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Uvod

OMLUVA

Politovanihodnym omylem nebyl v pfede$lém Cisle Nemoc-
ni¢nich listd zvefejnén pfipraveny ¢&lanek dlouholeté vrchni
sestry Oddéleni ORL FN Brno pani Jitky Valné. Timto se
omlouvam ji i nasim étenarim.

Mgr. Mgr. Anna Mrdzovd

VAZENI A MILI CTENARI,

je pro vas pfipraveno podzimni ¢islo Nemocnié¢nich lista.
Na jeho strankach na vas Cekaji desitky informaci nejen
z oblasti mediciny, ale i odjinud. V tomto &isle se autofi
v odborné ¢asti soustiedili na vzacna onemocnéni a vysoce
specializovana centra, v nichZ jsou pacienti 1éCeni. Jednim
z nich, a to jak pro détské, tak i dospélé pacienty, je i Fakultni
nemocnice Brno.

Z dalSich ¢lankd bych vas rada upozornila na ten s nazvem
DEBRA CR na 48. MFF Karlovy Vary &i na Laktagni poraden-
stvi — investice do prevence.

Véfim, Ze vas upoutaji i dal$i pfispévky nasich autord, a Ze
se s nami nebudete nudit.

Mgr. Mgr. Anna Mrdzovd

Casopis je registrovan na Ministerstvu kultury CR pod &islem MK CR E
12096 a v Ceském narodnim stiedisku ISSN pod mezinarodnim standard-
nim Cislem seridlovych publikaci ISSN 1802-0224.
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Resumeé

Introductory words of this Hospital News are dedicated to MUDr. Roman Kraus, MBA,
acting as director of University Hospital Brno. Traditionally, his cogitation is pointed not
only at core topics of this issue, but particularly, at difficult state of economic situation.

DEBRA Czech Republic on 48th Karlovy Vary International Film Festival: this article
name describes its subject in itself. Well, let us only remark that the DEBRA civic asso-
ciation succeeded in money raising for its patients, amounting to more than CZK 600,000.

University Hospital Brno is the biggest maternity home in our country. Together with
obstetric care, emphasized is adherence to principles of Baby Friendly Hospital. One of
most important ones is also support of breast-feeding; Mgr. Miloslava Kamenikova de-
scribes this principle in her article named Lactation Guidance: Investment in Prevention.

On second thoughts, expert topic of this issue became rare diseases of children and
adults as well. MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D., head physician of Medical Genetics Dept.
in University Hospital Brno introduces series of related articles. With that, she presents
the article named Patient Suffering from Rare Diseases: Importance of Interdisciplinary
Cooperation and Multi Professional Centres.

University Hospital Brno is an integrated centre covering most of diseases the today’s
medicine knows/treats. Rare diseases attack also babies so it is clear that our talking
point starts just with new-born children.

The article of MUDr. Véra Fridrichova is followed by other papers written by her col-
leagues of Children’s Medical Center, namely MUDr. Ondfej Zapletal, Ph.D., docent
MUDr. Dagmar Prochazkova, Ph.D., MUDr. Ondfej Horak, MUDr. Lenka Mrazova as well
as docent Repko of Orthopedic Clinic in University Hospital Brno; even thought this clinic
is situated in Bohunice area, it takes care of adults and children.

After that, rare diseases with adults are described by physicians of Clinic of Neurology,
Clinic of Internal Medicine — Cardiology, Clinic of Pulmonary Diseases and Tuberculosis
in University Hospital Brno.

MUDr. Svétlana Koéhlerova in her article named How the Children with Haemophilia Live
Today reminds late summer; she pleasantly recalls not only summer camp of haemophilic
children but also daily life of these small patients and their families.

The EB Centrum in University Hospital Brno is repeatedly again in our Hospital News.
The reason consists in our endeavour to draw attention of our readers to activity of the
EB Centrum as such, and to highlight activities the EB Centrum performs along with the
DEBRA civic association.
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‘Let's Go Jointly and Severally” project
boosts spontaneousness in human inter-
relationship through training of lectors with
the aim to strengthen competency of assis-
tant professions related to children as well
as to fit them into undergraduate and post-
graduate education of paramedics, educa-
tionists, and medical social workers.

Questions of rare diseases are concluded
by the article named Nonprofit Organiza-
tions: Association of Patient Suffering from
Rare Diseases — Czech Association for
Rare Diseases (CAVO).

Some years so called Medical Clowns go
around Czech and Moravian hospitals. Uni-
versity Hospital Brno is not outside their
activities. One of these Medical Clowns
described his appointments with our small
patients in his article named Laughter in
Hospital?

Indisputably, University Hospital Brno is
proud of its reputation for being pathfinder
in certification and accreditation standard-
setting in the Czech Republic. Again, MUDr.
Jaroslav Peprla reports on our permanent
effort to improve the above standards in his
article named Progression and Results of
DIAS Regular Audit and Recertified Audit to
ISO 9001.

Finally, Mgr. Milan Klapetek in his article
named Diseases and Other llinesses philos-
ophizes to the best sense of these words.



Slovo reditele

MUDr. Roman Kraus, MBA

Vézené damy,
Véazeni panove,

tématem téchto Nemocnicnich listd jsou vzacna onemocnéni. FN Brno je nemocnici, kte-
réd ma nejvétsi pocet specializovanych center véetné téch pro Ié¢bu vzacnych onemocné-
ni. Podrobné tuto problematiku popisuji odbornici v danych specializacich v dalSim textu.

V Gvodniku Nemocni¢nich listl se vzdy snazim komentovat i obecnou situaci ve zdra-
votnictvi. Ta se stala zase po mnoha letech hojnosti kritickou. Vypadek pfijmi od zdra-
votnich pojistoven za prvnich osm mésicu letoSniho roku Cini téméf 200 miliénd korun
oproti stejnému obdobi roku 2012. To nejsme schopni Fesit Zadnymi Uspornymi opatre-
nimi. | proto bohuzel jsem musel od 3. Ctvrtleti zastavit vyplaceni navySeni platl zdra-

Aktuality

Cervena z modré... pro zivot!!!

V ramci vyhodnoceni lofiského, jiz patého, roéniku projektu Cervena z modré... pro Zivot!!l se
v KAJOT ARENE dne 6. zafi 2013 sesli darci krve, ktefi v obdobi 1. 11. 2012 — 30. 6. 2013
pfisli darovat krev poprvé a svoji aktivitu pak v sezéné zopakovali (Zeny 2x, muzi 3x). Sledo-
vani utkani European Trophy mezi Kometou a Plzni bylo za odménu, stejné jako pamatecni
dresy ze zvlastni edice, které pfed utkanim pfimo na ledové ploSe obdrzeli za svoji snahu
zachranovat zivoty a pomahat druhym.

V minulé hokejové sezéné a obdobi naseho projektu (1. 11. 2012 — 30. 6. 2013) probéhlo
celkem 304 odbért od 214 darcq, z nichz bylo 49 prvodarcu. Celkové Cislo za pét let Cini jiz
pres 300 prvodarcd!

Na pfedani drest nechybél feditel FN Brno MUDr. Roman Kraus, MBA, jenz mél pro darce
i Kometu jen slova chvaly: ,VS§em moc dékuji. Nejen, Ze jsme dovolili Kometé zrealizovat jiz
paty rocnik této akce, ale jsme stradné vdécéni za kazdého darce, ktery k nam pfijde. At uz se
chce zapoijit do projektu s Kometou, nebo pfijde sam spontanné, protoze lidské krve je stale
nedostatek. Pacientd, ktefi ji potfebuji, stale pfibyva. Napfiklad o prazdninach oproti lofiské-

votnickych pracovnikll o 6,25 %. Cinime,
celé vrcholové vedeni nemocnice, vSechny
kroky, abychom tento rok ,pfezili“. Doufam,
ze pfisti rok bude lépe. Prosim vas vSech-
ny: vydrzme. Bez vas vSech zdravotnickych
i nezdravotnickych pracovniki nemame
Sanci tuto situaci pfekonat.
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mu roku pfibylo o 100 % vice akutnich operaci.
At uz to byla zranéni z autonehod ¢i sportd. | diky
vam se dafi tyto lidi zachrariovat. Cervena z mod-
ré... pro zivot!ll je pro nas strasné dllezity projekt.
Moc dékujeme, protoze bez vas, darc(, by pacienti
prosté neprezili.

NejaktivnéjSi obci z projektu Jizni Morava — Kra-
lovstvi Komety byly opét Jifikovice, které se mo-
hou tésit na autogramiadu a besedu s hradi ,A*
tymu HC Kometa Brno.

Seznam prvodarcu ze sezdny 2012/2013, ktefi Sli
krev darovat opakované (Zeny 2x, muzi 3x) a zis-
kali specialni dres: Tomas Fila, Pavel Filla, Michae-
la Moravkova, Martina Padérova, David Paral, Ale-
na Potiickova, Radek Spacil, Gabriela Sebelova,
Michal Sisak, Hana Slezingerova, David Urban,
Eva Julinkova.

NEMOCNICNI LISTY |

5



6

DEBRA CR na 48. MFF
Karlovy Vary

MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D., Anita Gaillyova, Magda Hrudkova

Sdruzeni DEBRA CR bylo neziskovym partnerem 48. roéniku Mezinarodniho filmo-
vého festivalu Karlovy Vary. Diky podpore festivalu, sponzori a pftizni filmovych
fanousku jsme ziskali pro pacienty s nemoci motylich kfidel za jediny tyden Sest
set tisic korun a medialni partnerstvi v hodnoté jeden a pual milionu korun.

Mezinarodni filmovy festival Karlovy Vary se rozhodl v ramci svého 48. ro¢niku pod-
pofit aktivity sdruzeni DEBRA CR, které peéuje o lidi trpici vzacnou genetickou choro-
bou Epidermolysis bullosa. DEBRA CR sidli v arealu Dé&tské nemocnice FN Brno a tzce
spolupracuje s klinickym EB Centrem ve FN Brno. Jedna se o pracovistg, které je v CR
jedinecné.

Poslanim ob&anského sdruzeni DEBRA CR je zvy$ovat kvalitu Zivota lidi trpicich vzac-
nym vrozenym puchyfnatym onemocné&nim EB a jejich rodinam. DEBRA CR spole&né
s tymem EB Centra FN Brno se snazi zapojovat lidi s nemoci motylich kfidel do plnohod-
notného Zivota. Mottem organizace je: ,Pomahame lidem s EB a jejich rodinam proZit co
nejvice a trpét pfi tom co nejméné!“ Spektrum €innosti tohoto ob&anského sdruzeni je
velmi Siroké a bylo jiz v Nemocni¢nich listech prezentovano. Radi bychom na tomto misté
pripomnéli jednu z velmi vyznamnych akci, kterou DEBRA CR v letodnim lét& pfipravila.
,V Zivoté sdruzeni DEBRA CR byla u¢ast na Mezinarodnim filmovém festivalu Karlovy
Vary zlomovym okamzikem. Ve chvili vzrostlo povédomi vefejnosti o tom, co je nemoc
motylich kfidel a ¢im si naSi pacienti prochazeji. Pravé ti za-
roveil ziskali pfes naSe sdruzeni cennou finanéni podporu,
ze které bude hrazena jejich |é¢ba a dal$i nezbytné sluzby,”
fika patronka Debry Jitka Cvancarova a dodava, ,Velice dé-
kujeme Jifimu BartoSkovi a celému vedeni festivalu za to, ze
méli odvahu podpofit tak malé sdruzeni, jako jsme my, a ze
méli vili nasim pacientlim skute¢né pomoci. Dik patfi i véem
sponzordm a partnerdm, jiz se v prabéhu festivalu k Debfe
pfipojili, stejné tak jako filmovym fanouskim, ktefi se o akti-
vity Debry zajimali a podpofili je napfiklad koupi kavy v nasi
Ostnaté kavarné.”

Ostnata kavarna byla jednou ze stéZejnich aktivit sdruze-
ni v ramci festivalu. Pacientim s EB vydélala 160 000 Kg&.
Hosté kavarny si mohli dat nejen vybornou kavu a podpofit
tak nemocné s EB, ale i ziskat informace o tomto zavazném
onemocnéni. VytéZzek z prodeje napojl byl stoprocentnim pfi-
jmem sdruzeni DEBRA CR. Kavarna byla v provozu po celou
dobu festivalu vzdy od 9 do 20 hodin. O pohodli navstévniku
se staraly pracovnice DEBRA CR a dobrovolnici. V sobotu
29. 6. byla Ostnata kavarna slavnostné otevfena pfeStipnu-
tim ostnatych drat(. Klesti se chopili pani Hana Maciuchova
a panové Leo$ Heger, Dan Barta, Toma$ Sedlacek a Ondfej
Brzobohaty. Spolu s Jitkou Cvandarovou oteviela kavarnu
i pacientka s EB Marcela S. O posezeni v Ostnaté kavarné
byl od samého zadatku velky zajem. Velky podil na tom méla
i lokalita, kterou pro kavarnu vybrala produkce MFF KV.

O zajmu vefejnosti o nadi praci a nade pacienty svéddila
i velmi zdafila asi tfihodinova beseda s pacienty, pracovniky
DEBRA CR, specialisty EB Centra ve FN Brno i patronkou
sdruZeni Jitkou Cvanéarovou v Ostnaté kavarné.

Souéasti prezentace o. s. DEBRA CR na 48. roéniku MFF KV

debra
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byl napf. také Hudebni vecirek DEBRA CR,
Sazka o pocet metr(i, které urazi ostnata
koule, Metaforickd performance v Mlynské
kolonadé nebo znélky upozoriujici na ak-
tivity DEBRA CR, které byly k vidéni na ob-
razovkach v pribéhu celého déni MFF KV.

Vice informaci nejen o ucasti DEBRA
CR na filmovém festivalu v Karlovych Va-
rech, ale i o dalSich projektech najdete na
www.debra-cz.org nebo sledujte
www.facebook.com/debracz.

DabRA CH o bu dost byl neziakovim partneses
43, rokndku Mazindrodniho bimeviho festivelu Ksrevy Vary
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Laktac¢ni poradenstvi —
investice do prevence

Mgr. Miloslava Kamenikova

Vybor pro prava ditéte kritizuje klesajici pocty kojenych déti. Ne vsechny nemocni-
ce s titulem Baby Friendly Hospital (BFH) dodrzuji kodex 1 a v Ceské republice je
v Sesti mésicich véku vyluéné kojeno pouze 16 % déti.

Kojeni se netykd jen matefského mléka jako potravy pro miminko. Je to dé&j, ktery ma
mnoho rGznych aspektu tykajicich se fyzického kontaktu, regulace télesnych funkci, roz-
voje télesnych organ(, spanku, usinani, psychologickych vyhod, mentalniho a intelek-
tualniho vyspivani, odbourdvani strachu a nejistot, tvorby vztahové vazby a vzajemné
davéry, komunikace a podpory zdravi matky a ditéte. Kojeni je nejlep$i prevence véeho
v budoucnosti, a proto je tfeba jej podporovat. Zenam je nutné sdé&lit, Ze koji i pro sebe,
pro svoje zdravi (prevence karcinomu prsu a osteoporoézy).

Povinnosti nemocnic s titulem BFH je pofadat kurzy s tématikou kojeni pro t&éhotné. Ugit
o kojeni jako o normé, sdélit, jak porod ovlivni kojeni, jak kojeni probiha v prvnich dnech,
o kontaktu kiZze na k(zi, samopfisati, poloze a pfisati, co a pro¢ se déje v prvnich dnech.
Zminit rizika krmeni z 1ahve, pfes kloboucky a Fici, jaké jsou zplsoby pomoci pfi odchodu
z porodnice.

N&kdy je t&7ké Zeny ke kojeni namotivovat. Cast Zen ma predstavu, Ze je lepsi nic nevé-
dét a bude to fungovat. Ale bohuzel to tak vzdy neni. Jiné si mysli, Ze jim v porodnicich
pomUGZeme, a dal$i skupina ma strach a je plna mytu a katastrofickych pfibéhd. Pak pfijde
porod a s nim informaéni boom v porodnicich, Zeny nevi, jak zareagovat. A tak fikaji: ,ja
jsem to nevédéla, ja jsem automaticky pfedpokladala...“ Spravny zacatek kojeni je pro
dal$i pribéh kojeni limitujici.

Prace laktaéniho
poradce zahrnuje

vedeni kurzd, po-

moc Zzenam v po- |/
rodnici, telefonic-

ké konzultace,

pomoc kojici zené

v laktaéni po-

radné nebo u ni

je podpora mat- | ’
ky b&hem kojeni |

a feSeni konkrét-

nich problému

Ci otazek béhem

kojeni. \
Kurz - mal ~
by byt veden tak,

aby zena pred

nastupem do po-

rodnice méla za-

kladni védomosti,

znala zakladni

kroky, které pove-

dou k nejlepSimu

moznému zacat-

ku kojeni. Aby uméla zjistit, co dité u prsu
déla, arozlisit piti. V&déla, jak pomoci tomu,
aby dité pilo hned po narozeni, a jaka je
spravna poloha. Spravné pfisavani se je kli-
¢ové pro to, aby kojeni nebolelo a dité za-
roven ziskdvalo dost mléka. Poradkyné na
kurzu vysvétli to, co Zena potfebuje védét
o kojeni uz béhem téhotenstvi.

