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28. února je Den vzácných onemocnění 

Poslední únorový den si každý rok po celém světě připomínáme osudy lidí, kteří žijí se vzácným onemocněním (www.rarediseaseday.org). Tento den také patří všem, kteří jim pomáhají život s nemocí zvládnout: jejich rodinám, pečovatelům, přátelům, lékařům, sestrám i těm, kteří pracují v pacientských a dalších podpůrných organizacích. Při příležitosti letošního Dne vzácných onemocnění bychom rádi všem, kdo pacientům se vzácným onemocněním pomáhají, vzkázali: 

Děkujeme, že jste s námi!
Vzácná onemocnění jsou rozsáhlou a stále málo probádanou oblastí. Dnes známe mezi šesti a osmi tisíci těchto diagnóz a každý rok jsou popsány desítky nebo i stovky dalších. Pro pacienty bývá velkým problémem bývá už jen stanovení správné diagnózy, které se často vleče měsíce a roky od propuknutí příznaků. Zásadním problémem je kvalita péče a léčby. Některé nemoci jsou dobře probádané a existují pro ně pracoviště, kde je umí léčit. Zdaleka to ovšem není případ všech.  
Co je ucelená péče a proč ji pacienti se vzácnými onemocněními potřebují? 

[image: image9.jpg]Jednotlivé vzácné diagnózy dobře zná vždy jen malý okruh specialistů, ostatní lékaři s nimi z principu nemohou mít dostatek zkušeností. Proto, aby mohli tito odborníci dále prohlubovat své znalosti a zkušenosti s těmito nemocemi a tím pádem kvalitněji léčit, je zapotřebí, aby se pacienti soustředili ve specializovaných centrech. 
V těchto centrech je také možné zajistit potřebnou koordinaci mezi jednotlivými specializacemi. Vzácná onemocnění jsou totiž velice často multisystémová (postihují různé orgány v těle) a jednotlivé kroky v léčbě je nutné mezi specializacemi koordinovat. 

Zásadní roli hraje také mezinárodní spolupráce center, respektive odborníků, kteří péči poskytují. Jednak na úrovni výzkumu a vzdělávání, ale čím dál více také při samotném poskytování péče.  

Vzácná onemocnění mají také často dopady do dalších oblastí života. Pacienti, nebo ti, co o ně pečují, stráví často značnou část dne péčí. Mnohdy se pečující musí vzdát i své pracovní kariéry a věnovat se péči na plný úvazek. Velký význam má tedy sociální podpora, která však mnohdy není pro lidi se vzácnými onemocněními uzpůsobena a neumí s jejich diagnózami pracovat. 
Věcí, které musí pacienti a jejich rodiny zvládnout a zařídit, je mnoho. Poskytované služby by tedy měly být co nejvíc integrované a propojené, aby jejich využití bylo co nejefektivnější. 
Na úrovni medicíny je zásadním krokem ke zlepšení situace pacientů se vzácnými onemocněními vznik sítě specializovaných center, která právě koordinovanou a ucelenou péči mají poskytovat. Zároveň by tato síť měla zajistit, aby každý pacient, byť by byla jeho nemoc sebevzácnější, našel odpovídající péči. 
V půli cesty k funkční síti specializovaných center
Pro některá vzácná onemocnění specializovaná centra už delší dobu fungují. Právě tato pracoviště se postupně zapojila do Evropských referenčních sítí, projektu Evropské unie, který umožňuje systematickou mezinárodní spolupráci při léčbě vzácných onemocnění. Na úrovni České republiky však tato centra neměla žádné formální zakotvení a tím pádem ani odpovídající zdroje, ani financování. Jejich fungování stálo a dodnes stojí především na entuziasmu odborníků a jejich ochotě, udělat pro své pacienty něco navíc. 
Na sklonku minulého roku byla schválena novelizace zákona o zdravotních službách, po které odborníci i pacientské organizace už dlouho volali. Díky této novele získala všechna pracoviště, která se zapojila do Evropských referenčních sítí, status centra a stala se součástí nově vytvořené sítě center pro vzácná onemocnění. Tato změna má z formálního hlediska značný význam. Nyní záleží na tom, jak se ji podaří převést do praxe. 
Úskalí, která je zapotřebí překonat, jsou dvojího druhu. Především je zapotřebí definovat standardy péče a nastavit, jakým způsobem budou centra fungovat a jakým způsobem budou spolupracovat s ostatními poskytovateli péče. Je zapotřebí, aby bylo jasné, jak bude propojena péče lokální s péčí specializovanou. Centra by měla péči o pacienta především řídit. Některá vyšetření a kontroly však mohou pacienti absolvovat u lokálních poskytovatelů v místě, kde žijí. 
Problematika fungování center i jejich propojení s dalšími články zdravotního systému úzce souvisí také s kapacitami center. Dnes se ve specializovaných centrech léčí jen část pacientů se vzácnými onemocněními. Bude tedy zapotřebí navýšení těchto kapacit tak, aby celá síť zvládla pojmout všechny vzácné pacienty. 

