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Centrum pro vzacnou Fabryho chorobu ve VFN je jediné v CR

Bolesti koncetin, zavainé potiZe se srdcem, ledvinami a zrakem, skvrny na kulZi, Gnava i tézké psychické
problémy. Tomu vSemu celi lidé s Fabryho chorobou. Centrum pro Fabryho chorobu pfi Il. interni klinice —
klinice kardiologie a angiologie 1. LF UK a VFN se jako jediné v Ceské republice stara o vice nez 230 dospélych
i détskych pacientl s touto vzacnou diagndzou. Zaroven patfi k nejvétSim evropskym i svétovym centrim
svého druhu. Mezindrodni pacientska organizace Fabry international network (FIN) ocenila jeho ¢innost, a to
za uspésny projekt Pastviny.

Zatimco v predchozich rocnicich putovaly ceny Fabry international network (FIN) do Tuniska, Polska a loni do
Chorvatska, letos cena zistala v Cesku! , Toto ocenéni chdpeme jako diikaz, 7e jsme na dobré cesté. Podporovat
komunitu lidi se vzacnym Fabryho onemocnénim, vzdéldvat je v této oblasti a poskytovat jim odbornou péci v
ramci projektu Pastviny opravdu ddvd smysl,” uved| prof. MUDr. Ales Linhart, DrSc., pfednosta Il. interni kliniky
— kliniky kardiologie a angiologie 1. LF UK a VFN pfi prilezitosti Fabry Expert Meetingu v Praze. Na Uspésném
projektu Pastviny se Centrum pro Fabryho chorobu ve VFN podili v ramci spoluprdce s ¢eskou pacientskou
organizaci META.

Vzacné genetické onemocnéni

,Fabryho choroba postihuje obé pohlavi, ale muZi jsou obvykle postiZeni vice a zdvaznéji. Zeny mohou byt
bezpriznakové prenasecky, nebo mohou mit vétsinou mirnéjsi projevy. U Zen prenasecek je 50% riziko prenosu na
potomky obou pohlavi,” uvadi MUDr. Gabriela Dostalova, Ph.D., z Centra pro Fabryho chorobu II. interni kliniky
— kliniky kardiologie a angiologie 1. LF UK a VFN. Podle odbornice kazdy nové diagnostikovany pacient ma po
nakresleni rodokmenu ve své rodiné pramérné tii az ¢tyri dalsi nositele stejné varianty/mutace, tedy dalsi
pacienty s diagndzou Fabryho nemoci. ,V rdmci Centra funguje tésna spoluprdce Iékari a sester riznych
specializaci ve VFN, jako jsou kardiologie, nefrologie, neurologie, genetika, laboratorni metody, ORL, ocni, koZni,
psychiatrie a socidlni péce pro komplexni péci o pacienty,” zdlraziiuje MUDr. Dostdlovd unikatni
multidisciplinarni pfistup.

Co se déje v téle

Onemocnéni je zplsobeno mutaci genu, ktery ovlivriuje tvorbu enzymu zvaného alfa-galaktosidaza A. Enzym je
potfebny pro rozklad urditych tukovych latek v téle a jeho nedostatek vede k hromadéni specifickych lipidd v
bunkach téla. Dochazi k tomu zejména v cévach, ledvinach, srdci a v nervovém systému. Odtud prameni rlizné
zdravotni problémy postihujici srdce, ledviny a centraini nervovy systém.

Uz v détstvi to mizZe byt zlé

Ptiznaky nemoci se mohou pfrihlasit jiz v détstvi nebo v dospivani. O takové pacienty se ve VFN staraji v ¢asti
Centra pro Fabryho chorobu, ktera je na Klinice détského a dorostového |ékafstvi. ,U muZi se nemoc obvykle
projevi dfive a zavaznéji, casto mezi 3. az 10. rokem Zivota. U Zen to byvd spiSe pozdéji a v mirnéjsi formé,” uvadi
lékarka. ,,Mezi Casté rané priznaky patfi palCivé bolesti v konletindch, cervenofialové drobné koZni zmény s
poruchou poceni, gastrointestindlni potiZe, prijmovité obtiZe i ocni abnormality,” popisuje MUDr. Dostélova.
Priznaky se ¢asto zaméniuji s jinymi chorobami. ,Napriklad chronickd bolest mize byt mylné diagnostikovdna jako
revmatoidni artritida, srdecni problémy se tfeba povazuji za primdrni srdecni onemocnéni, potize s ledvinami
mohou byt zaménény za jinou formu chronického onemocnéni ledvin. Stejné tak cévni mozkové prihody v mladém
véku, zdvraté a tinnitus se daji vykladat jako jiné neurologické poruchy,“ uvadi l1ékarka priklady ze Siroké Skaly
ptiznakd a jejich podobnosti s jinymi chorobami.

