S informacemi, co je epilepsie, jak se zachovat,
kdyZ se ,nachcmytneme” k epileptickému
zachvatu, apod. se jiz setkali mnozi z nas.
Epilepsie je zdchvatové onemocnéni, které

se projevuje opakovanym nahlym vznikem
priznaku. Piiznaky mohou byt rlizné. Nékteré
jsou nevyrazné (pocity brnéni, pocity ¢ichové,
chutoveé, zrakové, zavrativé, bolest bficha,
pocity na zvraceni, buseni srdce, &i prajmy).
Jiné jsou vyraznéjsi, a pravé ty jsou vieobecné
pomérné dobfe zndmé. Jde o bezvédomi s kie-
¢emi koncetin &i kratké poruchy védomi, kdy je
nemocny chvili ,mimo*,

Epilepsie se vyskytuje u 0,5-1 % obyvatel.
Objevuje se v kazdém véku — nejvice novych
onemocnéni vznika v détstvi, ale také ve stafi
(nad 60 let). Podezieni na epilepsii vznika
predeviim tehdy, pokud se pfiznaky (viz vyse)
vyskytuji zdchvatovité, tedy objevuji se néhle
a opakované po urcitém obdobi klidu. Toto
obdobi je rtzné dlouhé podle typu a priciny
epilepsie, nékdy jde o jeden den, nékdy o néko-
lik dni, jindy i o roky.

I v nasi iroké rodiné jsme se s epilepsii setkali.
Zcela nahle se objevila u Sestileté vnucky nasi
piibuzné, ktera velmi rychle a neocekavane
zemfiela na téZkou chorobu. Prvni zéchvat se
u holéicky objevil brzy po pohfbu jeji milované
babicky. Holgicka stravila tyden v nemacnici,
v soucasné dobé musi uzivat antiepileptika a je
otdzka, jak bude epilepsie pokradovat...
Informace pro pacienty s epilepsii Fakultni ne-
mocnice Brno uvadi, ze pokud pfic¢ina epilepsie
neni znama, |é¢i se pomoci antiepileptik, tj. 1ékd
proti epilepsii. Tuto Ié¢bu musi vidy doporu-
&it a déle kontrolovat lékaf — neurolog. Asi ve
tretiné pfipadd epilepsie vymizi zcela do 5-10
let od svého pocatku, v daldi tfetiné piipadl je
dobfe kontrolovatelna antiepileptiky, tretina
epileptikil pak je hiife lécitelnd a z této skupiny
je potom mozné vybrat malou ¢ast nemocnych,

u kterych se 1ékafi pokusi lokalizovat epilepticke
loZisko (lteré sice ,neni vidét" na zohrazo-
vacich metodach, je ale zjistitelné metodami
postihujicimi elektrickou funkci a metabalismus
mozku). Jestlize je toto loZisko uréeno a pripad-
na operace by neohrozila dilezité funkce mozku
(Fe¢, pahyb koncetin...), pak u téchto nemocnych
odbornici doporucuji téz operaéni lé¢bu.

Pfi 1é¢hé epilepsie je vidy nutnd spoluprdce ne-
mocného a jeho rodiny! Pokud by totiz napfiklad
pacient uzival antiepileptika nepravidelné, hrozilo
by nahromadéni zéchvat( az k jejich ,,splynuti”

v tzv. status epilepticus, ktery jej mize vainé
ohrozit. Také je nutno dodrZovat antiepilepticky
reZim, tedy pravidelny dostatecny spéanek, zékaz
alkeholu, Gpravu pracovnich podminek, néktera
omezeni ve sportu apod. Pacienta a jeho rodinu
0 véem poudi osetfujici neurolog.

Jakmile se epilepticky zachvat jednou spus-

ti, pak probéhne az do konce tak, Ze jej bez
akutné podaného léku nejsme schopni zastavit.
Nejdulezitéjsi je pomoci postizenému zabranit
Urazu, pfedevsim Urazu hlavy. Po zéchvatu je
tieba jej uvést do stabilizované polohy a nechat
jej odpocinout ¢i vyspat. NesnaZme se jej za
kazdou cenu probouzet a udrzovat aktivniho.
Néktefi nemocni u sebe mivaji léky pro pryni
pomoc (vétsinou Diazepam Rectal) v tubicce,
ktera se vstrikne do konet¢niku a nasledné
zdchvat ukonéi. Pokud se zachvat opakuje, je
nezbytné zavolat lékare.

s

NejdUlezitéjsi prevenci je vyhnout se traz(im —
piedeviim trazdm novorozence b&hem porodu
a po ném. Pokud se u ditéte pfi horecnatém
onemocnéni vyskytnou tzv. febriini kiece, je
tfeba vidy navstivit détského neurologa, ktery
rozhodne, zda je nutno pri onemocnénich
spojenych s vys3i télesnou teplotou podavat
ditéti pfechodné léky proti epilepsii, ¢i zda to
nutné neni.

