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VZACNE NEMOCI ODHALUJI UZ V PRVNICH DNECH ZIVOTA.
ODBORNICI Z VFN SE ZA TEMER 60 LET PODILELI NA OBJEVU
VICE NEZ 30 NOVYCH ONEMOCNENI

Viasna diagnostika vzacnych onemocnéni miZe zasadné ovlivnit Zivot pacient.
Prikladem je fenylketonurie (PKU), kterou lze diky novorozeneckému screeningu
odhalit kratce po narozeni. Jeji 1é¢ba vSak vyZaduje celoZivotni dodrZovani prisné diety.
Odbornici z Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN se
vénuji diagnostice, 16¢bé i vyzkumu vzacnych nemoci. KaZdoro¢né je na Karlové
diagnostikovano vice nez 500 pacientii s t¢émito onemocnénimi. Klinika pisobi v détském
arealu na Karlové, ktery si letos pripomina 125 let od svého otevieni. Za témér 60 let se
zdejsi odbornici samostatné nebo v ramci mezinarodni spoluprace podileli na objevu
vice neZ 30 novych onemocnéni, véetné nejnovéji objasnéné vzacné neurovyvojové
poruchy.

Détsky areal Karlov: 125 let détské mediciny, komplexni specializovana péce a
novorozenecky screening

Détsky areal na Karlové byl otevien v roce 1901, kdy se sem ptestéhovala détska klinika z
Karlova namésti a nalezinec pro opusténé a ositelé déti. Soucasné Klinika pediatrie a
dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN poskytuje komplexni a vysoce
specializovanou péci o détské pacienty. V aredlu je dnes 53 lazek, ro¢né se zde hospitalizuje
vice nez 3 000 déti a uskute¢ni pres 70 000 ambulantnich vySetfeni. Vice nez polovina
hospitalizovanych déti pfichazi z regioni mimo Prahu. Soucasti kliniky je jednotka intenzivni
a resuscitacni péce, ECMO program pro dé€ti a novorozence a fada odbornych ambulanci.
Multidisciplinarni spolupréace vcetné rychlé genetické analyzy vyznamné pfispiva k
optimalizaci 1écebnych postupti u kriticky nemocnych déti a novorozencti na jednotkach
intenzivni péce. U kritickych stavli s nejasnou pfic¢inou lze objasnit diagnézu i béhem jednoho
tydne a v rezimu bridge to decision tak ptispét k rozhodovani o dalSim 1é¢ebném postupu.
Vyznamnou soucasti pracovisté je také Centrum komplexni péce o déti s perinatalnimi riziky,
které vzniklo v roce 2011 jako prvni svého druhu v CR. Pfed¢asné narozenym a dal§im
rizikovym détem nabizi koordinovanou péci riznych specialistii na jednom mist¢ a
dlouhodobé¢ sledovani jejich zdravotniho stavu a vyvoje i1 ve vy$sim véku.

Klinika patfi mezi vyznamna pracovisteé v oblasti dédicnych poruch metabolismu. Disponuje
specializovanymi laboratofemi pro diagnostiku téchto onemocnéni a novorozenecky
screening. ,, Rocné provadime vice nez 7 000 biochemickych vySetreni zamerenych na poruchy
metabolismu, pres 1 300 vySetieni enzymii, prevazné ze suché kapky krve, a dalsich vice nez 2
000 genetickych analyz, ““ shrnuje prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D., pfednosta Kliniky
pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN.

Novorozenecky screening dnes v Ceské republice zahrnuje 20 onemocnéni, z toho 15
dédi¢nych metabolickych poruch. Laboratote kliniky zajistuji vysetfeni téchto 15 poruch pro
vice nez dvé tietiny Ceské republiky. V Cechach navic provadgji screening spinalni svalové
atrofie (SMA) a té¢zké kombinované imunodeficience (SCID). Klinika je zaroven zapojena do
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dvou z celkem sedmi evropskych referencnich siti (ERN), v nichz je VFN zastoupena. Jde o
MetabERN pro dédi¢né metabolické poruchy a ERN RITA pro vzacna imunologicka a
revmatologicka onemocnéni. Specializovana klinickd péce je zde tizce propojena s laboratorni
diagnostikou a védeckym vyzkumem.

