček, kterýmu velmi často říkáme 

průzkumník. Je velmi společenský. Jaký ještě jsi? Komunikativní, přestože nemluví. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Nemluví, má problémy s rovnováhou a koordinací pohybu. Mentálně se vyvíjí mnohem pomaleji než 

jeho vrstevníci. I přesto ale jeho rodiče mluví o štěstí. Oliver na rozdíl od většiny dětí s touto nemocí 

nemá epileptické záchvaty ani problémy se spánkem. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

On mě naučil přesně ten pohled "tady a teď". A naučil mě právě radovat se z těch maličkostí. Oslavu-

jeme každý jeho pokrok, takže nemám pocit, že bychom se nějak nechali tím ochudit o radosti života. 

Myslím, že se nám podařilo nějak se s tím srovnat, přijmout ten fakt a užívat si vlastně s těma karta-

ma, který nám byly rozdaný. Chceš se k tomu vyjádřit? Ano? Povíš nám svůj názor? Tak pojď ke mně, 

pojď, řekneš to na kameru? Ano? Jo. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Léčba zatím neexistuje. Oliverovi ale pomáhají terapie, chodí na logopedii a fyzioterapii. Učí se správ-

ně chodit a zlepšit rovnováhu. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

Teďka pracujeme na tom, aby ten vzorec chůze byl co nejlepší, aby nedocházelo k různým deforma-

cím, například páteře. Ano, miláčku, ty chceš taky něco říct, já vím. Povíš něco teda? Makáš, no, já 

vím, že mluví o tom, jak makáš. A chválím tě, chválím tě. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Pojišťovna žádnou péči nehradí. I přesto, že je zásadní. Ovlivňuje, jaký je Oliverův život teď, i to, jaký 

bude v budoucnu. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  
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Jak vypadá život dospělých lidí s Angelmanovým syndromem? Jaké o tom informace máte, jaké ne-

máte? Jaké informace byste potřebovala jako matka dítěte s Angelmanovým syndromem, jaké infor-

mace byste potřebovala vědět a nacházíte? 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

No vzhledem k tomu, že Olímu je 5 let a my víme, že ta situace, já si troufnu říct, velmi špatná, tak v 

podstatě my se zatím té otázce vyhýbáme tak nějak, protože... A přitom víme, že ten čas uplyne tak 

strašně rychle a je potřeba se tím zabývat, ale my skutečně nevíme. Ti Angelmánci starších ročníků, 

jak tady žijou, dost pravděpodobně končí v nějaké ústavní péči, která absolutně není připravená na 

naše děti. Vlastně aby byla zachovaná jeho kvalita života, tak víme, že potřebuje téměř jedna ku jed-

ný péči. Je to... Myslím si, že v této oblasti ještě tady v Čechách je potřeba hodně moc změn, aby-

chom měli jistotu, že jednoho dne, až na Olího nebudeme my stačit, abychom věděli, že vlastně je o 

něj důstojně a kvalitně postaráno, že může prožít zbytek života šťastně i bez nás, bez naší pomoci 

respektive. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

Manželé Hajgajdovi vědí, že svému synovi teď víc pomoct nedokážou. Doufají ale, že by mohly v bu-

doucnu pomoct ostatním dětem s touto nemocí. Pomáhají proto financovat základní výzkum vzác-

ných onemocnění v BIOCEVu. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

Určitě věřím, že za našeho života se dočkáme něčeho převratnýho, takže například věřím, že i v hori-

zontu třeba 20 let ten život Angelmánka, který se teprve narodí, bude diametrálně rozdílný než život 

našeho Olího. 

Anna-marie ŠŮCHOVÁ, redaktorka  

4 rodiny a jejich příběhy. Spojuje je vzácná nemoc a touha po lepším životě. 

Karolína ŠEBKOVÁ, maminka nemocného Maxe Šebka  

Já si myslím, že spokojenost v životě není o dlouhých končetinách, ale každý centimetr samostatnosti 

se počítá. 

Markéta MIKŠÍKOVÁ, pacientka s cystickou fibrózou  

Cystická fibróza především jako onemocnění není vidět, není na první pohled patrná, ale neznamená 

to, že by to bylo pro pacienta tím nějak lehčí nebo že léčba cystický fibrózy by nebyla náročná. Nao-

pak je to vlastně velmi závažné onemocnění a stojí pacienta a jeho rodinu velmi mnoho sil. 

Václav HRADILEK, otec nemocné Boženy Hradilkové se spinální svalovou atrofií  

Když uslyšíte SMA nebo spinální svalová atrofie, nelekejte se, toto onemocnění je již léčitelné. Pacien-

ti s tímto onemocněním jsou neobyčejně nadaní, chytrý a rádi si s váma popovídají. 

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy  

Angelmanův syndrom je závažná diagnóza, ale neznamená to, že se život nedá prožít radostně i po 

boku dítěte s Angelmanovým syndromem. 
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Daniel STACH, moderátor  

Ano, v životě někdy naštěstí hodně záleží. Čtyři příběhy, čtyři rodiny, čtyři různé situace a z nich pra-

menící mimo jiné 5 základních otázek, a právě na ně teď budeme hledat odpovědi. Jak změnit, nebo 

nezměnit systém nastavený schválenou novelou zákona o veřejném zdravotním pojištění? Jak změ-

nit, nebo nezměnit rozhodování podle § 16? Jak změnit, nebo nezměnit novorozenecký screening a 

využití speciálních center? Jak změnit, nebo nezměnit systém podpůrné péče? A jak změnit, nebo 

nezměnit systém péče o dospělé nevyléčitelně nemocné? Půjdeme otázku po otázce a odpovídat 

budou hosté dnešního vysílání Devadesátky ČT24. Těmi konkrétně jsou Jakub Dvořáček, náměstek 

ministra zdravotnictví, a Jan Bodnár, náměstek ředitele pro zdravotní péči VZP, vítejte, dobrý večer. 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Dobrý den. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Dobrý den. 

Daniel STACH, moderátor  

A také Anna Arellanesová, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění, a prof. Milan Macek, 

lékařský genetik, vedoucí Národního koordinačního centra pro vzácná onemocnění při fakultní ne-

mocnici Motol. I vám dobrý večer. Děkuji moc, že jste s námi. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Dobrý večer. 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Dobrý večer. 

Daniel STACH, moderátor  

Míříme na první otázku. Jak změnit, nebo nezměnit systém nastavený schválenou novelou zákona o 

veřejném zdravotním pojištění? Tato novela byla schválena loni na podzim. Jejím úkolem je zajistit, že 

bude systém, že se nepůjde po jednotlivých krocích, ale systémově, že bude nastavený systém tak, 

aby se pacienti se vzácným onemocněním mohli podle transparentních podmínek dostat k případ-

nému léčivému prostředku. Na začátku platí, že musí být podána žádost od držitele registrace, pří-

padně pojišťovny proto, aby se daný lék dostal vůbec na český trh, tahle žádost míří na SÚKL, tedy 

Státní ústav pro kontrolu léčiv. Následně se během 30 dnů můžou vyjádřit odborníci a také zástupci 

pacientů. Potom má SÚKL 110 dní na to, aby připravil hodnoticí zprávu, která míří na Ministerstvo 

zdravotnictví a ke skupině odborníků, kteří budou posuzovat, jestli se daná léčba bude, nebo nebude 

hradit v České republice. Odborníci, kteří posuzují ten poslední krok, už nejsou spjati s tou samotnou 

nemocí, tak, aby byl proces co možná nejobjektivnější. Pane náměstku, zatím máme za sebou pár 

měsíců fungování této novely, ale kde už teď vidíte, že bude potřeba něco upravit nebo nefunguje 

tak, jak jste si představovali? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Tak já bych řekl, že v této chvíli ještě asi je předčasné říkat, co nefunguje, nebo funguje. Ta novela 

vznikala víc jak tři roky a ta její unikátnost je i v tom, že vznikala vlastně ve společné činnosti a spolu-
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práci jak pacientských organizací, odborníků, tak zástupců pojišťoven, tak zástupců průmyslu. A je to 

poměrně unikátní příklad toho jako, že může vzniknout takovýhle kus legislativy, který vlastně od 

počátku byl v nějakém společném pohledu prostě prosazován dál. Takže teď asi těžko můžeme říct, 

zda funguje, či nefunguje, je tam už několik přípravků, které vlastně touto cestou požádaly o stano-

vení ceny a úhrady. A my předpokládáme, že během tohoto roku bude těch přípravků ještě mnohem 

víc a pak budeme vyhodnocovat samozřejmě, zda funguje, či nefunguje tak, jak jsme předpokládali. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. na začátku roku 2023 přijdete s nějakým vyhodnocením a řeknete: tohle případně třeba doupra-

vit? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Věřím, že v té doby už to bude tolik přípravků, aby nám to umožnilo vlastně říct, ano, jako ty jednotli-

vé fáze jsou nastavené dobře. Dobře jsme nastavili tu posuzovací část, ona je velmi unikátní, vlastně i 

v Evropě, protože není mnoho států, které by vlastně do toho hodnocení braly i ten pohled sociální. 

Ta měkká data, která jsou potřeba k vyhodnocení, a není mnoho států v Evropě, která by do toho 

zapojovala i pacientské ordinace. Vy jste zmínil vlastně na začátku, že v těch prvních 30 dnech se 

předpokládá nebo je umožněné, aby pacientská organizace vlastně podala vlastní pohled jako na tu 

danou technologii, na to dané léčivo. 

Daniel STACH, moderátor  

Z vaší zkušenosti, z vašeho pohledu, otazníky, které už teď máte u fungování této novely, jaké jsou? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Musíme nejdřív říct, že je opravdu velmi unikátní, že se do takového procesu rozhodování zapojují 

pacienti a odborníci. A velmi si vážíme té možnosti tohle udělat. Avšak musím poznamenat, že vlast-

ně se nyní nacházíme v takovém přechodném období, kdy vlastně čekáme na žádosti o úhradu od 

farmaceutických společností. A zase se nám začínají objevovat situace, kdy některé pojišťovny vlastně 

schvalují, a některé neschvalují. Čili vlastně ten přechodný systém, který jsme měli před účinností 

této novely, kdy byla vlastně připravovaná stanoviska, taková jako jako jakási dohoda vlastně mezi 

plátci, odborníky, o tom, že budou shodně rozhodovat pojišťovny na § 16, tzv. výjimku, tak vlastně 

jsme se vlastně vrátili na to období před těmi stanovisky, tzn. vidíme tam rozdíly, že někteří pacienti 

dostávají na § 16 lék, a někteří ne. 

Daniel STACH, moderátor  

Ten § 16 i ta společná stanoviska ještě detailněji probereme. Teď se zaměříme na to, co v tuhletu 

chvíli běží, anebo neběží v tom samotném procesu, v té tzv. třetí cestě, což právě tato novela řeší. V 

tuhletu chvíli SÚKL posuzuje 5 léků, které se týkají různých oblastí. V tom procesu jako takovém je 

tato pětice léků, u kterých se dávají dohromady informace, dávají dohromady postupy a dávají do-

hromady jednotlivé pohledy pro to, aby se nakonec rozhodlo, jestli bude nebo nebude léčba schvále-

na, ještě ani jeden není v tom samotném úplném závěru, tedy ještě u žádného není definitivně roz-

hodnuto. Pane náměstku, proč se nehlásí v tuhletu chvíli víc firem do tohoto procesu? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  
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Tak to těžko zhodnotit z pozice zdravotní pojišťovny, ale každopádně tady máme i odlišné cesty od té 

tzv. třetí cesty. Je tady možnost pro každého výrobce léčiv požádat o běžnou úhradu, což může být 

využitelné i pro tu tzv. orphanovou designaci, pak tady máme také tzv. druhou cestu, což je specifická 

věc. Týká se vysoce inovativních léčiv, tzv. /nesrozumitelné/. Tam je také nová úprava od 1. 1. 2022, 

takže ta škála, jak vstoupit s novým léčivem do úhrad, je poměrně široká. A výrobci by měli zvážit, 

opravdu nevyužívat jenom tu třetí cestu, oni tedy ve skutečnosti ji příliš nevyužívají, zdá se v tuto 

chvíli, o tom ještě bude nepochybně řeč. Ale jsou tady i ty běžné mechanismy, jako je stanovení toho 

běžného typu úhrady nebo vysoce inovativního léčiva v té druhé cestě. 

Daniel STACH, moderátor  

Aby se šlo tou tzv. třetí cestou, musí se jednat o orphanové léky, ano, nebo ne? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Ano, to je vysloveně pro léky definované jako orphany a ty jsou určené pouze pro třetí cestu. 

Daniel STACH, moderátor  

I pokud by to byla složenina dvou látek, tedy pokud si vezmeme Kaftrio + Kalideco, což je lék na cys-

tickou fibrózu, musí se podávat oba dva, aby ten účinek byl skutečně efektivní. Tak pokud jeden z 

nich, dejme tomu, lokalit jako u kterého hrozí, nebude mít status orphanu, touto tzv. třetí cestou 

tento lék prostě neprojde a nebude schválen. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Schvalujeme vždy tou třetí cestou pouze ta léčiva, která mají orpahovou designaci, tzn. v našem sys-

tému příznak, který o tom hovoří. 

Daniel STACH, moderátor  

To znamená ne? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

To znamená ne, ano. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane náměstku, proč se nehlásí víc firem a co s tím tedy udělat? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

No my s tím v této chvíli neuděláme nic, ale ten důvod, proč... 

Daniel STACH, moderátor  

Kdy s tím tedy něco uděláte? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já možná jenom dokončím tu první část té odpovědi. Jak jste zmínil, on je to poměrně unikátní pří-

stup a myslím si, že vlastně připravit ten dosier, připravit tu žádost a pojmenovat vlastně ty pozitivní 

dopady třeba pro tu sociální oblast je něco, co nejde snadno zkopírovat jako z jiných zemí. Takhle se 

podávají žádosti třeba ve Skotsku, v Kanadě a v mnoha dalších státech, jako třeba v Austrálii, ale v 
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Evropě to je pouze několik zemí jako třeba ještě Francie. Tzn. že výrobce tady musí připravit podklad 

jako, který je, řekněme nový pro něj. A já jsem přesvědčený o tom, že to je pouze takový ten počátek 

jako, kdy se vlastně všichni učí s tím systémem pracovat, stejně jako jako se to musí naučit a musely 

naučit pacientské organizace, protože i pro ně vlastně to podání bylo úplně nové. Stejně tak odborné 

společnosti, které teď nově podávají jako to stanovisko věž v širší míře než dříve, takže my se učíme. 

Daniel STACH, moderátor  

Ten první krok nemusí jít jenom ze strany samotného držitele registrační známky, žádost o stanovení 

výše a podmínek úhrady léčivého přípravku určeného k léčbě vzácného onemocnění mohou podat 

držitel rozhodnutí o registraci takového léčivého přípravku, anebo zdravotní pojišťovna. Proč jste to 

ještě neudělali jako zdravotní pojišťovna v žádném případě? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Tak my jsme vyčkávali, jak se k této možnosti postaví výrobci a držitelé rozhodnutí. Zdá se, že v tuto 

chvíli to není nikterak masivně využívaná možnost, a já mohu minimálně za VZP deklarovat, že této 

možnosti do budoucna nepochybně budeme využívat. Nicméně v tuto chvíli opravdu brzo hodnotit tu 

praxi, která byla zavedená s tímto novým zákonem nebo s tou novou úpravou. A ta budoucí období 

ukážou, pokud bude ta praxe opravdu stejná, jak se k tomu budou stavět i ostatní zdravotní pojišťov-

ny. Nicméně předpokládám, že tento postup bude konsenzuální, tzn. zdravotní pojišťovny jako plátci 

budou podávat samy za sebe třetí cestu u několika nebo u celé řady léčivých přípravků, kde této 

možnosti nevyužívají výrobci, držitelé rozhodnutí. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy, váš plán je domluvit s dalšími zdravotními pojišťovnami, postupovat společně, a vytvořit 

tlak na toho daného výrobce, abyste i vyjednali, předpokládám, lepší cenu, chápu vás správně? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to tak. 

Daniel STACH, moderátor  

Kdybyste to chtěl udělat, jak dlouho budete trpěliví a budete čekat, jestli to výrobce udělá, abyste to 

udělali případně vy? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Už v rámci naší obchodní strategie zvažujeme dva přípravky, které bych nerad zmiňoval, ale už máme 

své favority. 

Daniel STACH, moderátor  

Nemůžete je zmínit kvůli čemu? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to součást obchodní strategie a nějaké vyjednávací techniky, kdy plátci samozřejmě jednají z hle-

diska dopadu o rozpočtu o nutnosti nebo možnostech, kolik mohou vynaložit na daný léčivý přípra-

vek, vzhledem k jeho socioekonomickému dopadu, který je tady za danou diagnózou. 
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Daniel STACH, moderátor  

Od všech jsme slyšeli, že výjimečné je v tom českém systému, že se vyjadřují odborníci i zástupci pa-

cientské organizace. Pane profesore, jací odborníci se vyjadřují jednak v tom prvním kroku, pokud jde 

o ten první, o to posouzení ze strany, pacientských organizací, případně zástupců pacientů jako tako-

vých a odborníků, a také v tom posledním kroku, kde nám hodnotí komise, která dává to konečné 

slovo, jak se tihle lidé vybírají? 

Milan MACEK, lékařský genetik  

No, tak tihleti lidé by se měli především vybírat ze skupiny tzv. evropských referenčních sítí pro vzác-

ná onemocnění. My tady máme od 1. ledna vlastně ve věstníku a byla to novela teda § 113a zákona 

372 2011 Sb. čili o zdravotních službách, v tom smyslu, že ta pracoviště, to jsou virtuální týmy, které 

splňují poměrně náročné evropské normy, ať už ze strany tedy odborné své expertize, nebo také 

institucionálního zabezpečení, a to jsou týmy, které pracují dlouhodobě ve fakultních nemocnicích, 

tak jsou zapojeny do tzv. evropských referenčních sítí. Těch nemocnic, jak jste zmínil, je 8000, ale byly 

rozděleny do 24 diagnostických skupin a každá ta má svoji síť, která má návaznost mezinárodní, ať už 

nejenom evropskou, ale opravdu celosvětovou. A tam ty informace jsou efektivně sdíleny. 

Daniel STACH, moderátor  

A na ty odborníky se můžeme spolehnout? /nesrozumitelné/ 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Ano, na ty se můžeme spolehnout, prošli velmi náročnými mezinárodními audity a skutečně jsou to 

špičkoví experti nejenom na naší, ale i na evropské úrovni. 

Daniel STACH, moderátor  

Paní předsedkyně, vy jste chtěla reagovat? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Ne, ne. 

Daniel STACH, moderátor  

Poprosím vás o reakci. Tu otázku, kterou jsme položili, ať zodpovíme jednoznačně. Jak změnit, nebo 

nezměnit systém nastavený schválenou novelou zákona o veřejném zdravotním pojištění? Vaše od-

pověď? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Vyčkat, případně apelovat na farmaceutické společnosti, aby urychlily ty žádosti. 

Daniel STACH, moderátor  

Má někdo jiné hodnocení, jinou odpověď? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já možná bych zmínil ještě jednu věc, která je asi podstatná. Jako Česká republika určitě vlastně v 

přístupu k léčbě vzácných onemocnění není někde na chvostu. Česká republika v této chvíli se řadí 
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mezi, řekněme, těch prvních jako 10 zemí, kde tyto léky jsou dostupné. A je potřeba říct, že ten trend 

je rostoucí, takže jako tady se určitě dějou ty věci jako dobrým směrem. A tohleto je unikátní záleži-

tost, jako, která potřebuje prostě určitý čas. 

Daniel STACH, moderátor  

Druhá otázka. Jak změnit, nebo nezměnit rozhodování podle § 16? To se týká například případů 

achondroplasie a Maxe Šebka, který se k léku právě přes § 16 dostal. Jiní pacienti se ale přes tento 

paragraf u podobné diagnózy nebo diagnózy stejné nedostali. V takovémto případě u § 16 se postu-

puje tak, že ošetřující lékař podává žádost o § 16, tedy mimořádnou úhradu. Revizní lékař má 30 dní 

na to, aby posoudil daný návrh, aby posoudil dané relevantní nebo nerelevantní argumenty a případ-

ně přiřkl nebo nepřiřkl danou léčbu danému pacientovi. Následně potom, pokud je proplácení schvá-

lené, má pacient zajištěnou léčbu na 3 měsíce. Pane náměstku, co je v systému podle § 16 třeba 

změnit proto, aby pacient věděl, co může a nemůže čekat? Tedy aby se nestávalo, že jeden pacient se 

stejnou diagnózu uspěl a druhý neuspěl. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Tak debaty o tzv. § 16 dnes už nám lehce /nesrozumitelné/ do § 19 až 20. Jsou poměrně dlouhé a 

nezdá se, že by bylo úplně u konce. § 16 je vždycky využíván pro nějakou výjimečnou situaci, kdy nee-

xistuje hrazené tím běžným způsobem léčivům a není jiná možnost. To jsou tři základní parametry, 

které je vždy potřeba vzít v úvahu při schvalování toho postupu podle § 16. Na druhou stranu vždycky 

stojíme před tím, že případy konkrétního jedince, konkrétního nemocného člověka jsou odlišné a jsou 

jedinečné, takže nelze očekávat, že jedinec nebo nemocný s konkrétní chorobou je ve stejném zdra-

votním stavu, tzn. výsledek schválení nemusí být vždy jednotný. Já bych nicméně na druhou stranu 

rád zdůraznil, že i ta by nám vstupuje do hry ta novela zákona o veřejném zdravotním pojištění, jejíž 

součástí je i ta tzv. třetí cesta. A umožňuje nám vlastně transparentní přístup, transparentnější pří-

stup k tomu systému, než jak jsme měli doposud, a to tzv. revizními komisemi, které jsou druhostup-

ňový orgány na úrovni zdravotních pojišťoven, ale zástupci těchto druhostupňových orgánů už nejsou 

pouze zaměstnanci pojišťoven. Ale je tam více odborníků, kteří posuzují konkrétní případ. 

Daniel STACH, moderátor  

Tedy pardon, jenom, abysme to vysvětlit divákům, navazují na toho revizního lékaře? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to tak. To rozhodování o § 16 je řízeno s právním řádem. Máme tady dva stupně. První stupeň je 

příslušný revizní lékař, který tedy aplikuje ty poznatky, které má o daném konkrétním případu, a v 

druhém stupni, pokud dojde tedy k zamítnutí toho požadavku na příslušnou léčbu, nastupuje tzv. 

revizní komise, která je zřízena vždy u každé zdravotní pojišťovny, která není složená pouze ze zá-

stupců zdravotních pojišťoven. A ta rozhoduje o tom nároků znova. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy to je reakce na odvolání toho daného pacienta? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to tak. Nepochybně transparentnější postup, než který tady byl předtím, a určitě i toto snese vy-

hodnocení po ukončení, řekněme, jednoho, dvou let 
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Daniel STACH, moderátor  

Jak dlouho to je v praxi v tuhle chvíli od té doby té novely? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to tak, od 1. 1. 

Daniel STACH, moderátor  

Od matky Maxe Šebka jsme slyšeli, že oni sami vlastně nevěděli, proč zrovna oni uspěli s tím lékem 

Vox Zogo. Bude tento lék v rámci § 16 VZP proplácet pacientům? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Já na tuto otázku nejsem stoprocentně schopen odpovědět. My jednáme o determinantech užití 

tohoto konkrétního léčiva s odbornou společností. Myslím, že jsme poměrně blízko od konsenzu nad 

využíváním tohoto konkrétního léčiva, ale opravdu bych se nerad dotýkal konkrétních pacientů v 

tomto konkrétním případě. 

Daniel STACH, moderátor  

Tedy narážíte na to, že byste uzavřeli společné stanovisko, o kterém hovořila paní předsedkyně? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to dosti pravděpodobné. 

Daniel STACH, moderátor  

Jak jste daleko, jenom abychom měli představu či spíše měli představu samotní pacienti. Bavíme se o 

tom, že to bude za měsíc, nebo za rok? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to opravdu probíhající jednání. V tuto chvíli jsme i v jednání s výrobcem daného léčiva. Ta jednání 

jsou poměrně složitá, ale věřím, že se chýlíme k závěru. 

Daniel STACH, moderátor  

A jak to vidíte, měsíc nebo rok? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Pokud bych měl hodnotit a říct konkrétní časový úsek, tak vidím to na týdny. 

Daniel STACH, moderátor  

Na týdny, že by mohlo být společné stanovisko, nebo dostupný lék? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Mohlo by být společné stanovisko. Ještě to ale neznamená, existence společného stanoviska, že 

schvalujeme automaticky úplně všechny případy. 

Daniel STACH, moderátor  



 

27 
 

To bude definováno, jaké případy budou mít nárok na ten daný lék v tom společném stanovisku, a vy, 

pokud máte zajištěný lék od daného výrobce, budete ho potom proplácet danému pacientovi. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to tak, v tomto konkrétním případě, ovšem ta situace je ideálně řešitelná právě tou třetí cestou, 

tzn. kdyby výrobce v tomto konkrétním případě podal sám na SÚKL tu třetí cestu, tak je situace vyře-

šena. 

Daniel STACH, moderátor  

Ale zatím se tak nestalo. Pojišťovna se tak zatím taky nerozhodla. Neptám se vás, jestli je to jeden z 

těch přípravků, na které se chcete zaměřit, ale tedy přes § 16 společné stanovisko, pravděpodobnost 

schválení se tedy bude případně zvyšovat, chápu vás správně? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Ano. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane náměstku? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já bych k tomu možná doplnil jednu věc. Zdaleka ne všichni výrobci a držitelé rozhodnutí o registraci 

jsou přítomni v České republice, zdaleka ne všichni vůbec vstupují do jednání se zdravotními pojiš-

ťovnami. A to tu samozřejmě situaci poměrně významně komplikuje. A byť jsou vlastně centrálně 

registrovány tyto léčivé přípravky, tak to ještě opravdu neznamená, že vstupují tito výrobci do jedná-

ní vlastně se Státním ústavem pro kontrolu léčiv a zdravotními pojišťovnami. Bohužel tady zatím není 

žádný formát, jako který by určoval nějakou periodu, nějaký čas, kdy výrobce opravdu musí vstoupit 

do jednání s těmi, kdo vlastně potom ten léčivý přípravek uhradí. 

Daniel STACH, moderátor  

Co bych měl naprosto jasně, aby diváci věděli, definovat jste zmiňoval ty týdny, bavili jsme se o spo-

lečném stanovisku, nebo dostupnosti schvalování toho léku? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Bavili jsme se o společném stanovisku, na které navazuje další jednání s výrobcem konkrétního léčiva, 

takže to je mix obou těchto dvou postupů. 

Daniel STACH, moderátor  

A u toho druhého kroku ještě nemáte přesně Horizon tedy, jak se domluvíte. Výrobce. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Ještě nemáme, ale ta jednání probíhají, až máme nějakou předběžnou dohodu. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. také týdny. 
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Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Také týdny. 

Daniel STACH, moderátor  

Paní předsedkyně, vy jste chtěla reagovat? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Já bych jenom chtěla doplnit k tomu správnímu řízení k § 16, respektive 19 a 20, že jakmile je roz-

hodnuto negativně, tak má pacient možnost se odvolat do 30 dnů. A jakmile je i tato žádost hodno-

cena negativně, tak už není zpětné cesty. My jsme se na to ptali, jakým způsobem tedy potom postu-

povat, a bylo nám řečeno, že pouze v případě zhoršení zdravotního stavu se může žádat znovu, tak na 

to je důležité upozornit, nebo změny nějaké situace. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy, změní se ty vstupní podmínky, podle kterých bylo rozhodnuto negativně. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Přesně tak. Což nás za pacienty si myslím, není dobrá volba, protože nechceme čekat, aby se vlastně 

stav pacienta zhoršil. 

Daniel STACH, moderátor  

Reakce. 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já bych možná zmínil, že vůbec možnost jakoby té individuální úhrady není nic, co by bylo v Evropě 

standardně dostupné. 

Daniel STACH, moderátor  

Rozumím, teď mi jde o reakci na to, co jsme tady slyšeli, že se nemůžu odvolat tak říkajíc ještě jed-

nou, že musím čekat na zhoršení stavu, abych mohl požádat znovu. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Já bych možná velmi zdvořile ne úplně stoprocentně souhlasil, protože ty právní stanoviska na tento 

postup se liší. Není to úplně jasné, tak možná bych zdvořile byl takový zdrženlivější v tomto hodnoce-

ní. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. nebát se podat tu žádost znovu, i když tam nebude změna stavu. Chápu to dobře? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Ano, tam mířím. 

Daniel STACH, moderátor  

Berete? 



 

29 
 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Dobrá, děkuji, předám informace. 

