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SEZNAM CLEND CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

ADNP Asociace, z.s.

www.adnpasociace.cz

CLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPUJi NASLEDUJICI DIAGNOZY

15911-q13 mikroduplikaéni syndrom

Charge syndrom

AIPO z.s. WWW.aipo.cz
Albina z.s. www.asociacealbina.cz
ALSA, z.s. www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek

www.angelman.cz

APAT - asociace pacientt s Ataxia Talengiectasia

www.apat.org

Asociace genové terapie, z.s.

www.asgent.org

3C syndrom (RitscherCv-Schinzeltv
syndrom)

ADAR Gen/ ADAR1-related hereditary
spastic paraplegia

Agamaglobulinémie

Aicardi-Goutiérestv syndrom

ChristiansonGv-Fourieho syndrom

Chromozomové aberace

Chronicka zanétliva demyelinizacni
neuropatie (CIDP)

Progresivni hemifacialni atrofie (Parry-
Rombergliv syndrom)

Progresivni supranuklearni obrna

Pudendalni neuralgie

Refsumova nemoc

Chronicky navratny viceloZiskovy kostni
zanét

Akromegalie

Akutni intermitentni porfyrie

Asociace muskularnich dystrofik v CR, z.s.

www.amd-mda.cz

Asociace rodicu a pratel zdravotné postizenych
détiv CR, z.s.; Klub Be Treacher-Collins (Be TCS)

www.betcs.cz

AL amyloiddza

Alagilliv syndrom

Alportv syndrom

ATOS, z.s.

www.atosaci.cz

AVminority, z.s.

www.avminority.cz

Ceska aliance pro kardiovaskularni
onemocnéni, z.s.

www.ca-ko.cz

DEBRA CR, z.4.

www.debra-cz.org

Alstromuv syndrom

Aplasticka anémie

Arnoldova-Chiariho malformace

ARSACS - Autozomalné recesivni spasticka
ataxie, typ Charlevoix-Saguenay

Astrocytom

Diagnéza MDS

www.diagnoza-mds.cz

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

www.narkolepsie.cz

Dystonie - rodina spolu, z.s.

www.dystonia.cz

Ataxia telangiectasia (Syndrom Louis-
Barové)

Idiopaticka ortostaticka hypotenze/
Dysautonomie

Imunoglobin A nefropatie

Infantilni neuroaxonalni dystrofie

Invertovana duplikace s deleci v oblasti
kratkého raménka chromozomu 8

Inverzni KlippelGv-Trénaunaytiv syndrom

Izolovany deficit komplexu |

Relabuijici polychondritida

RetinaIni makularni dystrofie typ 2

Sarkoidéza

Sarkoidéza Il. stupné

Sjogren(iv syndrom

Spektrum onemocnéni neuromyelitis
optica (NMOSD)

Spektrum souvisejici s GNAO1 zahrnujici
vyvojové opozdéni, zachvaty a poruchu
pohybu

Joubertliv syndrom

Spinocerebelarnf ataxie, typ 21

Kardiofaciokutanni syndrom (CFC syndrom)

Stardgardtova nemoc

Kardiomyopathie, geneticka RYR2 3,4,5,6

SticklerGv syndrom

KBG Syndrom

Stiff person syndrom a jeho varianty

Kennedyho nemoc

Suspektni mitochodrialni myopatie

Atrézie jicnu

Atrézie zevniho zvukovodu

Ehlers - Danlostiv syndrom a syndrom
hypermobility, z.s.

www.ehlers-danlosuv-syndrom.org

Fuck Cancer, z.s.

www.fuckcancer.cz

Frieda, z.s.

www.frieda.cz

HAE Junior, z.s.

www.haejunior.cz

Kabuki syndrom CZ, z.s.

korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.

www.cfklub.cz

ATTRV122l amyloidéza

Autoimunitni hemolytickd anémie (AIHA)

Autoimunitni polyendokrinni syndrom,
typ3

Klasicka forma mycosis fungoides, Primarni
kozni T-bunécny lymfom

Syndrom CTNNB1/ Syndrom postnatalni
mikrocefalie

Klasicka galaktosémie

Syndrom dlouhého QT intervalu

Komplexni regionalni bolestivy syndrom

Syndrom Dravetové

Kongenitdlni svalova dystrofie

Syndrom fragilniho X

Lamberttv-Eaton(v myastenicky syndrom

Syndrom KAT6A

Autoimunitni polyglandularni syndrom,
typ1

Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ
4 (LTEC4)

Autozomalné recesivni ataxie zpUsobena
deficitem ubiquinonu

Barthdv syndrom

Klub pacientt mnohocetny myelom, z.s.

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

www.kolpingsmecno.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s.

WWW.Nevus.cz

Ledvinka z.s.

www.ledvinka.org

LYMFOM HELP, z.s.

www.lymfomhelp.cz

Bartterdv syndrom typu 1

Castlemanova choroba

Centralni diabetes insipidus

Centronuklearni myopatie

Cerebrotendinézni xantomatéza

Crevelddv syndrom

META - spolek pacientt se stfadavymi
onemocnénimi, o.s.

www.sdruzenimeta.cz

METODE) z.s.

www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s.

Www.mygra.cz

Nérodni sdruZeni PKU a jinych DMP, z.s.

www.nspku.cz

Crouzonuyv syndrom

Cushingova choroba

Cushinglv syndrom zpusobeny ektopickou
sekreci ACTH

DDX3X

Dédi¢na ATTR amyloidéza

NEFROHEMA, o.p.s.

www.nefrohema.cz

Ob&anské sdruzeni Imunodeficitnich pacientt
HAE /AAE

www.hae-imuno.cz

Spolek rodi¢t déti a dospé&lych postizenych
Gaucherovou chorobou

www.gaucherova-choroba.cz

Palegek - spole&nost lidi malého vzristu

www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s.

www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s.

www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s.

www.rett-cz.com

Revma Liga Ceska republika, z.s.

www.revmaliga.cz

Rodina spolu, z.s.

www.dystonia.cz

Rasinka, z.s.

www.spolekrasinka.cz

Sdruzeni pacientd s plicni hypertenzi, z.s.

www.plicnihypertenze.cz

SMAci, z.s.

Www.smaci.cz

Spole¢nost C-M-T, z.s.

www.c-m-t.cz

Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, z.s.

www.mukopoly.cz

Spole¢nost Parkinson, z.s.

www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Anca vaskulitida - pacientska podpora R

katty.krbec@gmail.com

Dédi¢na vrozena spasticka tetraplegie

Deficit dekarboxylazy aromatickych
L-aminokyselin (Deficit AADC)

Deficit lyzozomalnf{ kyselé lipazy

Delece genu HNRNPU

DEND syndrom

Desmin storage myopatie

Difuzni lymfatické malformace

Dysautonomie, IST, Posturalni ortostaticka
tachykardie (POTS)

DYT1

Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, hypermobilni
typ (EDS I11) (Syndrom benigni kloubni
hypermobility)

Ektopie ¢ocek a zornic oboustranné,
ADAMTSL4

F208 IF070, Z31.5

Familiarni fokaIni epilepsie s variabilnimi
loZisky

Familidrni hyperprolaktinémie

Familiarni stfedozemska horecka

Fibrézni kostni dysplazie

Frasertv syndrom

Spolek Ichty6za

www.ichtyoza.cz

Spolek pro Atypické parkinsonské syndromy
(APS). z.s.

www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidi s Rubinstein-Taybi
syndromem, z. s

rts.czech@gmail.com
hana.kol@centrum.cz

Tarlovova cysta, z.s.

www.tarlovovacysta.org

TAY SACHS, z.s.

jana.losova@seznam.cz

Usmév srdcem z.s.

www.usmevsrdcem.cz

VHL Komunita, z.s.

rybysarovalucie@seznam.cz

Willik - spolek pro Williamstv syndrom, z.s.

www.spolek-willik.cz

Zivot bez stfeva, z.s.

www.zivotbezstreva.cz
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GuillainGv - Barrého syndrom

Glanzmannova trombastenie

Glutarova acidurie typu 1 (Deficit glutaryl-
CoA dehydrogenézy)

