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TISKOVA ZPRAVA

Genova terapie dokaze zabranit Uplné ztraté zraku. Ve VFN ji aplikovali jako
prvni v CR!

Centrum klinické o¢ni genetiky pfi O¢ni klinice 1. Iékaiské fakulty Univerzity Karlovy a VSeobecné
fakultni nemocnice v Praze se jako jediné v republice specializuje na dédicné choroby oka vcetné
diagnostiky na tGrovni DNA. Ve spoluprici s Ustavem hematologie a krevni transfuze v Praze se Oéni
klinika 1. LF UK a VFN stala prvnim a jedinym certifikovanym pracovi$tém v CR, kde mohou vyuzivat
nejmoderné;jsi genovou terapii pro Iécbu dédicného onemocnéni sitnice. Narocné podminky zakroku
se Spickovému tymu povedlo splnit i diky spolupraci s farmaceuty-technology VFN. Ve ctvrtek

14. listopadu 2024 byl prvni pacientce v CR injekéné aplikovan lécivy pfipravek Luxturna.

»Jsme jediné pracovisté v nasi republice, které muizZe tento léCivy pripravek poskytnout pacientim
s dedicnym onemocnénim sitnice. Konkrétné se jednd o pacienty se ztrdtou zraku zpusobenou

mutacemi v genu RPE65,“ fika prof. MUDr. Jarmila Heissigerova, Ph.D., MBA, pfednostka Oc¢ni kliniky
1. LF UK a VFN v Praze.

Onemocnéni sitnice zdédéné po rodicich

Né&kterym z mnoha druh dédi¢nych onemocnéni sitnice trpi a? jeden ze 1490 obyvatel CR. Jde
o skupinu vzacnych chorob, které se mohou prenaset z rodi¢l na déti. Projevu;ji se naptiklad snizenim
zrakové ostrosti, poruchou barvocitu, svétloplachosti, zhorSenym vidénim za Sera nebo omezenim
zorného pole. ,Stanovit diagndézu dédicného onemocnéni oka nebo vyslovit podezieni mizZe jakykoliv
oftalmolog. Specializované pracovisté, jako je nase Centrum klinické ocni genetiky, diagndzu ddle
upfesni a cilené si zve na vysetfeni rodinné prislusniky, u nichZ existuje riziko vzniku stejného
onemocneéni,“ vysvétluje prof. MUDr. Petra Liskova, M.D., Ph.D., spoluzakladatelka a vedouci Centra
klinické o¢ni genetiky p¥i O¢ni klinice 1. LF UK a VFN a dopliiuje:,, Uzkou spolupraci s klinickymi genetiky
se snazime o nalezeni pri¢iny i na turovni DNA, coZ je pro stanoveni pfesné diagndzy casto zdsadni.”
Dédicna onemocnéni sitnice jsou jednou z nejcastéjsich pricin ztraty zraku u déti a mladych dospélych
ve vyspélych zemich. Jsou geneticky velmi nesouroda a dosud bylo identifikovano vice nez 280 gend,
jejichz mutace vedou k riznym onemocnénim. ,Jednim z nich je i gen RPE65. Pokud nefunguje jim
kddovand bilkovina sprdvné, dochdzi k hromadéni skodlivych Idtek a odumirdni bunék sitnice.
U pacientt se tento stav projevi jako tézké postiZeni zraku a vyraznd Seroslepost, “ objasfiuje MUDr. Ing.
Marie Vajter, primarka Oc¢ni kliniky 1. LF UK a VFN.

Genova terapie je velkou nadéji

Lécivy pripravek Luxturna (voretigen neparvovek) byl v roce 2017 jako prvni genova terapie pro ocni
onemocnéni nejdfive schvdlen ve Spojenych statech americkych, pro Ié¢ebné pouZiti v Evropé byl
Evropskou Iékovou agenturou schvalen v roce 2018. Luxturnou mohou byt léeni pouze pacienti,
u kterych byly genetickym vySetfenim potvrzeny mutace v genu RPE65 a ktefi maji dostatek funkénich
sitnicovych bunék. , Pfipravek umoZriuje zastaveni postupu degenerace sitnice, u pacientt tedy nedojde
ke vzniku nevidomosti. Néktefi pacienti uddvaji i zlepseni citlivosti na svétlo a nékdy i barvocitu,”
komentuje ucinky l1é¢by primarka Marie Vajter.
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,Luxturna se aplikuje jednordzové pod sitnici postizeného oka béhem nitroocni operace zvané pars
plana vitrektomie (PPV). Operace probihd v celkové anestezii. Po operaci musi pacient polohovat vieZe
na zddech po dobu 24 hodin,“ vysvétluje operatér as. MUDr. Jan Dvorak z Oc¢ni kliniky 1. LF UK a VFN,
ktery proved| zékrok u prvni pacientky v CR ve ¢tvrtek 14. 11. 2024. ,, Ucinky terapie Luxturnou lze
u pacientll pozorovat pomérné rychle, prvni zlepseni, zejména schopnost vidéni za sera a zlepseni
vhimdni svétla, byvaji patrnd jiz béhem nékolika tydni po aplikaci terapie,” dodavd as. MUDr. Jan
Dvorak. Celkova délka hospitalizace triatficetileté pacientky potrvd sedm dni, po operaci bude
pravidelné sledovana v Sitnicovém centru O¢ni kliniky 1. LF UK a VFN. ,Vysledky klinickych studif
ukazuji, Ze optimdini ucinek se Casto stabilizuje béhem nékolika mésicl po lécbé. U veétsiny pacientl
jsou hlavni pfinosy patrné priblizné po 1-3 mésicich,” fika prof. MUDr. Jarmila Heissigerovd, Ph.D.,
MBA. Lécba je v soucasnosti po schvaleni Zadosti o Uhradu hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi.