Ministerstvo zdravotnictví už před několika lety spustilo pilotní projekt, který měl zmapovat současný stav fungování center. Podle výsledků navazující prospektivní studie by pak mělo být nastaveno fungování vznikající sítě center. Projekt však zatím není dokončen. 

O vzácných onemocněních víme víc, než dřív 
Nově vznikající síť center by měla hrát také významnou roli při zlepšování diagnostiky vzácných onemocnění. Dnes se často stává, že pacienti obcházejí mnohá vyšetření a ke správné diagnóze se dostanou až za mnoho měsíců nebo let. Opožděná diagnóza ovšem znamená i omezené možnosti léčby. 
Síť specializovaných center může přinést značné zlepšení, je ovšem zapotřebí, aby lékaři z terénu včas a správně odesílali pacienty na odpovídající vyšetření. K tomu je zapotřebí systematické zvyšování povědomí o vzácných onemocnění. 

V této věci se ČAVO dlouhodobě snaží jak o informování veřejnosti, tak o informování odborníků. Ve spolupráci s lékařskými fakultami třeba organizuje zapojování pacientů do výuky budoucích lékařů. Vydává materiály, které se vzácnými onemocněními zabývají a podobně. 

V loňském roce uskutečnilo ČAVO ve spolupráci s Ipsos průzkum, jež ukazuje, že povědomí české odborné i laické veřejnosti o vzácných onemocněních v posledních letech roste. Například téměř polovina Čechů (47 %) dokáže uvést konkrétní vzácné onemocnění. 
Narůstá také povědomí o vzácných onemocněních mezi lékaři prvního kontaktu. Téměř všichni z 230 dotazovaných pediatrů či praktických lékařů pro dospělé o tomto tématu věděli a asi tři pětiny uvedly, že lidi se vzácnými onemocněními mají ve své péči. 

„Vzácná onemocnění byla dlouho zcela v ústraní zájmu společnosti. Věnovala se jim jen část vysoce specializovaných lékařů, většinou na úkor vlastního soukromí. Kvalita péče záležela na štěstí, zda pro danou diagnózu existovalo kvalifikované pracoviště, zda se pacient o něm dozvěděl a zda tam měli zrovna pro něj kapacitu. Nyní jsme na dobré cestě tuto situaci změnit. Máme formální náležitosti (vznikla síť center), máme nastavenou mezinárodní spolupráci v rámci Evropských referenčních sítí, roste povědomí o vzácných onemocněních a téma vnímá i část úředníků a politiků. Nyní musíme přikročit ke změnám v praxi. Cíl je jasný: pro každého vzácného pacienta má existovat odpovídající specializované pracoviště, které na něj má kapacitu, je nastavena cesta, jak se tam pacient dostane a je nastavena efektivní spolupráce s lokálními poskytovateli péče, aby kapacita center nebyla přehlcena a pacient nemusel zbytečně cestovat,“ říká René Břečťan, místopředseda ČAVO. 
Kvalita péče je pro vzácné pacienty zásadní. Jen pro 5 % z nich existuje účinný lék. Ostatní se musí spolehnout na péči, která je schopna postup nemoci brzdit a zlepšovat kvalitu života. Ani to však není zdaleka málo. Vysoce kvalitní multioborová péče dokáže u mnoha diagnóz zásadně zlepšit, jak pacient žije a zásadně prodloužitpřežití pacientů. 
Nejde však jen o kvalitu zdravotní péče. Pro každodenní život lidí se vzácnými onemocněními je také důležité, jak je společnost vnímá. 

„Jsme rádi, že se postupně mění i přístup společnosti k vzácným pacientům a jejich rodinám. Lidé si zkrátka zvykají, že jsme tady.  Postupně také ubývá pohledů stranou a nepochopení. Nepochopení je často způsobeno neznalostí. Právě proto se snažíme, aby se o vzácných onemocnění co nejvíc vědělo,“ doplňuje Anna Arellanesová, předsedkyně ČAVO
Vzácná onemocnění 

Dle současné evropské legislativy se jako vzácné označuje takové onemocnění, které se vyskytuje v méně než pěti případech z 10 tisíc obyvatel. Vzácnost onemocnění je pro pacienty handicapem. Většinou se jedná o málo známé a málo probádané nemoci, u kterých proto je nedostatečná diagnostika a léčba. Vzácných diagnóz je známo šet až osm tisíc. Každý rok je popsáno několik stovek nových diagnóz. 