Trefa do cerného

Fabryho choroba je proto ¢asto Spatné diagnostikovand nebo muzZe byt jeji diagndza opoZdéna. Definitivni
diagndza se stanovuje pomoci enzymatickych testll a genetického vysetfeni. , Diagnostika onemocnéni zahrnuje
nékolik krokt a metod, kam kromé klinického vysetfeni patfi mnoho testd, jako jsou testy biochemické, genetické,
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biopsie tkdni, zobrazovaci metody, ale také rodinny screening. V CR neni zavedeny screening u novorozenct,“
konstatuje MUDr. Dostalova. Fabryho choroba neni vyléciteln3, ale jeji véasnd diagndza a zahajeni |éCby vyrazné
zlepSuji progndézu pacientd. V ramci nékolika pfistupl se vyuZivd enzymova substitucni terapie (ERT),
Chaperonova terapie pro pacienty s uréitymi mutacemi, v ramci symptomatické |é¢by se zapojuji odbornici na
bolest, kardiologické, nefrologické a neurologické potize. Prislibem do budoucnosti je genova terapie, ktera je
zatim ve vyzkumné fazi.

Pokracovani mimo ordinaci

Projekt Pastviny zahrnuje kazdoroéni tydenni pobyt asi 30 pacient(. Kazdy z nich mlzZe s sebou vzit jednoho
rodinného pfislusnika. , U pfehrady Pastviny v Orlickych hordch se tym odborniku z fad lékart a zdravotnich sester
z Centra pro Fabryho chorobu ve VFN stard o ucastniky, poskytuje jim osobné nebo online svoje konzultace,”
vysvétluje MUDr. Dostélova, kterd se pobytl zucastriuje a vede zde i terapeutickou skupinu. K dispozici je i
rehabilitacni a fyzioterapeuticka péce a spolecné cviceni v pfirodé. Vitanou moznosti jsou konzultace u socidlnich
pracovnik( a pravni porady. , Pacienti a rodinni prislusnici vSak zejména vyuZivaji prileZitost navzdjem sdilet svoje
cesty s Fabryho nemoci,” dodava MUDr. Dostalova.

O Vseobecné fakultni nemocnici v Praze

Véeobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN) patii mezi nejvétsi nemocnice v CR. Poskytuje zakladni, specializovanou, a zvl4sté
specializovanou léCebnou, osetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou péci détem i dospélym ve vsech zakladnich oborech.
Zajistuje také komplexni lékarenskou pédi, véetné technologicky naro¢nych ptiprav cytostatik nebo sterilnich l1é¢ivych
ptipravkd. Je zaroven hlavni vyukovou zakladnou 1. lékarské fakulty Univerzity Karlovy v Praze a nejvétsim vyzkumnym
medicinskym pracovistém v CR.

www.vfn.cz

O 1. lIékarské fakulté Univerzity Karlovy

1. lékafska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z ¢eskych |ékarskych fakult — navstévuje ji pfes 4500 studentd. Zakladnimi
studijnimi programy jsou vseobecné a zubni |ékafstvi, kromé nich nabizi fakulta studium dalSich zdravotnickych obord,
specializaéni a celozivotni vzdélavani a fadu doktorskych program(. Kazdoroc¢né absolvuje 1. LF UK vice nez 300 novych lékara
www.lfl.cuni.cz

Pro dalsi informace: Mgr. Marie Hefmankova, tiskovd mluvc¢i VFN v Praze, e-mail: marie.hermankova@vfn.cz, tel.:
224 962 074
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