H - ABC

Hereditarni sférocytéza

HPP

Hyperimunoglobulinemie D s periodickou
horeckou / Deficit mevalonatkinazy

Hypofosfatazie

Hypofosfatemicka rachitida

Hypokalcemicka vitamin D rezistentni
kFivice/rachitida

LBSL (Syndrom zahrnujici
leukoencefalopatii s involuci mozkového
kmene a michy a vysokou hladinu laktatu)

Leberova hereditarni opticka neuropatie

Liang-Wang syndrom

Linearni sebace6zni névus
(Schimmelpenninglv syndrom)

Loeysuv-Dietzdv syndrom

Loweho okulocerebrorendlni syndrom

Lymfangioleiomyomatéza

MADD

Marfandv syndrom

MarshallGv-Smithdv syndrom

MayerGv-Rokitanského-Kuster(v-Hausertv
syndrom

McCunev-Albrightdv syndrom

MERRF

Metafyzarni chondrodysplézie Jansen

Mikrocefalické primordialni trpaslictvi,
Alazamiho typ

Mikrodele¢ni syndrom 22q11.2

Mikroduplika¢ni syndrom 3Q26

Mnohocetna epifyzarnini dysplazie, typ 4

Moebilv syndrom

Monozomie 22q13 (Phelan-McDermidové
syndrom)

Mozaikova neurofibromatdza, typ 1

Nefrogenni diabetes insipidus

Nespecificka syndromicka mentalni
retardace - Tolchin-Le Caignec

Syndrom LEOPARD (syndrom Noonanové)

Syndrom Lessel-Kreienkampové

Syndrom mnohocetné endokrinni
neoplazie, typ 1

Syndrom NEDEGE, vrozend porucha
neurobehaviorélniho, psychomotorického
a mentalniho vyvoje, a to v genu NBEA:
€.607C>T (p.Arg203Ter)

Syndrom terminalni delece dlouhého
raménka 1.chromozomu

Syndrom vrozenych vad mozku,
muskuloskeletalnich abnormalit,
facidlniho dysmorfismu a intelektové
nedostatecnosti

Syndrom zahrnujici intelektovou
nedostatecnost, opozdéni Feci, dysmorfické
rysy a abnormality T-bunék

Syndrom zahrnuijici mikrocefalii, tézkou
mentalni retardaci a vicecetné vrozené
vady souvisejici s SETD2

Syndrom zahrnujici megacystis, mikrokolon
a hypoperistaltiku stfev

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci
a facialni dysmorfismus, zptisobeny
haploinsuficienci SETD5

Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni
souvisejici s CHD3, opozdéni feci, mentalni
retardaci, abnormality zraku a oblicejovy
dysmorfismus/ Snijders blok - campeau
syndrom

SYNGAP1-vézana vyvojova a epileptickd
encefalopatie

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrazomie 18p

Tetrazomie X

Trombotickd trombocytopenické purpura

Neurcena epilepticka encefalopatie
s casnym nastupem (neurcena EOEE)

Neurofibromatéza

Neurofibromatéza, typ 1 zplsobena
mutacemi nebo intragenovymi delecemi
NF1 genu (Von Recklinhausenova nemoc)

Varianta v genu BCL11B

Vyvojové opozdéni, mentélni retardace
a porucha austistického spektra souvisejici
s GRIN2B

Vrozena chromozomova aberace - ring
chromozom 5

Neurofibromatéza, typ 2

Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie

Okulofaciokardiodentélni syndrom

Vrozeny deficit sacharazy-izomaltazy

Parcialni delece dlouhého raménka
chromozomu 4

Vzécna mentalini retardace bez vyvojové
anomalie

Patogenni varianta v genu ZMYND11/
ZMYND11

Peutzliv-Jeghers(iv syndrom

Vzacna onemocnéni ledvin

Wegenerova granulomatéza/
Granulomatdza s polyangiitidou

Pittlv-Hopkinstv syndrom

Wiedemann(iv-Steiner(yv Syndrom

Pokrocila systémové mastocytéza (AdvSM)

Wilsonova choroba

PPP2R5D

Primarnf biliarni cirh6za

Primarni cilidrni dyskineze

Primarni hypoparatyre6za

Primarni sklerotizujici cholangitida

Primarni vaskulitida centralniho nervového
systému

X-linked hyper-IgM syndrom/ GAND
syndrom

X-vazana agamaglobulinemie (Brutonova
nemoc)

X-vazana myxomatozni valvularni dysplazie
souvisejici s FLNA

X-védzana mentalni retardace, Najmové
typ




EDITORIAL

Vézeni ¢tenari,

posledni inorovy den kazdoro¢né pfipomind osudy vice nez 300
Den vziacnych onemocnéni je pro nds inspiraci k setkévani a
spoluprici i prileZitosti ukdzat Siroké vefejnosti a tém, kdo rozhoduji
o zdravotni a socidlni pé¢i, co vzdcnd onemocnéni jsou a jak zdsadné
ovliviiuji Zivoty pacientd a jejich rodin.

Den vzicnych onemocnéni se pfipomind uz téméf dvacet let ve
vSech koutech svéta. Lidé pofadaji setkdni, odborné akce, nasvécuji
budovy v symbolickych barvich a sdileji své pribéhy na socidlnich
sitich. Tim v&im pomdhaji zvySovat povédomi o problémech, kterym
lidé se vzdcnymi diagnézami Celi.

Vzacenych onemocnéni existuji tisice a jsou velmi riznoroda. Casto

jde o mélo zndmé nemoci a lidé, ktefi s nimi Ziji, se ocitaji v obtizné
situaci — cesta ke spravné diagnéze, G¢inné 1é¢bé i potfebnym
podptrnym sluzbdm byva velmi slozitd. Kvalita péce je navic znacné
nevyrovnand: néktefi pacienti maji p¥istup k vyborné odborné pédi, jini

vk

viak odpovidajici podporu postradaji a maji pocit, Ze ,nikam nepatfi“.

V nasi préci se snazime spole¢né hledat a pojmenovévat obtize, se
kterymi se pacienti setkvaji, a podporovat feseni, jez mohou tyto
problémy zmirnit nebo odstranit. Inspiraci jsou pro nds konkrétni
piibéhy lidi a rodin, do jejichz Zivota vzicné onemocnéni vstoupilo.
Kazdy ptibéh je jedinecny, pfesto maji mnoho spole¢ného — dlouhou
cestu k diagnéze, obtiznou dostupnost péce ¢i nedostatek informaci
a podpory.

U piilezitosti Dne vzicnych onemocnéni jsme vybrali piibéhy ctyf
lidi a jejich rodin, o které se s vimi chceme podélit. Je na nich dobie
vidét, s jakymi prekdzkami se pacienti se vzicnymi onemocnénimi
potykaji, ale zdrove pfinaseji i nadéji a inspiraci, jak je mozné tyto
piekazky prekonévat.

Jednim z nejcastéjsich problémi je pravé dlouhd cesta k diagnéze. Od
prvnich piiznaka k uréeni spravné diagnézy uplyne v praméru pét let,
v nékterych piipadech i podstatné déle. V obdobi, kdy pacienti svou
diagnézu neznaji, byvaji ¢asto lé¢eni nedéinné nebo zcela nevhodné,
piestoze spravna 1écba muze jejich Zivot zdsadné zménit.

Naprostou vétsinu vzécnych onemocnéni zatim neni mozné zcela
vylécit, protoze neexistuje kauzalni terapie. I v téchto pfipadech vsak
muze vhodné zvolena 1é¢ba vyznamné zmirnit projevy onemocnéni
a zlepsit kvalitu Zivota. Klicové je, aby se pacient dostal na spravné
specializované pracovisté a do péce zkuseného tymu odbornika.
Komplexni multidisciplindrni pfistup a dobré propojeni zdravotniho
a socidlniho systému maji zdsadni vyznam — pomahaji omezovat

SAM

VZACNI,
SPOLU
SILNi

»hluchd mista“ a slepé ulicky, ve kterych se pacienti se vzdcnymi

onemocnénimi ¢asto ocitaji.

Deékujeme tém, kdo se rozhodli s ndmi sdilet své pfibéhy na
strinkdch naseho ¢asopisu i na webu vzacni.cz, ktery provozujeme
uz vice nez deset let. Jejich pfibéhy jsou pro nds inspiraci. Dékujeme
také vem, ktef{ se vzicnym onemocnénim vénuji, poskytuji podporu
rodindm, at uz jsou to lékafi, sestry, terapeuti, osobni asistenti, nebo
specidlni pedagogové.

