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Cesko si pfipomnélo Den vzacnych onemocnéni. V Evropé jimi trpi 30 miliond
lidi

Nemoc motylich kiidel, cysticka fibréza, fenylketonurie, spindlni svalova atrofie,
Duchennova muskularni dystrofie, Touretttiv ¢i SticklerGv syndrom — jen kratky vycet
z téméF osmi tisict dosud objevenych vzacnych onemocnéni na svété. V Ceské republice
s nimi zapasi vice nez 600 tisic lidi. VSeobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) pat¥i do
Evropské referencni sité center pro vzacna onemocnéni a v soucasnosti ma ve své péci
nékolik tisic pacient.

Den vzacnych onemocnéni pfipada kazdorocné na posledni unorovy den. | letos probéhla
kampan upozoriujici na spoluobcany trpicimi vzacnymi nemocemi, které postihuji vice nez
Sest procent obyvatel, v Cesku jich v sou¢asnosti Zije vice nez 600 tisic. Jako vzacné se oznacuje
takové onemocnéni, které postihuje méné nez pét osob z deseti tisic. ,,Z vice neZ sesti tisic
geneticky podminénych vzdcnych onemocnéni tvori témér Ctvrtinu dédicné poruchy
metabolismu, které Citaji pfes Ctrndct set riznych nemoci. U osmdesdti procent jde o postiZzeni
centrdlniho a periferniho nervového systému, coZ cCasto vede k opoZdéni vyvoje ditéte,
intelektové nedostatecnosti, svalové hypotonii, epilepsii a poruse smyslovych orgdnd.
Vzdcnosti neni ani postiZeni jater a srdecniho svalu. Ziskand vzdcnd onemocnéni s komplexni
multifaktoridlni dédicnosti jsou napriklad revmatologicka autoimunni onemocnéni a nadorovad
monogenné nedeédicnd onemocnéni. VSechny détské nadory a jedna pétina nadort dospélych
jsou vzdcnd onemocnéni.” uvedl prednosta Kliniky détského a dorostového lékarstvi VFN a 1.
LF UK prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D. s tim, Ze zhruba dvé tfetiny vzdcnych onemocnéni se
projevi jiz v détském véku. Ze statistik zaroven vyplyva, Ze tretina déti se nedozije véku péti
let. ,Jen pro pét procent vzacnych onemocnéni je zndma lécba, nicméné vyzkum postupuje.
Evropska lékova agentura schvdlila mezi lety 2010 a 2018 sto Sedesdt Ctyri novych Iékd, z nichZ
je osmadvacet pro dédicné poruchy metabolismu. V této oblasti ddle probihd nékolik desitek
studii s genovou terapii. Spolu s rodinami nemocnych déti doufam, Ze vyzkum pdjde rychle
dopredu a Ze budeme schopni pacientum novou lécbu poskytnout,” podotkl prof. MUDr.
Tomas Honzik, Ph.D.

VFN v Evropské referencni siti center pro vzacna onemocnéni

Vzacnost onemocnéni je pro pacienty samoziejmé handicapem. Re$enim, jak zvysit kvalitu
péle a zajistit jeji dostupnost pro viechny pacienty, je podle Ceské asociace pro vzacna
onemocnéni (CAVO) zavedeni specializovanych center, kterd jsou schopna pacientdm
poskytnout komplexni péci. Vznikla proto Evropskd referencni sit center pro vzacna
onemocnéni. Zapojena je do ni i VFN, ktera nabizi vysoce specializovanou péci hned v péti
skupinach vzacnych onemocnéni.