Daniel STACH, moderátor  

Vy jste zmiňoval to společné stanovisko a že to bude výjimečné, pokud k němu dojde, u toho léků, o 

kterém jsme teď hovořili, u léku tedy konkrétně Vox Zogo. A společné stanovisko, které bylo uzavře-

no v minulosti, se týkalo léků proti cystické fibróze, léku který mimo jiné dáma, kterou jsme viděli, 

Markéta Mikšíková užívá a pomáhá jí. Ty pravidla, která jsou nastavená, se týkají 12 a starších, tzn. 

nad 12 let. Evropská léková agentura už na začátku roku schválila i užití tohoto léku Kaftrio pro mladší 

lidi, tedy od šesti let. Znamená to i automaticky, že se bude schvalovat podle § 16 i pro mladší lidi v 

České republice? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Automaticky to neznamená, že se bude schvalovat i pro pacienty mladší 10 let... 

Daniel STACH, moderátor  

12 let. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

12 let, nicméně vždy konkrétní schválení je vztaženo k k tomu § 16 tak, jak jaké uveden v legislativě, 

tzn. musí o jinak nehrazenou péči, což v tomto případě máme, musí to být výjimečný případ a musí to 

být jediná možnost péče. V tomto případě, pokud budou mít splněno všechny tři kritéria, tak nepo-

chybně může být řeč o tom, že se bude toto léčivo schvalovat. Nicméně důležité je také to B. Ony ty 

náklady jsou relativně vysoké na všechny inovativní léčiva, zvláště na některá léčiva s tou designací 

orphanu jsou opravdu ty náklady diametrální. My jako VZP platíme za orphanová léčiva, 3,5 miliardy 

ročně, což je tedy... 

Daniel STACH, moderátor  

Jenom za orphanová léčiva? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Jenom za orphanová léčiva, což je relativně vysoká částka. Na druhou stranu se domníváme, že je 

tady jsou ty běžné hodnoticí mechanismy na Státním ústavu pro kontrolu léčiv, které umožňují sys-

tému, aby opravdu se hodnotila kvalitně nákladovost jednotlivých léčiv tak, abychom dostávali léky 

do systému, které opravdu jsou zhodnocené z hlediska farmakoekonockého ekonomického dostateč-

ně. 

Daniel STACH, moderátor  

Tím jste mi otevřel dvě otázky ještě, pane náměstku. První věc. Pokud jde o ty mladší 12 let u tohoto 

léku proti cystické fibróze, je potřeba rozšiřovat to společné stanovisko nebo revizní lékaři prostě 

budou to posuzovat podobně, jako kdyby to ve společném stanovisku bylo? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  
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Tady v tom nemáme opravdu ještě úplně jasno. Je to relativně nová věc, nicméně za mě osobně bych 

nerozšiřoval společné stanovisko, ale šel alternativní cestou, která znamená například dohodu s od-

bornou společností, ale nechci předbíhat. 

Daniel STACH, moderátor  

A vy pro tedy, pokud se na vás odborná společnost obrátí, vy jste pro tohle domluvit? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Jak jsem již zmiňoval před chviličkou, tak je to i o tom B, že je nutné v tomto konkrétním případě, 

pokud budeme masivněji schvalovat tyto léčiva, dohodnout trask sharingovou smlouvu s výrobcem, 

což nepochybně je další poměrně složitá úloha, která v tomto případě čeká. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy obáváte, že už to bude příliš drahé, léčit tyto mladší lidi? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Ten předpoklad cystická fibróza je relativně extenzivní z hlediska systému mezi. Mezi lety 2021 a 

2022 nám roste v prvním kvartálu tato diagnostická skupina o necelých 300 % z hlediska úhrad a ne-

pochybně ten systém alespoň z hlediska úhrad není stavěn na takovéto nárůsty, protože je to i do 

nutnosti řešení. risk sharingových schémat s dodavateli dodavatelé, respektive s držiteli rozhodnutí, 

ale to je naše běžná práce, kterou zdravotních pojišťovnách děláme v podstatě u jakéhokoliv léčiva. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy, hledáte na to peníze tedy? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Je to racionalizace systému. A jak říkám, jsou tady běžné mechanismy, které jsou zakotveny v legisla-

tivě, které by měly být využívány při vstupu léčiv na trh. A pokud se bavíme o § 16, tak je to opravdu 

něco výjimečného, a nikoliv systémového, tzn. z našeho úhlu pohledu by měly být primárně využívá-

ny ty systémy a instituty, které jsou uvedeny v zákoně, aby bylo dosaženo úhrady pro veškerá one-

mocnění. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane náměstku, vy jste chtěl reagovat? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já bych možná jenom kolegu doplnil. Ono totiž pokud budeme k těm léčivům přistupovat stále přes § 

16, tak bude velmi těžké zhodnotit, zda opravdu ty slibované účinky, výrobcem, držitele rozhodnutí o 

registraci budou naplněné. Bereme to tak, že většinou tyto léčivé přípravky vstupují s velmi nezralými 

daty na velmi malých skupinkách vlastně pacientů, který byli zapojení do klinických hodnocení. 

Daniel STACH, moderátor  

Což u orphanových léčiv nebude nikdy jiné? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  
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Je to tak, ale pokavaď chceme opravdu jako zhodnotit to, že naplnili to, co prostě bylo řečeno v těch 

klinických hodnoceních a ty výsledky ověřit. Tak bez toho, aniž by ten přípravek vstoupil do systému 

jako a vlastně bylo možné nějakým takovýmhle způsobem potom následně třeba za rok, za dva vy-

hodnocovat na těch reálných datech jako z toho běžného využití, tak pořád bude vlastně plátce zdra-

votní pojišťovna ve velmi komplikované situaci. A proto vlastně i v Evropě, jako je velký tlak v této 

chvíli na to jako, aby již vlastně v tom momentě, kdy se vlastně připravují klinická hodnocení již v těch 

ranějších fázích té druhé a třetí fáze klinické hodnocení, aby již tam se vlastně začlo pracovat s tím, že 

nějakým způsobem se srovnává ta léčba k již jakoby existující terapii, což u těch léků na vzácná one-

mocnění nemusí být vždy možné, ale proto vlastně jako ve většina evropských státu tlačí na ten sys-

témový vstup bez toho vlastně jsme poměrně slepý a je velmi těžké říct, jako že ten přínos tomu pa-

cientovi je opravdu takový, jak vlastně vycházel z toho klinického hodnocení. Vemte si, že na některé 

ty přípravky, a je to jeden z těch léků, které tady vlastně proběhly v těch reportážích, tak v těch kli-

nických hodnocení bylo zapojeno 15 pacientů po celém světě. 15 pacientů po celém světě s předpo-

kladem vlastně nějaké prognózy až jako 10, 15 let, ale přitom na datech, sběr těch dat trval pouhé 

dva roky. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane profesore? 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Já nemohu než souhlasit, to je naprosto správný přístup a jedině bych chtěl jenom dodat, že naše 

týmy teda ve všech těch evropských referenčních sítích jsou poměrně personálně teda omezené a ty 

lidé, když pokud podávají teda § 16 jednou za ty tři měsíce, tak je to skutečně administrativně mimo-

řádně náročné a skoro nerealizovatelné. Oni to dělají třeba dokonce i po nocích, po víkendech a tak 

dál, takže to není systémové. A také pokud by se ty týmy, ty členové těch evropských referenčních 

sítí, se jim podařilo teda získat poměrně lepší, dejme tomu, hodnocení v rámci centrové péče nebo 

speciálních bonifikací v rámci úhradové vyhlášky nebo dohod se zdravotními pojišťovnami, tak by 

skutečně se třeba mohla vytvořit administrativní síla, která by toto řešila, ale to není tak podstatné. 

Podstatné je to, že my potřebujeme skutečně být partnery zdravotních pojišťoven, a to v tom smyslu, 

že ty postmarketingové studie, které tady zmínil pan náměstek, musí ti lidé dělat, a to je skutečně 

pokračování vývoje toho léku. A pokud teda ty sítě nebudou dostatečně personálně i finančně pod-

pořené v rámci tedy fakultních nemocnic, tak budeme všichni slepí a vlastně firmy stále budou mít 

navrch, protože jim my nebudeme moci předložit jasná data. 

Daniel STACH, moderátor  

Jinými slovy, nedokážeme vyargumentovat, že to, co tvrdí, není pravda? 

 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Anebo že to není úplně taková /nesrozumitelné/. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně, Česká asociace pro vzácná onemocnění  

Já nevím, jestli tady skáču do jiného tématu, ale vlastně teďka budeme mít předsednictví české a 

bude se vlastně řešit evropské nařízení o léčivých přípravcích pro vzácná onemocnění. A my jako pa-

cienti tam přinášíme několik návrhu, jak tohleto změnit, a to sice že by se v podstatě hradil z evrop-
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ského fondu, jakéhosi evropského fondu právě sběr real world data potom, co vlastně ten výrobek, 

ten produkt vstoupí na trh. A myslíme si, že to by možná jako ulehčilo celému tomu systému i na té 

národní úrovni. Pane profesore? 

Milan MACEK, lékařský genetik  

A když jsme u té evropské dimenze, tak chci doplnit, že v současné době otevřena výzva Evropské 

komise s poměrně zásadním financováním právě pro podporu těch evropských referenčních sítí. 

Jmenuje se EU for Health a jsme v jednání s Ministerstvem zdravotnictví, do jehož gesce toto spadá, 

protože tím bychom mohli získat poměrně velké evropské peníze právě na podporu těch týmů a na 

sjednocení těch postmarketingových studii právě v rámci těch odborných skupin a sdílení dat na ev-

ropské úrovni, a to by bylo opravdu úžasné, čili to není jenom o plátcích, o pojišťovnách, ale je to také 

o tom, aby český stát, potažmo Ministerstvo zdravotníci se k tomu přihlásilo. Dalo ten svůj adminis-

trativní čas a personální čas tomu, protože se to bohatě vrátí. 

Daniel STACH, moderátor  

A tady je to, k čemu se hlásí Ministerstvo zdravotnictví. V rámci předsednictví Evropské unie a jedné z 

priorit, které se týkají českého předsednictví, a to konkrétně právě vzácných onemocnění. Dnes ho-

vořil jsem hovořil s panem ministrem Vlastimilem Válkem, který mimo jiné chce, aby vznikla metodi-

ka jako u onkologických onemocnění právě i u vzácných onemocnění. Chce přesvědčit Evropskou 

komisi, aby si tohle vzala za své. 

Vlastimil VÁLEK, ministr zdravotnictví, vicepremiér, místopředseda strany /TOP 09/  

Pokud se objeví lék na vzácná onemocnění, aby firma, která ho nabízí, musela splnit podmínky v těch 

jednotlivých zemích, nemohla je obcházet, musela ho nabízet ve všech zemích plus minus ve stejnou 

dobu. Nemohla v některé země ho nabídnout a pak jiné až za 3 roky. A u trhů, které se jim nezdají 

dostatečně zajímavé, je nabízet nestandardním způsobem za nestandardní cenu. Tedy chci sjednotit 

evropský trh pro vzácné onemocnění. Chtěl bych, aby to komise vzala za své a začala na tom praco-

vat, ten dopad pro pacienty by měl být tedy nižší cena za ty léky, větší dostupnost těch léků a ukon-

čení nutnosti se různě doprošovat nestandardním způsobem, řekněme, od různých dárců anebo shá-

nět ten lék v zemích, kde je dostupný, protože v jejich zemi, kde žijí, dostupný není. Ten problém je 

většinou na straně těch farmaceutických firem, který ten lék vyvíjejí. 

Daniel STACH, moderátor  

V jaké fázi to má být na konci roku, až skončí české předsednictví? Má to být připravený návrh v 

mašličkách, má už být schválený, v jaké fázi? 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

Ten návrh určitě nebude v mašličkách, to nejde, ale musí to být v té fázi, že komise toto akceptuje a 

začne na tom návrhu pracovat a bude to doporučení členských států Evropské unie, respektive minis-

trů zdravotnictví. 

Daniel STACH, moderátor  

A vy na to i dál budete dohlížet? 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  
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A já na to i dál budu dohlížet, protože jsme chtěli udělat trilateral, dohodli jsme se s kolegy z Francie a 

s kolegyní ze Švédska a chceme, aby trilateral dál pokračoval, to znamená v další části předsednictva 

abysme v tom pokračovali. 

Daniel STACH, moderátor  

Vy máte, pane náměstku, tu agendu zdravotnictví v rámci Evropské unie doslova na starosti. Chcete 

doplnit šéfa? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já bych pana ministra možná jenom krátce doplnil. To, co připravujeme společně, ale je to prostě 

práce společná s pacientskými organizacemi, s /nesrozumitelné/, s tou evropskou /nesrozumitelné/ 

organizací i s odbornými společnostmi, je výzva pro Evropskou komisi, aby ta road map k vzácným 

onemocněním opravdu vznikla, tady je krásný příklad vlastně, který se podařil v té onkologii, Euro-

pian /nesrozumitelné/, který poměrně detailně vlastně připravuje cestu, aby ty jednotlivé evropské 

státy posunuly péči o pacienty s onkologickým onemocněním. Proč ne pro vzácná onemocnění? Jak 

to tady bylo řečeno na začátku, je to 30 000 000 lidí v Evropské unii, to je obrovské číslo. Možná bych 

ještě pana ministra doplnil o jednu informaci, Evropská komise také projednává, jak vlastně zabezpe-

čit to, aby opravdu ty léčivé přípravky byly dostupné ve všech členských státech přibližně ve stejnou 

dobu. Samozřejmě úhrada je, řekněme, na těch jednotlivých členských státech, je to něco, co si 

opravdu musí rozhodnout každý členský stát, ale ta možnost vlastně vyjednávat s výrobcem, tzn. po 

té centrální registraci, aby výrobce nešel jenom do některých států, těch velkých, kde samozřejmě ta 

ekonomická návratnost je mnohem rychlejší než v malých zemích, tak aby opravdu jako v nějakém 

velmi krátkém čase musel tu žádost o stanovení ceny a úhrady podat napříč napříč celou Evropou. 

Daniel STACH, moderátor  

Jaké rozdíly tam chcete vidět? Jak dlouho by to mělo trvat poté, co to EMA schválí, kdy půjde nabídka 

do všech států členských zemí Evropské unie: pojďte jednat o ceně. 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Tak v této chvíli ten čas variuje prostě mezi několika týdny, protože ty velké zemi, jako je třeba Ně-

mecko, Francie, až třeba 5, 7 let u těch zemí, těch menších, malých států, slabších ekonomik. A samo-

zřejmě ten náš nebo, řekněme, pohled Evropské komise, ale já myslím, že v této chvíli mohu říct, i 

většiny ministerstev zdravotnictví, ministrů zdravotnictví, ministryň, je, aby to bylo pokud možno jako 

v měsících. Rozhodně ne v letech. A asi nic jiného jako dlouhodobě není akceptovatelné. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Já bych na to reagovala, jenomže to je fantastické, to bysme chtěli, aby ten přístup byl, protože tam 

to je vlastně ten hlavní nález po těch 20 letech této legislativy pro ty orfany, že ten přístup je velmi 

rozdílný, jak říkal pan náměstek. Nám by se to velmi líbilo a samozřejmě by se nám také líbilo, aby to 

bylo co nejrychleji přístupné těm pacientům samotným. Dostupnost a přístupnost pacientům je troš-

ku něco jiného a velmi se to časově liší. 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já bych možná ještě doplnil jednu věc. Ty poslední dva roky ukázaly, že těch 400, 450 000 000 občanů 

Evropské unie je samozřejmě jakoby jiná síla než třeba 10 000 000 občanů České republiky, a ukázalo 
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se, že evropské státy mohou vyjednávat s výrobci společně, byla to schémata, která byla použitá pou-

ze vlastně v té emergentní situaci v kontextu covidových vakcín, a ta debata, která probíhá jak na 

direktorátu pro zdravotnictví, tak na agentuře /nesrozumitelné/, jak tyto zkušenosti, kterých jsme 

dosáhli v těch dvou letech covidu, tak zužitkovat třeba právě v oblasti vzácných onemocnění, kde v 

některých zemích třeba opravdu se jedná o 1, 2, 3 pacienty, pacientky, a to je pak jako samozřejmě i 

velmi těžké ekonomicky pro toho výrobce, vlastně jakoby připravit celý ten materiál, ten podklad k 

tomu vyjednávání. Takže i tam se ukazuje, že bude určitě velmi intenzivní debata v tom českém, ale i 

v tom švédském předsednictví, které na nás navazuje, jak tuhletu zkušenost využít a připravit formát, 

který bude právě vhodný třeba pro tu oblast vzácných onemocnění. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Já bych jenom doplnila, že jak jste říkal, pane náměstku, že ano, u těch ultravzácných onemocnění 

bude hlavně klíčové mít data. Tzn. teď zase volně navazuji na další téma, které řešíme na úrovni Ev-

ropy, a to je European Health Data Space, díky kterému my budeme ty ultravzácné pacienty, pro kte-

ré budeme mít lék, vlastně targetovat a budeme moct jim tu léčbu poskytnout právě proto, že bu-

deme mít informace a data. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. dejme tomu, desítku pacientů, ale ne z jedné, ale u dvaceti zemí, a najednou jsme na 200. Pane 

náměstku? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Já bych se k tomu připojil, ono vlastně důležitost kvalitních a validních dat je podstatné i pro nás jako 

pro plátce, kdy vidíme, můžeme sledovat opravdu klinický stav daného pacienta nebo celé skupiny 

pacientů, a stále ještě tady vnímáme poměrně velký deficit nejenom v České republice, ale napříč 

sdílením dat mezi evropskými státy. 

Daniel STACH, moderátor  

Třetí otázka, na kterou se zaměříme. Jak změnit, nebo nezměnit novorozenecký screening a využití 

specializovaných center. Novorozenecký screening se používá pro to, aby byly co možná nejrychleji 

zachyceny vážné zdravotní komplikace daného dítěte. Odběr se dělá z patní krve 48-72 hodin po na-

rození dítěte. Standardně se sleduje 18 různých onemocnění. Nově od 1. ledna 2022 jsou v pilotní 

studii ještě další dvě sledované nemoci, a to SMA a těžká kombinovaná imunodeficience, tedy tzv. 

SCID. SMA je nemoc, kterou trpí Božena Hradílková, kterou jsme viděli v úvodním dokumentu. SCID je 

dědičné onemocnění, u kterého vzniká stav, kdy imunitní systém daného dítěte nepracuje správně. 

Různé patogeny pak pro ně můžou být velmi nebezpečné. Může se to týká třeba i očkovacích látek, 

protože tělo nedokáže zareagovat. Neumí se proti tomu danému očkování bránit tak, aby si vytvořilo 

protilátky. A to nebezpečí může být velmi vážné. V tuhle chvíli probíhá dvouletý pilotní program. Ptal 

jsem se ministra zdravotnictví, jestli pokud odborníci řeknou ano, má to smysl, jestli plynule naváže 

standardní testování na SMA a SCID. 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

Piloty jsou od toho, aby se otestovaly, jestli to má smysl, nebo nemá smysl, a pokud ty pilotní projekt 

jasně prokáží, že to smysl má, musí se v nich pokračovat. 

Daniel STACH, moderátor  
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A nebude tam tedy mezera mezi pilotním projektem a tím standardním zavedením? 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

Ne, to není možné. Ty mezery vedou k velmi nešťastné situaci, která může trvat pak několik měsíců, a 

ti pacienti se nemohou dostat k tomu, co vlastně ukázal pilot, že smysl pro ně má. Tam mezera nesmí 

být. Musí už ke konci toho pilotu být, a ten pilot skončí, tuším, za 2 roky, bude vyhodnocen, tak musí 

být ke konci toho pilotu nastaven mechanismus, jak bude kontinuální přechod do standardního reži-

mu. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane profesore, jak musí být nastavena ta kritéria? Co musí být splněno pro to, aby ten test vyšel 

úspěšně, tedy aby se řeklo: tenhle pilotní projekt, říká ano, SMA a SCID testujme dále. 

Milan MACEK, lékařský genetik  

A tak ta kritéria jsou poměrně složitá. Já tady nechci zacházet do detailů, ale jsou na to expertní týmy, 

které jsou mimořádně kvalifikované a zase jednají především v souladu tedy s mezinárodními guide 

liny. To opravdu není česká cesta a vlastně tady lze pouze dodat, že velmi vítáme teda to, co říkal pan 

ministr, že by tam nebyla teda žádná jakoby díra, která by vedla k tomu, že by vznikly vlastně nerov-

nosti v poskytování té časné diagnostiky. A chci říct, že ta včasná diagnostika je skutečně naprosto 

zásadní, protože pokud tato onemocnění, pokud jsou genetická, tak začínají pochopitelně prenatálně 

a my máme vlastně unikátní šanci v tom novorozeneckém, potažmo i kojeneckém období zasáhnout 

co nejrychleji, hlavně v situaci, kdy jsou tady léčiva, která mohou onemocní minimálně stabilizovat, a 

čím dříve se to onemocnění stabilizuje, tím lépe. To je třeba příklad té spinální muskulární atrofie, ať 

už používáte lék ten, či onen. U těch těžkých kombinovaných imunodeficiencí, tam je ten časový hori-

zont toho rizika poněkud delší, ale přesto, jenom mohu podotknout, třeba v současné době se hovoří 

zase o znovuobjevení se tuberkulózy a právě očkování těmi inaktivovanými /nesrozumitelné/, tak u 

tuberkulózy může představovat poměrně závažný problém a vlastně na tom pilotu si to můžeme 

ozřejmit, do jaké míry náš imunitní systém v časných fázích života reaguje a jak nikoliv. Čili to velmi 

vítáme a novorozenecký screening je skutečně jedna z efektivních forem nejenom časné diagnostiky, 

ale vlastně i to, co tady říkáme. Toho sběru dat. Od samýho začátku, v systémové úrovni a tak, že ty 

pacienti jsou diagnostikováni víceméně ve stejnou dobu, čili tam není někdo, kdo by byl diagnostiko-

ván později, kde to onemocnění už je pokročilejší a kde můžou být teda některé zkreslující faktory, čili 

ten společný stát z hlediska sběru dat je úžasný. Mluvím jako odbornicky, teď ne, z hlediska pacientů. 

Pro ně je to úžasné, když je to čím dřív, tak líp. 

Daniel STACH, moderátor  

Rozumím. Vy jste použil ten příklad SMA, pane náměstku, když máme tedy zachycený případ SMA 

díky tomu screeningu, pacient se dostává do daného specializovaného centra, dejme tomu, že tou 

tzv. třetí cestou už prošla léčba pomocí léku Spinraza. Může potom nějakým způsobem dosáhnout na 

jiný lék, tedy lék například Zolgensma, který je také vyvinutý proti spinální muskulární atrofii? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Obecně vzato může, samozřejmě záleží na na zdravotním stavu nebo na klinickém stavu daného pa-

cienta, takže tam to úplně překážka není. 

Daniel STACH, moderátor  
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Kdo o tom rozhodne, kdo rozhodne, který lék by daný pacient měl dostat? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Rozhodne o tom to centrum, které se stará o tohoto pacienta, respektive lékař, který jej má v péči. 

Daniel STACH, moderátor  

Tedy ošetřující lékař řekne: v tomto případě Spinraza, v tomto případě Zolgensma. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Pokud mají obě dvě tato léčiva stanovenou úhradu, což tedy může být stanovení úhrady i tou tzv. 

třetí cestou, tak je to opravdu volba konkrétního lékaře. Pokud je jeden z těchto léčiv na ten tzv. § 16, 

pak nezbývá než využít tu tzv. čtvrtou cestu, což je tedy zažádání tím správním řízením o ten § 16. 

Daniel STACH, moderátor  

Ale rozhodující slovo má lékař, nikoliv pojišťovna. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

V případě žádosti na § 16 je to opravdu rozhodnutí, které je správním řízením na dané zdravotní po-

jišťovně. 

Daniel STACH, moderátor  

Posouzení té žádosti ze strany lékaře. Pane profesore, když se dostane ten malý pacient a rodiče s 

ním do toho centra, jsou v úplně nové situaci, najednou je tady lék potenciální pro nějaké onemoc-

nění, se kterým vůbec nepočítali, dozvěděli se to při screeningu po narození. Co zažijí? Co se bude dít 

v tom centru? A proč to centrum mám? Proč je důležité mít specializovaná centra? 

Milan MACEK, lékařský genetik  

No, to je přesně, jak jste to řekl. Pro tu rodinu je to pochopitelně šok, protože s tím nepočítají často, 

ta miminka jsou vlastně zdravá, tam na nich nic vizuálně zjevného není a vlastně ta diagnóza často je 

stanovena buďto biochemicky, nebo geneticky a tak dál. A ten multidisciplinární přístup je velmi dů-

ležitý, protože tam musí být lékařský genetik, který tedy interpretujete to genetické vyšetření, musí u 

toho být třeba imunolog, který pak se dívá na tu situaci z pohledu své specializace, ale pochopitelně i 

s těmi rodiči pracují psychologové a neméně důležité, a tady se obracím na paní předsedkyni, my si 

velmi vážíme spolupráce právě s pacientskými sdruženími, protože to hlavní, co jim pomáhá, je sku-

tečnost, že jim řeknete: podívejte, nejste sami. Protože velice často ti lidi si říkají: proč zrovna já? 

Proč naše rodina? Ježíšmarja, vždyť jsem jedinej v Česku. Teď to přeháním, ale v tomhletom ohledu 

teda ty rodiče uvažují a právě to, že mají možnost se napojit díky právě na excelentní spolupráci s 

pacientskými organizacemi, tak je pro ně neuvěřitelně tedy, dalo by se říct, osvobozující psychologic-

ky, čili to není jenom o odbornících. Je to o těch týmech, ale je to i o spolupráci s podobně tedy posti-

ženými rodinami, které již jsou dále a také mohou některé věci, které si ti pacienti přečtou na Googlu, 

my říkáme doktor Google. První, co ty rodiny dělají, že se vrhnou na internet a začnou si hledat, tam 

pochopitelně tak křičící minorita tak, jak je to u všech vlastně záležitostí na internetu, ta je nejvíc 

viditelná. A ono je to daleko komplexnější. A vždycky potom ta informace se dá do lepšího kontextu 

právě díky spolupráci s vámi a za to moc děkujeme. 

Daniel STACH, moderátor  
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Paní předsedkyně. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Já chci jenom dodat, že je hrozně důležité, že se děje novorozenecký screening, protože je důležité, 

když už je nějaký lék na vzácné onemocnění, tak potřebujeme co nejdříve vědět, teď nejrychleji vě-

dět, jak můžeme léčit. Buďto ho léčíme nějakým lékem, který je dostupný, anebo máme nějakou 

metodu, jak zpomalit tu progresi toho onemocnění. Novorozenecký screening je pro nás pacienty 

taky etickou záležitostí, protože někdy, a to určitě pan profesor potvrdí, vycházejí tzv. falešně pozitiv-

ní výsledky, anebo se zjišťují nebo zjistí se i věci, které třeba ten rodina zrovna nemusí vědět. A to 

všechno upravují informované souhlasy, které ty rodiny v podstatě v případě genetických vyšetření 

odsouhlasují předem. Tzn. pro nás tohle bude ještě nebo je velká diskuze u pacientů. 

Daniel STACH, moderátor  

Nákladově to není velké zatížení systému? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Tento konkrétní screening? 

Daniel STACH, moderátor  

Ano. Myslím tento pilotní projekt, když se bavíme o těchto dvou onemocněních. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Nákladově je to asi 35 000 000 ročně. 