Deékujeme také vem, ktefi jednotlivé pacienty i nasi asociaci
podporuji, vlastni praci, finanéné nebo jen symbolicky, tieba

na socidlnich sitich. Jsme vd&¢ni i tém, kdo se o téma vzdcnych
onemocnéni zajimaji. Ochota vidét osudy lidi a zdjem hledat feSeni
jsou pfedpoklady pozitivnich zmén.

Prejeme vam zajimavé ¢teni!

Anna Arellanesovd

Help@vzacna-onemocneni.cz

Pomoc ve slozitych ptipadech

Orientace v oblasti vzdcnych onemocnéni mize byt velmi slozita,
at jde o stanoveni diagnézy, hleddni specializovanych lékafti, nebo
fedeni socidlni pomoci. Proto Ceska asociace pro vzicnd onemoc-
néni provozuje konzultaéni mail help@vzacna-onemocneni.cz,
kam se se svymi dotazy mohou obracet lékafi, rodi¢e nebo pacienti

samotni. Odbornym garantem projektu je Ndrodni koordina¢ni

centrum pro vzdcnd onemocnéni pii Ustavu biologie a lékatské
genetiky 2. 1ékatské fakulty UK a FN Motol a Homolka.

ZPRAVODA] CAVO BYL VYDAN ZA PODPORY

” '1 MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI
€7l oot reruaicr

AstraZeneca

-Chiesi $IPSEN

Zpravodaj CAVO / Vydavi Ceskd asociace pro vzicnd onemocnéni, z. s.

Sidlo a korespondencni adresa: Bé&lohorska 19,169 00 Praha 6 — Bievnov, Telefon: 774 151 290 / e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz

WWW.vzacna-onemocneni.cz / www.vzacni.cz
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NASE CESTA ZA VZACNOU

DIAGNOZOU

o narozeni Julinky jsme brzy védéli,
P Ze jeji vyvoj neni standardni. Jesté

v porodnici pan doktor fekl, Zze ma
»ploutvi nohy*, délali jsme si z toho spi§
legraci. Nepfinesli mi ji hned na bonding,
ale dali ji do inkubdtoru. Nepfikladala jsem
tomu velky vyznam, myslela jsem, Ze neméli
Cas: v porodnici byl velky shon a muj porod
byl néhly.

Nejprve Julinka nechtéla sit mléko, saci
navyky si osvojila pozdéji kvili tézké
novorozenecké Zloutence. Ve trvalo
nepfirozené dlouho. Pro mé i mého muze
to bylo velmi niro¢né, pfipadalo nam,
jako kdyz pfed sebou tlac¢ime néco velice
tézkého. Kolem 10. mésice, kdyz uz se
vSechny déti zacaly posouvat, ale Juli stile
nic, jsem z toho zacinala byt nestastnd.
Pak prislo obdobi, kdy uz méla chodit,
ale nechodila, méla fikat né&jaké slabiky,
ale nefikala je. Proto jsem poprosila nasi
pediatricku o radu, fekla mi ale, Ze to
Julinka dozZene, Ze si nemam délat starosti.
To bylo Julince dva a pul roku.

NECO SI 0 TOM PRECTETE

P1i preventivni prohlidce ve tiech letech
pani doktorka uplné obritila a fekla, Ze si
mysli, Ze ma Julinka poruchu autistického
spektra (PAS), a Ze se v tom zatim nikdy
nezmylila. Byl to pro nas velky $ok,
protoze pfedtim stile tvrdila, Ze je vSechno
v pofddku. Ptala jsem se ji, co to znamend.
Dala ndm nékolik zZddanek najednou: na
psychologii, neurologii, logopedii, foniatrii
a také na oéni. Rekla, at si kontakty najdu
na internetu a objedndm se. Na zdvér mi
pujéila tlustou knihu o poruchich autistic-
kého spektra, at si o tom pry néco piectu.
Bylo tam popsino mnoho riznych typa
autismu, véetné nejtézsich forem, které
jsou provizené epilepsii. Vydésilo mé to.
Pokud vam nékdo nacrtne rizné negativni
scénife a nechd vis s nimi, nedostanete
Zadnou podporu ani nasmérovini, ztricite
ptidu pod nohama. Rozhodli jsme se pro
zménu pediatra.

Nebylo lehké se ke vSem specialistim
objednat, ¢ekaci doba byla dlouha, pfipadalo

nim, Ze se musime doprosovat. Stile jsme
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nevédéli, co ji je, a nebyl nikdo, kdo by ndim

pomohl nebo poradil.

PROPADAVANI MEZI TESTY

Péce o Julinku byla sama o sobé ndro¢na,
protoze nebyla typické miminko. Pokud
nebyla u mé, porad plakala, nedala se utisit,
jedinou zdchranou bylo pfilozit ji k prsu.
Nedala se nikdy uspat v ko¢drku, at ve

dne, nebo v noci. Byla jsem vycerpand.
Plakala i u cviceni, na které jsme chodili
pravidelné.

Byli jsme tehdy na prvnich genetickych
testech, ale zadnd diagnéza se tehdy
nepotvrdila. Chodili jsme pravidelné na
détskou neurologii, kde 1ékatka diagnosti-
kovala vyvojovou dysfizii, tedy opozdény
vyvoj. Na psychiatrii dostala Juli diagnézu
atypicky autismus. Ve Specidlné pedago-
gickém centru (SPC) ji inteligen¢ni testy
nejprve potvrdily lehkou mentalni retardaci,
pozdgéji v urcitych ohledech stiedné tézkou
retardaci.

Nikdo ndm ale stile nedokdzal fict, co Julince
je a — to bylo nejhorsi — co mame délat my.

Pokud nevite, co vasemu ditéti je, velmi
tézko se orientujete. Nevite, kde se snazit,
kde dité rozvijet, co naopak pocka, na co dit
pozor. Spoléhat se miZete jen na sviij odhad
a intuici. To je psychicky velmi ndrocné,
protoze nevite, jestli jdete spravnou cestou.

Pozdéji zacala Julinka silhat, méla jsem
podezieni na skrytou o¢ni vadu. Ve tfech
letech ji na o¢nim naméfili 2,5 dioptrie,
pozdgji se ji zrak zhorSoval. Objednali jsme
se do Rané péce Eda. Pravidelné k ndm
dochazeli s Julinkou pracovat a zjistit, jak
se vyviji, byli velmi vstficni. Juli byla v jejich
pécido 7 let.

Julin¢inou silnou strankou je komunikace.
Piestoze neumi ¢&ist, od malicka miluje
knizky a memoruje pohddky, odfika
nazpamét vybrané pasize z filmi nebo
seridld, zajimaji ji mezilidské vztahy. M4
poruchu okulo motoriky, jemné motoriky
a svalovou hypotonii. Neudrzi v ruce tuzku,
md prilis slabé prstiky a dél4 ji problém na
ni zatla¢it. Doufdme ale, Ze se bude diky
trpélivosti a pravidelnému cviceni se vSemi,
kdo s ni pracuji, zlepsovat.



Na ADHD nédm na psychiatrii pfedepsali
léky, které jsme Julince néjaky ¢as zkouseli
davat. Byla vsak po nich unavend, spavi,
viibec nebyla sama sebou. Nebylo ji po nich
dobfe, proto jsme se rozhodli, Ze ji je dévat
nebudeme.

NENI MOZNE, ZE NIKAM NEPATRIME

Pak prisla doba, kdy méla jit Julinka do
skolky. Nejprve chodila do soukromé skolky,
od 4 let pak do skolky pro déti se specificky-
mi potfebami. Snazili se ji tam rozvijet

a poméhat ji, nedosahovala sice stejnych cili
jako ostatni déti, ale pofad jsem véfila, Ze to
dozene. Pozidali jsme proto o prvni odklad.

Druhy odklad podle SPC mozny nebyl,

my jsme presto citili, Ze je jesté na skolu
brzy. Nakonec se ndm podafilo ji zapsat do
piipravné tiidy specidlni ZS v Praze-Vokovi-
cich, kde se diky pani feditelce a jeji empatii
nakonec druhy odklad podafil. Déti ve tiidé
se postupné piipravovaly na skolu, Juli se

ale nijak nezlepsovala. Nevédeéli jsme, jak by
zvladla klasickou nebo specidlni skolu.