Fenylketonurie: v€éasna diagnéza, celoZivotni prisna a nakladna dieta

Fenylketonurie (PKU) je vzacné dédicné metabolické onemocnéni, pii kterém télo nedokaze
spravné odbouravat fenylalanin (Phe) obsazeny v bilkovinach. Bez v€asné 1é¢by hrozi
zavazné a nevratné poskozeni mozku. Pravé diky novorozeneckému screeningu byla nemoc
odhalena také u malého Beneta, a to jiz Sesty den po narozeni. Dnes se diky pé¢i odborniki z
Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN a dislednému
dodrzovani 1é¢by vyviji jako zdravy chlapec. Jeho kazdodenni Zivot vSak provazi extrémné
prisna nizkobilkovinna dieta a uzivani specialnich aminokyselinovych piipravki. Bez
omezeni mize konzumovat pouze olej, cukr a stl. Ostatni potraviny musi rodina slozité
shanét, pecliveé vybirat a odvazovat kviili obsahu Phe.

Dodrzovani celozivotniho 1écebného rezimu pfitom ovliviiuje nejen samotného pacienta, ale
také fungovani celé rodiny. ,,70, Ze smite treba jen 5 gramii bilkovin na den, nesmite nic z
beznych potravin kromée vybranych druhii ovoce a zeleniny, kazdé sousto musite zvazit a
zapocist a jste vyrazeni ze 100 % béznych situaci, které zahrnuji jidlo, si lidé nedokdzou ani
predstavit, “ upozorituje PhDr. Eva Blahova, Benetova matka a pfedsedkyné Narodniho
sdruzeni PKU a jinych DMP, ktera v rdmci této pacientské organizace mimo jiné usiluje o
zlepseni dostupnosti a tthradu nizkobilkovinnych potravin, zékladni ¢asti 1écby
fenylketonurie.

Niéklady na tyto specidlni potraviny (PZLU) totiz podle Evy Blahové dosahuji u pacientt

s PKU pfiblizn€ 7 000 korun mési¢né navic oproti bézné stravé. Ackoli specialni
aminokyselinové piipravky bez Phe nebo s jeho minimalnim obsahem jsou hrazeny z
vetejného zdravotniho pojisténi, thradu 1é¢by nizkobilkovinnou dietou se zatim nepodatilo
zajistit, aCkoli jednani probihaji vice nez 10 let. Moznym doplitkem je pak 1écba ptipravky
sapropterin a sepiapterin, které mohou u nékterych pacientti zvysit i¢innost enzymu
potiebného ke zpracovani fenylalaninu a vyrazné zlepsit kvalitu zivota. Ani zde vSak zatim
neni vyfeSena otazka uhrady.

Lécba fenylketonurie omezuje pacienty ve vétSin€ béznych situaci. Zvlastni pozornost je
nutné vénovat planovani t€hotenstvi. Zvysena hladina fenylalaninu v krvi matky totiz mtize
vazné ohrozit vyvoj plodu, proto je nezbytné dodrzovat pfisny lé¢ebny rezim jiz pfed pocetim
a po celou dobu téhotenstvi.

Vyzkum na Karlové: od nejasné diagnozy k objevu nového onemocnéni

Biomedicinsky vyzkum ma na Karlové dlouholetou tradici. Pracovisté koordinuje Narodni
centrum lékatské genomiky, které propojuje vyzkum vzacnych onemocnéni napfi¢ l€karskymi
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obory. Vyznam zdejsi védecké prace doklada také fada ocenéni, vCetné peéti Cen ministra
zdravotnictvi za védu. Na dosavadni Gspéchy nyni navazuje tym profesora Stanislava
Kmocha, ktery ve spolupraci s Ceskymi a zahrani¢nimi odborniky objasnil pti¢inu a
mechanismus vzniku dal$iho vzacného neurovyvojového onemocnéni.