Daniel STACH, moderátor  

Čtvrtá otázka. Jak změnit, nebo nezměnit systém podpůrné péče? Nebavíme se teď o lécích, ale ba-

víme se například o fyzioterapii, logopedii. Jaká je situace, co je potřeba? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Tak já bych možná vyzdvihla to, co říkala paní Hajdajda při péči o jejího synáčka Oliverka. My jako 

pacienti se setkáváme s velkými problémy při přechodu z dětské na dospělou péči. Za prvé je to zhor-

šená kapacita odborníků na vzácná onemocnění pro ty dospělé pacienty a vidíme tady, pozorujeme, 

že se schyluje ke generační výměně, kde je potřeba vlastně edukovat nové odborníky, aby se věnovali 

nejen dětským, ale i těm dospělým. Tzn. jakmile dovrší tento člověk se vzácným onemocněním, který 

má třeba vážný handicap, nějaký věk a jeho rodiče už nejsou schopni se o něho postarat, tak je po-

třeba vyhledávat respitní péči v nějakých domovech ústavech, které se o tyto lidi postarají. Zde má-

me možnosti, nicméně jsou vyčerpané a je velice často obtížné takovou péči obdržet. To je veliký 

úkol, myslím si, pro spolupráci mezi zdravotním a sociálním sektorem. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane náměstku, jak se k tomuhle chcete postavit? Tedy například možnosti, aby byly propláceny čas-

těji fyzioterapie, logopedie a péče, teď nejenom o ty dospělé, ale o ty malé pacienty? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  
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Tak tady je to víceméně jasné. My musíme pracovat mnohem víc i s našimi kolegy na Ministerstvu 

práce a sociálních věcí. Já myslím, že to pan ministr mluvil dneska také vlastně při té tiskové konfe-

renci, o nutnosti nějakým způsobem intenzivněji propojit tu zdravotní a sociální část. V mnoha evrop-

ských státech to funguje a pak se samozřejmě dá plánovat ta péče takovým způsobem, aby byla jako-

by optimalizovaná. Tzn. tam, kde prostě už ta zdravotní část jako nepomáhá, musí mnohem víc jako 

posílit ta sociální oblast a obráceně. Ty situace jsou různé. Co je důležité ale říct, že ten trend, ta situ-

ace je také poměrně nová, protože díky těm inovativním terapiím opravdu čím dál tím více pacientů 

se dožívá toho dospělého věku, u některých onemocněních pacienti vlastně mají pravděpodobnější 

úmrtí jako z nějaké jiné příčiny jako než na to původní onemocnění, což je skvělé jako, ale staví nás to 

zase do nových situací, který musíme řešit. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane profesore? 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Já jsem chtěl dodat, souhlasím s panem náměstkem, ono totiž také to propojení toho zdravotního a 

sociálního systému má velmi pozitivní dopady v tom smyslu, že tady probíhá debata, jak nákladná je 

ta daná léčba, jak se zvyšují náklady, ale ono je to z jedné kapsy do druhé. A tím, že u nás je teda roz-

dělený zdravotní a sociální systém a nejsou vlastně informačně propojené jako v jiných zemích, tak se 

nedá vlastně vyčíslit, do jaké míry investice do terapie a to, že třeba toho pacienta to vrátí do pracov-

ního procesu, nebo že ta maminka nemusí být celou dobu s tím dítětem, může se zapojit do práce, 

tak začne být ekonomicky aktivní, a tyhlety vlastně nepřímé sociální dopady vyvažují to investice 

zdravotní. A to u nás nemáme a celá ta léta od toho roku vlastně, kdy se to rozdělilo od těch začátků 

90. let, v tomhletom jsme slepí a myslím si, že v tomhletom, je to střednědobý, možná i dlouhodoběj-

ší problém, ale že by měla být odvaha i do téhleté problematiky šlápnout. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane náměstku. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Tady opravdu nelze než souhlasit, ono kolikrát, když hovoříme s kolegy z ostatních zemí Evropské 

unie, tak nechápou to rozdělení zdravotní a sociální oblasti u nás, z hlediska nákladového to opravdu 

příliš smyslu nedává, kdy v podstatě se jedná o jedny náklady státu, které za péči o jedince trpícího 

chorobou, dáváme. Takže za mě je určitě čas to změnit a ty systémy lépe propojit. 

Daniel STACH, moderátor  

Hovořil o tom i pan ministr, když jsem se ho ptal na tuto otázku: jak změnit, nebo nezměnit systém 

péče o dospělé nevyléčitelně nemocné. 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

My se bavíme o tom, jak jim nabídnout v podstatě velmi zjednodušeně 2 možnosti. Tam, kde je mož-

né, aby se o ně starala rodina, příbuzní, tak toto preferovat, maximálně podporovat a financovat to 

jak ze zdravotního pojištění, tak z Ministerstva práce a sociálních věcí a postupně to, co financuje 

Ministerstvo práce a sociálních věcí, převést do financování zdravotních pojišťoven. Protože tento 

režim je daleko kvalitnější. Ale samozřejmě část těch pacientů, a není často malá, nemá možnost 
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toho rodinného zázemí, jsou třeba sami, ta rodina to prostě není schopná dávat, a pak je potřeba pro 

ně nabídnout co nejkvalitnější, a teď slovo ústavní není dobré, co nejkvalitnější péči v nějakých do-

movech, kde to prostředí je pro ně co nejlepší a nejsympatičtější. Klasickým případem jsou kvalitní 

Alzheimer centra. A já bych rád, aby toto jsme nabízeli všem těm kategoriím pacientů, kteří prostě 

chtějí mít co nejkvalitnější zbytek života a přitom jsou v situaci, kdy potřebují pomoc ostatních. Pak je 

třetí věc, na kterou se nesmí zapomenout. I ti, co jsou v rodinách, tak ta rodina potřebuje sem tam 

vymalovat byt a pak musí být možnost, kde může být o toho člověka dobře postaráno, aby nebyl ve 

stresu toho malovaného bytu. A i to je něco, o čem teď intenzivně diskutujeme, já bych chtěl nějakou 

strategii během roku představit. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. do roka by měla být strategie připravená pro tyhle 3 kroky, které jste popsal. 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

Já bych ji chtěl začít realizovat. 

Daniel STACH, moderátor  

Tzn. že představíte ji kdy? 

Vlastimil VÁLEK, vicepremiér, ministr zdravotnictví, místopředseda strany /TOP 09/  

Do konce roku bych chtěl říct nějaký jasný a srozumitelný plán. My ukončujeme teď několik pilotních 

projektů, o kterých bych chtěl diskutovat, chtěl bych, aby do nich byli zapojeni všichni ti, kteří se na 

tom podílí, moji pracovníci a jednotlivé odbory dostali zadání jak legislativní, tak odborné, mají přijít s 

nějakými návrhy a do konce roku bych chtěl představit, jak dál. 

Daniel STACH, moderátor  

Bude to? 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Já myslím, že bude, a v zásadě to, o čem jsme se bavili celou tu dobu o té třetí cestě, o tom, že máme 

možnost vlastně posuzovat léčivé přípravky pro vzácná onemocnění z pohledu třeba kvality života, 

tak právě v této oblasti jako je možné vlastně u toho výrobce předkládat ta data, která právě obsahují 

tu sociální složku. Tzn. jako ano, je tam třeba ta možnost, větší šance na to, aby se ten pacient do 

budoucna postaral sám o sebe, nebo to, co zmiňovala kolegyně, vlastně to, že je tam možnost toho, 

že třeba maminka jako nebude muset následně žádat o další jako asistenci a pomoc, tak tohle všech-

no vlastně ta třetí cestou obsahuje a výrobce vlastně nebo i pacientská organizace může už dneska 

jakoby tu informaci předkládat. Samozřejmě je to potom následně hodnoceno bez toho, aniž bysme 

byli schopni ty rozpočty propojit, ale je to ten první krok k tomu, abysme byli schopni prokázat a uká-

zat, že ta léčba má významný dopad prostě do té oblasti sociálních nákladů, a to nám samozřejmě 

potom snáze umožní i to, jakoby přesvědčit kolegy na Ministerstvu práce a sociálních věcí, že ta pro-

pojenost je nezbytná. A jak tady padlo, mnoho evropských států má vlastně pouze jakoby jedno mi-

nisterstvo, jeden ten řídící orgán, který spravuje oba dva ty rozpočty, třeba ta Francie, která předse-

dala před námi, tak to je právě země jako, kde to ministerstvo má vlastně propojené ty agendy, a to 

jim umožňuje mnohem snáz vlastně potom zhodnotit ten celkový společenský dopad. A my jsme 
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vlastně na té cestě jako toto dokázat a vlastně to zhodnocení léků na vzácná onemocnění nám vlast-

ně v tom může významným způsobem pomoct. 

Daniel STACH, moderátor  

O tomto tzv. datovém propojení Ministerstva práce a sociálních věcí alespoň částečné s Minister-

stvem zdravotnictví hovořil dnes Vlastimil Válek na tiskové konferenci, kterou najdete v i-vysílání 

České televize, vysílali jsme ji od 9 hodin 45 minut. Vy se můžete na celý záznam podívat podrobněji. 

Paní předsedkyně. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Já bych ještě chtěla dodat, že opravdu to, čím my přispíváme do toho posuzování daného léčivého 

přípravku, je vhled do toho, jak se zlepší kvalita života pacienta na daném přípravku. Jsou tam samo-

zřejmě i ta očekávání, který pacienti, kteří na tom přípravku nejsou, mají. A jaká je ta kvalita před tím 

přípravkem. Vlastně my máme možnost se učit a vzdělávat, jakým způsobem takhle popisovat, jak se 

nám ta kvalita života zlepšuje. Museli jsme se to všichni učit, protože v podstatě my jsme profesioná-

lové za každou svoji nemoc. A vlastně známe různé parametry a vlastně jsme specialisté na to dané 

onemocnění, ale vlastně po nás se chce vysvětlovat, jaký je ten opravdový život a jak se změní jeho 

kvalita. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane profesore, vy jste slyšel ty plány pana ministra zdravotnictví hovořící o tom, jaké by byly do-

stupné podmínky pro ty, kteří jsou dospělí s nevyléčitelnou nemocí. Je tohle cesta správným směrem, 

o kterou se můžeme opírat i ze zkušenosti ze zahraničí. 

Milan MACEK, lékařský genetik  

Určitě. A skutečně my teď vidíme, že stále více pacientů se vzácným onemocněním díky účinné léčbě, 

a to chci zdůraznit, nejenom těmi léčivými přípravky pro vzácná onemocnění, ale díky standardní 

léčbě, která zahrnuje víc než 99 % stále té praktické, tedy jako medicínské práce v této oblasti, tak se 

dožívá dospělosti a skutečně tam se začínají objevovat celkem nové problémy v tom smyslu, co poté, 

když lidi zestárnou, co s těmi dětmi bude, kdo o ně bude pečovat, čili skutečně toto je velmi důležité 

a my velmi vítáme, že se tomu ministerstvo chce věnovat a že vlastně po té sociální stránce je tady 

jakýsi plán, jakým způsobem to uchopit. Nicméně chci říct, že to je poměrně velmi složitá problemati-

ka i z hlediska etického, na to tady nemáme čas, je to složitá problematika i finančně, právně, z hle-

diska odpovědnosti atd. atd. To je nad rámec tohoto programu a stálo by za to tady na to otevřít 

nějakou diskuzi. V případě, že už to tedy pan ministr takhle vyhlásil, ale chci říct, že každopádně to 

vítáme, a je to jednoznačně krok vpřed. A já bych chtěl jenom dodat jednu věc: z hlediska té expertizy 

k těm vzácným onemocněním, tak tady to teda nepadlo, ale z hlediska těch auditů těch evropských 

referenčních sítí jsme na prvním místě z nových členských zemí, a když se na to podíváte z celé Ev-

ropské unie, z těch 27 zemí, tak jsme na osmém až devátém místě. Čili ta expertiza tady je, kvalitní 

týmy tady jsou, špičková spolupráce s pacienty, dlouhodobě výborná spolupráce tedy s minister-

stvem a s zdravotní pojišťovnou, ale tento trend bychom tedy měli uchopit a skutečně neustanou na 

vavřínech. Teď je tady ohromná možnost vlastně ten systém racionalizovat. Máme tady všechny 

právní podklady a předpoklady, které k tomu jsou, ale měli bychom spolu jednat, měli bychom se 

častěji stýkat a měli bychom si vyměňovat informace, protože to je jediná cesta vpřed. To není o tom, 

že, dejme tomu, ten pacient ten lék nedostane a budeme tomu administrativně bránit. Anebo že ty 
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léky zruinují ten systém. Je to o tom, abychom komunikovali a využívali ty nástroje, které máme a 

které nás skutečně řadí na přední místo v Evropě. 

Daniel STACH, moderátor  

Nepředpokládám, že je někdo proti. Je VZP připravena se do takovéhoto programu zapojit? Jinými 

slovy, jste na to připraveni? 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Nepochybně. My tyto debaty vnímáme jako velmi důležité a jsme schopni nepochybně se zapojit i do 

těch diskuzích, které probíhají. Myslím si, že je opravdu čas na to, abychom propojili ty dva systémy 

tak, jak moc jsou dnes rozdělené, a do budoucna nepochybně to může mít přínos kvalitativní pro 

naše pacienty. 

Daniel STACH, moderátor  

Řekněte mi, prosím, jednu konkrétní věc, kterou chcete mít do konce letošního roku, tedy 31. 12. 

2022 hotovou. Pane náměstku. 

Jakub DVOŘÁČEK, náměstek ministra zdravotnictví  

Tak za mě, já bych byl velmi rád, jako aby se nám podařila dokončit výzva a přesvědčit Evropskou 

komisi, že ten plán pro vzácná onemocnění dává smysl. Ono je to nepředstavitelné množství práce, 

vytvořit takovýhle dokument a vlastně propojit vlastně názory těch jednotlivých členských států, kde 

opravdu jako velmi často je ta péče velmi odlišná, nebo i screeningy jsou velmi odlišné. Takže za mě 

opravdu dotáhnout to, že Evropská unie začne pracovat, Evropská komise začne pracovat na plánu 

vzácná onemocnění, tak, jak to máme třeba /nesrozumitelné/. 

Daniel STACH, moderátor  

Pane profesore, jedna věc do konce roku. 

Milan MACEK, lékařský genetik  

No, tak já jsem už jednou řekl, že to je EU for Health, ale chtěl bych dodat, protože to je tedy taky 

důležitý velice výzkum. U těch vzácných onemocnění v podstatě, jak jsme tady již říkali, sběr dat je 

důležitý a v současné době tady možnost se zapojit do tzv. /nesrozumitelné/ Partnershipu, jednali 

jsme o tom dneska vlastně na telekonferenci s Ministerstvem školství a Ministerstvem zdravotnictví, 

a to by také mohlo přinést další peníze těm týmům a jejich zapojení do výzkumných projektů. Neza-

pomínejme, že ta léčba se vlastně vyvíjí kontinuálně i po narození, takže to by bylo fajn. 

Daniel STACH, moderátor  

1 věc do konce roku, pane náměstku. 

Jan BODNÁR, náměstek ředitele pro zdravotní péči, VZP ČR  

Já bych byl rád, kdyby se nám v souvislosti s novou legislativou povedlo postupně utlumovat § 16, 

opravdu nastavovat schvalovací procesy tak, jak mají být, a využívat co nejvíce běžného schválení 

úhrad u léčivých přípravků, a věřím, že až se tady za rok sejdeme, tak se nám to vyhodnocení bude 

zdát jako pozitivní. 
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Daniel STACH, moderátor  

Paní předsedkyně? 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Tak já si přeju všechny tyhlety 3 přání tady kolegů samozřejmě, ale nejvíce bych vyzdvihla důležitost 

diskuze. Protože teď je to momentum, kdy můžeme diskutovat v rámci jednotlivých state holderů a 

dobrat se nějakého výsledku a předat tu agendu, kterou rozjednáme dalšímu členskému státu a po-

kračovat v tom, abysme se dostali opravdu jednou k tomu evropskému akčnímu plánu pro vzácná 

onemocnění, protože vím, z celého srdce vím, že si to pacienti se vzácnými onemocněními velmi za-

slouží. 

Daniel STACH, moderátor  

A my budeme pečlivě sledovat, jestli dnes pronesená slova dojdou naplnění, a případně se budeme 

ptát, proč, anebo se budeme ptát, jaké důsledky to má v praxi, že se ji podařilo naplnit. Díky, že jste 

byli hosty dnešní Devadesátky. Přeji vám příjemný večer. 

Anna ARELLANESOVÁ, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění  

Děkujeme, hezký večer. 

Daniel STACH, moderátor  

A díky vám, že jste dnes Devadesátku sledovali, podrobnosti najdete také na webu, kde se konkrétně 

v článku U dětí trpících vzácnými nemocemi záleží na štěstí, věda ale pomáhá můžete dočíst podrob-

nosti o jednotlivých onemocněních, o kterých jsme hovořili, můžete si také znovu pustit dokument 

Když záleží na štěstí, kde se dozvíte detaily toho, o čem jsme dnes mluvili, a máte to pěkně pohroma-

dě tak, abyste měli dobrý přehled. Budeme přidávat samozřejmě ve vysílání ČT24 i další informace, i 

další pohledy na to, co se děje ve světě vzácných onemocnění. Díky, že sledujete ČT24. Věřím, že 

budete i dál. Hezký večer. 

 

Zdroj: Česká televize 

 

 

 

 

 

 

Jsme svědky velkého kouzla medicíny, říká lékařka o genové terapii pro 

děti s vrozenou nemocí 
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To, co se dříve zdálo zcela nemožné, je dnes realitou. Medicína dokáže zvrátit genetickou poruchu 

organismu – spinální svalovou atrofii. A to jedinou infuzí v novorozeneckém věku. Žádné přeprogra-

mování organismu se ovšem nekoná. 

Dětská neuroložka Jana Haberlová je přímou svědkyní a aktivním účastníkem toho, co sama nazývá 

„velkým kouzlem medicíny“. Ještě nedávno musela přihlížet, jak její malí pacienti chřadnou a odchá-

zejí na zákeřnou nemoc zvanou spinální muskulární, tedy svalová atrofie (SMA). Jde o genetickou 

poruchu, kdy si tělo nedokáže vyrobit bílkovinu důležitou pro přenos informace o pohybu z nervů na 

svaly. Ty proto postupně ochabují, až pacient skončí zcela ochrnutý a nakonec ztratí i schopnost sám 

dýchat. 

Před pěti lety vyhlídky českých pacientů změnil první léky na SMA. Později, před necelými dvěma 

roky, ale dorazila velká revoluce – první systémová genová léčba s názvem Zolgensma. „V případě 

záchytu nemoci ještě před rozvojem obtíží jednorázovou infuzí vyřešíte genetickou poruchu, pacient 

odejde a už vás teoreticky v budoucnu nebude potřebovat,“ říká Jana Haberlová, která tuto léčbu 

spolu s kolegy podává ve Fakultní nemocnici Motol. 

S lékařkou jsme si povídaly nejen o začátcích této léčby, ale také o jejích možných rizicích, kdy ve 

zcela výjimečných případech může pacient po podání léčby zemřít na následky nežádoucích účinků. 

V rozhovoru pro nadaci Dobrý anděl jste před pěti lety řekla, že „obor neurologie a zejména dětská 

neurologie je jedním z nejvíce se vyvíjejících oborů medicíny“. Stále to platí? 

Myslím, že to platí. Nemůžu samozřejmě říci, že je to nejvíce se rozvíjející obor medicíny jako takové, 

protože jsem dětský neurolog a vnímám medicínu ze svého subjektivního pohledu, ale určitě je dět-

ská neurologie obor, který se dneska významných způsobem mění a jednou z těch příčin, proč se 

mění, jsou nové možnosti léčby včetně léčby genové. 

V tomto máte výjimečné postavení. Před necelými dvěma lety jste mohli prvnímu českému paciento-

vi podat léčivo na principu genové terapie. Ta je přitom obecně v léčbě naprostou novinkou a v ČR 

stále spíše unikátem. 

Lék, který používáme, je první lék na systémovou genovou léčbu v medicíně. Takže je to pro nás 

opravdu převratná věc. Je to první systémová genová léčba vůbec. Nikdy předtím ani potom se nic na 

tomto principu pacientům nepodávalo. 

Léčit tam, kde to dříve nešlo, pro vás asi musí být velká radost, že? 

Vidět a ukazovat videa, na kterých je zaznamenán pacientův pokrok po léčbě, je pro dětské neurology 

opravdu radost. Takže je to velmi hezké období. Zároveň je ale také velmi náročné, protože použití 

takto unikátní nové léčby nás staví do zcela nové role. Jsme v situaci, kdy máme nějaké informace, ale 

ty se mohou za rok či za dva změnit, takže je zde určitá nejistota v tom, zda všechno to, co a jak dě-

láme, děláme správně. Tak to, bohužel, je a my to takto říkáme i našim pacientům. Nejistota vychází z 

toho, že nemáme s léčbou na této úrovni žádnou dlouhodobou klinickou zkušenost, takže se všichni 

od sebe vzájemně učíme. Naštěstí odborná komunita v rámci nervosvalových nemocí je relativně 

malá, takže spolupracujeme jak v rámci Evropy, tak i celosvětově. 

Prvním pacientem byl tehdy ani ne dvouletý chlapec. Co předcházelo tomu, než mu mohl být genový 

lék podán? 
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Situace tehdy byla výjimečná a šlo o velmi hektické období, a to z více důvodů. Lék byl jako první re-

gistrován ve Spojených státech amerických, v Evropské unii v té době ještě registraci neměl. Jednalo 

se ale o tak převratnou léčbu, že pacienti o ni měli velký zájem a snažili se k ní dostat. Proto jsme 

potřebovali vypsat specifický léčebný program. Na to jsme ale měli asi jen dva měsíce, protože se 

vědělo, že bude registrace léčiva v EU, a pacienti se obávali, že by mohla mít jiná indikační kritéria než 

v USA. Tím by se mohlo teoreticky stát, že by na léčbu nedosáhli. 

Do plánů vypsat specifický léčebný program přišla první vlna covidu, takže lidé se báli chodit do ne-

mocnic, byly zde restrikce, veřejné úřady nepracovaly ve standardním módu. Přitom my jsme museli 

mít mimo jiné povolení od Státního ústavu pro kontrolu léčiv a ministerstva zdravotnictví a tím, že se 

jedná o genovou léčbu, také od ministerstva zemědělství, protože teoreticky se virus, který u léčby 

funguje jako nosič (vektor), může dostat do přírody. Do toho jsme se snažili sehnat všechny dostupné 

informace o léčbě včetně nežádoucích účinků a řešili smlouvy s pojišťovnami, aby bylo jasné, kdo 

bude garantovat léčbu nežádoucích účinků. 

Problémem byla také cena genetického léku, protože tím, že je opravdu první ve svém typu léčby a 

jde o jednorázové podání, tak je, bohužel, i nejdražším lékem v medicíně vůbec. (Léčivo má v ČR ur-

čenou maximální cenu ve výši 51,7 milionů Kč, pozn. red.) Takže byla i otázka, kdo lék uhradí. Zpočát-

ku proto iniciativy rodičů vypisovaly sbírky, pak ale přišlo politické rozhodnutí, že léčba bude hrazena 

z veřejného zdravotního pojištění, takže pacienti za léčbu nemuseli platit, i když ji měli v rámci speci-

fického léčebného programu. 

Nakonec se specifický léčebný program otevřít podařilo. Bohužel jsme ale do něj nevzali všechny 

pacienty, protože genovou léčbu jsme tu chvíli vyhodnotili pro jednoho z nich jako rizikovou. 

Genovou terapii používáte pro velmi malé pacienty s těžkými formami SMA. Jaký je její princip? 

Ztrátu části genu nahradíme umělým syntetickým lidským genem. Takže to, že se narodí pacient, 

který nemá část genu, se vyřeší náhradou vyrobenou v laboratoři. 

Pro přenos umělého genu do buněk pacienta se využívají přenašeče, kterým se říká vektory. Vektor 

zajistí, aby se léčba dostala ke správným buňkám a nezničil ji ještě před tím imunitní systém. Co je 

vektorem v případě genové terapie u SMA? 

Používá se při ní rekombinační adenoasociovaný virus typ 9. Jako možný vektor byl vybrán, protože 

nezpůsobuje žádné lidské onemocnění a dobře proniká do nervových buněk. Virový vektor se není 

schopen v těle pacienta množit, protože mu chybí jeho genetická informace. Ta se z něj v laboratoři 

vyjme a nahradí se lidskou, umělou DNA, která chybí pacientovi. 

Adenovirus typ 9 získává výrobce léčiva ze zvířat? 

Ne, vyrobí jej uměle. Je to synteticky vyrobený adenoasociovaný virus označovaný jako AAV9. 

Modifikovaný, ale zvířecí adenovirus obsahuje také vakcína proti covidu od společnosti AstraZeneca. 

Zřejmě i proto se v době vrcholící očkovací kampaně objevily dezinformace o genové terapii uplatňo-

vané na lidstvu prostřednictvím vakcín. 

Očkování proti covidu s tím, jak probíhá léčba SMA, nemá nic společného. Obě věci spolu nijak ne-

souvisí a jsou naprosto nesrovnatelné. Navíc my neměníme DNA pacienta. Pouze mu dodáme umě-

lou DNA, která mu chybí, a tím řešíme poruchu v jeho organismu. 
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Takže když se někdy o genové terapii hovoří či píše jako o „přeprogramování organismu“, tak to ne-

sedí? 

Nesedí. Jde o náhradu chybění genu – doplníme pacientovi jen to, co mu chybí. Nic víc se nestane. 

Genetická informace vložená do vektoru se nezabuduje do DNA pacienta, ale v jádře buňky si utvoří 

vlastní oblast, takzvaný epizom, a tam tvoří informaci (mRNA) pro tvorbu chybějící bílkoviny. 

Jak se uměle vytvořená lidská DNA dostane tam, kam má? 

Umělá DNA vložená do vektoru se infuzí do periferní krve přenese do všech buněk v těle pacienta, 

dobře proniká zejména do nervových buněk. V jejich jádře se usídlí a teoreticky celoživotně tvoří 

chybějící bílkovinu. 

Čím je dáno, že bílkovina se má dle výrobce po podání léku tvořit doživotně? 

To je dáno tím, že nervové buňky se nedělí, takže v nich daná syntetická DNA zůstává. Ona se sice 

dostane do většiny buněk organismu, ale ty se na rozdíl od nervových buněk během života dělí, tedy 

množí. Jenže při dělení se syntetická DNA do nových buněk již nedostává. 

Jaká kritéria musí splňovat děti, aby jim mohla být terapie podána? 

Jsou vesměs shodná jako před dvěma lety. Podstatná je váha pacienta. Ta v ČR nesmí být vyšší než 

13,5 kg. Druhým kritériem pro léčbu je věk pacienta. Léčba je prozatím vhodná pro děti do věku 

téměř tří let. Důležité také je, aby pacient neměl protilátky proti viru, který se při léčbě používá jako 

vektor. Tedy že se s virem ještě ve svém životě nepotkal. Zjistíme to vyšetřením, které se jako jediné 

před podáním genové terapie dělá mimo naši nemocnici. Prozatím je zvládne jen jedna laboratoř v 

Evropě, v Rotterdamu, kam posíláme vzorky. Pacient také musí projít interními vyšetřeními. Odebe-

reme četné vzorky krve, moči, provedeme ultrazvuky břicha, srdce, doplníme EKG, vyšetříme mu 

plicní funkce. Tím zjistíme, zda netrpí nějakou chronickou infekcí, a vyhodnotíme, zda není vyšší riziko 

nežádoucích účinků, které by mohlo převýšit možný benefit léčby. 

Jak vypadá samotná aplikace genového léčiva? 

Není vůbec nijak složitá. V podstatě se jedná o hodinovou infuzi do periferní krve. 

Tedy kanylou do ruky dítěte? 

Většinou to tak bývá. To znamená, že pacient je v postýlce a hodinu mu kape infuze. 

Musí při tom být v anestezii? 

Ne. Děti to vydrží a v postýlce si mohou v podstatě dělat cokoliv, jen při tom mají infuzi. Takže se 

mohou dívat na pohádky, povídat si s rodiči, hrát si. 

Co se v těle odehrává při léčbě? 

Tělo pacienta zaplavíme obrovským množstvím virových partikulí, které nesou zdravý gen, jenž paci-

entovi chybí. Množství virového vektoru je opravdu obrovské, je to 1,1 × 10¹⁴ genomu vektoru na 1 kg 

váhy pacienta, takže to je pro organismus obrovská nálož. Proto je také hlavním indikačním kritériem 

váha pacienta – čím je lehčí, tím je virového vektoru méně a je nižší riziko nežádoucích účinků. AAV9 

virus sám o sobě nezpůsobuje žádná lidská onemocnění, přesto imunitně je to velký stimul a má rizi-

ka pro pacienta. 
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Je tedy po infuzi nutné, aby dítě zůstalo v nemocnici? 

Celosvětově jsou režimy různé. My jsme ve shodě s Německem, že dítě po aplikaci zůstává minimálně 

4 nebo 5 dnů v nemocnici. Pokud se objevují nežádoucí účinky, tak se hospitalizace protahuje. Pokud 

jsou veškeré výsledky vyšetření příznivé, tak může přejít do ambulantní péče, ale první 3 týdny po-

třebujeme, aby byl pacient v relativní blízkosti Motola. To znamená, pokud je pacient třeba z Ostravy, 

tak první 3 týdny či měsíc je ubytován v blízkosti nemocnice. Může být třeba v hotelu nebo tady na 

ubytovně. A dochází sem ambulantně. 

Jak často k vám nyní jezdí malý pacient, který genovou terapii dostal jako první před necelými dvěma 

lety? 

Jednou za tři měsíce. 

S jakými typy nežádoucích účinků jste se zatím setkali? 

Nejčastěji pacienti mají mírné nežádoucí účinky, jakými je teplota a zvracení, protože adenoasociova-

ný virus se vylučuje zažívacím traktem, ale to není žádný zásadní problém. Zásadním problémem je 

reakce krevních buněk v 1. týdnu po podání, kdy dochází k jejich obrovskému rozpadu a imunitní 

reakci. Ta může způsobit v extrémních případech i selhání ledvin. Následně pak reakce jaterních bu-

něk, kdy dochází k rozvoji imunitně podmíněné hepatopatie, tedy k zánětu jater. Zánět jater může 

mít různé fáze a teoreticky může vést k chronickému poškození jater. U tohoto typu léčby zatím nebyl 

popsán žádný případ, kdy došlo k selhání jater. Ale poškození jater jako takové je možné a je potřeba 

být opravdu obezřetný. 

