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Je tézké se rozhodovat o léche, kdyz
neznate diagnozu

29. dubna si pripominame Den nediagnostikovanych

Den nediagnostikovanych se kona kazdy rok 29. dubna. V tento den si pfipominame osudy lidi Zijicich
s nemocemi, které jsou tak vzacné, Ze nejsou ani popsany. Pfitom se jedna o zdvainé, nékdy Zivot
ohrozujici stavy. Rodiny celi veliké nejistoté ohledné zdravotniho stavu i mozného vyvoje nemoci,
Casto je ovSem provazi i nepochopeni okoli a ocitaji se v tézkém spolecenském postaveni.

Priciny, proc zlstavaji néktefi lidé bez diagndzy po dlouhé roky nebo po cely Zivot, vysvétluje primarka
MUDr. Markéta Havlovicova, zastupkyné prednosty Ustavu biologie a lékaiské genetiky ve Fakultni
nemocnici v Motole a odborna poradkyné CAVO:

,Existuji tfi hlavni dGvody, pro¢ néktera geneticka onemocnéni zlstavaji nediagnostikovana. Bud' jde o
,nhejvzacnéjsi ze vzacnych”, tedy afekce, které nebyly dosud pozorovdny, a proto nejsou ani testovany.
M{ize jit také o zndmou nemoc, ktera viak ma u konkrétniho pacienta neobvyklé pfiznaky, a proto na ni
ani nevznikne podezfeni, a tedy se ani netestuje. Pfipadné muZe jit o ndlez genetického defektu, u
kterého neni jasny jeho klinicky vyznam, a nelze proto s konecnou platnosti Fici, Ze jde o pric¢inu obtizi
daného pacienta.”

»V nasem Ustavu se snazime maximalné pomahat stanovit diagnézu u dosud nediagnostikovanych
pacientl. Spolupracujeme na tom s kolegy u nas i v zahranici, at uz v ramci Evropskych referencnich siti
nebo jednotlivych projektl jako je Solve RD a nyni i ERDERA,” doplriuje primarka Havlovicova.

Zivot s nediagnostikovanym onemocnénim stavi pacienty a jejich rodiny pfed mnozstvi komplikaci. Tou
prvni je velika nejistota. Rodiny nevédi, co mohou ocekavat, pokud jde o pfiznaky, vyvoj onemocnéni
nebo moznosti Ié¢by. Chybi jim informace o jejich onemocnéni a museji se spoléhat na obecné poznatky
o pfiznacich nebo stavech, které se ale nemusi tykat pravé jejich nemoci.

Pro rodiny mlzZe byt tézké ziskat odpovidajici lIékarskou péci nebo 1écbu, a to i ve zdanlivé banalnich
vécech, jako je stomatologie nebo Iécba béznych respiracnich onemocnéni. Lékali nemusi védét, jak
|éCit pacienta, nebo si nemusi byt védomi moznych komplikaci onemocnéni.

Nezanedbatelna je také finanéni zatéz, kterou tato onemocnéni prinaseji. Péce miZe vyZzadovat mnoho
hodin kazdy den, a to vede obvykle k tomu, Ze rodi¢ se musi vzdat prace, aby mohl svému ditéti péci
dlouhodobé poskytovat.

Zivot s nediagnostikovanym genetickym onemocnénim m@zZe pro rodinu znamenat také socialni izolaci,
at uZ z davodu narocné péce a omezené moznosti setkavat se s ostatnimi, tak kvali neporozuméni a
odsuzovani, které nediagnostikovana onemocnéni provazeji. Pfinasi velkou nejistotu, strach, financ¢ni
problémy, socidlni izolaci i vztahové problémy v rodiné.

Narocna péce a stres spojeny s Zivotem s nediagnostikovanym onemocnénim se také m(ze podepsat na

Vv

|éCbé onemocnéni. Sourozenci nemocnych se mohou citit zanedbavani, pokud pacient vyzaduje velkou
pozornost a péci.