Nepochopitelné pro nas bylo, Ze pfi prvnim
odkladu ji SPC vyhodnotilo jako dité s leh-
kou mentélni retardaci, dal3{ rok v ur¢itych
ohledech se stfedné tézkou retardaci. Dostali
jsme seznam §kol, kam bychom Julinku
mohli dét, na vSechny z nich vSak byl velky
pietlak a Casto byly daleko. Pfesto jsme se na
né jeli podivat. Za¢inala jsem mit psychické
potize vychazejici z pocitu bezradnosti

a beznadéje, navstévy skol byly casové

i psychicky naro¢né. Nevédéli jsme, jestli do
takové skoly Juli patii, nebo nepatii.

Podle zikona jsme museli i na zapis do nasi

spadové skoly. Pamatuji si, Ze viibec necha-

pali, pro¢ tam jsme, divali se na nds dost
nevéficné. Velmi mé to vzalo. Potom jsme
jeli do koly Slunce v Unhosti. Rikali ndm,
Ze maji plno, nakonec ale Julinku pfijali. Je
to vybornd $kola s rodinnym prostfedim. Juli
je tam moc spokojend, je v kolektivu 6 déti
v rozmezi prvni az tieti tfidy, kazdé pracuje
podle svého individudlniho planu.

PRESTEHOVANI, KTERE NAS PRIVEDLO DOMU

Po celé ty roky jsme hodné cestovali, nejen
k 1ékafim a specialistim, ale i na rizné
terapie a samoziejmé do $kol a kolek,
byvali jsme z toho ¢asto unaveni. Nakonec
jsme se rozhodli pfestéhovat z Prahy,
abychom to méli do §koly bliz. Nevédéli
jsme, Ze nds diky tomuto rozhodnuti potkd
dulezity zlom: po letech se podafilo urcit
Julin¢inu diagnézu.

Pokud nevite, co vasemu diteéti je,
velmi tézko se orientujete. Nevite,
kde se snaZit, co naopak pockd, na co
ddt pozor. Spoléhat se miiZete jen na

sviij odhad a intuici.

Po piestéhovini jsme zménili détskou
neurolozku. Nové pani doktorka nasi situaci
zmapovala a doporucila nim opakovat
genetické testovini. V Motole nds ochotné
piijali, pani doktorka ndm vsechno vysvét-
lila, Julinku nafotila, odebrali nim v§em
krev. Po tfech mésicich nim pak sdélila
diagnézu: vzicné onemocnéni jménem
Koolentv-de Vriestiv syndrom zptsobené

deleci na chromozomu 17. Tehdy ndm fekli,
Ze je Julinka zfejmé jedinym diagnostikova-
nym pacientem v CR. Zjistili jsme, Ze u déti
s timto onemocnénim se mohou v priibéhu
Casu projevit dalsi potize, jako epilepsie,
kozni a srde¢ni problémy nebo poruchy
mocového tstroji a pohybového aparatu.
Julinka nastésti zadné z téchto problému
nem4, budeme ale muset zacit chodit na
pravidelné kontroly k danym specialistam.

Pani doktorka ndm také pfedala kontakt

na Ceskou asociaci vzdcnych onemocnéni
(CAVO). Rovnou jsme se piihlisili na jejich
pobyt pro rodiny, ktery pro nés byl obrovsky
obohacujici.

NAJIT ROVNOVAHU V TOM, CO PROSPIVA

Na Julin¢inu diagnézu jsme Cekali 9 let,
zndme ji nékolik mésici. Snazime se nyni
zkoordinovat, co je potieba, a pfisla fada i na
nas jako rodice, abychom mohli pracovat na
sobé. Jsme v kontaktu se socidlni pracovnici
v Motole, kterd by ndm méla pomoct najit
odleh¢ovaci a asistenéni sluzby. Velice by
nim pomohlo, kdybychom méli tfeba jen na
par hodin tydné né&jakého asistenta.

Pokud jde o Julinku, nastésti snasi vsechno
dobfe. Déti s timto syndromem jsou pritel-
ské a piivétivé, velmi hodné, neuméji byt zIé.
Musime ji naucit rozlisit, kdo je zly, kdo je
hodny a jak si poradit mezi lidmi. Kdyz se ji
stane néco $patného, tak si to pamatuje, ale
Lulozi“ to nékam dozadu a snaZi se k tomu
nevracet. Nékdy si na to véak vzpomene

a pak se tfeba zepta, kdyz nékam jedeme:
»+A maminko, budou tam zli lidé?“, ja feknu:
»Ne, nebudou, Julinko® a ona odpovi: , To je
dobfe, to jsem si oddychla.

Snazime se ji nyni vice Setfit, pokud jde

o dal3i névstévy lékarti. Diky diagnéze je to
mnohem snaz§f, mame nyni néjaky rdmec,
ve kterém se pohybujeme. Julin¢ina diagnéza
upevnila nds§ vztah s manzelem, kterého
moc miluji. Zménil se i okruh nasich pfitel,
néktefi odesli a novi piisli. Juli nds také uci
radovat se z malickosti, z toho, co se podafi.
Ve své profesi fyzioterapeuta se nyni vice
zaméfuji na déti se specidlnimi potfebami,
protoze diky Julince jsem se mnohé naucila.

Chtéli bychom podékovat vsem, ktefi nds
na nasi cesté doprovézeji, pomahaji nim

a podporuji nds, abychom v tom nebyli sami.
A moc bychom si prili, aby nastal priillom
ve vyzkumu a 1é¢bé Koolenova-de Vriesova
syndromu a dal$ich vzacnych onemocnéni.

Barbora Prochdzkovd
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CHCI JIT ZA SVYMI SNY

omérné brzy poté, co jsem se narodila,

si rodice v8imli, Ze se hybu jinak nez

ostatni déti. Na doporuceni lékaiky
se mnou zacali cvi¢it Vojtovu metodu.
Pak jim jeden lékaf doporudil vysetieni
na neurologii. Po dalSich specializovanych
vySetfenich se dozvédéli, Ze mam SMA
1. typu, jednu z nejagresivnéjsich forem
onemocnéni. Tehdy se o SMA tolik
nevédélo, lé¢ba neexistovala a nemoc se
zaCinala projevovat stile vic.

Ve tiech letech jsem zkolabovala. Méla
jsem tézky zapal plic a stravila jsem tfi
mésice na ARO. Tehdy se ukdzalo, Ze pro
ndvrat do bézného Zivota bude nezbytny
plicni ventilator. Aby si mé rodi¢e mohli
vzit domt, museli se naucit pecovat

o tracheostomii a zachdzet s pfistrojem.
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Nepamatuji si obdobi pfed kolapsem ani
samotny kolaps, takze pro mé je ,Zivot

s hadickami“ normélni. Hodné mi pomohlo,
Ze se mnou rodi¢e mluvili pfiméfené véku,
ale na rovinu. Myslim, Ze velkou zdsluhu na
tom, jak se na véci divim, maji pravé oni.

Diky pomoci asistenti jsem mohla chodit
do bézné matefské skoly a potom i do bézné
zdkladni skoly. Na stfedni skolu jsem $la do
Jedlickova tstavu, kde jsem méla v ramci
skoly rehabilitace i fyzioterapii. Bylo mi
patnict a zacinala jsem fesit samostatnost

v kazdodennich vécech. Také jsem chtéla

jet na tibor a potfebovala jsem osobni
asistentku, kterd mé doprovodi. Nastésti se to
podafilo zafidit a byl to pro mé velky krok —
nejen organizacné, ale i v tom, Ze najednou
jsem nebyla jen s rodici.

Dodélala jsem stiedni skolu, ale s vysokou
skolou to hned nevyslo. Rok jsem studovala
angli¢tinu. Potom jsem zacala délkové po
vecerech studovat vyssi odbornou kolu —
socidlni praci. Zaroverfi jsem pracovala dvé
hodiny denné v jedné neziskovce, kde se
staraji o zdravotné postiZené.