Zaznamenali jste něco takového ve FN Motol? 

Vidíme příznaky poškození jater, řešíme je s našimi hepatology. Máme obrovskou výhodu, že v rámci 

FN Motol máme dostupné veškeré specializace dětských oborů v jedné budově. Díky této léčbě jsme 

navázali spolupráci s hepatology, hematology a hematoonkology. Je to týmová práce a já za ni svým 

kolegům velmi děkuji. Díky spolupráci jsme zatím neměli žádné život ohrožující nežádoucí účinky, 

přesto musíme být obezřetní. Obecně některé klinické studie systémové genové léčby – u jiných dia-

gnóz využívající jiný virový vektor i jiné dávkování – jsou zastaveny pro výskyt  selhání jater s násled-

kem úmrtí. 

Postižení jater, které jste po genové léčbě viděli, časem pacient zvládne, nebo bude mít trvalé ná-

sledky? 

Naši pacienti prozatím nemají žádné trvalé poškození jater. Měli pouze přechodné, které jsme řešili 

navýšením imunosupresivní léčby. 

Tyto léky potlačují imunitu pacienta. Je podávání imunosupresiv po léčbě Zolgensmou celoživotní? 

Většina našich pacientů se veškeré imunosuprese zbavila do 5. měsíce po podání. 

Zaznamenali jste i závažnější účinky, které by se týkaly jiného orgánu než jater? 

Často vidíme rozpad krevních buněk, snížení počtu krevních destiček, imunitní reakci během 1. či 2. 

týdne. Opět to byla přechodná záležitost bez zásadnějších konsekvencí. Například ve světě popsané 

případy renálního selhání ledvin jsme zatím nepozorovali. 

Nedostatek krevních destiček se projevuje krvácením? 



 

47 
 

Teoreticky ano, ale my jsme nic takového u pacientů nemuseli řešit. Nicméně v jiných centrech bylo 

pozorováno, že pacienti měli drobné krvácení do tkání. 

Bavíme se o tom, že genová léčba SMA je nová věc, která má svá rizika. Zaznamenali jste už případ, 

kdy ji rodina malého pacienta raději odmítla? 

Ano, máme jednu rodinu, která raději zůstala na chronické medikaci, než by podstoupila genovou 

léčbu. 

Jak se daří dětem, které genovou terapii dostaly? 

Všechny dělají pokroky. To je něco, co by při přirozeném průběhu nemoci nikdy nenastalo. Pacienti 

by bez léčby své motorické schopnosti jen ztráceli, ale teď po léčbě se zlepšují. A náš první pacient, 

Max, už je schopen se sám posadit, u opory postavit, a dokonce ušel u opory i pár kroků, přičemž 

před léčbou nebyl schopen se sám ani posadit. Léčbu už jsme mohli podat i novorozenci, který se 

narodil na Halloween, tedy 31. října 2021, a ten se vyvíjí prozatím jako zcela zdravé dítě, za což jsme 

moc rádi. 

Pokud by lék nedostal, tak už by se u něj nemoc projevila? 

Určitě. Už by měl příznaky, ale díky léčbě vypadá jako zdravý kojenec. Ale je potřeba i říci, že našimi 

pacienty jsou děti, které jsou malé. To znamená, že i zdravé dítě se učí motorické dovednosti. Tím, jak 

je chytřejší, umí své tělo lépe koordinovat, takže je ve zlepšení i faktor přirozeného vývoje. Jejich 

motorický pokrok tedy nejde jen na vrub léčby. 

Genová terapie dokáže SMA léčit, ale může tuto nemoc i vyléčit? 

Od ledna letošního roku v ČR běží pilotní projekt novorozeneckého screeningu na SMA, takže nemoc 

může být zachycena dříve, než se rozvinou obtíže s ní spojené. Pokud se to podaří a vy léčbu podáte, 

tak data z klinických studií ukazují, že pacient by mohl mít klinicky zcela normální vývoj motoriky. V 

těchto případech jednorázovou infuzí vyřešíte genetickou poruchu novorozence a pacient odejde a 

už vás teoreticky nebude v budoucnu potřebovat. Samozřejmě po infuzi je třeba sledovat možné 

nežádoucí účinky. Nicméně to je to velké kouzlo, proč si pacienti, nebo spíše jejich rodiče, přejí geno-

vou léčbu. Je jednorázová. 

Opravdu může efekt vydržet po celý život pacienta? 

To s jistotou nevíme. Zatím máme data z klinických studií téměř za sedm let a efekt léčby se zatím 

drží. Co ale bude za dalších deset let, dnes nikdo neví. 

Obejít přírodu je někdy velmi složité… 

Ano, ale já si myslím, že jsme na začátku cesty, která nám otevřela úplně nové možnosti. Budeme 

postupně zjišťovat podrobněji, jak genová léčba funguje nebo jaké jsou její nežádoucí účinky. A v 

budoucnu ji můžeme pozměnit. Určitě se bude vyvíjet struktura virových vektorů a transgenů, even-

tuálně i jiných typů vektorů. 

Může se ukázat, že tato genová terapie je zcela slepou cestou? 

To se stát může, je tu problém imunitní reakce organismu na virový vektor a nejistota udržení efektu. 

Může se stát, že se ukáže, že virus není ideálním nosičem a bude potřeba najít jinou formu vektoru. 

Přesto věřím, že princip náhrady chybějícího genu genem syntetickým není slepou cestou. 



 

48 
 

Vracíme se tedy k vašim dřívějším slovům, že dětská neurologie je jedním z nejvíce se vyvíjejících 

oborů medicíny. Dokážete si představit, kde bude tento obor za pět nebo deset let? 

Doufám, že budeme schopni léčit vyšší počet diagnóz než dnes, kdy to jsou dvě nejčastější: SMA a 

Duchenneova svalová dystrofie. U nich už máme nějakou dostupnost léčby. Věřím ale, že v budoucnu 

budeme mít i u méně častých nemocí možnost zásadním způsobem změnit prognózu i zlepšit kvalitu 

života pacienta i jeho blízkých. Doufám, že každým rokem budou přibývat nové možnosti léčby, a 

budeme tak následovat obory jako třeba hematoonkologie, ve které je pokrok léčby za poslední de-

kády obrovský. 

Zdroj: vitalia.cz 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Přístup k novým lékům na vzácná onemocnění je potřeba zrychlit a sjed-

notit napříč Evropou, shodli se odborníci 
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Léky na vzácná onemocnění, jako jsou například hemofilie, svalová dystrofie nebo nemoc motýlích 

křídel, potřebuje sice menší počet pacientů, jejich cena je ovšem daleko vyšší, než je tomu u běžných 

léčiv. Například léčba jednoho pacienta pomocí takzvané genové terapie vychází až na desítky milio-

nů korun. Přesto by i takto drahá terapie měla být přístupná co největšímu počtu pacientů, čehož 

jsou si vědomi i odborníci. 

Evropská unie a jednotlivé členské státy řeší, jak větší efektivity v dostupnosti léčby docílit. V Česku 

od ledna platí novela zákona o veřejném zdravotním pojištění, která cestu, jíž tyto přípravky vstupují 

do systému cen a úhrad, mění. Problematika vzácných onemocnění byla i tématem celodenní konfe-

rence s názvem Revize EU legislativy pro léčivé přípravky na vzácná onemocnění a pro pediatrická 

onemocnění, jež se uskutečnila na půdě Senátu. 

Úvodní slovo si vzal lékař a zakladatel systému iHETA (Institutu pro zdravotní ekonomiku a technolo-

gy assessment – pozn. red.) Tomáš Doležal. „Jestli lze některou oblast léčby označit jako úspěšnou z 

hlediska vstupu inovací a inovativních léků, tak jsou to bezpochyby vzácná onemocnění. Evropské 

změny, které se udály v uplynulých letech, nyní sklízí ovoce v přístupu nových léčivých přípravků. 

Jejich počty a podíl na všech nových molekulách registrovaných Evropskou lékovou agenturou sou-

stavně roste. To samozřejmě vytváří tlak na národní systémy a úhradové systémy, protože ekonomi-

ka těchto léků je jiná než v případě běžných léků. Úhradové systémy minimálně ve vyspělé Evropě 

řeší, jak zpřístupnit tuto nákladnou léčbu svým pacientům,“ řekl. 

Navázal na něj senátor a předseda Výboru pro zdravotnictví Roman Kraus, který v minulosti vedl Fa-

kultní nemocnici Brno. Připomněl, že od prvního července se Česká republika ujme předsednictví 

Evropské unie a vzácná onemocnění jsou jedním ze tří nosných témat zdravotnické části. „Dalším 

tématem je pak farmakologie a celá problematika duševního zdraví,“ dodal Kraus. 

Poznamenal také, že vzácnými onemocněními je v České republice postiženo asi 500 tisíc pacientů. 

„Naštěstí díky velkému úsilí, které je věnováno výzkumu a implementaci nových léků, se daří řadu 

těchto onemocnění, jež jsou často chronická, progresivní, většinou degenerativní a ovlivňují délku a 

kvalitu života, léčit. Zhruba osmdesát procent těchto onemocnění se vyskytuje už v dětském věku. Je 

to velká zátěž pro rodinu. Česká republika je jedna z těch, která přijala regulativní opatření umožňují-

cí zrychlit vstup nových terapií a léků do praxe. Na druhé straně je potřeba si říct, že možnosti eko-

nomické se v řadě zemí zhoršují. Řeší se proto, jak usnadnit a zaplatit tyto inovativní terapie,“ zdů-

raznil Kraus. 

 

Zdravotní péče na prahu nové doby 

Náměstek ministra zdravotnictví Jakub Dvořáček doplnil, že mnoho evropských předpisů nyní pro-

chází významnou změnou, aby toho mohlo být dosaženo. „Zájem o změny ze strany členských států 

je obrovský a rozhodně to neskončí nějakými kosmetickými úpravami. Ať už obecné nařízení o farma-

ceutikách nebo nařízení o vzácných onemocněních či nařízení o evropském datovém prostoru. 

Všechny materiály nyní procházejí diskusí v rámci Evropské komise. Jejich výsledky zásadním způso-

bem překreslí poskytování zdravotní péče v České republice i v celé Evropě. Některé státy jsou na 

změny připravené lépe a některé hůře,“ přiblížil Dvořáček aktuální situaci. 

Podle něj je ale konkrétně Česká republika v přípravách poměrně daleko. Léčba vzácných onemocně-

ní je u nás podle Dvořáčka na úrovni západní Evropy. „Snese srovnání s kterýmkoliv evropským stá-
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tem. Ať z hlediska organizace péče či dostupnosti inovativních terapií. Česká republika není zemí, 

která by se měla za co stydět,“ prohlásil náměstek ministra zdravotnictví. Ubezpečil také, že české 

zdravotnictví nebude mít tento ani příští rok významné finanční problémy. 

Předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění Anna Arellanesová následně připomněla, že 

díky legislativě, která vstoupila v platnost před dvěma lety, už více než dva tisíce léčivých přípravků 

získalo registraci a bylo schváleno Evropskou komisí. „Velmi pozitivní je výzkum a vývoj jednotlivých 

přípravků. Na druhé straně je ale negativní, že pro přibližně 95 procent vzácných diagnóz stále není 

dostupná léčba. Zároveň je vidět, že ne všichni pacienti mají k léčbě přístup. Rozdíl plyne z přístupu k 

úhradám zdravotní péče, které závisí na jednotlivých členských státech. Pacienti upozorňují, že v ně-

kterých zemích mají pacienti přístup k nové léčbě okamžitě, zatímco někde nemají přístup vůbec, 

nebo to trvá měsíce až roky,“ zhodnotila Arellanesová. 

Zmínila také novou legislativu, která v České republice vstoupila v platnost letos v lednu. „Aktuálně se 

pacienti zapojují do procesu rozhodování. Činíme první kroky a snažíme se získat zkušenosti. Jsme 

skutečně rádi, že se na tomto procesu můžeme podílet. Názor pacientů by měl být důležitou součástí 

rozhodovacích procesů,“ prohlásila ještě předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění. 

Podle předsedy představenstva AIFP Pavla Sedláčka je evropské nařízení o léčivých přípravcích na 

vzácná onemocnění velmi úspěšné, je ale potřeba dělat ještě více. „A sice vyvíjet další nové přípravky 

na vzácná onemocnění. Evropské nařízení o léčivých přípravcích pro vzácná onemocnění mělo obrov-

ský dopad na zdraví pacientů, v Evropě bylo schváleno více než 160 nových léčivých přípravků. Oproti 

předchozím letům se jedná o 88% nárůst. Toto nařízení a další politiky fungují, je ale třeba držet krok 

s vyvíjejícími se technologiemi. K tomu by měl být vytvořen evropský regulativní rámec,“ domnívá se 

Sedláček. 

O rovném přístupu k vzácným onemocněním pohovořil také ředitel EURORDISu Yann Le Cam. Před-

stavil návrhy, které předkládají nejen pacientské organizace, ale také 240 odborníků, kteří na návrzích 

pracovali. „Lidé trpící vzácnými onemocněními stále umírají předčasně. Sedmdesát procent těchto 

vzácných onemocnění se objevuje v dětství nebo dospívání. Doba dožití v Evropě je v průměru pět 

let. Toto období se za posledních pět let moc nezlepšilo,“ konstatoval Le Cam. 

Zmínil také nerovnosti v léčbě vzácných onemocnění v jednotlivých členských státech EU. „Aktuálně 

máme speciální terapii jen na šest procent vzácných onemocnění. Existuje však šest set přípravků, 

které by měly být na trhu do roku 2030,“ nastínil Le Cam aktuální stav a následně přiblížil výsledky 

studie, jejíž vznik podpořil Evropský parlament. Jejím výsledkem je osm doporučení, jak by měla Ev-

ropa postupovat. Prvním je vznik takzvaného evropského regulativního rámce, který by měl sjednotit 

pravidla pro vývoj a výzkum přípravků na vzácná onemocnění s ohledem na potřeby pacientů. Podle 

Le Cama by se měly zdravotnické sítě jednotlivých států propojit v rámci celé Evropy. „Díky tomu 

budeme moci lépe zúročit odborné znalosti z hlediska výzkumu i zdravotní péče,“ doplnil Le Cam, v 

čem musí nastat změna.  

 

Vize evropské rovnosti 

Toto téma se přelilo i do workshopů, které na diskusi navázaly. Debatovalo se o společném HTA hod-

nocení, tedy Health Technology Assessmentu v České republice. V podstatě jde o mezioborovou čin-

nost zaměřenou na hodnocení nových technologií ve zdravotnictví. V současnosti je cílem vyzkoušet 
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tento přístup na nových léčebných postupech, jako třeba na již zmiňované genové terapii. „Evropská 

rada chce dosáhnout stejně včasného přístupu k pacientům se vzácnými onemocněními napříč celou 

Evropou. Tento motiv se prolíná všemi jednáními ohledně obecné farmaceutické legislativy i legislati-

vy týkající se vzácných nemocí,“ řekl k problematice náměstek ministra zdravotnictví Jakub Dvořáček. 

V dalším z workshopů věnujícím se pobídkám pro inovace, výzkumu a zrychleným regulatorním po-

stupům i rychlejšímu vstupu na trh se předseda Rare Cancers Europe Paolo Casali vyslovil, že ačkoliv 

komunita řešící vzácná onemocnění udělala za poslední roky velký kus práce, nejistota týkající se 

regulatorních vyhlídek má za důsledek, že se některé léčebné postupy na vzácná onemocnění dále 

nevyvíjí. Tuto nejistotu je potřeba podle předsedy Rare Cancers Europe změnit. 

Konferenci uzavřel senátor Roman Kraus, bez kterého by se setkání neuskutečnilo. „V České republi-

ce i Evropě máme dostatek odborníků, kteří vědí, co se má udělat. Na druhou stranu byla přednesena 

celá řada problémů, jež je potřeba řešit. Jsem rád, že konference je jakýmsi předskokanem českého 

předsednictví v Radě EU. Máme možnost jednotlivé věci zase aktivně ovlivnit. Doufám, že po našem 

předsednictví ztratíme pocit, že nám zase Evropa něco vnutila a my nevíme, co s tím,“ řekl Kraus. 

 

Článek vznikl ve spolupráci s Asociací inovativního farmaceutického průmyslu. 

Zdroj: ihned.cz 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Vzácná nemoc lidem bere schopnost dýchat i polykat 
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Dvojité vidění, neschopnost hýbat se, mluvit, polykat, nebo dokonce dýchat – to vše patří mezi proje-

vy vzácného autoimunitního onemocnění myastenie gravis (MG), kterým v Česku trpí 2 500 až 3 000 

lidí. Tělo při něm samo vytváří protilátky, které brání přenosu impulsů z nervů do svalu. Lidé, kteří 

poruchou nervového systému trpí, jsou zesláblí a nemohou svaly ovládat, přibližně 10 až 15 procent z 

nich nemoc ohrožuje na životě. Jejich okolí si však často myslí, že jsou jen líní. Nemoc nelze vyléčit, 

projevy lze pouze tlumit. Moderní biologickou léčbu dostanou jen ti, u nichž selhaly všechny předešlé 

terapie. Pacienti a lékaři na nemoc upozorňují u příležitosti Měsíce myastenie gravis, který připadá na 

červen. 

„Projevy myastenie gravis jsou závislé na fyzické zátěži a pacientův stav v souvislosti s ní kolísá. Po 

odpočinku se zlepší, po fyzickém vypětí se zhoršuje. Pacienti se proto obvykle ráno cítí lépe a večer 

po celodenní zátěži hůř,“ vysvětluje Stanislav Voháňka, zástupce přednosty Neurologické kliniky FN 

Brno a předseda Neuromuskulární sekce České neurologické společnosti. 

MG se nejčastěji projevuje postižením svalstva hlavy a krku, což způsobuje pokles víčka, poruchy vi-

dění, kousání, polykání nebo řeči. Pacienti často nejsou schopni zvednout ruce nad hlavu a udržet v 

nich předměty. Jsou velmi slabí, a pokud si neodpočinou, potíže přetrvávají. 

„Několikrát se mi stalo, že jsem nemohla zvednout nohu, upadla jsem, neměla sílu se zvednout a 

nemohla jsem mluvit. Kolemjdoucí si o mně mysleli, že jsem opilá, a obcházeli mě. Nemohla jsem si 

ani říct o pomoc a vysvětlit, co se děje,“ popisuje své zkušenosti Miriam Křivková, která s nemocí 

bojuje přes 40 let a zároveň je ve výboru pacientské organizace MYGRA-CZ, jež lidem s MG pomá-

há.__POUTAK_NA_CLANEK_64601__Miriam Křivková dokonce dvakrát prošla takzvanou myastenic-

kou krizí, což jež život ohrožující stav. „Při myastenické krizi mají pacienti takové problémy s polyká-

ním, že se mohou udusit stravou, zároveň trpí vážnými dechovými potížemi, a musí tak okamžitě do 

nemocnice, kde je napojíme na dýchací přístroj,“ popisuje Voháňka. 

Podle něj se péče o pacienty v Česku stále zlepšuje. Zatímco dříve se ženám s MG nedoporučovalo 

mít děti, dnes těhotenství pod dohledem lékaře zvládají. Také díky pokroku v anestezii mohou paci-

enti s MG absolvovat různé operativní zákroky. Vývoj prodělala také léčba této choroby. 

„Myastenie gravis je nevyléčitelná, pacientům však můžeme nabídnout řadu léčebných metod, které 

zmírňují projevy nemoci. U lidí do 50 let je základním řešením odstranění brzlíku, což pomáhá tlumit 

imunitní reakce a zlepšit prognózu. Pro okamžitou úlevu od obtíží využíváme léky, které podporují 

nervosvalový přenos. Dlouhodobě pacienti užívají kortikoidy a imunosupresiva tlumící tvorbu protilá-

tek zodpovědných za vznik obtíží,“ říká Voháňka. 

Nákladnější léčbu, jako je plazmaferéza nebo imunoadsorpce, pomocí nichž lékaři pacientům „čistí“ 

krev od protilátek, poskytují pouze specializovaná neuromuskulární centra. Těch je v Česku 11, větši-

na pacientů (80 procent) se léčí ve třech největších – v Praze, Brně a Ostravě. 

„V současné době se do praxe dostává také moderní biologická léčba, která má dobrý efekt a méně 

nežádoucích účinků. Je však zatím dostupná pouze pro ty, u nichž selhaly veškeré předchozí léčebné 

metody. Doufám, že v budoucnu bude možné ji na úhradu pojišťoven předepsat většímu počtu paci-

entů. Zejména těm, kteří trpí opakovanými myastenickými krizemi,“ dodává Voháňka. 

Přestože méně nákladné léky, které užívá 80 procent pacientů s MG, jsou dostupné také u neurologů 

mimo centra, doporučuje Voháňka, aby se všichni pacienti léčili na specializovaných pracovištích, kde 

jsou odborníci na MG. 
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To potvrzuje i Miriam Křivková: „Dostat se do specializovaného centra je pro pacienty prvním krokem 

ke zvládání nemoci. Problémem však často je, že pacienti příznaky, zejména únavu, zpočátku podce-

ňují a zbytečně se trápí.“ Kromě léčby považuje za důležitou také podporu rodiny a blízkých, odpoči-

nek a nalezení cesty, jak s nemocí žít. 

Pacientská organizace MYGRA-CZ ve spolupráci s lékaři a záchrannou službou připravila kartu pacien-

ta, kterou by měli lidé s MG nosit u sebe a v krizových situacích předkládat. Obsahuje základní infor-

mace o pacientovi, kontakty a důležité pokyny, jako které léky nesmí lidé s MG dostat, protože zhor-

šují projevy nemoci – například některá antibiotika, anestetika, benzodiazepiny nebo hořčík. 

„Za posledních pět let se nám podařil významný posun v organizaci léčby vzácných onemocnění a 

jejím zakotvení v české legislativě. Díky těmto novým úpravám by se pacienti se vzácnými onemoc-

něními měli dostat snáz k léčbě, o kterou doposud museli žádat jen prostřednictvím tzv. paragrafu 16 

a každé tři měsíce mít obavu, jestli jim léčbu pojišťovna schválí, či nikoliv. Zároveň došlo ke vzniku 

Národní sítě center pro vzácná onemocnění, včetně těch, kde se léčí myastenie gravis,“ vysvětluje 

Anna Arellanesová, předsedkyně České asociace pro vzácná onemocnění (ČAVO). 

Ke zlepšování péče pomáhá lékařům registr pacientů MyReg, který aktuálně sleduje 1 500 osob s MG. 

Data z něj slouží k poznání přirozeného průběhu choroby, k optimalizaci léčebných postupů, pláno-

vání kapacit a centralizaci péče. MyReg umožňuje propojení a srovnávání informací na mezinárodní 

úrovni. Jeho zřizovatelem je Česká neurologická společnost. 

 

Zdroj: prazskypatriot.cz 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Benefiční akce pro postižené dystrofií v sobě skrývala i spanilou jízdu Pra-

hou 
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V pořadí 14. ročník charitativní akce MDA RIDE pod heslem Jedeme v tom s Vámi! proběhl 11. června 

na Václavském náměstí - Muzejní oáze. Cílem události je pomoci lidem s nervosvalovým postižením 

označeným jako svalová dystrofie. 

Václavák ožil zvuky krásných motocyklů Harley-Davidson, Indian a dalších značek. Bylo možné vidět 

výstavu vozů Ford Mustang Riders Clubu a veteránů z 1st Veterán US Car Clubu. Vše doprovodil kul-

turní program pro celé rodiny, spanilá jízda Prahou, workshopy a početné stánky partnerů akce. 

"Je to tady úžasné, jsme nadšení, tyto akce jsou důležité. Ať jsou děti postižené jakýmkoli způsobem, 

je důležité držet při sobě. Můj pětiletý syn Sebastián trpí vrozenou vývojovou vadou páteře, takže 

jsme se přišli podívat, na akci mě upozornil kamarád motorkář, jsem moc ráda že se takové akce ko-

nají, je to opravdu potřebné," řekla Deníku maminka Petra. 

MDA RIDE je největší motocyklová charitativní akce v České republice, která je spojená s veřejnou 

sbírkou, jejíž výtěžek putuje na pomoc lidem postiženým svalovou dystrofií, sdružených v Asociaci 

muskulárních dystrofiků ČR a v dalších čtyřech subjektech. Za předchozích 13 let tento spolek věnoval 

přes 9 milionů korun a pomohl financovat více než 400 projektů. 

“Hlavním bodem programu byla tradiční Spanilá jízda Prahou, která odstartovala ve 14 hodin. “Spo-

lečné vyjížďky jezdců na motocyklech všech značek a velikostí se ve vozech našich partnerů zúčastnili 

také nemocní svalovou dystrofií,” uvádí Josef “Káďa” Kadeřábek, zakladatel a předseda MDA RIDE. 

“Svalová dystrofie je málo známá, ale velmi těžká a zákeřná nemoc. A právě proto je pro nás důležité, 

že se díky naší akci daří nejen vybrat peníze na podporu nemocných, ale také informovat o této ne-

moci širší veřejnost," vysvětluje Káďa. 

Kromě vystoupení skupin Strahov, Petra Vondráčka s Lokomotivou, V. I. T. Classic Bandu a Screwballs 

Rockabilly si mohli návštěvníci poslechnout také rapera Vladimíra 518. 

Opravdovou hvězdou dne byla zpěvačka Jitka Zelenková. Návštěvníci se také mohli zúčastnit řady 

workshopů, a navštívit stánky partnerů, vyfotit na stroji Harley-Davidson. Ženy zde dokonce našly i 

kadeřnický salon Hairarea Blanky Haškové, který provozují kadeřnice celebrit. 

Firma Illy na svém stánku prezentovala výbornou kávou a po občerstveni cateringem restaurace Kot-

leta, si mohli účastníci zazávodit u stánku s trenažéry Formule1. Atrakce byly k dispozici za dobrovol-

ný příspěvek do kasiček. 

 

Co je svalová dystrofie 

Svalová dystrofie je široký termín pro označení genetických onemocnění, které postihují svalstvo. 

Nemoc postupně oslabuje kosterní svalstvo končetin a trupu. Ve věku dospívání, přibližně mezi 13. – 

19. rokem nebo dříve, jsou zasaženy i svaly dýchací a srdeční. Tato nemoc postihuje z 99,9 % chlapce 

a v dnešní době je stále neléčitelná. Děti, které tato vada postihne, se dožívají cca třiceti let života. 

 

Proč MDA RIDE? 

Protože cílem všech aktivit je benefiční jízda motorkářů s lidmi postiženými touto nemocí a přede-

vším snaha získat maximální množství prostředků pro Asociaci muskulárních dystrofiků ČR a sdružení 

Parent Project. MDA je mezinárodní zkratkou pro asociaci muskulárních dystrofiků. Myšlenka bene-
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fičních jízd vznikla v USA v osmdesátých letech minulého století a o deset let později se přidali motor-

káři ve Švýcarsku. Jsme tedy druhou zemí v Evropě a první v Evropské Unii, kdo se od roku 2008 roz-

hodl pomáhat lidem s touto zatím nevyléčitelnou nemocí. 

 

Co je MDA RIDE? 

MDA RIDE o.s. je společnost lidí – motorkářů, kteří se rozhodli dlouhodobě pomáhat lidem s neuro-

svalovým postižením, známým jako svalová dystrofie. 

 

Zdroj: prazsky.denik.cz 
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Uherskohradišťská nemocnice je součástí pilotního projektu screeningo-

vého programu pro včasný záchyt závažných genetických onemocnění u 

novorozenců 
 

Od začátku roku mají rodiče novorozených dětí v Uherskohradišťské nemocnici možnost využít bez-

platné screeningové vyšetření, které dokáže zachytit dvě závažná, geneticky podmíněná onemocnění 

– spinální svalovou atrofii (SMA) a závažné selhání imunity (těžká kombinovaná imunodeficience SCID 

a XLA). 

Spinální svalová atrofie je dědičné nervosvalové onemocnění, které postupně vede k ochrnutí pacien-

ta. Pokud je nemoc zjištěna až po projevení příznaků, léčba již nikdy nevede k úplnému uzdravení. 

Pacient je ve většině případů odkázán na invalidní vozík, případně i na dechový přístroj. Screening v 

novorozeneckém věku umožňuje zjistit genetickou dispozici k onemocnění a ihned zahájit léčbu, díky 

které je možné zabránit poškození nervů a svalů. Pacienti tak budou schopni samostatné chůze bez 

použití zdravotnických pomůcek.  

Při závažném selhání imunitního systému (SCID a XLA) jsou děti ohroženy vznikem infekcí již v prvních 

měsících života, jejich zdraví ohrožují také živé očkovací látky. Léčba spočívá v transplantaci kostní 

dřeně. Čím dříve je transplantace provedena, tím je úspěšnost léčby vyšší.  