VSichni rodice nebo ti, kdo se o dité staraji, se
jisté snazi, aby nedoslo k Zzadnému urazu, a tim
spis, aby nedoslo k drazu hlavy — je viak tieba na
to opravdu dbat! Kaidy uraz hlavy je totiz spojen
se zvysenym rizikem vzniku epilepsie. Toto riziko
roste Gmérné s tizi trazu. U dospélych (a éasto
bohuzel i u dospivajicich) je nutné omezit konzu-
maci alkoholu ¢i jinych ndvykovych latek.

Dne 29. dnora 2008 byl agenturou EURORDIS
se sidlem v Pafizi vwhidsen Mezinarodni den
boje proti vzacnym chorobam. Den vzdcnych
onemocnéni se tedy pfipomina vidy posledni
tinorovy den ve vice nez stovce zemi svéta. Na
mezindrodni Urovni jej koordinuje pravé orga-
nizace EURORDIS, v Ceské republice pak Ceska
asociace pro vzacna onemocnéni.

Cilem tohoto dne je zvySovat povédomi
o vzacnych onemocnénich. Zapojit se do ngj
mohou vaichni: rodiny pacientd, pecovatelé,
zdravotnicti pracovnici, vyzkumnici, lékafi, poli-
tici, zastupci pramyslu, ale i Sirokd vefejnost.

Vzacnd onemocnéni jsou Zivot ohroZujici nebo
zavazna chronickd onemocnéni, kterd postihuji
méneé nez 5 osob z 10 000 a kterd jsou spojena
s vyznamnym narlstem nemocnosti (morbi-
dity) a imrtnosti (mortality) nebo se znacnym
snizenim kvality Zivota postizenych.

Vétsina vzdcnych onemocnéni je genetic-
kého plivodu a projevi se u? v détském véku.
Priblizné tretina déti se vzacnym onemocnénim
se nedoZiva péti let.



Extrémné vzdacnd ohemocnéni jsou ta, kterd
postihuji méné nez jednoho pacienta na
200 000 osob. Jedna se pfevainé o dédiéna
multisystémova onemaocnéni, kterd maji vy-
znamny dopad na kvalitu Zivota pacienta nebo
jeho Zivot ohroZuji.

V soucasné dobé riznymi typy vzacnych
onemocnéni trpi 300 miliond lidi na svété a je
zndmo kolem 8 000 druhti vzacnych onemocné-
ni, kterd jen v ramci Evropské unie postihuiji pfi-
blizné 6-8 % populace, tj. 27 az 36 milion( lidi.

Podle odborniki je pro vzacna onemocnéni
charakteristické sada specifickych problém,
které vyplyvaji z jejich okrajového postaveni

v mediciné i v oblasti vwyzkumu a vyvoje [é¢iv.
Typicky je nedostatek medicinskych a védec-
kych poznatkii o jednotlivych diagnézach, nizky
pocet expertli schopnych poskytnout adekvatni
pécii slofita diagnostika (pro vétéinu onemoc-
néni nejsou stanovena presnd diagnosticka
kritéria). Pro naprostou vétsinu vzacnych
onemocnéni neexistuje kauzalni lé¢ba. Neob-
vykla povaha téchto chorob je také pritinou
problémil v oblasti socidlni podpory a péte

0 pacienty.

Moderni genetické testy pomahaji odhalit
nékterd vzacnad onemocnéni jesté pied naroze-
nim ditéte. V soucasnosti existuji metody, které
dokazou jiz u embrya rozpoznat, zda jsou jeho
geny nositelem nékterého z mnoha vzécnych
onemocnéni.

