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Den vzacnych onemocnéni 2025: Véasna diagnoéza
miize zménit zivot

Praha, 24. Ganora 2025 - Kazdy rok si v posledni Unorovy den pfipomindme Den vzacnych
onemocnéni, ktery upozorfiuje na vyzvy, s nimiz se na svété potykd vice nez 300 miliont pacientd
i jejich rodin a blizkych. Ackoliv se kazda z téchto vzacnych nemoci tyka jen malého poctu lidi,
dohromady tvofi rozsahlou skupinu skoro 7 000 diagndz, zasahujicich do Zivotd 30 milionG Evropand
a skoro ptl milionu Cechl. Vétsina z téchto diagnéz navic nema schvalenou lé¢bu a cesta k jejich
rozpoznani je ¢asto zdlouhavé - v Evropé v priméru pét let, nékdy i déle. Den vzacnych onemocnéni
proto upozorfiuje na dlleZitost véasné diagndzy, podporuje vyzkum a usiluje o lepsi dostupnost 1é¢by
pro pacienty, ktefi se se vzacnou nemoci potykaji.

e V patek 28. inora 2025 si pfipominame Den vzacnych onemocnéni. Letos
s mottem ,,Aby nikdo nezlistal stranou".

¢ Na svéteé trpi nékterym ze vzacnych onemocnéni vice nez 300 milion lidi,
v Cesku je jich skoro ptil milionu. Diagnostika nemoci ¢asto trva nékolik let.

e VCEasna diagno6za je pFitom pro Zivot pacienta klicova. Mdze ji urychlit
napfriklad Metoda suché krevni kapky (DBS).

Metoda suché krevni kapky

Existuji tisice druhl vzacnych onemocnéni. N&kteFi pacienti maji ptiznaky nendpadné, jini viditelné
na prvni pohled, ale ¢asto jsou nespecifické a Ize je pfFisoudit jinym chorobam. Spravna diagndza je
nezfidka otazkou mnoha let. Nemocnym nemusi byt zpocatku nasazena vhodna lécba. Toto dlouhé
obdobi nejistoty byva fyzicky, psychicky i finanéné& vylerpavajici a mnoho pacientl se citi
bezmocné, zapomenuté a izolované. Pokud neni nemoc odhalena, pacienti maji stale vétsi potize,
které mohou vyustit v hospitalizace ¢i umrti.

PFitom dnes jsou k dispozici metody, které mohou proces odhaleni nemoci zasadné urychlit. Jednou
z nich je test suché krevni kapky (DBS - dried blood spot), ktery umoZfiuje praktickym Iékafim pro
déti a dorost i praktickym Iékardm pro dospélé rychle a neinvazivné vyloudit néktera lyzosomalni
stfadava onemocnéni. ,Technologie diagnostiky vzacnych onemocnéni se za posledni roky
vyznamné posunula. Dnes jiz mGzeme velké mnoZstvi téchto nemoci nejen véas odhalit, ale také
efektivné IéCit. VVCasna diagndza je kliCova, protoZe fada vzacnych onemocnéni ma progresivni
charakter a ¢asné odhaleni miZe vyrazné zlepsit prognézu pacienta," Fikd doc. RNDr. MUDr. Pavel
Jesina, Ph.D., vedouci |ékaf Metabolického centra KPDPM ve VFN v Praze.

K provedeni testu suché krevni kapky staci pouze 4 kapky krve, které se nanesou na specialni
filtracni papirek, jenz je nasledné analyzovan ve specializované laboratofi.

EdikGv pribéh: Nejhorsi je nevédét
Pfib&h malého Edika ilustruje, jak ndro¢nd mdze byt cesta k diagndze. Jeho rodi¢e dlouho

netusili, Ze s jejich synem neni néco v poradku. Az pfi jedné bézné pediatrické kontrole Iékaf
shledal jeho zvétSené brisko podezielym a nasledné ultrazvukové vysetreni potvrdilo
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zvétdenou slezinu a jatra. Po sérii vySetieni a hospitalizaci, tydnech bezmoci rodi¢l a setkani
s mnoha odborniky se nakonec Zzjistilo, ze Edik trpi Gaucherovou nemoci - vzacnym
metabolickym onemocné&nim, které v jeho pripadé ovliviiuje funkci nékterych organd i
nervovou soustavu.