OBJEVIL SE LEK NA MOJI NEMOC

V 1été roku 2020 jsem se po riznych
peripetiich dostala k 1é¢bé prvnim lékem
na SMA. Od té doby chodim kazdé

¢tyfi mésice na aplikaci do zad. Neni to
piijemné, ale stoji to za to. Na lécbu jsem
zareagovala velmi dobfe, a i odbornici

z toho byli pfekvapeni. Po zahdjeni 1é¢by
jsem zacala délat a zvladat véci, které jsem
nikdy nedokézala, nebo jsem o schopnost
je zvladat davno pfisla. Udrzim se vsedé
bez vétsi opory, udrzim hlavu, zacala jsem
hybat nohama a vic i rukama, za idedlnich
podminek se dokdZu sama najist, a pfestala
jsem byt stéle tak unavend. Pofdd to neni
tak, Ze bych najednou byla samostatnd —
stile potfebuji pii vSech dennich aktivitich
pomoc. A musim pravidelné rehabilitovat
a trénovat. Ale jsem schopnd pecujicim
aspon trochu ulehdit.

Dnes uz nedélim takové pokroky jako po
prvnich dévkach, ale mij stav se nezhorsuje,
a to je obrovskd pomoc. I péce v Motole se
casem usadila a vSechno je jednodussi. Diiv
jsem kvili plicnimu ventilitoru musela byt
pii aplikaci na JIP, ale potom se pfislo na
to, Ze kdyzZ jsou se mnou rodice celé dny,
nemusim byt na intenzivni péci a mizu byt
v normélnim pokoji.

Lécba zménila hodné, ale nékteré véci
zistdvaji stdle stejné. Pofdd tak trochu
propaddvim mezi socidlnim a zdravotnim
systémem. Snad se to jednou zméni. J4
osobni asistenci nemam, protoze nemohou
délat vSechny zdravotni tkony, které
potiebuji (napf. odsdvéni z dychacich cest).
Mém vsak fajn kamarady, ktefi mi dokdzou
pomoct, kdyz chci nékam jit bez rodic¢a
nebo nasi nemaji ¢as. Chodi se mnou tieba
na koncerty.

SVOBODA

Pro mé je dulezita svoboda. Potfebuji

jiv tom, kdy a co déldm, ale i v tom, co

se bude dit s mym télem. Své pecujici

si musim pustit fyzicky velmi blizko.
Mim stésti na lidi kolem sebe, protoze to
chépou. Na vSem se domlouvime, snazime
se vyjit si vstfic a respektovat se. Zdroven
ale vim, jak slozité to je, kdyz se potkim

s nékym, kdo to tak nevnimd. Parkrit jsem



v takové situaci byla a byl to pro mé velky
diskomfort.

Postupné se vic vénuji vécem, které mé
bavi. Zanechala jsem VOS, i kdyz to bylo
tézké rozhodnuti, a sla jsem tam, kam mé
to tihlo. Zacala jsem se vénovat socidlnim
sitim a psani.

CHTELA JSEM CESTOVAT A ZJISTILA JSEM,
ZE T0 DOKAZU

Vzdycky jsem chtéla cestovat a pak jsem
zjistila, Ze to zvladdm. Snazim se jezdit
bez rodi¢u. Pro mé je diileZité, Ze se u¢im
stavét svym obavam a plnit si sny, i kdyz
to vzdycky znamend spoustu domlouvani
a zajistovani péce.

- -
Mdm pocit, Ze si spolecnost casto
mysli, Ze jde jen o détské pacienty.
JenZe déti jednou vyrostou a jsou
z nich dospéli. Nexmizime
v den svych osmndctych

narozenin.

Dlouho jsem si pfila podivat se do
Londyna. Poprvé jsem se snazila vyrazit

uz dévno, pak pfisel covid a bylo po vyletu.
Dalsi pokus byl v 1été 2022, jenze do toho
piisly stavky na letistich a zrusené lety.
Nakonec se mi to podafilo az v dubnu
dalsiho roku. Vétsinu cesty jsem si
napldnovala sama. Letéli se mnou kamaradi,
ktefi jsou zdravotnici, a tak nebyl problém
se zajisténim péce. V Londyné jsem byla
nadsend. A pfekvapilo mé, jak jsou tam na
lidi s postizenim zvykli, jak je vétsina budov
uzpiisobend, jak jsou vyznamné pamitky
alespori ¢aste¢né bezbariérové. U nds Casto

nardzim na architektonické bariéry, takze

ten kontrast byl pro mé hodné vyrazny.

Prekvapilo mé i to, Ze se se mnou lidé nebali
komunikovat. To je pifjemné.

O rok pozdéji jsem byla tyden v Barceloné.
Tam jsem byla s jinymi kamarddy a moc
jsme si to uzili, i kdyz cesta byla docela
dobrodruznd. Pi cesté tam nim malem
uletélo letadlo, protoze na letisti v Mnichové
nebyl nikdo, kdo by mj vozik nalozil do
letadla, a pfi cesté zpét ho zase nékde ztratili
a pak zase nasli. Cestovini letadlem je
zkritka vzdycky trochu zazitkové.

Na podzim 2025 jsme s kamarddy vyménili
Barcelonu za Svycarsko. Tam jsme vyrazili
autem, abychom nebyli vizani na p¥istupnost
vefejné dopravy a mohli vidét vice ze
zemé. To bylo nejlepsi rozhodnuti — kromé
objevovéni Curychu jsme zvladli i vylet do
hor a do pfirody. Bylo to nezapomenutelné.

VZACNA ONEMOCNENI NEJSOU JEN
ZDRAVOTNI PROBLEM

Pracuji na volné noze jako sprévce
socidlnich siti, délam copywriting

a marketing, spolupracuji s nékolika firmami
a neziskovkami. Zdroveri se vénuji advokacii
osob s tézkym fyzickym postizenim

a aktivitam, které se tykaji vzacnych
onemocnéni. Snazim se, aby se o nich vic
mluvilo a aby se o nich mluvilo i jinak nez
jen z pohledu diagnézy.

Vedle price v marketingu jsem se postupné
dostala i k praci pro Ceskou asociaci pro
vzicnd onemocnéni. Loni jsem zacala
pomihat s piipravami Dne vzicnych
onemocnéni, a kdyZ na jafe asociace
hledala novou posilu, oslovili mé. Mam na
starosti projekt Medici, ktery je zaméfeny

na zvySovini povédomi o vzacnych
onemocnénich u studenti lékafskych fakult
a dalsich poméhajicich profesi.

V riamci vyuky pfichdzeji studenti

mediciny do kontaktu s pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi a jejich rodinami. Jde ndim

o to, ukdzat budoucim lékaiim a dalsim
studentiim, co vzdcnd onemocnéni pro lidi
znamenaji, jak dopadaji na kazdodenni Zivot
i to, Ze nemoc nemd jen svou zdravotni
stranku. Chceme také upozornit na to, jak
dulezity je multidisciplindrni pfistup — aby
lovék nemusel fesit sviij zdravotni a socidlni
stav oddélené a sim.

Ziroven vnimam, Ze by bylo dobré,

kdyby se vic mluvilo o lidech se vzécnym
onemocnénim, hlavné o dospélych. Mam
pocit, Ze si spole¢nost Casto mysli, Ze jde
jen o détské pacienty. Jenze déti jednou
vyrostou a jsou z nich dospéli. Nezmizime
v den svych osmnictych narozenin. Dospéli
pacienti potfebuji nejen lékaiskou pédi, ale
i socidlni. Bez dostupnych sluzeb osobni
asistence se nemtizou aktivné zapojit do
spolecnosti tak, jak by mohli.

Kdyz si potiebuji srovnat myslenky, hodné
mi poméhd si je sepsat. Posledni dobou jsem
se od toho vzdalila a plinuji se k tomu vritit.
Dokazu se potom vic sousttedit. Zapisovat si
myslenky pro mé byl zpisob, jak se neztratit
v tom, co vSechno se kolem mé déje — v péci;
v prici; v planovani mych cest; v tom, Ze
pofad hleddm rovnovihu mezi tim, kolik
pomoci potiebuji, a kolik svobody si chci
nechat. Je pro mé dulezité délat to, co mé
bavi. Plnit si sny a nevzdévat se. I kdyz je to
obcas sakra tézky.