„Zapojení Uherskohradišťské nemocnice do screeningového programu na odhalení vážných genetic-

kých onemocnění je dalším krokem ke zkvalitnění naší péče o novorozence. Včasný záchyt je u těchto 

onemocnění zcela zásadní. Léčba je finančně velmi nákladná, ale pokud se zahájí včas, ještě před 

nástupem obtíží, má dítě podstatně větší šanci na kvalitní život,“ říká primářka dětského oddělení 

MUDr. Irena Baroňová.  

Vyšetření se provádí z kapky krve odebrané z patičky novorozence mezi 48. až 72. hodinou po naro-

zení, je prakticky bezbolestné a nikterak dítě netraumatizuje. 

Zdroj: nemuh.cz 
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Oliverek s SMA bude pohádkovým hrdinou: Výjimečná knížka představí 

děti s těžkým osudem 
 

Malý Oliverek se potýká se zákeřnou spinální svalovou atrofií. Velkou naději rodina vkládala do léku 

zolgensma, který klučík nakonec bohužel dostat nemohl. S nepříznivým osudem se však i nadále sta-

tečně pere a jeho rodiče se podílejí na řadě dobročinných projektů. I díky nim vznikne knížka pohá-

dek, jejímiž hrdiny budou děti, které se potýkají s nějakou vážnou nemocí. Výtěžek z prodeje pak 

získají rodiny malých hrdinů. 

Pohádky výjimečných hrdinů budou opravdu netradiční. „Nestává se často, že by někdo zachraňoval 

svět z vozíčku, ocitl se ve světě kouzel a čar i s neposlušnýma nožičkama nebo prožíval tajuplná dob-

rodružství přímo ze své postýlky,“ uvedla Mariana Andltová, autorka nápadu napsat knihu o nevšed-

ních malých hrdinech. 

Hrdinové s handicapem 

Hlavními postavami 66 pohádkových příběhů budou děti, které se potýkají s nepřízní osudu. Mnoha z 

nich v aukčních skupinách pomáhali i Oliverkovi rodiče. Oliverek je také hrdinou příběhu, který sespa-

la právě Mariana Andltová. 

„Zajímá vás, jestli bude Oli bojovat s drakem, zachraňovat princeznu nebo ho navštíví víly?“ lákají na 

sociální síti Oliverkovi rodiče fanoušky malého bojovníka. Vydání knížky má podpořit sbírka, v rámci 

které mohou lidé sledující osudy Oliverka i dalších statečných dětí přispět a knihu si pořídit v před-

prodeji. 

Jak uvedla Mariana Andltová, veškerý výtěžek z knihy bude věnován na pomoc právě těm, kteří v 

pohádkách vystupují. Na příbězích se podílelo více než padesát autorů. 

 „Autoři jsou rozmanití jak profesně, tak věkově (nejmladší autorce je 16 let, nejstaršímu autorovi je 

přes 70 let). Spojili se, aby společně podpořili handicapované děti a dospívající vytvořením knihy pří-

běhů,“ doplnila Andltová. 

Co je to SMA? 

Spinální svalová atrofie (SMA) je nemoc, kvůli které dochází k postupnému úbytku svalové hmoty, 

pacienti s tou to diagnózou se často nedožívají vysokého věku. Naději rodinám dětí s SMA nedávno 

dalo vyvinutí léku zolgensma, genové terapie, která postup nemoci prakticky zastaví. Aby mohl být 

lék pacientovi podán, musí vážit maximálně 13,5 kilogramu a být nanejvýš tři roky starý. 

Zdroj: blesk.cz 

 

 

 

 

 



 

58 
 

Rodič nemocného syna běží z Třebíče na Sněžku. Chlapec trpí svalovou 

dystrofií 
 

Rodič syna se svalovou dystrofií Jakub Benda běží z Třebíče na Sněžku. Jedná se o charitativní běh na 

podporu organizace Parent project.  

Na charitativní běh na podporu organizace Parent project sdružující rodiče dětí se svalovou dystrofií 

se vydal Jakub Benda z Třebíče. Doběhnout chce až na vrchol Sněžky. Z Třebíče odstartoval v pátek 

ráno a v cíli má být zítra. Na trasu se vydal proto, že má sám syna se stejným onemocněním. 

Ve tři ráno …  

Jakub Benda je ze Žďáru nad Sázavou. Svou cestu začínal v Třebíči ve 3 hodiny ráno. „Prvních 40 kilo-

metrů bylo docela v pohodě a teď těch posledních deset po silnici bylo teda hodně nepříjemných, už 

kvůli křečím, ale jinak to docela jde, i když na to, kolik mám před sebou, tak to úplně dobrý není,“ 

smál se na trati.  

Na cestě Jakuba Bendu doprovází karavan s týmem, který mu pomáhá s občerstvováním, dokumen-

továním cesty nebo případnými potížemi. Na trase s ním bude až do neděle. „Oni samozřejmě mají 

kde spát, já bych moc spát neměl, ale počítám s tím, že v noci budou bouřky, takže asi zapluju taky na 

chvíli do karavanu.“ 

Svalová dystrofie 

Právě vyčerpávající cesta jen s kratšími přestávkami má podle Jakuba Bendy upozornit na onemocně-

ní svalovou dystrofií i na organizaci Parent Project, která rodiče nemocných dětí sdružuje. Patří mezi 

ně i paní Hana, která přišla vytrvalce povzbudit ve Žďáře nad Sázavou. „Opravdu úžasná věc, i co se 

týče osvěty a je to důležité o tom vědět, krásná charitativní akce.“ 

Organizace Parent Project vznikla z iniciativy rodičů dětí se svalovou dystrofií. Aktuálně má přes 130 

členů a podle místopředsedy výkonného výboru organizace Reného Břečťana je Jakub Benda prvním 

z rodičů, který se o podobnou propagaci problematiky onemocnění pokusil. „A vlastně se to přesně 

shoduje s novou koncepcí, kdy máme heslo pro takové akce: Dokážeme víc, než si myslíte a bylo to 

původně jako na ty kluky, ale i Jakub dokázal, že rodiče dokážou víc, než si myslí.“ 

Pod Sněžku by měl Jakub Benda se svým týmem dorazit dnes večer. Zítra jej pak čeká výstup nahoru. 

 

Zdroj: vysocina.rozhlas.cz 

 

 

 

 

 

 



 

59 
 

Péče o pacienty se vzácným onemocněním již nesmí stát jen na titánech 

oboru, říká jeden z nich 
 

Za posledních deset let se podařilo v Česku vybudovat velmi kvalitní systém péče o pacienty se vzác-

nými onemocněními, srovnatelný se zeměmi na západ od našich hranic. Zdaleka však není vyhráno. 

Nastal čas přestat se spoléhat na odhodlání „srdcařů“a zakotvit dlouhodobě udržitelný systém, zalo-

žený na adekvátně financované centrové péči, který přiláká a udrží nové mladé a perspektivní odbor-

níky, říká v rozhovoru se Zdravotnickým deníkem vedoucí Národního koordinačního centra pro vzác-

ná onemocnění při FN Motol a přednosta Ústavu biologie a lékařské genetiky 2. LF UK a FN Motol 

Milan Macek. 

Nedávno jste na odborné konferenci v Senátu hovořil o tom, že ČR je v péči o pacienty s vzácným 

onemocněním na úrovni vyspělých západoevropských zemí, a je tomu tak i díky dlouhé tradici pediat-

rické péče a práci odhodlaných „srdcařů“. Nastal však čas připravit se na příchod nové generace a 

péči více systemizovat. Můžete to popsat trochu podrobněji? 

V oblasti vzácných onemocnění je Česko skutečně velmi silné. Z celkových 24 Evropských referenč-

ních sítí pro jednotlivé diagnostické skupiny (ERN) jsme zapojeni ve 22 a naše dvě specializovaná cen-

tra ve fakultních nemocnicích v Motole a Brně patří mezi nejlepší evropskou dvacítku. Máme vynika-

jící infrastrukturu, zavedený systém péče, expertízu. To je ta naše generace srdcařů, která vyrostla 

okolo velikánů pediatrické péče jako například paní docentka Věra Vávrova, která se věnovala cystic-

ké fibróze a zavedla systém komplexní péče o pacienty s touto nemocí. Nebo páni profesoři Milan 

Elleder a Josef Hyánek pro metabolické vady. Jejich odchovanci jsou profesor Viktor Kožich nebo paní 

profesorka Pavla Doležalová. Nakonec i já sám jsem to pověstné jablko, co nepadlo daleko od stro-

mu, protože můj otec docent Macek před šedesáti lety založil obor lékařské genetiky. A takto bych 

mohl pokračovat. 

Naše generace, dnes padesátníků a šedesátníků, si vzala za své jejich holistický přístup k problematice 

vzácných onemocnění, v kterém nás vychovali a který prosazovala tradice české pediatrie. Tedy že 

jde o komplexní „péči o matku a dítě“, a tím i naši budoucnost. Dnes nastupující generace vnímají 

vzácná onemocnění spíše stejně jako jiné „časté“ choroby, kdy systém péče je již dle jejich názoru 

zavedený a funguje se v multidisciplinárních týmech. Hodně se už odpracovalo. 

Stále je to ale velmi náročné a složité a přiznejme si, že finanční podmínky ve fakultních nemocnicích 

nejsou zase tak pro mladší generaci zajímavé, s ohledem na to, že si chtějí založit rodinu nebo potře-

bují splácet hypotéku. Takže je potřeba vytvořit dlouhodobě udržitelný systém, založený na centrové 

péči, finančních pobídkách ze strany plátců, možnostech mezinárodní výměny atd., aby to přilákalo 

mladé a perspektivní odborníky. Nikdo z nich však již nepůjde tou zakladatelskou cestou, jakou jsme 

prošlapávali, často doslova z ničeho, my. 

Co chceme předat nové generaci 

Na konferenci jste též mluvil o tom, že systém péče o pacienty se vzácným onemocněním v Česku by 

měl napodobit systém péče o onkologické pacienty. 

Ano, přesně tak. Rádi bychom zakotvili systém specializovaných center podobný síti komplexních 

onkologických center a zavedli úhrady centrové péče. Péče o onkologické pacienty je dvacet let na-

před od vzácných onemocnění a tento princip je víceméně přenositelný i na naší oblast-vždyť včasný 
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skrínink, centrová specializovaná multidisciplinární péče,vše znamenají šanci na lepší přežití jak v 

onkologii, tak i u vzácných onemocnění. Jen s tím rozdílem, že v onkologii mluvíme o přežití v řádu 

měsíců či roků, zatímco u vzácných chorob neonkologické povahy se jedná o celoživotní, a vysoce 

specializovanou, péči. Průběh nemusí být tak rychlý jako v onkologii, ale může být neméně závažný z 

celoživotního hlediska. 

Rádi bychom dosáhli toho, že nové generaci předáme síť vysoce specializovaných center pro jednotli-

vé diagnostické skupiny vzácných onemocnění. To bude situace výhodná pro všechny, pacienty i po-

jišťovny. A nebude to stát pouze na jednotlivých „titánech oboru“, kteří to sami táhnou i za cenu vel-

kých zásahů do jejich neprofesního života. 

A co je tedy potřeba pro to ještě udělat? 

Národní síť center už se podařilo definovat a zakotvit ve Věstníku MZ č. 1/2022. Teď je třeba zavést 

centra ERN do nadcházející úhradové vyhlášky. Poté bude možné začít domlouvat s pojišťovnamicen-

trovou péči, a to nad rámec ročního paušálu nemocnic, kde centra ERN působí, tj. podobně jako to 

mají onkologové ve svých centrech typu „KOC/HOC“ (komplexní onkologická centra a hematoonkolo-

gická centra – pozn.red.). V současné době je totiž tato léčba vzácných onemocnění pro fakultní ne-

mocnice, které hostí většinu center ERN, z finančního hlediska ztrátová. Paradoxně pak tato páteřní 

síť našeho zdravotnictví dlouhodobě doplácí na svou excelenci – jinak řečeno na svůj superkonziliární 

a často i celostátní statut pro dané skupiny vzácných onemocnění. Ne nadarmo se ve zdravotnictví 

říká, že „peníze nejdou za pacientem“…. 

Je rovněž potřeba rozvinou péči také pro naše romskou minoritu, která trpí specifickými formami 

vzácných onemocnění. V rámci projektu financovaném z norských fondů pro ně vytváříme doporuče-

ní. Spolupracujeme i se Státním zdravotním ústavem a jejich romskými mediátory, abychom v této 

komunitě zvýšili povědomí o těchto onemocnění a zajistili specializovanou péči u této marginalizova-

né skupiny. 

Jak získá centrum status vysoce specializovaného centra pro vzácná onemocnění? Jak probíhá akre-

ditace? 

To stanoví §113a zákona 372/2011 Sb., o zdravotních službách, který se podařilo prosadit bývalému 

ministru zdravotnictví Adamu Vojtěchovi, za což jsme mu vděční. Ten říká, že statut centra poskyto-

vatel získá získáním plného členství právě v ERN pro příslušnou diagnostickou skupinu vzácných one-

mocnění, tedy například pro kostní, endokrinologická, neurologická, kardiologická vzácná onemocně-

ní. A tato centra ERN potom dále spoluorganizují národní, spolupracující, síť stejně odborně zaměře-

ných pracovišť a zajištují příslušnému „segmentu diagnostiky a léčby“ mezinárodní návaznost. A jak 

jsem již říkal, z celkových 24 ERN pro jednotlivé diagnostické skupiny jsme dnes již zapojeni ve 22 

skupinách, takže tato centra se automaticky stala i specializovanými centry vysoce specializované 

péče podle naší stávající legislativy. 

Zapojení do center ERN předcházel podrobný a náročný audit strany unijních orgánů a nezávislých 

externích agentur, zahrnující například audit personálních kapacit, zdravotnické dokumentace, pro-

stor na odděleních. Nebylo to skutečně nic jednoduchého, ale všechna naše pracoviště nakonec ob-

stála na jedničku. 

Onkologové mají svůj víceletý Národní onkologický program, který jim nyní schválila vláda. Mají svůj 

program i vzácná onemocnění? 
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Máme již nějakou dobu připravenou Národní strategii pro vzácná onemocnění 2022-2030. Ta je 

předpokladem pro tři návazné tříleté akční plány, které její obecné deklarace a cíle aplikují do praxe. 

Naše „nová“ strategie též navazuje na předchozí desetiletou strategii (2010-2020) a s ní spojené tři 

akční plány. Ministerstvo zdravotnictví ji však zatím nepřipravilo do formální podoby potřebné k ode-

slání do mezirezortního připomínkového řízení, což je pro nás frustrující, byť chápeme že vládní stra-

tegie musí mít specifickou strukturu a jasně definovanou návaznost na úhrady diagnostiky a péče 

vzácných onemocnění. Navíc chápeme i omezené personální kapacity odboru zdravotní péče minis-

terstva. 

V minulosti to navíc bylo i tak, že v zásadě můžeme psát strategie, jaké chceme, ale podmínkou jejich 

schválení bylo, abychom po nikom nechtěli žádné peníze. Takže si vyberte, jestli nepsat rovnou nic, 

nebo mít alespoň něco, ale bez peněz… Ale pacientům tiká čas daleko rychleji než byrokratům a oni 

nechápou, že některé politické procesy trvají déle a často jsou přerušeny volebními cykly, kdy pak 

často začínáme zase od začátku. Ale abych byl spravedlivý – u současného vedení ministerstva si vá-

žíme snahy a iniciativy svázat jednotlivé cíle s adekvátními úhradami. 

Musíme rozvíjet multidisciplinární péči 

Kdy se vlastně začalo hovořit o „vzácných“ onemocněních? Původně se spíše mluvilo o genetických 

onemocněních. 

Pro mě samotného se termín vzácná onemocnění objevil až po roce 2000, kdy vyšlo nařízení Evrop-

ského parlamentu a Rady o léčivých přípravcích pro vzácná onemocnění. To mělo podpořit vývoj léků 

pro léčbu, prevenci a diagnostiku těchto chorob. My jsme jim předtím skutečně říkali „genetická 

onemocnění“ a pro pediatry jsme vydali například kazuistiky z „molekulární genetiky“. Přejmenovat 

mendelistická – genetická onemocnění na „vzácná“ bylo částečně i jakýmsi politickým rozhodnutím, 

aby se primárně nespojovala pouze s genetickým podkladem a aby se definoval jejich společný cha-

rakter daný jejich nízkou prevalencí bez ohledu na danou diagnostickou skupinu. 

Jak se za tu dobu změnil přístup k pacientům? Tento typ onemocnění býval spojován s kontroverzním 

tématem selektivních interrupcí. Je to stále aktuální téma? 

Dříve genetici zajišťovali především prenatální diagnostiku spojenou s nabídkou umělého ukončení 

těhotenství u závažných nebo nevyléčitelných vzácných onemocnění. Tedy, jak nyní říkáme, možností 

reprodukční volby u lidí, kteří například měli velice těžce postižené děti a hrozilo vysoké genetické 

riziko (tj. více než 25 procent), že i další jejich dítě bude těžce nemocné. Není to nic, čím bychom se 

chtěli chlubit, protože nám jde primárně přece o léčbu! Ale tehdy, když efektivní léčba nebyla k dis-

pozici a rodiny se kvůli tomu vysokému riziku i rozpadaly, tak tento postup představoval ono pověst-

né menší zlo. Teď už se umělá přerušení těhotenství neprovádí v dřívějším rozsahu. Spíše se nabízí 

preimplantační diagnostika a péče, která se na to dívá z toho pohledu, že je možné vybrat zdravé 

embryo. Stále více se rozvíjí i účinná léčba vzácných onemocnění, a to nejenom pomocí léčivých pří-

pravků pro vzácná onemocnění nazývaných v medicínské žargonu „orphani“. 

Stejně jako letos, tak i přes třinácti lety v roce 2009 jste spolupracoval s ministerstvem zdravotnictví 

během prvního českého předsednictví v Radě EU na národní prioritě v oblasti vzácných onemocnění. 

Jak byste zhodnotil posun, k němuž v mezidobí mezi těmito dvěma roky u nás došlo? 

Co se týče organizace péče, screeningu, dostupnosti léčivých přípravků, legislativy, tak ten posun je 

opravdu zásadní a dostali jsme se na úroveň vyspělých západních zemí. Deficity ale určitě jsou ve 
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financování týmů a léčivých přípravků a v dostupnosti inovací. Peníze stále nejdou za pacientem. 

Další problém je, že pacienti se mohu dostat ke specializované péči, ale ta není integrovaná. Chodí od 

jednoho specialistovi k druhému, každý mu určí nějakou „svou“ diagnózu, ale nikdo se na ně nepodí-

vá celkově, „holisticky“. Proto musíme rozvíjet multidisciplinární péči, ta je v současné době a do 

budoucna klíčová. Bez ní to nejde. 

A mám takový pocit, že také za tu dobu poněkud klesla lidská zainteresovanost ohledně správy věci 

veřejných. Tehdy v roce 2009 doznívala ještě snaha přiblížit se Evropě, pochlubit se něčím, co umíme 

nebo v čem se může naše země v Evropské unii „blýsknout“. Dnes nám taková nadšená politická 

podpora chybí. Dnes je přístup státní správy samozřejmě o mnoho profesionálnější, tak nějak „tech-

ničtější“, ale nějak se z toho vytratil zápal nebo, jak často říkáme, srdce. 

Také by prospělo, kdyby existovala větší hierarchizace zdravotního systému, od menších zařízení až 

po ve velké fakultní nemocnice, které by měly být tím rodinným stříbrem a poskytovat tu nejkvalit-

nější péči. Fakultní nemocnice, podobně jako univerzitní nemocnice ve vyspělých západních zemích, 

jsou dnes největším zaměstnavateli v daných regionech a významně přispívají k udržení zdraví našich 

spoluobčanů všech věkových kategorií. V tomto ohledu jsou i významnými ekonomickými subjekty a 

měly by být podobně jako u našich západních sousedů vícezdrojově financovány, tedy nejenom ze 

zdravotního pojištění. 

A jak se za tu dobu změnila Evropa? 

Pomohu si přirovnáním. V Evropské unii se nám podařilo postavit skvělý dům, ale ještě nám do něj 

nejde elektřina ani plyn. Musíme tu stavbu naplnit životem, musíme do center dovést pacienty a na-

bídnout jim adekvátní a dostupnou léčbu. A evropská úroveň nám také ukazuje ještě jeden důvod, 

proč se vyplatí věnovat vzácným onemocněním pozornost. Jsou předvojem toho, co se bude dít v 

oblasti personalizované medicíny v blízké budoucnosti. Všichni o personalizované medicíně hovoří, 

ale nyní jsou to vzácná onemocnění, která tomu konceptu dláždí cestu. Ukazují, že je potřeba inte-

grovat výzkum a klinickou péči, bez toho se vpřed neposunete. Čím dříve se to podchytí v oblasti 

vzácných onemocnění, tím lépe i pro onemocnění „častá“. 

Helena Sedláčková 

 

Zdroj: zdravotnickydenik.cz 
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Měla jsem čtyři infarkty, říká mladá kardioložka. Ze smutku se vypisuje 

básněmi 
 

První infarkt dostala znenadání ve třiceti letech. Po tom druhém se dozvěděla, že trpí vzácnou dědič-

nou chorobou. Následovaly ještě dva infarkty a další trable, které musela překonat. Z deprese a 

smutku se Tereza Šťastná z kardiologického oddělení pražské Nemocnice Na Homolce vypsala ve své 

básnické prvotině Na hranici konečnosti, která vyjde v červnu. 

Jako kardioložka máte docela výhodu. Srdce je v básních častým motivem.  

Je pravda, že pro poezii je srdce vděčný orgán tím širokým spektrem různých možných přirovnání a 

všeobecným spojením srdce a života jako takového. Takový urolog to má jako básník určitě o dost 

těžší. (smích)  

Kdy jste začala psát básničky?  

Už v dětství jsem si psala povídky a básničky. Později jsem psala pro sebe jako formu duševní hygieny, 

což mi pomáhalo vyrovnat s nastalou situací. Někomu pomáhá sport, ale já jsem v tu dobu fyzickou 

zátěž moc nezvládala. Když jsem měla pocit, že potřebuji své emoce vykřičet do světa, dala jsem ně-

které své básničky na sociální sítě. Od přátel jsem měla velmi pozitivní odezvy, kdy mi radili, že bych 

je měla vydat. Ale k tomu jsem tehdy ještě neměla moc motivaci. Přišlo mi to jako černý humor, že 

kardioložka dostala infarkt ve službě. Po druhém infarktu už mi bylo dost smutno a chtěla jsem si o 

tom radši promluvit s psycholožkou.  

Kdy se to změnilo?  

O něco později jsem narazila na Českou asociaci pro vzácná onemocnění, jež pomáhá pacientům. 

Chápala jsem, s čím se tito pacienti potýkají, protože i mé onemocnění je vzácné. Mnohdy je dlouhá 

cesta k zjištění diagnózy, léky bývají drahé nebo špatně dostupné. Chtěla jsem těmto lidem pomoct, a 

to byla motivace sbírku básní vydat a výtěžek z prodeje věnovat právě na konto České asociace pro 

vzácná onemocnění.  

Je vzácných onemocnění opravdu tak málo?  

Celkově ani ne. Asi 6 až 8 % evropské populace má nějaké vzácné onemocnění. Těch známých je v 

součtu přes 7 tisíc. Určitě jsou ale i ta, která zatím ještě neznáme a nejsou popsána.  

Kdy se u vás vzácná kardiologická diagnóza vlastně poprvé projevila?  

Poprvé jsem omdlela asi ve třinácti letech, ale tehdy se to ještě moc neřešilo. Mysleli jsme si, že je to 

z nízkého tlaku. Když se mi to stalo asi po dvou letech znovu, poslala mě obvodní pediatrička ke kar-

diologovi na ultrazvuk srdce, který byl v pořádku. Na vysoké škole jsem omdlela vícekrát. Tehdy mě 

vyšetřil i neurolog, ale výsledky byly opět zcela v pořádku, což mě uklidnilo, a řešila jsem pak víc ško-

lu, hromadu učení, a potíže jsem připisovala spíš vyčerpání.  
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Kolaps u vás vždycky přišel bez varování? 

Ano. Většinou lidé, kteří omdlévají například z nízkého tlaku, dopředu cítí, že to přijde, dělají se jim 

mžitky před očima, je jim slabo a třeba si stihnou sednout. Já jsem omdlela znenadání, a velice často 

jsem si proto ublížila. Měla jsem několikrát otřes mozku, protože jsem se při pádu praštila do hlavy. 

Často jsem měla na čele modřiny a musela jsem používat silný make-up, aby to nebylo vidět. Až poz-

ději jsem si začala všímat, že se mé mdloby objevovaly hlavně při zátěži anebo po ní. Šla jsem si zabě-

hat, a pak jsem najednou omdlela a celá jsem se pomlátila. 

Koho napadlo, že to může být od srdce?  

Kolega z interny, kam jsem po škole nastoupila, se orientoval na kardiologii a upozornil mě na to, že 

nepůjde o žádnou banalitu, a poslal mě na Homolku. Tedy ještě dříve, než jsem tam začala pracovat 

jako lékařka, jsem tam přišla jako pacient. Tam mě sledovali a zjistili, že mi vynechává srdce. Třeba i 

40 sekund mi vůbec netlouklo. Přes stehenní žílu mi tehdy do pravé komory zavedli malý, asi dvou-

centimetrový tzv. bezdrátový kardiostimulátor.  

Vyřešilo to vaše potíže?  

Tyto ano, ale pak se objevily další. Začaly se mi stahovat některé tepny v těle, v srdci, v hlavě i v kon-

četinách. Najednou jsem na vlastní kůži poznala, jak se cítí lidé s infarktem myokardu – to dokonce 

čtyřikrát –, s mozkovou příhodou nebo nedokrvením končetiny. Naštěstí to vždycky samo nebo po 

lécích přešlo. 

Měla jste čtyři infarkty?  

Ano. První jsem měla v prosinci 2020. Stalo se mi to ve službě, která končí v sedm hodin ráno. V 6:50 

se mi zatočila hlava, začalo mě bolet na hrudníku... Přiběhly sestřičky, natočily mi EKG. Vypadalo to 

na infarkt. Starší kolega mě vzal rychle na koronární jednotku a poté na katetrizační sál (pro léčebné 

výkony prováděné cévní cestou, pozn. red.). Nejčastěji infarkt vzniká v důsledku kornatění tepen, 

praskne aterosklerotický plát, na němž vznikne krevní sraženina, která ucpe tepnu. K tomu u mě ne-

došlo. Tepna se mi jen stáhla a zúžila, což asi po 20 minutách odeznělo díky lékům, co mi dali. Vyřeši-

lo se to, včas mi pomohli. Říkala jsem si, že je to jednorázová věc a že mi po tom nezůstala jizva na 

srdci. Ještě jsem z toho nebyla nešťastná. Když jsem měla druhý infarkt, už to bylo horší, protože jsem 

se bála, že se to bude opakovat častěji.  

Jak bolí infarkt?  

Každý to popisuje trošku jinak. Já měla hlavně svíravou bolest vzadu za hrudní kostí. Točila se mi u 

toho hlava a měla jsem pocit, že se mi vzdaluje svět, vnímala jsem všechno jakoby ve snu a zdálky. 

Kdy jste to zažila podruhé?  

Podruhé to bylo poté, co jsem prodělala covid, když jsem šla na kontrolní vyšetření do nemocnice. To 

už mi to bylo podezřelé, proč se to děje znovu. Zatímco u prvního infarktu jsem to nesla psychicky 

velmi dobře. Přišlo mi to spíš jako černý humor, že kardioložka dostala infarkt ve službě. V druhém 

případě už mi z toho bylo dost smutno a chtěla jsem si o tom radši i promluvit s psycholožkou.  

Co jste spolu řešily?  



 

65 
 

Jenom jsem jí popisovala, jak mi je. Potřebovala jsem se ze svého problému vypovídat. Ona se mě 

snažila uklidnit, že to je normální, že když má pacient nově zjištěnou vážnou diagnózu, cítí se špatně. 

Pomohlo mi, že jsem to mohla někomu říct a svěřit se. 

V tu dobu se zjistila i příčina, že vaše potíže mají genetický původ.  

Ano. Dostala jsem tehdy jeden lék, který většinou lidé velmi dobře snášejí, ale u mě vyvolal změny na 

EKG a komorové arytmie. To sloužícího kolegu a naši klinickou farmakoložku upozornilo, že by se 

mohlo jednat o syndrom dlouhého QT intervalu (nepravidelnost a vynechávání srdečního rytmu, 

pozn. red.), a poslali mě na kardiogenetické vyšetření do IKEM. Tam se zjistilo, že mám mutaci v genu 

CAV3, což způsobuje syndrom dlouhého QT intervalu typu 9. 

O co jde?  