V porodnicich — v prvnich dnech
si matky nejsou jisté. Pomaha jim a radi
personal novorozeneckého a poporodniho
oddéleni. Rodi€ky jsou informovany o moz-
nosti v pfipadé potieby zajistit si konzultaci
laktaCniho poradce. Casto ale vahaji, Fika-
ji si, Ze az pfijdou domd, tak se to zlepsi.
V porodnicich se laktaéni poradce soustiedi
na ty Zeny, které pomoc chtéji. Poradkyné
nehleda, kde by mohl byt problém, kdyZ to
Zené jde, nenapravuje. UCi, jak to délat,
kdyz to nejde. Dulezita je zde diagnostika,

_

* 771
v domacim pro- ¢ o - i
stredi.  Dulezita ‘ -

\\"/
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vyslechnout si od zeny, co se déje, zkontrolovat prs, podivat se ditéti do pusinky (uzdic¢-
ka, patro), zkontrolovat pfiloZeni, pfisati a piti. Matka musi dostat informace a realnou
pomoc. Téméf 90 % celého poradenstvi je psychicka podpora. Nesmi byt na urovni —
,kojte, kojte” — je to odrazujici a nepomiize to. TéZ Spatné je pfedavani osobnich zkuSe-
nosti s kojenim. Kdyz ten, kdo radi, nevi, ma Fici, Ze to zjisti, Ze to nema nastudované,
zkusit si nevymyslet. Pak by nedochazelo ke steskim matek typu — ,kazdy mi fekl néco
jiného". V tomto pfipadé ale ne Ze by chtél, ale nevédél.

Matka a dité jsou doma — za¢nou se vyskytovat otazky a nejistoty a matky
uz o poradenstvi pfi kojeni maji velky zajem. Nejsou si vSak jisté, zda jejich problém
skutecné stoji za telefonat, boji se obtézovat, nevi, kdo se na druhém konci ozve a jak to
bude probihat. A také mnohdy nevi, co by jim snad jes§té nékdo mohl poradit.

Jak délat poradenstvi?

Je tfeba vysoké empatie, trpélivosti a lasky. Uvédomit si, Ze to, co Zeny prozivaji, je vyso-
ce naroéné a Ze se nachazeji ve velice citlivém obdobi. Casto si pfeji, aby s nimi né&kdo
rozebral porod, fekl, co se stalo a co se déje, matka mize plakat. Je dulezity respekt,
intimita, pozor na opatrnou manipulaci s miminkem. Pozor na rutinu, je tfeba zeptat se,
zda se muzeme miminka dotknout, nedava nam to pravo délat si, co chceme.

Zasady:
radit bez odsuzovani nebo posuzovani,
nehodnotit praci Iékar( a sester pfedtim, nehodnotit to, co se stalo pfedtim,
nevidét véci ¢ernobile, matky nejsou dobré nebo zlé, délaji to tak dobfe, jak jen mo-
hou,
nereagovat na dotaz dal$im dotazem,
NE dotazy typu ,Kojite?“, ,Jak jde kojeni?“, ...

Jak zacit hovor?
Vyhnout se slovu problém a dotazim, kde je odpovéd ano/ne. Dobré jsou otazky ,Povéz-
te mi, jak krmite svoje miminko?“, ,Je néco, s ¢im vam mohu pomoci?“ atd.

Za kazdym vyrokem a steskem se skryva néjaka potfeba. A vétSina lidi, ktefi zjisti, jaka
je jejich potfeba, jsou ochotni udélat zmény.

- Matka: ,Zda se, Ze kdyz chce Anicka pit po hodiné, tak ma hlad.”

Potfeba = ma strach, Ze dité ma hlad.

- Lakta¢ni poradce: ,Ja vdm umim ukazat, zZe vaSe dité skute¢né pije mléko."

Dal$i vhodna slovni spojeni jsou — ,mohla bych vam dat vice tipu..., ja vam mdzu poradit,
pokud byste chtéla..., mohu vam fici, jak...*

Ale dlraz neni jen v téch fecech, ale v tom, co budeme délat a co ukazeme. Matce mu-
sime dat informace a realnou pomoc.

Jaké problémy feSi poradce pfi kojeni?
Vysvétli, co je kliGové pro uspésné kojeni.
Ukaze to nejpodstatnéjsi — spravnou polohu a pfisati co nejdfive po porodu.
Nauci, jak poznat, kdy miminko pije mléko.
Nauci zhodnotit, zda miminko vypije dost.
Nauci, co délat, kdyz miminko pfi kojeni usina.
Nauci, jak ma miminko otevfit velka Usta.
Pomuze, aby bradavky nebolely.
PomUGze s miminkem, které se neumi pfisat.
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Pomdze s miminkem, které nepfijima
dostatek mléka.

Pomuze, pokud ma Zena pfili§ mnoho
mléka.

Poradi, jak pokracovat s kojenim po
Sestém mésici.

Pozve Zenu do podplirné skupiny koji-
cich matek.

Poskytne potfebnou podporu, aby zena
dokazala pfekonat naro¢né situace.

Telefonické konzultace — tvo-
fi pouze malou ¢ast ¢innosti laktaéniho po-
radce, je to omezeno pouze na objednavani
se, na dotazy ohledné Iékd, stravy matky
atd. Ale pfedstava, Ze Ize pomoci matce
s kojenim po telefonu, je nerealna. Rozdily
mezi tim, co fikam a co vidim, jsou nékdy
neuvéfitelné. Pro posouzeni mnozZstvi vypi-
tého mléka béhem kojeni, spravnosti pfisa-
ti, spravnosti polohy je nesmirné dllezité,
aby Clovék uplné zblizka osobné vidél, co
dité a matka délaji béhem jednoho celého
kojeni. Pozorovani kojeni mize byt klicové
pro to, abychom mohli s jistotou identifiko-
vat problém a pomoci praktického nacviku
ho pomoci odstranit.

Velka ¢ast doporuceni je vSak dnes zaloze-
na na mytech.

Napfiklad rozhodné nema smysl kojici mat-
ky pausalngé omezovat ve stravé. Re$i se
otazky typu: Jak Casto kojit a jak dlouho?
Kojit z obou prsou pfi jednom kojeni? Je
vhodné kojit v noci? Uspavat dité na prsu?
Jak feSit problém pfi kojeni (mastitida, bo-
lavé bradavky)? Co stolice ditéte? Je tfeba
odsavat? Co podporuje tvorbu mléka — ho-
meopatie, strava, tekutiny? (Matky pouziva-
ji postupy, které nejsou efektivni.) Pro¢ je
dualezité kolostrum a jak zabezpedit, aby ho
novorozenec ziskaval?

Radoby dobfe minéné rady byvaji kontra-
produktivni a Zené nékdy pomahaji lidé,
ktefi ani nevi, co je spravné pfisati ditéte,
coz je zakladni.

Lakta¢ni poradenstvi je ¢asto akutni, matka
s ditétem potfebuji pomoc pravé ted. Pokud
se to povede, pak efekt je dlouhodoby.

Zdroje:

www.mamila.sk

Informace ze seminafu A. Polokové a Jacka
Newmana, MD, FRCPC
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Vzacna onemocheéni

MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D.

Slovo vzacné by mohlo vzbuzovat prani mit, vidét, ... Mit néco vzacného je pfino-
sem, zdrojem prestize, bohatstvi nebo obdivu.

Pokud se ale objevi spojeni ,,vzacné onemocnéni“, jiz tomu tak byt nemusi. Trpét
vzacnym onemocnénim s sebou mlze pfinaset mnoho problémi, bolesti a rizik.
Pod oznacenim vzacné onemocnéni rozumime chorobu, ktera se vyskytuje v popu-
laci s frekvenci mensi nez péti postizenych na 10 000 osob.

Vzacna onemocnéni jsou komplexni, pfevazné dédi¢na (i vrozena) onemocnéni s niz-
kym vyskytem v populaci, ktera maji dopad na kvalitu Zivota a socialni za¢lenéni pacienta,
popfipadé ohrozuji jeho Zivot. Casto jsou to nemoci, o jejichZ existenci je nedostatedna
informovanost jak v odborné |ékafské vefejnosti, tak mezi laiky. Na druhé strané se jedna
o nékolik tisic jednotlivych diagnéz, o choroby zavazné, progredujici, obvykle i vyznamné
zkracujici délku zivota a v neposledni fadé postihujici zasadné kvalitu zivota pacienta
a jeho rodiny. PfestoZe jsou jednotliva onemocnéni vzacna, ve svém souhrnu zplsobuji
az osm procent morbidity a mortality v rdmci Evropské unie. PéCe o pacienta se vzacnym
onemocnénim vyzaduje obvykle Siroce interdisciplinarni péci specialistl, edukovanych
v dané problematice. Porozumét této komplikované medicinské oblasti neni snadné pro
zdravotnicky persondl a o to slozitéjSi je porozumét této problematice pro vefejnost.
Vzacna onemocnéni se nejCastéji vyskytuji brzy po narozeni, kdy postihuji Ctyfi az pét
procent novorozencli a kojencl (napfiklad nékteré vrozené vyvojové vady, dédi¢né po-
ruchy metabolismu, monogenné dédi¢na onemocnéni a vzacné nadory), ale mohou se
projevit i pozdé&ji v prub&hu détstvi ¢i dospélosti. Asi 80 % vzacnych onemocnéni ma
genetické pficiny, obvykle se jedna o mendelovsky dédi¢na onemocnéni, coZ s sebou
pfinasi pomeérné vysoké riziko opakovani nemoci v rodiné. Nicméné u vétSiny pacientl
z(istava etiologie jejich choroby neodhalena. V pfipadé chybnych anebo pozdnich dia-
gnoz, zejména u pacientll s onemocnénim, pro které jiz existuje moznost |é¢by, dochazi
k nevratnému (a Casto pfedevsim zbyte€nému) poSkozeni zdravi. To vede ke znacné psy-
chické traumatizaci nejen pacientd, ale i jejich rodin, v€etné neduvéry ke kvalité zdravot-
niho systému. V pfipadé vétsiny vzacnych onemocnéni neexistuje u¢inna kauzalni |é€ba,
nicméné vhodnou péci je mozné prodlouzit délku zZivota a zlepSit jeho kvalitu. Existujici
|éCba je pak obvykle zatizena vysokymi finanénimi naklady.

Soucasné problémy v oblasti vzacnych onemocnéni jsou zejména nedostatecna identifi-
kace vzacnych onemocnéni v ramci systému Mezinarodni klasifikace nemoci, nedostatky
v jejich ¢asné diagnostice a IéCbé, nerovnost v pfistupu ke zdravotnim sluzbam a nedo-
state€na kvalita poskytovanych sluzeb, nedostatky ve vyzkumu, sbéru dat a neefektiv-
nost péce o pacienty se vzacnym onemocnénim. Problematika pé¢e o pacienty se vzac-
nym onemocnénim je v soudasné dobé celosvétové velmi aktualni a v Ceské republice je
feSena v ramci Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020.
Problematiku vzacnych onemocnéni Ize dle pfednosty Ustavu biologie a lékaiské gene-
tiky 2. LF UK a FN v Motole a vedouciho Koordinaéniho centra pro vzacna onemocnéni
ve FN v Motole prof. MUDr. Milana Macka jr., DrSc., ktery je zastupcem CR v Evropském
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vyboru expertd na vzacna onemocnéni (EUCERD)

a narodnim koordinatorem projektu Orpahnet, shr-

nout do tzv. ,Ctyf P*:

m  Zaprvé je tfeba na vzacnou chorobu vibec
POMYSLET, coz se tyka zvlasté lékard v teré-
nu.

m  Zadruhé je tfeba vzacnou chorobu spravné
diagnostikovat, tedy vzacnou nemoc POZNAT.

m  Zatfeti je tfeba pacientim se vzacnym one-
mocnénim poskytnout [é¢bu a péci, tedy jim
POMOCI.

m  Zaltvrté je nutné celou problematiku fadné
PROFINANCOVAT.

Navrh Nérodni strategie shrnuje problematiku
vzacnych onemocnéni z hlediska Evropské unie
i Ceské republiky a navrhuje hlavni cile a opatfe-
ni ke zlep$eni situace v dané oblasti v CR. Cilem
Nérodni strategie je zefektivnit diagnostiku a 1é¢bu
vzacnych onemocnéni, zajistit vSem pacientim se
vzacnym onemocnénim pfistup k indikované a vy-
soce kvalitni zdravotni péci a jejich nasledné soci-
alni zaclenéni, a to na zakladé rovného zachazeni
a solidarity. Realizaci téchto programd je postupny
vznik vysoce specializovanych center pro jednotli-
va vzacna onemocnéni nebo jejich skupiny. Narod-
ni strategie ma dale snahu vyuZzit odbornou spolu-
praci se zahrani¢im, umoznit G¢ast nasich pacientl
na mezinarodnich klinickych studiich novych lékd,
véetné 1éCby v zahranici v pfisné indikovanych pfi-
padech, kdy neni mozno zajistit adekvatni speciali-
zovanou pééi v CR.

Navrh Néarodni strategie je v souladu se sdélenim
Komise Evropskému parlamentu, Radé, Evropské-
mu hospodarskému a socidlnimu vyboru a Vyboru
regioni o vzacnych onemocnénich Vyzvy pro Ev-
ropu a na toto sdéleni navazujicim Doporu¢enim
Rady o akci v oblasti vzacnych onemocnéni (Coun-
cil Recommendation on an action in the field of rare
diseases), které bylo pfijato Radou Evropské unie
9. ¢ervna 2009. Tento vyznamny dokument byl pfi-
jat v pribé&hu predsednictvi CR v Radé EU.



Vyznam interdisciplinarni spoluprace
a multioborovych center v péci
o pacienta se vzacnym onemocnénim

MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D.

Péce o pacienty se vzacnym onemocnénim vyzaduje komplexni pristup nejen na jednotlivych
pracovistich, ale i v ramci celého zdravotniho systému. V R dosud neexistuje presna statis-
tika prevalence vzacnych onemocnéni vzhledem k tomu, Ze vétsSina téchto nemoci neni dosud
adekvatné klasifikovana v ramci Mezinarodni klasifikace nemoci MKN 10.

V roce 2010 byla viadou CR ustanovena pfi Ministerstvu zdravotnictvi CR Meziresortni a mezioborova
pracovni skupina pro vzacna onemocnéni (zkracené MPS), ve které v sou¢asné dobé pracuje pies
30 zastupcu lékart, odbornych lékafskych spole¢nosti, zdravotnich pojistoven, MZ, MPSV, Statniho
Gradu pro kontrolu léciv, Ceské asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) &i Koalice pro zdravi. Uko-
lem skupiny je tvofit a nasledné koordinovat realizaci narodnich akénich pland pro vzacna onemoc-
néni. Tyto plany vychazeji z Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010 — 2020. Narodni
strategie urCuje dllezité oblasti v problematice vzacnych onemocnéni, na které je potfeba se zaméfit
a rozvijet je. Jedna se predevsim o diagnostiku vzacnych onemocnéni, jejich 1é¢bu, socialni proble-
matiku, informovanost laické i odborné vefejnosti, sdruZzovani pacienttl se vzacnymi nemocemi nebo
mezinarodni spolupraci, vyzkum, sbér dat ¢i pfeshranicni pé¢i o nemocné.

V roce 2012 pfijala viada CR Narodni akéni plan na 1éta 2012 — 2014, ktery vychazi z Narodni strategie
pro vzacna onemocnéni a jeho cilem je implementovat ji do redlného prostiedi. Narodni akéni plan
sestavuje MPS, ktera je odpovédna i za jeho naplfiovani.

Narodni akéni plan na roky 2012 — 2014 obsahuje téchto 11 cilli:

m  zZlepSeni informovanosti o vzacnych onemocnénich (VO),

vzdélavani odbornikd v oblasti VO,

prevence VO,

zlepSeni novorozeneckého screeningu a diagnostiky VO,

zlepSeni dostupnosti a kvality péce pro pacienty s VO,

ZlepSeni kvality Zivota a sociélniho za¢lenéni osob s VO,

podpora vyzkumu v oblasti VO,

sbér biologickych vzorka,

posileni role pacientskych organizaci,

meziresortni a mezioborova spoluprace,

zahranicni spoluprace v oblasti VO.

Vzacna onemochneéni
u hovorozencu

MUDr. Véra Fridrichova

Za vzacna onemocnéni povazujeme takova onemocnéni, ktera postihuji v zemich
Evropské unie méné nez jednoho ze dvou tisic obyvatel. Celkovy pocet pacientt
vSak neni zanedbatelny. V evropskych zemich je to vice nez 30 milion lidi.

Na zakladé této &innosti vznikaji v CR vysoce spe-
cializovana centra pro pacienty, ktefi trpi vzacnym
onemocnénim tak, aby péce byla pro pacienta
dostupna na urcitém pracovisti v celém potieb-
ném rozsahu — aby byly vybudovany tymy zdra-
votnickych profesionalt, ktefi se problematikou
jednotlivych vzacnych chorob nebo skupin téchto
onemocnéni vSestranné zabyvaji. Jako prvni pi-
lotni projekt vznikla v CR vysoce specializovana
centra pro pacienty s cystickou fibrosou, nasledné
EB cetrum pro pacienty s tzv. nemoci motylich kfi-
del a centrum pro pacienty s dédi¢nymi poruchami
metabolismu. Déle se planuje vznik dalSich vyso-
ce specializovanych center napf. pro pacienty se
vzacnymi neurologickymi a neurodegenerativnimi
chorobami, pacienty s genodermatézami, pro pa-
cienty se vzacnymi imunodoficitnimi stavy a dalsi.
Podminkou vzniku centra je erudovany, multidis-
ciplinarni tym, ktery je schopen zabezpecit kom-
plexni péci o pacienta — diagnostiku i kauzalni ¢i
symptomatickou terapii a samozfejmosti je uzké
spoluprace s pacientskou organizaci.

