Iceland | P[l:l:' . S

Liechtenstein [ U] B\‘E LG

Norway grants EN MOTOL

Tiskova zprava
Praha 16. 4. 2024

Dne 16. dubna 2024 probéhla zadvérecna konference projektu financovaného z financniho
mechanismu EHP a Norsko s ndzvem ,Zvyseni dostupnosti cilené prevence a vcéasné diagnostiky
specifickych prfenosnych a neprenosnych onemocnéni ve vybranych socidlné vyloucenych lokalitdch
s romskymi komunitami”“, reg.¢. ZD-ZDOVA2-001. Zdvéreénd konference se konala v prostorech
Kaiserstejnského paldce.

Na této konferenci byla odborna verejnost zrad praktickych lékarli a dalSich zdravotnickych
pracovnikd informovana o cilech, aktivitach projektu a jejich naplnéni.

V ramci projektu tohoto projektu, ktery je zaméfen na zvySeni povédomi o specifickych genetickych
onemocnénich vyskytujicich se v romské populaci, proto vysla publikace s ndzvem
Vzacna genetickd onemocnéni v romské populaci: jejich diagnostika a 1écba.

Cilem publikace je pomoci praktickym détskym lékarfim zorientovat se v problematice, diagnostice a
managementu vzdcnych onemocnéni v romské populaci. Publikace je pro odbornou verejnost
dostupnd i na webové adrese https://nf.ublg.cz. ,Zejména kolegy z terénu chceme informovat o siti
odbornych pracovist, kterd vzdcnd onemocnéni mohou cilené diagnostikovat a zajistit jejich lécbu.

V publikaci jsou vzdcnd onemocnéni fazena dle oboru, jsou prfehledné vypsdny jejich symptomy,
moznosti diagnostiky i IéCby. Publikace zdroven pfindsi kontakty na zarizeni, kde lékafi mohou hledat
pomoc, ¢lenéné dle lokalit. Je to manudl, ktery by mél zejména détskym praktikiim pomoci zvladnout
sloZitou problematiku vzdcnych onemocnéni,” dodava profesor Milan Macek, ktery je pod publikaci
podepsén jako autor.

Vzacna geneticka onemocnéni v romské populaci: jejich diagnostika
a lécha

Ve svété je asi dvacet milionti osob, které trpi nékterym ze vzacnych onemocnéni (VO). Pokud
bychom celosvétové nahlédli do individualnich kazuistik, bude Fec asi 0 1200 onemocnéni, ktera
jsou rocné noveé diagnostikovana. Pfesny pocet vzacnych onemocnéni neni znam, odhaduje se ale,
Ze jich je 5000-7000. Toto ¢islo neni ustalené zejména proto, Ze diky novym technologiim,
postuptim a védeckym poznatkiim probiha fada studii cilenych na zpfesnéni diagnostiky jiz
znamych, ale i zcela novych VO.

»Spolecnou charakteristikou vzdcnych onemocnéni je, Ze jsou vzdcnd v obecné populaci, ale zdroveri
zahrnuji celou medicinu, dotykaji se vSech specializaci a odbornosti. Dalsim specifikem je, Ze je u nich
silnd genetickd komponenta,; genetika u vzdcnych onemocnéni hraje dominantni roli a vic neZ 80 %
jich je tohoto typu. Patfi sem nejriiznéjsi syndromovd onemocnéni, neurovyvojové poruchy,
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endokrinologickd onemocnéni ¢i vrozené poruchy metabolismu,“ vysvétluje profesor MUDr. Milan
Macek, DrSc., MHA, piednosta Ustavu biologie a lékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol.

Vzacna onemocnéni v praxi

S pacienty se vzachym onemocnénim se ve své praxi setkavaji Iékafi z celé fady oboru: genetici,
oftalmologové, kardiologové, neurologové, ale i prakticti Iékafi pro dospélé a prakticti pediatfi.

,V praxi pediatri je velmi sloZité pomyslet na to, Ze nékteré z déti, které maji v péci, mize trpét
vzdcnym onemocnénim, protoZe priznaky téchto onemocnéni nejsou specifické. Situace je sloZitéjsi
tehdy, jde-li o dité z romské komunity,” dodava profesor Macek.

V romské populaci se vyskytuji specificka VO, ktera jsou dana predevsim populaéné genetickou
historii a relativni spole¢enskou a geografickou izolovanosti evropskych romskych populaci. Tato
onemocnéni zUstavaji velmi ¢asto nediagnostikovana ¢i Spatné diagnostikovana a zdravotni systém
o détech, které jimi trpi, Casto nevi. Typickym pfikladem jsou formy vzdcnych o¢nich onemocnéni ¢i
neurosenzorickd onemocnéni.

Vice informaci:
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