Jde o poruchu iontových kanálků v srdečním svalu, jež se na EKG projeví prodloužením QT intervalu, 

což může způsobit maligní arytmii (poruchy srdečního rytmu, jež mohou vést k zástavě oběhu, pozn. 

red.), která může vést k tomu, že člověk omdlí, ale může i zemřít náhlou smrtí. Bohužel to může být 

zároveň i první projev tohoto onemocnění. Něco jsem o tom sice věděla, ale typ 9 je velmi vzácný. 

Začala jsem si proto hledat články a studie, abych se dozvěděla víc.  

V sedmadvaceti letech jste dostala první kardiostimulátor. Bylo pro vás těžké se s tím smířit?  

S tím prvním jsem problém vůbec neměla. Věděla jsem, že nebude vidět, je malý a uvnitř v srdci, 

takže člověk ani nevnímá, že jej má. Druhý jsem dostala loni v létě, ten už je klasicky pod kůží, ale i na 

něj jsem si zvykla. Nedávno jsem objevila fotku zahraniční modelky, která měla krásné vlasy, upnuté 

společenské šaty a ve výstřihu kardiostimulátor a velmi jí to slušelo, protože z ní vyzařovalo sebevě-

domí a radost ze života.  

Je běžné, že má pacient dva kardiostimulátory?  

Vůbec ne. Jenže ono to bylo trochu složité. Na začátku to vypadalo, že budu potřebovat jenom malé 

procento stimulace při občasném vynechání srdce, ještě se nevědělo o těch mých komorových aryt-

miích, které pak bylo potřeba vyrušit rychlejším stimulováním srdce – tzv. „overpacingem“. Zpočátku 

to šlo i mým prvním bezdrátovým kardiostimulátorem, ale časem mi z toho začalo selhávat srdce, což 

se podařilo vyřešit síňovou elektrodou a druhým, klasickým kardiostimulátorem, protože stimulace 

síní je mnohem podobnější normální aktivaci srdce a přirozenější než stimulace komor, kterou jedi-

nou uměl můj první kardiostimulátor.  

Některé vážné choroby zanechají stopy na duši i na těle. Se sebepřijetím se pak musejí vyrovnávat 

například pacienti po léčbě onkologických diagnóz. Procházejí si něčím podobným i lidé s onemocně-

ním srdce?  

Nemůžu mluvit za všechny kardiologické pacienty. Ale někteří určitě, hlavně mladší ženy. I když ně-

které věci vidět nejsou, jizvy po léčbě na těle často zůstanou, klasický kardiostimulátor je taky vidět. 

Zase na druhou stranu ty jizvy jsou cena za to, že tu můžeme být dál a žít nějak kvalitní život. A krása 

určitě není v dokonalém těle, ale hlavně v tom, co z člověka vyzařuje a jaký je. 

Co pro vás bylo vlastně v průběhu vašeho onemocnění nejtěžší?  

Měla jsem dvakrát v životě plicní edém. Otekly mi plíce v důsledku toho, že se mi špatně stahovalo 

srdce, a to byl asi nejnepříjemnější zážitek po fyzické stránce. Dusila jsem se, snažili se mi pomoct, 
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dávali mi kyslíkovou masku, ale měla jsem pocit, že se s ní dusím ještě více. Maligní arytmie nebolí, 

protože při nich často hned ztratíte vědomí. Spíš bolí, když se probudíte a zjistíte, že jste se praštila 

do hlavy. Další nepříjemná věc byl problém se zadýcháváním, který mě v jednu dobu velmi trápil. 

Chodila jsem do práce, a než jsem přešla naše oddělení, musela jsem se zastavit. Nemohla jsem po-

padnout dech. Styděla jsem se za to, proto jsem to maskovala tak, že jsem si vyndala mobil a dělala 

jsem, že odepisuju na důležitou zprávu, nebo jsem se schovávala za sloup, aby nikdo nepoznal, že 

stojím, protože už nemůžu dál.  

A psychicky?  

Dlouho jsem měla fázi popření, kdy jsem si nechtěla připustit, že jsem nemocná. Všechno jsem dávala 

za vinu stresu. Později přišel smutek, beznaděj a pocit zbytečnosti, když jsem si uvědomila, že nezvlá-

dám věci, co dřív ano. V jednu chvíli jsem měla i vztek na sebe. 

Vztek? Proč?  

Že mě ta diagnóza nenapadla dřív. Myslím, že jsem dobrý diagnostik, že se umím pacientů ptát na to, 

co je trápí, a následně pátrat a zjišťovat, co jim je. U sebe jsem na to však nepřišla. Dost možná proto, 

že u sebe často člověk problémy nevidí, nebo je spíš nechce vidět a řešit. 

Na vlastní kůži jste si prošla celou řadou stavů, s nimiž se setkáváte i u svých pacientů. Zúročujete to v 

praxi?  

Ano, dokážu si to asi lépe představit a do jejich situace se vcítit. Leccos mi rychleji dojde. Řeknu ně-

kdy: „Ano, to znám.“ A oni mi překvapeně namítají: „Vy jste mladá, to přece ještě znát nemůžete!“ 

(smích)  

Kdy by měl člověk začít přemýšlet o tom, že jeho problémy mohou být spojeny se vzácným onemoc-

něním srdce?  

Srdeční onemocnění se většinou projevují bušením srdce, mdlobami, bolestí na hrudi, zadýcháním se, 

někdy otékáním nohou, případně kombinací těchto příznaků, a často i řadou nespecifických příznaků, 

jako je nechutenství, hubnutí, únava, problémy se spánkem, časté močení a podobně. Většina těchto 

příznaků může být i známkou úplně jiných onemocnění a vůbec nejsou specifické pro jednu nemoc. 

Pokud však takové příznaky člověk má, měl by navštívit svého praktického lékaře, který by jej v přípa-

dě, že to bude potřeba, měl poslat ke kardiologovi. Ten obvykle udělá ultrazvuk srdce, natočí EKG a 

třeba doplní i dlouhodobější EKG monitoraci. Pokud se najde nějaký abnormální nález, může to kar-

diolog vždycky konzultovat s kardiocentrem, kde jsou zkušenosti i se vzácnějšími diagnózami, protože 

se tam koncentrují pacienti z celé republiky. Samozřejmě pokud má někdo v rodině genetické one-

mocnění srdce, je screeningové vyšetření určitě vhodné, i pokud obtíže zatím žádné nemá.  

Vraťme se ale ještě k vašemu psaní. Proč se vaše prvotina jmenuje Na hranici konečnosti?  

Probouzíte-li se po maligní arytmii zpátky k vědomí, vracíte se zpátky do konečného světa. Většinou 

jsem v tu chvíli nevěděla, co se stalo, byla jsem trošku zmatená. Jak se mi pomalu znovu začínal pro-

krvovat mozek, zdálo se mi, jako bych procitala ze tmy a světlo se pomalu vracelo do mého světa. Na 

hranici konečnosti vyplynulo z přijetí toho, že je život konečný.  

Mimo jiné jste přemýšlela i nad tím, jestli jste plnohodnotným člověkem. Jak vás to vůbec napadlo?  
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Brala jsem to z pohledu evoluční biologie. V kontextu evoluce přežívali jedinci s výhodnějšími geno-

vými variantami. A já si uvědomuji, že mám genetickou vadu, která může zatížit další generace, pro-

tože je 50procentní pravděpodobnost, že můj potomek by mohl mít tutéž nemoc.  

Plánujete děti?  

Po dětech toužím, ale také bych chtěla, aby byly zdravé. Nechtěla bych, aby si musely projít tím, čím 

jsem si prošla já. V dnešní době jsou už naštěstí metody prenatální diagnostiky, jež umožňují odhalit 

problémy včas a do dělohy transferovat (vložit, pozn. red.) embryo, u něhož je největší šance, že se 

dítě narodí zdravé.  

V anotaci na knížku píšete, že hendikep může být i nová výhoda. V čem? 

Srovnala jsem si priority. Neřeším už tolik maličkosti, co jsem řešila dřív. Pokud nejde o život, o moc 

nejde. Snažím se život si víc užít a tolik se nestresovat. Je to dobré pro tělo i duši. A někdy jde jenom 

o to, změnit přístup k tomu, co děláte, nemusíte hned nutně měnit to, co děláte.  

Připravila vás vaše zkušenost v něčem o iluze? 

Zklamala jsem se v některých lidech. Ovšem zase jiní mě mile překvapili. 

Vaše knížka by měla vyjít v tzv. crowdfundingovém nakladatelství Pointa, na jehož stránkách o vydání 

knihy rozhodují čtenáři a přispěvatelé. Kampaň trvala 30 dní a podařilo se v ní vybrat větší částku. To 

je úspěch! Ano, mám z toho obrovskou radost. I díky tomu bude knížka barevnější. Spolupracuji se 

skvělou ilustrátorkou Petrou Křenovou, která je také lékařka, zubařka. Spolupráce s ní na knížce pro-

bíhá báječně.  

V knížce píšete: „Co všechno tě trápí. Proč vytahuješ drápy? Neplakej bolestí. Kde hledat to štěstí. To 

hledej ve své duši...“ Našla jste ho?  

Hlavně na začátku jsem měla pocit méněcennosti a zbytečnosti. Ale právě díky své profesi jsem si 

uvědomila, že každý má v životě něco těžkého. Někteří naši pacienti jsou na tom mnohem hůř, než 

jsem byla já. Pokrok v medicíně je obrovský. A třeba jednou bude i tohle onemocnění úplně vyléčitel-

né. Vždycky jsem měla ráda prokleté básníky, protože se mi líbil jejich styl poezie, jenže ti ve verších 

mají více osudovosti, fatalismu. V mé sbírce je naopak více naděje. I když je něco dané, řadu věcí mů-

žeme ovlivnit. A jsme to jenom my, kdo toho v našem vlastním životě dokáže změnit nejvíc. 

 

Zdroj: idnes.cz 
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V Olomouci vzniklo evropské centrum pro vzácná hematologická onemoc-

nění 
 

Lékaři a vědečtí pracovníci z Fakultní nemocnice Olomouc a Lékařské fakulty Univerzity Palackého 

získali status komplexního evropského centra pro diagnostiku, léčbu a výzkum vzácných hematolo-

gických onemocnění sítě EuroBloodNet. 

Do centra jsou zapojeni lékaři a vědci z dětské kliniky a hemato-onkologické kliniky FN Olomouc, Ús-

tavu biologie a Ústavu molekulární a translační medicíny. „Jde o první evropské centrum pro vzácná 

onemocnění v historii FN Olomouc a LF UP,“ sdělil mluvčí univerzity Egon Havrlant.  

Pro zařazení do sítě EuroBloodNet musela pracoviště Lékařské fakulty UP a FN Olomouc podle Havr-

lanta projít náročným auditem. Hodnotitelé posuzovali například kvalifikaci a odbornou práci lékařů a 

vědců, diagnostické možnosti nebo vybavení laboratoří. V Česku nyní fungují tři centra sítě EuroBlo-

odNet – v Brně, Praze a nyní i v Olomouci.  

„Je to pro nás pocta, získáváme tak evropské jméno a prestiž. Několik let jsme byli jediným českým 

centrem zaměřeným na vzácné anémie ENERCA. V síti EuroBloodNet se naše spektrum rozšiřuje na 

všechny vzácné hematologické nemoci,“ uvedla přednostka dětské kliniky Dagmar Pospíšilová. U 

některých vzácných nemocí krve bude olomoucké pracoviště zajišťovat diagnostiku i pro další kraje. 

„V případě velmi vzácných onemocnění nyní můžeme vyšetřovat i přeshraniční pacienty,“ podotkla 

Pospíšilová.  

Olomoučtí lékaři a vědci se jako jediní v ČR zaměřují na vzácné anémie způsobené poruchou metabo-

lismu železa a enzymopatie, což je skupina nemocí červených krvinek, které jsou způsobeny deficitem 

enzymů erytrocytu. „Jejich diagnostika je velmi specifická. Naše klinika je také správcem Českého 

registru Diamondovy-Blackfanovy anémie. Touto anémií u nás trpí přesně 68 pacientů. Dále se věnu-

jeme například erytrocytózám, které se oproti anémiím vyznačují nadměrným množstvím červených 

krvinek,“ řekla Pospíšilová.  

Podle přednosty hemato-onkologické kliniky Tomáše Papajíka byla spolupráce dětské a dospělé he-

matologie v Olomouci už dříve na velmi dobré úrovni. „Využíváme společné laboratorní zázemí, vzá-

jemně spolupracujeme na diagnostice. Vrozená vzácná hematologická onemocnění jsou doménou 

především hemato-onkologického oddělení dětské kliniky, nicméně díky kvalitní diagnostice a péči se 

pacienti dožívají dospělého věku a poté jsou předáváni k nám,“ uvedl Papajík. Díky statusu evropské-

ho centra se olomouckým lékařům a vědcům otevírají další možnosti mezinárodní spolupráce v dia-

gnostice, léčbě a výzkumu vzácných hematologických onemocnění.  

Síť EuroBloodNet od roku 2017 sdružuje lékaře a vědce ze špičkových zdravotnických pracovišť v ze-

mích Evropské unie, kteří se specializující na vzácná nebo málo rozšířená onemocnění krve. Cílem je 

zefektivnit pomoc pacientům s těmito nemocemi. Jako vzácné se onemocnění označuje, pokud po-

stihuje méně než jednu osobu z 2000 v populaci, je závažné, chronické a často vede k ohrožení života.  

 

Zdroj. seznamzpravy.cz 
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Léčba vzácných nemocí je náročná. Upozorňuje na to Den vzácných one-

mocnění 
 

Stovka dětí se ročně narodí se vzácným i vážným genetickým onemocněním. Stanovení diagnózy bývá 

složité, chybí léčba i prognóza. Navíc rodiny často narážejí na nepochopení. Upozornil na to Den ul-

tra-vzácných onemocnění. 

 

Zdroj: ct24.cz 

 

Den nediagnostikovaných 
 

Každý rok se jen v České republice narodí asi stovka dětí se syndromem beze jména, genetickým 

onemocněním tak vzácným, že je nepravděpodobné, že bude někdy diagnostikováno. Přitom bez 

výjimky jde o onemocnění závažná, někdy život ohrožující. Pro tyto nemoci je používána zkratka 

SWAN (Syndroms Without A Name).  

Den nediagnostikovaných koordinuje na evropské úrovni organizace SWAN UK a u nás Česká asociace 

pro vzácná onemocnění (ČAVO). ČAVO na podzim minulého roku založila platformu pro ultra-vzácné 

a nediagnostikované pacienty .  

„Naše platforma pro ultra-vzácné a nediagnostikované má nahradit pacientskou organizaci, která za 

normálních okolností poskytuje pacientům prostor pro vzájemnou pomoc při řešení problémů. V 

případě ultra-vzácných a dosud nepojmenovaných nemocí vznik vlastní organizace z principu věci 

není možný: pacientů je příliš málo, nebo jim chybí diagnóza,” vysvětluje předsedkyně Anna Arellane-

sová.  

Proč zůstávají některá onemocnění nediagnostikovaná? 

 „Existují tři hlavní důvody, proč některá genetická onemocnění zůstávají nediagnostikovaná. Buď jde 

o „nejvzácnější ze vzácných“, tedy afekce, které nebyly dosud pozorovány, a proto nejsou ani testo-

vány. Může jít také o známou nemoc, která však má u konkrétního pacienta neobvyklé příznaky, a 

proto na ni ani nevznikne podezření, a tedy se ani netestuje. Případně může jít o nález genetického 

defektu, u kterého není jasný jeho klinický význam, a nelze proto s konečnou platností říci, že jde o 

příčinu obtíží daného pacienta,“ shrnuje MUDr. Markéta Havlovicová, zástupkyně přednosty Ústavu 

biologie a lékařské genetiky ve Fakultní nemocnici v Motole a odborná poradkyně ČAVO, která na 

platformě ČAVO pro ultra-vzácné a nediagnostikované pacienty spolupracuje.  

Lidé bez diagnózy, respektive jejich rodiče, čelí mnoha nejasnostem a obavám. Nevědí, proč se pří-

znaky objevují, jestli se budou v čase zhoršovat nebo jestli budou přibývat další komplikace a zda 

bude mít nemoc vliv na délku života dítěte. Kladou si také otázku, jestli se stejné onemocnění či po-

stižení projeví u dalších dětí v rodině.  

Netuší, jestli něco nedělají špatně a průběh nemoci tak třeba nevědomky zhoršují. Navštěvují mnoho 

lékařů různých specializací a podstupují mnoho testů. Protože však testy neukazují žádnou zjevnou 
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příčinu daných potíží, může pacientovo okolí (včetně lékařů), brát jeho nemoc na lehkou váhu, pří-

padně zanedbat možnou péči. To přináší další emocionální zátěž a pocit bezmoci. Hledání diagnózy 

může trvat roky. 

 “Říkali mi, ať pochopím, že medicína má své hranice, že už mi nejsou schopni pomoct. Jenže mně 

dítě chřadlo pod rukama. Projevila se mu psychomotorická retardace. A mně pořád nikdo nevěřil. 

Synovi dělali test na drogy. Pak jsem musela jít na psychologické vyšetření já, jestli nejsem blázen,” 

potvrzuje Anna Žáková Zieglerová, maminka jednoho z pacientů a spoluzakladatelka platformy pro 

ultra-vzácné.  

Péče o nemocného znamená také velké finanční břímě a časté pracovní absence, nemocní a jejich 

rodiče však bez diagnózy mají omezený přístup k respitním službám, terapiím nebo podpůrným orga-

nizacím. Nedosáhnou na odpovídající sociální podporu a těžko řeší specifické potřeby, například při 

vzdělávání.  

Stanovení diagnózy přináší v této situaci zásadní přelom. Pacienti a jejich rodiny pochopí nejen příči-

nu onemocnění a seznámí se s obvyklými příznaky, ale mohou předvídat i další vývoj nemoci. Dozvědí 

se, čeho může pacient dosáhnout a jak jeho schopnosti posilovat. Jinými slovy, mohou si začít vytvá-

řet nějaký dlouhodobější plán. V některých případech získají také nové možnosti léčby. Díky diagnóze 

se také mohou spojit s jinými rodinami se stejným nebo podobným onemocněním. Nejsou tak už se 

svou nemocí sami a mohou sdílet zkušenosti s dalšími lidmi. Mohou se také sami zapojit do činnosti 

podpůrných organizací. Naše zdravotnictví, sociální služby i podpůrné organizace by měly brát ohled 

na ultra-vzácné a nediagnostikované pacienty.  

“Věříme, že čím více budeme o ultra-vzácných a nediagnostikovaných pacientech vědět, čím lépe 

budou slyšet, tím spíš se podaří změnit stávající systém péče tak, aby na tyto lidi pamatoval a byl 

schopen jim co nejlépe pomáhat,” doplňuje k vytvoření platformy místopředseda ČAVO, René Břeč-

ťan.  

 

Zdroj: trendyzdravi.cz 
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IKEM je v evropské síti pro vzácná onemocnění 
 

Institut klinické a experimentální medicíny (IKEM) je nově součástí Evropské referenční sítě pro vzác-

ná a komplexní onemocnění. Statut specializovaného centra získala tři pracoviště – hepatogastroen-

terologie, nefrologie a kardiologie. 

Projekt ERN sdružuje celkem 24 sítí, každá z nich je zaměřena na určitou skupinu diagnóz. Lékaři v síti 

mohou napříč Evropou konzultovat své případy, sdílet informace a vytvářet evropské registry těchto 

nemocí. To vše s cílem zlepšit péči o pacienty se vzácnými chorobami, jejichž diagnostika je mnohdy 

stále obtížná. Pacienti budou mít také dostupnější nejmodernější léky. 

Institut klinické a experimentální medicíny získal členství v ERN pro raritní jaterní onemocnění, vzác-

né syndromy postihující ledviny a dědičné choroby srdce. Celkem jde o více než 40 různých diagnóz a 

stovky pacientů, kteří se s nimi v IKEM léčí. „Podle zaměření sítě se mohou jednotlivá národní praco-

viště ucházet o členství v síti. Z IKEM se přihlásila a uspěla tři pracoviště. Hodnotila se kvalita a rozsah 

péče o nemocné z příslušné skupiny vzácných onemocnění, ale třeba i úroveň elektronizace, bezpeč-

nost pacientů či informace o managementu instituce,“ popisuje zástupce přednosty Centra experi-

mentální medicíny prof. MUDr. Mgr. Milan Jirsa, CSc. 

Do sítě vzácných chorob srdce se za IKEM dostala Klinika kardiologie, konkrétně její Centrum dědič-

ných kardiovaskulárních onemocnění, které vzniklo v lednu letošního roku. „V IKEM léčíme na 200 

pacientů s dědičným srdečním selháním a s dědičnými poruchami srdečního rytmu, což jsou dvě tře-

tiny pacientů v ČR. V síti jsme společně s kolegy z Fakultní nemocnice v Motole, se kterými úzce spo-

lupracujeme. U těchto diagnóz v podstatě neexistuje genová terapie, takže jde především o rozezná-

ní, přesnou diagnostiku a prevenci zásadních komplikací onemocnění v rodině. Dědí se totiž s 

50procentní pravděpodobností nezávisle na pohlaví,“ vysvětluje MUDr. Alice Krebsová, Ph.D. vedoucí 

Centra dědičných kardiovaskulárních onemocnění Kliniky kardiologie. 

„V hepatologické síti jde o skupinu více než 10 různých diagnóz, patří tam zejména autoimunitní cho-

roby jater. Každá nemoc je jiná a má specifickou léčbu. Cílem je stabilizovat onemocnění a zcela za-

bránit nebo oddálit transplantaci jater,“ vysvětluje doc. MUDr. Jan Šperl, CSc. zástupce přednosty pro 

výzkum a výuku Kliniky hepatogastroenterologie. 

Za vzácná onemocnění jsou považovány choroby s výskytem nižším než 5 nemocných na 10 tisíc oby-

vatel. Takové pacienty má i Klinika nefrologie, která je v síti ERN pro systémový syndrom vznikající na 

podkladě postižení drobných cév v různých orgánech, charakterizovaný tvorbou sraženin s následnou 

poruchou funkce postižených orgánů a většinou úplným selháním funkce ledvin. „Projevy jsou různo-

rodé a pro lékaře, kteří nemají s onemocněním zkušenosti, může být problém správně stanovit dia-

gnózu. Včasná diagnostika je přitom u této nemoci obzvlášť důležitá, protože pokud dojde k prodlení 

a postižení je závažné, pacient může velmi rychle zemřít. Na naší klinice aktuálně pečujeme o 15 pa-

cientů s tímto vzácným onemocněním, léčeni jsou jedním z nejdražších léků na světě,“ popisuje doc. 

MUDr. Alena Paříková, Ph.D., zástupkyně přednosty Kliniky nefrologie. 

Členství v Evropské síti pro vzácná onemocnění znamená pro IKEM a jeho pacienty také snazší přístup 

k nejmodernější léčbě. „My můžeme těžit z toho, že máme statut centra a tím pádem máme snadněj-

ší přístup k tomu, abychom získali takzvanou centrovou péči,“ říká doc. Šperl. Institutu síť také zpří-

stupňuje evropský systém financování péče o pacienty se vzácnými chorobami. „Na popud Evropské 

komise byly v jednotlivých zemích zavedeny tzv. Orpha kódy, jejichž vykazování v první řadě zmapuje 



 

72 
 

rozsah péče poskytované nemocným se vzácnými chorobami a umožní nasměřovat úhradu nákladné 

péče na pracoviště, kde se nemocní léčí. “ upřesňuje prof. Jirsa. 

„Pro nás je strašně důležité, že máme možnost výměny informací a poznatků s ostatními centry v 

Evropě, protože u těchto onemocnění neexistují žádné rozsáhlé studie a obecná doporučení. Sdílíme 

anonymizovaně data o pacientech a jejich nálezech. Touto výměnou informací můžeme zlepšovat 

péči. Velmi důležitá je také možnost zadávat data do evropského registru konkrétních vzácných one-

mocnění. To pomůže dalšímu výzkumu a klinickým studiím zaměřeným na léčbu těchto nemocí,“ 

uzavírá ředitel IKEM, Ing. Michal Stiborek, MBA. 

 

Zdroj: ČTK 
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Péče o onkologické pacienty a očkování jsou priority v rámci českého 

předsednictví, řekl Válek 
 

Ministr zdravotnictví Vlastimil Válek (TOP 09) označil jako priority svého resortu v rámci českého 

předsednictví v EU péči o onkologické pacienty, sdílení dat v rámci EU, očkování a to nejen proti covi-

du-19, a dostupnost léčby vzácných onemocnění. Jako jedno ze stěžejních témat označil také zdra-

votnickou pomoc Ukrajině. 

Jako hlavní prioritu Válek uvedl péči o onkologické pacienty. „Plán je dosáhnout toho, aby onkologic-

ké léky byly dostupné za co nejnižší cenu ve všech zemích EU pro všechny občany, aby se nestalo, že 

budou v některých evropských zemích dostupné dříve, než v jiných,“ uvedl Válek. 

Podle Válka chce také ministerstvo v době českého předsednictví jednat s velkými firmami o smlou-

vách na dodávky vakcín, včetně těch na covid-19. 

Podle ministra je jedno hlavních témat českého předsednictví v oblasti zdravotnictví také téma péče 

o ukrajinské uprchlíky. „Občané Ukrajiny, maminky a děti, jejichž otcové, muži a bratři bojují i za nás 

na Ukrajině a umírají za demokracii, tak ti jsou v našich zemích a my jim musíme, a to ne jen Češi, ale 

celá EU, poskytnout co nejkvalitnější zdravotní péči, tak aby byli v bezpečí a bylo o ně postaráno. Toto 

téma se vine celým naším předsednictvím,“ řekl Válek. 

Válek už dříve na Twitteru uvedl, že i pro jeho resort je nezbytné se připravit na české předsednictví 

Radě EU. Napsal, že jednal přímo v Bruselu se zástupci Evropské komise a představil jí české priority. 

Jednal už také s ředitelkou generálního ředitelství pro zdraví a bezpečnost potravin a s komisařkou 

pro zdraví Stellou Kyriakides. 

Hlavní priority se zaměřují na zvládnutí uprchlické krize a poválečnou obnovu Ukrajiny či energetic-

kou a kybernetickou bezpečnost. Mezi pět hlavních témat patří také strategická odolnost evropské 

ekonomiky a odolnost demokratických institucí. 

 

Zdroj: ct24.cz 
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Státu šetříme peníze, měl by přispět na provoz, požadují pacientské orga-

nizace 
Organizace, která pomáhají pacientům s různými diagnózami, podle jejich zástupců potřebují profe-

sionalizovat provoz. Státu svou činností šetří peníze, měl by jim proto na provoz přispět. Požadavek 

dnes zazněl na tiskové konferenci Národní asociace pacientských organizací (NAPO). Pacientských 

organizací je v ČR asi 140, NAPO jich sdružuje zatím asi dvě desítky. Ministerstvo zdravotnictví zřídilo 

pracovní skupinu, která má jejich financování řešit. 

Většinu pacientských organizací v současné době řídí dobrovolníci, tedy sami pacienti nebo jejich 

rodiny. Financované jsou z darů, některé také i z grantů či dotací. Problém je ale získat peníze na běž-

ný provoz. „Je hrozně málo pacientských organizací, které si mohou dovolit ředitele či koordinátora 

placeného,“ uvedl René Břečťan, místopředseda České asociace pro vzácná onemocnění. Na jednání s 

ministerstvem, kontakty s lékaři nebo odborné konference si tak často musí vzít jejich zástupci dovo-

lenou. 

Pacientské organizace poskytují především informace a vzdělávání svým členům, pořádají pro ně také 

různá setkání nebo jim poskytují konkrétní služby. Například fyzioterapii nebo psychoterapii, ale také 

advokační či podporu při jednání se zdravotními pojišťovnami. Podle zástupců organizací je jejich 

činnost prospěšná i pro stát či systém veřejného zdravotního pojištění. 

„Důležité je vzdělání pacienta v oblasti jeho nemoci, aby to s tou nemocí ‚uměl‘,“ vysvětlil Vlastimil 

Milata z organizace Diactiv Czech Republic sdružující pacienty s diabetem. „Edukovaný pacient je pro 

systém levnější,“ doplnil Břečťan. 

Pacientské organizace podle jejich zástupců někdy v oblasti edukace a poskytování informací suplují 

práci lékařů nebo dalších nemocničních odborníků. Rozdíly mezi aktivními pacienty a rodinami, kte-

rým organizace pomáhají, a těmi, kteří mají jen běžnou léčbu, jsou podle nich znatelné, třeba v po-

malejším postupu nemoci. Uvědomují si to podle nich i lékaři a často už s nimi fungují v symbióze. 

V současné době je činnost NAPO a prostoru Pacientský HUB v pražských Vršovicích financovaná z 

evropských fondů. V zahraničí podle předsedy NAPO Roberta Hejzáka dostávají třeba část výnosu ze 

spotřební daně na tabák a alkohol nebo příspěvek od státu. Konkrétní návrh, jak by to mohlo fungo-

vat v Česku, zatím organizace nemají. 

