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Mili pratelé,

nové &islo CAVO novin s vami sdilime v neobvyklém terminu a jak sami uvidite, je vyjime¢né i svym
rozsahem. Déla mi radost, Ze vétsSina zprdv, které v nich najdete nese pozitivni poselstvi. Po naroc-
ném ,,skolnim roce” tak mizeme v lété na chvili vydechnout a Cerpat sily.

V uplynulych tydnech se konala fada charitativnich a osvétovych akci, které pomahaji nejen k finanéni
podpore, ale stavéji pomysiné mosty. Individudlni pribéhy déti i dospélych nemocnych a jejich bliz-
kych nam pomdhaji i vtom, abychom dokazali [épe prosazovat systémové zmény.

Obrovskou pfileZitosti nejen pro Cesko, ale pro celou Evropu je v tomto ohledu ¢eské piedsednictvi
Radé EU, mezi jehoZ prioritami je i dostupnost |éCby pro vzacnd onemocnéni. O¢ekdvame také pred-
staveni aktualizovaného Evropského akéniho planu pro vzacna a probiha revize |ékové strategie EU.

O tom vSem se dozvite vtomto mimoradném Cisle nasich novin. PFisté je dostanete opét v obvyklém
terminu i délce.

Pfeji vdm prijemné letni ¢teni!

Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO
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Vzacna onemochéni

Kdyz zalezi na stésti: Pfibéhy ctyr rodin, které spojuji
vzacna onemocnéni.

Max, Markéta, BoZena a Oliver jsou hrdiny dokumentu
Ceské televize. Kazdy z nich ma jiné vzacné onemocnéni.
Nékterym pomahaji dostupné léky, pro jiného lécba
zatim neni. Co potiebuji zménit pro lepsi Zivot? A jak se
divaji na svét, kdyz zaroven bojuji s téZkou nemoci?

CELY CLANEK

Novy pfistup k Iékim pro vzacna onemocnéni

Jak zménit, nebo nezménit systém nastaveny
schvalenou novelou zdkona o vefejném zdravot-
nim pojisténi? Nejen tuto otdzku poloZil Daniel
Stach hostlm poradu 90', jimiz byli Jakub Dvora-
¢ek, naméstek ministra zdravotnictvi, Jan Bodnar,
naméstek feditele pro zdravotni péci VZP, Anna
Arellanesovd, piredsedkyné CAVO a Milan Macek,
Iékarsky genetik.

Vzacna onemocnéni: dostupnost péée pro pacienty

CELY CLANEK

Jsme svédky velkého kouzla mediciny, fika o genové te-
rapii neurolozka Haberlova

Détska neuroloZka Jana Haberlovd v rozhovoru shrnuje
dosavadni zkusenosti genovou lécbou SMA a vysvétluje jeji
principy. V Ceské republice je jiz n&kolik ptipadil déti, kte-
rym lééba pomohla postup nemoci zastavit a jejich moto-
rické schopnosti se dokonce zlep3uiji.

CELY CLANEK



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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Pristup k novym Iékiim na vzacna onemocnéni je
potieba zrychlit a sjednotit, shodli se v Senatu
odbornici

Problematika vzacnych onemocnéni byla tématem ce-
lodenni konference Revize EU legislativy pro lécivé pti-
pravky na vzacna onemocnéni a pro pediatricka one-
mocnéni, jez se uskutecnila na pidé Senatu. Odbornici
se shodli, Ze ackoliv Ié¢ba vzacnych onemocnéni je na-
kladnd, méla by byt pfistupna co nejvétsimu poctu pa-
cienta.

CELY CLANEK

MG - nemoc, kterd lidem bere schopnost dychat i polykat

Dvojité vidéni, neschopnost hybat se, mluvit, polykat, nebo
dokonce dychat — to vSe patifi mezi projevy vzacného
autoimunitniho onemocnéni myastenie gravis (MG),
kterym v Cesku trpi 2 500 az 3 000 lidi. Télo p¥i ném samo
vytvari protilatky, které brani prfenosu impuls z nervd do
svalu. Pacienti a Iékafi na nemoc upozornuji u pfileZitosti
Mésice myastenie gravis, ktery pripada na Cerven.
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CELY CLANEK

Benefici pro nemocné dystrofii podpofili motorkari i majitelé
veterant

Na spanilou jizdu Prahou se v poloviné ¢ervna vydali majitelé
motocykll Harley-Davidson, Indian a dalSich znacek. Nejen
motorkari, ale také majitelé veterant tak podpofili jiz 14. roc-
nik MDA RIDE - nejvétsi motocyklové charitativni akce v Ceské
republice, ktera je spojend s vefejnou sbirkou, jejiz vytézek
podpofi nemocné svalovou dystrofii.

CELY CLANEK



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 vzacnych onemocnéni u novorozenci se
pripojila také nemocnice v Uherském Hradisti

Od zacdtku roku maji rodice novorozenych déti
v Uherskohradistské nemocnici moznost vyuzit bezplatné
screeningové vysetieni, které dokaze zachytit dvé
zavaznd, geneticky podminénd onemocnéni — spinalni
svalovou atrofii (SMA) a zavainé selhdni imunity (tézka
kombinovana imunodeficience SCID a XLA).

CELY CLANEK

Hrdiny pohadkové knizky budou déti se zavaznymi nemocemi

FHADKY -'

VYJIMEENYCH HRDINO

Hrdiny pfipravované knizky Pohadky vyjimecnych hrdind budou déti
s rliznymi zavaznymi nemocemi. V 66 pfibézich zazivaji kouzelnad dobro-
druzstvi mali hrdinové na vozi¢ku nebo pfimo ze své postylky. Vytézek
z prodeje knihy, na které se podilelo na padesat autord, pUjde na pomoc
détem, které v ni vystupuiji.

CELY CLANEK

220 kilometri pro syna i dal$i nemocné déti

Na charitativni béh na podporu organizace Parent
Project sdruzujici rodi¢e déti se svalovou dystrofii se
vydal Jakub Benda z Trebic¢e. Dobéhnout chce z Trebi-
¢e aZz na vrchol Snézky. Z Na trasu se vydal proto, Ze
ma sam syna se stejnym onemocnénim.

CELY CLANEK



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 péce o pacienty se vzacnym onemocnénim by
se mohl inspirovat onkologii, fika profesor Macek

Multidisciplinarni pfistup a koncentrace péce o onkolo-
gické pacienty ve specializovanych centrech by mohla
byt prikladem pro systém lécby vzacnych onemocnéni,
mini vedouci Narodniho koordinac¢niho centra pro
vzacna onemocnéni pfi FN Motol Milan Macek. V lécbé
vzacnych onemocnéni si Cesko stoji dobfe, systém je
podle néj tfreba stabilizovat a zajistit dlouhodobou udr-
Zitelnost.

CELY CLANEK

Vzacné onemocnéni pfivedlo Iékarku k psani basni.
Vytézek z prvotiny vénuje na pomoc dalSim pacientiim

Basnicka sbirka Na hranici konecnosti se pro kardiolozku
Terezu Stastnou stala cestou, jak se vyrovnat se zavaznym
onemocnénim. Jeji diagndza ji pfivedla k Ceské asociaci pro
vzacna onemocneni a rozhodla se ji podpofit vytézkem z
prodeje knihy.

CELY CLANEK

V Olomouci vzniklo evropské centrum pro vzacna hematolo-
gicka onemocnéni

Lékafi a védecti pracovnici z Fakultni nemocnice Olomouc
a Lékarské fakulty Univerzity Palackého ziskali status kom-
plexniho evropského centra pro diagnostiku, 1é¢bu a vyzkum
vzacnych hematologickych onemocnéni sité EuroBloodNet.
Do centra jsou zapojeni Iékafi a védci z détské kliniky a hema-
to-onkologické kliniky FN Olomouc, Ustavu biologie a Ustavu
molekuldrni a transla¢ni mediciny.

CELY CLANEK



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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Obtizna cesta k diagnéze i |6¢€bé — komiks Ceské
televize predstavuje tézkosti ultra vzacnych
onecméni

Stovka déti se ro¢né narodi se vzacnym i vainym

genetickym onemocnénim. Stanoveni diagndzy byva VRt RNy WESTEEN, NeRLCT
ve s - . ., . ° - o 1 A TESTU, KTERE WLOUCILY ZNAME NEMOC."

slozité, stejné jako hledani zplsobu lécby. Pfi

pfileZitosti Dne ultra-vzacnych na to upozornil komiks,

ktery zpracovala Ceska televize.

CELY CLANEK

SWAN pacienty v CR spojuje platforma pro ultra-vzacné
a nediagnostikované

Kazdy rok se jen v Cesku narodi asi stovka déti se syn-
dromem beze jména, genetickym onemocnénim tak
vzacnym, Ze je nepravdépodobné, ze bude nékdy dia-
gnostikovdno. Bez vyjimky jde o onemocnéni zavaina
i Zivot ohroZujici. Pro tyto nemoci se uZiva zkratka SWAN
(Syndroms Without A Name). Od loriského podzimu tito
pacienti maji spole¢nou platformu, kterou zaloZila CAVO.

CELY CLANEK

IKEM je v evropské siti pro vzacna onemocnéni

Institut klinické a experimentalni mediciny (IKEM) je nové
soucasti Evropské referenéni sité pro vzacna a komplexni
onemocnéni. Statut specializovaného centra ziskala tfi
pracovisté — hepatogastroenterologie, nefrologie a kardio-
logie. Projekt ERN sdruZuje celkem 24 siti, kazda z nich je
zamérena na urcitou skupinu diagndz. Lékafi v siti mohou
napfric¢ Evropou konzultovat své pfipady, sdilet informace a
vytvaret evropské registry téchto nemoci. To vSe s cilem
zlepsit péci o pacienty se vzacnymi chorobami.

CELY CLANEK


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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onemocnéni

Zdravotnictvi

Péce o onkologické pacienty a ockovani jsou priority
¢eského predsednictvi EU

Ministr zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09) oznacil
jako priority resortu pro ceské predsednictvi Radé EU
pécéi o onkologické pacienty, sdileni dat v ramci EU,
ockovani a to nejen proti covidu-19, a dostupnost |écby
vzacnych onemocnéni. StéZzejnim tématem podle néj
bude zdravotnicka pomoc Ukrajiné.

;iedsednictvi €R v EU: priority ve zdravotnictvi

CELY CLANEK

Ministerstvo zdravotnictvi se zabyva financovanim
pacientskych organizaci

Ministerstvo zdravotnictvi zfidilo pracovni skupinu, kterd se
zabyva financovanim pacientskym organizaci. Vétsinu
pacientskych organizaci v soucasné dobé tidi dobrovolnici,
tedy sami pacienti nebo jejich rodiny. Financované jsou z
darq, nékteré také i z grant Ci dotaci. Problém je ale ziskat
penize na béiny provoz. Jejich role v systému zdravotni
péce je vSak nezastupitelna.

CELY CLANEK

4 Covid opét sili, odbornici varuji pred letni vinou. Na podzim
j bude potieba preockovat rizikové skupiny

Nejen v Ceské republice roste pocet nakazenych covidem-19.
Na podzim bude v Cesku potieba proti covidu-19 pieockovat
asi 2,5 milionu lidi — senior( a chronicky nemocnych, které
nakaza mUlze ohrozit na Zivoté. Odbornici se obavaji soubéhu
dalsi viny koronaviru s chfipkou.

CELY CLANEK



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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CR poskytlo Ukrajiné zasoby 1éka, vyjelo jiz nékolik kamionG s
pomoci

Ministerstvo  zdravotnictvi spolu s dalsimi partnery
pokracovalo v poskytovani zdravotni humanitarni pomoci
Ukrajiné. Pomoc je prepravovana tak, aby bylo zabranéno
znehodnoceni 1ékd. Zaroven je zajisténo, aby nedoslo k nahlé
nedostupnosti t&chto lé¢iv pro pacienty v CR.

CELY CLANEK

Prevence se kvuli covidu zanedbaly, mini Iékafi.
Objednejte se na prohlidku, apeluji

V&t3im rizikem neZ dalsi vina covidu-19 je v Cesku podle
lékard zanedbana prevence. Zvlasté zavainé je
vynechani pravidelnych prohlidek u praktickych Iékafl z
hlediska onkologickych onemocnéni.

CELY CLANEK

Automaticka valorizace plateb za statni pojisténce

Systém automatické valorizace plateb za statni pojisténce
do vefejného zdravotniho pojisténi zdravotnich plateb
statu ma byt zaveden od roku 2024. Ma vychazet z mésicni
Castky 1900 korun na pojisténce, kterou by mél stat hradit
pfisti rok. Pfedloha je ve Snémovné po druhém cteni pred
zavérecnym schvalovdnim. Opozice s ndvrhem nesoubhlasi.

CELY CLANEK



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 svéta

$éf pacientské aliance: S rakovinou je EU na dobré cesté,
dalsi by mély byt vzacné nemoci

Pacienti se spinalni svalovou atrofii nebo cystickou fibrézou
se maji v Cesku lépe nei v nékterych jinych evropskych
zemich, je zde totiZz dostupna supermoderni |écba, Fika
Yann Le Cam z pacientské aliance EURORDIS. Zapadni
spolec¢nost se podle néj shoduje na tom, Ze investice do
odhalovani a |écby vzacnych onemocnéni jsou potiebné.

CELY CLANEK

30 milionti divodd. Vzacné nemoci si Zadaji celoevropsky
pristup

Jen v Evropé vzacna onemocnéni postihuji pres 30 miliond lidi.
Napfri¢ zemémi EU existuji rozdily v diagnostice i dostupnosti
[éCby. V mnoha zemich napfiklad chybi potfebné screeningové
programy. Situaci se chce zabyvat ¢eské predsednictvi Radé EU.
Vzniknout by mél Akéni pldn EU pro vzdcna onemocnéni.

CELY CLANEK

EU pfipravuje zasadni zmény ve své lékové politice

Evropskd unie se chystd na zasadni novelizaci pravidel
pro fungovani svého lékového trhu. Dvacet let staré
predpisy jiz neodpovidaji sou¢asnému stavu mediciny a
rychlému technologickému rozvoji. Navic je nutné se
pfipravit na budouci vyvoj, ktery sméfuje k ¢im dal vétsi
personalizaci mediciny, jeZ bude vice neZ na standardnich
klinickych studiich stat na vyuziti velkého mnoiZstvi dat z
realné klinické praxe.

CELY CLANEK



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/

CAVONOVINY &=,

Vzacnych onemocnéni pres deset tisic, uvadi
nova studie

Vzacnych onemocnéni je podle nejcastéji
uvadénych odhadl okolo sedmi tisic. Nadace
Rare-X, kterd se zaméfuje na sbér dat o
THE POWER OF vzacnych diagndézach, vsak poukazuje na to, Ze

BEING COUNTED po celém svéte jsou neustdle odhalovana nova
onemocnéni.

CELY CLANEK

Konference ERCD probéhla pod patronatem francouzkého
predsednictvi EU

ROPEAN CONFERENC

Pfedstavitelé evropskych statd, politici, védci, |ékaFi, '.,'17”‘ '”v:'ﬁ"‘f
zastupci farmaceutického primyslu i neziskové organizace ONLINE

se na prelomu Cervna a Cervence setkali na konferenci = 2o
ECRD 2022 (European Conference on Rare Diseases and g a 4 . '

Orphan Products). Letosni rocnik konference byl oficialni
soucasti evropského predsednictvi Francie, ktera si, podobé
jako Ceskd republika, vytycila vzacnd onemocnéni jako
prioritu v oblasti zdravotnictvi.

CELY CLANEK

10


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/

v Z >
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

Celé &lanky

Novy ptistup k Iékiim pro vzacnd onemocnéni

Daniel STACH, moderator

Vzdcné onemocnéni je takové, které postihuje méné nez 5 lidi na 10 000. Vzacnd onemocnéni jsou
vzacna, ale pacienti se vzacnym onemocnénim vzacni nejsou, a to proto, Ze vzacnych onemocnéni je
hodné, asi 8000. Podle odhadu organizaci, které se tématu dlouhodobé u nas vénuji, to mlze zna-
menat, Ze je u nas i pal milionu lidi, ktefi trpi néjakym vzacnym onemocnénim. Vétsina z nich o tom
ani nevi a oficidlné se Ié¢i s jinou nemoci. V praxi to tak znamen3, Ze by v celém Brné a Plzni Zili jen
lidé se vzacnym onemocnénim. Na evropské urovni jde podle odhad( asi o 30 milionU lidi, celosvéto-
vé 0 350 milion( lidi. 80 % zhruba o vsech vzacnych onemocnéni je zplsobeno genetickou vadou,
tedy samotni nemocni nemohli ovlivnit, Ze jsou nemocni. Plati to i pro tyto ¢tyfi. Max Sebek, Markéta
Miksikova, BoZzena Hradilkova a Oliver Hajgajda. Kazdy trpi jinym vzacnym onemocnénim. Kazdy je v
jiné situaci. Pravé jejich prib&hy popisuje dokument Ceské televize "Kdy? zaleZi na $tésti". Natacela
Anna-Marie Stichova s kameramanem Tomasem /nesrozumitelné/.

Max SEBEK, nemocny chlapec s achondroplazii

J4 se jmenuju Max Sebek a j4 mam achondroplazii.

Bozena HRADILKOVA, nemocnad divka se spindlni muskularni atrofii
Jmenuju se BoZena Hradilkovd a mam spinalni muskuldrni atrofii.
Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou

Jmenuju se Markéta Miksikova a mam cystickou fibrozu.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

Jsem Lenka Hajgajda, maminka Oliverka s Angelmanovym syndromem.
Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

4 rodiny a 4 vzacna onemocnéni. A taky nadéje na lepsi pristup k 16¢bé, nadéje na lepsi diagnostiku a
nadéje na lepsi budoucnost. A ukazka toho, jak se vyplati bojovat a nevzdavat se. Jemu skoro 8 let a
méri 90 cm. Je o tfetinu mensi neZ jeho vrstevnici. MUZe za to geneticka mutace, chyba v genu, ktera
zpomaluje rlist. Radost ze Zivota mu to ale nekazi.

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Clovék si zvykne, jo, Gplné jsem si zvykla na Maxika, e ma jiné potieby. Je to vesely zdravy kluk po
jinych strankach, jenom m3 kratsi koncetiny.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
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A jak ovliviiuje jeho Zivot?
Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Maxik si na to zacal zvykat, taky déti ve Skole na néj koukaj, ukazujou si na néj, ale hezky se s tim vy-
poradava. On je velice socidlni, pratelsky.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Pottfebuje ale pomoc ostatnich. Ve Skole musi mit asistentku.

Max SEBEK, nemocny chlapec s achondroplazif

Kdyz tfeba nedosahnu na néco, vezme mné aktovku, kdyz je tak tézka.
Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Oni nosi hrozné moc uciva. Ta aktovka je opravdu velice tézka a na ty zadicka Maxikova prohnuta to
neni dobry, takze mu nosi aktovku, pomaha, podava, prisune stolicku.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Ted ma Max diky novému Iéku Sanci trochu vyrlst. Voxzogo je prvni pfipravek, ktery mlze détem s
achondroplazii pomoct. A na co se tésis nejvic?

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka
Az vyrostes, vid? Ze jo?
Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Max je jeden z mala nemocnych, kterému pojistovna proplaceni této 1écby schvdlila. Zatim na 3 mési-
ce. Pak musi rodina poZadat o mimoradnou Uhradu podle tzv. § 16 znovu. A neni jisté, Ze jim pojis-
tovna podruhé Zadost schvali. § 16 velmi individualni, zalezi na rozhodnuti revizniho lékare dané po-
jistovny. Z vaseho pohledu, jak to, Ze vam to schvalili a ostatnim rodi¢im ne?

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

To byla Uplnd nahoda, stésti, ndhoda. NedokdaZu predikovat, nevim. Nevim pro¢, ale myslim si, Ze vék
byl idealni. Byli jsme taky u mensi pojistovny, ale nevim, proc. Ale par détem to schvalili.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
Jde pfitom lécbu, kterd mlize zasadné zménit kvalitu jejich Zivota.
Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Mohou, myslim si, Ze mohou vyrust jak dospéli, zdravy jiny déti. Hodné. Nebude na nich vidét ta ske-
letalni dysplazie, ta achondroplazie.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Jde o to dostat k nim ale tu |é¢bu véas.

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka
Vcas. Tady jde o cCas.
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Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Pokud vSechno pujde dobre, mohl by kazdy rok az do puberty vyrlst o centimetr a pal. A jak fika jeho
maminka, kazdy centimetr se pocita. Kazdy centimetr rozhoduje o tom, jak bude jeho Zivot vypadat.

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Je to dulezité k samostatnosti téch paleck(, v podstaté téch déti nebo i dospélych, ktery se s timhle
potykaji, tak aby byli schopny Ffidit auto, dosdhnout na bankomat, aby je vidéli viibec, kdyZ jdou do
obchodu, kamery, kdyZ chtéji otevfit dvere. Je to o samostatnosti pak do Zivota.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

A jaky Zivot do budoucna byste si prala, aby mél Max i diky této |écbé?

Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

Aby byl spokojeny ve svém téle, jaky je. A chci mu dopfat aspon par centimetrd k té samostatnosti.
Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Vétsi jistota a presné stanovené podminky, kdo ma a kdo nemad na lé¢bu ndrok. Spolecné stanovisko
pojistovny a odbornik(. Cesta, kterd pomohla napfiklad u pacientl s cystickou fibrézou. Cesta, ktera
pomohla k Iéku, ktery nemocnym pomaha Zit 1épe.

Pavel DREVINEK, pfednosta tstavu mikrobiologie 2. LF UK a FN Motol

To spolecné stanovisko, které jsme podepsali spolu tedy s VZP a v tehdejSim panem naméstkem
Smehlikem, vlastné usnadnilo cestu ke Kaftriu pro jednotlivé pacienty v tom smyslu, Ze ve stanovisku
se jasné definovalo, ktefi pacienti mohou byt [é¢eni, kolik takovych pacientl je a jaké to vlastné bude
stat i financ¢ni prostfedky zdravotni pojistovny.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Cysticka fibrdza je podobné jako achondroplazie genetické onemocnéni. Nemocnym nefunguje chlo-
ridovy kandlek, ktery zajistuje, aby se do a z bunék dostavalo vSechno, co je potreba. V plicich vznika
husty hlen. V ném se mohou sndz mnozit nebezpecné bakterie. Pacientim se h(if dycha. Bézné infek-
ce pro né mohou byt velmi nebezpecné. Maji problémy s travenim, jsou hodné unaveni a nemuUZou
délat véci, které jsou pro zdravé lidi béZzné. Léky se postupné vyvijely, ale prvni, ktery mohl pomoct i
Markété Mensikové, se objevil az nedavno.

Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou

Ja doufam, Ze by mi mohl pomoci hodné. Ja si tfeba ani tak neslibuju - ve studiich vychazi ty uzasny
vysledky - zlepseni plicnich funkci a zlepSeni stavu vyZivy, tak to ja uz jsem takova pokornd, tohlecto
Uplné neocekdvam, ale pro mé je hrozné zasadni ta fixace toho zdravotniho stavu v tom bodé, v ja-
kym je. A pfedstava, Ze ty léky, u téch starsich generacich uz se mluvi o tom, Ze je jasny preziti tfeba o
10 let prodlouzeny. To je prosté... Ja jsem se méla dozit 18 let a je mi 32, tak jestli diky takovymhle
lékim mGZu mit jesté 10 let navic, tak to je néco Uplné neuvéfitelnyho.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Tohle byla tedy ocekdvani v ¢ervnu 2021. Jaka je ta realita ted?
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Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou

Tak ja jsem v podstaté jako nastavena stejné. Pro mé je strasné dulezity, Ze vidim, Ze ten stav se ne-
horsi, Ze jako prosté je... Dati se mi lépe, kazdy den jako v lepsi kvalité. A je prosté neuvéfitelny, ze...
To jsou takovy ty drobnosti, jako Ze preZijete rymu a po par dnech ji zase vlastné nemate. A to ja vi-
bec nezndm. J4 prosté vim, Ze jakmile se nachladim, tak musim na antibiotika. A ta kvalita Zivota,
kterou ta lécba pfinese, je Uplné zase... Prosté kdo to nezaZije, kdo vlastné si jako neuvédomuije, co to
je s tim kazdy den byt, tak to jako podle mé nejsem schopna to jako vysvétlit. Takze pro mé néjaky to
zlepseni toho momentalniho stavu a ta fixace toho, Ze takhle tfeba se to udrzi, tak, jak to je ted, je to
pro mé k Ziti. A takhle, kdyZ se to vydrZi udrzet prosté, ja nevim, kolik to mize byt, mGze to byt moz-
na jako i desitky let, tak to je prosté Gzasny.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
Je Kaftrio Iék, ktery méni Zivot?
Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou

Rozhodné jo. To je naprosto bez debat. Ja vlastné kdyz to tak vezmu, tak ja jako celej zivot Ziju s tim,
Ze jako je tam ta varianta ty nahly nebo blizky smrti a Ze se to mUZe prosté stat a Ze ja nevim, Ze pros-
té... Vim jenom to, Ze s moji diagndzou je mozny, Ze se mlze cokoliv pokazit a ja tady za rok musim
byt. A jako ono se to takhle, kdyZ to feknu, takto zni strasné désivé a mUze to tak pUsobit, jako Ze to
je prece Sileny, ale ono vlastné si na to tak jako... Ja vlastné myslim, Ze mi to svym zptsobem pomaha
prozivat ten Zivot v ten moment, kdy se odehrava, a nesoustfedit se na néjaky plany do budoucna
nebo neutdpét se v minulosti. Prosté Ziju tim, co se déje ted mi. A vlastné to, Ze jako ta perspektiva je
vétsi, tak to je jako... S tim uvédoménim si toho denniho Zivota a toho prozivani denniho, tak to, Ze
mate jako vétsi tu casovou perspektivu a Ze mizZete doufat a mlzete zadit jako i tfeba néco planovat,
je to prosté pecka. Je to neskutecny, no. Ja nékdy jsem treba jako si hrozné vycitala nebo jak to jako
popsat, méla jsem takovy jako stavy Uzkosti, nestésti z toho, Ze teda tim, Ze mam détatko, tak jsem
zpUsobila, dovolila jsem to, Ze tfeba nékdy jako zemfu a ona tady bude beze mé a Ze jako co tady
bude délat, kdyz ja tady nebudu, a jak jsem to mohla dovolit vlastné takovou véc, kdyz tady nebudu,
az bude, ja nevim, mit maturitni ples nebo bude néjaka dilezita jeji Zivotni udalost a ja u toho nebu-
du moct bejt. A ted viastné jako diky tomu léku jako véfim, Ze tady budu.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Je to prosté nadéje.

Markéta MIKSIKOA, pacientka s cystickou fibrézou
Hmm. Velikd. A nechtéla jsem vdm Uplné plakat, ale...
Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Ale jsou to slzy Stésti v tuhle chvili?

Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou
Jo, jo, jo, je to tak.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
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Snazsi pristup k novym lékam a taky nadéji na delsi a lepsi Zivot by ted diky novele zdkona o verej-
ném zdravotnim pojisténi mohli mit i dalsi pacienti. JenZe nejdfiv musi vyrobci Iékl podat Zadost o
vstup na cesky trh. Jeji posuzovani trva nékolik mésicll. Do té doby plati plvodni pravidla.

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Ta znama stanoviska, ktera Vieobecna zdravotni pojistovna uzavirala jako smlouvu spole¢né s odbor-
niky na urcité obdobi, vlastné uz nejsou uzavirdna podle nasich informaci. A dostavame se zpatky
vlastné do toho schvalovani na § 16, kdy neni sjednocené, tzn. nékteré pojistovny tu zadost schvali a
nékteré ne.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Zastupci pacientskych organizaci ted proto doufaji, Ze se podari vymyslet, jak Iéky dostat k nemoc-
nym co nejdriv. Vétsina z nich si totiz ¢ekat nemuze dovolit. Jako prvni by se diky novele zakona moh-
la k pacientlim dostat Spinraza, latka, ktera pomaha lidem se spinalni svalovou atrofii.

BoZena HRADILKOVA, nemocna divka se spinalni muskularni atrofif

S.P.

Vaclav HRADILEK, otec nemocné Bozeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii
Ano.

BoZena HRADILKOVA, nemocna divka se spinalni muskularni atrofif

Maminka.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Uz nékolik let pomaha i ted 9leté BoZzené Hradilkova.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Ty tedka muzes diky tomuhle Iéku, tak mUzes lip drZet tfeba tuzku a psat, Ze jo?
Bozena HRADILKOVA, nemocnad divka se spindlni muskularni atrofii

Jo.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Je to tak. A co vSechno jesté zvladnes?

BoZena HRADILKOVA, nemocna divka se spinalni muskularni atrofii

Jesté drzet hlavu a tfeba nékdy, kdyz si tfeba mizu davat sama kiupky nebo tak néco.
Vaclav HRADILEK, otec nemocné BoZeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii

Ta informace o tom, ze Bozenka ma SMA, pfisla v tom 11. mésici véku a IékaFi nam prosté fekli, ze at
se vlastné nekoukdme ani na internet, az si nevyhledavame Zadné zprdvy, Ze ta diagndza je neupros-
na, Ze s nejvétsi pravdépodobnosti nase dcera do 2 let umre.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
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v vy

védomym pohybem sval(, to znamena tfeba i s pohybem hlavy nebo polykanim. A kazda infekce je
pro né rizikova, télo ji nemusi zvladnout.

Vaclav HRADILEK, otec nemocné BoZzeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii

Ta nemoc je na nic. Ta nemoc je... To vlastné ani jako Uplné... Ja si myslim, Ze rodice, které maji zdra-
vé dité, dokud by neabsolvovali s nami, feknéme, tyden tfeba souziti v jednom byté, tak si nedokdzou
predstavit, co to je. To je prosté nepredstavitelny. Je to... A co je krdsny teda s tou lécbou, Ze do téhle
chvile my jsme resili do toho okamziku, nez byla |é¢ba, tak jsme resili to, Ze furt tady nékde v hlavé
cinkalo to "vase dité umre". Tedko to tam neni.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

| tak je ale Zivot s touto diagndzou narocny. BoZena potiebuje neustdlou péci. Ted diky specidlnimu
voziku, ktery pro ni rodi¢e sehnali, trochu samostatnéjsi.

BoZena HRADILKOVA, nemocna divka se spinalni muskularni atrofif

Umim natahnout nohy, umim vyjet nahoru a umim se jako zada predklanét a zaklanét. A umim ménit
rychlosti, Ze... Ale ja furt jezdim na to nejrychlejsi.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Pro rodinu je to velkda pomoc. Jenze pojistovna hradi jen zakladni vozik. Na tenhle tak museli Hradil-
kovi sehnat penize sami.

Vaclav HRADILEK, otec nemocné Bozeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii
A muzes si natahnout i nohy potom, jo?

BoZena HRADILKOVA, nemocna divka se spinalni muskularni atrofii

Dobro.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Spinraza, kterou se BoZena Iéci, byla prvni schvalena Ié¢ba na SMA. Posledni 2 roky je ale v Evropé
dostupny i dalsi Iék Zolgensma. Na rozdil od Spinrazy, ktera se bere cely Zivot, je tento pfipravek jed-
norazovy. A musi se aplikovat co nejdfiv, nejpozdéji do 2 let.

Vaclav HRADILEK, otec nemocné Bozeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii

Zatim to vypada podle téch dat, ktery mame, bohuZel mame zatim 5leta data, tak na zakladé téchto
dat mizZeme fict, Ze ty déti se vyvijeji jako zdravé, teda jenom v tom pripadé, pokud dostanou ten lék
jesté pred projevenim pfiznak(l toho onemocnéni.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Tady hraje zasadni roli novorozenecky screening. Od ledna mohou i diky praci Vaclava Hradilka rodice
pozadat o to, aby |ékafi vysetfili jejich détii na SMA a SCID. Vysetfeni hradi zdravotni pojistovna.
Zatim jde o pilotni projekt na 2 roky.

Karolina PESKOVA, primarka, Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, 1. LF UK a VFN
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V ptipadé, ze z té novorozenecké karticky vyslovime podezieni na jedno ze dvou onemocnéni, oka-
mzité pfiddvame Udaje o novorozenci do konfirmacnich laboratofi, kde se budto podezfeni potvrdi,
nebo vyvrati. A nasledné jsou pacienti, miminka s rodi¢ema, predavany specialistim, ktefi se témto
nemocnym vénuji, do tzv. center nasledné péce.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Tam by méli dostat ucinnou lé¢bu. Diky tomu, Ze ji dostanou vcas, bude jejich Zivot Uplné jiny nez
Zivot BoZeny Hradilkové. Existuji ale i onemocnéni, kterd se zatim |éCit nedaji. Patfi mezi né i Angel-
manovy syndrom. Vznikd nadhodné kvali chybé na 15. chromozomu. Zjistit da jen pomoci cileného
genetického testu, ktery neni soucasti béznych vysetreni. 5letému Oliverovi ho |ékafi diagnostikovali
pred 4 lety.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

Takhle fascinovanej je tedka vytahama. Jesté kdyz jsou otevieny, Zze tam vidi tu techniku, tak je, to je
Uplné... Oli, ty to tu utapkas. Oliver je velmi zvidavy, vesely chlapecek, kterymu velmi ¢asto fikame
prazkumnik. Je velmi spolecensky. Jaky jesté jsi? Komunikativni, pfestoZe nemluvi.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Nemluvi, ma problémy s rovnovahou a koordinaci pohybu. Mentdlné se vyviji mnohem pomaleji nez
jeho vrstevnici. | pfesto ale jeho rodi¢e mluvi o Stésti. Oliver na rozdil od vétsiny déti s touto nemoci
nema epileptické zachvaty ani problémy se spankem.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

On mé naucil presné ten pohled "tady a ted". A naucil mé pravé radovat se z téch malickosti. Oslavu-
jeme kazdy jeho pokrok, takze nemam pocit, Ze bychom se néjak nechali tim ochudit o radosti Zivota.
Myslim, Ze se nam podafilo néjak se s tim srovnat, pfijmout ten fakt a uzivat si vlastné s téma karta-
ma, ktery ndm byly rozdany. Chces se k tomu vyjadfit? Ano? Povi$ nam svij nazor? Tak pojd ke mné,
pojd, feknes$ to na kameru? Ano? Jo.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Lécba zatim neexistuje. Oliverovi ale pomahaji terapie, chodi na logopedii a fyzioterapii. U¢i se sprav-
né chodit a zlepsit rovnovahu.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

Tedka pracujeme na tom, aby ten vzorec chiize byl co nejlepsi, aby nedochazelo k riznym deforma-
cim, napriklad patere. Ano, milacku, ty chces taky néco fict, ja vim. Povis néco teda? Makas, no, ja
vim, Ze mluvi o tom, jak makas. A chvalim té, chvalim té.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Pojistovna zadnou péci nehradi. | pfesto, Ze je zasadni. Ovliviiuje, jaky je Oliver(v Zivot ted, i to, jaky
bude v budoucnu.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
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Jak vypada Zivot dospélych lidi s Angelmanovym syndromem? Jaké o tom informace mate, jaké ne-
mate? Jaké informace byste potfebovala jako matka ditéte s Angelmanovym syndromem, jaké infor-
mace byste potiebovala védét a nachazite?