Účinná kauzální léčba je dostupná jen pro 5 % vzácných diagnóz. Velkým problémem je také stanovení správné diagnózy: lékaři se s těmito nemocemi setkávají jen málokdy a stanovení diagnózy může trvat roky. Tím se ovšem snižuje šance na efektivní využití dostupných způsobů léčby. 

Den vzácných onemocnění

Den vzácných onemocnění se koná každoročně poslední únorový den. Smyslem této akce je ukázat široké veřejnosti i těm, kdo se podílejí na rozhodování o otázkách zdravotní a sociální péče, co vzácná onemocnění jsou a co znamenají pro život pacientů. 

Tuto akci koordinuje na mezinárodní úrovni EURORDIS. V jednotlivých zemích se na ní podílejí pacientská sdružení i jejich národní asociace. 

První Den vzácných onemocnění se konal v roce 2008. 

Konzultační email: když se diagnóza vzácného onemocnění nedaří

Česká asociace pro vzácná onemocnění (ČAVO) provozuje konzultační mail help@vzacna-onemocneni.cz. Sem se mohou obracet ve složitých případech lékaři i samotní pacienti. Smyslem této služby, kterou odborně zaštiťuje Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění ve FN v Motole, je nasměrovat pacienty na odpovídající odborníky, kteří jim budou schopni pomoci.

Vzacni.cz – příběhy ze života pacientů a jejich rodin

S neznalostí vzácných onemocnění se často pojí nepochopení okolí, nezájem, obavy. Mezi lidmi vznikají bariéry, a ty je třeba odstraňovat. Web vzacni.cz připomíná vzácná onemocnění jedno po druhém. Jednotliví lidé vyprávějí, co pro ně život se vzácným onemocněním znamená, jak ho zvládají a co jim pomáhá. U každého příspěvku je i odborný text o nemoci a odkazy na další zdroje informací pro pacienty, lékaře i veřejnost. 

Česká asociace pro vzácná onemocnění 

ČAVO sdružuje organizace pacientů se vzácnými onemocněními i jednotlivé pacienty, zastupuje a prosazuje jejich zájmy a usiluje o zvyšování povědomí o specifické problematice vzácných onemocnění mezi odborníky ve zdravotnictví, představiteli státních i mezinárodních institucí a u laické veřejnosti. Na mezinárodní úrovni je členem EURORDIS.

EURORDIS – Evropská organizace pro vzácná onemocnění

EURORDIS je evropská asociace, která sdružuje pacientské organizace i jednotlivce angažující se v oblasti vzácných onemocnění. Vznikla z iniciativy pacientů a jejím posláním je zlepšovat kvalitu života všech lidí se vzácným onemocněním žijících v Evropě. EURORDIS sdružuje 984 organizací pacientů se vzácným onemocněním ze 74 zemí světa, které pokrývají více než 4000 jednotlivých diagnóz. Je tak hlasem 30 milionů pacientů, kteří po celé Evropě se vzácnými onemocněními žijí. 
Další zdroje informací 
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Ceska asociace pro vzacna onemocnéni, B&lohorska 19, 169 00 Praha 6, IC: 22 74 82 70
telefon: (+420) 774 151 290, www.vzacna-onemocneni.cz, e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.cz
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www.facebook.com/CAVO.vzacna.onemocneni 
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 https://www.mzcr.cz/evropska-referencni-sit-pro-vzacna-onemocneni/ a https://ec.europa.eu/health/ern_cs 
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www.novorozeneckyscreening.cz 

Po celém světě žije 300 milionů lidí se vzácným onemocněním 


Je popsáno vícenež 6000 různých vzácných diagnóz


72 % těchto nemocí má genetický původ 


70 % z vzácných onemocnění propuká už v dětství 





Ultra-vzácné nemoci: vzácní mezi vzácnými 


Za ultra-vzácné je považováno takové onemocnění, které méně než 20 lidí z miliónu. Podle Eurordisu se každým rokem narodí v Evropě 65 tisíc dětí jejichž nemoc ještě není popsána.


Tito lidé jsou často jediní s daným onemocněním v celé republice. Problémy, kterým čelí, jsou ještě výraznější, než u ostatních vzácných diagnóz. 


Tito pacienti a jejich rodiny se dostávají do svízelných situací při hledání pomoci a podpory. 


Vznikající síť specializovaných center by měla zabezpečit, že žádný pacient, byť by byla jeho diagnóza sebevzácnější, nebude opominut a každý bude na nějaké pracoviště patřit. 


Je také zásadní, aby byly nastaveny cesty, kterými pacient zdravotnickým systémem prochází tak, aby k odpovídající péči vedla co nejpřímější cesta.