,Nikdy bych si nepomyslel, Ze cesta k diagnéze mizZe byt tak sloZitd a pina nejistoty. KdyZ nédm
Iékari poprvé naznadili, Ze s Edikem neni néco v poradku, doufali jsme v néjakou béZnou
infekci. Misto toho nasledovalo nékolik désivych tydnd, kdy nejhorsi bylo nevédét. Nakonec
byla diagnostikovana Gaucherova nemoc, cozZ byl sok, ale zaroven i jista tleva - konecné jsme
méli odpovéd’a védéli, co dal. Diky spravné diagnéze ma Edik Sanci vést kvalitni Zivot. PFal
bych si, aby cesta k takovym odpovédim byla pro ostatni déti a jejich rodic¢e kratsi a méné

7

bolestnd," Fiké Ediklv otec Vit Hubeny.

Ackoliv se situace v oblasti diagnostiky a IéCby vzacnych onemocnéni zlepSuje, stale existuji
prekazky, které je nutné prekonat. Mezi hlavni vyzvy patfi pfiliSna administrativni zatéZ a stale
nizka informovanost laické i odborné verejnosti. ,,V Ceské republice existuje velky potencial v
nové generaci zdravotnikd, kterd ma dobry pFistup k mezindrodnim zdrojdm a umi vyuZivat
moderni technologie. Stéale se ale setkavame s nadmérnou byrokracii, ktera zpomaluje pFfistup
pacientl ke spravné péci. Je ddlezité, aby se v budoucnu administrativa spojend s lé¢bou
vzacnych nemoci zjednodusila, protoZe pacienti vétsinou nemaji ¢as ¢ekat," dodava doc.
Jesina.

Den vzacnych onemocnéni: véasna diagnéza miize ménit i zachranit Zivoty

Spole¢nost Sanofi se v&nuje vyzkumu a vyvoji inovativnich l1é¢ebnych pFistupl pro pacienty se
vzacnymi onemocnénimi uz vice nez 40 let. ,Jsme hrdi na pokrok, kterého jsme v oblasti
vzacnych onemocnéni dosahli, ale stale je pred nami dlouha cesta. Nasi prioritou je zajistit,
aby se ke spravné diagndze dostalo co nejvice pacient a co nejrychleji mohli zahajit
potifebnou lé¢bu," vysvétluje Ondrej Krizalkovic, ktery se v Sanofi problematikou vzacnych
nemoci zabyva.

Unorovy Den vzacnych onemocnéni nabizi kazdy rok dlleZitou pfileZitost zvysit povédomi

o téchto chorobach nejen mezi odborniky, ale i Sirokou verejnosti. Pripojte se letos spole¢né

k ndm a mnoha dal&im pacientskym organizacim, lIékafiim, védcim i politikiim a pomozte
upozornit na vyzvy, kterym pacienti na celém svété kazdy den Celi. V¢asna a spravna diagndza
mze totiZ vyznamné ovlivnit Zivot kazdého z nich.

O Sanofi

Jsme inovativni globalni zdravotnicka spolec¢nost, ktera sleduje jediny cil: hleddme zazraky védy,
abychom zlepSovali zivoty lidi. N&S tym ve zhruba 100 zemich chce proménit Iékafskou praxi
Usilim o to, aby se nemozné stalo moznym. Miliondm lidi na celém svété poskytujeme nejen
moznosti |éCby, které mohou zmeénit jejich Zivot, ale i ochranu v podobé Zivot zachranujici
vakciny. Do centra svych ambici pfitom stavime udrzitelnost a spolec¢enskou zodpovédnost.
Spole¢nost Sanofi je kétovdna na EURONEXT: SAN a NASDAQ: SNY
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