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

No vzhledem k tomu, Ze Olimu je 5 let a my vime, Ze ta situace, ja si troufnu fict, velmi Spatn3, tak v
podstaté my se zatim té otdzce vyhybdme tak néjak, protoze... A pfitom vime, Ze ten ¢as uplyne tak
strasné rychle a je potreba se tim zabyvat, ale my skute¢né nevime. Ti Angelmanci starsich ro¢nikd,
jak tady Zijou, dost pravdépodobné konci v néjaké Ustavni péci, kterd absolutné neni pfipravena na
nase déti. Vlastné aby byla zachovanad jeho kvalita Zivota, tak vime, Ze potfebuje témér jedna ku jed-
ny péci. Je to... Myslim si, Ze v této oblasti jesté tady v Cechdch je potieba hodné moc zmén, aby-
chom méli jistotu, Ze jednoho dne, az na Oliho nebudeme my stacit, abychom védéli, ze vlastné je o
néj dustojné a kvalitné postarano, Zze mlze prozit zbytek Zivota stastné i bez nas, bez nasi pomoci
respektive.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka

Manzelé Hajgajdovi védi, Ze svému synovi ted vic pomoct nedokdzou. Doufaji ale, Ze by mohly v bu-
doucnu pomoct ostatnim détem s touto nemoci. Pomahaji proto financovat zékladni vyzkum vzac-
nych onemocnéni v BIOCEVu.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

Urcité vérim, Ze za naseho Zivota se dockame néceho prevratnyho, takze napftiklad vérim, ze i v hori-
zontu tfeba 20 let ten Zivot Angelmdnka, ktery se teprve narodi, bude diametrdlné rozdilny nez Zivot
naseho Oliho.

Anna-marie SUCHOVA, redaktorka
4 rodiny a jejich pfibéhy. Spojuje je vzacna nemoc a touha po lepsim Zivoté.
Karolina SEBKOVA, maminka nemocného Maxe Sebka

J4 si myslim, Ze spokojenost v Zivoté neni o dlouhych koncetinach, ale kazdy centimetr samostatnosti
se pocita.

Markéta MIKSIKOVA, pacientka s cystickou fibrézou

Cysticka fibrdza predevsim jako onemocnéni neni vidét, neni na prvni pohled patrna, ale neznamena
to, Ze by to bylo pro pacienta tim néjak lehéi nebo Ze 1é¢ba cysticky fibrdzy by nebyla ndro¢na. Nao-
pak je to vlastné velmi zavazné onemocnéni a stoji pacienta a jeho rodinu velmi mnoho sil.

Vaclav HRADILEK, otec nemocné BoZeny Hradilkové se spinalni svalovou atrofii

Kdyz uslysite SMA nebo spindlni svalova atrofie, nelekejte se, toto onemocnéni je jiz 1éCitelné. Pacien-
ti s timto onemocnénim jsou neobycejné nadani, chytry a radi si s vdma popovidaji.

Lenka HAJGAJDA, maminka nemocného Olivera Hajgajdy

Angelmanuv syndrom je zdvazna diagndza, ale neznamena to, Ze se Zivot neda prozit radostné i po
boku ditéte s Angelmanovym syndromem.
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Daniel STACH, moderator

Ano, v Zivoté nékdy nastésti hodné zalezi. Ctyri ptib&hy, ¢tyfi rodiny, Etyfi riizné situace a z nich pra-
menici mimo jiné 5 zakladnich otazek, a pravé na né ted budeme hledat odpovédi. Jak zménit, nebo
nezménit systém nastaveny schvdlenou novelou zakona o verejném zdravotnim pojisténi? Jak zmé-
nit, nebo nezménit rozhodovani podle § 16? Jak zménit, nebo nezménit novorozenecky screening a
vyuZziti specidlnich center? Jak zménit, nebo nezménit systém podplrné péce? A jak zménit, nebo
nezmeénit systém péce o dospélé nevylécitelné nemocné? Plijdeme otazku po otazce a odpovidat
budou hosté dnedniho vysilani Devadesatky CT24. Témi konkrétné jsou Jakub Dvoraéek, ndméstek
ministra zdravotnictvi, a Jan Bodnar, ndméstek feditele pro zdravotni péci VZP, vitejte, dobry vecer.

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Dobry den.

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR
Dobry den.

Daniel STACH, moderator

A také Anna Arellanesova, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni, a prof. Milan Macek,
|ékarsky genetik, vedouci Narodniho koordina¢niho centra pro vzacnd onemocnéni pfi fakultni ne-
mocnici Motol. | vdm dobry veler. Dékuji moc, Ze jste s nami.

Anna ARELLANESOVA, pfedsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni
Dobry vecer.

Milan MACEK, lékafsky genetik

Dobry vecer.

Daniel STACH, moderator

Mifime na prvni otdzku. Jak zménit, nebo nezménit systém nastaveny schvalenou novelou zdkona o
verejném zdravotnim pojisténi? Tato novela byla schvalena loni na podzim. Jejim Ukolem je zajistit, Ze
bude systém, Ze se nepUjde po jednotlivych krocich, ale systémové, Ze bude nastaveny systém tak,
aby se pacienti se vzacnym onemocnénim mohli podle transparentnich podminek dostat k pfipad-
nému léc¢ivému prostiedku. Na zacatku plati, Ze musi byt podana Zadost od drzitele registrace, pfi-
padné pojistovny proto, aby se dany lék dostal viibec na €esky trh, tahle Zadost mi¥i na SUKL, tedy
Statni Ustav pro kontrolu léCiv. Nasledné se béhem 30 dni m{Zou vyjadrit odbornici a také zastupci
pacientl. Potom ma SUKL 110 dni na to, aby pfipravil hodnotici zpravu, kterad mi¥i na Ministerstvo
zdravotnictvi a ke skupiné odbornik(, ktefi budou posuzovat, jestli se dand lIé¢ba bude, nebo nebude
hradit v Ceské republice. Odbornici, ktefi posuzuji ten posledni krok, uz nejsou spjati s tou samotnou
nemoci, tak, aby byl proces co moznd nejobjektivnéjsi. Pane naméstku, zatim mame za sebou par
mésicl fungovani této novely, ale kde uzZ ted' vidite, Ze bude potfeba néco upravit nebo nefunguje
tak, jak jste si predstavovali?

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Tak ja bych rekl, Ze v této chvili jeSté asi je predcasné fikat, co nefunguje, nebo funguje. Ta novela
vznikala vic jak tfi roky a ta jeji unikatnost je i v tom, Ze vznikala vlastné ve spolecné Cinnosti a spolu-
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praci jak pacientskych organizaci, odbornik(, tak zastupcl pojistoven, tak zastupcl pramyslu. A je to
pomérné unikatni priklad toho jako, Ze mlze vzniknout takovyhle kus legislativy, ktery vlastné od
pocatku byl v néjakém spole¢ném pohledu prosté prosazovan dal. TakZe ted asi téZko mUZeme Fict,
zda funguje, ¢i nefunguje, je tam uzZ nékolik pFipravk(, které vlastné touto cestou pozadaly o stano-
veni ceny a Uhrady. A my predpokladame, Ze béhem tohoto roku bude téch pripravki jesté mnohem
vic a pak budeme vyhodnocovat samoziejmé, zda funguje, ¢i nefunguje tak, jak jsme predpokladali.

Daniel STACH, moderétor

Tzn. na zacatku roku 2023 pfijdete s néjakym vyhodnocenim a feknete: tohle pfipadné tfeba doupra-
vit?

Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi

Vérim, Ze v té doby uZ to bude tolik pfipravkd, aby nam to umoznilo vlastné fict, ano, jako ty jednotli-
vé faze jsou nastavené dobre. Dobfe jsme nastavili tu posuzovaci ¢ast, ona je velmi unikatni, vlastné i
v Evropé, protoZe neni mnoho stat(, které by vlastné do toho hodnoceni braly i ten pohled socialni.
Ta mékka data, ktera jsou potreba k vyhodnoceni, a neni mnoho statd v Evropé, ktera by do toho
zapojovala i pacientské ordinace. Vy jste zminil vlastné na zacatku, Ze v téch prvnich 30 dnech se
predpoklada nebo je umoznéné, aby pacientska organizace vlastné podala vlastni pohled jako na tu
danou technologii, na to dané lécivo.

Daniel STACH, moderator
Z vasi zkuSenosti, z vaseho pohledu, otazniky, které uz ted mate u fungovani této novely, jaké jsou?
Anna ARELLANESOVA, predsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni

Musime nejdfiv fict, Ze je opravdu velmi unikatni, Ze se do takového procesu rozhodovani zapojuji
pacienti a odbornici. A velmi si vaZime té moZnosti tohle udélat. Avsak musim poznamenat, Ze vlast-
né se nyni nachazime v takovém prechodném obdobi, kdy vlastné ¢ekdme na zadosti o Uhradu od
farmaceutickych spoleénosti. A zase se nam zacinaji objevovat situace, kdy nékteré pojistovny vlastné
schvaluji, a nékteré neschvaluiji. Cili vlastné ten pfechodny systém, ktery jsme méli pied Gcinnosti
této novely, kdy byla vlastné pripravovana stanoviska, takova jako jako jakdsi dohoda vlastné mezi
platci, odborniky, o tom, Ze budou shodné rozhodovat pojistovny na § 16, tzv. vyjimku, tak vlastné
jsme se vlastné vratili na to obdobi pred témi stanovisky, tzn. vidime tam rozdily, Ze néktefi pacienti
dostavaji na § 16 lék, a néktefi ne.

Daniel STACH, moderator

Ten § 16 i ta spole¢na stanoviska jesté detailnéji probereme. Ted se zaméfime na to, co v tuhletu
chvili bézi, anebo nebézi vtom samotném procesu, v té tzv. tfeti cesté, coz pravé tato novela resi. V
tuhletu chvili SUKL posuzuje 5 1ékd, které se tykaji réiznych oblasti. V tom procesu jako takovém je
tato pétice lék(, u kterych se davaji dohromady informace, davaji dohromady postupy a davaji do-
hromady jednotlivé pohledy pro to, aby se nakonec rozhodlo, jestli bude nebo nebude |écba schvale-
na, jeSté ani jeden neni vtom samotném Uplném zavéru, tedy jeSté u Zddného neni definitivné roz-
hodnuto. Pane ndméstku, proc se nehlasi v tuhletu chvili vic firem do tohoto procesu?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR
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Tak to tézko zhodnotit z pozice zdravotni pojistovny, ale kazdopadné tady mame i odlisné cesty od té
tzv. tfeti cesty. Je tady mozZnost pro kazdého vyrobce léCiv pozadat o béZznou uhradu, coZz mize byt
vyuzitelné i pro tu tzv. orphanovou designaci, pak tady mame také tzv. druhou cestu, coz je specificka
véc. Tyka se vysoce inovativnich léCiv, tzv. /nesrozumitelné/. Tam je také nova Uprava od 1. 1. 2022,
takze ta Skdla, jak vstoupit s novym lécivem do Uhrad, je pomérné Siroka. A vyrobci by méli zvazit,
opravdu nevyuZivat jenom tu tieti cestu, oni tedy ve skutecnosti ji pfilisS nevyuZivaji, zda se v tuto
chvili, o tom jesté bude nepochybné fec. Ale jsou tady i ty béZné mechanismy, jako je stanoveni toho
bézného typu Uhrady nebo vysoce inovativniho Ié¢iva v té druhé cesté.

Daniel STACH, moderétor

Aby se $lo tou tzv. tfeti cestou, musi se jednat o orphanové léky, ano, nebo ne?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ano, to je vyslovené pro léky definované jako orphany a ty jsou uréené pouze pro tfeti cestu.
Daniel STACH, moderator

| pokud by to byla sloZenina dvou latek, tedy pokud si vezmeme Kaftrio + Kalideco, coz je lék na cys-
tickou fibrézu, musi se poddavat oba dva, aby ten ucinek byl skute¢né efektivni. Tak pokud jeden z
nich, dejme tomu, lokalit jako u kterého hrozi, nebude mit status orphanu, touto tzv. tfeti cestou
tento |ék prosté neprojde a nebude schvalen.

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Schvalujeme vzdy tou treti cestou pouze ta léCiva, kterd maji orpahovou designaci, tzn. v nasem sys-
tému priznak, ktery o tom hovofi.

Daniel STACH, moderator

To znamena ne?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR
To znamena ne, ano.

Daniel STACH, moderator

Pane naméstku, proc se nehldsi vic firem a co s tim tedy udélat?
Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

No my s tim v této chvili neudélame nic, ale ten dlivod, proc...
Daniel STACH, moderator

Kdy s tim tedy néco udélate?

Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi

J4a moZna jenom dokoncim tu prvni ¢ast té odpovédi. Jak jste zminil, on je to pomérné unikatni pti-
stup a myslim si, Ze vlastné pfipravit ten dosier, pfipravit tu Zadost a pojmenovat vlastné ty pozitivni
dopady treba pro tu socidlni oblast je néco, co nejde snadno zkopirovat jako z jinych zemi. Takhle se
podavaji Zadosti tfeba ve Skotsku, v Kanadé a v mnoha dalSich statech, jako tfeba v Austrdlii, ale v
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Evropé to je pouze nékolik zemi jako tfeba jesté Francie. Tzn. Ze vyrobce tady musi pfipravit podklad
jako, ktery je, feknéme novy pro néj. A ja jsem presvédceny o tom, Ze to je pouze takovy ten pocatek
jako, kdy se vlastné vsichni uci s tim systémem pracovat, stejné jako jako se to musi naucit a musely
naucit pacientské organizace, protoZe i pro né vlastné to podani bylo Uplné nové. Stejné tak odborné
spole¢nosti, které ted nové podavaiji jako to stanovisko véz v SirSi mite nez dfive, takze my se u¢ime.

Daniel STACH, moderator

Ten prvni krok nemusi jit jenom ze strany samotného drzitele registracni zndmky, Zaddost o stanoveni
vySe a podminek thrady léCivého pfipravku urceného k [é¢bé vzacného onemocnéni mohou podat
drzitel rozhodnuti o registraci takového lééivého pripravku, anebo zdravotni pojistovna. Proc jste to
jesté neudélali jako zdravotni pojistovna v zadném pripadé?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Tak my jsme vyckavali, jak se k této moZnosti postavi vyrobci a drzZitelé rozhodnuti. Zda se, Ze v tuto
chvili to neni nikterak masivné vyuzivand moznost, a jA mohu minimalné za VZP deklarovat, Ze této
moznosti do budoucna nepochybné budeme vyuzivat. Nicméné v tuto chvili opravdu brzo hodnotit tu
praxi, kterd byla zavedenad s timto novym zakonem nebo s tou novou Upravou. A ta budouci obdobi
ukaZou, pokud bude ta praxe opravdu stejnd, jak se k tomu budou stavét i ostatni zdravotni pojistov-
ny. Nicméné predpokladam, ze tento postup bude konsenzualni, tzn. zdravotni pojistovny jako platci
budou podavat samy za sebe tfeti cestu u nékolika nebo u celé fady léCivych pfipravkd, kde této
mozZnosti nevyuZzivaji vyrobci, drzitelé rozhodnuti.

Daniel STACH, moderator

Jinymi slovy, vas plan je domluvit s dalsimi zdravotnimi pojistovnami, postupovat spole¢né, a vytvofit
tlak na toho daného vyrobce, abyste i vyjednali, predpokladam, lepsi cenu, chapu vas spravné?

Jan BODNAR, ndméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR
Je to tak.
Daniel STACH, moderator

Kdybyste to chtél udélat, jak dlouho budete trpélivi a budete ¢ekat, jestli to vyrobce udéla, abyste to
udélali ptipadné vy?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

UZ v ramci nasi obchodni strategie zvaZujeme dva pfipravky, které bych nerad zmifoval, ale uz mame
své favority.

Daniel STACH, moderator
NemuZete je zminit kvlli ¢emu?
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to soucast obchodni strategie a néjaké vyjednavaci techniky, kdy platci samoziejmé jednaji z hle-
diska dopadu o rozpoctu o nutnosti nebo moznostech, kolik mohou vynalozZit na dany IéCivy pfipra-
vek, vzhledem k jeho socioekonomickému dopadu, ktery je tady za danou diagndzou.
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Daniel STACH, moderator

Od vsech jsme slyseli, ze vyjimeéné je vtom ¢eském systému, Ze se vyjadruji odbornici i zastupci pa-
cientské organizace. Pane profesore, jaci odbornici se vyjadfuji jednak v tom prvnim kroku, pokud jde
o ten prvni, o to posouzeni ze strany, pacientskych organizaci, pfipadné zastupcl pacient( jako tako-
vych a odbornik(, a také v tom poslednim kroku, kde nam hodnoti komise, ktera dava to konecné
slovo, jak se tihle lidé vybiraji?

Milan MACEK, lékatsky genetik

No, tak tihleti lidé by se méli pfedevsim vybirat ze skupiny tzv. evropskych referenénich siti pro vzac-
na onemocnéni. My tady mame od 1. ledna vlastné ve véstniku a byla to novela teda § 113a zakona
372 2011 Sb. ¢&ili o zdravotnich sluzbach, v tom smyslu, Ze ta pracovisté, to jsou virtualni tymy, které
spliiuji pomérné naro¢né evropské normy, at uz ze strany tedy odborné své expertize, nebo také
institucionalniho zabezpeceni, a to jsou tymy, které pracuji dlouhodobé ve fakultnich nemocnicich,
tak jsou zapojeny do tzv. evropskych referencnich siti. Téch nemocnic, jak jste zminil, je 8000, ale byly
rozdéleny do 24 diagnostickych skupin a kazda ta ma svoji sit, kterd ma navaznost mezinarodni, at uz
nejenom evropskou, ale opravdu celosvétovou. A tam ty informace jsou efektivné sdileny.

Daniel STACH, moderator
A na ty odborniky se mizeme spolehnout? /nesrozumitelné/
Milan MACEK, lékaFsky genetik

Ano, na ty se mGzeme spolehnout, prosli velmi naro¢nymi mezinarodnimi audity a skute¢né jsou to
Spickovi experti nejenom na nasi, ale i na evropské Urovni.

Daniel STACH, moderator

Pani predsedkyné, vy jste chtéla reagovat?

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni
Ne, ne.

Daniel STACH, moderator

Poprosim vas o reakci. Tu otazku, kterou jsme polofzili, at zodpovime jednoznaéné. Jak zménit, nebo
nezmeénit systém nastaveny schvalenou novelou zdkona o vefejném zdravotnim pojisténi? Vase od-
povéd?

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné, Ceska asociace pro vzacnad onemocnéni
Vyckat, pfipadné apelovat na farmaceutické spolecnosti, aby urychlily ty Zadosti.
Daniel STACH, moderator

M3 nékdo jiné hodnoceni, jinou odpovéd?

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

J4 moznd bych zminil jesté jednu véc, ktera je asi podstatna. Jako Ceska republika ur¢ité vlastné v
pristupu k [é¢bé vzacnych onemocnéni neni nékde na chvostu. Ceska republika v této chvili se Fadi
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mezi, feknéme, téch prvnich jako 10 zemi, kde tyto |éky jsou dostupné. A je potieba fict, Ze ten trend
je rostouci, takze jako tady se urcité déjou ty véci jako dobrym smérem. A tohleto je unikatni zalezi-
tost, jako, kterd potrebuje prosté urcity €as.

Daniel STACH, moderétor

Druha otazka. Jak zménit, nebo nezménit rozhodovani podle § 16? To se tyka napfiklad pfipadd
achondroplasie a Maxe Sebka, ktery se k léku pravé pres § 16 dostal. Jini pacienti se ale pfes tento
paragraf u podobné diagndzy nebo diagndzy stejné nedostali. V takovémto pfipadé u § 16 se postu-
puje tak, Ze oSetfujici |ékar podava zadost o § 16, tedy mimoradnou Uhradu. Revizni Iékar ma 30 dni
na to, aby posoudil dany navrh, aby posoudil dané relevantni nebo nerelevantni argumenty a pfipad-
né pfirkl nebo nepftirkl danou Ié¢bu danému pacientovi. Nasledné potom, pokud je proplaceni schva-
lené, ma pacient zajisténou |é€bu na 3 mésice. Pane naméstku, co je v systému podle § 16 tfeba
zménit proto, aby pacient védél, co mlzZe a nemUze ¢ekat? Tedy aby se nestavalo, Ze jeden pacient se
stejnou diagndzu uspél a druhy neuspél.

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Tak debaty o tzv. § 16 dnes uz nam lehce /nesrozumitelné/ do § 19 az 20. Jsou pomérné dlouhé a
nezda se, Ze by bylo Uplné u konce. § 16 je vidycky vyuZivan pro néjakou vyjimecnou situaci, kdy nee-
xistuje hrazené tim béznym zptsobem [éciviim a neni jind moznost. To jsou tfi zakladni parametry,
které je vzdy potreba vzit v Uvahu pti schvalovani toho postupu podle § 16. Na druhou stranu vzdycky
stojime pred tim, Ze ptipady konkrétniho jedince, konkrétniho nemocného ¢lovéka jsou odlisné a jsou
jedineéné, takze nelze ocekavat, Ze jedinec nebo nemocny s konkrétni chorobou je ve stejném zdra-
votnim stavu, tzn. vysledek schvaleni nemusi byt vidy jednotny. Ja bych nicméné na druhou stranu
rad zddraznil, Ze i ta by ndm vstupuje do hry ta novela zdkona o verejném zdravotnim pojisténi, jejiz
soucasti je i ta tzv. tfeti cesta. A umoznuje ndm vlastné transparentni pfistup, transparentné;jsi pfi-
stup k tomu systému, neZ jak jsme méli doposud, a to tzv. reviznimi komisemi, které jsou druhostup-
riovy organy na urovni zdravotnich pojistoven, ale zastupci téchto druhostupriovych organl uz nejsou
pouze zaméstnanci pojistoven. Ale je tam vice odbornik(, ktefi posuzuji konkrétni pfipad.

Daniel STACH, moderator
Tedy pardon, jenom, abysme to vysvétlit divakiim, navazuji na toho revizniho Iékare?
Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to tak. To rozhodovéni o § 16 je fizeno s pravnim radem. Mdme tady dva stupné. Prvni stupen je
prislusny revizni Iékar, ktery tedy aplikuje ty poznatky, které ma o daném konkrétnim ptipadu, a v
druhém stupni, pokud dojde tedy k zamitnuti toho poZadavku na pfislusnou lé¢bu, nastupuje tzv.
revizni komise, ktera je zfizena vzdy u kazdé zdravotni pojistovny, ktera neni sloZzend pouze ze za-
stupc zdravotnich pojistoven. A ta rozhoduje o tom narokd znova.

Daniel STACH, moderator

Jinymi slovy to je reakce na odvolani toho daného pacienta?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to tak. Nepochybné transparentnéjsi postup, nez ktery tady byl pfedtim, a urcité i toto snese vy-

hodnoceni po ukonceni, feknéme, jednoho, dvou let
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Daniel STACH, moderator

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

Jan BODNAR, ndméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je totak, od 1. 1.

Daniel STACH, moderator

Od matky Maxe Sebka jsme sly3eli, e oni sami vlastné nevédéli, pro¢ zrovna oni uspéli s tim lékem
Vox Zogo. Bude tento Iék v rdmci § 16 VZP proplacet pacientim?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ja na tuto otazku nejsem stoprocentné schopen odpovédét. My jedname o determinantech uziti
tohoto konkrétniho lé¢iva s odbornou spole¢nosti. Myslim, Ze jsme pomérné blizko od konsenzu nad
vyuzivanim tohoto konkrétniho |écCiva, ale opravdu bych se nerad dotykal konkrétnich pacientd v
tomto konkrétnim pfipadé.

Daniel STACH, moderator

Tedy nardzite na to, Ze byste uzavieli spolecné stanovisko, o kterém hovofila pani predsedkyné?
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to dosti pravdépodobné.

Daniel STACH, moderator

Jak jste daleko, jenom abychom méli predstavu ¢i spiSe méli predstavu samotni pacienti. Bavime se o
tom, Ze to bude za mésic, nebo za rok?

Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to opravdu probihajici jednani. V tuto chvili jsme i v jedndni s vyrobcem daného IéCiva. Ta jednani
jsou pomérné slozita, ale vérim, Ze se chylime k zavéru.

Daniel STACH, moderator

A jak to vidite, mésic nebo rok?

Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Pokud bych mél hodnotit a Fict konkrétni ¢asovy Usek, tak vidim to na tydny.
Daniel STACH, moderator

Na tydny, Ze by mohlo byt spolecné stanovisko, nebo dostupny Iék?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Mohlo by byt spole¢né stanovisko. JeSté to ale neznamena, existence spole¢ného stanoviska, Ze
schvalujeme automaticky Uplné vsechny pfipady.

Daniel STACH, moderator
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To bude definovdno, jaké pfipady budou mit ndrok na ten dany Iék v tom spole¢ném stanovisku, a vy,
pokud mate zajistény lék od daného vyrobce, budete ho potom proplacet danému pacientovi.

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

v v v

Je to tak, v tomto konkrétnim pfipadé, ovsem ta situace je idedIné resSitelna praveé tou treti cestou,
tzn. kdyby vyrobce v tomto konkrétnim piipadé podal sdm na SUKL tu tfeti cestu, tak je situace vyre-
Sena.

Daniel STACH, moderator

Ale zatim se tak nestalo. Pojistovna se tak zatim taky nerozhodla. Neptam se vas, jestli je to jeden z
téch pripravk(, na které se chcete zaméfit, ale tedy pres § 16 spolecné stanovisko, pravdépodobnost
schvdleni se tedy bude pripadné zvySovat, chdpu vas spravné?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR
Ano.

Daniel STACH, moderator

Pane naméstku?

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Ja bych k tomu mozna doplnil jednu véc. Zdaleka ne vsichni vyrobci a drzitelé rozhodnuti o registraci
jsou pritomni v Ceské republice, zdaleka ne viichni viibec vstupuji do jednani se zdravotnimi pojis-
tovnami. A to tu samoziejmé situaci pomérné vyznamné komplikuje. A byt jsou vlastné centralné
registrovany tyto lécivé pripravky, tak to jesté opravdu neznamena, Ze vstupuiji tito vyrobci do jedna-
ni vlastné se Statnim Gstavem pro kontrolu léCiv a zdravotnimi pojistovnami. Bohuzel tady zatim neni
zadny format, jako ktery by urcoval néjakou periodu, néjaky ¢as, kdy vyrobce opravdu musi vstoupit
do jednani s témi, kdo vlastné potom ten |écCivy pfipravek uhradi.

Daniel STACH, moderator

Co bych mél naprosto jasné, aby divaci védéli, definovat jste zmifioval ty tydny, bavili jsme se o spo-
le¢ném stanovisku, nebo dostupnosti schvalovani toho Iéku?

Jan BODNAR, ndméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Bavili jsme se o spole¢ném stanovisku, na které navazuje dalsi jedndni s vyrobcem konkrétniho léciva,
takZe to je mix obou téchto dvou postupu.

Daniel STACH, moderator

A u toho druhého kroku jesté nemate presné Horizon tedy, jak se domluvite. Vyrobce.
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Jesté nemame, ale ta jednani probihaji, az mame néjakou predbéznou dohodu.

Daniel STACH, moderator

Tzn. také tydny.
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Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Také tydny.

Daniel STACH, moderétor

Pani predsedkyné, vy jste chtéla reagovat?

Anna ARELLANESOVA, pfedsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni

Ja bych jenom chtéla doplnit k tomu spravnimu fizeni k § 16, respektive 19 a 20, Ze jakmile je roz-
hodnuto negativné, tak ma pacient moznost se odvolat do 30 dnU. A jakmile je i tato Zadost hodno-
cena negativné, tak uz neni zpétné cesty. My jsme se na to ptali, jakym zplsobem tedy potom postu-
povat, a bylo nam feceno, Ze pouze v pfipadé zhorSeni zdravotniho stavu se mizZe Zadat znovu, tak na
to je dileZité upozornit, nebo zmény néjaké situace.

Daniel STACH, moderator
Jinymi slovy, zméni se ty vstupni podminky, podle kterych bylo rozhodnuto negativné.
Anna ARELLANESOVA, pfedsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni

Pfesné tak. CoZ nds za pacienty si myslim, neni dobrd volba, protoZe nechceme cekat, aby se vlastné
stav pacienta zhorsil.

Daniel STACH, moderator
Reakce.
Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi

Ja bych mozna zminil, Ze viilbec moZnost jakoby té individudIni dhrady neni nic, co by bylo v Evropé
standardné dostupné.

Daniel STACH, moderator

Rozumim, ted' mi jde o reakci na to, co jsme tady slyseli, Ze se nemUzu odvolat tak fikajic jesté jed-
nou, Zze musim ¢ekat na zhorseni stavu, abych mohl pozadat znovu.

Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ja bych moZnd velmi zdvofile ne Uplné stoprocentné souhlasil, protoZe ty pravni stanoviska na tento
postup se lisi. Neni to Uplné jasné, tak moZna bych zdvofile byl takovy zdrZzenlivéjsi v tomto hodnoce-
ni.

Daniel STACH, moderator

Tzn. nebat se podat tu Zadost znovu, i kdyZ tam nebude zména stavu. Chapu to dobre?
Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ano, tam mifim.

Daniel STACH, moderator

Berete?
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Anna ARELLANESOVA, pfedsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni
Dobrd, dékuji, pfedam informace.
Daniel STACH, moderétor

Vy jste zminoval to spolecné stanovisko a Ze to bude vyjimec¢né, pokud k nému dojde, u toho I1ékd, o
kterém jsme ted hovofili, u léku tedy konkrétné Vox Zogo. A spoleéné stanovisko, které bylo uzavie-
no v minulosti, se tykalo Iék( proti cystické fibrdze, |éku ktery mimo jiné dama, kterou jsme vidéli,
Markéta Miksikova uziva a pomahd ji. Ty pravidla, kterd jsou nastaven3, se tykaji 12 a starsich, tzn.
nad 12 let. Evropska Iékova agentura uz na zacatku roku schvalila i uziti tohoto Iéku Kaftrio pro mladsi
lidi, tedy od Sesti let. Znamend to i automaticky, Ze se bude schvalovat podle § 16 i pro mladsi lidi v
Ceské republice?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Automaticky to neznamena, Ze se bude schvalovat i pro pacienty mladsi 10 let...
Daniel STACH, moderator

12 let.

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

12 let, nicméné vzdy konkrétni schvaleni je vztazeno k k tomu § 16 tak, jak jaké uveden v legislativé,
tzn. musi o jinak nehrazenou péci, coz v tomto pfipadé mame, musi to byt vyjimecny pfipad a musi to
byt jedind moznost péce. V tomto pripadé, pokud budou mit spInéno vSechny tfi kritéria, tak nepo-
chybné muze byt fec o tom, Ze se bude toto IéCivo schvalovat. Nicméné dileZité je také to B. Ony ty
naklady jsou relativné vysoké na vSechny inovativni IéCiva, zvlasté na néktera Iéciva s tou designaci
orphanu jsou opravdu ty ndklady diametralni. My jako VZP platime za orphanova IéCiva, 3,5 miliardy
rocné, coz je tedy...

Daniel STACH, moderator
Jenom za orphanova léciva?
Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Jenom za orphanova léciva, coz je relativné vysoka ¢astka. Na druhou stranu se domnivame, Ze je
tady jsou ty bézné hodnotici mechanismy na Statnim Ustavu pro kontrolu IéCiv, které umoznuji sys-
tému, aby opravdu se hodnotila kvalitné nakladovost jednotlivych 1é¢iv tak, abychom dostavali Iéky
do systému, které opravdu jsou zhodnocené z hlediska farmakoekonockého ekonomického dostatec-
né.

Daniel STACH, moderator

Tim jste mi otevrel dvé otdzky jesté, pane ndméstku. Prvni véc. Pokud jde o ty mladsi 12 let u tohoto
|éku proti cystické fibrdze, je potreba rozsifovat to spolecné stanovisko nebo revizni Iékati prosté
budou to posuzovat podobné, jako kdyby to ve spole¢ném stanovisku bylo?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR
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Tady v tom nemame opravdu jesté Uplné jasno. Je to relativné nova véc, nicméné za mé osobné bych
nerozsifoval spolecné stanovisko, ale Sel alternativni cestou, kterd znamenad napriklad dohodu s od-
bornou spolecnosti, ale nechci predbihat.

Daniel STACH, moderétor
A vy pro tedy, pokud se na vds odborna spolecnost obrati, vy jste pro tohle domluvit?
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Jak jsem jiz zmifoval pred chvilickou, tak je to i o tom B, Ze je nutné v tomto konkrétnim pfipadé,
pokud budeme masivnéji schvalovat tyto Iéc¢iva, dohodnout trask sharingovou smlouvu s vyrobcem,
coz nepochybné je dalsi pomérné slozitd uloha, kterd v tomto pripadé ceka.