V roce 2012 bylo zalozeno také Narodni koordi-
nacéni centrum v Praze ve FN Motol. Jeho posla-
nim je odborna garance a koordinace aktivit v ob-
lasti vzacnych onemocnéni. V ramci centra napf.
vznikne linka pomoci pro lékare, ktefi maji u svého
pacienta podezieni na vzacné onemocnéni. S Na-
rodnim koordinacnim centrem FN Motol Uzce spo-
lupracuje FN Brno.

http://www.vzacnenemoci.cz/vzacna-onemocneni
http://www.vzacnenemoci.cz/legislativa

véku. Asi 30 % pacientd bohuzel umira pfed svymi patymi na-
rozeninami. Mezi vzacna onemocnéni bylo pfifazeno asi 7 000
onemocnéni. Z nich Ctyfi az pét procent se projevi jiz v asném

novorozeneckém véku. Mohou postihovat nékolik organovych

V Ceské republice trpi vzacnym onemocnénim zhruba 20 000 pacientt. Raritni one-
mocnéni se rozviji jiz v obdobi prenatalnim a 75 % se projevi v pribéhu détského

skupin. Diagnostiku téchto zavaznych onemocnéni komplikuji
rGiznorodé, nespecifické a zavadgjici pfiznaky, které se projevuiji
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postupné a u stejného onemocnéni popisujeme rlizné interindividualni projevy. Projevy imituji Castéjsi
diagndzy jako novorozeneckou sepsi, hypoxicko-ischemickou encefalopatii a komplikace nedonoSe-
nosti. Zhruba 80 % vzacnych onemocnéni je zpGsobeno genetickymi vlivy a u 20 % pficina choroby
nebyla ozfejmena. Terapie vzacnych onemocnéni je specificka a finanéné nakladna. K 1é¢bé pacientld
uzivame moderni I&ky, tzv. orphan drugs, registrovanych jich je 62, v Ceské republice mame k dispo-
zici 27 z nich. Pacienti jsou ve snaze o dostupnost a zefektivnéni kvalitni péCe sméfovani na speciali-
zovana pracovisté. Tato centra pro vzacna onemocnéni jsou podfazena koordinacnimu centru ve FN
Motol v Praze a jsou detailné&ji prezentovana v jiném sdéleni tohoto Cisla.

V nasem Perinatologickém centru FN Brno vitame spolupraci s centry prenatalni diagnostiky, ve kte-
rych funguje mezioborova spoluprace genetika, gynekologa a kardiologa s moznosti nasledné konzul-
tace neonatologa naseho pracovisté. Rodice tak, v pfipadé potieby, pfichazeji k porodu na specializo-
vané pracovisté. Jsou informovani a maji moZnost se k planovanému postupu vyjadfit.

Dle novely metodického navodu Ministerstva zdravotnictvi je od roku 2009 provadén celoplo$ny no-
vorozenecky laboratorni screening. Obsahuje vySetfeni 13 nemoci ze suché kapky krve, odebrané
z patiCky mezi 48 a 72 hodinami véku ditéte. Jedna se o aktivni vyhledavani vzacného onemocnéni jiz
v jeho preklinickém stadiu. V€asné odhaleni umozni ¢asné zahajeni Ucinné 1éby a prevenci rozvoje
zavaznych komplikaci vedoucich k nenavratnému poskozeni zdravi jedince. VySetfovana choroba je
jasné definovana a existuje obecné uznany veérohodny screeningovy test. Cena laboratorniho vySet-
feni je 746 K¢ na jednoho novorozence, tj. 895 000 K& na zachyceni jednoho nemocného ditéte. Mezi
vySetfovana onemocnéni patfi dvé endokrinopatie — kongenitaini hypotyreéza a kongenitaini adrenaini
hyperplazie, cysticka fibréza, ¢tyfi dédiéné poruchy metabolismu AMK a $est dédi¢nych poruch latkové
vymény mastnych kyselin. VySetfeni na jednotlivé choroby je provadéno na vice pracovistich, koordi-
na&ni centrum bylo ustanoveno pfi Ustavu dédiénych a metabolickych chorob 1. LF UK a VFN v Praze.
U nékterych novorozencd se provadi druhé vySetfeni, tzv. rescreening mezi 8.—14. dnem po porodu.
Ato v presné definovanych pfipadech, napf. podani Iéki matce pfed porodem, které mohou vysledek
screeningu ovlivnit (kortikoidy, I1éky obsahuijici jod, tyreostatika), terapie novorozence pfed odbérem
screeningu kortikoidy, dopaminem, transflize krve, plasmy, vyménna trasflze, u novorozenctl s porod-
ni hmotnosti pod 1 500 g, u novorozencl na parenteralni vyzivé pred odbérem screeningu a v dalsich
situacich definovanych v pokynech. K tradiénimu celoploSnému novorozeneckému screeningu dale
pak patfi i ortopedicky screening, screening vrozené katarakty, screening koarktace aorty vySetienim
pulzace femoralnich arterii a nové na nasem pracovisti i screeningové vySetfeni sluchu méfenim oto-
akustickych emisi.

Se vzacnymi onemocnénimi se na novorozeneckém pracovisti setkavame opravdu raritné. Jsou v§ak
zafazena do $ir$i diferenciaini diagnostiky u nemocnych déti. Jak jsem jiz zminila dfive, jejich projevy
jsou nespecifické a pomérné uniformni. Tak vzacna onemocnéni mohou byt skryta za projevy Cas-
t&jSich diagnoz, jako je bakterialni sepse, patologicky ikterus, hnisava meningitida. K diferencialné
diagnostické rozvaze pfispéje laboratorni vySetfeni acidobazické rovnovahy, laktatu, glykemie, jaterni
testy, bilirubinu, koagulaci, amoniaku a ketonurie (novorozenec za podminek pouhého hladovéni neni
schopen tvofit ketolatky), nékdy je nutné i vySetfeni mozkomisniho moku.

Dédi¢na porucha metabolismu (DPM) mGZze byt pficinou HELLP syndromu (maternalni hemolyza, ja-
terni dysfunkce, trombocytopenie), AFLP (akutni jaterni steatéza s vazbou na téhotenstvi), hypertrofic-
ké kardiomyopatie plodu in utero, non-imunniho hydropsu plodu, intrauterinni ristové retardace plodu
(IUGR) a prematurity.

Vysoké energetické naroky na poporodni adaptaci predisponuji k ¢asné neonatalni manifestaci u mito-
chondrialnich poruch energetického metabolismu. Znamych je vice nez 120 a asi ¢tvrtina se rozviji do
28 dni, tedy v novorozeneckém véku. Typicka je laktatova aciddza. Charakteristicka je IUGR, prematu-
rita, Casna postnatalni hypoxie, respiracni insuficience, svalova hypotonie, intolerance stravy, letargie
a chabé piti, odmitani sani, kieCe, hepatopatie, hypertrofickd kardiomyopatie, doprovodné vrozené
vady (od dvou a vice dysmorfickych znakd obecné jen u jednoho procenta fyziologickych novorozen-
cu) a refrakterni sideropenicka anémie.

Postizeni CNS (kfeCe, svalova hypotonie, letargie a kdma) je dominujicim projevem typickym pro
glykogendzu von Gierke a hyperinzulinismus, onemocnéni provazené t&Zkymi hypoglykémiemi. Také
pro organické acidurie je jiz v prvnim tydnu po narozeni ndpadna CNS patologie podminéna ketoa-
cidézou a hyperamonémii. Rozviji se i u znamé&j$i nemoci ze stejné skupiny, u nemoci javorového
sirupu (MSUD, leucindza). U téchto novorozenct s téZkou ketoacidézou je typicka ,viné“ po maggi,
javorovém sirupu. U poruch cyklu mocoviny extrémni hyperamonémie bez ketoacidézy muze prompt-
né dovést klinicky stav pacienta pfes respiracni insuficienci, respiracni alkalozu, tfes a kife€ové projevy
z iritace CNS k hyperamonemickému kématu.

Po dostateéném pfijmu matefského mléka ¢i umélé mlécné formule na sebe upozorni klasicka galak-
tosémie, ktera se projevi &tvrty aZ devaty den Zivota novorozence hypoglykémii, kfeCemi, zpoatku
nekonjugovanym ikterem s moznou progresi k vyménné trasfizi, hepatopatii, konjugovanou hyperbi-
lirubinémii a koagulopatii. Klinicky stav pfipomina rozvijejici se septicky stav s hepatalnim a renéinim
selhavanim, mimochodem i charakteristicky pfidruzenou kataraktou.

Snad z predeslého vy&tu mnohdy dramatickych projevil DPM na novorozeneckém oddéleni je zfejmé,
Ze diagnostika musi byt rychla a neni vzdy snadna. Novorozenecky laboratorni screening nas nem(-
Ze vzdy veas varovat a pomoci v diferencialni diagnostice u kriticky nemocnych novorozencu. Navic
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spektrum vySetfovanych chorob je Uzké a pocet
raritnich onemocnéni DPM velky. Zde je namisté
konzultace se specialistou, ktery navrhne diferen-
cialné diagnosticky vySetfovaci algoritmus, even-
tualné kratkodobou diagnostickou hospitalizaci na
Pediatrické klinice FN Brno nebo na metabolické
jednotce Kliniky détského a dorostového Iékarstvi
1. LF UK a VFN v Praze dle typu onemocnéni.
Mezi vzacna onemocnéni zahrnujeme i neurolo-
gicka onemocnéni, pro ktera je spoleCna zavazna
svalova hypotonie jiz od novorozeneckého véku.
Radime k nim napfiklad diagnézu spinaini svalo-
vé atrofie Werdning—Hoffmann. Klinicky obraz tzv.
floppy baby je patognomicky i pro dédi¢nou poru-
chu glykosylace proteind (CDG) a peroxismalni
postizeni.

Pres svoji vzacnost jsem se mohla setkat v nasi
porodnici se vzacnym onemocnénim ze skupi-
ny genodermatéz, u novorozence postizeného
ichtyézou, tzv. collodion baby. Termin collodion
baby je uzivany pro déti s fenotypovym projevem
chorob rohovéni kiize na genetickém podkladu.
Byl to lehce nedono$eny novorozenec, ktery byl
obklopen koloidnim vakem. Jeho kize byla leskla,
prisvitna a napjata. Postupné popraskala a tim
se zmirnily obtiZze s dychanim a pitim. Prognéza
téchto déti je pfizniva, pée o né obtizna a patfi
na specializované pracovi$té. Do novorozenecké-
ho véku se promita i epidermolysis bullosa v riz-
nych formach zavaznosti a riiznou mirou postizeni
mnohdy i multiorgdnovym. Neméné Casto vidime
neuroektodermovéa onemocnéni nebo i napfiklad
incontinentia pigmenti s nutnosti mezioborové
péce o pacienty, tedy pfedevsim spoluprace neo-
natologa s dermatologem.

Vétsina vrozenych srde¢nich vad, v&etné spora-
dicky se vyskytujicich arytmii, je soucasti vzac-
nych onemocnéni. Jejich prenatéini diagnostika
a terapie je u nas na vysoké urovni. Mezioborova
spoluprace je chvalyhodna. Pfed porodem ditéte
z rizikové gravidity mame vétsinou k dispozici pre-
natalni kardiologické vySetfeni s doporu€enimi pro
poporodni adaptacni obdobi a naslednou dispen-
zarizaci.

Velkou skupinu vzacnych onemocnéni tvofi vro-
zené vyvojové vady (VVV) a syndromy s nimi
souvisejici. Prenatalné je snaha k pfijeti matky
do perinatologického centra. Urgentni feSeni sta-
vu novorozence mohou vyzadovat VVV traviciho
traktu spojené s jeho nepriichodnosti, gastroschi-
sis, VVV dychacich cest spojené s jejich omeze-
nou prachodnosti, véetné velmi vzacnych atrezii,
s nékterymi syndromy asociované ageneze plic
(syndrom Potterové, diafragmaticka hernie), VVV
urotraktu s poruchou renalnich funkci, odtoku
moci, VVV CNS jako meningomyelokély, hydro-
cefalus, a dalsi. Diky tradi¢nimu téhotenskému
screeningu a podrobnému ultrazvukovému sledo-
vani rizikovych gravidit jsme vétSinou upozornéni
na patologicky vyvoj plodu. Tim ziskavame vétsi
prostor k organizaci zajisténi ¢asné postnatalni
péce, a to hlavné ve smyslu mezioborové tymové
spoluprace. V téchto pfipadech ma smysl centra-
lizace péce o tyto novorozence na specializova-
nych pracovistich v ramci nasi Fakultni nemocnice
Brno a geneticka konzultace s cilenym genetickym
vySetfenim a prognostickym zavérem pro postize-
nou rodinu.



Jak ziji déti s hemofilii
dnes

MUDr. Svétlana Kbéhlerova

dobé je v CR necely tisic hemofilikd, z toho je 233 déti do 18 let (tdaje CNHP 2012, www.cnhp.cz).

Hemofilie je pfendSena jako X-vazana, recesivni choroba. Nemoc se vyskytuje u chlapcd, ktefi zdédili
defektni gen (Xh) od své matky, pfenaSecky onemocnéni (XXh). V soucasné dobé maji rodiny hemo-
filikd moznost vyuzit geneticka vySetfeni pfi prenataini diagnostice hemofilie. Hemofilie A (nedostatek
FVII) i hemofilie B (nedostatek FIX) se projevuji excesivnim krvacenim a nelze je od sebe podle klinic-
kych projevl odlisit. Klinické projevy se v8ak lisi podle tize onemocnéni. Nejzavaznéjsi je tézka forma
hemofilie s hladinou FVIII/IX pod jedno procento, kde se setkdvame se spontannimi a opakovanymi
projevy krvaceni vétSinou jiz v Gtlém véku kolem jednoho roku Zivota. Stfedné téZci hemofilici s hladi-
nou FVIII/IX nemaji obvykle spontanni krvacivé potize, ale mohou krvacet i pfi drobnych traumatech
pfi bézné pohybové aktivité. Lehci hemofilici s hladinou faktoru mezi péti a Ctyficeti procenty maji
minimum krvaceni, jejich diagnéza miize byt stanovena az v pozdéj$im véku i jen nahodné, napfiklad
v ramci pfedoperacéniho vySetfeni.

V poslednich dvaceti letech doSlo v péci o détské hemofiliky k dramatickym zménam. Od témér na-
prosté terapeutické bezmoci az k novym diagnostickym a hlavné terapeutickym moznostem, které
vyrazné zlepSily progndzu onemocnéni. Dnes se v ekonomicky vyspélych zemich poklada hemofilie za
pIné kurabilni onemocnéni a hemofilici maji Sanci dozit se stejného véku jako jejich zdravi vrstevnici.
Vyrazné se zménila kvalita Zivota hemofilikd, protoze diky pravidelné profylaxi (opakované nitroZilni
preventivni podavani chybgjiciho faktoru krevniho srazeni) nedochazi k hendikepujicimu postizeni
pohybového aparatu v détském véku vibec nebo jen zcela vyjimeéné. Pacienti jsou naopak vedeni
k preventivni rehabilitaci a péci o svilj muskuloskeletarni aparat. Nutnost hospitalizace pfi krvacivé
epizodeé détského hemofilika je dnes spiSe vyjimecna a péce se pfesunuje do ambulantni sféry.

V sou€asné dobé je zlatym standardem l|écby tézkého détského hemofilika pravé profylaxe, tedy
preventivni podavani FVIII/IX formou nitrozilni injekce jednou aZ tfikrat tydné. K aplikaci mohou pacienti
dochazet do Hemofilického centra, ale vétsina pacientli s t€zkou hemofilii ma dnes tzv. domaci lécbu.
Maji své Iéky k dispozici doma a dle pokyn( hematologa je uZivaji. Podminkou k tomu je ale spoluprace
rodiny a pacienta. Zpo€atku rodiCe, pak i pacienti Skolniho véku, jsou zaSkoleni k intravenézni
aplikaci a uchovavani svych léki. Hemofilicka centra uzivaji k edukaci pacientd i nékolik projektu

Vzacné diagnoézy v hematologii:
vrozena afibrinogenémie

MUDr. Ondfej Zapletal, Ph.D.

mimo hemofilickd centra. Pro malé déti do 6 let
a jejich rodice jsou to tydenni rekondiéni pobyty
v BéICi a pro déti od 6 do 18 let je to ,velky” Letni
hemofilicky tabor (LHT). V poslednich osmi letech
se mohli vSichni navic Ucastnit i rekondi¢nich
pobytl v Chorvatsku, Bulharsku a Italii. O uvedené
akce je v fadach pacientl velky zajem.