Anna Hlavicovd
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PO TEMER TRICETI LETECH SAMA CHODIM

oje nemoc se zacala projevovat, kdyz
M jsem byla jesté uplné mald. Spatné

jsem chodila, Iékafi ale zpocatku
tikali, Ze to nic neni, Ze viechno dozenu.
Nelepsilo se to, provedli mi proto riiznd
vySetfeni a diagnostikovali spastickou
mozkovou obrnu. To mi byly asi ¢tyfi roky.
Nejdriv jsem zvlddala chodit relativné
sama, chodila jsem ale haf nez jiné déti
a postupné se to zhorsovalo. Jezdila jsem
na kontroly do nemocnice, byvala jsem
hospitalizovand. Uz tehdy se objevil naznak
toho, Ze néco neni v pofddku. Jednomu
z 1ékatt se nezdilo moje vySetfeni EMG,
muj svalovy vzorec vypadal jinak, mél
podezieni na svalovou myopatii. Provedli
mi biopsii, myopatie se ale nepotvrdila
a nenaslo se ani nic jiného, diagnézu
spastické mozkové obrny mi proto
ponechali.

Myj stav se zacal v puberté zhorSovat, 1ékari
mé ale stéle posilali jen na rehabilitace.
Velké zhorseni pak nastalo v dospélosti,
pied ndstupem na vysokou skolu, kdyz

mi bylo 19 let. Véfim tomu, Ze to bylo
spojené i se stresem z piijimacich zkousek,
bylo to pro mé psychicky velmi niroéné
obdobi. Predepsali mi antidepresiva,
zkouseli 1 jiné 1éky. Tehdy jsem méla
hodné velké svalové kiece a tfes v rukou,
nedokdzala jsem uvolnit svaly. Kdyz jsem
zacala chodit na vysokou skolu, uz jsem

potiebovala invalidni vozik, bez néj to neslo.

Masarykova univerzita v Brné md nastésti
stiedisko Teiresids, které studenttim nabizi
asistencni sluzby: vozi je na pfedndsky

a zpitky domi. Tenkrdt mi to velice
pomohlo.

Protoze jsem uz byla dospéld, registrovala
jsem se k jinému neurologovi. Ten mé dal
vedl pod diagnézou spastické mozkové
obrny. Dokondila jsem vysokou $kolu, vdala
jsem se, miij stav se ale horil dal. Kdyz
mi bylo kolem 30 let, tak uz jsem se bez
voziku neobesla ani na kratké vzdilenosti,
doma jsem neudélala ani krok. Pokud
jsem se potiebovala pohybovat, drzela
jsem se stén nebo lezla po ¢tyfech, nic vic
jsem nezvlidla. Pokud jsme s manzelem
potiebovali nékam jet, museli jsme mit
invalidni vozik, s oporou uz jsem usla jen
par kroku. Bylo to opravdu hodné $patné,
navic se mi sticela do strany pravd noha,
zakopdvala jsem o ni. Svalové kiece byly
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stile intenzivnéjsi a v pribéhu dne se

stupnovaly. Dopoledne jsem jesté dokdzala
néjak fungovat, ale vecery byvaly nejhorsi.

Nikdy bych nevévila, Ze by na
mou nemoc mohl existovat lék,

v nic takového jsem nedoufala, md
nemoc se neustdle zhorsovala a ji
si pripadala bezmocnd. My lék mi
vsak zménil Zivot. Prdla bych si,
aby takovou nadéji méli i jini lidé se

vzdcnym onemocnénim.

S mym manzelem jsme se snazili najit
cokoli, co by mi pomohlo. Ptala jsem se
svého neurologa, jestli neexistuje néco,
co by mi pomohlo, ale on fekl, Ze ne.
Predepsal mi jen néjaky 1€k, ktery viibec
nezabiral. Pfes mou kamaradku, kterd
md malou hol¢icku s vaznym genetickym
onemocnénim, jsem zjistila, Ze existuje
jedna alternativni neinvazivni metoda,
kterd se pouzivd u déti se spastickou
mozkovou obrnou. Napichaji se pfi ni
svalové vazby a tim dojde k pferuseni
svalovych kontrakei. Lékaf, ktery metodu
pouzivé, mi ale poradil, at nejprve
vyzkousim aplikaci botulotoxinu do svalu.
Tehdy mé zarazilo, Ze mi nic takového

neporadil mij neurolog, pfestoze se botox
u pacienti se spastickou mozkovou obrnou
bézné pouzivi, jak jsem pozdéji zjistila.

Ptala jsem se jej proto znova, fekl mi, Ze

u néj aplikace mozna neni, a poslal mé do
Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné.
Nechapala jsem, pro¢ mi to nedoporudil uz
dfive. Vzpomnéla jsem si, Ze o botulotoxinu
jsem slySela i v protetickém centru, kde mi
vyrdbéli ortézu, jiz jsem nosila na noc na
pravou nohu. O jeho aplikaci védéli, protoze

pacienti, ktefi méli stejné problémy jako ja.

NEUVERITELNY LEK

Na aplikaci u sv. Anny jsem se objednala
hned poté. Neméla vsak zadny efekt, citila
jsem po ni v rukich jen slabost, ale Zidné
uvolnéni kiedi. Citila jsem, Ze nékteré

véci neunesu, ale to bylo vechno. Pan
doktor tehdy fikal, Ze to nemusi pomoci
napoprvé, Ze mize zabrat az druhd davka.
Nepomohla vsak ani ta. Vypravéla jsem mu
cely sviij piibéh a jemu se zdilo, Ze v ném
néco nehraje, Ze to nevypadd na spastickou
mozkovou obrnu, protoze nebyva
progresivni: neméni se, nezhorsuje se, nebo
pokud ano, tak ne tak dramaticky.

Navrhl proto, Ze by mé hospitalizovali

a zkusili zjistit spravnou diagnézu.
Samoziejmé jsem souhlasila. Provedli mi
magnetickou rezonanci mozku a michy.



Nisledovaly krevni testy, které 1ékafi poslali
na genetické vySetfeni, a mohla jsem jet

domd. Dali mi jesté 1ék, ktery jsem méla
vyzkouset, nez piijdou vysledky. Tento 1ék
obsahuje dopamin, pouzivd se na 1écbu
Parkinsonovy nemoci, jd jsem tehdy dostala
jen minimdlni davky. Ale uz po prvnim
tydnu mi pfestaly svalové kiece. Nemohla
jsem uveéfit, Ze by takhle mohla puisobit

uz minimélni ddvka, myslela jsem, Ze si

to namlouvam. Ale 1ék skute¢né fungoval

a lékafi mi jeho dévky postupné navysovali.

Pak pfisel den, kdy mi sdélili vysledky
genetickych testd: potvrdilo se u mé
neuromuskuldrni genetické onemocnéni
jménem dopa-responzivni dystonie.

U tohoto onemocnéni je vyjimecné, ze

na né velmi dobfe zabird €k, u pacient
dochazi k prudkému zlepseni. Pokud slo

o mé, nejprve u mé pominuly svalové kiece,
to byla obrovskd dleva. Po takové dobé, kdy
nic nepomahalo, to bylo neuvéritelné. Nyni
léky beru vice nez rok, postupné se zlepsil

i m@j pohyb: dokézala jsem s oporou chodit
podél zdi, pak uz jsem ani nepotiebovala
invalidni vozik. Dnes dokdzu chodit sama

s trekingovymi holemi.

Moje spréavna diagnéza se tedy potvrdila
az ve 30 letech. Dokdzu pochopit mnoho
véci. Je to vzicné onemocnéni, milokdo

s nim md zkusenosti. Nechdpu ale, pro¢ mi
muj pivodni neurolog nedoporudil dalsi

moznou lécbu, pfestoze o ni védél, a Ze si
nepovsiml toho, Ze mij rapidné se horsici
stav do diagnézy spastické mozkové obrny
nezapada. Pokud si nebyl sim jisty, mél mé
poslat na specializované pracovisté, kde by
se mou diagnézu podafilo stanovit dfive.
To, Ze mé peclivé vysetfil lékat v nemocnici
u sv. Anny, pro mé bylo obrovské §tésti. Bez
nadsazky mi to zménilo Zivot.