Daniel STACH, moderator
Jinymi slovy obdvate, Ze uz to bude pfilis drahé, 1é¢it tyto mladsi lidi?
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ten predpoklad cysticka fibrdéza je relativné extenzivni z hlediska systému mezi. Mezi lety 2021 a
2022 ndm roste v prvnim kvartalu tato diagnosticka skupina o necelych 300 % z hlediska Uhrad a ne-
pochybné ten systém alespon z hlediska Uhrad neni stavén na takovéto naristy, protoze je to i do
nutnosti feseni. risk sharingovych schémat s dodavateli dodavatelé, respektive s drziteli rozhodnuti,
ale to je nase bézna prace, kterou zdravotnich pojistovnach délame v podstaté u jakéhokoliv lé¢iva.

Daniel STACH, moderator
Jinymi slovy, hledate na to penize tedy?
Jan BODNAR, ndméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Je to racionalizace systému. A jak fikam, jsou tady bézné mechanismy, které jsou zakotveny v legisla-
tivé, které by mély byt vyuzivany pfi vstupu léciv na trh. A pokud se bavime o § 16, tak je to opravdu
néco vyjimecného, a nikoliv systémového, tzn. z naSeho Uhlu pohledu by mély byt primarné vyuziva-
ny ty systémy a instituty, které jsou uvedeny v zdkoné, aby bylo dosazeno Uhrady pro veskerd one-
mocnéni.

Daniel STACH, moderator
Pane ndméstku, vy jste chtél reagovat?
Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Ja bych mozna jenom kolegu doplnil. Ono totiz pokud budeme k tém lécivlim pfistupovat stéle pres §
16, tak bude velmi tézké zhodnotit, zda opravdu ty slibované ucinky, vyrobcem, drzitele rozhodnuti o
registraci budou naplnéné. Bereme to tak, Ze vétsSinou tyto |éCivé pfipravky vstupuji s velmi nezralymi
daty na velmi malych skupinkach vlastné pacient(, ktery byli zapojeni do klinickych hodnoceni.

Daniel STACH, moderator
Coz u orphanovych léCiv nebude nikdy jiné?

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi
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Je to tak, ale pokavad chceme opravdu jako zhodnotit to, Ze naplnili to, co prosté bylo fec¢eno v téch
klinickych hodnocenich a ty vysledky ovéfit. Tak bez toho, aniz by ten pripravek vstoupil do systému
jako a vlastné bylo mozné néjakym takovymhle zplisobem potom nasledné tfeba za rok, za dva vy-
hodnocovat na téch realnych datech jako z toho bézného vyuziti, tak pofad bude vlastné platce zdra-
votni pojistovna ve velmi komplikované situaci. A proto vlastné i v Evropé, jako je velky tlak v této
chvili na to jako, aby jiz vlastné v tom momenté, kdy se vlastné pfipravuji klinickd hodnoceni jiz v téch
ranéjsich fazich té druhé a tieti faze klinické hodnoceni, aby jiz tam se vlastné zaclo pracovat s tim, Ze
néjakym zplsobem se srovnava ta lécba k iz jakoby existujici terapii, coZ u téch Iékd na vzacna one-
mocnéni nemusi byt vidy mozné, ale proto vlastné jako ve vétsSina evropskych statu tlaci na ten sys-
témovy vstup bez toho vlastné jsme pomérné slepy a je velmi tézké fict, jako ze ten prinos tomu pa-
cientovi je opravdu takovy, jak vlastné vychazel z toho klinického hodnoceni. Vemte si, Ze na nékteré
ty pripravky, a je to jeden z téch |ékQ, které tady vlastné probéhly v téch reportazich, tak v téch kli-
nickych hodnoceni bylo zapojeno 15 pacientl po celém svété. 15 pacientl po celém svété s predpo-
kladem vlastné néjaké progndzy az jako 10, 15 let, ale pfitom na datech, sbér téch dat trval pouhé
dva roky.

Daniel STACH, moderator
Pane profesore?
Milan MACEK, lékaFsky genetik

Ja nemohu nezZ souhlasit, to je naprosto spravny pristup a jediné bych chtél jenom dodat, Ze nase
tymy teda ve vSech téch evropskych referenénich sitich jsou pomérné persondlné teda omezené a ty
lidé, kdyz pokud podavaji teda § 16 jednou za ty tfi mésice, tak je to skute¢né administrativné mimo-
fadné narocné a skoro nerealizovatelné. Oni to délaji treba dokonce i po nocich, po vikendech a tak
dal, takZe to neni systémové. A také pokud by se ty tymy, ty ¢lenové téch evropskych referencnich
siti, se jim podafilo teda ziskat pomérné lepsi, dejme tomu, hodnoceni v rdmci centrové péce nebo
specidlnich bonifikaci v ramci Uhradové vyhlasky nebo dohod se zdravotnimi pojistovnami, tak by
skutecné se tfeba mohla vytvofit administrativni sila, ktera by toto resila, ale to neni tak podstatné.
Podstatné je to, Ze my potfebujeme skuteéné byt partnery zdravotnich pojistoven, a to vtom smyslu,
Ze ty postmarketingové studie, které tady zminil pan ndméstek, musi ti lidé délat, a to je skutecné
pokracovani vyvoje toho Iéku. A pokud teda ty sité nebudou dostatecné personalné i financné pod-
pofené v ramci tedy fakultnich nemocnic, tak budeme vsichni slepi a vlastné firmy stale budou mit
navrch, protoze jim my nebudeme moci predloZit jasna data.

Daniel STACH, moderator

Jinymi slovy, nedokazeme vyargumentovat, Ze to, co tvrdi, neni pravda?

Milan MACEK, lékatsky genetik
Anebo Ze to neni Uplné takova /nesrozumitelné/.
Anna ARELLANESOVA, predsedkyné, Ceskd asociace pro vzacna onemocnéni

J4 nevim, jestli tady skacu do jiného tématu, ale vlastné tedka budeme mit predsednictvi ¢eské a
bude se vlastné resit evropské nafizeni o léCivych pfipravcich pro vzacna onemocnéni. A my jako pa-
cienti tam prindsime nékolik ndvrhu, jak tohleto zménit, a to sice Ze by se v podstaté hradil z evrop-
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ského fondu, jakéhosi evropského fondu pravé sbér real world data potom, co vlastné ten vyrobek,
ten produkt vstoupi na trh. A myslime si, Ze to by mozna jako ulehc¢ilo celému tomu systému i na té
narodni Urovni. Pane profesore?

Milan MACEK, IékaFsky genetik

A kdyZ jsme u té evropské dimenze, tak chci doplnit, Ze v souc¢asné dobé oteviena vyzva Evropské
komise s pomérné zasadnim financovanim pravé pro podporu téch evropskych referencnich siti.
Jmenuje se EU for Health a jsme v jednani s Ministerstvem zdravotnictvi, do jehoZ gesce toto spada,
protoZe tim bychom mohli ziskat pomérné velké evropské penize pravé na podporu téch tym0 a na
sjednoceni téch postmarketingovych studii pravé v rdmci téch odbornych skupin a sdileni dat na ev-
ropské drovni, a to by bylo opravdu Uzasné, ¢ili to neni jenom o platcich, o pojistovnach, ale je to také
o tom, aby Cesky stat, potazmo Ministerstvo zdravotnici se k tomu prihlasilo. Dalo ten sv(ij adminis-
trativni ¢as a persondlni ¢as tomu, protoZe se to bohaté vrati.

Daniel STACH, moderator

A tady je to, k ¢emu se hlasi Ministerstvo zdravotnictvi. V ramci predsednictvi Evropské unie a jedné z
priorit, které se tykaji ceského predsednictvi, a to konkrétné pravé vzacnych onemocnéni. Dnes ho-
vofil jsem hovofil s panem ministrem Vlastimilem Valkem, ktery mimo jiné chce, aby vznikla metodi-
ka jako u onkologickych onemocnéni pravé i u vzacnych onemocnéni. Chce presvédcit Evropskou
komisi, aby si tohle vzala za své.

Vlastimil VALEK, ministr zdravotnictvi, vicepremiér, mistopredseda strany /TOP 09/

Pokud se objevi Iék na vzacnd onemocnéni, aby firma, kterd ho nabizi, musela splnit podminky v téch
jednotlivych zemich, nemohla je obchdazet, musela ho nabizet ve viech zemich plus minus ve stejnou
dobu. Nemohla v nékteré zemé ho nabidnout a pak jiné aZ za 3 roky. A u trh(, které se jim nezdaji
dostatecné zajimavé, je nabizet nestandardnim zplisobem za nestandardni cenu. Tedy chci sjednotit
evropsky trh pro vzacné onemocnéni. Chtél bych, aby to komise vzala za své a zacala na tom praco-
vat, ten dopad pro pacienty by mél byt tedy nizsi cena za ty léky, vétsi dostupnost téch lékl a ukon-
¢eni nutnosti se rizné doprosovat nestandardnim zplsobem, feknéme, od rliznych darct anebo sha-
nét ten lék v zemich, kde je dostupny, protoze v jejich zemi, kde Ziji, dostupny neni. Ten problém je
vétsinou na strané téch farmaceutickych firem, ktery ten lék vyvijeji.

Daniel STACH, moderator

V jaké fazi to ma byt na konci roku, az skonci ¢eské predsednictvi? Ma to byt pfipraveny navrh v
maslickach, ma uz byt schvaleny, v jaké fazi?

Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopiedseda strany /TOP 09/

Ten navrh urcité nebude v maslickach, to nejde, ale musi to byt v té fazi, Ze komise toto akceptuje a
za¢ne na tom navrhu pracovat a bude to doporuceni ¢lenskych stati Evropské unie, respektive minis-
tri zdravotnictvi.

Daniel STACH, moderator
A vy na to i dal budete dohlizet?

Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopiedseda strany /TOP 09/
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A ja na to i ddl budu dohliZet, protoZze jsme chtéli udélat trilateral, dohodli jsme se s kolegy z Francie a
s kolegyni ze Svédska a chceme, aby trilateral dal pokracoval, to znamena v dalsi ¢asti predsednictva
abysme v tom pokracovali.

Daniel STACH, moderétor

Vy mate, pane ndméstku, tu agendu zdravotnictvi v ramci Evropské unie doslova na starosti. Chcete
doplnit $éfa?

Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi

J4 bych pana ministra mozna jenom kratce doplnil. To, co pfipravujeme spolecné, ale je to prosté
prace spolecna s pacientskymi organizacemi, s /nesrozumitelné/, s tou evropskou /nesrozumitelné/
organizaci i s odbornymi spole¢nostmi, je vyzva pro Evropskou komisi, aby ta road map k vzacnym
onemocnénim opravdu vznikla, tady je krasny priklad vlastné, ktery se podafril v té onkologii, Euro-
pian /nesrozumitelné/, ktery pomérné detailné vlastné pfipravuje cestu, aby ty jednotlivé evropské
staty posunuly péci o pacienty s onkologickym onemocnénim. Pro¢ ne pro vzacna onemocnéni? Jak
to tady bylo feceno na zacdtku, je to 30 000 000 lidi v Evropské unii, to je obrovské cislo. Mozna bych
jesté pana ministra doplnil o jednu informaci, Evropska komise také projednava, jak vlastné zabezpe-
Cit to, aby opravdu ty Iécivé pfipravky byly dostupné ve vsech clenskych statech pfiblizné ve stejnou
dobu. Samoziejmé uhrada je, feknéme, na téch jednotlivych ¢lenskych statech, je to néco, co si
opravdu musi rozhodnout kazdy ¢lensky stat, ale ta moznost vlastné vyjedndvat s vyrobcem, tzn. po
té centralni registraci, aby vyrobce nesel jenom do nékterych stat(, téch velkych, kde samoziejmé ta
ekonomicka navratnost je mnohem rychlejsi nez v malych zemich, tak aby opravdu jako v néjakém
velmi kratkém case musel tu Zadost o stanoveni ceny a Uhrady podat napfi¢ napfic celou Evropou.

Daniel STACH, moderator

Jaké rozdily tam chcete vidét? Jak dlouho by to mélo trvat poté, co to EMA schvali, kdy pudjde nabidka
do vsech statli ¢lenskych zemi Evropské unie: pojdte jednat o cené.

Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi

Tak v této chvili ten cas variuje prosté mezi nékolika tydny, protoze ty velké zemi, jako je tfeba Né-
mecko, Francie, az tfeba 5, 7 let u téch zemi, téch mensich, malych statd, slabsich ekonomik. A samo-
zfejmé ten nas nebo, feknéme, pohled Evropské komise, ale ja myslim, Ze v této chvili mohu Fict, i
vétsiny ministerstev zdravotnictvi, ministrd zdravotnictvi, ministryn, je, aby to bylo pokud mozno jako
v mésicich. Rozhodné ne v letech. A asi nic jiného jako dlouhodobé neni akceptovatelné.

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Ja bych na to reagovala, jenomZe to je fantastické, to bysme chtéli, aby ten pfistup byl, protoZze tam
to je vlastné ten hlavni nalez po téch 20 letech této legislativy pro ty orfany, Ze ten pfistup je velmi
rozdilny, jak fikal pan naméstek. Nam by se to velmi libilo a samoziejmé by se nam také libilo, aby to
bylo co nejrychleji pristupné tém pacientim samotnym. Dostupnost a pfistupnost pacientim je tros-
ku néco jiného a velmi se to ¢asové lisi.

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi
Ja bych mozna jesté doplnil jednu véc. Ty posledni dva roky ukazaly, Ze téch 400, 450 000 000 obcanu

Evropské unie je samoziejmé jakoby jind sila nez tfeba 10 000 000 obcand Ceské republiky, a ukdzalo
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se, ze evropské staty mohou vyjedndavat s vyrobci spolecné, byla to schémata, kterd byla pouzita pou-
ze vlastné v té emergentni situaci v kontextu covidovych vakcin, a ta debata, ktera probiha jak na
direktoratu pro zdravotnictvi, tak na agenture /nesrozumitelné/, jak tyto zkusenosti, kterych jsme
dosahli v téch dvou letech covidu, tak zuzZitkovat tfeba pravé v oblasti vzacnych onemocnéni, kde v
nékterych zemich tfeba opravdu se jedna o 1, 2, 3 pacienty, pacientky, a to je pak jako samozfejmé i
velmi tézké ekonomicky pro toho vyrobce, vlastné jakoby ptipravit cely ten materidl, ten podklad k
tomu vyjednavani. TakZe i tam se ukazuje, Ze bude urcité velmi intenzivni debata v tom ¢eském, ale i
v tom Svédském predsednictvi, které na nds navazuje, jak tuhletu zkuSenost vyuzit a pfipravit format,
ktery bude pravé vhodny tfeba pro tu oblast vzacnych onemocnéni.

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Ja bych jenom doplnila, Ze jak jste fikal, pane ndméstku, Ze ano, u téch ultravzacnych onemocnéni
bude hlavné klicové mit data. Tzn. ted' zase volné navazuji na dalsi téma, které feSime na Urovni Ev-
ropy, a to je European Health Data Space, diky kterému my budeme ty ultravzacné pacienty, pro kte-
ré budeme mit lék, vlastné targetovat a budeme moct jim tu lé¢bu poskytnout pravé proto, ze bu-
deme mit informace a data.

Daniel STACH, moderator

Tzn. dejme tomu, desitku pacient(, ale ne z jedné, ale u dvaceti zemi, a najednou jsme na 200. Pane
nameéstku?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ja bych se k tomu ptipojil, ono vlastné dilezZitost kvalitnich a validnich dat je podstatné i pro nas jako
pro platce, kdy vidime, mlzeme sledovat opravdu klinicky stav daného pacienta nebo celé skupiny
pacientd, a stale je$té tady vnimame pomérné velky deficit nejenom v Ceské republice, ale nap¥i¢
sdilenim dat mezi evropskymi staty.

Daniel STACH, moderator

Treti otdzka, na kterou se zaméfime. Jak zménit, nebo nezménit novorozenecky screening a vyuZiti
specializovanych center. Novorozenecky screening se pouziva pro to, aby byly co mozna nejrychleji
zachyceny vazné zdravotni komplikace daného ditéte. Odbér se déla z patni krve 48-72 hodin po na-
rozeni ditéte. Standardné se sleduje 18 rliznych onemocnéni. Nové od 1. ledna 2022 jsou v pilotni
studii jesté dalsi dvé sledované nemoci, a to SMA a tézka kombinovanda imunodeficience, tedy tzv.
SCID. SMA je nemoc, kterou trpi BoZzena Hradilkova, kterou jsme vidéli v ivodnim dokumentu. SCID je
dédi¢né onemocnéni, u kterého vznika stav, kdy imunitni systém daného ditéte nepracuje spravné.
RGzné patogeny pak pro né mizou byt velmi nebezpecné. MliZe se to tyka tfeba i ockovacich latek,
protoZe télo nedokdazZe zareagovat. Neumi se proti tomu danému ockovani branit tak, aby si vytvofilo
protilatky. A to nebezpeci mlze byt velmi vazné. V tuhle chvili probiha dvoulety pilotni program. Ptal
jsem se ministra zdravotnictvi, jestli pokud odbornici feknou ano, ma to smysl, jestli plynule navaze
standardni testovani na SMA a SCID.

Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopiedseda strany /TOP 09/

Piloty jsou od toho, aby se otestovaly, jestli to ma smysl, nebo nema smysl, a pokud ty pilotni projekt
jasné prokazi, ze to smysl mda, musi se v nich pokracovat.

Daniel STACH, moderator
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A nebude tam tedy mezera mezi pilotnim projektem a tim standardnim zavedenim?
Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopiedseda strany /TOP 09/

Ne, to neni mozné. Ty mezery vedou k velmi nestastné situaci, kterd mize trvat pak nékolik mésic(, a
ti pacienti se nemohou dostat k tomu, co vlastné ukazal pilot, Ze smysl pro né ma. Tam mezera nesmi
byt. Musi uz ke konci toho pilotu byt, a ten pilot skonci, tusim, za 2 roky, bude vyhodnocen, tak musi

byt ke konci toho pilotu nastaven mechanismus, jak bude kontinudlni pfechod do standardniho rezi-

mu.

Daniel STACH, moderétor

Pane profesore, jak musi byt nastavena ta kritéria? Co musi byt splnéno pro to, aby ten test vysel
Uspésné, tedy aby se feklo: tenhle pilotni projekt, fikd ano, SMA a SCID testujme dale.

Milan MACEK, lékaFsky genetik

A tak ta kritéria jsou pomérné sloZita. Ja tady nechci zachazet do detail(, ale jsou na to expertni tymy,
které jsou mimoradné kvalifikované a zase jednaji predevsim v souladu tedy s mezinarodnimi guide
liny. To opravdu neni ¢eska cesta a vlastné tady lze pouze dodat, Ze velmi vitdme teda to, co fikal pan
ministr, Ze by tam nebyla teda Zadna jakoby dira, ktera by vedla k tomu, Ze by vznikly vlastné nerov-
nosti v poskytovani té ¢asné diagnostiky. A chci fict, Ze ta v€asna diagnostika je skutecné naprosto
zasadni, protoZe pokud tato onemocnéni, pokud jsou genetickd, tak zacinaji pochopitelné prenatalné
a my mame vlastné unikdtni Sanci vtom novorozeneckém, potazmo i kojeneckém obdobi zasdhnout
co nejrychleji, hlavné v situaci, kdy jsou tady léciva, kterda mohou onemocni minimalné stabilizovat, a
¢im dfive se to onemocnéni stabilizuje, tim Iépe. To je tfeba priklad té spindlni muskularni atrofie, at
uz pouzivate lék ten, ¢i onen. U téch tézkych kombinovanych imunodeficienci, tam je ten ¢asovy hori-
zont toho rizika ponékud delsi, ale presto, jenom mohu podotknout, tieba v soucasné dobé se hovofi
zase o znovuobjeveni se tuberkuldzy a pravé ockovani témi inaktivovanymi /nesrozumitelné/, tak u
tuberkuldzy mUze predstavovat pomérné zavazny problém a vlastné na tom pilotu si to mizeme
oziejmit, do jaké miry na$ imunitni systém v ¢asnych fazich Zivota reaguje a jak nikoliv. Cili to velmi
vitdme a novorozenecky screening je skutecné jedna z efektivnich forem nejenom ¢asné diagnostiky,
ale vlastné i to, co tady fikdme. Toho sbéru dat. Od samyho zacatku, v systémové Urovni a tak, Ze ty
pacienti jsou diagnostikovani viceméné ve stejnou dobu, ¢ili tam neni nékdo, kdo by byl diagnostiko-
van pozdéji, kde to onemocnéni uz je pokrocilejsi a kde mlzZou byt teda nékteré zkreslujici faktory, Cili
ten spolecny stat z hlediska sbéru dat je uzasny. Mluvim jako odbornicky, ted ne, z hlediska pacientd.
Pro né je to UZasné, kdyz je to ¢im dfiv, tak lip.

Daniel STACH, moderator

Rozumim. Vy jste pouZil ten priklad SMA, pane naméstku, kdyZ mame tedy zachyceny pfipad SMA
diky tomu screeningu, pacient se dostava do daného specializovaného centra, dejme tomu, Ze tou
tzv. tfeti cestou uz prosla lé¢ba pomoci Iéku Spinraza. M(iZze potom néjakym zplisobem dosdahnout na
jiny lék, tedy lék napfiklad Zolgensma, ktery je také vyvinuty proti spinalni muskularni atrofii?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Obecné vzato mUlze, samoziejmé zaleZi na na zdravotnim stavu nebo na klinickém stavu daného pa-
cienta, takZe tam to Uplné prekazka neni.

Daniel STACH, moderator
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Kdo o tom rozhodne, kdo rozhodne, ktery |ék by dany pacient mél dostat?

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Rozhodne o tom to centrum, které se stard o tohoto pacienta, respektive I1ékafr, ktery jej ma v péci.
Daniel STACH, moderator

Tedy oSetfujici Iékar fekne: v tomto pripadé Spinraza, v tomto pfipadé Zolgensma.

Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Pokud maji obé dvé tato lé¢iva stanovenou Uhradu, coZ tedy mizZe byt stanoveni Uhrady i tou tzv.
treti cestou, tak je to opravdu volba konkrétniho |ékare. Pokud je jeden z téchto léCiv na ten tzv. § 16,
pak nezbyva nez vyuZit tu tzv. ¢tvrtou cestu, coz je tedy zazaddni tim spravnim fizenim o ten § 16.

Daniel STACH, moderator
Ale rozhoduijici slovo ma |ékat, nikoliv pojistovna.
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

V ptipadé zadosti na § 16 je to opravdu rozhodnuti, které je spravnim fizenim na dané zdravotni po-
jistovné.

Daniel STACH, moderator

Posouzeni té zadosti ze strany Iékafe. Pane profesore, kdyz se dostane ten maly pacient a rodice s
nim do toho centra, jsou v Uplné nové situaci, najednou je tady lék potencidlni pro néjaké onemoc-
néni, se kterym vibec nepocitali, dozvédéli se to pfi screeningu po narozeni. Co zaziji? Co se bude dit
v tom centru? A proc to centrum mam? Proc je dllezZité mit specializovana centra?

Milan MACEK, lékafsky genetik

No, to je presné, jak jste to fekl. Pro tu rodinu je to pochopitelné Sok, protoZe s tim nepocitaji ¢asto,
ta miminka jsou vlastné zdrava, tam na nich nic vizualné zjevného neni a vlastné ta diagnéza Casto je
stanovena budto biochemicky, nebo geneticky a tak dal. A ten multidisciplinarni pfistup je velmi da-
lezity, protoZze tam musi byt IékaFsky genetik, ktery tedy interpretujete to genetické vysetifeni, musi u
toho byt tfeba imunolog, ktery pak se diva na tu situaci z pohledu své specializace, ale pochopitelné i
s témi rodici pracuji psychologové a neméné dlleZité, a tady se obracim na pani predsedkyni, my si
velmi vazime spoluprace pravé s pacientskymi sdruzenimi, protoze to hlavni, co jim pomah3, je sku-
tecnost, Ze jim feknete: podivejte, nejste sami. ProtoZe velice Casto ti lidi si fikaji: proC zrovna ja?
Pro¢ nase rodina? Jezi§marja, vidyt jsem jedinej v Cesku. Ted to pfehdnim, ale v tomhletom ohledu
teda ty rodice uvaZuji a praveé to, Ze maji moznost se napojit diky pravé na excelentni spolupraci s
pacientskymi organizacemi, tak je pro né neuvéritelné tedy, dalo by se Fict, osvobozujici psychologic-
ky, €ili to neni jenom o odbornicich. Je to o téch tymech, ale je to i o spolupraci s podobné tedy posti-
Zenymi rodinami, které jiz jsou dale a také mohou nékteré véci, které si ti pacienti prec¢tou na Googlu,
my fikdme doktor Google. Prvni, co ty rodiny délaji, Ze se vrhnou na internet a za¢nou si hledat, tam
pochopitelné tak kfi¢ici minorita tak, jak je to u vSech vlastné zaleZitosti na internetu, ta je nejvic
viditelna. A ono je to daleko komplexnéjsi. A vidycky potom ta informace se da do lepsiho kontextu
pravé diky spolupraci s vdmi a za to moc dékujeme.

Daniel STACH, moderator
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Pani predsedkyné.
Anna ARELLANESOVA, ptredsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Ja chci jenom dodat, Ze je hrozné dllezZité, Ze se déje novorozenecky screening, protoze je dllezité,
kdyz uz je néjaky lék na vzacné onemocnéni, tak potifebujeme co nejdrive védét, ted nejrychleji vé-
dét, jak mdZeme lécit. Budto ho IéCime néjakym Iékem, ktery je dostupny, anebo mame néjakou
metodu, jak zpomalit tu progresi toho onemocnéni. Novorozenecky screening je pro nds pacienty
taky etickou zalezitosti, protoze nékdy, a to urcité pan profesor potvrdi, vychazeji tzv. faleSné pozitiv-
ni vysledky, anebo se zjistuji nebo zjisti se i véci, které tfeba ten rodina zrovna nemusi védét. A to
vSechno upravuji informované souhlasy, které ty rodiny v podstaté v pripadé genetickych vysetreni
odsouhlasuji pfedem. Tzn. pro nas tohle bude jesté nebo je velka diskuze u pacient(.

Daniel STACH, moderator

Nakladové to neni velké zatizeni systému?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Tento konkrétni screening?

Daniel STACH, moderator

Ano. Myslim tento pilotni projekt, kdyz se bavime o téchto dvou onemocnénich.
Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Nakladové je to asi 35 000 000 ro¢né.

Daniel STACH, moderator

Ctvrtd otazka. Jak zménit, nebo nezménit systém podp(irné péée? Nebavime se ted o lécich, ale ba-
vime se napfiklad o fyzioterapii, logopedii. Jaka je situace, co je potfeba?

Anna ARELLANESOVA, ptredsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Tak ja bych moZna vyzdvihla to, co fikala pani Hajdajda pti péci o jejiho synacka Oliverka. My jako
pacienti se setkavdme s velkymi problémy pfi pfechodu z détské na dospélou péci. Za prvé je to zhor-
$ena kapacita odbornik(l na vzacna onemocnéni pro ty dospélé pacienty a vidime tady, pozorujeme,
Ze se schyluje ke generacni vyméné, kde je potreba vlastné edukovat nové odborniky, aby se vénovali
nejen détskym, ale i tém dospélym. Tzn. jakmile dovrsi tento ¢lovék se vzacnym onemocnénim, ktery
ma treba vazny handicap, néjaky vék a jeho rodice uz nejsou schopni se o ného postarat, tak je po-
tfeba vyhledavat respitni péci v néjakych domovech ustavech, které se o tyto lidi postaraji. Zde ma-
me moznosti, nicméné jsou vyCerpané a je velice ¢asto obtizné takovou péci obdrzet. To je veliky
ukol, myslim si, pro spolupraci mezi zdravotnim a socidlnim sektorem.

Daniel STACH, moderator

Pane ndméstku, jak se k tomuhle chcete postavit? Tedy napfiklad moZnosti, aby byly proplaceny ¢as-
téji fyzioterapie, logopedie a péce, ted nejenom o ty dospélé, ale o ty malé pacienty?

Jakub DVORACEK, ndméstek ministra zdravotnictvi
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Tak tady je to viceméné jasné. My musime pracovat mnohem vic i s nasimi kolegy na Ministerstvu
prace a socialnich véci. Ja myslim, Ze to pan ministr mluvil dneska také vlastné pfi té tiskové konfe-
renci, o nutnosti néjakym zplsobem intenzivnéji propojit tu zdravotni a socidlni ¢ast. V. mnoha evrop-
skych statech to funguje a pak se samoziejmé da planovat ta péce takovym zplsobem, aby byla jako-
by optimalizovana. Tzn. tam, kde prosté uz ta zdravotni ¢ast jako nepomahd, musi mnohem vic jako
posilit ta socialni oblast a obracené. Ty situace jsou rdzné. Co je dlleZité ale fict, Ze ten trend, ta situ-
ace je také pomérné nova, protoze diky tém inovativnim terapiim opravdu ¢im dal tim vice pacientd
se doziva toho dospélého véku, u nékterych onemocnénich pacienti vlastné maji pravdépodobnéjsi
umrti jako z néjaké jiné pficiny jako nez na to plvodni onemocnéni, coz je skvélé jako, ale stavi nas to
zase do novych situaci, ktery musime resit.

Daniel STACH, moderator
Pane profesore?
Milan MACEK, lékaFsky genetik

J4 jsem chtél dodat, souhlasim s panem naméstkem, ono totiz také to propojeni toho zdravotniho a
socialniho systému ma velmi pozitivni dopady v tom smyslu, Ze tady probihd debata, jak nakladnad je
ta dana lécba, jak se zvysuji naklady, ale ono je to z jedné kapsy do druhé. A tim, Ze u nas je teda roz-
déleny zdravotni a socidlni systém a nejsou vlastné informacné propojené jako v jinych zemich, tak se
neda vlastné vycislit, do jaké miry investice do terapie a to, Ze tfeba toho pacienta to vrati do pracov-
niho procesu, nebo Ze ta maminka nemusi byt celou dobu s tim ditétem, mUZe se zapojit do prace,
tak zacne byt ekonomicky aktivni, a tyhlety vlastné neptrimé socidlni dopady vyvazuji to investice
zdravotni. A to u nds nemame a cela ta léta od toho roku vlastné, kdy se to rozdélilo od téch zacatku
90. let, v tomhletom jsme slepi a myslim si, Ze v tomhletom, je to stfednédoby, mozna i dlouhodobéj-
Si problém, ale Ze by méla byt odvaha i do téhleté problematiky $ldpnout.

Daniel STACH, moderator
Pane naméstku.
Jan BODNAR, ndméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Tady opravdu nelze nez souhlasit, ono kolikrat, kdyZz hovofime s kolegy z ostatnich zemi Evropské
unie, tak nechdpou to rozdéleni zdravotni a socidlni oblasti u nas, z hlediska nakladového to opravdu
pfilis smyslu neddva, kdy v podstaté se jedna o jedny naklady statu, které za péci o jedince trpiciho
chorobou, ddvdme. TakZe za mé je urcité cas to zménit a ty systémy |épe propojit.

Daniel STACH, moderator

Hovofil o tom i pan ministr, kdyZ jsem se ho ptal na tuto otdzku: jak zménit, nebo nezménit systém
péce o dospélé nevylécitelné nemocné.

Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopfedseda strany /TOP 09/

My se bavime o tom, jak jim nabidnout v podstaté velmi zjednodusSené 2 moznosti. Tam, kde je moz-
né, aby se o né starala rodina, pfibuzni, tak toto preferovat, maximalné podporovat a financovat to
jak ze zdravotniho pojisténi, tak z Ministerstva prace a socidlnich véci a postupné to, co financuje
Ministerstvo prace a socidlnich véci, prevést do financovani zdravotnich pojistoven. ProtozZe tento
rezim je daleko kvalitnéjsi. Ale samoziejmé Cast téch pacientl, a neni ¢asto mala, nema moznost
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toho rodinného zazemi, jsou tfeba sami, ta rodina to prosté neni schopnd davat, a pak je potfeba pro
né nabidnout co nejkvalitnéjsi, a ted' slovo Ustavni neni dobré, co nejkvalitnéjsi péci v néjakych do-
movech, kde to prostfedi je pro né co nejlepsi a nejsympatictéjsi. Klasickym pripadem jsou kvalitni
Alzheimer centra. A ja bych rad, aby toto jsme nabizeli vSem tém kategoriim pacient(, ktefi prosté
chtéji mit co nejkvalitnéjsi zbytek Zivota a pfitom jsou v situaci, kdy potfebuji pomoc ostatnich. Pak je
tfeti véc, na kterou se nesmi zapomenout. | ti, co jsou v rodinach, tak ta rodina potfebuje sem tam
vymalovat byt a pak musi byt mozZnost, kde mize byt o toho ¢lovéka dobre postarano, aby nebyl ve
stresu toho malovaného bytu. A i to je néco, o ¢em ted intenzivné diskutujeme, ja bych chtél néjakou
strategii béhem roku predstavit.

Daniel STACH, moderétor

Tzn. do roka by méla byt strategie pripravena pro tyhle 3 kroky, které jste popsal.
Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopfedseda strany /TOP 09/
Ja bych ji chtél zacit realizovat.

Daniel STACH, moderator

Tzn. Ze predstavite ji kdy?

Vlastimil VALEK, vicepremiér, ministr zdravotnictvi, mistopfedseda strany /TOP 09/

Do konce roku bych chtél fict néjaky jasny a srozumitelny plan. My ukoncujeme ted nékolik pilotnich
projektd, o kterych bych chtél diskutovat, chtél bych, aby do nich byli zapojeni vsichni ti, ktefi se na
tom podili, moji pracovnici a jednotlivé odbory dostali zadani jak legislativni, tak odborné, maiji pfijit s
néjakymi navrhy a do konce roku bych chtél predstavit, jak dal.