Letos opét probéhl &trnactidenni LHT v Beskydech
v Ondrasové dvore. Tentokrat byl v ,indianském
duchu®, tato tématika byla détem velmi blizka.
Z pohledu edukace bylo pak zasadni ,ambulantni*
dopoledne, zaméfujici se pravé na nacvik autoa-
plikace koncentratll faktorG a rehabilitaci. Po od-
polednim klidu uz probihal program LHT ve stylu
klasickych letnich tabord, s pFijemnymi vedoucimi,
ktefi jsou dusi tabora a z nichz ¢ast jsou sami he-
mofilici. Diky nadSeni a zapalu ,pro véc* vSech za-
interesovanych tak vznika pfijemné prostredi pro
nacvik téch dovednosti, které déti budou po cely
Zivot potfebovat. Déti béhem tabora opét vyslech-
ly i odborné prednasky, mély nékolik zajimavych
navstév a prenocovaly ,pod Sirdakem* u Roznova
pod Radhostém. Zazitkem byl i vylet na Velkou
Racu. Na tabore tak déti navazuji osobni kontakty
s détmi z jinych hemofilickych center napfi¢ celou
republikou. Lépe se sziji se svou nemoci a zvla-
daji ji pak snadnéji. K tomu patfi i poznat hranice
moznosti své nemoci a naucit se pomoci jeden
druhému.

Diky patfi vSem, ktefi se na rekondici ¢i jiné péci
o hemofiliky podileji.

Kazuistika chlapce s novou mutaci v genu pro fibrinogen, ktery prodélal spontanni

krvaceni do mozku

Uvod
Fibrinogen je velky rozpustny glykoprotein produkovany jatry. Je obsazeny v krevni plazmé v mnoZstvi

asi 2-4 g/l a je nezbytny pro srazeni krve. Sestava ze tfi podjednotek (alfa, beta a gama), které jsou
kédovany kazda jinym genem (FGA, FGB, FGG) na ¢tvrtém chromozomu.

Vznik krevni srazeniny je dlsledkem slozitého Fe-
tézce déjd, pfi kterém dochazi k postupné aktivaci
koagulacnich faktord a trombocyt(. Fibrinogen je
posledni zymogen v fadé. Jeho pfeména na ne-
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rozpustny a polymerujici fibrin je zplisobena proteazou trombinem. Fibrinogen (Fbg) je také mediato-
rem agregace krevnich desticek.

Pfi rlznych mutacich v genech pro Fbg muze dojit ke snizené tvorbé ¢i funkci Fbg (hypofibrinogené-
mie), UpIinému chybéni produkce Fbg (afibrinogenémie) nebo ke zméné funkce Fbg (dysfibrinogené-
mie).

Vrozené chybéni fibrinogenu — afibrinogenémie — je velmi vzacna vrozena krvaciva choroba. V literatu-
fe se uvadi vyskyt méné nez jeden na jeden milion. Afibrinogenémie je dédiéna autozomainé recesiv-
né. Zavazné samovolné krvaceni se mlze objevit v jakémkoli véku, dokonce i prenatalné, popisovano
je krvaceni z pupecniku, slizniéni a podkozni krvaceni, krvaceni do svalll nebo kloubd, spontanni
ruptura sleziny a intrakranialni krvaceni. Také se mlze krvaceni objevit pfi intervencnich vykonech
nebo po Uraze.

Diagndza afibrinogenémie je stanovena laboratornim vySetifenim — fibrinogen je neméfitelné nizky.
Krvaceni u pacientl s afibrinogenémii Ié¢ime substituéni lé¢bou — k dispozici je koncentrat fibrinogenu,
alternativou jsou kryoprecipitat a Cerstvé zmrazenda plazma (FFP). Jako prevenci po krvaceni ohrozu-
jicim Zivot je moZné podavat koncentrat fibrinogenu i pravidelné a dlouhodobé.

Kazuistika

Nas$ pacient se narodil v roce 2011 nepfibuznym zdravym rodi¢im. Prenatalné byl ultrazvukovym
vySetienim zjiStén rozStép rtu a patra. Treti den Zivota probéhla planovana operace, pooperaéné kom-
plikovana krvacenim z ran. P¥i vySetfeni hemokoagulaci byl zjistén nizky Fbg, prodlouzené aPTT, PT
i trombinovy ¢as. Neonatologové fibrinogen substituovali, krvaceni ustalo a rany se zhojily. Bylo dopo-
rueno hematologické vySetfeni s odstupem.

U nas byl chlapec vy$etien v pul roce véku, aktivita fibrinogenu byla pod 0,2 g/l (metoda dle Clausse),
antigen fibrinogenu neby! detekovan (metoda EID). Genovym sekvenovanim na UHKT v Praze (prof.
J. E. Dyr, dr. R. Kotlin) byla prokazéna nova mutace v genu pro alfa fetézec fibrinogenu — homozygotni
delece Aa 6477A. Tato mutace zkracuje Aa fetézec na 400 aminokyselin a méni primarni strukturu od
pozice 293 po 400. Oba rodiCe jsou heterozygoti pro stejnou deleci a jak bylo pozdéji pfi rodinné studii

CT skeny mozku, v axialni (Obr. vlevo) a sagitalni (Obr. vpravo) roviné. Okcipitalné je dobre patrny rozsahly
hematom, pusobici dilataci komorového systému a redukci zevnich likvorovych prostor.

Metabolické poruchy
u deti

Doc. MUDr. Dagmar Prochazkova, Ph.D.

Ambulance dédiénych poruch metabolismu je umisténa v arealu Détské nemocnice FN Brno,
v jeji Poliklinicko-ambulantni ¢asti. Je soucasti Pediatrické kliniky. Soustfed'uje pacienty s tou-
to problematikou z regionu celé Moravy. Hlavni naplni prace této odborné poradny je péce
o pacienty s hyperfenylalaninémii (HPA) a fenylketonurii (PKU). Péce je definovana Véstnikem
MZ CR Metodika novorozeneckého screeningu z roku 2009, &astka 6, z 12. srpna 2009. Zahrnuje
pacienty od narozeni do dospélosti véetné.
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Zjisténo, maji ji i oba dédecci. Probiha dalsi patrani
v rodokmenech ve snaze najit mozného spole¢né-
ho pfedka obou rodin.

V sedmi mésicich véku byl po substituci fibrino-
genem (Haemocomplettan P, CLS Behring) zave-
den centréini Zilni katétr — port a byla provedena
dalSi plastika patra bez komplikaci. Po operaci
jsme udrzovali Fbg denni substituci nad 1,6 g/l
s naslednou sekundarni profylaxi tfikrat tydné po
dobu dvou tydnd.

V jedenactém mésici véku byl pacient pfijat po né-
kolikadennich potiZich (neobvyklé chovani a spa-
vost, které rodice pficitali respiraénimu infektu)
s poruchou védomi na spadové détské oddéleni.
Po nami doporucené substituci Fbg byl vSak pro
horsici se neurologicky obraz urgentné transpor-
tovan leteckou zachrannou sluzbou do Détské
nemocnice. Na CT mozku byl prokazan rozsahly
okcipitalni hematom se znamkami nitrolebni hy-
pertenze (viz. obrazky). Za pokracujici substituce
Fbg byl hematom neurochirurgem akutné evaku-
ovan. Dale se jiz komplikace neobjevily, pacient
pfihodu prezil bez neurologického deficitu. Dale
jako prevence krvaceni probiha pravidelna pro-
fylakticka substituce Haemocompletanem, nyni
jsme frekvenci snizili z pdvodné ffikrat tydné na
kazdy paty den. Tato Ié€ba udrzuje trvale hladiny
Fbg kolem 1 g/l.

Zaver

Vzéacné krvacivé choroby se mohou manifestovat
kdykoli a kdekoli, aniz by byla pozitivni rodinna
anamnéza (typické pro autozomalné recesivni
choroby, kde heterozygoti jsou asymptomaticti).
Spontanni krvaceni u pacientl s vrozenou afibri-
nogenémii se mize manifestovat od nejutlejSiho
véku. Intrakranidini krvaceni je vzdy zZivot ohrozu-
jici, okamzita substituce koncentratem fibrinogenu
je zasadni spolu s rychlou diagn6zou a pfipadnym
chirurgickym feSenim. Preventivni substitu¢ni |&¢-
ba po takovéto pfihodé je doporucena. Péce o pa-
cienty s vzacnymi krvacivymi chorobami patfi do
rukou détského hematologa.

Fenylketonurie je dédicna porucha metabolismu
aminokyseliny fenylalaninu, ktera je zplGsobena
deficitem enzymu fenylalaninhydroxylazy v jat-
rech. Incidence v Ceské republice je asi 1 : 5 869
Zivé narozenych déti. Zakladni Iécbou je dieta



nizkobilkovinna s nizkym obsahem fenylalaninu ve
stravé. Dieta se sklada z minimalniho mnozstvi pfiro-
zenych bilkovin a z tzv. potravin pro zvlastni Iékafské
Ucely, coz jsou smési aminokyselin bez fenylalaninu.
Jsou hrazeny s prostfedk(l vefejného zdravotniho
pojisténi. Zahrnuji zakladni smési aminokyselin bez
fenylalaninu, nej€astéji v plechovkach bez pfichuté,
a tzv. davkované formy. Jedna se o mensi sypké
davky smési aminokyselin v saccich s pfichuti &i bez
a o tzv. ready to drink formulas, tj. jiz nafedéné vo-
dou mensSi davky smési aminokyselin. Novinkou jsou
v letodnim roce i varianty ve formé pudingu s pfichu-
ti. Cena nizkobilkovinné diety je od pocatku finanéné
naro¢na. Davkované formy jsou navic asi dvakrat draz$i oproti zakladnim preparatim. Soucasti diety
jsou i specialni nizkobilkovinné vyrobky, které nejsou hrazeny ze zdravotniho pojisténi a jsou oproti
ni. Nizkobilkovinna dieta zaru€uje pfi pfisném dodrzovani normalni ¢i téméf normalni vyvoj kognitiv-
nich funkci. V sou€asné dobé se doporucuje jako dieta celoZivotni. Dal$im uskalim nedodrzovani PKU
diety je v dospélosti riziko tzv. hyperfenylalaninové embryopatie, tj. poSkozeni plodu vysokou hladinou
fenylalaninu v krvi matky. Jedna se o tzv. syndrom maternalni PKU, ktery zahrnuje mikrocefalii, posti-
zeni psychomotorického vyvoje ditéte, vrozené srde€ni vady, stigmatizaci, nizkou porodni hmotnost,
poruchy pozornosti a hyperaktivitu, riziko pfedéasného porodu a potratu. PKU dieta je naro¢na na pfi-
pravu. Navic ma Spatné organoleptické vlastnosti. Proto se hledaji nové Ié¢ebné moznosti. Pro nékteré
pacienty je to podavani kofaktoru fenylalaninu, tzv. tetrahydrobioterinu, ktery v nékterych pfipadech
optimalizuje aktivitu poruSeného enzymu. V souc¢asné dobé se jedna o uhradé z prostfedkl vefejného
zdravotniho pojisténi. Tento novy typ léCby je opét vyrazné finanné narocny oproti nizkobilkovinné
oCekavame, Ze bude ve svété uvedena zcela nova varianta lé¢by PKU
— enzymova nahradni terapie pomoci enzymu fenylalaninamoniaklya-
zy. Enzym metabolizuje fenylalanin v krvi na kyselinu trans-skoficovou
a malé mnozstvi amoniaku, které télu neSkodi.

Péce o tyto pacienty je finanéné a odborné naroéna. Proto je v Ces-
ké republice centralizovana a poskytovana pouze ve tfech fakultnich
nemocnicich: VFN Praha, FN Kralovské Vinohrady Praha a FN Brno.
V Brné sahaji po€atky péce o tyto pacienty do 60. let minulého stoleti.
V soucasné dobé je ve FN Brno registrovano 326 pacientd. Ve véech
metabolickych centrech se jedna o multioborovou spolupréci, na které
se soucasné podileji i dalSi odbornosti: neurologové, psychologoveé,
nutriéni terapeuti, pracovnici biochemie, genetiky, gynekologové a po-
rodnici a socialni pracovnici. Molekularné genetickou analyzu PAH
genu pro PKU poskytuje v ramci Ceské republiky véem pacienttim

Vzacna onemochneéni
v détské neurologii

MUDr. Ondfej Horak, MUDr. Lenka Mrazové

Vzacna onemocnéni jsou onemocnéni s ¢etnosti v populaci jedno na dva tisice obyvatel a nizsi.
Vzhledem k takto sporadickému vyskytu byvaji opomijena v diferencialné diagnostickych uvahach
a CGasto tak zlstavaji dlouho nerozpoznana. To nejenze oddaluje spravny terapeuticky postup, ale
také vede k zbyte¢nym a duplicitnim vySetfenim, coz jen akcentuje uz tak stresuijici situaci v rodiné
pacienta.

V ramci détské neurologie se s vzacnymi chorobami setkavame hned v nékolika sférach, z nichz pouka-
zujeme zejména na epileptologii a oblast nervosvalovych onemocnéni. Jednotlivd onemocnéni ze zmi-
nénych oblasti jsou sice extrémné vzacna, dohromady v8ak predstavuji nezanedbatelny pocet pacientd,
vyzadujicich specificky pfistup. Diagnostika téchto chorob neni sou¢asti rutinni praxe, zejména pro vy-

Centrum molekularni biologie a genové terapie
IHOK FN Brno. Nase ambulance spolupracuje
s Narodnim sdruzenim PKU a jinych dédinych
poruch metabolismu. Jedna se o sdruzeni pacien-
ta, jejich rodicu a pratel. Nize uvadime fotografie
z rGznych akci NS PKU a jinych DPM — ozdravné
pobyty, kurzy vareni a mikulasska besidka. Pat-
ronkou sdruzeni je hereCka Andrea KeresteSova.
V soucasné dobé vSechna centra spole¢né s NS
PKU a jinych DPM usiluji o vytvofeni Centra vy-
soce specializované péce pro pacienty s PKU,
které by zarucovalo vysoky standard poskytované
|ékarské péce a pfispélo ke zlepSeni Ghrady péce
o tyto pacienty.

znamny pokrok na poli molekularni genetiky je vSak
na specializovanych pracovistich proveditelna. Ze
srovnani zahranicnich literarich Udaju o inciden-
ci a prevalenci vzacnych typd geneticky podminé-
nych epilepsii a nervosvalovych chorob s poctem
diagnostikovanych pacientd na naSem uUzemi Ize
usuzovat na nedokonaly systém zachytu téchto cho-
rob v CR. Z tohoto divodu vznikaji specializovana
centra, ktera komplexni diagnostiku a potfebny mul-
tioborovy pfistup nabizeji. Pro Ucely dispenzarizace }
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jiz existuiji (a stale vznikaji nové) prehledné registry, jejichz pouziti by do budoucna mélo byt celonarodni
nebo idealné nadnarodni.

V praxi jsou jiz piné zavedené registry pacientd s Duchennovou/Beckerovou muskulami dystrofii (DMD/
BMD), spindlni muskularni atrofii (SMA), facio-skapulo-humeralni muskularmi dystrofii (FSHMD) a myoto-
nickymi dystrofiemi (MD). Pro néktera dalSi nervosvalova onemocnéni, jakymi jsou nap. pletencové svalo-
vé dystrofie a kongenitaini svalové dystrofie, je vytvoreni registri otazkou pfistich let. Klicovym spole¢nym
znakem téchto chorob je svalova slabost, ostatni klinickd manifestace je pro dané jednotky vice € méné
specificka. Pro Duchennovu svalovou dystrofii je charakteristicky nahodny zachyt pro elevaci jaternich
transamindz a pozdgji kreatinkinazy jesté pfed rozvojem Klinickych obtiZi, které se objevuji kolem tretiho
nebo ¢asné kojeneckém véku pod obrazem floppy infant. Mimé&jsi formy (typ Il a lll) nastupuiji typicky
v batolecim véku a jejich pribéh je zna¢né variabilni. V pfipadé FSHMD dominuje hypomimie a prominujici
lopatky. Progrese tohoto onemocnéni je ve srovnani s pfedchozimi jednotkami mirnéjsi a progndza tak pfi-
znivéjsi. Pres tato specifika vSak klinicky obraz bez molekularné genetické analyzy ke stanoveni diagnézy
nestaci. V soucasné dobé je v mnoha pfipadech molekulérni genetika upfednostriovana i pied invazivni
svalovou biopsii.

V epileptologii molekularni genetika hraje dileZitou roli v pfipadé zavazné myoklonické epilepsie v détstvi
(Dravetové syndrom; SMEI), generalizované epilepsie asociované s febrilnimi zachvaty (GEFS+), benig-
nich familidarich novorozeneckych kreci (BFNC) a pyridoxin dependentnich epilepsii (PDE). V téchto pfi-
padech totiz napomaha nejen diagnostickému zafazeni, ale umozriuje i cileny vybér antiepileptik. Syndrom
Dravetové je zavazna epilepticka encefalopatie, manifestujici se v kojeneckém véku dlouho trvajicimi,
stranové alternujicimi febrilnimi zachvaty, pozdéji zachvaty myoklonickymi anebo absencemi a opozdo-
vanim vyvoje ditéte. Az v 80 % pfipadl je asociovan s mutaci v genu SCN1a, tedy v genu kddujicim
alfa podjednotku sodikovych kanalll, coZz umoZiiuje nastaveni cilené antiepileptické terapie. U pyridoxin
dependentnich epilepsii znamena molekularné genetické potvrzeni diagn6zy pfedevsim uSetfeni pacienta
zbyte¢né extenzivni Iécby. Genetické vySetfeni zde obvykle navazuje na pozitivni pyridoxinovy test, ktery

Détské neuromuskularni
a kongenitalni
deformity patere

Doc. MUDr. Martin Repko, Ph.D.