V roce 2017 byla na ministerstvu zdravotnictví obnovena činnost dřívější Pacientské rady. V pětadva-

cetičlenném orgánu jsou zástupci různých diagnóz, mají čtyřletý mandát. Zároveň vznikl odbor, který 

jim poskytuje zázemí. Spuštěný byl také webový portál, kde mohou lidé hledat informace o činnosti 

organizací a různých diagnózách. Organizace mohou také připomínkovat návrhy legislativy. 

Od ledna letošního roku mají pacientské organizace své slovo také při schvalování nových léčiv. Jsou 

spolu s lékaři odborně zaměřenými na danou nemoc, zástupci ministerstva a zdravotních pojišťoven 

součástí komise, která o úhradě léků ze zdravotního pojištění spolurozhoduje. 

Podle Hejzáka chtějí organizace otevřít také debatu o tom, zda by pacienti neměli mít své zástupce ve 

správní radě největší zdravotní pojišťovny Všeobecné zdravotní pojišťovny (VZP), kde v současné do-

bě zasedají nominanti politických stran. 

 

Zdroj: zdravotnickydenik.cz 
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Může přijít letní vlna covidu, říká zdravotní statistik Dušek. Na podzim bu-

de třeba přeočkovat miliony Čechů 
 

Na podzim bude v Česku potřeba proti covidu-19 přeočkovat asi 2,5 milionu lidí – seniorů a chronicky 

nemocných, které nákaza může ohrozit na životě. Odborníci se obávají souběhu další vlny koronaviru 

s chřipkou. Informace zazněly v diskusi Asociace inovativního farmaceutického průmyslu (AIFP) k 

očkování. 

„Téměř všichni naočkovaní budou na podzim tak daleko od své poslední dávky, ať byla druhá, nebo 

třetí, že jim v podstatě ochrana s velkou pravděpodobností skončí,“ uvedl ředitel Ústavu zdravotnic-

kých informací a statistiky (ÚZIS) Ladislav Dušek. 

Ochrana proti těžkému průběhu v případě nakažení trvá podle něj ale i více než osm měsíců. Déle 

bude mít od očkování na podzim asi 4,6 milionu lidí. „Úkol na podzim bude proočkovat v poměrně 

svižném tempu dva miliony seniorní populace a k tomu 500 tisíc chronicky vážně nemocných lidí, 

kteří mají nižší věk,“ dodal Dušek. 

 

Přijdou vakcíny proti omikronu 

Ředitelka Státního ústavu pro kontrolu léčiv (SÚKL) Irena Storová novinářům řekla, že Evropská agen-

tura pro léčivé přípravky (EMA) v současné době zahájila hodnocení vakcín společností Pfi-

zer/BioNTech a Moderna upravených na variantu omikron, takže by mohly být už na podzim dostup-

né. 

Dušek očekává sezonnost viru, tedy pokračující oslabení nakažlivosti v teplém letním období, přesto 

ale připouští „letní vlnu“ způsobenou nakažlivější variantou BA.5, která postupně vytěsňuje omikron. 

V Česku má za následek nárůst počtu nových případů mezitýdenně asi o čtvrtinu. V prvních pracov-

ních dnech toho týdne testy odhalily přes šest set nových případů denně. Nestoupá ale zatím počet 

hospitalizovaných. 

Proti původní variantě, která přišla v březnu 2020 z Wu-chanu je podle Duška nakažlivější více než 

desetkrát. „Je tady respirační nákaza s tak vysokou nakažlivostí, že ji zřejmě nepůjde ‚ukaranténovat‘. 

Nepůjde ji úplně v populaci zastavit a naší jedinou zbraní bude očkování,“ řekl. 

Data podle Duška ukazují, že proti tak vážnému onemocnění, které by vyžadovalo hospitalizaci, chrá-

ní vakcíny stále dostatečně. Na vrcholu vlny způsobené letos na jaře variantou omikron bylo na jed-

notkách intenzivní péče v nemocnicích sedm lidí ze sta tisíc s nedokončeným očkováním, tři ze sta 

tisíc očkovaných a jeden ze sta tisíc lidí s posilující dávkou. Tu má v Česku necelých 4,3 milionu lidí, 

tedy asi 39 procent. 

 

Hrozba dvou epidemií najednou  

Podle vedoucího oddělení epidemiologie Státního zdravotního ústavu Jana Kynčla se dá v nadcházejí-

cí sezoně předpokládat souběh koronavirové epidemie s chřipkovou. Očkovat proti chřipce se nechá-
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vá pravidelně jen asi pětina seniorů a zhruba sedm procent z celé populace, což je ve srovnání se 

západoevropskými zeměmi výrazně méně. 

„U seniorů s dalšími chorobami umí chřipka řádit minimálně stejně jako hodně zlý covid,“ doplnil 

Dušek. Podle Kynčla v důsledku chřipky v ČR dochází každoročně v průměru k 1500 úmrtím. Pokud se 

vyskytne závažná chřipková epidemie, tak exces úmrtí může přesáhnout i pět tisíc osob. 

 

Zdroj: ct24.cz 
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Ministerstvo zdravotnictví vyslalo další čtyři kamiony s léky darovanými 

farmaceutickými společnostmi na pomoc Ukrajině 
 

Ministerstvo zdravotnictví tento týden vypravilo ve spolupráci s Generálním ředitelstvím Hasičského 

záchranného sboru a Českou asociací farmaceutických firem další čtyři kamiony léků na pomoc Ukra-

jině. Bezmála 100 tisíc balení léčiv v souhrnné hodnotě téměř 2,5 milionů korun darovaly společnosti 

Baxter CZECH spol. s.r.o. a Medic Art s.r.o. Darování je koordinováno v rámci Mechanismu civilní 

ochrany EU. Celkově v souvislosti s vojenským konfliktem na Ukrajině bylo vysláno již 9 kamionů. 

V rámci posledních čtyř várek pomoci jsou na Ukrajinu převáženy především léčivé přípravky ve for-

mě roztoků, které svým obsahem a koncentrací odpovídají plazmě. Pomáhají při obnově nebo ztrátě 

mimobuněčné tekutiny. 

„Situace na Ukrajině je stále vážná a vyžaduje naši pomoc. Do oblastí zasažených vojenským konflik-

tem proto nadále posíláme ukrajinským občanům a lékařům potřebné léky, které darovaly farmaceu-

tické společnosti. Za jejich dary jsem jim nesmírně vděčný,“ řekl ministr zdravotnictví Vlastimil Válek. 

Celkově v souvislosti s vojenským konfliktem na Ukrajině vyslalo Ministerstvo zdravotnictví ČR ve 

spolupráci s darujícími společnostmi devět kamionů léčivých přípravků v celkovém počtu okolo 880 

000 balení a souhrnné finanční hodnotě téměř 36 milionu Kč. 

Konkrétně se jedná o léčivé přípravky pro využití v urgentní medicíně, vhodné na tlumení bolesti, k 

léčbě krevních sraženin, infekcí, zánětů, léčbu šokových stavů, srdečních onemocnění a dalších po-

třebných léků, které byly vyžádány ukrajinskou vládou. Dodávka humanitární pomoci byla realizována 

za pomoci těchto dárců: Zentiva, ProMed, Stada, Glenmark, EwoPharma, ViaPharma, Sanofi, Opella, 

Herbacos Recordati s.r.o., Pierre Fabre a +pharma Česká republika s.r.o., Valtix Pharma s.r.o., Medic 

Art s.r.o., Baxter CZECH spol. s.r.o. 

Partnery Ministerstva zdravotnictví v koordinaci pomoci jsou Generální ředitelství Hasičského zá-

chranného sboru, Česká asociace farmaceutických firem a Asociace inovativního farmaceutického 

průmyslu. Dopravu prvních 3 kamionů bezplatně zajistila společnost Alliance Healthcare a bezplatné 

právní služby advokátní kancelář PRK Partners. 

Humanitární pomoc je realizována skrze společný Mechanismus civilní ochrany EU a Středisko pro 

koordinaci odezvy na mimořádné události.    

 

Zdroj: mzcr.cz 
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Prevence se kvůli covidu zanedbaly, míní lékaři. Objednejte se na prohlíd-

ku, apelují 
 

Po třech měsících poklesu začala covidová čísla opět růst. Vydatný nárůst nakažených hlásí Portugal-

sko, které zároveň patří k premiantům v očkování. Podle odborníků se není čeho obávat, před podzi-

mem doporučují očkování další ochrannou dávkou. Za větší problém považují prevenci, kterou Češi 

během pandemie zanedbali. V Událostech, komentářích proto vyzvali, aby se ke svému lékaři objed-

nali. 

„Jsme na tom o dost hůře, prakticky téměř každý získal několik kilogramů navíc. Zhoršil se screening 

onkologických onemocnění, poklesl o několik desítek procent. Možná, že zde nevidíme právě epide-

mii onkologických onemocnění, která se nám v populaci může poměrně nepříjemně vyvrbit. To by-

chom chtěli změnit a zaměřit se na preventivní prohlídky,“ vysvětlil náměstek ministra zdravotnictví 

Josef Palovic (Piráti). 

Úbytek onkologických vyšetření během covidu označil za problém také místopředseda výboru pro 

zdravotnictví a lékař Julius Špičák (ANO). „Je to velké téma. Ten pokles je přibližně na úrovni o něco 

méně než dvacet procent, ale co hůře, došlo také k významnému poklesu jednoznačně onkologických 

radikálních operací a ti lidé museli zemřít,“ zdůraznil Špicar. Na druhé straně připomněl, že například 

v IKEMU neklesl počet transplantací. 

Špicar zároveň upozornil, že v okolních zemích byla čísla ještě daleko vyšší než v tuzemsku. Myslí si 

proto, že je nutné jasně definovat opatření a vyšetření, která se musí udržet i za takových situací jako 

je pandemie koronaviru. 

Praktická lékařka Ludmila Bezdíčková uznala, že na začátku epidemie se lékaři bez diagnostiky na 

dálku a po telefonu neobešli, protože netušili ani oni, ani jejich pacienti, s jakým virem mají co do 

činění. „Ale myslím si, že v době, když jsme věděli, jakým způsobem se chránit a byli jsme očkování, 

jsme mohli být důraznější,“ podotkla s odkazem na preventivní prohlídky. 

„Pokud jste svého praktika neviděli déle než dva roky, určitě právě teď je ten moment, kdy se máte 

ke svému lékaři objednat, běžte na tu preventivní prohlídku, může se něco ve vás dít, o čem nevíte a 

ten praktik vám to pomůže najít, nenechávejte do na další měsíce, ale právě nyní. Objednejte se na 

běžnou preventivní prohlídku,“ vyzval Pavlovic. 

 

Zdroj: ct24.cz 
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Systém valorizace zdravotních plateb má vycházet z částky 1900 Kč 
Praha - Systém automatické valorizace plateb za státní pojištěnce do veřejného zdravotního pojištění 

zdravotních plateb státu má být zaveden od přespříštího roku. Má vycházet z měsíční částky 1900 

korun na pojištěnce, kterou by měl stát hradit příští rok. Předpokládá to pozměňovací návrh skupiny 

koaličních poslanců v čele s Tomem Philippem (KDU-ČSL) ke sporné vládní novele o snížení zdravot-

ních plateb za důchodce, děti, studenty nebo nezaměstnané ve druhé polovině letošního roku. Před-

loha je ve Sněmovně po dnešním druhém čtení před závěrečným schvalováním. Debata trvala zhruba 

pět hodin, provázela ji opoziční kritika. 

Valorizační mechanismus bude stejný jako u důchodů. Státní platby do zdravotnictví tedy podle koa-

liční úpravy porostou o inflaci a o polovinu růstu reálné mzdy. "Systém je vyzkoušený, funguje a fun-

guje dobře i v okamžiku, kdy je vysoká inflace jako v letošním roce," řekl ministr financí Zbyněk Stan-

jura (ODS). Poslanci opozičního ANO ale zpochybňovali částku 1900 korun, z níž by se mělo pro první 

rok vycházet. Podle Jiřího Maška (ANO) by měl systém valorizace začínat na nynější částce 1967 ko-

run za pojištěnce a měsíc. Phillipp označil 1900 korun za kompromis, zakládá podle něho "solidní 

výkopovou čáru". "Rozumím tomu, že částka by mohla být vyšší, ale mohla by být i nižší," podotkl 

lidovecký poslanec. Opozice k tomu žádný pozměňovací návrh nepředložila. 

Stanjura poznamenal, že spodní hranice představená zdravotními pojišťovnami činila 1850 korun, a 

koalice tedy navrhla sumu o 50 korun vyšší. Předpoklady podle ministra uvádějí, že v roce 2024 by 

stát dával 1982 korun za pojištěnce a měsíc a o rok později 2022 korun. 

Vládní předloha předpokládá, že po lednovém zvýšení se platby státu do zdravotnictví mají od polo-

viny roku snížit tak, aby stát za celý letošek odvedl do veřejného zdravotního pojištění za každého 

svého pojištěnce v průměru stejný objem peněz jako loni. Protože se novela nestihne přijmout včas, 

koaliční pozměňovací návrh posouvá účinnost na srpen a měsíční částku stanoví na 1487 Kč. Původní 

předloha počítá s odvody 1567 korun měsíčně od července. 

Koaliční poslanci podali k novele další dvě úpravy. Jedna sjednocuje a mění pravidla plnění fondů 

prevence zdravotních pojišťoven, druhá prodlužuje přechodné období pro doléčení pacientů po re-

formě úhrad ortodontické péče. 

Opoziční poslanci navrhované letošní snížení plateb státu do zdravotnictví opět kritizovali. Podle 

předsedkyně klubu ANO Aleny Schillerové pětikoalice chystá zdecimování finančního zázemí zdravot-

ních pojišťoven. "V honbě za vaší rozpočtovou odpovědností chcete rozvrátit i financování zdravot-

nictví," uvedla poslankyně ANO Jana Pastuchová. Lídr SPD Tomio Okamura prohlásil, že kabinet tune-

luje peníze z veřejného zdravotního pojištění a hrozí omezení dostupnosti zdravotní péče. Poslankyně 

Okamurova hnutí Karla Maříková sice souhlasila s tvrzením, že valorizační mechanismus pomůže po-

jišťovnám i zdravotníkům lépe plánovat péči. "Ale přijít s tím po snížení plateb je čirý alibismus," řek-

la. 

Stanjura se proti opoziční kritice ohradil. Letošní výše plateb vycházela podle něho z pesimistických 

prognóz, které se nepotvrdily. Systém veřejného zdravotního pojištění je podle ministra zatím v pře-

bytku šest miliard korun. Na konci května bylo na účtech zdravotních pojišťoven podle něho více než 

58 miliard korun. 

 

Zdroj: ceskenoviny.cz 
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Šéf pacientské aliance: S rakovinou je EU na dobré cestě, další by měly být 

vzácné nemoci 
 

Pacienti se spinální svalovou atrofií nebo cystickou fibrózou se mají v Česku lépe než v některých ji-

ných evropských zemích, je zde totiž dostupná supermoderní léčba, říká v rozhovoru pro EU-

RACTIV.cz Yann Le Cam z pacientské aliance. Západní společnost se podle něj shoduje na tom, že 

investice do odhalování a léčby vzácných onemocnění jsou potřebné. 

Yann Le Cam je výkonný ředitel EURORDIS, evropské nevládní aliance tisícovky organizací pacientů se 

vzácnými onemocněními ze 74 zemí. Rozhovor proběhl na konferenci „Revize EU legislativy pro léčivé 

přípravky na vzácná onemocnění a pro pediatrické použití“ 17. května 2022 v Senátu Parlamentu ČR. 

V Evropě trpí vzácnými onemocněními více než 30 milionů lidí. To mi nepřipadá tak „vzácné“, když 

uvážíme, že Evropanů je asi 500 milionů. Jak jsou tedy definovány vzácné nemoci? 

Vzácné onemocnění je v evropské legislativě definováno jako onemocnění, které postihuje méně než 

jednu z 2 000 osob. To tedy znamená, že v EU takové onemocnění postihuje méně než 200 000 osob. 

Vezmeme-li si nyní 6 000 existujících vzácných onemocnění (dle dat EURORDIS) a shrneme-li počet 

pacientů napříč nimi, dojdeme k číslu 20 milionů osob v EU. V Evropě jako celku, což zahrnuje Spoje-

né království, Norsko, Ukrajinu nebo země západního Balkánu, je to 30 až 35 milionů. 

Tisíce z těchto nemocí jsou tak vzácné, že postihují méně než 10 osob z milionu. A tito lidé si také 

zaslouží, aby se jejich potřebám věnovala pozornost. 

Takže pokud jde o strategii, je třeba přizpůsobit přístup tak, aby ani v případě velmi vzácných one-

mocnění nebyl žádný člověk opomenut. A k tomu je samozřejmě klíčová celoevropská strategie, pro-

tože žádná země, žádný sektor zdravotnictví ani žádná oblast vzácných onemocnění nemůže tento 

problém řešit sama. 

Jak velký dopad mají vzácné nemoci na evropské zdravotnické systémy ve srovnání s běžnějšími ne-

mocemi? 

Pokud jde o celkový ekonomický dopad, krátká odpověď zní: nevíme. Teprve v posledních deseti le-

tech byly provedeny první komplexní studie sociálního a ekonomického dopadu vzácných onemoc-

nění, takže se teprve začínáme seznamovat se všemi těmito novými poznatky a shromažďovat infor-

mace. Existuje však řada studií, které se zaměřovaly na konkrétní onemocnění nebo konkrétní region. 

Tyto studie jasně prokázaly obrovský sociální a ekonomický dopad vzácných onemocnění nejen na 

rodiny, ale i na společnost. Předčasná úmrtí, výdaje na zdravotní péči, nedostatečná produktivita, 

komorbidity (více nemocí najednou, pozn. red.) a snížená kvalita života, to vše má velké dopady na 

jednotlivce žijící se vzácným onemocněním a na systém zdravotní péče. Důkazy dosud shromážděné v 

Evropě a USA ukazují, že existují silné důvody pro investice do dostupné a účinné diagnostiky, péče a 

léčby pro osoby žijící se vzácnými onemocněními. Je ale zřejmé, že otázka nákladů na léčbu hraje 

velkou roli. 

Během konference jste Vy a Vaši kolegové zmiňovali, že vzácná onemocnění se dostávají do popředí 

zájmu. V čem konkrétně? 
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Z hlediska politiky ano, protože politická úroveň nyní uznává a lépe reflektuje potřeby a dopady vzác-

ných nemocí. Také platí, že některé programy, politiky a řešení, které byly zavedeny pro vzácná one-

mocnění, jsou poměrně inovativní a transformují celkovou zdravotní péči, protože je lze aplikovat i na 

jiné oblasti, jako jsou Alzheimerova choroba nebo cévní onemocnění. 

Současně předpisy, které na evropské úrovni pokrývají výzkum a vývoj léčivých přípravků pro vzácná 

onemocnění a vytvářejí pobídky, jako je exkluzivita na trhu, také přinesly inovace, které byly poté 

použity v jiných oblastech. 

Česko jde příkladem 

Velkým tématem jsou nerovnosti mezi evropskými státy. Pokud jsem tedy pacient se vzácným one-

mocněním, ve které evropské zemi se chci léčit? 

To je dobrá otázka, ale neexistuje na ni dobrá odpověď, protože opravdu záleží na tom, jakou nemoc 

máte. Pokud mám například dítě s onemocněním zvaným SCID, což je velmi vzácná forma imunitního 

onemocnění, kdy děti nemají imunitní systém a žijí v „bublinách“, v takovém případě má Evropan 

specializovanou péči nejblíže v Itálii. Jediné centrum v Evropě, které tuto léčbu poskytuje, je totiž v 

Miláně. 

Pokud mám cystickou fibrózu, tak je pravděpodobnost, že budu žít déle, z různých důvodů nejvyšší v 

Dánsku nebo ve Švédsku. 

A jakou vzácnou nemoc „chcete mít“ v České republice? 

Možná SMA, spinální svalovou atrofii, protože v Česku máte schválenou genovou terapii pro tuto 

nemoc, což není případ všech členských států EU. 

Ale jsou i další nemoci, kde jste také silní. Jednoznačně cystická fibróza, máte totiž dlouhou tradici 

kvalitních kliniků. Vždy záleží na třech prvcích – existenci programu novorozeneckého screeningu 

nebo jiných cest pro včasnou diagnostiku, odborných centrech s multidisciplinární péčí a schválení 

nejmodernější léčby. Česká republika je v tomto případě má všechny. 

Na konferenci jste hodně diskutovali o programech novorozeneckého screeningu nebo obecně o 

včasné diagnostice. Je Česko v tomto ohledu úspěšné? 

Česká republika patří k vyspělejším zemím, protože je v tomto ohledu dobře organizovaná a má kva-

litní laboratoře. 

Nejvyspělejší jsou v tuto chvíli Itálie a Nizozemsko, kde mají k dispozici screening 40 až 50 různých 

vzácných onemocnění. Pak máte země jako Slovinsko, které jsou v tomto směru velmi pokročilé, a 

Česká republika je hned za nimi. 

Ostatní země jsou dost pozadu. Například Francie nyní provádí screening pouze šesti nemocí. V Ru-

munsku dělají screening sotva na tři. Takže napříč Evropou jsou obrovské rozdíly. 

My jako pacientské organizace velmi spoléháme na to, že Česká republika a další vyspělé země pod-

poří spolupráci v rámci EU v oblasti novorozeneckého screeningu a včasné diagnostiky. 

Takže si myslíte, že společný přístup k novorozeneckému screeningu na úrovni EU je žádoucí? 

Ano, ale ne pokud jde o technické aspekty, to můžeme nechat na samotných zemích. Společný pří-

stup je důležitý v pohledu na důkazy, na nichž se zakládají politická rozhodnutí. Společný přístup již 
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máme například pro hodnocení rizik a přínosů nových léků. Podobně by tomu mohlo být i v případě 

novorozeneckého screeningu, ale současná rozhodovací kritéria jsou v dnešní době genomových 

terapií zastaralá. 

Předsednictví i europoslanci nám naslouchají 

Co jako pacientské organizace děláte na evropské úrovni, abyste ovlivnily směřování společných poli-

tik? 

Na evropské úrovni se snažíme učinit nový krok ve strategii pro vzácná onemocnění. Významný krok 

se povedl v roce 2000 přijetím nařízení o léčivých přípravcích pro vzácná onemocnění, poté v roce 

2006 nařízením o pediatrických léčivech a v roce 2007 nařízením o moderní terapii zaměřené na ge-

nové a buněčné terapie. V roce 2011 to pak byla směrnice o přeshraniční zdravotní péči, která vytvo-

řila evropské referenční sítě, jež pro nás znamenají skutečně velkou změnu, pokud jde o kvalitu péče, 

a základ pro evropské hodnocení zdravotnických technologií (European Health Technology as-

sessment). 

Tyto hlavní politické rámce a infrastruktury jsou klíčové a stále fungují. Dalším krokem pro nás nyní 

bude zajistit strategii na evropské úrovni, která podpoří propojení těchto stavebních kamenů a zajistí 

spolupráci mezi všemi aktéry a všemi zeměmi za účelem dosažení společných cílů. Vezměme si pří-

klad přežití lidí se vzácnými onemocněními. Navrhujeme cíl snížení počtu úmrtí na vzácná onemoc-

nění u dětí do pěti let o 30 % a také zkrácení průměrné doby potřebné k diagnostice vzácného one-

mocnění z pěti let na šest měsíců. Dalším cílem je snížit sociální a ekonomickou zátěž vzácných one-

mocnění o jednu třetinu. Domníváme se, že s obnovenou a koordinovanou strategií je toto všechno 

reálné a splnitelné. 

Máte pocit, že vám instituce EU naslouchají? Očekával bych, že přinejmenším Evropský parlament 

ano, protože často klade důraz na úroveň neziskových organizací a je obecně progresivnější. 

Máte naprostou pravdu, že Evropský parlament je vstřícný, existuje velká skupina europoslanců, kteří 

podporují oblast vzácných onemocnění. 

V současné době máme také velmi dobrou podporu od rotujících předsednictví Rady EU. Francie nás 

velmi podporuje, Česká republika také podniká kroky, prosazuje agendu a žádá o vytvoření evropské-

ho Akčního plánu pro vzácná onemocnění. Také již spolupracujeme se Švédskem, které je další na 

řadě. Angažuje se i Španělsko, které povede Radu potom, takže to je pozitivní. 

Největší potíže máme s Evropskou komisí, protože ta je v současné době pod velkým tlakem v dů-

sledku pandemie COVID-19 a současné ukrajinské krize, ale také kvůli důležitým právním předpisům 

ve zdravotní oblasti, které se implementují nebo přezkoumávají. Kvůli všem těmto důvodům se tedy 

domnívají, že EU nemůže mít velké ambice v oblasti vzácných onemocnění. My se naopak snažíme 

ukázat, že je to krátkozraké a že úsilí nyní se v budoucnu velmi vyplatí. Právě to opakují i Francie a 

Česká republika. 

 

Poučení z pandemie je, že potřebujeme Evropskou zdravotnickou unii. Rakovinu již máme na dobré 

cestě díky Evropskému plánu boje proti rakovině (EU Beating Cancer Plan), což je skvělé. Další na 

řadě by měly být vzácné nemoci. 
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Evropská komise odvádí naprosto skvělou práci při podpoře agendy vzácných onemocnění tím, co 

dělá v Evropské agentuře pro léčivé přípravky (EMA), v oblasti výzkumu nebo z hlediska evropských 

fondů. Problémem však je, že tyto různé prvky politik nejsou dostatečně integrovány a nejsou propo-

jeny s cíli v oblasti veřejného zdraví. Takže mluvíme pouze o nástrojích, opatřeních, ale ztrácíme ze 

zřetele cíle a způsob měření úspěchu. 

Strach z vysokých cen 

Zlepšení situace pacientů se vzácnými onemocněními vyžaduje i kroky dalších důležitých aktérů. Kdo 

jsou vaši další spojenci v tomto ohledu? Jaký je například váš vztah s průmyslem? 

Abychom měli rozumnou strategii pro nadcházející desetiletí, musíme rozhodně spolupracovat se 

všemi zúčastněnými stranami. 

Průmysl je důležitým aktérem a skutečně podporuje to, aby se vzácná onemocnění stala větší priori-

tou, zejména proto, že s pacienty sdílí přání zlepšit systém zdravotní péče, a to jak z hlediska lepšího 

poskytování stávajících poznatků pacientům, tak i z hlediska vytváření nových poznatků v péči a užší-

ho propojení zdravotní péče a výzkumu. Se soukromým sektorem jsme také zajedno v otázce revize 

legislativy týkající se léčiv pro vzácná onemocnění a typu pobídek, které je třeba zahrnout. Neshod-

neme se však na všem. Nejsme zajedno ve všech aspektech strategie týkajících se například přístupu 

k lékům, ale shodujeme se na tom, že je důležité mít takové pobídky, které přilákají investice do ob-

lasti vzácných onemocnění. Shodujeme se tedy na úpravě pobídek takovým způsobem, aby se prosa-

dily investice do zdravotních oblastí, kde zatím uspokojené potřeby. 

Dalším silným partnerem při navrhování lepší strategie pro vzácná onemocnění jsou lékaři a výzkumní 

pracovníci napříč celou Evropou. Právě s nimi jsme spolupracovali na návrzích na celoevropské plány 

v oblasti vzácných onemocnění, které jsem na konferenci představil. Trvalo nám dva roky, než jsme s 

více než 250 odborníky z celé Evropy dokončili studii nazvanou „Rare 2030 Foresight Study on Rare 

Diseases“ [1]. 

A kdo jsou vaši soupeři či oponenti v tomto ohledu? 

Nevím, jestli je mám nazývat oponenty, ale úroveň vyspělosti národních systémů zdravotní péče není 

napříč Evropou vždy stejná, záleží na konkrétním tématu. Setkáváme se s odporem některých plátců 

léčiv (pojišťovny, pozn. red.), debata o úhradách je někdy až posedlá strachem z vysokých cen. To je 

pravda u několika léků, ale ve skutečnosti je třeba se více než na vysoké ceny zaměřit na dopad na 

rozpočet a zjistit, jakou hodnotu má úhrada daného léku z hlediska zdravotnického systému, společ-

nosti a lidí. 

Něco takového je ale těžké kvantifikovat, ne? 

Ale je to proveditelné a už se to podařilo [2]. Vezmeme-li si dva příklady, o kterých jsme hovořili, tedy 

cystickou fibrózu a SMA, tak o nich data existují. A právě z těch se pak vychází při diskusích o ceně 

léků. Takže je to možné, rozhodně, jen je třeba, aby něco takového uznali všichni důležití aktéři a 

platilo to také u ostatních vzácných onemocnění. 