Daniel STACH, moderator
Bude to?
Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Ja myslim, Ze bude, a v zdsadé to, o ¢em jsme se bavili celou tu dobu o té tfeti cesté, o tom, Ze mame
moznost vlastné posuzovat IéCivé pripravky pro vzacna onemocnéni z pohledu treba kvality Zivota,
tak pravé v této oblasti jako je moZné vlastné u toho vyrobce predkladat ta data, kterd pravé obsahuji
tu socialni slozku. Tzn. jako ano, je tam tfeba ta moZnost, vétsi Sance na to, aby se ten pacient do
budoucna postaral sdm o sebe, nebo to, co zmifiovala kolegyné, vlastné to, Ze je tam moZnost toho,
Ze tfeba maminka jako nebude muset ndsledné Zadat o dalsi jako asistenci a pomoc, tak tohle viech-
no vlastné ta treti cestou obsahuje a vyrobce vlastné nebo i pacientska organizace mlize uz dneska
jakoby tu informaci predkladat. Samoziejmé je to potom nasledné hodnoceno bez toho, aniz bysme
byli schopni ty rozpocty propojit, ale je to ten prvni krok k tomu, abysme byli schopni prokazat a uka-
zat, Ze ta lécba ma vyznamny dopad prosté do té oblasti socidlnich nakladd, a to ndm samoziejmé
potom sndze umozni i to, jakoby pfesvédcit kolegy na Ministerstvu prdce a socidlnich véci, Ze ta pro-
pojenost je nezbytna. A jak tady padlo, mnoho evropskych statd ma vlastné pouze jakoby jedno mi-
nisterstvo, jeden ten fidici organ, ktery spravuje oba dva ty rozpocty, tfeba ta Francie, ktera predse-
dala pfed nami, tak to je pravé zemé jako, kde to ministerstvo ma vlastné propojené ty agendy, a to
jim umoznuje mnohem snaz vlastné potom zhodnotit ten celkovy spolecensky dopad. A my jsme
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vlastné na té cesté jako toto dokazat a vlastné to zhodnoceni Iékl na vzacnd onemocnéni nam vlast-
né v tom muZe vyznamnym zplsobem pomoct.

Daniel STACH, moderator

O tomto tzv. datovém propojeni Ministerstva prdce a socidlnich véci alespon ¢aste¢né s Minister-
stvem zdravotnictvi hovofil dnes Vlastimil Valek na tiskové konferenci, kterou najdete v i-vysilani
Ceské televize, vysilali jsme ji od 9 hodin 45 minut. Vy se miiZete na cely zdznam podivat podrobnéji.
Pani predsedkyné.

Anna ARELLANESOVA, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Ja bych jesté chtéla dodat, Ze opravdu to, ¢im my pfispivame do toho posuzovani daného Iéc¢ivého
pfipravku, je vhled do toho, jak se zlepsi kvalita Zivota pacienta na daném ptipravku. Jsou tam samo-
zfejmé i ta ocekavani, ktery pacienti, ktefi na tom ptipravku nejsou, maji. A jakd je ta kvalita pfed tim
pripravkem. Vlastné my mame moznost se ucit a vzdélavat, jakym zplsobem takhle popisovat, jak se
nam ta kvalita Zivota zlepsSuje. Museli jsme se to vsichni ucit, protoZe v podstaté my jsme profesiona-
lové za kazdou svoji nemoc. A vlastné zname rlizné parametry a vlastné jsme specialisté na to dané
onemocnéni, ale vlastné po nas se chce vysvétlovat, jaky je ten opravdovy Zivot a jak se zméni jeho
kvalita.

Daniel STACH, moderator

Pane profesore, vy jste slySel ty plany pana ministra zdravotnictvi hovotici o tom, jaké by byly do-
stupné podminky pro ty, ktefi jsou dospéli s nevylécitelnou nemoci. Je tohle cesta sprdvnym smérem,
o kterou se mizeme opirat i ze zkuSenosti ze zahranici.

Milan MACEK, lékatsky genetik

Urcité. A skute¢né my ted vidime, Ze stale vice pacient(l se vzacnym onemocnénim diky Gcinné 1écbé,
a to chci zdlraznit, nejenom témi léCivymi pfipravky pro vzdcnd onemocnéni, ale diky standardni
|é€bé, kterd zahrnuje vic nez 99 % stdle té praktické, tedy jako medicinské prace v této oblasti, tak se
doziva dospélosti a skute¢né tam se zacinaji objevovat celkem nové problémy v tom smyslu, co poté,
kdy?z lidi zestarnou, co s témi détmi bude, kdo o né bude pecovat, Cili skutecné toto je velmi dllezité
a my velmi vitdme, Ze se tomu ministerstvo chce vénovat a Ze vlastné po té socialni strance je tady
jakysi plan, jakym zplGsobem to uchopit. Nicméné chci fict, Ze to je pomérné velmi slozitd problemati-
ka i z hlediska etického, na to tady nemame cas, je to slozita problematika i finan¢né, pravné, z hle-
diska odpovédnosti atd. atd. To je nad rdmec tohoto programu a stalo by za to tady na to otevfit
néjakou diskuzi. V pripadé, Ze uz to tedy pan ministr takhle vyhlasil, ale chci fict, Ze kazdopadné to
vitdme, a je to jednoznacné krok vpred. A ja bych chtél jenom dodat jednu véc: z hlediska té expertizy
k tém vzacnym onemocnénim, tak tady to teda nepadlo, ale z hlediska téch auditl téch evropskych
referencnich siti jsme na prvnim misté z novych ¢lenskych zemi, a kdyz se na to podivate z celé Ev-
ropské unie, z téch 27 zemi, tak jsme na osmém a7 devatém misté. Cili ta expertiza tady je, kvalitni
tymy tady jsou, Spickova spoluprace s pacienty, dlouhodobé vyborna spoluprace tedy s minister-
stvem a s zdravotni pojistovnou, ale tento trend bychom tedy méli uchopit a skute¢né neustanou na
vavfinech. Ted je tady ohromna mozZnost vlastné ten systém racionalizovat. Mame tady vSechny
pravni podklady a predpoklady, které k tomu jsou, ale méli bychom spolu jednat, méli bychom se
Castéji stykat a méli bychom si vyménovat informace, protoZe to je jedina cesta vpred. To neni o tom,
Ze, dejme tomu, ten pacient ten Iék nedostane a budeme tomu administrativné branit. Anebo Ze ty
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|éky zruinuji ten systém. Je to o tom, abychom komunikovali a vyuzivali ty nastroje, které mame a
které nas skutecné fadi na predni misto v Evropé.

Daniel STACH, moderator

Nepredpokladam, Ze je nékdo proti. Je VZP pfipravena se do takovéhoto programu zapojit? Jinymi
slovy, jste na to pfipraveni?

Jan BODNAR, naméstek feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Nepochybné. My tyto debaty vnimame jako velmi dllezZité a jsme schopni nepochybné se zapojit i do
téch diskuzich, které probihaji. Myslim si, Ze je opravdu ¢as na to, abychom propojili ty dva systémy
tak, jak moc jsou dnes rozdélené, a do budoucna nepochybné to mliZze mit pfinos kvalitativni pro
nase pacienty.

Daniel STACH, moderator

Reknéte mi, prosim, jednu konkrétni véc, kterou chcete mit do konce letodniho roku, tedy 31. 12.
2022 hotovou. Pane ndméstku.

Jakub DVORACEK, naméstek ministra zdravotnictvi

Tak za mé, ja bych byl velmi rad, jako aby se ndm podafila dokoncit vyzva a presvédcit Evropskou
komisi, ze ten plan pro vzacna onemocnéni dava smysl. Ono je to nepfedstavitelné mnozstvi prace,
vytvorit takovyhle dokument a vlastné propojit vliastné nazory téch jednotlivych ¢lenskych statd, kde
opravdu jako velmi ¢asto je ta péce velmi odlisnd, nebo i screeningy jsou velmi odlisné. Takze za mé
opravdu dotahnout to, Ze Evropska unie za¢ne pracovat, Evropska komise za¢ne pracovat na planu
vzacna onemocnéni, tak, jak to mame tfeba /nesrozumitelné/.

Daniel STACH, moderator
Pane profesore, jedna véc do konce roku.
Milan MACEK, lékatsky genetik

No, tak ja jsem uZ jednou fekl, Ze to je EU for Health, ale chtél bych dodat, protoZe to je tedy taky
dllezity velice vyzkum. U téch vzacnych onemocnéni v podstaté, jak jsme tady jiz fikali, sbér dat je
dalezity a v soucasné dobé tady moznost se zapojit do tzv. /nesrozumitelné/ Partnershipu, jednali
jsme o tom dneska vlastné na telekonferenci s Ministerstvem Skolstvi a Ministerstvem zdravotnictvi,
a to by také mohlo pfinést dalsi penize tém tymam a jejich zapojeni do vyzkumnych projektd. Neza-
pominejme, Ze ta |écba se vlastné vyviji kontinudlné i po narozeni, takze to by bylo fajn.

Daniel STACH, moderator
1 véc do konce roku, pane naméstku.
Jan BODNAR, naméstek Feditele pro zdravotni péci, VZP CR

Ja bych byl rad, kdyby se ndm v souvislosti s novou legislativou povedlo postupné utlumovat § 16,

opravdu nastavovat schvalovaci procesy tak, jak maji byt, a vyuZivat co nejvice bézného schvaleni

Uhrad u lécivych pripravk(, a véfim, Ze az se tady za rok sejdeme, tak se nam to vyhodnoceni bude
zdat jako pozitivni.
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Daniel STACH, moderator
Pani pfedsedkyné?
Anna ARELLANESOVA, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

Tak ja si pfeju vSechny tyhlety 3 prani tady kolegli samoziejmé, ale nejvice bych vyzdvihla dalezZitost
diskuze. ProtozZe ted je to momentum, kdy mizeme diskutovat v rdamci jednotlivych state holder( a
dobrat se néjakého vysledku a predat tu agendu, kterou rozjedndme dalSimu ¢lenskému statu a po-
kracovat v tom, abysme se dostali opravdu jednou k tomu evropskému akénimu planu pro vzacna
onemocnéni, protoze vim, z celého srdce vim, Ze si to pacienti se vzacnymi onemocnénimi velmi za-
slouzi.

Daniel STACH, moderator

A my budeme peclivé sledovat, jestli dnes pronesenad slova dojdou naplnéni, a pfipadné se budeme
ptat, pro¢, anebo se budeme ptat, jaké disledky to ma v praxi, Ze se ji podafilo naplnit. Diky, Ze jste
byli hosty dnesni Devadesatky. Preji vam prijemny vecer.

Anna ARELLANESOVA, ptfedsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni
Dékujeme, hezky vecer.
Daniel STACH, moderator

A diky vam, Ze jste dnes Devadesatku sledovali, podrobnosti najdete také na webu, kde se konkrétné
v ¢lanku U déti trpicich vzacnymi nemocemi zaleZi na sStésti, véda ale pomaha muzete dodist podrob-
nosti o jednotlivych onemocnénich, o kterych jsme hovofili, mizZete si také znovu pustit dokument
Kdyz zalezi na stésti, kde se dozvite detaily toho, o ¢em jsme dnes mluvili, a mate to pékné pohroma-
dé tak, abyste méli dobry piehled. Budeme p¥idavat samoziejmé ve vysilani CT24 i dal$i informace, i
dal$i pohledy na to, co se déje ve svété vzacnych onemocnéni. Diky, Ze sledujete CT24. V&fim, e
budete i dal. Hezky vecer.

Zdroj: Ceskd televize

Jsme svédky velkého kouzla mediciny, fika |ékarka o genové terapii pro
déti s vrozenou nemoci
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To, co se dfive zdalo zcela nemozné, je dnes realitou. Medicina dokazZe zvratit genetickou poruchu
organismu — spindlni svalovou atrofii. A to jedinou infuzi v novorozeneckém véku. Zadné preprogra-
movani organismu se oviem nekona.

Détskd neurolozka Jana Haberlova je pfimou svédkyni a aktivnim tGéastnikem toho, co sama nazyva
,velkym kouzlem mediciny”. JeSté neddavno musela ptihlizet, jak jeji mali pacienti chfadnou a odcha-
zeji na zakefnou nemoc zvanou spindlni muskularni, tedy svalova atrofie (SMA). Jde o genetickou
poruchu, kdy si télo nedokaze vyrobit bilkovinu daleZitou pro prenos informace o pohybu z nervii na
svaly. Ty proto postupné ochabuiji, aZz pacient skonci zcela ochrnuty a nakonec ztrati i schopnost sdm
dychat.

Pred péti lety vyhlidky ceskych pacientli zménil prvni Iéky na SMA. Pozdéji, pfed necelymi dvéma
roky, ale dorazila velkd revoluce — prvni systémova genova léc¢ba s ndzvem Zolgensma. ,V pfipadé
zachytu nemoci jesté pred rozvojem obtizi jednorazovou infuzi vyresite genetickou poruchu, pacient
odejde a uz vas teoreticky v budoucnu nebude potiebovat,” fika Jana Haberlova, kterd tuto IéCbu
spolu s kolegy podava ve Fakultni nemocnici Motol.

S lékarkou jsme si povidaly nejen o zacatcich této |écby, ale také o jejich moznych rizicich, kdy ve
zcela vyjimecénych pfipadech muzZe pacient po podani IéCby zemfit na nasledky neZzadoucich ucinkd.

V rozhovoru pro nadaci Dobry andél jste pred péti lety rekla, Ze ,,obor neurologie a zejména détska
neurologie je jednim z nejvice se vyvijejicich obor( mediciny”. Stale to plati?

Myslim, Ze to plati. Nem{zZu samoziejmé Fici, Ze je to nejvice se rozvijejici obor mediciny jako takové,
protoze jsem détsky neurolog a vnimam medicinu ze svého subjektivniho pohledu, ale urcité je dét-
ska neurologie obor, ktery se dneska vyznamnych zplsobem méni a jednou z téch pficin, proc se
méni, jsou nové moznosti [éCby véetné |éCby genové.

V tomto mate vyjimecné postaveni. Pfed necelymi dvéma lety jste mohli prvnimu ¢eskému paciento-
vi podat |é&ivo na principu genové terapie. Ta je pfitom obecné v 1é¢bé naprostou novinkou a v CR
stale spise unikatem.

Lék, ktery pouzivame, je prvni Iék na systémovou genovou |é¢bu v mediciné. TakZe je to pro nds
opravdu prevratna véc. Je to prvni systémova genova lécba viibec. Nikdy predtim ani potom se nic na
tomto principu pacientim nepodavalo.

Lécit tam, kde to dfive neslo, pro vas asi musi byt velka radost, Ze?

Vidét a ukazovat videa, na kterych je zaznamenan pacientlv pokrok po 1écbé, je pro détské neurology
opravdu radost. TakZe je to velmi hezké obdobi. Zaroven je ale také velmi naro¢né, protoze poufziti
takto unikatni nové |é¢by nds stavi do zcela nové role. Jsme v situaci, kdy mame néjaké informace, ale
ty se mohou za rok ¢i za dva zménit, takZe je zde urcita nejistota v tom, zda vsechno to, co a jak dé-
lame, délame spravné. Tak to, bohuZel, je a my to takto fikdme i nasim pacientdm. Nejistota vychazi z
toho, Ze nemame s |é¢bou na této urovni zadnou dlouhodobou klinickou zkusenost, takZze se vSichni
od sebe vzajemné ucime. Nastésti odborna komunita v rdémci nervosvalovych nemoci je relativné
mal3, takZe spolupracujeme jak v ramci Evropy, tak i celosvétové.

Prvnim pacientem byl tehdy ani ne dvoulety chlapec. Co predchazelo tomu, nez mu mohl byt genovy
|ék podan?
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Situace tehdy byla vyjimecna a slo o velmi hektické obdobi, a to z vice divodu. Lék byl jako prvni re-
gistrovan ve Spojenych statech americkych, v Evropské unii v té dobé jesté registraci nemél. Jednalo
se ale o tak prevratnou lécbu, Ze pacienti o ni méli velky zajem a snaZili se k ni dostat. Proto jsme
potiebovali vypsat specificky |é¢ebny program. Na to jsme ale méli asi jen dva mésice, protoze se
védélo, Ze bude registrace IéCiva v EU, a pacienti se obavali, Ze by mohla mit jina indikacni kritéria nez
v USA. Tim by se mohlo teoreticky stat, Ze by na |é¢bu nedosahli.

Do plant vypsat specificky 1é¢ebny program pfrisla prvni vina covidu, takze lidé se bali chodit do ne-
mocnic, byly zde restrikce, verejné Urady nepracovaly ve standardnim mddu. Pfitom my jsme museli
mit mimo jiné povoleni od Statniho Ustavu pro kontrolu lé¢iv a ministerstva zdravotnictvi a tim, Ze se
jedna o genovou lé¢bu, také od ministerstva zemédélstvi, protoze teoreticky se virus, ktery u [éCby
funguje jako nosic (vektor), mlze dostat do pfirody. Do toho jsme se snazili sehnat vSechny dostupné
informace o lé¢bé véetné nezadoucich Ucinkd a resili smlouvy s pojistovnami, aby bylo jasné, kdo
bude garantovat lécbu nezadoucich Gcinka.

Problémem byla také cena genetického Iéku, protoze tim, Ze je opravdu prvni ve svém typu lécby a
jde o jednorazové podani, tak je, bohuzel, i nejdraz$im lékem v mediciné vibec. (Lé¢ivo ma v CR ur-
¢enou maximalni cenu ve vysi 51,7 milionl K¢, pozn. red.) TakZe byla i otazka, kdo 1ék uhradi. Zpocat-
ku proto iniciativy rodi¢l vypisovaly sbirky, pak ale pfislo politické rozhodnuti, Ze |é¢ba bude hrazena
z verejného zdravotniho pojisténi, takZze pacienti za [écbu nemuseli platit, i kdyZ ji méli v rdmci speci-
fického Ié¢ebného programu.

Nakonec se specificky |lé¢ebny program otevftit podafilo. BohuZel jsme ale do néj nevzali vSechny
pacienty, protoze genovou lécbu jsme tu chvili vyhodnotili pro jednoho z nich jako rizikovou.

Genovou terapii pouzivate pro velmi malé pacienty s tézkymi formami SMA. Jaky je jeji princip?

Ztratu ¢asti genu nahradime umélym syntetickym lidskym genem. TakZe to, Ze se narodi pacient,
ktery nema €ast genu, se vyfesi nahradou vyrobenou v laboratofi.

Pro pfenos umélého genu do bunék pacienta se vyuzivaji prenasece, kterym se tika vektory. Vektor
zajisti, aby se lé¢ba dostala ke spravnym burnkam a neznicil ji jesté pred tim imunitni systém. Co je
vektorem v pfipadé genové terapie u SMA?

Pouziva se pfi ni rekombinacni adenoasociovany virus typ 9. Jako mozny vektor byl vybran, protoze
nezplsobuje zaddné lidské onemocnéni a dobfe pronika do nervovych bunék. Virovy vektor se neni
schopen v téle pacienta mnozit, protoZze mu chybi jeho genetickd informace. Ta se z néj v laboratofi
vyjme a nahradi se lidskou, umélou DNA, ktera chybi pacientovi.

Adenovirus typ 9 ziskava vyrobce léciva ze zvifat?
Ne, vyrobi jej uméle. Je to synteticky vyrobeny adenoasociovany virus oznacovany jako AAV9.

Modifikovany, ale zvifeci adenovirus obsahuje také vakcina proti covidu od spole¢nosti AstraZeneca.
Zfejmé i proto se v dobé vrcholici ockovaci kampané objevily dezinformace o genové terapii uplatio-
vané na lidstvu prostfednictvim vakcin.

Ockovani proti covidu s tim, jak probiha Ié¢ba SMA, nema nic spolecného. Obé véci spolu nijak ne-
souvisi a jsou naprosto nesrovnatelné. Navic my neménime DNA pacienta. Pouze mu doddme umé-
lou DNA, ktera mu chybi, a tim feSime poruchu v jeho organismu.
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Takze kdyzZ se nékdy o genové terapii hovoti Ci piSe jako o ,pfeprogramovani organismu”, tak to ne-
sedi?

Nesedi. Jde o nahradu chybéni genu — doplnime pacientovi jen to, co mu chybi. Nic vic se nestane.
Genetickd informace vlozena do vektoru se nezabuduje do DNA pacienta, ale v jadrfe bunky si utvofri
vlastni oblast, takzvany epizom, a tam tvofi informaci (mRNA) pro tvorbu chybéjici bilkoviny.

Jak se uméle vytvorenad lidska DNA dostane tam, kam ma?

Uméla DNA vloZend do vektoru se infuzi do periferni krve pfenese do vSech bunék v téle pacienta,
dobre pronika zejména do nervovych bunék. V jejich jadre se usidli a teoreticky celozivotné tvofi
chybéjici bilkovinu.

Cim je déno, Ze bilkovina se méa dle vyrobce po podani léku tvofit doZivotné?

To je dano tim, Ze nervové buriky se nedéli, takZe v nich dana synteticka DNA zUstava. Ona se sice
dostane do vétsiny bunék organismu, ale ty se na rozdil od nervovych bunék béhem Zivota déli, tedy
mnotZi. JenZe pfi déleni se syntetickd DNA do novych bunék jiz nedostava.

Jaka kritéria musi splfiovat déti, aby jim mohla byt terapie podana?

Jsou vesmés shodna jako pied dvéma lety. Podstatna je vaha pacienta. Ta v CR nesmi byt vy$si nez
13,5 kg. Druhym kritériem pro IéCbu je vék pacienta. LéCba je prozatim vhodna pro déti do véku
témér tii let. DllezZité také je, aby pacient nemél protilatky proti viru, ktery se pfi lé¢bé pouziva jako
vektor. Tedy Ze se s virem jesté ve svém Zivoté nepotkal. Zjistime to vysetfenim, které se jako jediné
pred poddnim genové terapie déld mimo nasi nemocnici. Prozatim je zvladne jen jedna laborator v
Evropé, v Rotterdamu, kam posildme vzorky. Pacient také musi projit internimi vySetfenimi. Odebe-
reme Cetné vzorky krve, moci, provedeme ultrazvuky bficha, srdce, doplnime EKG, vysSetfime mu
plicni funkce. Tim zjistime, zda netrpi néjakou chronickou infekci, a vyhodnotime, zda neni vyssi riziko
nezadoucich ucinka, které by mohlo prevysit mozny benefit [écby.

Jak vypadd samotna aplikace genového léciva?

Neni vibec nijak sloZitd. V podstaté se jedna o hodinovou infuzi do periferni krve.
Tedy kanylou do ruky ditéte?

Vétsinou to tak byva. To znamen3, Ze pacient je v postylce a hodinu mu kape infuze.
Musi pfi tom byt v anestezii?

Ne. Déti to vydrzi a v postylce si mohou v podstaté délat cokoliv, jen pfi tom maji infuzi. Takze se
mohou divat na pohadky, povidat si s rodici, hrat si.

Co se v téle odehrava pfi [écbé?

Télo pacienta zaplavime obrovskym mnoZstvim virovych partikuli, které nesou zdravy gen, jenZ paci-
entovi chybi. MnoZstvi virového vektoru je opravdu obrovské, je to 1,1 x 10 genomu vektoru na 1 kg
vahy pacienta, takZe to je pro organismus obrovska ndloZ. Proto je také hlavnim indikaénim kritériem
vaha pacienta — ¢im je lehdi, tim je virového vektoru méné a je nizsi riziko nezadoucich ucink. AAV9
virus sam o sobé nezpUsobuje Zadna lidska onemocnéni, pfesto imunitné je to velky stimul a ma rizi-
ka pro pacienta.
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Je tedy po infuzi nutné, aby dité zlstalo v nemocnici?

Celosvétové jsou rezimy rlizné. My jsme ve shodé s Némeckem, Ze dité po aplikaci zlstdva minimalné
4 nebo 5 dnd v nemocnici. Pokud se objevuji nezadouci Ucinky, tak se hospitalizace protahuje. Pokud
jsou veskeré vysledky vysetreni priznivé, tak mlze prejit do ambulantni péce, ale prvni 3 tydny po-
tfebujeme, aby byl pacient v relativni blizkosti Motola. To znamend, pokud je pacient tfeba z Ostravy,
tak prvni 3 tydny ¢i mésic je ubytovan v blizkosti nemocnice. Mlze byt tfeba v hotelu nebo tady na
ubytovné. A dochdzi sem ambulantné.

Jak ¢asto k vam nyni jezdi maly pacient, ktery genovou terapii dostal jako prvni pfed necelymi dvéma
lety?

Jednou za tfi mésice.
S jakymi typy nezadoucich Ucink( jste se zatim setkali?

Nejcastéji pacienti maji mirné nezadouci ucinky, jakymi je teplota a zvraceni, protoZe adenoasociova-
ny virus se vylucuje zazivacim traktem, ale to neni zadny zdsadni problém. Zasadnim problémem je
reakce krevnich bunék v 1. tydnu po podani, kdy dochazi k jejich obrovskému rozpadu a imunitni
reakci. Ta mlze zpUsobit v extrémnich pripadech i selhani ledvin. Nasledné pak reakce jaternich bu-
nék, kdy dochazi k rozvoji imunitné podminéné hepatopatie, tedy k zanétu jater. Zanét jater mize
mit rlzné faze a teoreticky mize vést k chronickému poskozeni jater. U tohoto typu lé¢by zatim nebyl
popsan zadny ptipad, kdy doslo k selhani jater. Ale poskozeni jater jako takové je mozZné a je potieba
byt opravdu obezretny.

Zaznamenali jste néco takového ve FN Motol?

Vidime pfiznaky poskozeni jater, fesSime je s nasimi hepatology. Mame obrovskou vyhodu, Ze v ramci
FN Motol mame dostupné veskeré specializace détskych obor( v jedné budové. Diky této lécbé jsme
navazali spoluprdci s hepatology, hematology a hematoonkology. Je to tymova prace a ja za ni svym
koleglim velmi dékuji. Diky spolupraci jsme zatim neméli Zadné Zivot ohroZujici nezadouci ucinky,
pfesto musime byt obezfetni. Obecné nékteré klinické studie systémové genové l1écby — u jinych dia-
gndz vyuzivajici jiny virovy vektor i jiné ddvkovani — jsou zastaveny pro vyskyt selhdni jater s nasled-
kem dmrti.

PostiZeni jater, které jste po genové Iécbé vidéli, casem pacient zvladne, nebo bude mit trvalé na-
sledky?

Nasi pacienti prozatim nemaji Zadné trvalé poskozeni jater. Méli pouze prechodné, které jsme resili
navysenim imunosupresivni 1éCby.

Tyto léky potlacuji imunitu pacienta. Je podavani imunosupresiv po |écbé Zolgensmou celoZivotni?
Vétsina nasich pacientl se veskeré imunosuprese zbavila do 5. mésice po podani.
Zaznamenali jste i zavaznéjsi Ucinky, které by se tykaly jiného organu nez jater?

Casto vidime rozpad krevnich bunék, snizeni poctu krevnich desti¢ek, imunitni reakci b&hem 1. ¢&i 2.
tydne. Opét to byla prfechodnad zaleZitost bez zdsadnéjsich konsekvenci. Napfiklad ve svété popsané
pfipady rendlniho selhani ledvin jsme zatim nepozorovali.

Nedostatek krevnich desticek se projevuje krvacenim?
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Teoreticky ano, ale my jsme nic takového u pacientld nemuseli fesit. Nicméné v jinych centrech bylo
pozorovano, ze pacienti méli drobné krvaceni do tkani.

Bavime se o tom, Ze genova |écba SMA je nova véc, kterd ma sva rizika. Zaznamenali jste uz pfipad,
kdy ji rodina malého pacienta radéji odmitla?

Ano, mame jednu rodinu, ktera radéji zGstala na chronické medikaci, neZ by podstoupila genovou
|é¢bu.

Jak se dafi détem, které genovou terapii dostaly?

Vsechny délaji pokroky. To je néco, co by pfi pfirozeném pribéhu nemoci nikdy nenastalo. Pacienti
by bez |écby své motorické schopnosti jen ztraceli, ale ted po [é€bé se zlepsuji. A nds prvni pacient,
Max, uZ je schopen se sam posadit, u opory postavit, a dokonce usel u opory i par krokd, pricemz
pred lécbou nebyl schopen se sdm ani posadit. Lé¢bu uz jsme mohli podat i novorozenci, ktery se
narodil na Halloween, tedy 31. fijna 2021, a ten se vyviji prozatim jako zcela zdravé dité, za coz jsme
moc radi.

Pokud by lék nedostal, tak uz by se u néj nemoc projevila?

Urcité. Uz by mél priznaky, ale diky |é¢bé vypada jako zdravy kojenec. Ale je potfeba i fici, ze nasimi
pacienty jsou déti, které jsou malé. To znamena, Ze i zdravé dité se uc¢i motorické dovednosti. Tim, jak
je chytrejsi, umi své télo lépe koordinovat, takze je ve zlepseni i faktor pfirozeného vyvoje. Jejich
motoricky pokrok tedy nejde jen na vrub IéCby.

Genova terapie dokaze SMA |é¢it, ale mUZe tuto nemoc i vylédit?

0d ledna leto$niho roku v CR bé?i pilotni projekt novorozeneckého screeningu na SMA, takie nemoc
mUiZe byt zachycena dfive, nezZ se rozvinou obtiZe s ni spojené. Pokud se to podati a vy |éCbu podate,
tak data z klinickych studii ukazuji, Ze pacient by mohl mit klinicky zcela normalni vyvoj motoriky. V
téchto pripadech jednordzovou infuzi vyresite genetickou poruchu novorozence a pacient odejde a
uz vas teoreticky nebude v budoucnu potfebovat. Samoziejmé po infuzi je tfeba sledovat mozné
nezadouci Ucinky. Nicméné to je to velké kouzlo, proc€ si pacienti, nebo spise jejich rodice, pfeji geno-
vou lécbu. Je jednorazova.

Opravdu muze efekt vydrZet po cely Zivot pacienta?

To s jistotou nevime. Zatim mame data z klinickych studii témér za sedm let a efekt |1éCby se zatim
drzi. Co ale bude za dalSich deset let, dnes nikdo nevi.

Obejit pfirodu je nékdy velmi sloZité...

Ano, ale ja si myslim, Ze jsme na zacatku cesty, ktera nam otevrela Uplné nové mozZnosti. Budeme
postupné zjistovat podrobnéji, jak genova lécba funguje nebo jaké jsou jeji nezadouci Géinky. A v
budoucnu ji mGzeme pozménit. Urcité se bude vyvijet struktura virovych vektor( a transgend, even-
tualné i jinych typu vektor(.

MuUzZe se ukazat, Ze tato genova terapie je zcela slepou cestou?

To se stat m(iZe, je tu problém imunitni reakce organismu na virovy vektor a nejistota udrzeni efektu.
MuUZe se stat, Ze se ukaze, Ze virus neni idealnim nosicem a bude potieba najit jinou formu vektoru.
Pfesto véfim, Ze princip nahrady chybéjiciho genu genem syntetickym neni slepou cestou.
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Vracime se tedy k vasim divéjsim sloviim, Ze détska neurologie je jednim z nejvice se vyvijejicich
oborl mediciny. Dokazete si predstavit, kde bude tento obor za pét nebo deset let?

Doufdm, Ze budeme schopni léCit vyssi pocet diagndz nez dnes, kdy to jsou dvé nejcastéjsi: SMA a
Duchenneova svalova dystrofie. U nich uz mame néjakou dostupnost [éCby. V&fim ale, Ze v budoucnu
budeme mit i u méné castych nemoci moznost zasadnim zplsobem zménit progndzu i zlepsit kvalitu
Zivota pacienta i jeho blizkych. Doufam, Ze kazdym rokem budou pfibyvat nové mozZnosti IéCby, a

budeme tak nasledovat obory jako tfeba hematoonkologie, ve které je pokrok lé¢by za posledni de-
kady obrovsky.

Zdroj: vitalia.cz

Ptistup k novym Iék(im na vzacna onemocnéni je potieba zrychlit a sjed-
notit napfri¢ Evropou, shodli se odbornici
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Léky na vzacna onemocnéni, jako jsou napfiklad hemofilie, svalova dystrofie nebo nemoc motylich
kridel, potfebuje sice mensi pocet pacient(, jejich cena je ovsem daleko vyssi, neZ je tomu u béZnych
|é¢iv. Napfriklad lé¢ba jednoho pacienta pomoci takzvané genové terapie vychazi az na desitky milio-
nG korun. Presto by i takto drahda terapie méla byt pfistupna co nejvétSimu poctu pacientl, ¢ehoz

jsou si védomi i odbornici.

Evropska unie a jednotlivé €lenské staty Fesi, jak vétsi efektivity v dostupnosti l1é¢by docilit. V Cesku
od ledna plati novela zdkona o vefejném zdravotnim pojiSténi, ktera cestu, jiz tyto pfipravky vstupuji
do systému cen a Uhrad, méni. Problematika vzacnych onemocnéni byla i tématem celodenni konfe-
rence s nazvem Revize EU legislativy pro |éCivé pfipravky na vzacnd onemocnéni a pro pediatricka
onemocnéni, jez se uskutecnila na padé Senatu.

Uvodni slovo si vzal lékaf a zakladatel systému iHETA (Institutu pro zdravotni ekonomiku a technolo-
gy assessment — pozn. red.) Tomas Dolezal. ,Jestli Ize nékterou oblast Ié¢by oznacit jako Uspésnou z
hlediska vstupu inovaci a inovativnich 1ékd, tak jsou to bezpochyby vzacnad onemocnéni. Evropské
zmény, které se udaly v uplynulych letech, nyni sklizi ovoce v pfistupu novych Iécivych pfipravka.
Jejich pocty a podil na vSech novych molekulach registrovanych Evropskou lékovou agenturou sou-
stavné roste. To samoziejmé vytvafi tlak na narodni systémy a Uhradové systémy, protoze ekonomi-
ka téchto 16kl je jind ne? v pFipadé b&znych Iékd. Uhradové systémy minimalné ve vyspélé Evropé
resi, jak zpfistupnit tuto nakladnou lé¢bu svym pacientdim,” fekl.

Navazal na néj senator a predseda Vyboru pro zdravotnictvi Roman Kraus, ktery v minulosti ved| Fa-
kultni nemocnici Brno. Pfipomnél, e od prvniho €ervence se Ceskd republika ujme predsednictvi

Evropské unie a vzdcna onemocnéni jsou jednim ze tfi nosnych témat zdravotnické ¢asti. ,,DalSim
tématem je pak farmakologie a celd problematika dusevniho zdravi,” dodal Kraus.