Na pocatku vyzkumu stala pacientka z Fakultni nemocnice Ostrava, u niz se nékolik let
nedafilo urcit diagnoézu. Genetické vySetfeni v Narodnim centru Iékaiské genomiky odhalilo
zménu genu EHMT2, jejiz vyznam nebyl dosud objasnén. Diky mezinarodni spolupraci védci
nalezli dalsi pacienty s obdobnymi genetickymi zménami a prokazali jejich souvislost s
onemocnénim podobnym Kleefstrovu syndromu. Nésledny vyzkum ukazal, ze tyto zmény
narusuji funkci enzymu G9a, ktery se podili na regulaci aktivity geni. Vysledky, potvrzené
také pomoci experimentalniho mysiho modelu, publikoval odborny ¢asopis Nature
Communications. Objev mtize prispét k pfesnéjsi diagnostice vzacnych onemocnéni a v
budoucnu také k hledani moznosti jejich cilené 1éCby.

., Vyzkum vzacnych onemocnéni casto zacind u pacientil, jejichz zdravotni obtize nedokdzeme
beznymi vysetrenimi vysveétlit. Diky propojeni genetickych analyz, klinickych udajii a
laboratorniho vyzkumu vsak mizeme odhalovat spolecné priciny téchto onemocnéni a hledat
mechanismy, na které by se v budoucnu mohla zamerit lécba, “ vysvétluje prof. Ing. Stanislav
Kmoch, CSc., vyzkumny a vyvojovy pracovnik Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch
metabolismu 1. LF UK a VFN.

Vice o studii zde: Cesti védci objasnili novy mechanismus vzacného neurovyvojového
onemocnéni | Biocev

Narodni sdruzeni PKU a jinych dédi¢nych metabolickych poruch (NSPKU)

Nérodni sdruzeni PKU a jinych dédi¢nych metabolickych poruch je neziskova pacientska
organizace sdruzujici pacienty s fenylketonurii a dal$imi dédicnymi metabolickymi
poruchami z celé Ceské republiky. JiZ vice nez 20 let poskytuje podporu pacientim a jejich
rodinam, vénuje se osvéte a vzdélavani a poméaha zmirniovat zdravotni 1 socidlni dopady
téchto onemocnéni. Zaroven prosazuje zajmy pacientll, zejména dostupnost odpovidajici
1écby vcetné uhrady specialnich nizkobilkovinnych potravin z vefejného zdravotniho
pojisténi.

Vice o sdruzZeni zde: Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s. | nspku.cz
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O Vseobecné fakultni nemocnici v Praze

Vieobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) patfi mezi nejvétsi nemocnice v CR. Poskytuje zékladni, specializovanou a zvlasté
specializovanou lécebnou, osetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou péci détem i dospélym ve vsech zakladnich oborech.
Zajistuje také komplexni lékarenskou péci, véetné technologicky narocnych pfiprav cytostatik nebo sterilnich 1é¢ivych
pfipravkd. Je zaroven hlavni vyukovou zakladnou 1. lékatské fakulty Univerzity Karlovy v Praze a nejvétsim vyzkumnym
medicinskym pracovistém v CR.

www.vfn.cz

0 1. Iékarské fakulté Univerzity Karlovy

1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z Eeskych lékarskych fakult — navstévuje ji pfes 4500 studentl. Zakladnimi
studijnimi programy jsou vSeobecné a zubni lékafstvi, kromé nich nabizi fakulta studium dalSich zdravotnickych obord,
specializacni a celoZivotni vzdélavani a fadu doktorskych programd. Kazdoroc¢né absolvuje 1. LF UK vice neZ 300 novych
|ékar.

Pro dalsi informace: Mgr. Marie Hefmankova, tiskovd mluv¢i VFN v Praze, e-mail: marie.hermankova@vfn.cz, tel.:
224962 074
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