 

V této oblasti stále panuje velká neznalost a odpor, protože když národní orgány vidí řadu léků, které 

mají být vyvinuty v příštích deseti letech, včetně řady genových a buněčných terapií, někteří říkají, že 

si to nebudeme moci dovolit. Je to samozřejmě oprávněná obava občanů a také daňových poplatní-
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ků. Jak si vybrat mezi léčbou babičky s Alzheimerovou chorobou nebo kamaráda s rakovinou. Každý si 

zaslouží dostupnou léčbu. A skutečnost je taková, že nelze oddělit náklady na léky na vzácná one-

mocnění od nákladů na zdravotní péči obecně. Když léčba vzácných onemocnění významně zlepší 

zdravotní stav, ne-li vyléčí člověka žijícího se vzácným onemocněním, systém se vyhne značným do-

datečným nákladům na zdravotní péči a dalším výdajům. Pacient se může znovu začlenit do společ-

nosti, může chodit do školy, na univerzitu a pracovat. Jak se říká, „to je k nezaplacení“. 

 

Zdroj: euractiv.cz 
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30 milionů důvodů. Vzácné nemoci si žádají celoevropský přístup 
 

Strašák jménem vzácná onemocnění má tisíce tváří, proto je tak těžké ho porazit. Jen v Evropě posti-

huje přes 30 milionů lidí, mezi zeměmi navíc často panují propastné rozdíly v dostupnosti péče. České 

předsednictví má zájem situaci zlepšit. 

Máloco vyděsí čerstvé rodiče jako to, když zjistí, že jejich novorozenec trpí nějakou nebezpečnou 

vzácnou nemocí, například cystickou fibrózou nebo svalovou dystrofií. Daleko horší scénář ale nastá-

vá v případě, kdy se o takové nemoci dozví až příliš pozdě a léčba nezabere, nebo není z nějakého 

důvodu dostupná. 

Takové situace ale rozhodně nejsou výjimka, spíše naopak. Napříč Evropou totiž stále panují velké 

rozdíly – jak ohledně jednotlivých diagnóz vzácných nemocí, kterých je okolo 8 000 a jasnou léčbu má 

jen 6 % z nich, tak při pohledu na jednotlivé země. V mnoha z nich totiž například chybí potřebné 

screeningové programy. 

Především u nemocí, které za rok postihnou jen několik desítek lidí v každé zemi, dává smysl zvolit 

celoevropský přístup. Za posledních přibližně 20 let se Evropské unii podařilo posunout regulaci o 

velký kus vpřed, například v roce 2017 vznikly Evropské referenční sítě (European Reference 

Networks, ERN [1]) pro vzácná onemocnění, kde si dnes 1 500 evropských odborných center vyměňu-

je potřebné znalosti a zkušenosti. 

Prostor pro zlepšení je ale stále obrovský. V současné době tak evropské instituce, státy, průmysl a 

další klíčoví aktéři vymýšlí, jak zmodernizovat legislativu a celkově přístup ke vzácným nemocem, 

který je velmi specifický z hlediska investic, sledovaných dat, diagnostiky i samotné léčby. Identifiko-

vat mezery a možná řešení si dala za cíl květnová konference v Senátu. 

„Diskuse o revizi evropské legislativy pro léčivé přípravky na vzácná onemocnění nebo pro přístup k 

léčivům se musí zasadit do širšího rámce, který zahrne také diagnostiku, zdravotní péči, výzkum a 

inovace. Jeho středobodem se musí stát analýza potřeb lidí žijících se vzácnými onemocněními, stej-

ně jako lepší koordinace jednotlivých evropských a národních politik,“ prohlásil výkonný ředitel za-

střešující pacientské organizace EURORDIS Yann Le Cam a odkázal tak na vyhlížený Akční plán EU pro 

vzácná onemocnění. 

Česká republika vznik takového plánu podporuje. Sama je podle přednosty Ústavu biologie a lékařské 

genetiky 2. Lékařské fakulty UK a FN Motol Milana Macka ve vzácných onemocněních silná, což pra-

mení mimo jiné z dlouhé tradice skvělé pediatrické péče a kvalitních fakultních nemocnic. 

Úspěchy si Česko připisuje také v posledních letech. Velký posun představuje především čerstvá no-

vela zákona o veřejném zdravotním pojištění, která má usnadnit supermoderním lékům vstup na 

český trh. Postupně se také daří do českých diskusí více a více zapojovat samotné pacienty, kterých je 

až půl milionu. 

Dostat agendu do širší pozornosti mohou Češi v průběhu svého předsednictví Rady EU, které začíná 

1. července. „Téma vzácných onemocnění je jedno ze tří nosných témat zdravotnické části našeho 

předsednictví, další jsou Farmaceutická strategie a problematika duševního zdraví,“ potvrdil předseda 

senátního zdravotního výboru Roman Kraus (ODS). 
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Čeští diplomaté a odborníci povedou na podzim v Bruselu řadu důležitých vyjednávání, nejaktuálnější 

bude patrně to o novém návrhu Evropského prostoru pro zdravotní údaje (European Health Data 

Space). Právě sjednocený sběr a vyhodnocování dat mohou přinést revoluci v léčbě vzácných nemocí. 

Jak nemoci odhalit a jak je léčit 

Léčba a v ideálních případech také kompletní vyléčení vzácných onemocnění vždy stojí a padá na 

včasné diagnostice. Většina pacientů zatím bohužel prochází „diagnostickou odyseou“, která trvá 

průměrně pět let. Vzhledem k tomu, že 80 % vzácných nemocí má genetický původ a 70 % z nich za-

číná v dětství, představují zcela zásadní zbraň novorozenecká screeningová vyšetření. 

„Největší novorozenecké screeningové programy pokrývají zhruba 50 vzácných onemocnění, kterých 

je celkově nejméně 8 000. Zajímavé je sledovat rozdíly v jednotlivých zemích, zatímco ve Francii exis-

tují screeningy pouze pro pět nemocí, v mnohem chudším Maďarsku nebo Portugalsku jde přibližně o 

30 nemocí. Počet programů se tedy s výškou HDP země nezvyšuje, důvody tohoto stavu nejsou zcela 

známé,“ vysvětlil Viktor Kožich z Kliniky pediatrie a dědičných poruch metabolismu 1. Lékařské fakul-

ty UK a VFN. 

Právě tyto rozdíly ilustrují současné mezery v diagnostice, ke kterým kromě nerovností mezi nemo-

cemi a napříč Evropou patří také zbytečné odklady vyšetření, špatné diagnózy, a tím pádem i špatná 

léčba. Řešením by podle zástupců odborníků, kliniků z praxe a pacientů mělo být rozšíření povědomí 

o tématu, zlepšení stávajících screeningových nástrojů a zavedení nových, stejně jako větší využívání 

umělé inteligence. Státy EU by také měly zvážit širší využití genetického testování. 

Základem všeho jsou opět data. „Nejdůležitější pro sdílení nejlepších postupů je ,mluvit stejným jazy-

kem‘, v této oblasti to znamená mít stejné výkonnostní indikátory,“ upozornil Urh Grošelj, docent 

pediatrie na Lékařské fakultě Univerzity v Lublani. Sjednocená data pak znamenají snadnější prezen-

taci důkazů, na základě kterých může přijít změna na politické úrovni. 

Kromě včasné diagnostiky si vzácná onemocnění žádají také komplexní multidisciplinární přístup, 

protože jednotlivé nemoci často zapadají do více než jedné „škatulky“ péče. Konkrétně v Česku sice 

existují Vysoce specializovaná centra pro vzácná onemocnění zahrnutá do zmíněných ERN sítí, čelí ale 

řadě problémů. 

Jejich omezená kapacita souvisí mimo jiné s ekonomickou návratností – nemocnicím se finančně ne-

vyplácí, léčba totiž bývá velmi drahá a pacienti vyžadují dlouhodobější péči. Řešením by se podle řeč-

níků konference mohlo stát cílené financování, které by nešlo celým nemocnicím, kde se peníze často 

„rozplynou“, ale přímo specializovaným centrům. 

Další výzva leží ve statusu těchto center. Z hlediska úhradové vyhlášky mají totiž daleko slabší posta-

vení než například onkologická centra. Pomohla by změna zákona, kterou vítají i samotné pojišťovny, 

které nákladnou léčbu hradí. 

Milan Macek připojil apel na politiky. „Zdravotnictví není ztrátová činnost. Co investujeme do zdraví, 

to se nám vrátí na sociální péči a rozhodně na kompetitivnosti naší populace. Univerzitní nemocnice 

jsou rodinným stříbrem, které generují zisk, inovativní technologie nebo spin-off firmy. Vzácná one-

mocnění navíc představují průkopníky pro personalizovanou medicínu,“ připomněl Macek. 

Moderní léky a motivace pro průmysl 
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Žádná léčba se neobejde bez léků, které jsou většinou v případě vzácných onemocnění supermoder-

ní, což se odráží na jejich cenovce, ale také na komplikovanosti jejich cesty k pacientům. Dostupnost 

se napříč Evropou často liší. Zatímco v Německu získá inovativní léčivo certifikaci okamžitě po jeho 

schválení Evropskou lékovou agenturou (EMA), v Česku se čeká na to, až lék dostane zelenou ve třech 

jiných zemích. Tento postup logicky ovlivňuje to, jak rychle se nemocný člověk začne léčit a také 

úspěšnost terapie. 

Ministerstvo zdravotnictví, regulátoři, pojišťovny i průmysl se podle Tomáše Doležala z Institutu pro 

zdravotní ekonomiku shodli na tom, že Česko by mělo být aktivní na evropské úrovni a snažit se 

upravit pravidla tak, aby zpoždění před vstupem léků na národní trhy bylo co nejmenší. 

„Druhý bod je kultivace českého prostředí, kde jde v prvé řadě o to dostat novelu zákona o veřejném 

zdravotním pojištění do praxe. Třetí oblast je otázka, jak zefektivnit financování a umožnit plátcům 

(pojišťovnám, pozn. red.), aby platili za konkrétní výsledky léčby. K tomu poslouží schémata, která 

motivují obě strany smluvního vztahu,“ shrnul Doležal s odkazem na tzv. risk-sharingové smlouvy 

mezi pojišťovnami a průmyslem, které díky nim riziko spojené s investicemi do moderních léků sdílí. 

Na scénu se tak opět dostává sběr dat. Inovativní léky na vzácné nemoci totiž už z principu nemohou 

využívat velké klinické studie, protože pacientů zkrátka není tolik. O to důležitější je sdílení výsledků 

konkrétních případů napříč zeměmi. Předseda organizace Rare Cancers Europe Paolo Casali tak ozna-

čil za zcela zásadní úkol nejen u vzácných rakovin propojit všechny národní databáze do jedné celoev-

ropské sítě. 

Výzkumy založené na těchto zatím špatně dostupných datech jsou ale drahé a nejisté, proto mohou 

investory odradit. Nejen z tohoto důvodu tak hrají důležitou roli systémy pobídek, mezi které patří i 

patenty. „Hybatelem inovací“ a tím, kdo léčiva vyvíjí, dodává a často financuje i jejich výzkum, jsou 

inovativní farmaceutické firmy. 

Současný evropský systém regulace podle řečníků konference funguje dobře a musí i nadále zůstat 

dostatečně motivační, aby se firmám jejich investice vyplácely. U léků pro tak omezenou skupinu 

pacientů to ale rozhodně není jednoduché. 

„Legislativa okolo léčiv pro vzácná onemocnění a pediatrické použití byla dosud tak úspěšná proto, že 

stimulovala výzkum a vývoj v oblastech, kde to bylo potřeba. Díky ní máme nové léky, ale také se 

podařilo dostat vzácné nemoci do širšího povědomí,“ řekla Tina Taube z Evropské federace farmaceu-

tického průmyslu a asociací (EFPIA). 

Stávající systém pobídek by se podle ní měl ještě posílit, a to i proto, aby si Evropa zachovala konku-

renceschopnost v inovacích a zároveň došlo ke zvýšení dostupnosti léčiv. Česká republika připravující 

své předsednictví se v tomto ohledu přiklání k postoji průmyslu, zatímco Evropská komise se zatím ve 

svých ambiciózních farmaceutických plánech chystá jít trochu jinou cestou. 

 

Zdroj: euractiv.cz 
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Teď je ten pravý čas něco změnit. Chystaná novelizace lékových předpisů 

EU je šancí, která přichází jednou za dvacet let 
 

Evropská unie se chystá na rozsáhlou novelizaci svých lékových předpisů. Podle odborníků se po dva-

ceti letech nabízí jedinečná šance, jak zásadně podpořit výzkum a vývoj inovativních terapií v Evropě, 

zvýšit jejich dostupnost pro pacienty a popostrčit evropské výrobce směrem ke špici globálního léko-

vého průmyslu. Dnešní rozhodnutí určí to, jak bude vypadat budoucnost, Evropa má na výběr – ino-

vaci nebo stagnaci, zaznělo také včera na mezinárodní odborné konferenci v Senátu. 

Evropská unie se chystá na zásadní novelizaci pravidel pro fungování svého lékového trhu. Dvacet let 

staré předpisy již neodpovídají současnému stavu medicíny a rychlému technologickému rozvoji. 

Navíc je nutné se připravit na budoucí vývoj, který směřuje k čím dál větší personalizaci medicíny, jež 

bude více než na standardních klinických studiích stát na využití velkého množství dat z reálné klinic-

ké praxe. Evropa by také ráda „nakopla“ svůj farmaceutický průmysl, který je největším investorem 

do evropského vývoje a výzkumu, a tím podpořila i svoji konkurenceschopnost na globálním lékovém 

trhu. 

Je to velká příležitost, jak podpořit inovace a zlepšit jejich dostupnost pro evropské pacienty, ale musí 

se to chytit za ten správný konec, zaznělo včera na bohatě zastoupené mezinárodní odborné konfe-

renci k Farmaceutické strategii pro Evropu. Ta se uskutečnila v Senátu pod záštitou senátního výboru 

pro zdravotnictví. 

Příležitost, kterou si nesmíme nechat uniknout 

„Evropská unie je již dnes místem, které garantuje bezpečnost a kvalitu svých léčivých přípravků a 

podporuje inovace. Hlavní výzvou do budoucna je nyní to, jak je dostat k těm, kteří je potřebují – 

pacientům,“ řekl v úvodu konference Antonios Rodiadis z generálního ředitelství Evropské komise 

pro zdraví a bezpečnost potravin. 

Rodiadis pracuje na útvaru odpovídajícím za politiku, registraci a monitoring léčivých přípravků v EU a 

i on se podílí na přípravě zmíněné rozsáhlé revize unijní lékové legislativy. Ta je součástí širší Farma-

ceutické strategie pro Evropu, kterou eurokomisařka pro zdraví Stella Kyriakidesová představila již v 

listopadu 2020. Dokument zahrnuje několik desítek legislativních i nelegislativních kroků, jejichž stře-

dobodem je pacient a jeho právo – slovy komisařky – na dostupnou a bezpečnou terapii, a to pokud 

možno co nejdříve po její registraci v EU. Zároveň by nová pravidla měla podpořit a motivovat evrop-

ský farmaceutický průmysl v tom, aby do výzkumu a vývoje nových přípravků více investoval. 

Budeme chtít zamezit přehnaným požadavkům na regulované subjekty, říká ředitelka Státního ústavu 

pro kontrolu léčiv Irena Storová (uprostřed). Vlevo náměstek ministra zdravotnictví Jakub Dvořáček. 

Novelizace se dotkne se především dvou základních předpisů, které regulují lékový trh v EU. Jde o 

směrnici 83/2001 o lékovém kodexu a nařízení 726/2004, které stanoví postupy pro registraci a dozor 

nad léky a které je, na rozdíl od směrnice, přímo účinné a státy je nepřevádí do svých zákonů. Sou-

časně s tím komisařka předloží i návrhy na úpravu dvou dalších nařízení, která mají za cíl podpořit 

vývoj a dostupnost léků pro vzácná onemocnění a pediatrickou péči. Připravuje se též revize nařízení 

upravující nakládání s krví, tkání a buňkami používaných k léčebným účelům. 
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Účastníci zmíněné konference se bez výjimky shodli na tom, že se jedná o velkou příležitost, jak Evro-

pu v lékové oblasti opravdu posunout vpřed. Ať již hlediska zlepšení přístupu pacientů k novým tera-

piím, tak z hlediska podpory vzniku inovací v Evropě a posílení její konkurenceschopnosti na globální 

scéně. „Taková příležitost přichází jednou za dvacet let a nesmíme si ji nechat uniknout,“ komentova-

la to generální ředitelka Evropské federace farmaceutických výrobců a asociací (EFPIA) Nathalie 

Mollová. 

Na druhou stranu stejně tak svorně zaznívala ze všech stran obava z toho, aby snaha něco zlepšit a 

posunout neskončila přehnanou regulací. To je podle náměstka ministra zdravotnictví Jakuba Dvo-

řačka také jeden z důvodů, proč je v současné době Evropa ve vývoji a výzkumu a dostupnosti nových 

léků ve srovnání se státy jako USA pozadu. „V Evropě je tak nějak těžší dostat se k jádru věci, které je 

ale jinak v podstatě stejné,“ prohlásil Dvořáček. 

„V tomto se asi všichni shodneme, že naším cílem při projednávání nových pravidel bude zamezit 

přehnaným požadavkům na regulované subjekty,“ souhlasila ředitelka Státního ústavu pro kontrolu 

léčiv Irena Storová. Přísnější regulace by podle ní skutečně mohla vést k odlivu zájmu farmaceutické-

ho průmyslu registrovat v EU nové inovativní terapie, případně udržovat na evropském trhu starší 

přípravky. 

Lék bez pacienta nemá smysl 

Naším cílem však není podpořit léky, které se nedostanou k pacientům, říká zároveň Dvořáček. A 

stejně tak my nemáme ani zájem takový lék vyrábět, kontruje za farmaceutické firmy Mollová. Právě 

dostupnost nových terapií pro evropské pacienty je velkým tématem, které se v souvislosti s Farma-

ceutickou strategií a novelizací předpisů otevírá. Podle studií zpracovaných pro EFPIA analytickou 

společnosti IQVIA jsou časové rozdíly mezi tím, kdy je nový lék v EU zaregistrován a kdy se dostane v 

té které zemi do úhrady a tedy i k pacientovi, závratné. Běžně dosahují řádu měsíců a někdy i let. 

Problém se týká především malých a také ekonomický slabších zemí z jihu a východu Evropy. 

Pohled do auditoria konference. 

„Členské státy chtějí změnit, to, že se léčivé přípravky někam dostanou až po velmi dlouhé době. Ale 

mělo by to být spíše o motivaci než regulaci a návrhy by měly být praktické a realizovatelné,“ konsta-

toval Dvořáček. Podle něj již velké státy jako Francie, Německo a Itálie deklarovaly solidaritu s men-

šími státy s tím, že Evropa bude v této věci postupovat společně. „Teď je ta správná doba s tím něco 

udělat,“ dodal. 

Mollová v této souvislosti upozorňuje, že dostupnost léků na národních trzích není přímo obsahem 

chystané novelizace, která se zabývá především jejich kvalitou, účinností a bezpečností. Diskuse je 

však nevyhnutelná. V bruselských kuloárech se totiž hovoří i o možnosti zavedení povinnosti pro vý-

robce uvádět nové přípravky, které by při vývoji obdržely veřejnou podporu, co nejdříve po registraci 

do všech členských států najednou. 

Tuto myšlenku již dříve ministerstvo zdravotnictví i Státní ústav pro kontrolu léčiv podpořily, nicméně 

výrobci upozorňují, že důvodů, proč se léky dostávají do některých států později než jinde, je více, a 

to včetně nastavení cenové a úhradové politiky v daném státě. „Proto ale potřebujeme o tom společ-

ně diskutovat. Proto potřebujeme takové iniciativy, jako je Farmaceutická strategie,“ komentoval to 

Ansgar Hebborn, vedoucí pracovní skupiny EFPIA HTA a Přístupové politiky pro evropské záležitosti ze 

společnosti Roche. 
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Debata bude ještě dlouhá 

Dvořáček dále upozorňuje, že jedna z klíčových debat, která na ministry zdravotnictví čeká, bude o 

tom, do výzkumu a vývoje kterých terapeutických oblastí by bylo vhodné unijní finanční podporu 

zacílit. Odborníci mluví o definici „unmet medical need“, tedy neuspokojených léčebných potřeb. 

„Tahle diskuse určí, jak a kam bude Evropa investovat,“ říká Dvořáček. To potvrzuje i Antonios Rodi-

adis: „Je to určitě jednat z politických priorit.“ Debata to bude ještě dlouhá a složitá, shodují se všich-

ni. „Hlavně ta definice nesmí být úzká. Věda se stále vyvíjí,“ upozorňuje Hebborn. 

Musíme pokračovat v dialogu, naléhá výkonný ředitel Asociace inovativního průmyslu David Kolář 

(uprostřed). Vlevo zástupce ředitelky České asociace vzácných onemocnění René Břečťan. 

Nicméně dílčích oblasti, o nichž bude nutné ještě v souvislosti s plánovanou novelizací lékové legisla-

tivy detailněji diskutovat, je mnoho. „Nejdůležitějším závěrem by mělo být, že musíme pokračovat v 

dialogu,“ konstatoval v závěru konference výkonný ředitel Asociace inovativního farmaceutického 

průmyslu David Kolář. 

Oproti původním předpokladům do tohoto dialogu již příliš nezasáhne české předsednictví v Radě EU. 

To začíná za tři týdny a komisařka Kyriakidesová avizovala, že sérii novel lékových předpisů předloží 

až 22. prosince. 

 

Zdroj: zdravotnickydenik.cz 
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List of Rare Diseases Tops 10,000 – and Is Growing – New Analysis Finds 
 

Nonprofits, scientists, governmental organizations, and the rare disease drug development industry 

have long cited 7,000 as the average number of rare diseases in the world. 

But a new analysis shows there are as many as 10,867 rare diseases globally. And that number can be 

expected to grow as more discoveries are made, according to researchers. 

Indeed, when the authors of this analysis included all rare disease subtypes and parent disorders, 

which represent similar conditions, the numbers on that list rose to 11,792.  

Rare-X, a foundation that focuses on decentralizing and de-siloing patient-owned, de-identified data, 

reached that conclusion in its latest “Power of Being Counted” report. The 35-page document outli-

nes the methodology researchers used to come to that final figure and what patients can do with its 

updated information.  

“There was a universal acknowledgment that our number was out of date, and that it was time for us 

to actually have a definitive source that we could use,” Kirk Lamoreaux, a senior healthcare strategist 

and one of the report’s authors, said in an interview to BioNews, Inc, which publishes this website. 

“It’s not just about the number, but about creating a pathway for rare disease communities to go 

from obscurity into a well-defined disease that’s eventually attractive to researchers,” added Lamo-

reaux. 

 

Rare-X marks the spot 

Charlene Son Rigby, the CEO of Rare-X, said she can relate to feeling invisible. Her 8-year-old daugh-

ter, Juno, has a rare disorder associated with mutations in the STXBP1 gene and she recalls the fee-

ling of being alone when she first heard the diagnosis. Their geneticist told Son Rigby her daughter 

was the only person he had diagnosed with an STXBP1-related condition.  

The STXBP1 gene encodes for the syntaxin-binding protein 1, which helps regulate the release of 

neurotransmitters, or chemical messengers used by nerve cells to communicate with each other. 

People with the condition do not produce enough of that protein, which can lead to symptoms such 

as developmental delays, epilepsy, intellectual disability, movement disorders, low muscle tone, and 

autism. 

When Son Rigby’s daughter was diagnosed in 2016, there were only 200 other people with a known 

STXBP1-related disorder. Now there are at least 1,500 diagnosed patients. Once the disease is better 

understood, the diagnosis becomes easier to make — and clinical trials can be more successful be-

cause clinicians will know what an improvement looks like for that disorder. 

The report is the first step in Rare-X’s mission of using patient data to drive disease understanding 

and diagnosis. The second step will be to better characterize these diseases, a problem researchers 

encountered in creating the report. Around 2,200 of the rare diseases on the list were very poorly 

defined, having no more than two individual signs and symptoms described in the literature. The 

third step will be improving data collection. 
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“You can’t even develop an effective drug if you don’t know what a patient population looks like,” 

Son Rigby told BioNews, Inc. “That’s really one of the fundamental principles that we started Rare-X 

on, which was to build a data collection program and a data collection portal that enabled that coll-

ection of data across disorders, and also enable patients to do it.”  

Of the 10,867 rare diseases counted, only 5% had a treatment option available. While about 80% of 

rare diseases counted in the report are theoretically treatable, about 20% are not well defined and 

thus “not clinically actionable,” the researchers wrote. This is according to data downloaded from 

two large disease databases on Dec. 11, 2021. 

Lamoreaux and his team used Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) and Orphanet as the 

primary databases to count rare diseases. The OMIM database, which contains descriptions of more 

than 16,000 human genes and genetic phenotypes, is run by the Johns Hopkins University School of 

Medicine and is updated daily. Orphanet functions as a kind of rare disease encyclopedia, and inc-

ludes information on the diagnosis, care, and treatment of more than 6,000 conditions. 

Authors of the Rare-X report looked to compare and contrast these databases, making sure to delete 

any duplicate entries, so they could come to a final number. That was the biggest challenge, Lamore-

aux said. Still, they’ve created a repeatable methodology that others can use in the future for deve-

loping or adding to a list of rare diseases. 

 

From rare to there 

The report also suggests a number of ways patients can ensure their conditions are more widely 

known, including by seeking community, signing up for genetic sequencing — especially for minority 

groups who are underrepresented in the Human Genome Project — and staying in contact with re-

searchers working on the condition. 

The Human Genome Project met its goal of sequencing the complete set of human genes, but most 

of its DNA samples came from individuals of European descent. 

On the seeking community/networking front, the report suggests tools that can help rare disease 

communities come together. The Matchmaker Exchange platform helps researchers and doctors find 

patients with the same genetic variants, while MyGene2 and GenomeConnect offer the same soluti-

on for patients and family members. 

Son Rigby outlined reasons why rare diseases are undercounted in the first place, and thinks it’s ma-

inly owing to how they are described. 

“When you say rare disease, people think, ‘Oh, by nature of the word rare, it’s small, and so it’s 

unimportant,’” Son Rigby said. “And I think that that overall lens creates many, many downstream 

issues.”  

That problem also manifests in the International Statistical Classification of Diseases and Related 

Health Problems 10th Revision (ICD-10), which most of the world’s healthcare systems use to catego-

rize and identify diseases, injuries, and any other conditions. 
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Many rare diseases are not captured in those codes, and thus they are almost invisible, as Lamoreaux 

explained. The latest revision, the 11th, features a noticeable increase in codes, but each new update 

takes time for countries such as the U.S. to adopt. 

Now that the methodology framework is put in place, others can do the same analysis in the future, 

and come up with their own list of rare diseases, the advocates note. That will be necessary given 

that from 250 to 280 new rare diseases are estimated to be described annually. 

“We have the ability to continue to do this over time, because obviously, 10,867 is not going to be 

the end of the road,” Son Rigby said, adding, “as we understand more about genomics, and even 

around some of these other areas, we will be able to further delineate additional disorders.” 

Ultimately, “The Power of Being Counted” shows how outdated the typical 5,000–8,000 rare disor-

ders estimate is, Son Rigby said. There are larger-scale consequences when people understand the 

sheer number of rare diseases on any global list. 

“That recognition empowers a whole ecosystem of people — researchers, clinicians, patients, even 

policymakers — around understanding and investing in rare diseases,” she added. 

 

Zdroj: fabrydiseasenews.com 
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11th European Conference On Rare Diseases and Orphan Products 
 

The ECRD is recognised globally as the largest, patient-led rare disease policy event in which collabo-

rative dialogue, learning and conversation takes place, forming the groundwork to shape goal-driven 

rare disease policies and allow for important and innovative discussions on a national and an interna-

tional level to take place. 

Leading, inspiring and engaging all stakeholders to take action, the Conference is an unrivalled op-

portunity to network and exchange invaluable knowledge with over 1500 stakeholders in the rare 

disease community – patient advocates, policy makers, researchers, clinicians, healthcare professio-

nals, healthcare industry representatives, academics, payers, regulators and Member State represen-

tatives. 

The last ECRD, which has been designated as an official event of the 2022 French Presidency of the 

Council of the European Union, took place fully online from 27 June to 1 July 2022. 

This 11th edition followed a pivotal two-year Rare 2030 Foresight Study, supported by the European 

Parliament and European Commission, that guided a large-scale and multi-stakeholder reflection on 

rare disease policy in Europe through 2030. 

The concluding recommendation of Rare2030 was the need for a new European policy framework on 

rare diseases with measurable and actionable goals. Current actions at Member State level alone, or 

legislative changes in specific areas are not enough. We need a new European collective strategy for 

rare diseases to bring Member States’ commitment to rare diseases under a common umbrella and 

mark a step forward in the post-COVID world. 

This ECRD was a critical opportunity for all stakeholders to consider how to transform this exhaustive 

review of the strategy on rare diseases into a proposal of concrete actions ultimately creating the 

ecosystem required to address the unmet needs and persisting inequalities across Europe. 

 

Zdroj: rare-diseases.eu 

 