Poznamenal také, e vzacnymi onemocnénimi je v Ceské republice postizeno asi 500 tisic pacientd.
,Nastésti diky velkému Usili, které je vénovano vyzkumu a implementaci novych Iékl, se dafi fadu
téchto onemocnéni, jeZ jsou Casto chronickd, progresivni, vétSinou degenerativni a ovliviuji délku a
kvalitu Zivota, léCit. Zhruba osmdesat procent téchto onemocnéni se vyskytuje uz v détském véku. Je
to velka zaté? pro rodinu. Ceska republika je jedna z téch, kterd ptijala regulativni opatfeni umoZfuiji-
ci zrychlit vstup novych terapii a 1ékll do praxe. Na druhé strané je potreba si fict, Ze mozZnosti eko-
nomické se v fadé zemi zhorduji. Redi se proto, jak usnadnit a zaplatit tyto inovativni terapie,” zdG-
raznil Kraus.

Zdravotni péce na prahu nové doby

Nameéstek ministra zdravotnictvi Jakub Dvorfacek doplnil, Ze mnoho evropskych predpist nyni pro-
chazi vyznamnou zménou, aby toho mohlo byt dosazeno. ,Zajem o zmény ze strany ¢lenskych statd
je obrovsky a rozhodné to neskonci néjakymi kosmetickymi Gpravami. At uz obecné nafizeni o farma-
ceutikdch nebo nafizeni o vzdcnych onemocnénich &i nafizeni o evropském datovém prostoru.
VSechny materidly nyni prochdzeji diskusi v rdmci Evropské komise. Jejich vysledky zasadnim zpUso-
bem prekresli poskytovani zdravotni péce v Ceské republice i v celé Evropé. Nékteré stity jsou na
zmény pripravené lépe a nékteré hlre,” pfibliZil Dvoracek aktualni situaci.

Podle négj je ale konkrétné Ceskd republika v pfipravach pomérné daleko. Lé¢ba vzacnych onemocné-
ni je u nas podle Dvoracka na Urovni zdpadni Evropy. ,Snese srovnani s kterymkoliv evropskym sta-
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tem. At z hlediska organizace péce & dostupnosti inovativnich terapii. Ceskd republika neni zemi,
ktera by se méla za co stydét,” prohlasil ndméstek ministra zdravotnictvi. Ubezpecil také, ze ceské
zdravotnictvi nebude mit tento ani pfisti rok vyznamné finanéni problémy.

Pfedsedkyné Ceské asociace pro vzacnad onemocnéni Anna Arellanesovad nésledné pripomnéla, e
diky legislativé, kterd vstoupila v platnost pred dvéma lety, uZ vice neZ dva tisice IéCivych pFipravki
ziskalo registraci a bylo schvaleno Evropskou komisi. , Velmi pozitivni je vyzkum a vyvoj jednotlivych
pfipravkl. Na druhé strané je ale negativni, Ze pro priblizné 95 procent vzacnych diagnéz stale neni
dostupna lécba. Zaroven je vidét, Ze ne vSichni pacienti maji k 1é¢bé pristup. Rozdil plyne z pfistupu k
Uhradam zdravotni péce, které zavisi na jednotlivych ¢lenskych statech. Pacienti upozornuji, ze v né-
kterych zemich maji pacienti pfistup k nové lécbé okamzité, zatimco nékde nemaji pfistup vibec,
nebo to trva mésice az roky,” zhodnotila Arellanesova.

Zminila také novou legislativu, kterd v Ceské republice vstoupila v platnost letos v lednu. ,Aktudiné se
pacienti zapojuji do procesu rozhodovani. Cinime prvni kroky a snaZime se ziskat zku$enosti. Jsme
skutecné radi, Ze se na tomto procesu mlizeme podilet. Nazor pacientl by mél byt dlleZitou soucasti
rozhodovacich procesd,” prohlasila je$té predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni.

Podle predsedy predstavenstva AIFP Pavla Sedlacka je evropské nafizeni o léCivych ptipravcich na
vzacna onemocnéni velmi Uspésné, je ale potteba délat jesté vice. , A sice vyvijet dalsSi nové pripravky
na vzdcnd onemocnéni. Evropské nafrizeni o 1é¢ivych pripravcich pro vzacnd onemocnéni mélo obrov-
sky dopad na zdravi pacient(, v Evropé bylo schvaleno vice nez 160 novych lécivych pfipravk(. Oproti
predchozim letlim se jedna o 88% narlst. Toto nafizeni a dalsi politiky funguji, je ale tfeba drzet krok
s vyvijejicimi se technologiemi. K tomu by mél byt vytvoren evropsky regulativni ramec,” domniva se
Sedlacek.

O rovném pfistupu k vzacnym onemocnénim pohovofil také feditel EURORDISu Yann Le Cam. Pfed-
stavil navrhy, které predkladaji nejen pacientské organizace, ale také 240 odbornikd, ktefi na ndvrzich
pracovali. ,Lidé trpici vzacnymi onemocnénimi stdle umiraji pfed¢asné. Sedmdesat procent téchto
vzacnych onemocnéni se objevuje v détstvi nebo dospivani. Doba doZiti v Evropé je v priméru pét
let. Toto obdobi se za poslednich pét let moc nezlepsilo,” konstatoval Le Cam.

Zminil také nerovnosti v [écbé vzacnych onemocnéni v jednotlivych ¢lenskych statech EU. ,Aktualné
mame specialni terapii jen na Sest procent vzacnych onemocnéni. Existuje vsak Sest set pfipravkd,
které by mély byt na trhu do roku 2030, nastinil Le Cam aktudlni stav a ndsledné pfiblizil vysledky
studie, jejiz vznik podpofil Evropsky parlament. Jejim vysledkem je osm doporuceni, jak by méla Ev-
ropa postupovat. Prvnim je vznik takzvaného evropského regulativniho ramce, ktery by mél sjednotit
pravidla pro vyvoj a vyzkum ptipravkd na vzacna onemocnéni s ohledem na potreby pacient(l. Podle
Le Cama by se mély zdravotnické sité jednotlivych statd propojit v rdamci celé Evropy. ,Diky tomu
budeme moci lépe zurocdit odborné znalosti z hlediska vyzkumu i zdravotni péce,” doplnil Le Cam, v
¢em musi nastat zména.

Vize evropské rovnosti

Toto téma se prelilo i do workshopl, které na diskusi navazaly. Debatovalo se o spole¢cném HTA hod-
noceni, tedy Health Technology Assessmentu v Ceské republice. V podstaté jde o mezioborovou ¢&in-
nost zamérenou na hodnoceni novych technologii ve zdravotnictvi. V souéasnosti je cilem vyzkouset
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tento pfistup na novych lécebnych postupech, jako tfeba na jiz zmifiované genové terapii. ,,Evropska
rada chce dosahnout stejné vcasného pristupu k pacientim se vzacnymi onemocnénimi napfic celou
Evropou. Tento motiv se prolind vSsemi jedndnimi ohledné obecné farmaceutické legislativy i legislati-
vy tykajici se vzacnych nemoci,” fekl k problematice ndméstek ministra zdravotnictvi Jakub Dvoracek.

V dalsim z workshopt vénujicim se pobidkdm pro inovace, vyzkumu a zrychlenym regulatornim po-
stuplm i rychlejSimu vstupu na trh se predseda Rare Cancers Europe Paolo Casali vyslovil, Ze ackoliv
komunita reSici vzacna onemocnéni udélala za posledni roky velky kus prace, nejistota tykajici se
regulatornich vyhlidek ma za dlsledek, Ze se nékteré |é¢ebné postupy na vzacnd onemocnéni dale
nevyviji. Tuto nejistotu je potfeba podle pfedsedy Rare Cancers Europe zménit.

Konferenci uzavfel senator Roman Kraus, bez kterého by se setkdni neuskutecnilo. ,V Ceské republi-
ce i Evropé mame dostatek odbornikd, ktefi védi, co se ma udélat. Na druhou stranu byla prednesena
celad rada problémd, jeZ je potfeba fesit. Jsem rad, Ze konference je jakymsi predskokanem ceského
predsednictvi v Radé EU. Mdme mozZnost jednotlivé véci zase aktivné ovlivnit. Doufdm, Ze po nasem
predsednictvi ztratime pocit, Ze ndm zase Evropa néco vnutila a my nevime, co s tim,” fekl Kraus.

Clanek vznikl ve spolupraci s Asociaci inovativniho farmaceutického préimyslu.

Zdroj: ihned.cz

Vzacna nemoc lidem bere schopnost dychat i polykat
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Dvojité vidéni, neschopnost hybat se, mluvit, polykat, nebo dokonce dychat — to vSe patfi mezi proje-
vy vzacného autoimunitniho onemocnéni myastenie gravis (MG), kterym v Cesku trpi 2 500 aZ 3 000
lidi. Télo pfi ném samo vytvafi protilatky, které brani prenosu impulst z nervd do svalu. Lidé, ktefi
poruchou nervového systému trpi, jsou zeslabli a nemohou svaly ovladat, ptiblizné 10 az 15 procent z
nich nemoc ohroZuje na Zivoté. Jejich okoli si vSak ¢asto mysli, Ze jsou jen lini. Nemoc nelze vylécit,
projevy lze pouze tlumit. Moderni biologickou lIé¢bu dostanou jen ti, u nichz selhaly vSsechny predeslié
terapie. Pacienti a Iékafi na nemoc upozornuji u ptilezitosti Mésice myastenie gravis, ktery pfipada na
cerven.

,Projevy myastenie gravis jsou zavislé na fyzické zatézi a pacientlv stav v souvislosti s ni kolisa. Po
odpocinku se zlepsi, po fyzickém vypéti se zhorSuje. Pacienti se proto obvykle rano citi Iépe a vecer
po celodenni zatézi hat,” vysvétluje Stanislav Voharika, zastupce prednosty Neurologické kliniky FN
Brno a predseda Neuromuskuldrni sekce Ceské neurologické spole¢nosti.

MG se nejcastéji projevuje postizenim svalstva hlavy a krku, coZ zpUsobuje pokles vi¢ka, poruchy vi-
déni, kousani, polykani nebo reci. Pacienti ¢asto nejsou schopni zvednout ruce nad hlavu a udrzet v
nich predméty. Jsou velmi slabi, a pokud si neodpocinou, potize pretrvavaji.

,Nékolikrat se mi stalo, ze jsem nemohla zvednout nohu, upadla jsem, neméla silu se zvednout a
nemohla jsem mluvit. Kolemjdouci si o mné mysleli, Ze jsem opild, a obchazeli mé. Nemohla jsem si
ani fict o pomoc a vysvétlit, co se déje,” popisuje své zkuSenosti Miriam Krivkova, ktera s nemoci
bojuje pres 40 let a zaroven je ve vyboru pacientské organizace MYGRA-CZ, jez lidem s MG poma-
ha._ POUTAK_NA_CLANEK_ 64601 Miriam Krivkova dokonce dvakrat prosla takzvanou myastenic-
kou krizi, coZ jeZ Zivot ohroZujici stav. ,Pfi myastenické krizi maji pacienti takové problémy s polyka-
nim, Zze se mohou udusit stravou, zaroven trpi vaznymi dechovymi potizemi, a musi tak okamzité do
nemocnice, kde je napojime na dychaci pfistroj,” popisuje Vohanka.

Podle né&j se péce o pacienty v Cesku stale zlepsuje. Zatimco dFive se endm s MG nedoporuéovalo
mit déti, dnes téhotenstvi pod dohledem Iékare zvladaji. Také diky pokroku v anestezii mohou paci-
enti s MG absolvovat rizné operativni zakroky. Vyvoj prodélala také 1écba této choroby.

»Myastenie gravis je nevylécitelna, pacientim vSak mizeme nabidnout fadu lécebnych metod, které
zmirnuji projevy nemoci. U lidi do 50 let je zakladnim feSenim odstranéni brzliku, coZz pomaha tlumit
imunitni reakce a zlepsit progndzu. Pro okamzitou ulevu od obtizi vyuzivdame léky, které podporuji
nervosvalovy prenos. Dlouhodobé pacienti uZivaji kortikoidy a imunosupresiva tlumici tvorbu protila-
tek zodpovédnych za vznik obtizi,” Fika Vohanka.

Nakladnéjsi Iécbu, jako je plazmaferéza nebo imunoadsorpce, pomoci nichz lékafi pacientliim ,,Cisti“
krev od protilatek, poskytuji pouze specializovand neuromuskuldrni centra. Téch je v Cesku 11, vétsi-
na pacientd (80 procent) se léCi ve tfech nejvétsich — v Praze, Brné a Ostravé.

,V soucasné dobé se do praxe dostdva také moderni biologicka lécba, kterda ma dobry efekt a méné
nezadoucich ucinkd. Je vsak zatim dostupnd pouze pro ty, u nichz selhaly veskeré predchozi 1écebné
metody. Doufam, Ze v budoucnu bude mozné ji na Ghradu pojistoven predepsat vétsimu poctu paci-
entld. Zejména tém, ktefi trpi opakovanymi myastenickymi krizemi,” dodava Voharika.

Prestoze méné nakladné léky, které uziva 80 procent pacientl s MG, jsou dostupné také u neurologli
mimo centra, doporucuje Voharka, aby se vsichni pacienti léCili na specializovanych pracovistich, kde
jsou odbornici na MG.
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To potvrzuje i Miriam Ktivkova: , Dostat se do specializovaného centra je pro pacienty prvnim krokem
ke zvladani nemoci. Problémem vsak Casto je, Zze pacienti pfiznaky, zejména Unavu, zpocéatku podce-
nuji a zbytecné se trapi.” Kromé lécby povazuje za duleZitou také podporu rodiny a blizkych, odpodi-
nek a nalezeni cesty, jak s nemoci Zit.

Pacientska organizace MYGRA-CZ ve spolupraci s Iékafi a zachrannou sluzbou pftipravila kartu pacien-
ta, kterou by méli lidé s MG nosit u sebe a v krizovych situacich predkladat. Obsahuje zakladni infor-
mace o pacientovi, kontakty a daleZité pokyny, jako které léky nesmi lidé s MG dostat, protozZe zhor-
Suji projevy nemoci — napfiklad néktera antibiotika, anestetika, benzodiazepiny nebo horcik.

,Za poslednich pét let se ndm podafil vyznamny posun v organizaci |écby vzadcnych onemocnéni a
jejim zakotveni v Ceské legislativé. Diky témto novym Upravdm by se pacienti se vzacnymi onemoc-
nénimi méli dostat snaz k 1é¢bé, o kterou doposud museli Zadat jen prostfednictvim tzv. paragrafu 16
a kazdé tfi mésice mit obavu, jestli jim 1éCbu pojistovna schvali, ¢i nikoliv. Zaroven doslo ke vzniku
Narodni sité center pro vzacnd onemocnéni, v€etné téch, kde se |é¢i myastenie gravis,” vysvétluje
Anna Arellanesova, predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO).

Ke zlepsovani péée pomaha lékarlim registr pacientll MyReg, ktery aktuélné sleduje 1 500 osob s MG.
Data z néj slouzi k poznani pfirozeného pribéhu choroby, k optimalizaci 1é¢ebnych postup(, plano-
vani kapacit a centralizaci péce. MyReg umoZnuje propojeni a srovndvani informaci na mezinarodni
Grovni. Jeho zfizovatelem je Ceska neurologickd spole¢nost.

Zdroj: prazskypatriot.cz

Benefi¢ni akce pro postizené dystrofii v sobé skryvala i spanilou jizdu Pra-
hou
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V poradi 14. roc¢nik charitativni akce MDA RIDE pod heslem Jedeme v tom s Vami! probéhl 11. ¢ervna
na Vaclavském namésti - Muzejni odze. Cilem uddlosti je pomoci lidem s nervosvalovym postizenim
oznacenym jako svalova dystrofie.

Vaclavak ozil zvuky krasnych motocykl(i Harley-Davidson, Indian a dalSich znacek. Bylo mozné vidét
vystavu voz( Ford Mustang Riders Clubu a veterani z 1st Veteran US Car Clubu. VSe doprovodil kul-
turni program pro celé rodiny, spanild jizda Prahou, workshopy a pocetné stanky partner( akce.

"Je to tady UZasné, jsme nadseni, tyto akce jsou dilezité. At jsou déti postizené jakymkoli zplsobem,
je dllezité drzet pri sobé. M(j pétilety syn Sebastian trpi vrozenou vyvojovou vadou patere, takze
jsme se pfisli podivat, na akci mé upozornil kamarad motorkar, jsem moc rada Ze se takové akce ko-
naji, je to opravdu potrebné," fekla Deniku maminka Petra.

MDA RIDE je nejvétsi motocyklova charitativni akce v Ceské republice, ktera je spojena s vefejnou
sbirkou, jejiz vytézek putuje na pomoc lidem postizenym svalovou dystrofii, sdruzenych v Asociaci
muskuldrnich dystrofika CR a v dalsich ¢tyfech subjektech. Za predchozich 13 let tento spolek vénoval
pres 9 milion korun a pomohl financovat vice nez 400 projekt(.

“Hlavnim bodem programu byla tradi¢ni Spanila jizda Prahou, ktera odstartovala ve 14 hodin. “Spo-
le¢né vyjizdky jezdcl na motocyklech vsech znacek a velikosti se ve vozech nasich partner( zac¢astnili
také nemocni svalovou dystrofii,” uvadi Josef “Kada” Kaderabek, zakladatel a predseda MDA RIDE.
“Svalova dystrofie je malo znama, ale velmi tézka a zakefna nemoc. A praveé proto je pro nas dalezité,
Ze se diky nasi akci dafi nejen vybrat penize na podporu nemocnych, ale také informovat o této ne-
moci Sirsi vefejnost," vysvétluje Kada.

Kromé vystoupeni skupin Strahov, Petra Vondracka s Lokomotivou, V. . T. Classic Bandu a Screwballs
Rockabilly si mohli navstévnici poslechnout také rapera Vladimira 518.

Opravdovou hvézdou dne byla zpévacka Jitka Zelenkova. Navstévnici se také mohli zicastnit fady
workshop(l, a navstivit stanky partner(, vyfotit na stroji Harley-Davidson. Zeny zde dokonce nasly i
kadernicky salon Hairarea Blanky Haskové, ktery provozuji kadefnice celebrit.

Firma llly na svém stdnku prezentovala vybornou kdvou a po oblerstveni cateringem restaurace Kot-
leta, si mohli Ucastnici zazavodit u stanku s trenazéry Formulel. Atrakce byly k dispozici za dobrovol-
ny prispévek do kasicek.

Co je svalova dystrofie

Svalova dystrofie je Siroky termin pro oznaceni genetickych onemocnéni, které postihuji svalstvo.
Nemoc postupné oslabuje kosterni svalstvo koncetin a trupu. Ve véku dospivani, pfiblizné mezi 13. —
19. rokem nebo dfive, jsou zasaZeny i svaly dychaci a srdec¢ni. Tato nemoc postihuje z 99,9 % chlapce
a v dnesni dobé je stale nelécitelnd. Déti, které tato vada postihne, se doZivaji cca tficeti let Zivota.

Pro¢ MDA RIDE?

ProtoZe cilem vSech aktivit je benefi¢ni jizda motorkard s lidmi postizenymi touto nemoci a prede-
v$im snaha ziskat maximalni mnozstvi prostiedk( pro Asociaci muskularnich dystrofikd CR a sdruzeni
Parent Project. MDA je mezinarodni zkratkou pro asociaci muskularnich dystrofiki. Myslenka bene-
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ficnich jizd vznikla v USA v osmdesatych letech minulého stoleti a o deset let pozdéji se pridali motor-
kafi ve Svycarsku. Jsme tedy druhou zemi v Evropé a prvni v Evropské Unii, kdo se od roku 2008 roz-
hodl pomadhat lidem s touto zatim nevylécitelnou nemoci.

Co je MDA RIDE?

MDA RIDE o.s. je spolecnost lidi — motorkar, ktefi se rozhodli dlouhodobé pomahat lidem s neuro-
svalovym postizenim, zndmym jako svalova dystrofie.

Zdroj: prazsky.denik.cz
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Uherskohradistskd nemocnice je soucasti pilotniho projektu screeningo-
vého programu pro véasny zachyt zavaznych genetickych onemocnéni u
novorozencl

Od zacatku roku maji rodice novorozenych déti v Uherskohradistské nemocnici moznost vyuzit bez-
platné screeningové vysetreni, které dokaze zachytit dvé zdvazna, geneticky podminéna onemocnéni
— spinalni svalovou atrofii (SMA) a zavazné selhani imunity (tézka kombinovana imunodeficience SCID
a XLA).

Spindlni svalova atrofie je dédi¢né nervosvalové onemocnéni, které postupné vede k ochrnuti pacien-
ta. Pokud je nemoc zjisténa aZ po projeveni pfiznakd, |é¢ba jiz nikdy nevede k Uplnému uzdraveni.
Pacient je ve vétsiné pfipadl odkazan na invalidni vozik, pfipadné i na dechovy pfistroj. Screening v
novorozeneckém véku umoznuje zjistit genetickou dispozici k onemocnéni a ihned zahajit 1éCbu, diky
které je mozné zabranit poskozeni nervll a sval(. Pacienti tak budou schopni samostatné chiize bez
pouZiti zdravotnickych pomucek.

PFi zdvazném selhdni imunitniho systému (SCID a XLA) jsou déti ohrozeny vznikem infekci jiz v prvnich
mésicich Zivota, jejich zdravi ohroZuji také Zivé ockovaci latky. Lécba spociva v transplantaci kostni
diené. Cim dFive je transplantace provedena, tim je Uspé&$nost 1é¢by vyssi.

,Zapojeni Uherskohradistské nemocnice do screeningového programu na odhaleni vaznych genetic-
kych onemocnéni je dalSim krokem ke zkvalitnéni nasi péce o novorozence. V€asny zachyt je u téchto
onemocnéni zcela zdsadni. LéCba je financné velmi ndkladng, ale pokud se zahdji v¢as, jesté pred
nastupem obtiZi, ma dité podstatné vétsi Sanci na kvalitni Zivot,” Fikd primarka détského oddéleni
MUDr. Irena Baronova.

Vysetreni se provadi z kapky krve odebrané z paticky novorozence mezi 48. az 72. hodinou po naro-
zeni, je prakticky bezbolestné a nikterak dité netraumatizuje.

Zdroj: nemuh.cz
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Oliverek s SMA bude pohadkovym hrdinou: Vyjimecna knizka predstavi
déti s tézkym osudem

Maly Oliverek se potyka se zakefnou spindlni svalovou atrofii. Velkou nadéji rodina vkladala do léku
zolgensma, ktery klu¢ik nakonec bohuzel dostat nemohl. S nepfiznivym osudem se vsak i nadale sta-
tec¢né pere a jeho rodice se podileji na fadé dobrocinnych projektd. | diky nim vznikne knizka poha-
dek, jejimiz hrdiny budou déti, které se potykaji s néjakou vdznou nemoci. Vytézek z prodeje pak
ziskaji rodiny malych hrdin(.

Pohadky vyjimecnych hrdin( budou opravdu netradicni. ,,Nestava se casto, Ze by nékdo zachranoval
svét z vozicku, ocitl se ve svété kouzel a ¢ar i s neposlusnyma nozickama nebo prozival tajuplna dob-
rodruzstvi pfimo ze své postylky,” uvedla Mariana Andltovd, autorka ndpadu napsat knihu o nevsed-
nich malych hrdinech.

Hrdinové s handicapem

Hlavnimi postavami 66 pohadkovych pfibéhl budou déti, které se potykaji s nepfizni osudu. Mnoha z
nich v aukénich skupinach pomahali i Oliverkovi rodiée. Oliverek je také hrdinou ptibéhu, ktery sespa-
la pravé Mariana Andltova.

,Zajima vas, jestli bude Oli bojovat s drakem, zachrariovat princeznu nebo ho navstivi vily?“ l1dkaji na
socidlni siti Oliverkovi rodi¢e fanousky malého bojovnika. Vydani knizky ma podpofit sbirka, v ramci
které mohou lidé sledujici osudy Oliverka i dalSich statecnych déti prispét a knihu si poridit v pred-
prodeji.

Jak uvedla Mariana Andltovad, veSkery vytéZek z knihy bude vénovan na pomoc pravé tém, ktefiv
pohadkach vystupuji. Na pfibézich se podilelo vice neZ padesat autor(.

»Autofi jsou rozmaniti jak profesné, tak vékové (nejmladsi autorce je 16 let, nejstarsimu autorovi je
pres 70 let). Spojili se, aby spolec¢né podpofili handicapované déti a dospivajici vytvorenim knihy pfi-
béh(,” doplnila Andltova.

Co je to SMA?

Spinalni svalova atrofie (SMA) je nemoc, kvili které dochazi k postupnému Gbytku svalové hmoty,
pacienti s tou to diagnézou se ¢asto nedozivaji vysokého véku. Nadéji rodinam déti s SMA neddvno
dalo vyvinuti 1éku zolgensma, genové terapie, kterd postup nemoci prakticky zastavi. Aby mohl byt
|ék pacientovi podan, musi vazit maximalné 13,5 kilogramu a byt nanejvys tfi roky stary.

Zdroj: blesk.cz
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Rodi¢ nemocného syna bézi z Trebice na Snézku. Chlapec trpi svalovou
dystrofii

Rodi¢ syna se svalovou dystrofii Jakub Benda bézi z Tfebice na Snézku. Jedna se o charitativni béh na
podporu organizace Parent project.

Na charitativni béh na podporu organizace Parent project sdruzujici rodice déti se svalovou dystrofii
se vydal Jakub Benda z Trebice. Dobéhnout chce az na vrchol Snézky. Z Tfebice odstartoval v patek
rano a v cili ma byt zitra. Na trasu se vydal proto, Ze ma sam syna se stejnym onemocnénim.

Ve tfirano ...

Jakub Benda je ze Zd'dru nad Sazavou. Svou cestu zacéinal v Trebi¢i ve 3 hodiny rano. ,Prvnich 40 kilo-
metrU bylo docela v pohodé a ted téch poslednich deset po silnici bylo teda hodné neptijemnych, uz
kvuli kfe¢im, ale jinak to docela jde, i kdyZ na to, kolik mam pred sebou, tak to GpIné dobry neni,”
smal se na trati.

Na cesté Jakuba Bendu doprovazi karavan s tymem, ktery mu pomaha s obcéerstvovanim, dokumen-
tovanim cesty nebo ptipadnymi potizemi. Na trase s nim bude aZ do nedéle. ,,Oni samoziejmé maji
kde spat, ja bych moc spat nemél, ale pocitam s tim, Ze v noci budou bourky, takZe asi zapluju taky na
chvili do karavanu.”

Svalova dystrofie

Praveé vycerpavajici cesta jen s kratsimi prestavkami ma podle Jakuba Bendy upozornit na onemocné-
ni svalovou dystrofii i na organizaci Parent Project, kterd rodi¢e nemocnych déti sdruZuje. Patfi mezi
né i pani Hana, kterd pfisla vytrvalce povzbudit ve ZdaFe nad Sazavou. ,,Opravdu GZasna véc, i co se
tyCe osvéty a je to dlleZité o tom védét, krdsna charitativni akce.”

Organizace Parent Project vznikla z iniciativy rodi¢d déti se svalovou dystrofii. Aktualné ma pres 130
¢len( a podle mistopfedsedy vykonného vyboru organizace Reného Bfectana je Jakub Benda prvnim
z rodicl, ktery se o podobnou propagaci problematiky onemocnéni pokusil. , A vlastné se to presné
shoduje s novou koncepci, kdy mame heslo pro takové akce: Dokazeme vic, nez si myslite a bylo to
plvodné jako na ty kluky, ale i Jakub dokazal, Ze rodice dokazou vic, nez si mysli.”

Pod Snézku by mél Jakub Benda se svym tymem dorazit dnes vecer. Zitra jej pak ¢eka vystup nahoru.

Zdroj: vysocina.rozhlas.cz
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Péce o pacienty se vzacnym onemocnénim jiz nesmi stat jen na titanech
oboru, rika jeden z nich

Za poslednich deset let se podafilo v Cesku vybudovat velmi kvalitni systém péce o pacienty se vzac-
nymi onemocnénimi, srovnatelny se zemémi na zapad od nasich hranic. Zdaleka vSak neni vyhrano.
Nastal ¢as prestat se spoléhat na odhodlani ,,srdcar(i“a zakotvit dlouhodobé udrzitelny systém, zalo-
Zeny na adekvatné financované centrové péci, ktery prilaka a udrzi nové mladé a perspektivni odbor-
niky, fikd v rozhovoru se Zdravotnickym denikem vedouci Ndrodniho koordinacniho centra pro vzac-
na onemocnéni pfi FN Motol a pfednosta Ustavu biologie a lékarf'ské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Milan Macek.

Nedavno jste na odborné konferenci v Senatu hovotil o tom, Ze CR je v pé¢i o pacienty s vzacnym
onemocnénim na Urovni vyspélych zapadoevropskych zemi, a je tomu tak i diky dlouhé tradici pediat-
rické péce a praci odhodlanych ,,srdcafi”. Nastal vSak ¢as pripravit se na prichod nové generace a
péci vice systemizovat. MUZete to popsat trochu podrobnéji?

V oblasti vzacnych onemocnéni je Cesko skute¢né velmi silné. Z celkovych 24 Evropskych referen¢-
nich siti pro jednotlivé diagnostické skupiny (ERN) jsme zapojeni ve 22 a nase dvé specializovana cen-
tra ve fakultnich nemocnicich v Motole a Brné patii mezi nejlepsi evropskou dvacitku. Mame vynika-
jici infrastrukturu, zavedeny systém péce, expertizu. To je ta naSe generace srdcar(, kterd vyrostla
okolo velikanU pediatrické péce jako naptiklad pani docentka Véra Vavrova, ktera se vénovala cystic-
ké fibréze a zavedla systém komplexni péce o pacienty s touto nemoci. Nebo pdni profesofi Milan
Elleder a Josef Hyanek pro metabolické vady. Jejich odchovanci jsou profesor Viktor Kozich nebo pani
profesorka Pavla Dolezalova. Nakonec i ja sdm jsem to povéstné jablko, co nepadlo daleko od stro-
mu, protoZe muj otec docent Macek pred Sedesati lety zaloZil obor |ékarské genetiky. A takto bych
mohl pokracovat.

Nase generace, dnes padesatnikl a Sedesatnikd, si vzala za své jejich holisticky pfistup k problematice
vzacnych onemocnéni, v kterém nds vychovali a ktery prosazovala tradice ¢eské pediatrie. Tedy Ze
jde o komplexni ,péci o matku a dité”, a tim i nasi budoucnost. Dnes nastupujici generace vnimaji
vzacna onemocnéni spise stejné jako jiné , asté” choroby, kdy systém péce je jiz dle jejich nazoru
zavedeny a funguje se v multidisciplinarnich tymech. Hodné se uz odpracovalo.

Stéle je to ale velmi ndroc¢né a sloZité a priznejme si, Ze finanéni podminky ve fakultnich nemocnicich
nejsou zase tak pro mladsi generaci zajimavé, s ohledem na to, Ze si chtéji zaloZit rodinu nebo potfe-
buji splacet hypotéku. TakZe je potieba vytvofit dlouhodobé udrzitelny systém, zaloZeny na centrové
pédi, financnich pobidkach ze strany platcl, moznostech mezinarodni vymény atd., aby to prilakalo
mladé a perspektivni odborniky. Nikdo z nich vsak jiZz nepUjde tou zakladatelskou cestou, jakou jsme
proslapavali, ¢asto doslova z niceho, my.

Co chceme predat nové generaci

Na konferenci jste téZ mluvil o tom, Ze systém péce o pacienty se vzacnym onemocnénim v Cesku by
mél napodobit systém péce o onkologické pacienty.

Ano, presné tak. Radi bychom zakotvili systém specializovanych center podobny siti komplexnich
onkologickych center a zavedl|i Uhrady centrové péce. Péce o onkologické pacienty je dvacet let na-
ptred od vzacnych onemocnéni a tento princip je viceméné prenositelny i na nasi oblast-vzdyt véasny
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skrinink, centrova specializovand multidisciplindrni péce,vSe znamenaji $anci na lepsi preZziti jak v
onkologii, tak i u vzacnych onemocnéni. Jen s tim rozdilem, Ze v onkologii mluvime o preziti v fadu
mésicl ¢i rokd, zatimco u vzacnych chorob neonkologické povahy se jedna o celoZivotni, a vysoce
specializovanou, péci. Pribéh nemusi byt tak rychly jako v onkologii, ale mGzZe byt neméné zavazny z
celoZivotniho hlediska.

Radi bychom dosahli toho, Ze nové generaci predame sit vysoce specializovanych center pro jednotli-
vé diagnostické skupiny vzdcnych onemocnéni. To bude situace vyhodna pro vSechny, pacienty i po-

jistovny. A nebude to stat pouze na jednotlivych ,titanech oboru®, ktefi to sami tahnou i za cenu vel-
kych zasah( do jejich neprofesniho Zivota.

A co je tedy potieba pro to jesté udélat?

Narodni sit center uz se podarilo definovat a zakotvit ve Véstniku MZ ¢. 1/2022. Ted' je tfeba zavést
centra ERN do nadchazejici Ghradové vyhlasky. Poté bude moZné zacit domlouvat s pojistovnamicen-
trovou péci, a to nad rdmec ro¢niho pausalu nemocnic, kde centra ERN pUsobi, tj. podobné jako to
maji onkologové ve svych centrech typu ,KOC/HOC" (komplexni onkologicka centra a hematoonkolo-
gicka centra — pozn.red.). V soucasné dobé je totiz tato Iécba vzacnych onemocnéni pro fakultni ne-
mocnice, které hosti vétsinu center ERN, z financniho hlediska ztratova. Paradoxné pak tato patefni
sit naseho zdravotnictvi dlouhodobé doplaci na svou excelenci — jinak fe¢eno na svlj superkonziliarni
a Casto i celostatni statut pro dané skupiny vzacnych onemocnéni. Ne nadarmo se ve zdravotnictvi
fika, Ze ,penize nejdou za pacientem”....