Pro aplikaci genové terapie je potieba splnit vysoké naroky

Zachézeni s lé¢ivymi pfipravky moderni genové terapie v CR reguluje Statni tstav pro kontrolu 1é¢iv.
Pro pracovisté, kterd mohou poskytnout lécbu pomoci genové terapie, nastavila zdravotnicka
legislativa velmi pfisné podminky.

Faze naredéni pripravku pred jeho aplikaci musi probihat v Iékarné vybavené ,,Cistymi“ prostory, které
zamezuji i té nejmensi mikrobidlni kontaminaci. Ve spolupraci s Ustavem hematologie a krevni
transfuze v Praze (UHKT), ktery témito prostory disponuje, se VFN povedlo tyto naroky splnit. , V nasem
ustavu plsobi skupina odbornik(i na vSechny aspekty genové terapie, kterd se spolu s farmaceuty-
technology z nemocnicni lékdrny VFN zapojila do reseni problému. Priprava projektu ndm trvala vice
nez rok, “ objastiuje MUDTr. Petr Lesny, Ph.D., MHA, vedouci oddéleni imunoterapie Ustavu hematologie
a krevni transfuze v Praze. Farmaceuti nemocnicni |ékdrny prosli specidlnim proskolenim a
spolupracovali s povéfenymi pracovniky UHKT p¥i pFijmu, pfipravé (nafedéni) pripravku Luxturna ve
vyhovujicich prostorech UHKT a nasledné pfi transportu na O¢ni kliniku 1. LF UK a VFN. , KaZdy krok
musel byt Fddné popsdn, vyzkousen, natrénovdn, standardizovdn a nakonec i zdokumentovdn. Podpora
UHKT byla pfi pfipravé pripravku klicovd, bez ni by se ndsledné féze aplikace Ié&iva pod sitnici nedaly
realizovat,“ uvadi PharmDr. Michal Jan(, Ph.D., MHA, vedouci lékarnik nemocniéni Iékarny VFN.

Centrum klinické ocni genetiky ve VFN je jedinecné

Unikatni pracovisté zaloZila v roce 2014 prof. MUDr. Petra LiSkovd, M.D., Ph.D., ve spolupriaci s as.
MUDr. Bohdanem Kousalem Ph.D. Specializovany tym centra se jako jediny v CR komplexné vénuje
dédicnym onemocnénim oka — od diagnostiky az po vyzkum. P¥i uréovani molekularné genetické
priciny o¢nich onemocnéni tym spolupracuje s celou fadou $pickovych zahrani¢nich pracovist. Centrum
je od roku 2016 jako jediné v CR zafazeno do Evropské referenéni sité pro vzacna onemocnéni oka.
Prof. LiSkova se vyzkumu vedoucimu k prvni genové terapii ocniho onemocnéni vénuje jiz od roku 2001.
Navazala dlouhodobou spolupraci s oddélenim molekuldrni genetiky na UCL institutu oftalmologie
v Londyné.
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O Vseobecné fakultni nemocnici v Praze

Véeobecnd fakultni nemocnice v Praze (VFN) patii mezi nejvétsi nemocnice v CR. Poskytuje zakladni,
specializovanou, a zvlasté specializovanou lé¢ebnou, oSetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou
péci détem i dospélym ve vSech zakladnich oborech. Zajistuje také komplexni Iékarenskou pédi,
véetné technologicky naro¢nych pfiprav cytostatik nebo sterilnich IéCivych ptipravkl. Je zaroven
hlavni vyukovou zdkladnou 1. Iékafské fakulty Univerzity Karlovy v Praze a nejvétsim vyzkumnym
medicinskym pracovistém v CR.

www.vfn.cz

O 1. lékarské fakulté Univerzity Karlovy

1. Iékafska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z ¢eskych lékarskych fakult — navstévuje ji pfes 4500
studentd. Zakladnimi studijnimi programy jsou vSeobecné a zubni Iékafstvi, kromé nich nabizi fakulta
studium dalSich zdravotnickych obor(, specializa¢ni a celoZivotni vzdélavani a radu doktorskych
programU. Kazdoro¢né absolvuje 1. LF UK vice neZ 300 novych lékaru.

www.Ifl.cuni.cz

Pro dalsi informace: Mgr. Marie Hefmankova, MHA, tiskovda mluvéi VFN v Praze, e-mail:
marie.hermankova@vfn.cz, tel.: 224 962 074
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