PROPOJENI S OSTATNIMI

Nevim, kolik pacientii Zije v CR s mou
nemoci, myslim, Ze se uvédi, Ze tuto nemoc
md pfiblizné jeden ¢lovék z milionu. Nasla
jsem facebookovou skupinu pro riizné
druhy dystonii, kde jsem se seznimila

s maminkou, kterd m4 malou holcicku,
ktera nastésti ziskala diagnézu brzy.
Nemoc se u ni projevovala pravé tim, ze

v pribéhu dne ji dochazely sily, nedokédzala
se pohybovat, to je u dopa-responzivni
dystonie typické, protoze v mozku klesa

v pribéhu dne dopamin.

Pak jsem se sezndmila s pani, kterd m4 tuto
nemoc uz pies 50 let. Cely Zivot vsak bere
léky a nemoc na ni neni nijak poznat, jen
byvié pfes den vic unavend. V mém piipadé
se bohuzel diagnéza stanovila pozdé

a nemoc uz na mém téle napichala skody.
Pravi noha se mi lehce srovnala, ale uplné
zdravd neni, je také krat$i. Stejné tak nejsou
v pofddku moje zdda, mdm hyperlordézu. Je
na mné poznat, Ze $patné chodim. Kdybych
1ék ziskala uz v détstvi, nikdo by na mné
pravdépodobné nic nepoznal.

Jsem také ¢lenem mezinirodni
facebookové skupiny, ktera se tyka pfimo
dopa-responzivni dystonie, tam je pfiblizné
tisic lidi. Jsem rdda, ze takovd mozZnost
existuje, protoze o nasich nemocech se toho
vi velmi mdlo. Proto je dobré, Ze si mizeme

vymériovat zkusenosti, spojit se s lidmi,

ktefi s danou nemoci Ziji déle a mohou toho
védét vice.

Dopa-responzivni dystonie souvisi také

s psychikou, Casto ji provézeji deprese. J4
sama jsem dost precitlivéld a mam velké
sklony k tizkostem. Posledni dobou je to ale
dobré. Kromé tohoto vzicného onemocnéni
mdam je$té mutaci jednoho genu, kterd
zplisobuje zvysené riziko rakoviny prsu

a vaje¢niki. Pravidelné proto chodim na
magnetickou rezonanci prsou a byla jsem na
preventivnim odstranéni vejcovodi. Pravé na
rakovinu vaje¢niki zemiela moje maminka,
kdyz mi byly 4 roky. Dile chodim na kontroly
na ortopedii, ale uz to neni tolik potieba jako
dfive. Také chodim na rehabilitace.

Svého biologického otce nezndm, po smrti
maminky si mé vzali do péce muj stryc

s tetou, tedy bratr mé maminky. Beru je
jako své skute¢né rodice, délali pro mé
prvni posledni, starali se 0 mé celé détstvi.
Ve dvaceti letech jsem se sezndmila s mym
manzelem, ktery se stal moji velkou oporou.
Zazili jsme toho spolu opravdu hodné,
pfesto pro néj nikdy nic nebylo prekizkou.
Vzdy jsme hodné cestovali, i s vozikem
jsme se dostali na mista, kde by nds nikdo
necekal. Lidé chodili kolem nés a viibec
nechépali, kde jsme se tam vzali, byli jsme
iv horich, u jezer, kde byl slozity terén

a skdly. Nyni jsme spolu uz jedendcty rok.
To, Ze jsem svého manzela potkala, je moje
nejvetsi Stésti.

Nikdy bych nevéfila, Ze by na mou nemoc
mohl existovat 1€k, v nic takového jsem
nedoufala, ma nemoc se neustile zhorovala
a jd si pripadala bezmocnd. Muj 1ék mi

v§ak zménil Zivot. Prala bych si, aby
takovou nadéji méli i jini lidé se vzdcnym
onemocnénim.

Lucie
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DIAGNGZU JSEM SI NASLA SAMA,
ALE CHTELA JSEM, ABY DALSI UZ NEMUSELL

4 cesta za spravnymi diagnézami
byla dlouhd a trnitd. Zdravotni

symptomy mé provizely od détstvi, zacala

problémy a rizné komplexni

jsem je vyraznéji pocitovat na zékladni
$kole. Casté omdlévini, bolesti na hrudi,
extrémni tachykardie, chronické bolesti

a neustdlé irazy a problémy s klouby. Byla
jsem hodné zesldbld, neustdle nemocnd,
prodélala jsem téZkou pneumonii, coz muj
stav zhorgilo. Stéle jsem méla nékterou
Cast téla v ortéze a postupné se pridaly
problémy s patefi a ostatnimi klouby. M¢éla
jsem velky problém s chizi, del$im stinim
i s kazdodennim fungovinim. K tomu
nezalécend tachykardie, hypotenze, synkopy.
Mhnohokrit jsem zazila akutni zhoreni
stavu kviili absenci jakékoliv péce.

Pozdéji na gymnidziu jsem jiz byla
diagnostikovina s hlavni komorbiditou
Ehlersova-Danlosova syndromu, tedy

s jednou formou dysautonomie. Tuto
diagnézu jsem si nasla sama, protoze mé
problémy pretrvivaly nékolik let, nebyly
feseny ani diagnostikovany: naopak, byly
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velmi Casto zpochybiioviny. Zacala jsem si
uvédomovat, zZe se ke spravné diagnéze asi
jen tak nedostanu. Zacala jsem proto hledat
odpovédi sama, spojila jsem se s lidmi

s podobnymi symptomy, ¢asto v zahranici,
zejména v UK a v USA. Kontaktovala

jsem specializované kliniky a absolvovala
konzultace i v Ceské republice.

Pres to vsechno si myslim, Ze mdm
stésti. Jsem tady a mobu o vsem
mluvit a véci ménit — protoze nékteri

fo Stésti neméli.

Po mnoha letech hleddni jsem jednu

z pii¢in svych zdravotnich obtizi
nakonec identifikovala. Dysautonomie,
tedy dysfunkce autonomniho
nervového systému. Kdysi jsem byla

ale diagnostikovana s nespravnou
formou dysautonomie, jinou, nezZ mam
diagnostikovanou dnes. Dnes vime, Ze
se jednd o POTS, syndrom posturélni
ortostatické tachykardie. Kdyz jsem si
tehdy poprvé precetla seznam typickych
symptomd, odpovidaly mému stavu véechny.
Dalsi vysetfeni diagnézu potvrdila.

Bohuzel si u mé tehdy nikdo nespojil
vSechny symptomy a problémy do jednoho
a netusili jsme, Ze dysautonomie je jen
¢lanek komplexnéjsiho klinického obrazu.
Co zpétné povazuji za velky problém —
nikdo mé neodeslal na genetické vysetfeni.
Problémy se tahly az do dospélosti

a zhorSovaly se. Pamatuji si, Ze jsem si
uvédomovala, Ze funguji hodné ,na silu®.
Jen réno vstat a zvladnout cely skolni den
byl vy€erpavajici problém. Kdyz se ohlédnu
zpét, tak vlastné ani netusim, jak jsem

v takovém stavu odmaturovala a zvlddla
vysokou skolu. Bylo to pro mé extrémné
naro¢né obdobi.

EHLERSOV-DANLOSUV SYNDROM
VYSVETLUJE Vic, NEZ JSEM TUSILA

Béhem celého détstvi a dospivani jsem prosla
nespoctem lékatskych specializaci a mnoha
vySetfenimi, kromé genetického. Nikdo si

se mnou nevédél rady, ale nemohu ani Fici,

Ze by se nékdo vyrazné snazil o to, abychom
na spravnou diagnézu piisli. Muj stav byl
neustle mylné pfisuzovin stresu ze studia.

Cist svych vysokoskolskych studii jsem
stravila ve Francii, kde se muj zdravotni stav
déle zkomplikoval. Zacala jsem mit vyrazné
problémy s klouby a pétefi. Kréni patef mi
nihle ,povolila“ a nékolik tydnu jsem se
nemobhla hybat. V té dobé jesté nikdo netusil,
Ze by potize mohly souviset s poruchou
pojivové tkiné. Az pozdéji v Cesku mi byl
diagnostikovin Ehlerstiv-Danlostv syndrom,
onemocnéni, u kterého dysautonomie
Ehlersav-Danlostiv syndrom je vzicné
onemocnéni pojivové tkané. Tu si miiZzeme
laicky predstavit jako takové ,lepidlo,

které drzi télo pohromadé. A pravé proto
jsou symptomy Ehlersovych-Danlosovych
syndromii tak komplexni, multisystémové

a mohou byt Zivot ohroZujici.