Je rovnéz potreba rozvinou péci také pro nase romskou minoritu, ktera trpi specifickymi formami
vzacnych onemocnéni. V rdmci projektu financovaném z norskych fondd pro né vytvarime doporuce-
ni. Spolupracujeme i se Statnim zdravotnim Ustavem a jejich romskymi medidtory, abychom v této
komunité zvysili povédomi o téchto onemocnéni a zajistili specializovanou péci u této marginalizova-
né skupiny.

Jak ziskd centrum status vysoce specializovaného centra pro vzdcna onemocnéni? Jak probihd akre-
ditace?

To stanovi §113a zdkona 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach, ktery se podafrilo prosadit byvalému
ministru zdravotnictvi Adamu Vojtéchovi, za coZ jsme mu vdécni. Ten fika, Ze statut centra poskyto-
vatel ziska ziskanim plného ¢lenstvi pravé v ERN pro pfislusnou diagnostickou skupinu vzacnych one-
mocnéni, tedy napfiklad pro kostni, endokrinologicka, neurologickd, kardiologicka vzacna onemocné-
ni. A tato centra ERN potom déle spoluorganizuji ndrodni, spolupracuijici, sit stejné odborné zamére-
nych pracovist a zajistuji pfislusnému ,segmentu diagnostiky a IéCby” mezinarodni navaznost. A jak
skupindach, takZe tato centra se automaticky stala i specializovanymi centry vysoce specializované
péce podle nasi stavajici legislativy.

Zapojeni do center ERN predchazel podrobny a naro¢ny audit strany unijnich organa a nezavislych
externich agentur, zahrnujici naptiklad audit personalnich kapacit, zdravotnické dokumentace, pro-
stor na oddélenich. Nebylo to skute¢né nic jednoduchého, ale vSechna nase pracovisté nakonec ob-
stdla na jednicku.

Onkologové maiji svij vicelety Narodni onkologicky program, ktery jim nyni schvalila viada. Maji sv(j
program i vzacna onemocnéni?
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Mame jiz néjakou dobu ptipravenou Narodni strategii pro vzdcnd onemocnéni 2022-2030. Ta je
predpokladem pro tfi ndvazné trileté akéni plany, které jeji obecné deklarace a cile aplikuji do praxe.
Nase ,nova“ strategie téZ navazuje na predchozi desetiletou strategii (2010-2020) a s ni spojené tfi
akéni plany. Ministerstvo zdravotnictvi ji vSak zatim nepfipravilo do formalni podoby potiebné k ode-
slani do mezirezortniho pfipominkového Fizeni, coz je pro nas frustrujici, byt chapeme Ze vladni stra-
tegie musi mit specifickou strukturu a jasné definovanou ndvaznost na Uhrady diagnostiky a péce
vzacnych onemocnéni. Navic chapeme i omezené persondlni kapacity odboru zdravotni péce minis-
terstva.

V minulosti to navic bylo i tak, Ze v zasadé mUzZeme psat strategie, jaké chceme, ale podminkou jejich
schvaleni bylo, abychom po nikom nechtéli zadné penize. Takze si vyberte, jestli nepsat rovnou nic,
nebo mit alespon néco, ale bez penéz... Ale pacientim tika ¢as daleko rychleji nez byrokratiim a oni
nechapou, ze nékteré politické procesy trvaji déle a ¢asto jsou preruseny volebnimi cykly, kdy pak
Casto zaciname zase od zacatku. Ale abych byl spravedlivy — u soucasného vedeni ministerstva si va-
Zime snahy a iniciativy svazat jednotlivé cile s adekvatnimi uhradami.

Musime rozvijet multidisciplinarni péci

Kdy se vlastné zacalo hovofit o ,vzacnych” onemocnénich? Plivodné se spiSe mluvilo o genetickych
onemocnénich.

Pro mé samotného se termin vzacnd onemocnéni objevil az po roce 2000, kdy vyslo natizeni Evrop-
ského parlamentu a Rady o IéCivych ptipravcich pro vzacna onemocnéni. To mélo podpofit vyvoj l1éku
pro lécbu, prevenci a diagnostiku téchto chorob. My jsme jim pfedtim skutecné tikali ,,geneticka
onemocnéni“ a pro pediatry jsme vydali napfiklad kazuistiky z ,,molekularni genetiky”. Pfejmenovat
mendelisticka — genetickd onemocnéni na ,,vzacnd” bylo ¢astecné i jakymsi politickym rozhodnutim,
aby se primarné nespojovala pouze s genetickym podkladem a aby se definoval jejich spole¢ny cha-
rakter dany jejich nizkou prevalenci bez ohledu na danou diagnostickou skupinu.

Jak se za tu dobu zménil pfistup k pacientdim? Tento typ onemocnéni byval spojovan s kontroverznim
tématem selektivnich interrupci. Je to stéle aktualni téma?

Drive genetici zajistovali pfedevsim prenatalni diagnostiku spojenou s nabidkou umélého ukoncéeni
téhotenstvi u zadvaznych nebo nevylécitelnych vzacnych onemocnéni. Tedy, jak nyni fikdme, moznosti
reprodukéni volby u lidi, ktefi napfiklad méli velice téZce postizené déti a hrozilo vysoké genetické
riziko (tj. vice nez 25 procent), Ze i dalsi jejich dité bude téZce nemocné. Neni to nic, ¢im bychom se
chtéli chlubit, protoZe nam jde primarné prece o l1écbu! Ale tehdy, kdyZ efektivni Ié¢ba nebyla k dis-
pozici a rodiny se kvili tomu vysokému riziku i rozpadaly, tak tento postup predstavoval ono povést-
né mensi zlo. Ted uz se uméla preruseni téhotenstvi neprovadi v drivéjSim rozsahu. Spise se nabizi
preimplantacni diagnostika a péce, kterd se na to diva z toho pohledu, Ze je mozné vybrat zdravé
embryo. Stale vice se rozviji i G¢inna lécba vzacnych onemocnéni, a to nejenom pomoci léCivych pfi-
pravk( pro vzacna onemocnéni nazyvanych v medicinské Zargonu ,,orphani“.

Stejné jako letos, tak i pres tfinacti lety v roce 2009 jste spolupracoval s ministerstvem zdravotnictvi
bé&hem prvniho ¢eského predsednictvi v Radé EU na ndrodni priorité v oblasti vzacnych onemocnéni.
Jak byste zhodnotil posun, k némuz v mezidobi mezi témito dvéma roky u nas doslo?

Co se tyce organizace péce, screeningu, dostupnosti [éCivych pripravkd, legislativy, tak ten posun je
opravdu zasadni a dostali jsme se na Uroven vyspélych zapadnich zemi. Deficity ale urcité jsou ve
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financovani tyma a lécivych ptipravkd a v dostupnosti inovaci. Penize stale nejdou za pacientem.
Dalsi problém je, Ze pacienti se mohu dostat ke specializované péci, ale ta neni integrovana. Chodi od
jednoho specialistovi k druhému, kazdy mu urci néjakou ,,svou” diagndzu, ale nikdo se na né nepodi-
va celkové, ,holisticky”. Proto musime rozvijet multidisciplinarni péci, ta je v soucasné dobé a do
budoucna kli¢ova. Bez ni to nejde.

A mam takovy pocit, Ze také za tu dobu ponékud klesla lidska zainteresovanost ohledné spravy véci
vefejnych. Tehdy v roce 2009 doznivala jeSté snaha pfiblizit se Evropé, pochlubit se né¢im, co umime
nebo v éem se mlZe nase zemé v Evropské unii ,,blysknout”. Dnes nam takova nadsena politicka
podpora chybi. Dnes je pfistup statni spravy samoziejmé o mnoho profesiondlnéjsi, tak néjak ,,tech-

v ey

nic¢téjsi“, ale néjak se z toho vytratil zapal nebo, jak ¢asto fikame, srdce.

Také by prospélo, kdyby existovala vétsi hierarchizace zdravotniho systému, od mensich zatizeni az
po ve velké fakultni nemocnice, které by mély byt tim rodinnym stfibrem a poskytovat tu nejkvalit-
néjsi péci. Fakultni nemocnice, podobné jako univerzitni nemocnice ve vyspélych zadpadnich zemich,
jsou dnes nejvétsim zaméstnavateli v danych regionech a vyznamné pfispivaji k udrzeni zdravi nasich
spoluobcéan( vsech vékovych kategorii. V tomto ohledu jsou i vyznamnymi ekonomickymi subjekty a
mély by byt podobné jako u nasich zapadnich sousedl vicezdrojové financovany, tedy nejenom ze
zdravotniho pojisténi.

A jak se za tu dobu zménila Evropa?

Pomohu si pfirovnanim. V Evropské unii se nam podafilo postavit skvély diim, ale jesté nam do néj
nejde elektfina ani plyn. Musime tu stavbu naplnit Zivotem, musime do center dovést pacienty a na-
bidnout jim adekvatni a dostupnou lécbu. A evropska Uroven nam také ukazuje jesté jeden dlivod,
proc se vyplati vénovat vzacnym onemocnénim pozornost. Jsou predvojem toho, co se bude dit v
oblasti personalizované mediciny v blizké budoucnosti. VSichni o personalizované mediciné hovofi,
ale nyni jsou to vzacna onemocnéni, ktera tomu konceptu dlazdi cestu. Ukazuji, Ze je potieba inte-
grovat vyzkum a klinickou péci, bez toho se vpred neposunete. Cim dfive se to podchyti v oblasti
vzacnych onemocnéni, tim |épe i pro onemocnéni , asta”.

Helena Sedlackova

Zdroj: zdravotnickydenik.cz
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Méla jsem ctyri infarkty, rika mlada kardiolozka. Ze smutku se vypisuje
basnémi

Prvni infarkt dostala znenaddni ve tficeti letech. Po tom druhém se dozvédéla, Ze trpi vzacnou dédic-
nou chorobou. Nasledovaly jesté dva infarkty a dalsi trable, které musela prekonat. Z deprese a
smutku se Tereza Stastna z kardiologického oddéleni prazské Nemocnice Na Homolce vypsala ve své
basnické prvotiné Na hranici konecnosti, ktera vyjde v ¢ervnu.

Jako kardiolozka mate docela vyhodu. Srdce je v basnich ¢astym motivem.

Je pravda, Ze pro poezii je srdce vdécny organ tim Sirokym spektrem rQznych moznych pfirovnani a
vSeobecnym spojenim srdce a Zivota jako takového. Takovy urolog to md jako bdasnik urcité o dost
tézsi. (smich)

Kdy jste zacala psat basnicky?

UzZ v détstvi jsem si psala povidky a basnicky. Pozdéji jsem psala pro sebe jako formu dusevni hygieny,
coz mi pomahalo vyrovnat s nastalou situaci. Nékomu pomaha sport, ale ja jsem v tu dobu fyzickou
zatéZz moc nezvladala. KdyZ jsem méla pocit, Ze potfebuji své emoce vykficet do svéta, dala jsem né-
které své basnicky na socialni sité. Od pratel jsem méla velmi pozitivni odezvy, kdy mi radili, Ze bych
je méla vydat. Ale k tomu jsem tehdy jesté neméla moc motivaci. PfiSlo mi to jako ¢erny humor, Ze
kardiolozka dostala infarkt ve sluzbé. Po druhém infarktu uz mi bylo dost smutno a chtéla jsem si o
tom radsi promluvit s psycholoZkou.

Kdy se to zménilo?

0 néco pozdéji jsem narazila na Ceskou asociaci pro vzacna onemocnéni, je? pomaha pacientdm.
Chdépala jsem, s ¢im se tito pacienti potykaji, protoZze i mé onemocnéni je vzacné. Mnohdy je dlouha
cesta k zjisténi diagndzy, |éky byvaji drahé nebo Spatné dostupné. Chtéla jsem témto lidem pomoct, a
to byla motivace sbirku basni vydat a vytéZek z prodeje vénovat pravé na konto Ceské asociace pro
vzacna onemocnéni.

Je vzacnych onemocnéni opravdu tak malo?

Celkové ani ne. Asi 6 az 8 % evropské populace ma néjaké vzacné onemocnéni. Téch znamych je v
souctu pres 7 tisic. Urcité jsou ale i ta, ktera zatim jeSté nezname a nejsou popsdana.

Kdy se u vas vzacna kardiologicka diagndza vlastné poprvé projevila?

Poprvé jsem omdlela asi ve tfinacti letech, ale tehdy se to jesté moc nefesilo. Mysleli jsme si, Ze je to
z nizkého tlaku. KdyZ se mi to stalo asi po dvou letech znovu, poslala mé obvodni pediatricka ke kar-
diologovi na ultrazvuk srdce, ktery byl v pofadku. Na vysoké skole jsem omdlela vicekrat. Tehdy mé
vysetfil i neurolog, ale vysledky byly opét zcela v pofadku, coz mé uklidnilo, a feSila jsem pak vic Sko-
lu, hromadu uéeni, a potiZe jsem pfipisovala spi$ vyCerpani.
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Kolaps u vas vidycky pfiSel bez varovani?

Ano. Vétsinou lidé, ktefi omdlévaji napriklad z nizkého tlaku, dopfedu citi, Ze to pfijde, délaji se jim
mzitky pfed o¢ima, je jim slabo a tfeba si stihnou sednout. Ja jsem omdlela znenaddni, a velice ¢asto
jsem si proto ublizila. Méla jsem nékolikrat otfes mozku, protoZe jsem se pfi padu prastila do hlavy.
Casto jsem méla na ele modFiny a musela jsem pouZivat silny make-up, aby to nebylo vidét. A7 poz-
dé&ji jsem si zacala viimat, Ze se mé mdloby objevovaly hlavné pFi zatézi anebo po ni. Sla jsem si zabé-
hat, a pak jsem najednou omdlela a cela jsem se pomlatila.

Koho napadlo, Ze to miZe byt od srdce?

Kolega z interny, kam jsem po Skole nastoupila, se orientoval na kardiologii a upozornil mé na to, Ze
nepljde o Zadnou banalitu, a poslal mé& na Homolku. Tedy jesté dfive, neZ jsem tam zacala pracovat
jako lékarka, jsem tam pfisla jako pacient. Tam mé sledovali a zjistili, Ze mi vynechdva srdce. Treba i
40 sekund mi vlbec netlouklo. Pres stehenni Zilu mi tehdy do pravé komory zavedli maly, asi dvou-
centimetrovy tzv. bezdratovy kardiostimulator.

Vyfresilo to vase potize?

Tyto ano, ale pak se objevily dalsi. Zacaly se mi stahovat nékteré tepny v téle, v srdci, v hlavé i v kon-
Cetinach. Najednou jsem na vlastni k(iZi poznala, jak se citi lidé s infarktem myokardu — to dokonce
Ctyrikrat —, s mozkovou prihodou nebo nedokrvenim koncetiny. Nastésti to vidycky samo nebo po
|écich preslo.

Méla jste Ctyfi infarkty?

Ano. Prvni jsem méla v prosinci 2020. Stalo se mi to ve sluzbé, kterd kon¢i v sedm hodin rdno. V 6:50
se mi zatodila hlava, za¢alo mé bolet na hrudniku... Pfibéhly sestficky, natocily mi EKG. Vypadalo to
na infarkt. Starsi kolega mé vzal rychle na koronarni jednotku a poté na katetrizacni sal (pro lé¢ebné
vykony provadéné cévni cestou, pozn. red.). Nejcastéji infarkt vznika v disledku kornaténi tepen,
praskne ateroskleroticky plat, na némz vznikne krevni sraZenina, kterd ucpe tepnu. K tomu u mé ne-
doslo. Tepna se mi jen stahla a zUZila, coZ asi po 20 minutach odeznélo diky [ékim, co mi dali. Vyresi-
lo se to, véas mi pomohli. Rikala jsem si, Ze je to jednorazova véc a 7e mi po tom nez(stala jizva na
srdci. Jesté jsem z toho nebyla nestastna. Kdyz jsem méla druhy infarkt, uz to bylo horsi, protoze jsem
se bala, Ze se to bude opakovat Castéji.

Jak boli infarkt?

Kazdy to popisuje trosku jinak. J4 méla hlavné sviravou bolest vzadu za hrudni kosti. Tocila se mi u
toho hlava a méla jsem pocit, Ze se mi vzdaluje svét, vnimala jsem vSechno jakoby ve snu a zdalky.

Kdy jste to zazila podruhé?

Podruhé to bylo poté, co jsem prodélala covid, kdyZ jsem $la na kontrolni vySetfeni do nemocnice. To
uz mi to bylo podezielé, proc se to déje znovu. Zatimco u prvniho infarktu jsem to nesla psychicky
velmi dobfte. Pfislo mi to spis jako cerny humor, Ze kardioloZka dostala infarkt ve sluzbé. V druhém
pfipadé uz mi z toho bylo dost smutno a chtéla jsem si o tom radsi i promluvit s psycholozkou.

Co jste spolu resily?

64



v = =
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

Jenom jsem ji popisovala, jak mi je. Potfebovala jsem se ze svého problému vypovidat. Ona se mé
snazila uklidnit, Ze to je normalni, Zze kdyz ma pacient nové zjisténou vaznou diagndzu, citi se Spatné.
Pomohlo mi, Ze jsem to mohla nékomu fict a svéfit se.

v

V tu dobu se zjistila i pFicina, Ze vase potiZze maji geneticky plavod.

Ano. Dostala jsem tehdy jeden Iék, ktery vétSinou lidé velmi dobte sndseji, ale u mé vyvolal zmény na
EKG a komorové arytmie. To slouziciho kolegu a nasi klinickou farmakolozku upozornilo, Ze by se
mohlo jednat o syndrom dlouhého QT intervalu (nepravidelnost a vynechavani srde¢niho rytmu,
pozn. red.), a poslali mé na kardiogenetické vysetieni do IKEM. Tam se zjistilo, Ze mam mutaci v genu
CAV3, cozZ zpUsobuje syndrom dlouhého QT intervalu typu 9.

O cojde?

Jde o poruchu iontovych kanalkl v srde¢nim svalu, jeZ se na EKG projevi prodlouzenim QT intervalu,
coz muze zpUsobit maligni arytmii (poruchy srdecniho rytmu, jeZ mohou vést k zastavé obéhu, pozn.
red.), kterd mize vést k tomu, Ze ¢lovék omdli, ale mlze i zemf¥it ndhlou smrti. BohuZel to muze byt
zaroven i prvni projev tohoto onemocnéni. Néco jsem o tom sice védéla, ale typ 9 je velmi vzacny.
Zacala jsem si proto hledat ¢lanky a studie, abych se dozvédéla vic.

V sedmadvaceti letech jste dostala prvni kardiostimulator. Bylo pro vas tézké se s tim smifit?

S tim prvnim jsem problém viibec neméla. Védéla jsem, Ze nebude vidét, je maly a uvniti v srdci,
takZe clovék ani nevnima, Ze jej ma. Druhy jsem dostala loni v 1été, ten uz je klasicky pod kizi, ale i na
néj jsem si zvykla. Neddvno jsem objevila fotku zahrani¢ni modelky, ktera méla krasné vlasy, upnuté
spolecenské Saty a ve vystrihu kardiostimulator a velmi ji to sluselo, protoZe z ni vyzafovalo sebevé-
domi a radost ze Zivota.

Je béiné, Ze ma pacient dva kardiostimulatory?

Vibec ne. JenZe ono to bylo trochu sloZité. Na zacatku to vypadalo, Ze budu potfebovat jenom malé
procento stimulace pfi ob¢asném vynechani srdce, jeSté se nevédélo o téch mych komorovych aryt-
miich, které pak bylo potfeba vyrusit rychlejSim stimulovanim srdce — tzv. ,,overpacingem®. Zpoc¢atku
to Slo i mym prvnim bezdratovym kardiostimuldtorem, ale ¢asem mi z toho zacalo selhavat srdce, coz
se podafilo vyresit sifovou elektrodou a druhym, klasickym kardiostimuldtorem, protoZe stimulace
sini je mnohem podobné;jsi normalni aktivaci srdce a ptirozenéjsi nez stimulace komor, kterou jedi-
nou umél maj prvni kardiostimulator.

Nékteré vazné choroby zanechaji stopy na dusi i na téle. Se sebepfijetim se pak museji vyrovnavat
naptiklad pacienti po |écbé onkologickych diagndz. Prochazeji si né¢im podobnym i lidé s onemocné-
nim srdce?

NemuUZu mluvit za vSechny kardiologické pacienty. Ale néktefi urcité, hlavné mladsi Zeny. | kdyz né-
které véci vidét nejsou, jizvy po IéCbé na téle casto zlstanou, klasicky kardiostimulator je taky vidét.
Zase na druhou stranu ty jizvy jsou cena za to, Ze tu mGzeme byt dal a Zit néjak kvalitni Zivot. A krasa
urcité neni v dokonalém téle, ale hlavné v tom, co z ¢lovéka vyzatuje a jaky je.

Co pro vas bylo vlastné v priibéhu vaseho onemocnéni nejtézsi?
Meéla jsem dvakrat v Zivoté plicni edém. Otekly mi plice v disledku toho, Ze se mi Spatné stahovalo

srdce, a to byl asi nejnepfijemné;jsi zazitek po fyzické strance. Dusila jsem se, snazili se mi pomoct,
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davali mi kyslikovou masku, ale méla jsem pocit, Ze se s ni dusim jesté vice. Maligni arytmie neboli,
protoze pfi nich ¢asto hned ztratite védomi. Spis boli, kdyz se probudite a zjistite, Ze jste se prastila
do hlavy. Dalsi nepfijemnad véc byl problém se zadychavanim, ktery mé v jednu dobu velmi trapil.
Chodila jsem do prace, a nez jsem presla nase oddéleni, musela jsem se zastavit. Nemohla jsem po-
padnout dech. Stydéla jsem se za to, proto jsem to maskovala tak, Ze jsem si vyndala mobil a délala
jsem, Ze odepisuju na duleZitou zpravu, nebo jsem se schovavala za sloup, aby nikdo nepoznal, Zze
stojim, protoZe uz nemuzu dal.

A psychicky?

Dlouho jsem méla fazi popreni, kdy jsem si nechtéla pfipustit, Ze jsem nemocna. Vsechno jsem davala
za vinu stresu. Pozdéji prisel smutek, beznadéj a pocit zbytecnosti, kdyz jsem si uvédomila, Ze nezvla-
ddm véci, co dfiv ano. V jednu chvili jsem méla i vztek na sebe.

Vztek? Proc?

Ze mé ta diagnéza nenapadla dFiv. Myslim, 7e jsem dobry diagnostik, e se umim pacientl ptét na to,
co je trapi, a nasledné patrat a zjistovat, co jim je. U sebe jsem na to vsak nepfisla. Dost mozna proto,
Ze u sebe Casto ¢lovék problémy nevidi, nebo je spis nechce vidét a resit.

Na vlastni kiZi jste si prosla celou fadou stavi, s nimiz se setkavate i u svych pacientl. ZurocCujete to v
praxi?

Ano, dokazu si to asi lépe predstavit a do jejich situace se vcitit. Leccos mi rychleji dojde. Reknu né-
kdy: ,Ano, to znam.” A oni mi pfekvapené namitaji: ,Vy jste mlad3, to prece jesté znat nemuzete!”
(smich)

Kdy by mél ¢lovék zacit premyslet o tom, Ze jeho problémy mohou byt spojeny se vzacnym onemoc-
nénim srdce?

Srde¢ni onemocnéni se vétsinou projevuji busenim srdce, mdlobami, bolesti na hrudi, zadychanim se,
nékdy otékanim nohou, pripadné kombinaci téchto pfiznak, a ¢asto i fadou nespecifickych pfiznakd,
jako je nechutenstvi, hubnuti, inava, problémy se spankem, ¢asté moceni a podobné. Vétsina téchto
pfiznakl maze byt i znamkou Uplné jinych onemocnéni a vibec nejsou specifické pro jednu nemoc.
Pokud vSak takové ptiznaky ¢lovék ma, mél by navstivit svého praktického Iékare, ktery by jej v pfipa-
dé, Ze to bude potieba, mél poslat ke kardiologovi. Ten obvykle udéla ultrazvuk srdce, natoci EKG a
tfeba doplni i dlouhodobé;jsi EKG monitoraci. Pokud se najde néjaky abnormalni nalez, m(ize to kar-
diolog vidycky konzultovat s kardiocentrem, kde jsou zkusenosti i se vzacnéjSimi diagnézami, protoze
se tam koncentruji pacienti z celé republiky. Samoziejmé pokud ma nékdo v rodiné genetické one-
mocnéni srdce, je screeningové vysetieni urcité vhodné, i pokud obtiZe zatim zadné nema.

Vratme se ale jesté k vasemu psani. Proc se vase prvotina jmenuje Na hranici kone¢nosti?

Probouzite-li se po maligni arytmii zpatky k védomi, vracite se zpatky do konec¢ného svéta. Vétsinou

jsem v tu chvili nevédéla, co se stalo, byla jsem trosku zmatena. Jak se mi pomalu znovu zacinal pro-
krvovat mozek, zdalo se mi, jako bych procitala ze tmy a svétlo se pomalu vracelo do mého svéta. Na
hranici konecnosti vyplynulo z pfijeti toho, Ze je Zivot konecny.

Mimo jiné jste premyslela i nad tim, jestli jste plnohodnotnym ¢lovékem. Jak vas to vlibec napadlo?
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Brala jsem to z pohledu evolucni biologie. V kontextu evoluce prezivali jedinci s vyhodnéjsimi geno-
vymi variantami. A ja si uvédomuiji, Ze mam genetickou vadu, kterd muze zatizit dalsSi generace, pro-
toze je 50procentni pravdépodobnost, Ze m{j potomek by mohl mit tutéZz nemoc.

Planujete déti?

Po détech touzim, ale také bych chtéla, aby byly zdravé. Nechtéla bych, aby si musely projit tim, ¢im
jsem si prosla ja. V dnesni dobé jsou uz nastésti metody prenatdlni diagnostiky, jez umoznuji odhalit
problémy véas a do délohy transferovat (vloZzit, pozn. red.) embryo, u néhoz je nejvétsi Sance, Ze se
dité narodi zdravé.

V anotaci na knizku piSete, Ze hendikep muZe byt i nova vyhoda. V ¢em?

Srovnala jsem si priority. NefeSim uz tolik mali¢kosti, co jsem feSila dfiv. Pokud nejde o Zivot, o moc
nejde. Snazim se Zivot si vic uzit a tolik se nestresovat. Je to dobré pro télo i dusi. A nékdy jde jenom
o to, zménit pristup k tomu, co délate, nemusite hned nutné ménit to, co délate.

Pfipravila vas vase zkusenost v nécem o iluze?
Zklamala jsem se v nékterych lidech. OvSem zase jini mé mile prekvapili.

Vase knizka by méla vyjit v tzv. crowdfundingovém nakladatelstvi Pointa, na jehoz strankach o vydani
knihy rozhoduji ¢tenafi a prispévatelé. Kampan trvala 30 dni a podafilo se v ni vybrat vétsi ¢astku. To
je uspéch! Ano, mdm z toho obrovskou radost. | diky tomu bude knizka barevnéjsi. Spolupracuiji se
skvélou ilustratorkou Petrou Kifenovou, kterd je také lékarka, zubarka. Spoluprdce s ni na knizce pro-
bihad bajecné.

V kniZce piSete: ,,Co vSechno té trapi. Proc vytahujes drapy? Neplakej bolesti. Kde hledat to Stésti. To

hledej ve své dusi...“ Nasla jste ho?

Hlavné na zacatku jsem méla pocit ménécennosti a zbytecnosti. Ale pravé diky své profesi jsem si
uvédomila, Ze kazdy ma v Zivoté néco tézkého. Néktefi nasi pacienti jsou na tom mnohem hif, nez
jsem byla ja. Pokrok v mediciné je obrovsky. A tfeba jednou bude i tohle onemocnéni Uplné vylécitel-

......

maji vice osudovosti, fatalismu. V mé sbirce je naopak vice nadéje. | kdyzZ je néco dané, radu véci ma-
Zeme ovlivnit. A jsme to jenom my, kdo toho v naSem vlastnim Zivoté dokdze zménit nejvic.

Zdroj: idnes.cz
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V Olomouci vzniklo evropské centrum pro vzacna hematologicka onemoc-
néni

Lékari a védecti pracovnici z Fakultni nemocnice Olomouc a Lékarské fakulty Univerzity Palackého
ziskali status komplexniho evropského centra pro diagnostiku, Ié¢bu a vyzkum vzacnych hematolo-
gickych onemocnéni sité EuroBloodNet.

Do centra jsou zapojeni |ékafi a védci z détské kliniky a hemato-onkologické kliniky FN Olomouc, Us-
tavu biologie a Ustavu molekuldrni a translaéni mediciny. ,,Jde o prvni evropské centrum pro vzacna
onemocnéni v historii FN Olomouc a LF UP,” sdélil mluv¢i univerzity Egon Havrlant.

Pro zarazeni do sité EuroBloodNet musela pracovisté Lékarské fakulty UP a FN Olomouc podle Havr-
lanta projit naroénym auditem. Hodnotitelé posuzovali napfriklad kvalifikaci a odbornou praci l1ékarli a
védcd, diagnostické moZnosti nebo vybaveni laboratofi. V Cesku nyni funguji tfi centra sité EuroBlo-
odNet — v Brné, Praze a nyni i v Olomouci.

,Je to pro nds pocta, ziskdvame tak evropské jméno a prestiz. Nékolik let jsme byli jedinym ceskym
centrem zaméfenym na vzdcné anémie ENERCA. V siti EuroBloodNet se nase spektrum rozsifuje na
vSechny vzacné hematologické nemoci,” uvedla prednostka détské kliniky Dagmar PospiSilova. U
nékterych vzacnych nemoci krve bude olomoucké pracovisté zajistovat diagnostiku i pro dalsi kraje.
,V pfipadé velmi vzacnych onemocnéni nyni miZeme vysetfovat i preshranicni pacienty,” podotkla
Pospisilova.

Olomoucti lékati a védci se jako jedini v CR zaméfuji na vzacné anémie zpGsobené poruchou metabo-
lismu Zeleza a enzymopatie, cozZ je skupina nemoci cervenych krvinek, které jsou zplisobeny deficitem
enzym( erytrocytu. ,Jejich diagnostika je velmi specifickd. Nage klinika je také spravcem Ceského
registru Diamondovy-Blackfanovy anémie. Touto anémii u nas trpi pfesné 68 pacientu. Dale se vénu-
jeme naptiklad erytrocytézam, které se oproti anémiim vyznacuji nadmérnym mnozstvim ¢ervenych
krvinek,” rekla PospiSilova.

Podle prednosty hemato-onkologické kliniky Tomase Papajika byla spoluprace détské a dospélé he-
matologie v Olomouci uz dfive na velmi dobré drovni. ,VyuZivame spole¢né laboratorni zazemi, vza-
jemné spolupracujeme na diagnostice. Vrozena vzacna hematologickd onemocnéni jsou doménou
pfedevsim hemato-onkologického oddéleni détské kliniky, nicméné diky kvalitni diagnostice a péci se
pacienti dozivaji dospélého véku a poté jsou preddvani k nam,“ uvedl| Papajik. Diky statusu evropské-
ho centra se olomouckym Iékaiim a védcim oteviraji dalsSi mozZnosti mezinarodni spoluprace v dia-
gnostice, [é€bé a vyzkumu vzacnych hematologickych onemocnéni.

Sit EuroBloodNet od roku 2017 sdruzuje |ékare a védce ze $pickovych zdravotnickych pracovist v ze-
mich Evropské unie, ktefi se specializujici na vzacnd nebo malo rozsifena onemocnéni krve. Cilem je
zefektivnit pomoc pacientlim s témito nemocemi. Jako vzacné se onemocnéni oznacuje, pokud po-
stihuje méné nez jednu osobu z 2000 v populaci, je zavazné, chronické a ¢asto vede k ohroZeni Zivota.

Zdroj. seznamzpravy.cz
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Lécba vzacnych nemoci je naro¢na. Upozornuje na to Den vzacnych one-
mocnéni

Stovka déti se ro¢né narodi se vzacnym i vaznym genetickym onemocnénim. Stanoveni diagndzy byva
slozité, chybi [é¢ba i progndza. Navic rodiny ¢asto naraZeji na nepochopeni. Upozornil na to Den ul-
tra-vzacnych onemocnéni.

Zdroj: ct24.cz

Den nediagnostikovanych

Kazdy rok se jen v Ceské republice narodi asi stovka déti se syndromem beze jména, genetickym
onemocnénim tak vzacnym, Ze je nepravdépodobné, Ze bude nékdy diagnostikovano. Pfitom bez
vyjimky jde o onemocnéni zavazna, nékdy Zivot ohroZujici. Pro tyto nemoci je pouZivana zkratka
SWAN (Syndroms Without A Name).

Den nediagnostikovanych koordinuje na evropské trovni organizace SWAN UK a u nas Ceskd asociace
pro vzacna onemocnéni (CAVO). CAVO na podzim minulého roku zaloZila platformu pro ultra-vzacné
a nediagnostikované pacienty .

»,Nase platforma pro ultra-vzacné a nediagnostikované ma nahradit pacientskou organizaci, ktera za
normalnich okolnosti poskytuje pacientlm prostor pro vzajemnou pomoc pfi feseni probléma. V
pfipadé ultra-vzacnych a dosud nepojmenovanych nemoci vznik vlastni organizace z principu véci
neni mozny: pacient( je pfilis malo, nebo jim chybi diagndza,” vysvétluje predsedkyné Anna Arellane-
Sova.

Proc zUstavaji nékterd onemocnéni nediagnostikovana?

»Existuji tfi hlavni dlvody, pro¢ néktera genetickd onemocnéni z(stdvaji nediagnostikovana. Bud' jde
0 ,nejvzacnéjsi ze vzacnych”, tedy afekce, které nebyly dosud pozorovany, a proto nejsou ani testo-
vany. MUze jit také o znamou nemoc, kterd vSak ma u konkrétniho pacienta neobvyklé pfiznaky, a
proto na ni ani nevznikne podezieni, a tedy se ani netestuje. Pfipadné muZze jit o ndlez genetického
defektu, u kterého neni jasny jeho klinicky vyznam, a nelze proto s kone¢nou platnosti Fici, Ze jde o
pricinu obtizi daného pacienta,” shrnuje MUDr. Markéta Havlovicova, zastupkyné prednosty Ustavu
biologie a lékarské genetiky ve Fakultni nemocnici v Motole a odborna poradkyné CAVO, kterd na
platformé CAVO pro ultra-vzacné a nediagnostikované pacienty spolupracuije.