Glykogendza i Criglertiv-NajjarGv syndrom ve VFN

Opravdu vzacné onemocnéni odhalili Iékafi z VFN na konci unora u teprve osmimeési¢niho
kojence. Diagnostikovali mu Criglertv-Najjartv syndrom, ktery se vyskytuje u jednoho ditéte
z milionu. ,,Podobné unikdtni pripady vyZaduji nékolikahodinovou pripravu pred sdélenim
diagndzy, je nutné zndt pricinu onemocnéni, sezndmit se s pfirozenym pribéhem onemocnéni,
ziskat informace o moZnostech terapie, konzultovat kolegy v zahranici a sledovat novinky
o0 moznych klinickych studiich, a to pred kazdou ambulantni kontrolou. A raritnich diagndz diky
pokroku v metoddch molekuldrni genetiky samoziejmé neustdle pribyvd,“ popsal prof. MUDr.
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Tomas Honzik, Ph.D. Jeho pacientkou je jiz nékolik let i tfinactileta Karolina, ktera nikdy
nepoznala Zivot zdravého ditéte. Jeji vzacné metabolické onemocnéni se zacalo projevovat uz
par hodin po porodu, kdy zacala mit problémy se zakladnimi Zivotnimi funkcemi. Po porodu
proSedla, prestavala dychat a méla nulovou hladinu cukru v krvi. Podezfeni na glykogendzu
jaterniho typu vyslovili, a nasledné i potvrdili, specialisté z Kliniky détského a dorostového
lékarstvi VSeobecné fakultni nemocnici v Praze. S touto vzacnou nemoci se narodi jedno dité
ze sta tisic. ,Karolinka nesmi byt nikdy nalacno. V pravidelnych intervalech dostdva
bezlaktozové mléko a kukuricny skrob. V pfipadé, Ze by nemohla prijmout potravu, tak se musi
urychlené dostat do nemocnice na infuzi glukozy. Hypoglykemie totiZ nastupuje v radu desitek
minut. Dvandct let byla pIné zdvisla na pfijmu vyZivy sondou, kterd vedla pres bfisni sténu do
Zaludku. V poslednim roce jiZ zvlada vse potiebné vypit a v noci ji vyZiva proudi pomoci pumpy
a hadicky do bricha automaticky,“ vysvétlila Simona Sedlackovd, matka nemocné Karoliny. |
pres vzacné onemocnéni mulzZe Karolina navstévovat sSkolu a jezdit na kratsi vylety se
spoluzaky. UCi se samostatnosti a spoustu véci jiz zvlada sama. , U jeji diagnozy neexistuji Zadné
zdkonitosti, ale sdobrou péci, sprisnou dietou, neustdlym dohledem a pravidelnymi
kontrolami je prognoza, na rozdil od mnoha jinych vzacnych nemoci, velmi pfiznivd,“ uzaviela
Simona.

O Vseobecné fakultni nemocnici v Praze
www.vfn.cz

VSeobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) prfedstavuje vyznamné zdravotnické zatizeni, patfici mezi nejvétsi
nemocnice v CR. Vieobecnd fakultni nemocnice v Praze poskytuje zdkladni, specializovanou, a zvlasté
specializovanou |é¢ebnou, oSetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou péci détem i dospélym ve vsech
zédkladnich oborech. Zajistuje také komplexni lékarenskou péci, véetné technologicky naroénych pfiprav
cytostatik nebo sterilnich 1éCivych pripravkd.

Kromé poskytovani zdravotni péce je VFN hlavni vyukovou zdkladnou 1. |ékafské fakulty Univerzity Karlovy
v Praze a soucasné jednim z nejvyznamnéjsich védeckych pracovist v oblasti [é¢ebnych a diagnostickych metod
v Ceské republice. Nemocnice ma nejdelsi tradici akademické mediciny v CR a od svého zalozeni do soucasnosti
je nejvétdim vyzkumnym medicinskym pracovistém v CR.

O 1. Iékarské fakulté Univerzity Karlovy
www.lfl.cuni.cz

1. Iékarska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z Ceskych Iékarskych fakult — navstévuje ji pres 4500 studentd.
Zakladnimi studijnimi programy jsou vSeobecné a zubni lékafstvi, kromé nich nabizi fakulta studium dalSich
zdravotnickych obord, specializacni a celoZivotni vzdélavani a fadu doktorskych programu. Kazdoroc¢né absolvuje
1. LF UK vice neZ 300 novych lékara.

Fakulta je zaroven nejproduktivnéjsi instituci v biomedicinském a klinickém vyzkumu. Védecka prace,
pregradualni a postgradualni vyuka se kona na 75 teoretickych uUstavech a klinickych pracovistich spolecnych se
Vieobecnou fakultni nemocnici, Fakultni nemocnici v Motole, Ustfedni vojenskou nemocnici, Thomayerovou
nemocnici, Nemocnici Na Bulovce i v dalSich mezioborovych centrech.

1. LF UK se rovnéz podili na projektu BIOCEV — evropském védeckém centru excelence v oborech biotechnologie
a biomediciny — a projektu Kampus Albertov, zaméreném na rozvoj excelentnich védeckych a vyukovych aktivit
Univerzity Karlovy v oblasti pfirodnich a Iékafskych véd.
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http://www.vfn.cz/
http://www.vfn.cz/
http://www.lf1.cuni.cz/