Ortopedicka klinika LF MU a FN Brno je od svého zalozeni v roce 1977 prof. MUDr. Otto Vla-
chem, DrSc. vedoucim republikovym specializovanym centrem pro feseni deformit patere
a v posledni dobé byla i zapojena do vyznamnych evropskych i svétovych védecko-vyzkum-
nych projektl. V souvislosti s timto Sirokym pasobenim byla na klinice v minulych letech
oSetfena cela fada pacienti s velmi vzacnymi diagnézami, s nimiz se setkavame velmi zfidka.
Vzdy je v této souvislosti nutné aplikovat individualni pfistup k pacientovi a hledat optimalni
zpusob osetreni v zrcadle moznych nepredpokladatelnych komplikaci.

Jednim z hlavnich celostatnich projektd nasi kliniky je dispenzarizace a lé¢ba détskych neuromus-
kularnich a kongenitalnich deformit patefe, které zahrnuiji celou Fadu velmi vzacnych komplexnich
onemocnéni. Pfikladem a jednou z nejvyznamnéjSi skupinou pacientll jsou déti s Duchenneovou
muskularni dystrofii, které jsou operovany v ramci CR vyhradné ve FN Brmo.

Jedna se o zavazné vzacné onemocnéni, které vyrazné snizuje kvalitu Zivota a vede i k asnému
Umrti téchto déti ve véku kolem 20. roku Zivota v disledku postizeni srde¢niho i dychaciho sval-
stva. Pravidelnym postizenim je skolioticka deformita patefe, ktera vyznamné zhorSuje kvalitu Zivota
i funkéni zdatnost kardiopulmonalniho aparatu. Z ortopedického pohledu je pfedevsim potfeba udrzet
rovnovahu sedu pacienta a zabranit dalSimu funkénimu omezeni vnitfnich organl vlivem deformace
patefe. Kompenzaéni pom(icky, jakymi jsou kvalitni anatomicky tvarovany vozik ¢i dalSi protetické
pomUcky, dokazi castecné zlepsit stabilitu sedu, avSak pfi vyrazné progredujicich deformitach patefe
nedokazi udrzet kompenzaci téla. V téchto pfipadech je nutné skoliotickou deformitu operovat.
Principem operacni Iécby skoliotickych deformit patefe u téchto chlapcl je korekce deformity a tzv.
spinopelvicka fixace, zahrnujici do instrumentace a nasledné kosténé fuze nejen samotnou patef, ale
tioborovou spolupraci. Doposud bylo na Ortopedickeé klinice FN Brno takto operovano 19 pacientt.
Samotny operacni vykon a nasledna ¢asna pooperacni rekonvalescence vyZaduje specializovany
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je standardni soucasti algoritm( Ié¢by novorozenec-
kych zachvatl. Jak se molekularni genetika vyviji,
zacind se prosazovat i v diagnostice dalSich epilepsii
(generalizované idiopatické a fokalni epilepsie), za-
tim vSak spiSe na experimentalni Urovni.

Mimo tyto dvé dominantni skupiny onemocnéni se
détsky neurolog setkava i s fadou dalSich vzacnych
onemocnéni, jejichz prvni manifestace byva velmi
Casto neurologicka. Jedna se zejména o metabolic-
ka onemocnéni, z nichZ jsou to hlavné metabolické
myopatie jako je napf. Pompeho nemoc (glykoge-
noza 2. typu), ktera se projevuje zejména svalovou
slabosti, mitochondrialni onemocnéni, jehoz prvnim
projevem byvaiji Casto epileptické zachvaty, ¢i ataxie
nebo skupina onemocnéni znamych jako leukodys-
trofie zpusobené dysfunkci myelinu, pro které je cha-
rakteristické opozdéni vyvoje, regres ve vyvoji, poru-
chy chovani, postizeni smyslovych organ( ¢i ataxie
a fada dalSich.

Clanek v zakladnich rysech nastifiuje problematiku
vzacnych onemocnéni z oblasti détské neurologie se
zamérem rozsifit povédomi zejména o nutnosti cen-
tralizace ve specializovanych centrech s moznosti
komplexni diagnostiky, véetné molekularné genetic-
kého vySetieni, a nabada tak Sirokou Iékafskou ve-
fejnost k véasnému odesilani ,podezfelych” pacientt
do téchto center.

anesteziologicky pfistup s pfihlédnutim k riziku sr-
decniho a ventilaéniho selhani v dusledku primarniho
postizeni téchto organd. Vétsinou pacient zustava po
nékolik dni po operaci na umélé ventilaci a vyzaduje
velmi intenzivni anesteziologickou péci. Rizikem téchto
vykonU je neschopnost pacienta spontanni ventilace
a odkazani na ventilaci umélou.

Na Ortopedické klinice FN Brno byla obdobnym zpu-
sobem operovana i cela fada dalSich détskych pa-
cientl s deformitami patefe pfi velmi vzacnych dia-
gndzach. Mezi né patfi deformity pfi Prade-Williho
syndromu, spinalni muskularni atrofii, Friedreichové
ataxii, morbu Charcot-Marie-Tooth, Roussy-Leviho
syndromu, Coffin-Lowryho syndromu, Arnold-Chi-
ariho syndromu, Marfanové syndromu, diastemato-
myelii a mnohych dalSich. Tito pacienti tvofi unikat-
ni soubor a jeho lé¢ebné vysledky byly s Uspéchem
prezentovany na vyznamnych svétovych kongresech.
Tyto operacni vykony vSak soucasné patfi k finanéné
dlouholetou snahou je ziskat dostate¢né prostfedky
od zdravotnich pojistoven a vefejného zdravotnictvi,
které by byly vy¢lenény predevsim k operacni |éCbé
téchto vzacnych onemocnéni a dokazaly by pokryt
potfeby naSeho specializovaného centra. Radi by-



chom takto poskytli IéEbu mnohym dal$im takto postizenym détem soustfedénym na nasi kliniku z celé
republiky.

Zakladnim pozadavkem pro kvalitni Iéebnou péci je dokonala souhra zdravotnického tymu lékard, ses-
ter, psychologa a dal$ich spolupracovniku kliniky. Za zasadni a nepostradatelnou podminku pro moznost
|é¢by takto zavaznych a vzacnych diagnéz povazuji dislednou a kvalitni multidisciplinarni spolupraci.
Vysoka erudice jednotlivych zainteresovanych klinik FN Brno a jejich prakticky bezproblémova meziobo-
rova spoluprace jsou zasadnimi faktory Ié€by vzacnych deformit détské patefe. V pfedoperacnim obdobi
Uzce spolupracujeme predevsim s Radiologickou klinikou, Neurologickou klinikou a klinikami internimi
FN Brno, v€etné peroperatni monitorace evokovanych potencidld. PFi operacni 16¢bé a v jejim bezpro-
stfednim pooperacnim obdobi je nezbytna dokonala anesteziologicka péte KARIM FN Brno, bez které
by tyto unikatni operacni vykony nebyly mozné. K feSeni nékterych speciélnich komplikaci vyuzivame
také perfektni spoluprace s Chirurgickou a Neurochirurgickou klinikou FN Brno. Pocit zajisténi bezpec-

Neurologie
a vzacné nemoci

MUDr. Stanislav Vohanka, CSc., MBA

Nékteré nemoci jsou €asté, jiné méné... Celozivotni prevalence bolesti v zadech se blizi 90 %, mig-
réna postihuje az 17 % zen a 6 % muzu. Celozivotni prevalence epileptickych zachvatti a epilepsie,
véetné febrilnich zachvatd, je az pét procent. Tyto nemoci zname od nepaméti a hovofi o nich jiz
starovéké texty. Oproti témto masovym chorobam, které zname z vlastni zku$enosti nebo blizkého
okoli, existuje velké mnozstvi nemoci, se kterymi se setkavame vyjimecné. Byvaji obavanou ¢asti
lékaiskych uéebnic a nezfidka i lékaiskych praxi. Ridky vyskyt téchto chorob klade velké naro-
ky na vzdélani lékaru, Cini ziskavani relevantnich informaci o téchto chorobach krajné obtiznym
avede k zanedbavani péce. Zdravotnicky systém tyto pacienty nechce, protoze nezapadaiji do tech-
nologickych schémat moderni mediciny. Poskytovatelé jim nerozumi — maji malo skute¢né kvalit-
nich a objektivnich (pevnych) dat k rozhodovani. Pro platce a regulatory péce vycnivaji z davu a je
pro né treba vytvaret zvlastni (Spatné uchopitelny) systém financovani. Obrazné receno: vyrabét
konfekci je jednodussi (a levnéjsi), nez Sit historicky kostym na miru herci...

Vzéacné nemoci (anglicky oznagované ¢asto jako ,orphan® — sirotci) jsou definovany Evropskou komisi
jako prevalence méné nez jeden pfipad na dva tisice obyvatel, v Japonsku jeden pfipad na 2 500 oby-
vatel a v USA jako choroba, ktera postihuje méné nez 200 tisic obyvatel. Casto jsou pohfichu spojovany
s oborem neurologie, prestoZze jsem se na zaCatku snazil ukazat, Ze se tento obor zabyva pfevazné
chorobami velmi ¢astymi. A to jsem nezminil cévni mozkové pfihody jako tfeti nejCastéjsi pficinu smrti
a nejCastéjsi pricinu invalidity dospélych.

Vyznamnou skupinu chorob, kterymi se neurologie zabyva, jsou tzv. neuromuskularni neboli nervosva-
lové choroby (onemocnéni perifernich nerv(, nervosvalovych spojeni a kosternich svall). Kromé dia-

gie znamé jiz delsi dobu. Casto zde ale naraZime na finanéni moznosti zdravotnickych systému takovou
terapii poskytovat (intravendzni imunoglobuliny, moderni biologicka Ié€ba) a u nékterych vzacnych ne-
moci i na absenci diikaz( z rozsahlejsich studii.

Péce o nemocné s nervosvalovymi chorobami patfi mezi jeden ze zakladnich a dlouhodobych programd
Neurologické kliniky FN Brno. Jeji pracovnici stali u zrodu Neuromuskulami sekce Ceské neurologické
spole¢nosti a Brno je tradi¢ni destinaci narodnich neuromuskularnich kongresu. Usilujeme o uznani Neu-
romuskularniho centra jako centra excelence podle evropskych standard(i. Nem(ize ov§em jit o izolovanou
aktivitu nasi kliniky — cilovym stavem je propojena aktivita neurologli, molekularnich biologt, genetikd,
patologl a dalSich odbornosti, které se na péci o tyto pacienty podili. Od narozeni do smrti, od prvnich
pfiznakl a poc¢ate¢ni diagnostiky po sofistikovanou genovou terapii ¢i podpdrnou nebo paliativni pééi.
Jednou z vyznamnych aktivit, které v souasné dobé na poli vzacnych chorob vyvijime, je budovani na-
rodnich registrd nékterych vzacnych nemoci. Pracovnici Neurologické kliniky a Kliniky détské neurologie
jsou spravci étyF z péti v sougasnosti v CR fungujicich registrd: Registru DMD/BMD, registru myotonic-
kych poruch, registru FSHD (facioskapulohumeralni svalové dystrofie) a registru autoimunitnich neuro-
patii (AINSO). Registry patfi ke klicovym aktivitam, jak je definuje EUCERD: jsou nezastupitelné v zis-
kavani odbornych informaci o vzacnych chorobéach, slouzi k porovnavani urovné péce s jinymi zemémi
a v neposledni fadé pomahaji péci planovat a financovat. Jsou nezastupitelé v planovani klinickych

nosti operace zvySuje védomi mozného rychlého
feSeni moznych komplikaci i v rdmci dalSich vysoce
erudovanych klinik v ramci FN Brno.

Za vySe uvedenych podminek, kvalitné zajisténych
a poskytovanych ve FN Brno, jsme schopni na Or-
topedickeé klinice FN Brno provadét naro¢né a pra-
videlné i unikatni operacni vykony, které navraci
nadsji postizenym détem s deformitami rostouci pa-
tefe. Touto cestou se nam daifi zlepsit kvalitu a pro-
dlouzit délku jejich Zivota.

betické polyneuropatie patfi vSechny choroby
z tohoto okruhu mezi nemoci vzacné. NejCastéji
jde o dédi¢né podminéné choroby, na druhém
misté jsou onemocnéni autoimunitni. Nékteré
jsou relativné &asté: asi dva tisice osob v Ceské
republice trpi myastenii, nékteré jsou ,ultravzac-
né“: vime jen o dvou pfipadech X vazané formy
Emeryho-Dreifussovy svalové dystrofie. Celko-
vou prevalenci nemocych se vSemi svalovymi
dystrofiemi Ize pro CR odhadnout do jednoho
tisice osob, jde v8ak o desitky riznych nemoci
s razovitymi projevy a nestejnou prognézou. Drti-
va vétSina dédi¢né podminénych chorob je nelé-
Citelnych. U nékterych vSak jiZ mame k dispozici
|éCbu substitucni (Pompeho nemoc), u jinych se
blizime k zahajeni kauzalni genové terapie (né-
které svalové dystrofie) a témér u vSech mame
fadu podpUrnych lé&ebnych strategii, které vy-
znamné zlepSuji kvalitu Zivota a prodluzuji jeho
délku. Autoimunitni nervosvalové choroby jsou
naopak chorobami, u nichz jsou Iéebné strate-

studii. Registry jsou strukturou kompatibilni s re-
gistry v dalSich zemich EU, jsou multicentrické
a abychom zajistili jednoduchou a bezbariérovou
komparaci dat, jsou vedeny v anglickém jazyce.

www.eucerd.eu

www.orpha.net
WWW.vVZacna-onemocneni.cz
ready.registry.cz

WWW.ains0.cz
www.neuromuskularni-sekce.cz
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Hereditarni arytmickeé
syndromy

MUDr. Tomas Novotny, Ph.D.

Hereditarni arytmické syndromy jsou vzacna dédicna onemocnéni srdce spojena s vysokym rizi-
kem zavaznych poruch srdecniho rytmu, které vedou k zastavé obéhu. Ta nastésti trva vétSinou
jen nékolik sekund, a tak typickym projevem téchto onemocnéni jsou kratké ztraty védomi, tzv.
synkopy, nejcastéji pfi namaze. Bohuzel v nékterych pfipadech porucha rytmu (a tim i obéhova
zastava) pretrvava a takto postizeny jedinec umira, neni-li mu okamzité poskytnuta masaz srdce
a porucha rytmu neni ukoncena elektrickym vybojem, tzv. defibrilaci. Tyto obtize se v drtivé vét-
$iné pripadl objevuji u dosud zdravych a ¢asto mladych jedinci.

Mezi tato onemocnéni patfi Brugada syndrom, katecholaminergni polymorfni komorova tachykardie (CPVT)
a pfedevsim syndrom dlouhého QT intervalu (long QT — LQTS). Podle rozsahlé italské studie z roku 2009 bylo
Zjisténo, Ze LQTS se mUZe vyskytovat az u jednoho z dvou a pUl tisice jedinct, imZ téméF prestava patfit mezi
vzacna onemocnéni. U vSech téchto tfi onemocnéni poskytujeme ve FN Brno komplexni diagnostiku zhruba
od roku 2000 a jako jediné zafizeni v Ceské republice i véetn& genetického vySetfeni zamé&feného na detekci
mutaci v genech pro elektrické iontové kanaly srdecniho svalu. Diagnostika a také Ié¢ba probiha v ramci spolu-
prace Interni kardiologické Kliniky, détské kardiologie Pediatrické kliniky a Oddéleni Iékarské genetiky.

Diagnostika téchto onemocnéni mlze byt svizelna, nebot bézné kardiologické vySetfeni, véetné ul-
trazvuku srdce, ukaze normalni nalez. Nékdy je onemocnéni mozno rozpoznat podle nékterych méné

Vzacna onemocnéni na Klinice
nemoci plicnich a TBC FN Brno
aLF MU

MUDr. Eva Pokojova, MUDr. Dagmar Kindlova, MUDr. Martina Doub-
kova, MUDr. Monika Saténkova a Prof. MUDr. Jana Skfickova, CSc.

Cysticka fibréza (CF)

Cysticka fibréza je autozomalné recesivné dédi¢na porucha metabolismu. Jedna se o onemocnéni mul-
tisystémové, postihujici organy s epitelidinim povrchem. Je charakterizované progresivnim postizenim
plic v dasledku opakovanych infekci dychacich cest nebo chronickych infekci, neprospivanim postizené
osoby v dusledku insuficience zevni sekrece pankreatu, vysokou koncentraci chloridd v potu a az u 98 %
dospélych muzd i neplodnosti v disledku obstruktivni azoospermie.

Vyskyt CF je 1 : 2 736 Zivé narozenych déti. V Ceské republice se ro&né narodi asi 33 déti s timto one-
mocnénim.

Centrum vysoce specializované
péce o nemocné s cystickou fib-
rozou pfi FN Brno ma dvé ¢asti.
Détsti klienti do véku osmnécti let
jsou sledovani na Klinice détskych
infekénich nemoci. Dospélé klien-
ty dispenzarizuje specializovana
ambulance Kliniky nemoci plic-
nich a TBC, kde je v roce 2013
sledovano 32 nemocnych.