Lidé bez diagndzy, respektive jejich rodice, ¢eli mnoha nejasnostem a obavam. Nevédi, proc se pfi-
znaky objevuiji, jestli se budou v ¢ase zhorSovat nebo jestli budou pribyvat dalsi komplikace a zda
bude mit nemoc vliv na délku Zivota ditéte. Kladou si také otazku, jestli se stejné onemocnéni ¢i po-
stiZzeni projevi u dalSich déti v rodiné.

Netusi, jestli néco nedélaji Spatné a prlbéh nemoci tak tfeba nevédomky zhorsuji. Navstévuji mnoho
|ékard raznych specializaci a podstupuji mnoho test. ProtoZe viak testy neukazuji Zadnou zjevnou
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pric¢inu danych potizi, mizZe pacientovo okoli (véetné Iékaru), brat jeho nemoc na lehkou vahu, pfi-
padné zanedbat moZnou péci. To pfinasi dalsi emocionalni zatéZ a pocit bezmoci. Hledani diagndzy
mZe trvat roky.

“Rikali mi, at pochopim, Ze medicina méa své hranice, Ze uz mi nejsou schopni pomoct. Jenze mné
dité chfadlo pod rukama. Projevila se mu psychomotoricka retardace. A mné potad nikdo nevéfil.
Synovi délali test na drogy. Pak jsem musela jit na psychologické vysetieni ja, jestli nejsem blazen,”
potvrzuje Anna Zakova Zieglerova, maminka jednoho z pacientt a spoluzakladatelka platformy pro
ultra-vzacné.

Péce o nemocného znamena také velké finanéni brimé a casté pracovni absence, nemocni a jejich
rodice vsak bez diagndzy maji omezeny pfistup k respitnim sluzbam, terapiim nebo podplrnym orga-
nizacim. Nedosahnou na odpovidajici sociadlni podporu a tézko resi specifické potreby, napriklad pfi
vzdélavani.

Stanoveni diagndzy pfindasi v této situaci zasadni pfelom. Pacienti a jejich rodiny pochopi nejen pfici-
nu onemocnéni a seznami se s obvyklymi pfiznaky, ale mohou predvidat i dalsi vyvoj nemoci. Dozvédi
se, ¢eho mUZe pacient dosdhnout a jak jeho schopnosti posilovat. Jinymi slovy, mohou si zaéit vytva-
fet néjaky dlouhodobéjsi plan. V nékterych pripadech ziskaji také nové moznosti Ié¢by. Diky diagndze
se také mohou spojit s jinymi rodinami se stejnym nebo podobnym onemocnénim. Nejsou tak uz se
svou nemoci sami a mohou sdilet zkuSenosti s dal$imi lidmi. Mohou se také sami zapojit do ¢innosti
podpurnych organizaci. Nase zdravotnictvi, socidlni sluzby i podplrné organizace by mély brat ohled
na ultra-vzacné a nediagnostikované pacienty.

“Vérime, ze ¢im vice budeme o ultra-vzacnych a nediagnostikovanych pacientech védeét, ¢im lépe
budou slyset, tim spi$ se podafi zménit stavajici systém péce tak, aby na tyto lidi pamatoval a byl
schopen jim co nejlépe pomahat,” doplriuje k vytvoreni platformy mistopredseda CAVO, René Biec-
tan.

Zdroj: trendyzdravi.cz
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IKEM je v evropskeé siti pro vzacna onemocnéni

Institut klinické a experimentalni mediciny (IKEM) je nové soucasti Evropské referencni sité pro vzac-
na a komplexni onemocnéni. Statut specializovaného centra ziskala tfi pracovisté — hepatogastroen-
terologie, nefrologie a kardiologie.

Projekt ERN sdruzuje celkem 24 siti, kazda z nich je zamérena na urcitou skupinu diagndz. Lékafi v siti
mohou napfic¢ Evropou konzultovat své ptipady, sdilet informace a vytvaret evropské registry téchto
nemoci. To vse s cilem zlepsit péci o pacienty se vzacnymi chorobami, jejichZ diagnostika je mnohdy
stale obtizna. Pacienti budou mit také dostupnéjsi nejmodernéjsi léky.

Institut klinické a experimentalni mediciny ziskal ¢lenstvi v ERN pro raritni jaterni onemocnéni, vzac-
né syndromy postihujici ledviny a dédic¢né choroby srdce. Celkem jde o vice nez 40 rliznych diagnéz a
stovky pacient(, ktefi se s nimi v IKEM |é¢i. ,,Podle zaméreni sité se mohou jednotliva narodni praco-
viSté uchdazet o Clenstvi v siti. Z IKEM se prihldsila a uspéla tfi pracovisté. Hodnotila se kvalita a rozsah
péce o nemocné z prislusné skupiny vzacnych onemocnéni, ale tfeba i Uroven elektronizace, bezpec-
nost pacientl ¢i informace o managementu instituce,” popisuje zastupce prednosty Centra experi-
mentalni mediciny prof. MUDr. Mgr. Milan Jirsa, CSc.

Do sité vzacnych chorob srdce se za IKEM dostala Klinika kardiologie, konkrétné jeji Centrum dédic-
nych kardiovaskularnich onemocnéni, které vzniklo v lednu letosniho roku. ,,V IKEM |é¢ime na 200
pacient( s dédicnym srde¢nim selhanim a s dédiénymi poruchami srde¢niho rytmu, coZ jsou dvé tre-
tiny pacientl v CR. V siti jsme spole¢né s kolegy z Fakultni nemocnice v Motole, se kterymi tzce spo-
lupracujeme. U téchto diagndz v podstaté neexistuje genova terapie, takze jde predevsim o rozezna-
ni, presnou diagnostiku a prevenci zasadnich komplikaci onemocnéni v rodiné. Dédi se totiz s
50procentni pravdépodobnosti nezavisle na pohlavi,” vysvétluje MUDr. Alice Krebsova, Ph.D. vedouci
Centra dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni Kliniky kardiologie.

,»V hepatologické siti jde o skupinu vice nez 10 rdznych diagndz, patfi tam zejména autoimunitni cho-
roby jater. Kazda nemoc je jind a ma specifickou |écbu. Cilem je stabilizovat onemocnéni a zcela za-
brénit nebo oddalit transplantaci jater,“ vysvétluje doc. MUDTr. Jan Sperl, CSc. zastupce prednosty pro
vyzkum a vyuku Kliniky hepatogastroenterologie.

Za vzacna onemocnéni jsou povazovany choroby s vyskytem nizsim nez 5 nemocnych na 10 tisic oby-
vatel. Takové pacienty ma i Klinika nefrologie, kterd je v siti ERN pro systémovy syndrom vznikajici na
podkladé postizeni drobnych cév v riznych organech, charakterizovany tvorbou sraZzenin s naslednou
poruchou funkce postizenych organ( a vétsinou Uplnym selhanim funkce ledvin. ,,Projevy jsou rlizno-
rodé a pro lékare, ktefi nemaji s onemocnénim zkusenosti, mlze byt problém spravné stanovit dia-
gndzu. Véasna diagnostika je pfitom u této nemoci obzvlast dulezita, protoze pokud dojde k prodleni
a postiZeni je zavazné, pacient muize velmi rychle zemfit. Na nasi klinice aktualné pecujeme o 15 pa-
cientl s timto vzacnym onemocnénim, |éCeni jsou jednim z nejdrazsich Iékd na svété,” popisuje doc.
MUDr. Alena Pafikova, Ph.D., zastupkyné pfednosty Kliniky nefrologie.

Clenstvi v Evropské siti pro vzacna onemocnéni znamend pro IKEM a jeho pacienty také snazii pfistup
k nejmodernéjsi [écbé. ,My mUZeme téZit z toho, Ze mame statut centra a tim padem mame snadnéj-
§f pristup k tomu, abychom ziskali takzvanou centrovou pédi,“ fikd doc. Sperl. Institutu sit také zp¥i-
stupniuje evropsky systém financovani péce o pacienty se vzacnymi chorobami. ,,Na popud Evropské
komise byly v jednotlivych zemich zavedeny tzv. Orpha kédy, jejichZ vykazovani v prvni fadé zmapuje
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rozsah péce poskytované nemocnym se vzacnymi chorobami a umozni nasmérovat uhradu nakladné
péce na pracovisté, kde se nemocni Ié¢i. “ upfesniuje prof. Jirsa.

,Pro nas je strasné dllezité, Ze mame moznost vymény informaci a poznatk( s ostatnimi centry v
Evropé, protoze u téchto onemocnéni neexistuji Zddné rozsahlé studie a obecnd doporuceni. Sdilime
anonymizované data o pacientech a jejich nalezech. Touto vyménou informaci miZeme zlepSovat
péci. Velmi dllezitd je také moZnost zadavat data do evropského registru konkrétnich vzacnych one-
mocnéni. To pomuzZe dalSimu vyzkumu a klinickym studiim zamérenym na Iécbu téchto nemoci,”
uzavira reditel IKEM, Ing. Michal Stiborek, MBA.

Zdroj: CTK

72



b7 s 2 =
Cceska
Qsociace
pro vzécna
onemocneni

Péce o onkologické pacienty a o¢kovani jsou priority v ramci ¢eského
predsednictvi, rekl Valek

Ministr zdravotnictvi Vlastimil Valek (TOP 09) oznacil jako priority svého resortu v ramci ¢eského
predsednictvi v EU péci o onkologické pacienty, sdileni dat v rdmci EU, oc¢kovani a to nejen proti covi-
du-19, a dostupnost |écby vzacnych onemocnéni. Jako jedno ze stézejnich témat oznacil také zdra-
votnickou pomoc Ukrajiné.

Jako hlavni prioritu Valek uved| péci o onkologické pacienty. ,,Plan je dosdhnout toho, aby onkologic-

evvs

budou v nékterych evropskych zemich dostupné dfive, nez v jinych,” uved! Vélek.

Podle Valka chce také ministerstvo v dobé ceského predsednictvi jednat s velkymi firmami o smlou-
vach na dodavky vakcin, véetné téch na covid-19.

Podle ministra je jedno hlavnich témat ¢eského predsednictvi v oblasti zdravotnictvi také téma péce
o ukrajinské uprchliky. ,,Obc¢ané Ukrajiny, maminky a déti, jejichZ otcové, muzi a bratfi bojuji i za nas
na Ukrajiné a umiraji za demokracii, tak ti jsou v nadich zemich a my jim musime, a to ne jen Ce$i, ale
celd EU, poskytnout co nejkvalitnéjsi zdravotni péci, tak aby byli v bezpedi a bylo o né postarano. Toto
téma se vine celym nasim predsednictvim,” fekl Valek.

Valek uz drive na Twitteru uved|, Ze i pro jeho resort je nezbytné se pfipravit na ¢eské predsednictvi
Radé EU. Napsal, Ze jednal pfimo v Bruselu se zastupci Evropské komise a predstavil ji Ceské priority.
Jednal uz také s reditelkou generalniho feditelstvi pro zdravi a bezpecnost potravin a s komisarkou
pro zdravi Stellou Kyriakides.

Hlavni priority se zaméfuji na zvladnuti uprchlické krize a povale¢nou obnovu Ukrajiny ¢i energetic-
kou a kybernetickou bezpecnost. Mezi pét hlavnich témat patfi také strategickd odolnost evropské
ekonomiky a odolnost demokratickych instituci.

Zdroj: ct24.cz
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Statu Setfime penize, mél by prispét na provoz, pozaduji pacientské orga-

nizace

Organizace, ktera pomahaiji pacientim s rlznymi diagnézami, podle jejich zastupcl potrebuji profe-
sionalizovat provoz. Statu svou Cinnosti Setfi penize, mél by jim proto na provoz pfispét. PoZzadavek
dnes zaznél na tiskové konferenci Narodni asociace pacientskych organizaci (NAPO). Pacientskych
organizaci je v CR asi 140, NAPO jich sdruZuje zatim asi dvé desitky. Ministerstvo zdravotnictvi ziidilo
pracovni skupinu, kterd ma jejich financovani resit.

Vétsinu pacientskych organizaci v soucasné dobé fidi dobrovolnici, tedy sami pacienti nebo jejich
rodiny. Financované jsou z dar(l, nékteré také i z grantl ¢i dotaci. Problém je ale ziskat penize na béz-
ny provoz. ,Je hrozné malo pacientskych organizaci, které si mohou dovolit Feditele ¢i koordinatora
placeného,” uvedl René Brfeétan, mistopredseda Ceské asociace pro vzacna onemocnéni. Na jednani s
ministerstvem, kontakty s Iékari nebo odborné konference si tak ¢asto musi vzit jejich zastupci dovo-
lenou.

Pacientské organizace poskytuji predevsim informace a vzdélavani svym ¢lendm, pofadaji pro né také
rizna setkani nebo jim poskytuji konkrétni sluzby. Napfiklad fyzioterapii nebo psychoterapii, ale také
advokacni ¢i podporu pfi jednani se zdravotnimi pojistovnami. Podle zastupcl organizaci je jejich
¢innost prospésna i pro stat ¢i systém verejného zdravotniho pojisténi.

,Dulezité je vzdélani pacienta v oblasti jeho nemoci, aby to s tou nemoci ,umél’,” vysvétlil Vlastimil
Milata z organizace Diactiv Czech Republic sdruzujici pacienty s diabetem. ,, Edukovany pacient je pro
systém levnéjsi,” doplnil Bfectan.

Pacientské organizace podle jejich zastupct nékdy v oblasti edukace a poskytovani informaci supluji
praci lékatrl nebo dalSich nemocnicnich odbornikd. Rozdily mezi aktivnimi pacienty a rodinami, kte-
rym organizace pomahaji, a témi, ktefi maji jen béZznou Iécbu, jsou podle nich znatelné, tfeba v po-
malejsim postupu nemoci. Uvédomuiji si to podle nich i Iékafi a ¢asto uz s nimi funguji v symbidze.

V soucasné dobé je ¢innost NAPO a prostoru Pacientsky HUB v praZskych VrSovicich financovana z
evropskych fond(. V zahranici podle predsedy NAPO Roberta Hejzaka dostavaji tieba ¢ast vynosu ze
spotfebni dané na tabak a alkohol nebo pfispévek od statu. Konkrétni navrh, jak by to mohlo fungo-
vat v Cesku, zatim organizace nemaji.

V roce 2017 byla na ministerstvu zdravotnictvi obnovena ¢innost dFivéjsi Pacientské rady. V pétadva-
ceti¢lenném orgdnu jsou zastupci raznych diagndz, maji ¢tyflety mandat. Zaroven vznikl odbor, ktery
jim poskytuje zazemi. Spustény byl také webovy portal, kde mohou lidé hledat informace o ¢innosti
organizaci a rGznych diagnézach. Organizace mohou také pfipominkovat navrhy legislativy.

Od ledna letosniho roku maji pacientské organizace své slovo také pfi schvalovani novych IéCiv. Jsou
spolu s |ékafi odborné zamérfenymi na danou nemoc, zastupci ministerstva a zdravotnich pojistoven
soucasti komise, ktera o uhradé Iék(l ze zdravotniho pojisténi spolurozhoduje.

Podle Hejzaka chtéji organizace otevfit také debatu o tom, zda by pacienti neméli mit své zastupce ve
spravni radé nejvétsi zdravotni pojistovny Vseobecné zdravotni pojistovny (VZP), kde v soucasné do-
bé zasedaji nominanti politickych stran.

Zdroj: zdravotnickydenik.cz
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MuUzZe pfijit letni vina covidu, fikd zdravotni statistik Dusek. Na podzim bu-
de tfeba pFeockovat miliony Cech(i

Na podzim bude v Cesku potieba proti covidu-19 preockovat asi 2,5 milionu lidi — senior( a chronicky
nemocnych, které nakaza muze ohrozit na Zivoté. Odbornici se obavaji soubéhu dalsi viny koronaviru
s chfipkou. Informace zaznély v diskusi Asociace inovativniho farmaceutického priimyslu (AIFP) k
ockovani.

, TéméF vsichni naoc¢kovani budou na podzim tak daleko od své posledni davky, at byla druha, nebo
tfeti, Ze jim v podstaté ochrana s velkou pravdépodobnosti skonéi,” uved| Feditel Ustavu zdravotnic-
kych informaci a statistiky (UZIS) Ladislav Dusek.

Ochrana proti tézkému pribéhu v pfipadé nakaZeni trva podle néj ale i vice nez osm mésicl. Déle
bude mit od o¢kovani na podzim asi 4,6 milionu lidi. ,,Ukol na podzim bude proo¢kovat v pomérné
svizném tempu dva miliony seniorni populace a k tomu 500 tisic chronicky vazné nemocnych lidi,
ktefi maji nizsi vék,” dodal Dusek.

Prijdou vakciny proti omikronu

Reditelka Statniho Ustavu pro kontrolu lé¢iv (SUKL) Irena Storova novinartm fekla, ze Evropska agen-
tura pro lécivé pripravky (EMA) v soucasné dobé zahajila hodnoceni vakcin spolec¢nosti Pfi-
zer/BioNTech a Moderna upravenych na variantu omikron, takze by mohly byt uz na podzim dostup-
né.

Dusek ocekava sezonnost viru, tedy pokracujici oslabeni nakazlivosti v teplém letnim obdobi, presto
ale pripousti , letni vinu“ zpdsobenou nakazlivéjsi variantou BA.5, ktera postupné vytésiiuje omikron.
V Cesku ma za nasledek nar(ist poctu novych p¥ipad mezitydenné asi o ¢tvrtinu. V prvnich pracov-
nich dnech toho tydne testy odhalily pres Sest set novych pfipadd denné. Nestoupa ale zatim pocet
hospitalizovanych.

Proti pivodni varianté, ktera pfisla v bfeznu 2020 z Wu-chanu je podle Duska nakazlivéjsi vice nez
desetkrat. ,Je tady respiracni ndkaza s tak vysokou nakazlivosti, Ze ji zfejmé nepUjde ,ukaranténovat’.
NepUjde ji iplné v populaci zastavit a nasi jedinou zbrani bude ockovani,” fekl.

Data podle Duska ukazuji, Ze proti tak vaZnému onemocnéni, které by vyZadovalo hospitalizaci, chra-
ni vakciny stale dostatec¢né. Na vrcholu viny zplisobené letos na jare variantou omikron bylo na jed-
notkach intenzivni péce v nemocnicich sedm lidi ze sta tisic s nedokoncéenym ockovdanim, tfi ze sta
tisic o¢kovanych a jeden ze sta tisic lidi s posilujici davkou. Tu ma v Cesku necelych 4,3 milionu lidj,
tedy asi 39 procent.

Hrozba dvou epidemii najednou

Podle vedouciho oddéleni epidemiologie Statniho zdravotniho Ustavu Jana Kyn¢la se dd v nadchazeji-
ci sezoné predpokladat soubéh koronavirové epidemie s chfipkovou. Ockovat proti chfipce se necha-
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va pravidelné jen asi pétina senior( a zhruba sedm procent z celé populace, cozZ je ve srovnani se
zapadoevropskymi zemémi vyrazné méné.

, U seniorl s dal$imi chorobami umi chfipka fadit minimalné stejné jako hodné zly covid,” doplnil
Dusek. Podle Kynéla v disledku chfipky v CR dochézi kazdoroéné v priiméru k 1500 Gmrtim. Pokud se
vyskytne zavaZna chripkova epidemie, tak exces Umrti mlze presdhnout i pét tisic osob.

Zdroj: ct24.cz
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Ministerstvo zdravotnictvi vyslalo dalsi ¢tyri kamiony s |éky darovanymi
farmaceutickymi spolec¢nostmi na pomoc Ukrajiné

Ministerstvo zdravotnictvi tento tyden vypravilo ve spoluprdci s Generalnim reditelstvim Hasi¢ského
zachranného sboru a Ceskou asociaci farmaceutickych firem dalsi ¢ty kamiony 1éké na pomoc Ukra-
jiné. Bezmala 100 tisic baleni |é¢iv v souhrnné hodnoté témér 2,5 milionl korun darovaly spolec¢nosti
Baxter CZECH spol. s.r.0. a Medic Art s.r.o0. Darovani je koordinovano v ramci Mechanismu civilni
ochrany EU. Celkové v souvislosti s vojenskym konfliktem na Ukrajiné bylo vyslano jiz 9 kamion(.

V ramci poslednich ¢tyf varek pomoci jsou na Ukrajinu prevazeny predevsim lécivé pripravky ve for-
mé roztokd, které svym obsahem a koncentraci odpovidaji plazmé. Pomahaji pfi obnové nebo ztraté
mimobunécné tekutiny.

,Situace na Ukrajiné je stale vazna a vyzaduje nasi pomoc. Do oblasti zasaZzenych vojenskym konflik-
tem proto nadale posilame ukrajinskym obcanlim a Iékarim potrebné léky, které darovaly farmaceu-
tické spolecnosti. Za jejich dary jsem jim nesmirné vdécény,” fekl ministr zdravotnictvi Vlastimil Valek.

Celkové v souvislosti s vojenskym konfliktem na Ukrajiné vyslalo Ministerstvo zdravotnictvi CR ve
spolupraci s darujicimi spolec¢nostmi devét kamion( |éCivych pFipravk( v celkovém poctu okolo 880
000 baleni a souhrnné finan¢ni hodnoté témér 36 milionu K¢.

Konkrétné se jedna o IéCivé pfipravky pro vyuZiti v urgentni mediciné, vhodné na tlumeni bolesti, k
|éCbé krevnich srazenin, infekci, zanétd, 1é¢bu Sokovych stavl, srdecnich onemocnéni a dalsich po-
tfebnych Iékd, které byly vyzadany ukrajinskou vladou. Dodavka humanitarni pomoci byla realizovana
za pomoci téchto darcu: Zentiva, ProMed, Stada, Glenmark, EwoPharma, ViaPharma, Sanofi, Opella,
Herbacos Recordati s.r.o., Pierre Fabre a +pharma Ceska republika s.r.o., Valtix Pharma s.r.o0., Medic
Art s.r.o0., Baxter CZECH spol. s.r.o.

Partnery Ministerstva zdravotnictvi v koordinaci pomoci jsou Generalni feditelstvi Hasi¢ského za-
chranného sboru, Ceskd asociace farmaceutickych firem a Asociace inovativniho farmaceutického
pramyslu. Dopravu prvnich 3 kamion( bezplatné zajistila spole¢nost Alliance Healthcare a bezplatné
pravni sluzby advokatni kancelaf PRK Partners.

Humanitarni pomoc je realizovana skrze spole¢ny Mechanismus civilni ochrany EU a Stfedisko pro
koordinaci odezvy na mimoradné udalosti.

Zdroj: mzcr.cz

77



v Z >
ceska
Qsociace
pro vzacnad
onemocneni

Prevence se kvlli covidu zanedbaly, mini |ékati. Objednejte se na prohlid-
ku, apeluji

Po tfech mésicich poklesu zacala covidova Cisla opét rist. Vydatny nar(st nakazenych hlasi Portugal-
sko, které zaroven patti k premiantim v ockovani. Podle odbornikd se neni ¢eho obavat, pred podzi-
mem doporucuji oékovani dalii ochrannou davkou. Za vétsi problém povazuji prevenci, kterou Cesi
béhem pandemie zanedbali. V Udalostech, komentafich proto vyzvali, aby se ke svému lékafi objed-
nali.

,Jsme na tom o dost hlife, prakticky témér kazdy ziskal nékolik kilogramu navic. Zhorsil se screening
onkologickych onemocnéni, poklesl o nékolik desitek procent. MoZna, zZe zde nevidime pravé epide-
mii onkologickych onemocnéni, ktera se nam v populaci mize pomérné nepfijemné vyvrbit. To by-
chom chtéli zménit a zaméf¥it se na preventivni prohlidky,” vysvétlil naméstek ministra zdravotnictvi
Josef Palovic (Pirati).

Ubytek onkologickych vy$etieni b&hem covidu oznactil za problém také mistopiedseda vyboru pro
zdravotnictvi a lékar Julius Spi¢ak (ANO). ,Je to velké téma. Ten pokles je pFiblizné na Grovni o néco
méné nez dvacet procent, ale co hure, doslo také k vyznamnému poklesu jednoznacné onkologickych
radikélnich operaci a ti lidé museli zemfit,“ zdGraznil Spicar. Na druhé strané p¥ipomnél, 7e napfiklad
v IKEMU neklesl pocet transplantaci.

Spicar zéroveri upozornil, e v okolnich zemich byla &isla je$té daleko vy$$i nez v tuzemsku. Mysli si
proto, Ze je nutné jasné definovat opatfeni a vySetfeni, ktera se musi udrzet i za takovych situaci jako
je pandemie koronaviru.

Prakticka lékarka Ludmila Bezdi¢kova uznala, Ze na zacatku epidemie se |ékafi bez diagnostiky na
dalku a po telefonu neobesli, protoZe netusili ani oni, ani jejich pacienti, s jakym virem maji co do
¢inéni. ,Ale myslim si, Ze v dobé, kdyz jsme védéli, jakym zplsobem se chranit a byli jsme ockovani,
jsme mohli byt dlraznéjsi,” podotkla s odkazem na preventivni prohlidky.

,Pokud jste svého praktika nevidéli déle nez dva roky, urcité pravé ted je ten moment, kdy se mate
ke svému lékafi objednat, béZte na tu preventivni prohlidku, mGze se néco ve vas dit, o cem nevite a
ten praktik vdm to pomuze najit, nenechavejte do na dalsi mésice, ale pravé nyni. Objednejte se na
béZnou preventivni prohlidku,” vyzval Pavlovic.

Zdroj: ct24.cz
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Systém valorizace zdravotnich plateb ma vychazet z ¢astky 1900 K¢

Praha - Systém automatické valorizace plateb za statni pojisténce do verejného zdravotniho pojisténi
zdravotnich plateb statu ma byt zaveden od prespfistiho roku. Ma vychazet z mésicni ¢astky 1900
korun na pojisSténce, kterou by mél stat hradit ptisti rok. Pfedpoklada to pozménovaci ndvrh skupiny
koali¢nich poslancti v ¢ele s Tomem Philippem (KDU-CSL) ke sporné vlddni novele o snizeni zdravot-
nich plateb za dichodce, déti, studenty nebo nezaméstnané ve druhé poloviné letosniho roku. Pfed-
loha je ve Snémovné po dnesnim druhém c¢teni pred zdvérecnym schvalovanim. Debata trvala zhruba
pét hodin, provazela ji opozi¢ni kritika.

Valoriza¢ni mechanismus bude stejny jako u dlichod(. Statni platby do zdravotnictvi tedy podle koa-
licni apravy porostou o inflaci a o polovinu ristu redlné mzdy. "Systém je vyzkouseny, funguje a fun-
guje dobre i v okamziku, kdy je vysoka inflace jako v letosnim roce," fekl ministr financi Zbynék Stan-
jura (ODS). Poslanci opozi¢niho ANO ale zpochybnovali ¢astku 1900 korun, z niz by se mélo pro prvni
rok vychazet. Podle Jitiho Maska (ANO) by mél systém valorizace zac¢inat na nynéjsi ¢astce 1967 ko-
run za pojisténce a mésic. Phillipp oznacil 1900 korun za kompromis, zaklada podle ného "solidni
vykopovou ¢aru". "Rozumim tomu, Ze ¢astka by mohla byt vyssi, ale mohla by byt i nizsi," podotkl
lidovecky poslanec. Opozice k tomu Zadny pozménovaci nadvrh nepfredlozila.

Stanjura poznamenal, Ze spodni hranice pfedstavena zdravotnimi pojistovnami ¢inila 1850 korun, a
koalice tedy navrhla sumu o 50 korun vyssi. Pfedpoklady podle ministra uvadéji, ze v roce 2024 by
stat daval 1982 korun za pojiSténce a mésic a o rok pozdéji 2022 korun.

VIadni predloha predpoklada, ze po lednovém zvyseni se platby statu do zdravotnictvi maji od polo-
viny roku snizit tak, aby stat za cely letoSek odvedl do vefejného zdravotniho pojisténi za kazdého
svého pojisténce v praméru stejny objem penéz jako loni. ProtoZe se novela nestihne pfijmout vcas,
koali¢ni pozménovaci ndvrh posouva ucinnost na srpen a mésicni ¢astku stanovi na 1487 K¢. Pavodni
predloha pocita s odvody 1567 korun mési¢né od cervence.

Koali¢ni poslanci podali k novele dalsi dvé Gpravy. Jedna sjednocuje a méni pravidla plnéni fond
prevence zdravotnich pojistoven, druha prodluzuje pfechodné obdobi pro doléceni pacientd po re-
formé uUhrad ortodontické péce.

Opozic¢ni poslanci navrhované letosni snizeni plateb statu do zdravotnictvi opét kritizovali. Podle
predsedkyné klubu ANO Aleny Schillerové pétikoalice chysta zdecimovani finanéniho zazemi zdravot-
nich pojistoven. "V honbé za vasi rozpoc¢tovou odpovédnosti chcete rozvrétit i financovani zdravot-
nictvi," uvedla poslankyné ANO Jana Pastuchova. Lidr SPD Tomio Okamura prohlasil, Ze kabinet tune-
luje penize z vefejného zdravotniho pojisténi a hrozi omezeni dostupnosti zdravotni péce. Poslankyné
Okamurova hnuti Karla Marikova sice souhlasila s tvrzenim, Ze valorizacni mechanismus pomUze po-
jistovnam i zdravotnikiim Iépe planovat péci. "Ale pfijit s tim po sniZeni plateb je Ciry alibismus," fek-
la.

Stanjura se proti opozicni kritice ohradil. Letosni vyse plateb vychazela podle ného z pesimistickych
progndz, které se nepotvrdily. Systém verejného zdravotniho pojisténi je podle ministra zatim v pre-
bytku Sest miliard korun. Na konci kvétna bylo na Uc¢tech zdravotnich pojistoven podle ného vice nez
58 miliard korun.

Zdroj: ceskenoviny.cz
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Séf pacientské aliance: S rakovinou je EU na dobré cesté&, dalsi by mély byt
vzacné nemoci

Pacienti se spinalni svalovou atrofii nebo cystickou fibrézou se maji v Cesku Iépe ne? v nékterych ji-
nych evropskych zemich, je zde totiz dostupna supermoderni |é¢ba, Fika v rozhovoru pro EU-
RACTIV.cz Yann Le Cam z pacientské aliance. Zapadni spole¢nost se podle néj shoduje na tom, ze
investice do odhalovani a 1é¢by vzacnych onemocnéni jsou potiebné.

Yann Le Cam je vykonny feditel EURORDIS, evropské nevladni aliance tisicovky organizaci pacientll se
vzacnymi onemocnénimi ze 74 zemi. Rozhovor probéhl na konferenci ,,Revize EU legislativy pro éCivé
pfipravky na vzacna onemocnéni a pro pediatrické pouZiti“ 17. kvétna 2022 v Senatu Parlamentu CR.

V Evropé trpi vzacnymi onemocnénimi vice nez 30 miliond lidi. To mi neptipada tak ,vzacné“, kdyz
uvazime, Ze Evropant je asi 500 miliond. Jak jsou tedy definovany vzacné nemoci?

Vzacné onemocnéni je v evropské legislativé definovano jako onemocnéni, které postihuje méné nez
jednu z 2 000 osob. To tedy znameng, Ze v EU takové onemocnéni postihuje méné nez 200 000 osob.

Vezmeme-li si nyni 6 000 existujicich vzacnych onemocnéni (dle dat EURORDIS) a shrneme-li pocet
pacient( napftic¢ nimi, dojdeme k ¢islu 20 miliont osob v EU. V Evropé jako celku, coZ zahrnuje Spoje-
né kralovstvi, Norsko, Ukrajinu nebo zemé zapadniho Balkanu, je to 30 az 35 milion(.

Tisice z téchto nemoci jsou tak vzacné, Ze postihuji méné nez 10 osob z milionu. A tito lidé si také
zaslouzi, aby se jejich potfebam vénovala pozornost.

Takze pokud jde o strategii, je tfeba pfizpUsobit pristup tak, aby ani v pfipadé velmi vzacnych one-
mocnéni nebyl Zzadny ¢lovék opomenut. A k tomu je samoziejmé klicova celoevropska strategie, pro-
toZze zadnd zemé, zadny sektor zdravotnictvi ani Zddna oblast vzacnych onemocnéni nemuzZe tento
problém fesit sama.

v

Jak velky dopad maji vzacné nemoci na evropské zdravotnické systémy ve srovnani s bézné;jsSimi ne-
mocemi?

Pokud jde o celkovy ekonomicky dopad, kratka odpovéd zni: nevime. Teprve v poslednich deseti le-
tech byly provedeny prvni komplexni studie socidlniho a ekonomického dopadu vzacnych onemoc-
néni, takze se teprve zacindme seznamovat se vsemi témito novymi poznatky a shromazdovat infor-
mace. Existuje vSak fada studii, které se zamérovaly na konkrétni onemocnéni nebo konkrétni region.
Tyto studie jasné prokazaly obrovsky socidlni a ekonomicky dopad vzacnych onemocnéni nejen na
rodiny, ale i na spole¢nost. Pred¢asna umrti, vydaje na zdravotni péci, nedostatecna produktivita,
komorbidity (vice nemoci najednou, pozn. red.) a sniZzena kvalita Zivota, to vSe ma velké dopady na
jednotlivce Zijici se vzacnym onemocnénim a na systém zdravotni péce. Dikazy dosud shromazdéné v
Evropé a USA ukazuiji, Ze existuji silné divody pro investice do dostupné a Ucinné diagnostiky, péce a

Vs

velkou roli.

Béhem konference jste Vy a Vasi kolegové zmirnovali, Ze vzacna onemocnéni se dostavaji do popredi
zajmu. V ¢em konkrétné?
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Z hlediska politiky ano, protoze politicka uroven nyni uznava a lépe reflektuje potreby a dopady vzac-
nych nemoci. Také plati, Ze nékteré programy, politiky a feseni, které byly zavedeny pro vzacnd one-
mocnéni, jsou pomérné inovativni a transformuji celkovou zdravotni péci, protoze je Ize aplikovat i na
jiné oblasti, jako jsou Alzheimerova choroba nebo cévni onemocnéni.