Po névratu do Ceska jsem neméla na koho
se obritit a zustala jsem bez dalsi odborné
pomoci. A uvédomila jsem si, Ze urcité

v této situaci nebudu jedina.

MUSELY JSME TO ZMENIT SAMY

Pravé absence povédomi, expertizy

a odbornic a odborniki na tato onemocnéni
byla jednim z hlavnich divodi, pro¢ jsme

s kolegyni zalozily pacientskou organizaci
pro Ehlersovy-Danlosovy syndromy. V dobé
zaloZeni bylo na internetu minimum
dostupnych informaci v ¢eském jazyce,
povédomi laické i odborné vefejnosti bylo
prakticky neexistujici a primérnd doba
diagnostiky Ehlersovych-Danlosovych
syndromu byla a je stile odhadovina na
12-15 let, coz je extrémné dlouhd doba.

Pro nékteré byla tato dlouhd diagnosticka
odysea bohuzel fatdlni. A to jsme potiebo-
valy zménit. Zacaly jsme oslovovat rizné
lékaiské specializace. Néktefi jiz méli
povédomi o Ehlersovych-Danlosovych
syndromech, dalsi projevili velkou ochotu
naslouchat a udit se spole¢né s nami.

DIKY SPOLUPRACI S ODBORNICEMI SE
DIAGNOSTICKA ODYSEA ZKRATILA

Nase organizace zaznamenala dva
stéZejni momenty, kdy se celd situace



zacala obracet k optimisti¢téjsimu vyvoji
pro véechny. Prvnim z nich bylo navézani
spoluprice s Ustavem biologie a lékafské
genetiky 2. LF UK a FNMH, konkrétné
s doc. MUDr. Markétou Vlickovou, Ph.D.,
kterd nad nasi pacientskou organizaci
pievzala odbornou zéstitu. Spole¢né

s MUDr. Veronikou Zoubkovou nim
poméhaji s diagnostikou nové pfichozich,
ktefi se na nds obraceji s podezfenim na
poruchy pojivové tkané. Za tuto pomoc
jsme velmi vdééné. V soucasné dobé jiz
mame moznost tyto osoby cilené odesilat
k odborné diagnostice, coz bylo pred pér
lety nemyslitelné. Diky jejich podpore

a spoluprici s celym tymem UBLG se
vyrazné zkritila tzv. diagnostickd odysea
a lidé jsou diagnostikovéni rychleji, coz je
velmi podstatné.

Druhym kli¢ovym momentem bylo

navazani spoluprice s MUDr. Veronikou
Potockovou, Ph.D., lékatkou piisobici

v Neuromuskuldrnim centru vysoce
specializované péce FNMH. Ta v soucasné
dobé patii mezi predni odbornice v Ceské
republice v oblasti diagnostiky dysautonomie,
disponuje potfebnym vybavenim

i odbornymi znalostmi.

Ehlersovy-Danlosovy syndromy a ostatni
komorbidity nemaji kauzalni 16¢bu, stejné
jako 94-95 % véech vzicnych onemocnéni:
nedaji se tedy vylécit, a proto jde ,,pouze*

o snahy o dosazeni co nejvyssi mozné
kvality Zivota, pomoci symptomatického
managementu a jinych prostfedkii.

Prestoze se stile nenachdzime v idealni
situaci, jsme vdééné a hrdé na posun,
kterého se ndm v uplynulych letech
podafilo dosidhnout, zejména s ohledem
na to, Ze jesté pred nékolika lety byla
situace pro nds véechny velmi obtiznd.
Idedlnim stavem by samoziejmé byla
existence multidisciplindrniho tymu
pro Ehlersovy-Danlosovy syndromy
soustfedéného na jednom misté. To je muj
velky projekt do budoucich let.

Réda bych poukazala na to, Ze nadéje tu
vzdy je, i kdyz jsem sama zazila mnoho
momenttl, kdy jsem nadéji na lepsi
budoucnost pro vSechny ztricela. Pamatuji
si, kdy byla situace natolik tragickd, Ze nim
bylo doporuceno kontaktovat zdravotni
pojistovny, které by mély byt ndpomocné
pii zajisténi pfislusné odbornosti. Velmi
7ivé si vzpomindm na chvili, kdy mi
pojistovny odpovédély, ze nikdo takovy pro

tuto skupinu onemocnéni neexistuje. Pravé

tato zkusenost mi moznd dodala jesté vétsi

motivaci, abychom to zménily samy.

Ziroveri ale uplné nesouhlasim s tim,

aby veskerd tiha zajisténi péce spocivala
pouze na lidech, ktefi Ziji se vzicnym
onemocnénim, protoZe Zivot s nim je uz
sdm o sobé& velmi naro¢ny. To, co délame, je
z nutnosti, abychom si sami zajistili pFistup
k péci a lepsi kvalité Zivota. Pokud by ale
zdravotni a socidlni systém fungoval 1épe

a byl pfipraven i na vzdcnd onemocnéni,
byla by celd tato cesta vyrazné krat$f a méné
vycerpéavajici.

Velmi mé ale t&8i, jakou komunitu jsme
vybudovaly. Mdme mnoho aktivnich ¢lenek
a ¢lent, ktefi nam pomdhaji zvySovat
povédomi, at uz prostfednictvim socidlnich
sitf, nebo jinou formou. To vse pfispivd

k lepsimu pochopeni Ehlersovych-Danlo-
sovych syndromtl, coz vidime kazdy den, jak
ve zdravotni, tak socidlni sféfe. Zména uz se
stala a stile pokracuje.

CHCI, ABY DALSI NEMUSELI PROCHAZET
TIM, CIM JA

Mi cesta se vzdcnym onemocnénim byla
sice dlouhd a trvala pres 20 let, ale dnes
vim, Ze uZ na to nejsem v systému Gplné
sama. Ziji s komplexnimi, konstantnimi

symptomy, omezenou mobilitou, zdravotni
stav md velky dopad na muj Zivot. Ziji

se tfemi chronickymi, nevylélitelnymi
onemocnénimi, kterd byla dlouhou

dobu ponechina bez adekvétni péce,

a proto dlouhodoba stabilita nebude nikdy
dosazitelnd. Nyni mdm ale k dispozici
spravné pomucky pro mobilitu, kompen-
zalni pomucky a adekvitni symptomaticky
management, at uz farmakologicky, nebo
prostiednictvim rezimovych opatieni.

A mam neskutecné $tésti na lidi, které
mam ve svém Zivoté kolem sebe a ktefi jsou
neuvéfitelnou podporou. Rodina, pfitelé,
blizci, komunita ,vzicnych®, sit specializaci.
To vSe mi vyrazné zvysuje kvalitu Zivota.

A a¢ je mij zdravotni stav stdle velmi
nepiedvidatelny, nestabilni a ndro¢ny na
kazdodenni management, jsem rada, Ze stile
mohu délat, co délim: vénovat se pacientské
advokacii, jak na ndrodni, tak evropské
urovni s EURORDIS. Nejvétsi motivaci
je, ze nechci, aby dalsi 1idé zazivali to, co
ja. Dlouhd cesta za spravnou diagnézou
byla ndro¢nd. Neobesla se bez zdravotnich
nasledku a bez dopadu na kvalitu Zivota. Pies
to vSechno si myslim, Ze mdm $tésti. Jsem
tady a mohu o véem mluvit a véci ménit —
protoze néktefi to §tésti neméli.

Adéla Odribockd
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DEN . #vzacni2026 28 UNOR
VZACNYGH #RareDiseaseDay 2026

ONEMOCNENI

ABY NIKDO
NEZUSTAL STRANOU

PRO VICE ROVNYCH PRILEZITOSTI

Charlota Zije se vzacnym neurologickym onemoc-
nénim. Rodina, pecujici, odbornici a pacientské orga-
nizace jsou pro ni velkou oporou. V podobné situaci
je témér 500 000 lidi zijicich se vzacnym onemocnénim
v Ceské republice. Funguijici systém odborné komplexni

péce je nezbytny pro to, aby nikdo z nich nezdstal stra- gesi’égcc —_—
nou. Navstivte strdnku www.vzacna-onemocneni.cz pro vzéend DEN VZACNYCH
nebo naskenujte QR kod pro dalsi informace.

onemocnéni ONEMOCNENI