Lécba klientli s CF je velmi naroc-
na. Lécba postizeni respiratniho
traktu zahrnuje fyzioterapii, péci
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HRCT hrudniku — pokrocila plicni fibré-
za, vostinovita plice (honeycomb lung).

Fenotypicky projev palickovi-
tych prstii s nehty tvaru hodino-
vého sklicka u pacient(i s IPP.

obvyklych znaki na EKG zaznamu (napf. pro-
dlouzeni tzv. QT intervalu), ¢asto se ale typické
znamky objevi az pfi zatéZovém testu — bicyklo-
vé ergometrii. Spravné rozpoznani tohoto Zivot
ohrozujiciho onemocnéni umozfiuje pak zavést
odpovidajici Ié¢bu — nasazeni 1ékd ze skupiny
betablokatorl nebo implantaci specialniho pfi-
stroje — implantabilniho defibrilatoru — ktery ne-
bezpe€nou arytmii rozpozna a elektrickym vybo-
jem ukondi.

Pro hereditarni arytmické syndromy je typicky
familiarni — rodinny — vyskyt. Na vySetfeni k nam
tak prijizdéji celé rodiny z celé Ceské republiky
a Casto i ze Slovenska. V sou€asné dobé usilu-
jeme o ziskani statutu narodniho centra pro tato
onemocnéni.

o priichodnost dychacich cest (nebulizace muko-
Iytik, hypertonického solného roztoku, amiloridu,
alfa dornazy), Iécbu plicni infekce (antibioticka
kombinovana terapie), 1é€bu zanétu (nesteroidni
antirevmatika, inhalaéni kortikosteroidy, makroli-
dy), bronchodilatacni 1é€bu, 1éEbu moznych respi-
racnich komplikaci, dlouhodobé domaci oxygeno-
terapie a transplantace plic.

Koncentrator kysliku — soucast dlouho-
dobé domaci oxygenoterapie, kdy paci-
enti v pokrocCilych stadiich inhaluji kyslik
minimélné 16 hodin denné.



Obdobné slozity je i véasny zachyt a lé¢ba postizeni gastrointestinalniho traktu v ramci tohoto onemocné-
ni. Zevni insuficience pankreatu vyZaduje extrémné vysoké davky pankreatické substituce. Diabetes mel-
litus vézany na CF je sdm o sobé specificky a vyZaduje zahajeni Ié¢by inzulinem. CF vazana hepatopatie
vyZaduje podani ursodeoxycholové kyseliny. Narocna je Ié¢ba malnutrice — sipping, vyZiva cestou naso-
gastrické sondy ¢i PEG, plna parenteralni vyziva. Je nezbytné nutna suplementace vitaminu rozpustnych
v tucich a nékterych mineralnich prvkl (kalcium, fosfor, magnesium, selen, zinek a Zelezo).

S pokroky lé¢by a zvySujicim se medianem preziti nemocnych CF souvisi i problematika rodi¢ovstvi, tedy
péce o gravidni CF klientky a dale problematika IVF u muzl s CF. Nutna je téZ psychologicka péce o CF
klienty a jejich rodinné pfislusniky.

Lécba CF byla az do nedavna pouze symptomaticka. Nyni se i u této diagnézy vyuzivaji tzv. orphan drugs,
tedy lécivé pripravky, které se pouZivaji v terapii zavaznych vzacnych onemocnéni (s prevalenci mensi
nez 50 : 100 000). Statut orphan drug byva spojen s konkrétnim onemocnénim ¢&i dokonce s konkrétnim
subtypem &i fazi urcitého onemocnéni. V pfipadé cystické fibrozy je takovym lékem ivacaftor (Kalydeco),
ktery pusobi jako potenciator defektniho proteinu CFTR a zvySuje kapacitu iontovych kanalll pro transport
chloridovych iontl. Je tedy Iékem modifikujicim chorobu, ktery funguje na principu ndpravy zakladniho
defektu u CF. To znamend, Ze ma za cil napravit pfiinu CF a ne pouze nasledky onemocnéni (jako je
napf. plicni infekce). Ivacaftor je vyhrazen pouze pro CF klienty, ktefi jsou nosi¢i mutace G551D (v nasem
centru to jsou dva nemocni).

Obtizné lé€itelné astma (OLA)

Astma je onemocnéni sice nevylécitelné, ale ve vétsiné pfipadd velmi dobie reaguijici na Iécbu. Velka
¢ast nemocnych ma pfi spravné vedené Ié¢bé astma pod kontrolou, jsou stabilizovani a bez pFiznaku.
Existuje vSak skupina nemocnych s obtizné IéCitelnym astmatem, ktefi i pfes adekvatni IéCbu pfi dobré
compliance a adherenci k [6bé maji kazdodenni pfiznaky astmatu. KNPT FN Brno je od roku 2005 jed-
vysoce specializovanou péci. Pecujeme o 195 takovych pacientd. U Uzké skupiny pacientl s tézkym
a obtizné léCitelnym astmatem je pfi spInéni indikacnich podminek (spravné stanovena diagndza, sprav-
na lé¢ba komorbidit, které mohou zhorSovat pribéh astmatu — napf. rhinosinusitida, reflexni nemoc
jicnu apod., prikaz pozitivity celoro¢niho vzdusného alergenu koznimi testy nebo reaktivitou in vitro,
s privodni klinikou vazby na alergenové spoustéce, FEV1 mensi nez 80 % nélezité hodnoty, v pribéhu
posledniho roku dokumentované minimalné dvé tézké exacerbace navzdory vysokym dennim davkam
inhalagnich kortikoidu a hladina celkového IgE v rozmezi 30-700 1U/ml, pacient dodrzujici zékaz koufe-
ni) indikovana biologicka Iécba omalizumabem. Omalizumab je humanizovana monoklonalni protilatka
vyrobena technologii rekombinantni DNA v linii sav€ich bunék vajecniki ¢inskych kfeckd. Omalizumab
se selektivné vaze na konstantni doménu Fc epsilon 3 lidského IgE, ¢imz snizuje voIné IgE. Na KNPT
FN Brno jsme od roku 2005 biologickou lé€bu omalizumabem zahdjili u dvaceti pacientd. V sou€asnosti
je lécba aktivni u tfinacti nemocnych. Ve vétsiné pfipadd doslo po 16 tydnech Ié¢by omalizumabem ke
zmirnéni nebo Ustupu dennich i no¢nich pfiznak(, doslo ke snizeni po¢tu akutnich exacerbaci astmatu
s nutnosti vyhledavani lékaiské péce, zlepSeni plicnich funkci, zlepSila se kvalita Zivota i kontrola ast-
matu nemocnych. U vétSiny nemocnych doslo ke zlepSeni ndmahové dusnosti a podafilo se snizit nebo
vysadit davku systémovych kortikoid(.

Idiopaticka plicni fibréza (IPF)

Idiopaticka plicni fibréza patfi mezi intersticialni plicni procesy (IPP), coz je heterogenni skupina chorob
prevazné nenadorového plvodu s podobnou klinickou manifestaci a radiologickym obrazem liSici se etio-
logii, progndzou a lécbou. Vyskytem tato onemocnéni patfi mezi méné bézna. Zakladnimi vySetfovacimi
metodami jsou klinické vySetfeni (véetné anamnestickych dat), laboratorni vySetfeni, plicni funkéni vySet-
feni, radiologické vySetfeni (véetné vypocetni tomografie s vysokou rozliSovaci schopnosti), bronchosko-
pie s bronchoalveolarni lavazi a obvykle i plicni biopsie. Dllezita je véasna a pfesna diagnostika vzhledem
k tomu, Ze lécba se u jednotlivych IPP liSi a nékteré z nich jsou pfi 16€bé reverzibilni pouze v inicialnich
fazich onemocnéni. Lécba je kauzalni v pfipadé znamé etiologie, jinak je empirickd, zaloZzena na zku$e-
nostech, a sestava prevazné z kortikoidni, imunosupresivni nebo biologické lécby. V pokroCilych fazich IPP
je indikovana dlouhodoba doméci oxygenoterapie nebo transplantace plic.

postihuje asi pét milion( lidi na celém svété. Prevalence této nemoci je celosvétové odhadovana na 13-20
:100 000 a incidence na 6,8-16,3

: 100 000 obyvatel. ]

Klinicky se IPF projevuji nej- | r
— kaslem a dusnosti. Mnohdy

tato onemocnéni probihaji pli-

Zivé a to i roky. Pacient se na !
postizeni adaptuje a pfichazi [ 1
do ambulance v jiz pokrocilém pred lécbou

po lé¢bé pred lé¢bou

stadium tzv. vostinovité plice, kdy dochazi k ne-
vratné prestavbé plicni tkané do stadia plicni
fibrézy.

Lécba IPP je rGznoroda, kauzalni ¢i empiricka.
Z&kladem |é¢by jsou kortikoidy, imunosupresiva
a antioxidacni léky. V posledni dobé i lécba pfi-
mo ovliviiujici imunopatologické dé&je v plicnim
parenchymu, tzv. biologicka léba, zamérfujici se
primarné na proces fibrotizace u IPF. V kone¢ném
stadiu IPP je to dlouhodoba domaci oxygenote-
rapie nebo u indikovanych jedincU i transplantace
plic. Progndza onemocnéni kolisa od dobré, jako
je napfiklad sarkoid6za, az po Spatnou u idiopatic-
ké plicni fibrézy, kde je median preziti mezi tfemi
az péti lety.

V centru pro intersticidlni plicni procesy na KNPT
FN Brno bylo v roce 2012 dispenzarizovano 730 ne-
mocnych z celého jihomoravského regionu. V sou-
Casnosti sledujeme 28 pacientd s IPF. Z toho Sest
nemocnych s mirmym az stfedné téZzkym stadiem
IPF bylo indikovano k nové antifibrotické 1é¢bé pirfe-
nidonem, ktera pfimo ovliviiuje pochod nekontrolo-
vatelné fibrogeneze. Tato IéCba je vazana na centra.

Nemalobunéény karci-
nom plic (NSCLC)

s pritomnosti aktivacnich
mutaci genu epidermal-
niho rastového faktoru

Klinika nemoci plicnich a TBC FN Brno patfi mezi
pneumoonkologicka centra Ceské republiky. Je
tedy i pracoviStém, na kterém probiha |é¢ba pre-
paratem gefitinib u nemocnych s NSCLC, u kte-
rych byly prokazany aktivatni mutace genu EGFR
(receptor epidermalniho rdstového faktoru). Fre-
kvence aktivatnich mutaci genu EGFR je v bé-
lo$ské populaci 10-15 % vSech NSCLC. Pokud
je mutace pfitomna, je lé¢ba preparatem gefitinib
velmi u€inna i u pokrocilych NSCLC. Na pfitom-
nost mutaci genu EGFR jsou testovani vSichni
pacienti se stanovenou morfologickou diagnézou
adenokarcinomu, NSCLC blize nespecifikova-
nému. Testovani se provadi ze vzorkd nadorové
tkané diky velmi dobré spolupraci KNPT s Usta-
vem patologie FN Brno, kde pobihd morfologic-
ka diagnostika, a dale ve spolupraci s Centrem
molekularni biologie a genové terapie IHOK FN
Brno a LF MU, kde probihda molekularné genetic-
ka diagnostika. Od fijna 2011 bylo na pfitomnost
aktivaCnich mutaci vySetfeno 284 nemocnych
a mutace byly prokazany u 37 z nich. Pfi prikazu
mutace je gefitinib velmi G¢innym lékem, jak doka-
zuji nasledujici snimky.

pred lé¢bou po lécbé

po lé¢bé
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Aktuality

Daruj krev s Ceskym rozhlasem

Dne 11. zafi 2013 se na Transfuznim a tkanovém oddéleni FN Brno konala akce Daruj krev
s Ceskym rozhlasem. V odpolednich hodinach byl pofadan pro darce krve koncert na namésti
Svobody.

Vystoupil zde Roman Horky se skupinou Pozdni sbér, Folk Team a Slavek Janou$ek s LuboSem
Vondrakem.

I ja umim pomoci

Fakultni nemocnice Brno ve spolupraci s KARIM FN Brno a LF
MU, portalem AKUTNE.CZ a Spolkem medikdl LF MU pofa-
dala dne 16. zafi 2013 u pfileZitosti vyroéniho XX. narodniho
kongresu CSARIM osvétovou akci pro laickou veFejnost. Akce
s ndzvem ,| j& umim pomoci“ se konala v odstaveném tramva-
jovém voze na Malinovského ndmésti v Brné a byla zaméfe-
na na poskytovani prvni pomoci a ukazky terénni resuscitace.
Podékovani patfi nejen vSem zucastnénym, ale i Dopravnimu
podniku mésta Brna, ktery ze svého vozového parku pro tuto
edukaci tramvaj zdarma zapijcil.

Cvic¢eni Traumateamu CR ,,Brno 2013“

Ve dnech 17. a 18. zafi 2013 se v arealu FN Brno uskutecnilo
cviceni TT CR ,Brno 2013¢, Tym lékafd a sester z KUCH, COS
a KARIM ve spolupraci s HZS HI. m. Prahy a GR HZS pro-
cvicili spolupraci pfi nacviku tfeti smény s pfipravou na modul
8 — predsunuta zdravotnicka jednotka s chirurgii, jeji vystavba
bude dokonCena v roce 2014. Ztizené nepfiznivé klimatické
podminky proveéfily odolnost vdech zu€astnénych osob. Zis-
kané zkuSenosti pomohou k zefektivnéni dal$i prace celého
Traumateamu CR.

Se Zbrojovkou darcem krve

Dne 18. zafi 2013 byla na Transfuznim oddéleni FN Brno odstartovana spoluprace FC Zbrojovky
Brno a Fakultni nemocnice Brno. Cilem spoluprace je podpora darcovstvi krve, rozsifeni registru
darcl a zvySeni povédomi o potfebé darcovstvi.

Akci svou uasti podpofil trenér Juniorky Daniel Bfezansky, ktery krev daroval jiz popaté, a také
jeho svéfenci a dorostenci FC Zbrojovky Brno.

Sle¢na Katerina Zemanova navstivila FN Brno

Dne 25. z&fi 2013 navstivila Fakultni nemocnici Brno dcera prezidenta republiky sle¢na Katefina
Zemanova. V doprovodu feditele FN Brno MUDr. Romana Krause, MBA, a vedeni Psychiatrické
kliniky FN Brno si prohlédla taméjsi Détské oddéleni, jehoz pacientiim odevzdala i drobné darky.
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FAKULTNI
NEMOCNICE
BRNO

Presna jako Svycarské
hodinky

T e
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Diky Nadaci AGROFERT HOLDING ziskala FN
Brno unikatni navigaci pro neuroonkologické
operace déti. Pristroj za vice nez Sest milionu
korun umi na zakladé predoperacnich snimki
z MR piesné zacilit na jakékoliv misto v mozku,
a tak zpfesnit extrémné naroCné neurochirur-
gické zakroky u malych pacientd. Slavnostniho
pfedani, které se uskutecnilo 26. zafi 2013, se
zucastnil jak Andrej Babi$ a Feditelka Nadace
AGROFERT HOLDING Zuzana Tornikidis, tak
zastupci FN Brno v Cele s MUDr. Romanem
Krausem, MBA.

Radiomapa CR

Vybor Radiologické spole¢nosti (RS CLS JEP)
zahajil proces certifikace radiologickych pra-
covist v Ceské republice, ktera provozuji CT,
magnetickou rezonanci a nékteré vybrané me-
tody jako virtualni kolonoskopii &i kontrastni ul-
trazvukové vySetfeni. Kromé& zvySovani kvality
vySetfeni je cilem také systematické sniZzovani
radiaCni zatéze Ceskych pacient.

Za cely proces certifikace odpovidaji pfedseda
spole€nosti doc. MUDr. Marek Mechl, Ph.D.,
MBA a prof. MUDr. Vlastimil Valek, CSc., MBA.
Profesor Valek pfipravil kritéria, podle kterych
mohou jednotliva pracovi§té ziskat certifikaci.
Ta je zarukou, Ze pracovisté vySetfuji jak podle
mistnich radiologickych standard, tak ve shodé
s narodnimi radiologickymi standardy.



EB Centrum FN Brno

MUDr. Hana Buc¢kova, Ph.D.

EB Centrum FN Brno peéuje o pacienty nejen z celé CR, ale i z ciziny s nemoci, ktera
nese poeticky nazev ,nemoc motylich kfidel“ — Epidermolysis bullosa congenita (EB).
Kulze a sliznice pacientl je totiz tak kiehka, Ze se lehce poskodi dotykem stejné jako
motyli kfidla. To vede k tomu, Zze péce o pacienty a oSetfovani ran jsou u pacientii s EB
zcela odlisné.