Na léky proti vzacnym nemocem éeiti pacienti
¢ekaji dlouho. Je znamo asi 8 000 vzacnych
onemaocnéni, ale vime o nich stale pomérné
malo. Pacienti tak ¢eli pfekazkam, které nemoc-
ni s b&Znymi chorobami viibec neznaji. A lékafi,
ktefi se na jejich lécbu Gzce specializuji, to
nemaji ani v dnesni dobé snadné. Totéz plati

o védeckych vyzkumnicich, ktefi vyvijeji Iéky
proti vzacnym nemocem. Jsou to tzv. sirotdi
leky neboli ,orphany” (anglicky orphan drugs).
V Ceské republice Zije podle odhadti Ceske
asociace pro vzacnd onemocnéni asi 600 000 a7
800 000 lidi s nékterou ze vzacnych nemaci.

Pro nasj vefejnost je mozna nejznaméjéim
pfikladem vzédcného onemocnéni AADC deficit
(deficit dekarboxylazy aromatickych L-amino-
kyselin) triletého Martinka Zatloukala.

Jde o velmi vzdcné genetické, autosomalné
recesivni onemocnénf syntézy neurotransmi-
ter(l, které zptsobuje vyznamny kombinovany
deficit katecholamind, dopaminu a serotoninu,
jeni ovliviiuje metabolismus neurotransmiter(
v mozku {na svété je potvrzeno zhruba 120
pfipadd). Tento syndrom je zplsoben nedosta-
tecnou funkei enzymu AADC, ktery je klicovy
pro pfeménu aminokyselin (jako dopamin
a serotonin) na odpovidajici neurotransmitery,
které jsou nezhytné pro spravnou komunikaci
mezi nervovymi bunkami.

Dosavadni lé¢ba pouze mirnila nékteré
pfiznaky nemaoci, ale chorobu jako takovou
nelécila. Chlapec bez pomoci ostatnich neudr-
Zel ani vzpfimenou hlavi¢ku. Casto zni¢ehonic
zvracel, nadmérné se potil, trpél éastymi
svalovymi kie¢emi podobnymi epileptickym
zachvatlim a mél také vyrazné oslabeny poly-
kaci reflex, To zplsobovalo, Ze mu &dst stravy
konéila v plicich.

Existuje genova terapie, kterd dava $anci na
velké zlepSeni, po ném? by vétéina chlapcovych
aktudlnich obtizi méla vymizet. A samozfejmé
plati , &im dfive, tim lépe”. Pro déti s takto vas-
nou formou AADC deficitu je jedinou moznostf
jeji co nejvéasnéjsi podani. Pokud k zdkroku
nedojde, uvadi dostupna studie imrtnost mezi
5. ai 7. rokem Zivota.

Tato terapie vak neni vzhledem k velmi
vzacnému vyskytu onemocnéni hrazena ze
zdravotniho pojisténi a zddost o uhrazeni Iééby
Martinkovym rediéiim zdravotni poji$tovna
zamitla.

Naklady na [é¢bu totiz ¢ini zhruba 100 miliond
korun (cenova kalkulace na genovou terapii lékem
UPSTAZA z Cervence 2023 je na 4 230 200 eur),

Martinkovi rodice se viak rozhodli shénét
penize na synkovu Ié¢bu sami — a byli Gspéni.
V nejvétsi sbirce v historii Ceska se na portalu
Donio slozilo pfes 300 000 lidi a darovali
Martinkovi pfes 151 milionti korun.

Chlapci tak na za¢atku tnora 2024 mohli
[€kafi ve francouzském Montpellieru aplikovat
1ék Upstaza, ktery by mu mohl zachranit ivot.
A po roce od zakroku se zd3, ze byl Uspésny.

V prosincovém pfispévku na platformé Donio
sdileli Martinkovi rodi¢e jeho pokroky.

~Marta je #ivy, vesely a zaroveri neskuteé-
né pohodovy klucina. Viechno kolem néj ho
zajima a viechno se snazi brat do rucek. Jeho
Uchop se razantné zlepéil a zesilil, takZe co
pred nim neutece, to si pfitéhne a po vizudlni
kontrole to bleskurychle stréi do pusy. Také se
s nami snazi komunikovat, nékdy néco zopaku-
je, jindy je to proslov v ,arabstiné’, ale rozhod-
né mu jdou zvifatka,” informovali darce rodice
chlapce. A posledni zpravy hovofi o tom, e se
Martinek dokazal sam posadit.

Penize, které ve shirce zbyly, poskytli Martin-
kovi rodice dalsim détem s postizenim, které
potfebuji lé&bu v zahraniéi.
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