Soucasné predpisy, které na evropské urovni pokryvaji vyzkum a vyvoj IéCivych ptipravki pro vzacna
onemocnéni a vytvareji pobidky, jako je exkluzivita na trhu, také pfinesly inovace, které byly poté
pouzity v jinych oblastech.

Cesko jde pikladem

Velkym tématem jsou nerovnosti mezi evropskymi staty. Pokud jsem tedy pacient se vzacnym one-
mocnénim, ve které evropské zemi se chci lé¢it?

To je dobra otazka, ale neexistuje na ni dobrd odpovéd, protoZe opravdu zaleZi na tom, jakou nemoc
mate. Pokud mam napfiklad dité s onemocnénim zvanym SCID, coz je velmi vzacnd forma imunitniho
onemocnéni, kdy déti nemaji imunitni systém a ziji v ,bublinach”, v takovém ptipadé md Evropan
specializovanou péci nejblize v Itdlii. Jediné centrum v Evropé, které tuto IéCbu poskytuje, je totiz v
Milané.

Pokud mam cystickou fibrézu, tak je pravdépodobnost, Ze budu Zit déle, z rlznych dlvoda nejvyssi v
Dénsku nebo ve Svédsku.

A jakou vzacnou nemoc ,,chcete mit“ v Ceské republice?

Mozna SMA, spinalni svalovou atrofii, protoze v Cesku méte schvalenou genovou terapii pro tuto
nemoc, coz neni pripad vsech ¢lenskych statd EU.

Ale jsou i dalsi nemoci, kde jste také silni. Jednoznacné cysticka fibréza, mate totiz dlouhou tradici
kvalitnich klinik(. VZdy zaleZi na tfech prvcich — existenci programu novorozeneckého screeningu
nebo jinych cest pro véasnou diagnostiku, odbornych centrech s multidisciplinarni péci a schvaleni
nejmoderné&jsi 1écby. Ceska republika je v tomto pfipadé ma viechny.

Na konferenci jste hodné diskutovali o programech novorozeneckého screeningu nebo obecné o
véasné diagnostice. Je Cesko v tomto ohledu Gsp&sné?

Ceska republika patfi k vyspélej§im zemim, protoze je v tomto ohledu dobfe organizovana a ma kva-
litni laboratore.

Nejvyspélejsi jsou v tuto chvili Italie a Nizozemsko, kde maiji k dispozici screening 40 az 50 rliznych
vzacnych onemocnéni. Pak mate zemé jako Slovinsko, které jsou v tomto sméru velmi pokrocilé, a
Ceska republika je hned za nimi.

Ostatni zemé jsou dost pozadu. Naptiklad Francie nyni provadi screening pouze Sesti nemoci. V Ru-
munsku délaji screening sotva na tfi. TakZe napfi¢ Evropou jsou obrovské rozdily.

My jako pacientské organizace velmi spoléhdme na to, ze Ceskd republika a dal$i vyspélé zemé pod-
pofi spolupraci v ramci EU v oblasti novorozeneckého screeningu a véasné diagnostiky.

Takze si myslite, Ze spolecny pfistup k novorozeneckému screeningu na urovni EU je zadouci?

Ano, ale ne pokud jde o technické aspekty, to miZeme nechat na samotnych zemich. Spoleény pfi-
stup je dlleZity v pohledu na dlikazy, na nichz se zakladaji politicka rozhodnuti. Spolecny pfistup jiz
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mame naptiklad pro hodnoceni rizik a prinost novych Iék(l. Podobné by tomu mohlo byt i v pfipadé
novorozeneckého screeningu, ale sou¢asna rozhodovaci kritéria jsou v dnesni dobé genomovych
terapii zastarala.

Pfedsednictvi i europoslanci nam naslouchaji

Co jako pacientské organizace délate na evropské Urovni, abyste ovlivnily sméfovani spolecnych poli-
tik?

Na evropské urovni se snazime ucinit novy krok ve strategii pro vzacnd onemocnéni. Vyznamny krok
se povedl v roce 2000 pfijetim nafizeni o |éCivych pfipravcich pro vzacna onemocnéni, poté v roce
2006 natizenim o pediatrickych lécivech a v roce 2007 nafizenim o moderni terapii zamérené na ge-
nové a bunécéné terapie. V roce 2011 to pak byla smérnice o preshrani¢ni zdravotni péci, kterd vytvo-
fila evropské referencni sité, jez pro nas znamenaji skutecné velkou zménu, pokud jde o kvalitu péce,
a zaklad pro evropské hodnoceni zdravotnickych technologii (European Health Technology as-
sessment).

Tyto hlavni politické rdmce a infrastruktury jsou klicové a stdle funguji. DalSim krokem pro nas nyni
bude zajistit strategii na evropské uUrovni, ktera podpofi propojeni téchto stavebnich kamenU a zajisti
spolupraci mezi vSemi aktéry a vSsemi zemémi za Ucelem dosazeni spolecnych cill. Vezméme si pfi-
klad preZiti lidi se vzacnymi onemocnénimi. Navrhujeme cil sniZzeni po¢tu umrti na vzacnd onemoc-
néni u déti do pétilet o 30 % a také zkraceni priimérné doby potfebné k diagnostice vzacného one-
mocnéni z péti let na Sest mésicl. DalSim cilem je sniZit socidlni a ekonomickou zatéz vzacnych one-
mocnéni o jednu tfetinu. Domnivdme se, Ze s obnovenou a koordinovanou strategii je toto vSechno
realné a splnitelné.

Midte pocit, Ze vdm instituce EU naslouchaji? Ocekaval bych, Ze pfinejmensim Evropsky parlament
ano, protoZe casto klade dlraz na Uroven neziskovych organizaci a je obecné progresivnéjsi.

Mate naprostou pravdu, Ze Evropsky parlament je vstticny, existuje velka skupina europoslanca, ktefi
podporuji oblast vzacnych onemocnéni.

V soucasné dobé mame také velmi dobrou podporu od rotujicich pfedsednictvi Rady EU. Francie nas
velmi podporuje, Ceska republika také podnika kroky, prosazuje agendu a 74da o vytvoreni evropské-
ho Akéniho planu pro vzacna onemocnéni. Také jiz spolupracujeme se Svédskem, které je dalsi na
Fadé. AngaZuje se i Spanélsko, které povede Radu potom, takze to je pozitivni.

Nejvétsi potize mame s Evropskou komisi, protoZe ta je v soucasné dobé pod velkym tlakem v dii-
sledku pandemie COVID-19 a soucasné ukrajinské krize, ale také kvli dalezitym pravnim predpisiim
ve zdravotni oblasti, které se implementuji nebo prezkoumavaji. Kvili vSem témto divodidm se tedy
domnivaji, Ze EU nemUzZe mit velké ambice v oblasti vzacnych onemocnéni. My se naopak snazime
ukazat, Ze je to kratkozraké a Ze Usili nyni se v budoucnu velmi vyplati. Pravé to opakuji i Francie a
Ceska republika.

Pouceni z pandemie je, Ze potrebujeme Evropskou zdravotnickou unii. Rakovinu jiz mame na dobré
cesté diky Evropskému planu boje proti rakoviné (EU Beating Cancer Plan), coZ je skvélé. Dalsi na
fadé by mély byt vzacné nemoci.
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Evropskda komise odvadi naprosto skvélou praci pfi podpore agendy vzacnych onemocnéni tim, co
déla v Evropské agenture pro |écivé pripravky (EMA), v oblasti vyzkumu nebo z hlediska evropskych
fond(. Problémem vsak je, Ze tyto rdzné prvky politik nejsou dostatecné integrovany a nejsou propo-
jeny s cili v oblasti vefejného zdravi. Takze mluvime pouze o nastrojich, opatfenich, ale ztracime ze
zfetele cile a zplsob méreni Uspéchu.

Strach z vysokych cen

Zlepseni situace pacientd se vzacnymi onemocnénimi vyZaduje i kroky dalsich dileZitych aktér(. Kdo
jsou vasi dalsi spojenci v tomto ohledu? Jaky je naptiklad vas vztah s priamyslem?

Abychom méli rozumnou strategii pro nadchazejici desetileti, musime rozhodné spolupracovat se
vSemi zucastnénymi stranami.

Primysl je daleZitym aktérem a skutecné podporuje to, aby se vzacna onemocnéni stala vétsi priori-
tou, zejména proto, Ze s pacienty sdili prani zlepsit systém zdravotni péce, a to jak z hlediska lepsiho
poskytovani stavajicich poznatkd pacientlm, tak i z hlediska vytvareni novych poznatk( v péci a uzsi-
ho propojeni zdravotni péce a vyzkumu. Se soukromym sektorem jsme také zajedno v otazce revize
legislativy tykajici se l1éCiv pro vzacnd onemocnéni a typu pobidek, které je tfeba zahrnout. Neshod-
neme se vSak na vsem. Nejsme zajedno ve vSech aspektech strategie tykajicich se napfiklad ptistupu
k [ékiim, ale shodujeme se na tom, Ze je dllezité mit takové pobidky, které prilakaji investice do ob-
lasti vzacnych onemocnéni. Shodujeme se tedy na Upravé pobidek takovym zplsobem, aby se prosa-
dily investice do zdravotnich oblasti, kde zatim uspokojené potieby.

Dalsim silnym partnerem pfi navrhovani lepsi strategie pro vzacnd onemocnéni jsou lékafi a vyzkumni
pracovnici napfi¢ celou Evropou. Pravé s nimi jsme spolupracovali na navrzich na celoevropské plany
v oblasti vzacnych onemocnéni, které jsem na konferenci predstavil. Trvalo ndm dva roky, nez jsme s
vice nez 250 odborniky z celé Evropy dokoncili studii nazvanou ,,Rare 2030 Foresight Study on Rare
Diseases” [1].

A kdo jsou vasi soupefi ¢i oponenti vtomto ohledu?

Nevim, jestli je mam nazyvat oponenty, ale Uroven vyspélosti narodnich systému zdravotni péce neni
napric¢ Evropou vzdy stejnd, zalezi na konkrétnim tématu. Setkdvame se s odporem nékterych platc(
|éCiv (pojistovny, pozn. red.), debata o Uhradéch je nékdy az posedld strachem z vysokych cen. To je
pravda u nékolika IékU, ale ve skutecnosti je tfeba se vice nez na vysoké ceny zaméfit na dopad na
rozpocet a zjistit, jakou hodnotu ma uhrada daného léku z hlediska zdravotnického systému, spolec-
nosti a lidi.

Néco takového je ale tézké kvantifikovat, ne?

Ale je to proveditelné a uz se to podafilo [2]. Vezmeme-li si dva priklady, o kterych jsme hovofili, tedy
cystickou fibrézu a SMA, tak o nich data existuji. A pravé z téch se pak vychazi pfi diskusich o cené
|ékd. TakZe je to mozné, rozhodné, jen je tfeba, aby néco takového uznali vsichni duleziti aktéri a
platilo to také u ostatnich vzacnych onemocnéni.

V této oblasti stale panuje velkd neznalost a odpor, protoZe kdyZ narodni organy vidi fadu éku, které
maiji byt vyvinuty v pfistich deseti letech, v€etné rfady genovych a bunécnych terapii, néktefi rikaji, ze
si to nebudeme moci dovolit. Je to samoziejmé opravnéna obava obcan( a také dariovych poplatni-
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k@. Jak si vybrat mezi 1é¢bou babicky s Alzheimerovou chorobou nebo kamarada s rakovinou. Kazdy si
zaslouzi dostupnou lécbu. A skuteénost je takova, Ze nelze oddélit naklady na léky na vzacna one-
mocnéni od nakladl na zdravotni péci obecné. Kdyz 1é¢ba vzacnych onemocnéni vyznamné zlepsi
zdravotni stav, ne-li vyléci ¢lovéka Zijiciho se vzacnym onemocnénim, systém se vyhne zna¢nym do-
datec¢nym nakladlim na zdravotni péci a dalsim vydajim. Pacient se mUZe znovu zaclenit do spolec-
nosti, mGze chodit do Skoly, na univerzitu a pracovat. Jak se fik3, ,to je k nezaplaceni”.

Zdroj: euractiv.cz
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30 miliont dGvodd. Vzacné nemoci si Zadaji celoevropsky pristup

Strasdk jménem vzdcna onemocnéni ma tisice tvari, proto je tak tézké ho porazit. Jen v Evropé posti-
huje ptes 30 miliont lidi, mezi zemémi navic asto panuji propastné rozdily v dostupnosti péce. Ceské
predsednictvi ma zdjem situaci zlepsit.

Maloco vydési Cerstvé rodice jako to, kdyz zjisti, Ze jejich novorozenec trpi néjakou nebezpecnou
vzacnou nemoci, naptiklad cystickou fibrézou nebo svalovou dystrofii. Daleko horsi scénaf ale nasta-
va v pripadé, kdy se o takové nemoci dozvi az pfilis pozdé a IéCba nezabere, nebo neni z néjakého
dlvodu dostupna.

Takové situace ale rozhodné nejsou vyjimka, spiSe naopak. Napri¢ Evropou totiz stale panuji velké
rozdily — jak ohledné jednotlivych diagndz vzacnych nemoci, kterych je okolo 8 000 a jasnou lé¢bu ma
jen 6 % z nich, tak pfi pohledu na jednotlivé zemé. V mnoha z nich totiz napfiklad chybi potfebné
screeningové programy.

Pfedevsim u nemoci, které za rok postihnou jen nékolik desitek lidi v kazdé zemi, dava smysl zvolit
celoevropsky pristup. Za poslednich ptiblizné 20 let se Evropské unii podafilo posunout regulaci o
velky kus vpred, napfiklad v roce 2017 vznikly Evropské referencni sité (European Reference
Networks, ERN [1]) pro vzacna onemocnéni, kde si dnes 1 500 evropskych odbornych center vyménu-
je potfebné znalosti a zkuSenosti.

Prostor pro zlepseni je ale stale obrovsky. V soucasné dobé tak evropské instituce, staty, priimysl a
dalsi klicovi aktéfi vymysli, jak zmodernizovat legislativu a celkové pfistup ke vzacnym nemocem,
ktery je velmi specificky z hlediska investic, sledovanych dat, diagnostiky i samotné IécCby. Identifiko-
vat mezery a moznd feSeni si dala za cil kvétnova konference v Senatu.

,Diskuse o revizi evropské legislativy pro léCivé pripravky na vzacna onemocnéni nebo pro pfistup k
|écivim se musi zasadit do SirSiho rdmce, ktery zahrne také diagnostiku, zdravotni péci, vyzkum a
inovace. Jeho stfedobodem se musi stat analyza potreb lidi Zijicich se vzacnymi onemocnénimi, stej-
né jako lepsi koordinace jednotlivych evropskych a narodnich politik,” prohlasil vykonny feditel za-
stfesujici pacientské organizace EURORDIS Yann Le Cam a odkazal tak na vyhlizeny Akéni plan EU pro
vzacna onemocnéni.

Ceska republika vznik takového plénu podporuje. Sama je podle prednosty Ustavu biologie a lékaFské
genetiky 2. Lékarské fakulty UK a FN Motol Milana Macka ve vzacnych onemocnénich silnd, coz pra-
meni mimo jiné z dlouhé tradice skvélé pediatrické péce a kvalitnich fakultnich nemocnic.

Uspéchy si Cesko pfipisuje také v poslednich letech. Velky posun predstavuje predevsim erstva no-
vela zakona o vefejném zdravotnim pojisténi, ktera ma usnadnit supermodernim lékim vstup na
Cesky trh. Postupné se také dafi do Ceskych diskusi vice a vice zapojovat samotné pacienty, kterych je
az pul milionu.

Dostat agendu do $irsi pozornosti mohou Cesi v pribéhu svého predsednictvi Rady EU, které za&ina
1. ¢ervence. ,,Téma vzacnych onemocnéni je jedno ze tfi nosnych témat zdravotnické ¢asti naseho
predsednictvi, dalsi jsou Farmaceuticka strategie a problematika dusevniho zdravi,” potvrdil predseda
senatniho zdravotniho vyboru Roman Kraus (ODS).
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Cesti diplomaté a odbornici povedou na podzim v Bruselu fadu dleZitych vyjednavani, nejaktualngjsi
bude patrné to o novém navrhu Evropského prostoru pro zdravotni idaje (European Health Data
Space). Pravé sjednoceny sbér a vyhodnocovani dat mohou pfinést revoluci v 1é¢bé vzacnych nemoci.

Jak nemoci odhalit a jak je 1é¢it

Lécba a v idedlnich pripadech také kompletni vyléceni vzacnych onemocnéni vidy stoji a pada na
vCasné diagnostice. Vétsina pacient(l zatim bohuZel prochazi ,diagnostickou odyseou®, ktera trva
pramérné pét let. Vzhledem k tomu, Ze 80 % vzacnych nemoci ma geneticky plvod a 70 % z nich za-
¢ind v détstvi, predstavuji zcela zasadni zbran novorozeneckd screeningova vysetreni.

,Nejvétsi novorozenecké screeningové programy pokryvaji zhruba 50 vzacnych onemocnéni, kterych

je celkové nejméné 8 000. Zajimavé je sledovat rozdily v jednotlivych zemich, zatimco ve Francii exis-
tuji screeningy pouze pro pét nemoci, v mnohem chudsim Madarsku nebo Portugalsku jde pfiblizné o
30 nemoci. Pocet programi se tedy s vyskou HDP zemé nezvysuje, divody tohoto stavu nejsou zcela

znamé,” vysvétlil Viktor KozZich z Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. Lékafské fakul-

ty UK a VFN.

Praveé tyto rozdily ilustruji sou¢asné mezery v diagnostice, ke kterym kromé nerovnosti mezi nemo-
cemi a napfi¢ Evropou patti také zbytecné odklady vySetreni, Spatné diagndzy, a tim padem i Spatna
lé¢ba. Redenim by podle zastupct odbornikd, klinikd z praxe a pacientd mélo byt rozsifeni povédomi
o tématu, zlepseni stavajicich screeningovych nastrojl a zavedeni novych, stejné jako vétsi vyuzivani
umélé inteligence. Staty EU by také mély zvazit Sirsi vyuziti genetického testovani.

Zakladem vseho jsou opét data. ,Nejdilezitéjsi pro sdileni nejlepsich postupl je ,mluvit stejnym jazy-
kem’, v této oblasti to znamena mit stejné vykonnostni indikatory,” upozornil Urh Groselj, docent
pediatrie na Lékarské fakulté Univerzity v Lublani. Sjednocena data pak znamenaji snadnéjsi prezen-
taci dkazU, na zadkladé kterych mdze pfijit zména na politické urovni.

7

Kromé véasné diagnostiky si vzacna onemocnéni Zadaji také komplexni multidisciplinarni pfistup,
protoZe jednotlivé nemoci ¢asto zapadaji do vice ne? jedné ,$katulky” péce. Konkrétné v Cesku sice

existuji Vysoce specializovana centra pro vzacna onemocnéni zahrnuta do zminénych ERN siti, Celi ale
fadé problém.

Jejich omezena kapacita souvisi mimo jiné s ekonomickou navratnosti — nemocnicim se finan¢né ne-
vyplaci, 1é¢ba totiz byva velmi draha a pacienti vyzaduji dlouhodobé&jsi péci. Re$enim by se podle fe¢-
nikd konference mohlo stat cilené financovani, které by neslo celym nemocnicim, kde se penize ¢asto
,rozplynou”, ale ptimo specializovanym centriim.

Dalsi vyzva leZi ve statusu téchto center. Z hlediska uhradové vyhlasky maji totiz daleko slabsi posta-
veni nez naptiklad onkologicka centra. Pomohla by zména zakona, kterou vitaji i samotné pojistovny,
které nakladnou Iécbu hradi.

Milan Macek ptipojil apel na politiky. , Zdravotnictvi neni ztratova ¢innost. Co investujeme do zdravi,
to se nam vrati na socialni péci a rozhodné na kompetitivnosti nasi populace. Univerzitni nemocnice
jsou rodinnym stfibrem, které generuiji zisk, inovativni technologie nebo spin-off firmy. Vzacna one-
mocnéni navic predstavuji prikopniky pro personalizovanou medicinu,” pfipomnél Macek.

Moderni léky a motivace pro pramysl
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Zadnd |é¢ba se neobejde bez lékd, které jsou vétsinou v piipadé vzacnych onemocnéni supermoder-
ni, coZ se odrazi na jejich cenovce, ale také na komplikovanosti jejich cesty k pacientiim. Dostupnost
se napfic¢ Evropou Casto lisi. Zatimco v Némecku ziskd inovativni IéCivo certifikaci okamZité po jeho
schvaleni Evropskou Iékovou agenturou (EMA), v Cesku se ¢eka na to, a7 |ék dostane zelenou ve tfech
jinych zemich. Tento postup logicky ovliviiuje to, jak rychle se nemocny ¢lovék za¢ne I1éCit a také
Uspésnost terapie.

Ministerstvo zdravotnictvi, regulatofi, pojistovny i primysl se podle Tomase Dolezala z Institutu pro
zdravotni ekonomiku shodli na tom, 7e Cesko by mélo byt aktivni na evropské trovni a snaZit se
upravit pravidla tak, aby zpoZzdéni pred vstupem lék(l na narodni trhy bylo co nejmensi.

,Druhy bod je kultivace ceského prostredi, kde jde v prvé fadé o to dostat novelu zdkona o verejném
zdravotnim pojisténi do praxe. Treti oblast je otdzka, jak zefektivnit financovani a umoznit platcim
(pojistovnam, pozn. red.), aby platili za konkrétni vysledky lIé¢by. K tomu poslouzi schémata, ktera
motivuji obé strany smluvniho vztahu,” shrnul Dolezal s odkazem na tzv. risk-sharingové smlouvy
mezi pojistovnami a pramyslem, které diky nim riziko spojené s investicemi do modernich 1ék{ sdili.

Na scénu se tak opét dostdva sbér dat. Inovativni Iéky na vzdcné nemoci totiz uz z principu nemohou
vyuzivat velké klinické studie, protoZe pacientll zkratka neni tolik. O to dulezitéjsi je sdileni vysledk
konkrétnich pripadd napfi¢ zemémi. Pfedseda organizace Rare Cancers Europe Paolo Casali tak ozna-
¢il za zcela zasadni ukol nejen u vzdcnych rakovin propojit vSechny narodni databaze do jedné celoev-
ropské sité.

Vyzkumy zaloZené na téchto zatim Spatné dostupnych datech jsou ale drahé a nejisté, proto mohou
investory odradit. Nejen z tohoto ddvodu tak hraji dileZitou roli systémy pobidek, mezi které pati i
patenty. ,Hybatelem inovaci“ a tim, kdo |éCiva vyviji, dodava a casto financuje i jejich vyzkum, jsou
inovativni farmaceutické firmy.

Soucasny evropsky systém regulace podle fecnik(i konference funguje dobre a musi i nadale zlstat
dostatecné motivacni, aby se firmam jejich investice vyplacely. U Iékd pro tak omezenou skupinu
pacientd to ale rozhodné neni jednoduché.

,Legislativa okolo IéCiv pro vzacna onemocnéni a pediatrické pouZziti byla dosud tak Uspésna proto, Ze
stimulovala vyzkum a vyvoj v oblastech, kde to bylo potieba. Diky ni mame nové léky, ale také se
podafilo dostat vzacné nemoci do SirSiho povédomi,” fekla Tina Taube z Evropské federace farmaceu-
tického primyslu a asociaci (EFPIA).

Stdvajici systém pobidek by se podle ni mél jesté posilit, a to i proto, aby si Evropa zachovala konku-
renceschopnost v inovacich a zaroven doslo ke zvy3eni dostupnosti [é¢iv. Ceskd republika pfipravujici
své predsednictvi se vtomto ohledu pfiklani k postoji primyslu, zatimco Evropska komise se zatim ve
svych ambiciéznich farmaceutickych planech chysta jit trochu jinou cestou.

Zdroj: euractiv.cz
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Ted je ten pravy ¢as néco zménit. Chystana novelizace Iékovych predpisu
EU je Sanci, ktera prichazi jednou za dvacet let

Evropska unie se chysta na rozsahlou novelizaci svych Iékovych predpistl. Podle odbornikid se po dva-
ceti letech nabizi jedinecnd Sance, jak zdsadné podpofit vyzkum a vyvoj inovativnich terapii v Evropé,
zvysit jejich dostupnost pro pacienty a popostrcit evropské vyrobce smérem ke Spici globalniho léko-
vého prlmyslu. Dnesni rozhodnuti urci to, jak bude vypadat budoucnost, Evropa ma na vybér — ino-
vaci nebo stagnaci, zaznélo také véera na mezindrodni odborné konferenci v Senatu.

Evropska unie se chystd na zasadni novelizaci pravidel pro fungovani svého Iékového trhu. Dvacet let
staré predpisy jiz neodpovidaji sou¢asnému stavu mediciny a rychlému technologickému rozvoiji.
Navic je nutné se pfipravit na budouci vyvoj, ktery smétuje k ¢im dal vétsi personalizaci mediciny, jez
bude vice neZ na standardnich klinickych studiich stat na vyuziti velkého mnozZstvi dat z realné klinic-
ké praxe. Evropa by také rada ,,nakopla“ sv(j farmaceuticky pramysl, ktery je nejvétsim investorem
do evropského vyvoje a vyzkumu, a tim podpofila i svoji konkurenceschopnost na globalnim Iékovém
trhu.

Je to velka pfilezitost, jak podpofit inovace a zlepsit jejich dostupnost pro evropské pacienty, ale musi
se to chytit za ten spravny konec, zaznélo v€era na bohaté zastoupené mezinarodni odborné konfe-
renci k Farmaceutické strategii pro Evropu. Ta se uskutecnila v Senatu pod zastitou senatniho vyboru
pro zdravotnictvi.

Prilezitost, kterou si nesmime nechat uniknout

,Evropska unie je jiz dnes mistem, které garantuje bezpecnost a kvalitu svych IéCivych ptipravki a
podporuje inovace. Hlavni vyzvou do budoucna je nyni to, jak je dostat k tém, ktefi je potfebuji —

pacientum,” fekl v ivodu konference Antonios Rodiadis z generdlniho feditelstvi Evropské komise
pro zdravi a bezpecnost potravin.

Rodiadis pracuje na Utvaru odpovidajicim za politiku, registraci a monitoring |écivych pfipravka v EU a
i on se podili na pfipravé zminéné rozsahlé revize unijni |ékové legislativy. Ta je soucasti Sirsi Farma-
ceutické strategie pro Evropu, kterou eurokomisarka pro zdravi Stella Kyriakidesova predstavila jiz v
listopadu 2020. Dokument zahrnuje nékolik desitek legislativnich i nelegislativnich krokd, jejichz stre-
dobodem je pacient a jeho pravo — slovy komisarky — na dostupnou a bezpeénou terapii, a to pokud
mozno co nejdrive po jeji registraci v EU. Zaroven by nova pravidla méla podpofit a motivovat evrop-
sky farmaceuticky priimysl v tom, aby do vyzkumu a vyvoje novych pfipravki vice investoval.

Budeme chtit zamezit pfehnanym poZadavkim na regulované subjekty, fika feditelka Statniho Ustavu
pro kontrolu IéCiv Irena Storova (uprostred). Vlevo naméstek ministra zdravotnictvi Jakub Dvoracek.

Novelizace se dotkne se predevsim dvou zakladnich predpis(, které reguluji Iékovy trh v EU. Jde o
smérnici 83/2001 o lékovém kodexu a nafizeni 726/2004, které stanovi postupy pro registraci a dozor
nad léky a které je, na rozdil od smérnice, pfimo Ucinné a staty je neprevadi do svych zakonU. Sou-
Casné s tim komisarka predlozi i ndvrhy na Upravu dvou dalSich naftizeni, ktera maji za cil podpofit
vyvoj a dostupnost 1ékll pro vzacnd onemocnéni a pediatrickou péci. Pripravuje se téz revize nafizeni
upravujici nakladani s krvi, tkani a burikami pouzivanych k [écebnym tcelim.
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Ugastnici zmin&né konference se bez vyjimky shodli na tom, Ze se jedna o velkou pfileZitost, jak Evro-
pu v |ékové oblasti opravdu posunout vpred. At jiz hlediska zlepSeni pfistupu pacientl k novym tera-
piim, tak z hlediska podpory vzniku inovaci v Evropé a posileni jeji konkurenceschopnosti na globalni
scéné. ,Takova prilezitost pfichazi jednou za dvacet let a nesmime si ji nechat uniknout,” komentova-
la to generalni feditelka Evropské federace farmaceutickych vyrobcl a asociaci (EFPIA) Nathalie
Mollova.

Na druhou stranu stejné tak svorné zaznivala ze vSech stran obava z toho, aby snaha néco zlepsit a
posunout neskoncila prehnanou regulaci. To je podle naméstka ministra zdravotnictvi Jakuba Dvo-
racka také jeden z divodQ, proc je v soucasné dobé Evropa ve vyvoji a vyzkumu a dostupnosti novych

|ékd ve srovnani se staty jako USA pozadu. ,,V Evropé je tak néjak tézsi dostat se k jadru véci, které je
ale jinak v podstaté stejné,” prohlasil Dvoracek.

,V tomto se asi vSichni shodneme, Ze nasim cilem pfti projednavani novych pravidel bude zamezit
prehnanym poZadavklm na regulované subjekty,” souhlasila feditelka Statniho Ustavu pro kontrolu
|éCiv Irena Storova. Prisnéjsi regulace by podle ni skute¢né mohla vést k odlivu zdjmu farmaceutické-
ho prlmyslu registrovat v EU nové inovativni terapie, pfipadné udrZzovat na evropském trhu starsi
pfipravky.

Lék bez pacienta nema smysl|

Nasim cilem vsak neni podpofit lIéky, které se nedostanou k pacientlim, fika zarovern Dvoracek. A
stejné tak my nemame ani zajem takovy lék vyrabét, kontruje za farmaceutické firmy Mollova. Pravé
dostupnost novych terapii pro evropské pacienty je velkym tématem, které se v souvislosti s Farma-
ceutickou strategii a novelizaci predpisl otevira. Podle studii zpracovanych pro EFPIA analytickou
spolecnosti IQVIA jsou ¢asové rozdily mezi tim, kdy je novy lék v EU zaregistrovan a kdy se dostane v

té které zemi do Uhrady a tedy i k pacientovi, zdvratné. Bézné dosahuji fadu mésicli a nékdy i let.
Problém se tyka predevsim malych a také ekonomicky slabsich zemi z jihu a vychodu Evropy.

Pohled do auditoria konference.

,Clenské staty chtéji zménit, to, Ze se 1é¢ivé pripravky nékam dostanou az po velmi dlouhé dobé. Ale
mélo by to byt spiSe o motivaci nez regulaci a navrhy by mély byt praktické a realizovatelné,” konsta-
toval Dvoracek. Podle néj jiz velké staty jako Francie, Némecko a ltalie deklarovaly solidaritu s men-
Simi staty s tim, Ze Evropa bude v této véci postupovat spolecné. , Ted je ta spravna doba s tim néco
udélat,” dodal.

Mollova v této souvislosti upozornuje, Ze dostupnost Iékl na narodnich trzich neni pfimo obsahem
chystané novelizace, kterd se zabyva predevsim jejich kvalitou, ucinnosti a bezpecnosti. Diskuse je
vSak nevyhnutelna. V bruselskych kuloarech se totiz hovofi i o moZnosti zavedeni povinnosti pro vy-
robce uvadét nové pripravky, které by pti vyvoji obdrzely vefejnou podporu, co nejdrive po registraci
do vSech ¢lenskych stat najednou.

Tuto myslenku jiz dfive ministerstvo zdravotnictvi i Statni Ustav pro kontrolu léCiv podpofily, nicméné
vyrobci upozornuji, Ze diivodd, proc se léky dostavaji do nékterych statl pozdéji nez jinde, je vice, a
to véetné nastaveni cenové a Uhradové politiky v daném staté. ,Proto ale potfebujeme o tom spolec-
né diskutovat. Proto potiebujeme takové iniciativy, jako je Farmaceuticka strategie,” komentoval to
Ansgar Hebborn, vedouci pracovni skupiny EFPIA HTA a Pfistupové politiky pro evropskeé zalezitosti ze
spolecnosti Roche.
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Debata bude jesté dlouha

Dvoracek dale upozormfiuje, Ze jedna z klicovych debat, ktera na ministry zdravotnictvi ¢ekd, bude o
tom, do vyzkumu a vyvoje kterych terapeutickych oblasti by bylo vhodné unijni finan¢ni podporu
zacilit. Odbornici mluvi o definici ,,unmet medical need”, tedy neuspokojenych Ié€ebnych potreb.
,Tahle diskuse urci, jak a kam bude Evropa investovat,” fika Dvoracek. To potvrzuje i Antonios Rodi-
adis: ,Je to urcité jednat z politickych priorit.” Debata to bude jesté dlouhad a slozita, shoduji se vsich-
ni. ,Hlavné ta definice nesmi byt Gzka. Véda se stdle vyviji,” upozorniuje Hebborn.

Musime pokracovat v dialogu, naléha vykonny feditel Asociace inovativniho primyslu David Kolaf
(uprostred). Vlevo zastupce feditelky Ceské asociace vzacnych onemocnéni René Biectan.

Nicméné diléich oblasti, o nichz bude nutné jesté v souvislosti s planovanou novelizaci |ékové legisla-
tivy detailnéji diskutovat, je mnoho. ,NejdlleZitéjsim zavérem by mélo byt, Ze musime pokracovat v
dialogu,” konstatoval v zavéru konference vykonny feditel Asociace inovativniho farmaceutického
pramyslu David Kolafr.

Oproti plvodnim predpokladiim do tohoto dialogu jiz pfilis nezasdhne ceské predsednictvi v Radé EU.
To zacina za tfi tydny a komisarka Kyriakidesova avizovala, Ze sérii novel Iékovych predpist predlozi
aZz 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 | 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.
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