EB je velmi vzacné, dédi¢né, dosud nevylélitelné, vrozené puchyfnaté onemocnéni, které
plUsobi pacientim defekty na k(iZi a sliznicich, véetné vnitfnich organd. Jde o jedno z nej-
podtypl onemocnéni jsou rozlicné. Nastésti v 60 % prevazuji leh&i formy EB (EB simplex),
které pacienta tolik neomezuji v béZném Zivoté. Pacienti studuji, vénuji se svému povoléni,
zakladaji rodiny, nemaiji zkracenu délku Zivota. Jsou omezeni ve vybéru povolani, konickd
(sportu), maji potize pfi vybéru vhodného obleceni a obuvi. U 40 % pacientl s EB (s genera-
lizovanou dystrofickou a junkéni formou EB) je situace tristni. Pacient dvé tretiny dne stravi
péci o sebe. Hodiny oSetfuje kdzi. Obtizna je pro né chuze pro defekty na nohou, tuhnou jim
klouby, dochazi k sristim prst( a polykacim potizim. Jejich strava musi byt kaloricka, ¢asto
mixovana, nékdy nepolknou ani slinu, opakované se jim dilatuje jicen, néktefi pacienti maji
zavedeny PEG. VétSina trpi podvyzivou, tim se jim hufe hoji rany, jsou chudokrevni, trpi
osteopordzou a dal$imi komplikacemi. Tyto zdravotni problémy se negativné podepisuji na
kvalité jejich Zivota i celé rodiny. Rakovina k(iZe je u nich &asta a podili se na zkraceni jejich
Zivota. Pacienti s EB nesou state¢né sv(j udél, studuji a zakladaji rodiny po fadné genetické
prevenci v EB Centru. EB je zplsobeno mutaci patnacti rGznych gen(, které jsou znamy
a ve specializovanych centrech se jiz daji vySetfit. EB se dédi dominantné, recesivné nebo
vznikem nové mutace.

Na svété Zije asi ptl miliénu lidi s EB, v Evropé 30 000 a Ceské republice asi 250-300 paci-
entd s EB. EB je onemocnéni vzacné a péce o pacienty je specifickd, multioborova, a proto
ve vyspélych statech vznikla specializovana EB centra, ve kterych tym specialisttd rGznych
odbornosti o pacienty s EB pecuje.

EB Centrum CR (www.ebcentrum.cz) pfi D&tském koznim odd&leni Pediatrické kliniky (DKO
PeK) FN Brno zalozila v roce 2001 MUDr. Hana Bu¢kova, Ph.D. Zpoc¢atku se péce o pacienty
koncentrovala na o$etfeni ran, rehabilitaci (MUDr. Brauner) a odseparovani srostlych prstu
(doc. Samohyl a MUDr. Vokurkova). Histologicka diagnostika v elektronovém mikroskopu
byla zpfesnéna imunohistochemickymi metodami (prof. Buéek). Reprezentativni soubor pfe-
sveédcil RNDr. Libora Kozaka z CMBGT IHOK FN Brno,
navazali jsme kontakt s EB Centrem v Salzburgu a spustili
diagnostiku na molekularni drovni. Tim se zpfesnilo i ge-
netické poradenstvi (MUDr. Gaillyova). Tym se postupné
rozrostl na 19 specialistl z détské a bohunické nemocnice,
ktefi peduji 0 221 pacienti s EB z celé Ceské republiky,
Ruska, Ukrajiny a Slovenska. Zavazné formy EB se pro-
jevi hned po narozeni. Pfinos EB Centra pro rodiny s EB
je velky. Jednak v ¢asné a pfesné diagnostice, v zacvi-
¢eni rodiny ve vhodném o$etfovani ran a jednak ve sdé-
leni progndzy onemocnéni. Diky molekularni diagnostice

eetﬁ:entrum

Caech Repubdic

nabizime kompletni genetickou prevenci v ro-
dinach s EB. Hledame v Sirokém pfibuzen-
stvu zdravé pfenaSeCe genu a nabizime jim
pak prenatalni a preimplantaéni diagnostiku.
Toto vySetfeni absolvuji s partnery i pacienti
s EB, ktefi sami planuji rodinu. Klinicka data
ukladame do registru. EB Centrum je ¢lenem
mezinarodni sité EB center a klinickych ex-
pertd — EB Clinet (www.eb-clinet.org), které
se pravidelné schazi v Salzburgu.

V roce 2004 vznikla pacientska organizace
DEBRA CR, ktera je Clenem mezinarodni
organizace DEBRA International. DEBRA
pomaha pacientim po strance poradenské,
socialni a finanéni, organizuje pro pacienty
ozdravné pobyty, konference, Uzce spolupra-
cuje s EB Centrem. DEBRA CR se riznymi
projekty zaslouzila o to, Ze vzrostlo povédomi
vefejnosti o tom, co nemoc motylich kiidel je
(napf. projektem 12 plus 12, v roce 2013 se
DEBRA CR stala neziskovym partnerem 48.
roniku MFF Karlovy, viz (www.debra-cz.org,
www.debra-cz.org/debra-cr-na-mff-karlovy-vary/,
www.kviff.com/cz/aktualne/foto/632/).

Rok 2012 byl pro EB Centrum rokem prilo-
movym. Ministerstvo zdravotnictvi CR udélilo
EB Centru FN Brno statut vysoce specializo-
vané zdravotni péce o pacienty s epidermoly-
sis bullosa congenita v CR. Historicky je DKO
PeK zaméfeno na vzacné vrozené vady klze
— genodermatdzy, proto se uchazime i o sta-
tut Centra pro genodermatézy.
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Projekt ,,Jdeme spole¢né*
aneb prirozenost do lidskych
vztahi

Renata a Anita Gaillyovy a Tana Horka
za tym projektu Jdeme spoleéné

Neni dobfe ¢lovéku samotnému. Tuto vétu mizeme ob¢as zaslechnout a ani se nad
jejim smyslem pfili§ nezamyslime. Jit spoleénou cestou mize pfrinést mnoho pékné-
ho, ale i hodné konfliktl. Dobré partnerstvi nevznika samo, musi se péstovat, kulti-
vovat. Spoleéné si mizeme uzivat chvile pohody nebo uspéchy, spolecné Ize fesit
a prekonavat prekazky. Je to prace na cely zivot a asi nikdy nebude zcela dokonala,
»hikdo neni dokonaly“. Jdeme-li ale spoleéné, mame vice sily, vice odhodlani i vice
lasky na zvladnuti aspéchu i radosti, problémt i trapeni.

Stejné jako v osobnim Zivoté tak mizZe byt snazsi i nase prace — at uz v jakémkoli oboru
— rozhodneme-li se jit spole¢né s témi, s nimiz se setkavame — se svymi kolegy, spolupra-
covniky, klienty, Zaky a pacienty. MySlenka jit spole€né je pfece zcela pfirozena a logicka.
Co jiného chceme najit nez spoleénou cestu, spoleéné FeSeni?

Neni lepSi najit spole€ny smér, nez si jit zatvrzele svou osamélou cesti¢kou, mijet se
s ostatnimi na cesté nebo do nich slepé narazet a hazet si klacky pod nohy?

Pracujeme-li v tymu, mame spolecné moznost setkavat se s lidmi, ktefi nas obohacuji, ktefi
nam pomahaji poznat smysl a cil nasi prace, inspiruji nds, poméahaji nam vybrat smér, kudy
chceme jit, i cesty, kterymi se dat nechceme. Patfi mezi né stejnym dilem ti, se kterymi
pracujeme, i ti, pro které pracujeme. Mizeme délat chyby. Ale miZeme je i napravovat.
Je potieba chtit byt soucasti. Uit se muzeme kazdy den a je hezké, kdyZ se u€ime radi.
Uméni komunikace, uméni naslouchat, schopnost empatie — to vSe by mélo byt soucasti
kazdodenni prace vSech zdravotnickych pracovnikd, a to vSe je nékdy velmi slozité v kaz-
dodennim pracovnim zatiZeni realizovat. MiZeme se ale o zlepSovani pokusit.

Nestatni zdravotnické zafizeni Psychoprofi, s.r.0. zahdjilo 1. ledna 2013 v ramci Jihomo-
ravského kraje dvanactimésiéni vzdélavaci projekt s ndzvem Jdeme spole¢né — trénink
lektorG pro posileni kompetenci pomahajicich profesi, ktefi pracuji s malymi détmi, diky
némuz dostane 30 odbornik(l z fad pedagogu, Iékafl a socialnich pracovnik( mozZnost bez-
platného vzdélavani. Cilem projektu je zafazeni této €innosti i do pregradualniho a post-
gradualniho vzdélavani pracovnikl pomahajicich profesi — zdravotnikl, pedagogt a soci-
alnich pracovnik.

Projekt je realizovan v ramci Operaéniho programu Vzdélavani pro konkurenceschopnost
a je spolufinancovan Evropskym socialnim fondem a statnim rozpoétem CR.

Na podzim letodniho roku probé&hne pilotni kurz projektu ne ndhodou nazvaného ,Jdeme spo-
le€né®, ve kterém budou vySkoleni lektofi a vznikne u€ebni material, vyuZzitelny pfi dalSi praci.

Ceska asociace pro vzacna
onemocnéni (CAVO)

MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni vznikla v bfeznu roku 2012.

Poslanim CAVO je sdruzovat organizace pacientll se vzacnymi onemocnénimi
i jednotlivé pacienty, zastupovat jejich zajmy a posilovat povédomi o specifické
problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli
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.~Jdeme spolecné je cesta, jak vychazet sam
se sebou, vychdzet s druhymi a vchazet do
lidskosti...*

it spoleéné se svym rozumem, télem a srd-
cem je cesta na cely zivot.*

Vizi projektu je zvySovani kompetenci |é-
kafu, socialnich pracovnik(i a pedagogl ve
vztahu s détmi od 0 do 7 let a s jejich rodici.
Budouci lektofi mohou obohatit profesional-
ni pfistup v pedagogickych, zdravotnickych
a socialnich institucich o nové dovednosti,
vedouci k rozvoji oteviené komunikace, vza-
jemnému sdileni a vyladovani mezi odborni-
ky danych instituci a mezi odborniky a paci-
enty nebo klienty.

VySkoleni lektofi mohou pak participovat
na ,vyladovani“ pracovnikd v pomahajicich
profesich tak, aby dochazelo pfi jejich kaz-
dodenni praci s malymi détmi a jejich rodina-
mi k vzajemnému porozuméni, naslouchani,
respektovani s velkou davkou ucty, lasky
a pfijimani kazdého bez rozdilu a podminek.
Radky vénované problematice vzacnych
onemocnéni jednoznacné ukazuji, ze je tfe-
ba tvofit tymy a jit spole¢né, pokud chceme
néco dokazat a pomoci.

Projekt ,Jdeme spole¢né“ nabizi moznost,
jak se mizeme spoleéné ucit jit spolecné.
Informace o projektu jsou pravidelné zvefej-
fiovany na webovych strankach www.jdeme-
spolecne.cz nebo na facebooku pod nazvem
Jdeme spolecné.

statnich i mezinarodnich instituci a ve-
fejnosti.



Dle odhadu je v CR pFiblizné 20 000 pacient( se vzacnym onemocnénim. CAVO dnes sdruZuje

témeér 30 raznych organizaci, které se vénuji podpofe pacientdl se vzacnym onemocnénim

a jejich rodin.

Co nejvice trapi nemocné se vzacnym onemocnénim?

m  Pozdni ¢i chybna diagnostika onemocnéni,

= nedostupna odborna zdravotni péce,

m  nedostupnost Iékd pro vzacna onemocnéni, tzv. orphan drugs,

m  propadavani siti socialnich davek a vyhod kvli neznalosti posudkovych lékafd, social-
nich pracovniku atd.,

m omezena moznost sdilet zkuSenosti s podobné& nemocnymi (u nemocnych, ktefi nemaji
pacientskou organizaci).

Nejdllezit&j$im divodem, ktery vedl ke vzniku Ceské asociace pro vzacna onemocnéni je za-

stupovani zajm( pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni a nemocnych bez oficialni-

ho zastoupeni. Pfedsedkyni asociace je pani Bc. Anna Arellanesova, ktera pracuje sou€asné

jako pfedsedkyné Klubu nemocnych cystickou fibrézou. Nabidku stat se odbornym garantem

asociace pfijali onkolozka se specializaci na vzacné nadory MUDr. Katefina Kubackova a ge-

netik prof. MUDr. Milan Macek ml., DrSc., oba z FN Motol, ktefi &innost CAVO podporuii jiz od

samého vzniku. Oba jsou nejen velkymi odborniky v oblasti diagnostiky a 1é¢by vzacnych one-

mocnéni, ale také se angazuji v odbornych spole¢nostech a dal$ich organizacich pro vzacna

onemocnéni.

Jak napsala odborna garantka MUDr. Katefina Kubackova podle pfistupu statu a vefejnosti

k nemocnym se vzacnym onemocnénim se pozna skute¢né fungujici demokraticka spolec¢-

nost.

VétSina pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni jsou mala sdruzeni, ktera funguji na

dobrovolné bazi. Jejich zastupci jsou vétSinou sami nemocni nebo rodi¢e nemocnych. Neni

tudiz v jejich moznostech hajit zajmy stejné nemocnych na vyssi Grovni.

V prubéhu kvétna 2012 se zastupci asociace sesli s tehdej§im ministrem zdravotnictvi MUDr.

LeoSem Hegerem, aby nové vzniklou asociaci pfedstavili. BEhem schlzky ministr souhlasil

Smich v nemocnhici?

Ano, jsou chvile, kdy je détsky usmév zazrak. Lékafri
a sestiicky z détskych oddéleni to védi moc dobre.
Smich ale neni jen chvilkovym uvolnénim. Kdo se od
srdce zasméje, posili svij imunitni systém, Géinné
bojuje proti inavé nebo depresi. Pozitivni naladéni
pomaha v lécbé i takovych nemoci jako astma nebo
migrény. Smich také mirni bolest nebo uvolfiuje ner-
vové napéti. Je rovnéz dobrou gymnastikou a ma-
sazi pro celé télo. Pracuji totiz nejen mimické svaly
v obliceji, ale také ty hrudni a bfi$ni. Pfi smichu se
nam chvéje branice, a tim masirujeme zaludek, jatra
i stfeva.

Aby mohla dobra nalada pomahat pravé v nemocnicich,
o to se staraji zdravotni klauni.

V dnedni dobé zpfijemriuje détem pobyt na lizkovych od-
délenich barevné prostiedi, vétsi moznosti navstév rodicu
nebo technické vybaveni v hernach. DllezZitou souéasti ne-

s tim, aby se CAVO stala ¢lenem Mezire-
sortni a mezioborové pracovni skupiny pro
vzacna onemocnéni pii MZd CR.

Setkani pacientskych organizaci pro vzacna
onemocnéni povazuji élenové CAVO za jed-
nu z nejdllezitéjSich aktivit. VétSina organi-
zaci jsou mala dobrovolna sdruzeni, ktera
vitaji moznost setkavat se mezi sebou, sdi-
let vzajemné své starosti nebo naopak své
napady. Setkani také slouzi k tomu, aby bylo
mozné lépe identifikovat, co jednotlivé sku-
piny pacientl spojuje a jak sméfovat dale
vzajemnou spolupraci ku prospéchu vSech.
Setkavani &lend CAVO by se mélo konat
dvakrat rocné. Na setkani je vzdy zajistovan
i odborny program, obvykle se jedna o pred-
nasky odbornikl z oblasti zdravotnictvi —
lékafl, pravnikd, zdravotnickych ekonomd
a dalSich.

Diky M. Mackovi a A. Arelanesové.
WWW.vzZacha-onemocneni.cz

Ceskd
QSOCKCE
pro vIocna
onemocrin

5@ £ ZDRAV@TNI KLAUN
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} mocnic jsou také pravidelné klauniady.

Tyto legracni vizity nejsou divadelnim
pfedstavenim, kde je dité divakem né-
kde v herné. Naopak. Zdravotni klauni
pfichazeji za ditétem do jeho pokoje, do
jeho prostfedi a kazdy pacient se stava
soucasti svého originalniho pfibéhu. Ci-
lem je navazat s détmi kontakt, co nejvice
je zapojit do hry, a tim snizit strach napf.
z |ékarskych zakrokl. Velkou &ast prace
zdravotnich klaunt tvofi herecka doved-
nost s navaznosti na uméni zonglérske,
pévecké, hudebni, magické a schopnost
improvizace a empatie. Samotna ¢innost
na pokoji pak je dana rlznymi vlivy, at uz
je to vék pacienta, jeho zdravotni stav,
pfitomnost navstévy apod. Mali pacienti
jsou nadSeni z bublinek, fikadel, loutek
a pisnicek, zatimco starSi pacienti se
setkavaji s pomatenym doktorem a jesté
vice pomatenou sestrou, ktefi pfichazeji
na lékafskou klaunskou vizitu. Jednou
méfi tlak pomoci balénku a pumpicky,

pracuji s lékafskymi rekvizitami (stetoskop, dfivka do krku...). Také rodice, ktefi jsou v mnohdy
horSim psychickém stavu, si pfijdou na své. Maminky a babi¢ky se promé&nuji v hudebnice
a zpévacky a tatinkové nadSené chytaji padajici klaunky.