,Lékarskd véda je ovSem na ultra-vzdcnd a nediagnostikovana onemocnéni mnohdy kratka. Jenze
v Zivoté nejde jen I|éCbu. Nasi situaci potrfebujeme také co nejlépe zvladnout i my, rodice
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nediagnostikovanych déti. Nase déti potfebuji velkou podporu a my jim ji potfebujeme davat a davat ji
co nejlépe. Pravé proto jsme v CAVO vytvofili platformu pro ultra-vzacné a nediagnostikované, kde se
snazime sdilet spolu zkuSenosti a hleddme zpUsoby, jak si vzajemné pomahat. A jsme velice radi, Ze nas
v nasem usili podporuji i lékafi,” fikd Petra Sucha, ¢lenka CAVO a predsedkyné spolku Metodéj, ktera se
podili na ¢innosti platformy CAVO pro ultra-vzacné pacienty.

“0O nediagnostikovanych potfebujeme védét vice, at uz je nase postaveni ve spole¢nosti jakékoli. Zasadni
roli hraji 1ékafi a védci, ktefi se této oblasti vénuji, vnimaji potfeby pacientl a snazi se jim v ramci
moznosti sou¢asné mediciny pomahat. Myslim vsak, ze bychom my vsichni méli védét o tom, Ze existuji
lidé, ktefi sice zadnou diagndézu nemaji, ale mohou byt velmi nemocni. Predejdeme tak mnoha

nedorozuménim, konfliktdm a izolaci lidi, ktefi s témito nemocemi Ziji,“ uzavird Anna Arellanesova,
predsedkyné CAVO.

“Pokud jde o diagndzu, zistdavd nase dcera bohuZel nediagnostikovand. Jeji stav se
pfitom horsi, je stdle potfeba o nécem rozhodovat, stanovit dalsi postup v IéCbé.
Nékdy se snaZime vybrat to, co predstavuje mensi zlo, jindy je to jen hddadni z
kristalové koule, které by nebylo pro Zddného rodice pfijemné,” rika v pribéhu na
stdnkdch vzdcni.cz pani Suchd ve ¢ldnku na webu vzdcni.cz

https://vzacni.cz/nevidime-vzacnou-nemoc-ale-vzacny-zivot/

0 vzacnych onemocnénich

Jako vzacné oznacujeme takovd onemocnéni, kterda se vyskytuji v méné nei péti pfipadech z 10 tisic
obyvatel. Vzacnost onemocnéni je pro pacienty handicapem. Vétsinou se jednd o malo zndmé a malo
probadané nemoci, u kterych proto je nedostatecnd diagnostika a |écba. Vzacnych diagndz je zndmo
Sest az osm tisic. Kazdy rok je popsano nékolik stovek novych diagndz.

U¢inna kauzalni 1é¢ba je dostupnd jen pro 6 % vzacnych diagnéz. Velkym problémem je také stanoveni
spravné diagndzy: |ékafi se s témito nemocemi setkavaji jen malokdy a stanoveni diagnézy mUze trvat
roky. Tim se ovSsem sniZuje Sance na efektivni vyuZiti dostupnych zpUsobU Iécby.
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CAVO sdruiuje pét desitek organizaci pacientd se vzacnymi onemocnénimi i jednotlivé pacienty.
Zastupuje a prosazuje jejich zajmy a usiluje o zvySovani povédomi o problematice vzacnych onemocnéni
mezi odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli statnich i mezinarodnich instituci a u laické vefejnosti. Na
mezinarodni Urovni je ¢lenem EURORDIS.

Platforma CAVO pro ultra-vzicné a nediagnostikované

Lidé, ktefi s ultra-vzacnymi genetickymi onemocnénimi Zziji, maji mnoho spolecného, i kdyz se jejich
diagndzy vyrazné lisi. Platforma vytvari prostor pro jejich setkavani a spolupraci. Jejim cilem je nachdzet
zpUsoby, jak si vzajemné pomahat v komplikované situaci.

Konzultacni email: kdyzZ se diagndza vzacného onemocnéni nedafri

Ceska asociace pro vzicna onemocnéni (CAVO) provozuje konzultaéni mail help@vzacna-
onemocneni.cz. Sem se mohou obracet ve sloZitych pripadech |ékafi i samotni pacienti. Smyslem této
sluzby je nasmérovat pacienty na odpovidajici odborniky, ktefi jim budou schopni pomoci.
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Kontakt pro média
Anna Arellanesova, arellanesova@vzacnha-onemocneni.cz

René Bfeétan, brectan@vzacha-onemocneni.cz
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