Ale neni to tak jednoduché, jak se zda. Ne vZdy je situace na pokojich vhodna ke smi-
choterapii. Pfistup zdravotnich klaunt k jednotlivym pacientim je velice individualni. Jina
situace je napfiklad u malého pacienta Cerstvé po transplantaci nebo chemoterapii. Jina
na psychiatrii. No a nékteré dité se prosté smat nechce nebo si rodi¢ navstévu klauna ne-
pieje. Vysledkem netradi¢ni vizity nemusi byt vzdy smich, jak by se oCekévalo. Je to spi$
pfilezitost pro klauna stat se jakymsi prlvanem, ktery ma silu provétrat nemocniéni pokoj,
chmurné myslenky, pocity nebo naladu malého pacienta. Legra¢ni doktofi nebo sestficky
s nevSednimi jmény, napf. sestra Sadra nebo doktor Koli¢ek, pfinaseji moznost zmény,
moznost vyhybky na jinou cestu. Na cestu, kterd mize mit podobu smichu, Uzasu nad
provedenym kouzlem, radosti z malého darec¢ku nebo jen potéSeni z tiché pisnicky. Nejdl-
se nebo se naopak pro néco nadchnout. Zdravotni klauni se orientuji na zdravou ¢ast déti,
budi zajem o Zivot, a to mGze byt prvnim kriickem k uzdraveni.

A co na to mali pacienti? Reakci je nepfeberné mnozstvi. Nékdy dité klauna doprovazi
a pomaha mu jako asistent v dalSich pokojich. Dité po autonehodé&, které pfi navstévé
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klauna za€ne hybat zapéstim a prsty (coz
je samoziejmé dano vSemi vlivy). Dité, kte-
ré chce jesté jeden den zlstat v nemocni-
ci, protoze vi, Ze druhy den pfijde doktorka
Rentgenova. Dité zahrani¢nich turistu, kte-
ré neumi ani slovo esky a pfesto rozumi...
Jak by to vSe ale mohlo fungovat bez cha-
pavych Iékafu, zdravotnich sestfi¢ek a her-
nich terapeutek? VétSinou jsou velmi za-
méstnani svymi povinnostmi. Ten svézi vitr,
ktery pfinaseji zdravotni klauni, ale vitaji.
| oni si zaslouzi troSku radosti a pozitivni
energie zvendéi.

Novinkou v letoSnim roce je, Zze zdravotni
klauni ziskali certifikat z berlinské univerzi-
ty Steinbeis-Hochschule Berlin (SHB), pod
niz spada i International Institute for Medical
Clowning.

Obc&anské sdruzeni Zdravotni klaun se tak
stalo prvni organizaci svého druhu na své-
té, kterda ma certifikované zdravotni klauny.
Vice informaci o organizaci Zdravotni klaun
a zajimavé novinky naleznete na www.zdra-
votniklaun.cz nebo na www.facebook.com/
zdravotniklaun.

Obcanské sdruzeni Zdravotni klaun,
Hajkova 22, 130 00, Praha 3
Tel: +420 222 713 416, GSM:
724223440
www.zdravotniklaun.cz,
e-mail: ahoj@zdravotni-klaun.cz
ICO: 26547953, DIC: CZ26547953,
registrace u MV, ¢.j. VS/1-1/48676/01-
-R, &islo BU: 159172293/0600



Prubéh a vysledky
periodického auditu DIAS
a recertifikaéniho auditu ISO 9001

MUDr. Jaroslav Peprla

O vysledcich auditii dle akreditacnich standardd NIAHO v letech 2011 a 2012 jsme
vas informovali v Nemocnicnich listech, 2/2011 a 2/2012. V leto$nim roce se usku-
tecnil periodicky audit DIAS a recertifikacni audit 1ISO 9001 ve dnech 21.— 25. dubna
2013.

Spole¢nost DNV implementovala vykladové pokyny k akreditaénimu standardu NIAHO®,
ktery byl schvalen americkym ,Goverment’s Centres for Medicare and Medicaid“ (CMS)
pro evropské podminky a v druhé poloviné roku 2012 doSlo k uznani tohoto standardu
DNV International Accreditation Standard for Hospitals (DIAS — mezinarodni akreditaéni
standard nemocnic) pro zemé EU. Vykladové pokyny NIAHO® jsou periodicky aktualizo-
vany na zakladé upozornéni zaslanych CMS, ¢imz je dynamicky zajiSténa interaktivita
zmén vyvoje ve zdravotnictvi a jeho legislativé. V souCasné dobé je platna verze 2.1
z prosince 2012.

V ramci auditu dle norem ISO 9001 — Systém Fizeni kvality probéhl po tfech letech audit
recertifikacni, ktery je vzdy rozhodujici z hlediska udéleni certifikatu ISO na obdobi dalSich
tfech let. Vzhledem ke kompatibilité normy ISO s akreditaénimi standardy DIAS a oprav-
néni auditord auditovat obé normy probéhly oba audity sou¢asné jako jeden celek, coz
znacné zvysuje efektivitu ¢innosti jak pro tym auditor(, tak pro auditovanou stranu. Audit
jako vzdy obsahoval vSechny prvky normy ISO z oblasti managementu (dokumentace, pla-
novani, politika a cile kvality, kontrola internich auditl, FeSeni neshod a napravna opatfeni,
analyticka ¢innost), a to jak na urovni vedeni nemocnice, tak jednotlivych medicinskych
i nemedicinskych utvar(i. V ¢asti DIAS potom provéfeni odborné ¢innosti medicinskych
Gtvard, priikazu planovani a dodrZzovani bezpecénosti pro pacienty a personadl, pfipravenosti
na feSeni krizovych pfipadl a v neposledni Fadé provéfeni dodrzovani legislativy v oblasti
environmentu. V planu byla navstéva tretiny Gtvard a vedeni FN, v redlném hodnoceni pak
byl zadznam o navstévé dvaceti dvou medicinskych atvart a péti nemedicinskych utvar(.
Tym pro DIAS byl tvofen vedouci auditorkou pani Gill Feerick z Velké Britanie, Dr. To-
maszem Stefaniakem z Polska, ktefi auditovali systémovou €ast a pfedevsim klinickou
problematiku, a Ing. Petrem Kozlem z DNV Czech, ktery auditoval fyzické prostfedi a bez-
pecnost. Pro reakreditaci ISO pak doplnil tym Ing. Jan Bragagnolo, rovnéz z DNV Czech.
Jak v ramci Gvodni prezentace, tak i v dokladech v pribéhu auditdl prokazali prezentujici
pracovnici vedeni FN Brno, OBKR a ORK a vedeni klinik a nemedicinskych atvard dobrou
pfipravenost, a to pfedevsim pfi feSeni systémové a odborné problematiky. Nedostatky
v této systémové oblasti se ojedinéle vyskytly v ne vzdy konkretizovanych cilech kvality,
nedofedeni nalezl z neshod z hlediska kofenové pfi€iny a dostate¢ném provadéni a vy-
uzivani analyz v ramci ziskanych dat z monitorovani ¢innosti pro pfezkoumani systému
fizeni kvality. V této oblasti je celoploSné nejvétsi rezervou monitorovani dat o efektivnosti
vykonnosti Iékafského personalu a monitorovani nékterych specializovanych vykont az
na Uroven jednotlivel. BohuZel pravé v této oblasti se projevuje omezena funkénost sta-
vajiciho klinického informacniho systému AMIS, ktery témito potfebnymi funkcionalitami
nedisponuje. V ramci kontrolnich navstév na klinikach a oddélenich byly nalezy pfede-
v§im v zadznamech, které ne vzdy vykazovaly vSechny potfebné nalezitosti stanovené Fidici
dokumentaci FN Brno. V oblasti fyzického prostfedi byla pozornost vénovana predevsim
bezpelnostnim a protipozarnim opatfenim, kterych se také tykaly ojedinélé dil¢i nalezy
zaznamenané v auditorské zprave.

Pfi zavére€ném vyhodnoceni auditofi ocenili vysokou uroveri poskytované péce a jejiho
systému fizeni ve FN Brno. Vyzvedli zejména oblasti systémového feSeni problematiky

bolesti, pfipravenost na mimofadné udalos-
ti, proaktivni pfistup v postupu proti koufeni
(vstup do mezinarodni sité Nekufacké ne-
mocnice — ENSH), akreditace laboratofi dle
ISO 15189 a dalsi oblasti Cinnosti.

Vyjadfili podékovani za otevfeny pfistup
vS§em pracovnikim nemocnice, se kterymi
v ramci auditu komunikovali. Auditofi konsta-
tovali, Ze bylo pro né cti auditovat FN Brno
a ze jsou pfesvédceni, ze i tento audit pove-
de k dal$imu zvySovani péce o klienty, coz
je i hlavnim smyslem a cilem audit( systému
kvality.

V obdrzeném zapisu z auditd bylo zazname-
nano 16 nalezl, z nichz pouze jeden byl vy-
znamnéjsi. Ani jeden nalez nebyl z kategorie
systémovych neshod. V ramci recertifikac-
niho auditu ISO 9001 nebyla zjiSténa zadna
neshoda a FN Brno tak obhajila certifikat ISO
9001, ktery si uz v této dobé vedeni Utvaru
pfevzala.

Po obdrzeni zapisu z obou auditl byla ve
stanovené |haté zaslana napravna opatfeni.
Néktera jiz byla okamzité uskute€néna a na
zbyvaijicich se s jejich realizaci zapocalo.
Pribéh i zavér auditu nas opét presveédgil, ze
ve zdravotni péci a jejich podplrnych ¢innos-
tech je neustale co zlepSovat a ze je tfeba
udrzovat pozornost i u jiz dosazenych cill,
které jsou povazovany za ,rutinu®.

Opatfeni k naleziim, ale i dalsi problemati-
ka, ktera vyplyva z vyvoje jednotlivych od-
bornosti, legislativnich zmén, organizacnich
opatfeni ¢i z vyvoje akredita¢nich standardd,
jsou nyni rozpracovavany do konkrétnich
postupll a jednotlivi nositelé UkolG zacinaji
napliiovat feSeni.

Je nezbytné na tomto misté podékovat véem,
ktefi se podileli na odborné pfipravenosti
auditu a na jeho organizacnim zajisténi. Je
v nasich silach, abychom i nadale zlepSovali
v8estrannou péci o naSe nemocné a klienty
a spole¢né s neustalym zlepSovanim se tak
pfipravili na reakreditacni audit DIAS, ktery
nas v prvni poloviné roku 2014 ceka, a ob-
hajili tak Celni pozici v oblasti kvality v ramci
Ceského zdravotnictvi.
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Nemoci a jiné choroby...

ThMgr. Milan Klapetek

Pobaveni i pouéeni Ize hledat a potkat ledaskde. Vypada to sice na prvni pohled
trochu podivinsky, ale mlze to byt tfeba i seznam nemoci. Je to neuvéfitelné, ¢im
v§im muze ¢lovék trpét! To poznate, kdyz se zactete napriklad do sahodlouhého vy-
¢tu vSech moznych fobii, tedy chorobnych strach, které mohou ¢lovéka suzovat.
To ovsem nedoporucuji hypochondram, ti razem shledaji, ze to maji.

Takova klaustrofobie neboli strach z uzavfenych prostor (strach z toho, Ze bude v hospo-
dé zavieno sem nepatii!) je zcela bézny, ale jedna zavodnice na minulé letni olympiadé
trpéla strachem z psychické ujmy a bolesti, kterou by svym pfipadnym vitézstvim zplso-
bila porazenym kolegynim!

Zvu vas nyni na malou prochazku timto kuriéznim, av8ak malebnym krajem, ze kterého
mUze Clovék nakonec vytézit zdravi prospésné radostné seznani, jak je na tom dob-
fe, co vdechno jesté nema. Otevieme-li pomysiné zakladni literaturu, tedy Cimrmanovo
kompendium ,Nemoci a jiné choroby“ a ,Lékafem snadno a rychle* FrantiSska Vymazala,
budete si schopni v8echny zvlastni dosud neznamé nemoci pojmenovavat a diagnosti-
kovat sami. KdyZ mé& ¢lovék néceho moc a pfili§, je to hyper-, kdyZ toho ma povazlivé
malo, méné, nez je zdravo, je to hypo-. Neplést prosim s hippo-, to byste se ocitli v mas-
tali u koni. To, co €lovéku v daném pfipadé chybi nebo pfebyvéa, by mélo byt vyjadfeno
fecky nebo latinsky, ¢esky to vdak mGze byt srozumitelnéj$i. Mnoho psychickych poruch
¢i nemoci spociva v pfilisné zalibé &i pfilisném strachu z né€eho. Zaliby jsou oznaleny
koncovkou -filie nebo -manie, strach a patologicky odpor k né€emu pak -fobie. Kazda
takova nemoc ma tedy vzdy svdj protipdl v nemirnosti a neuméfenosti pfesné opacné.
Ona nestastna olympioni€ka by asi trpéla nikeofobii (ja i kdybych to mél, tak pfesto mohu
klidné na jakékoliv zavody v ¢emkoliv!). Nikeofobii ma ovSem malokdo, zato zcela jiné
je to na onom opaéném pélu. Tam by se nalézala chorobna, manicka, zoufala a spalujici
potfeba bojovat, soutézit, vitézit, byt vzdy a ve v8em prvni a uspésSny. Touto straSnou
chorobou je postizena celd zdpadni civilizace. Kdyby postizenym $lo o to, vynikat v né-
¢em prospésném a uslechtilém, bylo by na svété krasné, toho viak nenastavéa (by fekl
Clovék, majici chorobnou zalibu v germanismech).

Ponévadz tuto poruchu mé uz kazdy druhy, nikdo uz to jako poruchu nevnima. Pfitom
pravé toto je tak stradna choroba, Ze kam se na mnoZstvi jejich obéti ,hrabou* vSech-
ny mory a cholery dohromady! Tato porucha je vinna genocidami narodd, bezhlavym
pokrokem, plenicim pfirodni prostfedi, devastaci mravnich hodnot a dalSimi ,drobnymi
lateralnimi Skodami“. Na seznamu nemoci WHO se tato choroba, Zel, dosud neobjevuje.
Nikeomanie, jak by se tato choroba nazyvala, je zdkefna i tim, ze postiZzeni naprosto
nemaji nahled choroby, ktery je nadéjnym pfiznakem moznosti Ié€by. Ba pravé naopak,
pfipadaji si naprosto zdravi a uspésni, pfimo vzorovi.

Jinou zajimavou nemoci s epidemickym vyskytem by mohla byt archeofobie. Arché je
fecky vlada, a touto chorobou postiZzeny jedinec tedy trpi chorobnym strachem ze vSeho,
co by ho néjak ovladalo, tedy omezovalo, stanovilo mu néjaké hranice a meze, véetné
zakonu. V setkani s takovym jevem se postiZzeny jedinec stava az nepfiCetnym. Tato
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porucha byva nékdy vydavana za lasku ke
svobodé, v takovém piipadé by v8ak bylo
mozno mluvit o eleutheromanii.

BéZna lécba dlouhodobym pobytem v uza-
vienych mistnostech pod zamkem nebyva
obvykle u€inna.

VSimnéme si jeSté dalSi pozoruhodné sou-
vislosti, totiz toho, Ze nemoci nesou ne-
zfidka nazvy, které samy jiz plsobi jako
zaklinadlo. Vite-li, co vam je, a zni-li to cizo-
krajné, jste jiz nad tim. Jesté vice pak, kdyz
onen nazev zni nalezité védecky, odborné.
Srovnejte jenom Sedivy pocit, ktery vzbuzu-
je pojem ,blba nélada“ proti vzneSené zné-
jici diagnoéze ,difusni omniserence®. To ma
ovSem i svou stinnou strdnku. Je-li nékomu
teskno nebo tklivo, jde do kina nebo si da
pivo. Pokud je vS8ak v krizi nebo depresi,
nejméné jeden dinyl bere si, jak jsem kdysi
dévno Cetl v literarnim mésiéniku Plamen.
Véda o nemocech ma ovSem jesté jed-
no zakouti, do kterého na zavér vstupme,
abychom skoncili veseleji. Objevit néjakou
nemoc je krasny zpuasob, jak uéinit své jmé-
no znamym a slavnym. Takovy Alzheimer je
mezi lidem zndméjsi nez Bismarck, Voltaire
i Majakovskij dohromady. Nejinak Bechté-
rev, Parkinson ¢i Blrger. Krasné by oviem
bylo, kdyby v tomto seznamu byla i jména
vynikajicich ¢eskych zen, lékafek! Mam ta-
kovy sen, Ze by mné tfeba pfi vySetfeni bylo
feCeno: ,Pane magistfe, jak vidim vysledky
Vasich testd, tak to by mohla byt bud Lida
Hlava¢ova nebo Karla Dostélova. Hlavaco-
va neni tak zla, tu bychom vam rozehnali
prasky, av8ak s Dostalovou byste si u nés
musel par dni polezet.”

Je ovSem mozné, Ze i tyto moje barvité
pfedstavy jsou rovnéz pfiznakem néjaké
nemoci, dozajista nevSedni. Ale o tom to je.
Celé toto ¢islo.
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LAKTACNi PORADENSTV

Behem vasi hospitalizace mate moznost vyuzit konzultace '
za pomoci laktaénich poradci ZDARMA =

=

Telefonicka
konzultace

»Horka linka kojeni*

® Porodnice tel. 532 238 315,
932 238 313, 532 238 285
m Bohunice tel. 532 233 966

Prima pomoc S Kojenim (tam kde telefonicka konzultace neni mozné a nestac)

m moznost domluvit se s laktacnim poradcem a prijit i s miminkem
(cenik FN Brno €. 98/2013-09.5. - 300 K¢)

m Porodnice tel. 728 214 430, Bohunice tel. 532 233 969
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