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Metoda suché krevni kapky

......

na prvni pohled, ale ¢asto jsou nespecifické a lze je prisoudit jinym chorobam. Spravna diagnéza je
nezridka otdzkou mnoha let. Nemocnym nemusi byt zpocatku nasazena vhodna 1écba. Toto dlouhé
obdobi nejistoty byva fyzicky, psychicky i finan¢né vyCerpavajici a mnoho pacientu se citi bezmocné,
zapomenuté a izolované. Pokud neni nemoc odhalena, pacienti maji stale vétsi potize, které mohou
vyustit v hospitalizace ¢i umrti.

Pritom 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 umoznuje praktickym lékarim pro
déti a dorost i praktickym lékarim pro dospélé rychle a neinvazivné vyloucit néktera lyzosomalni
strddava onemocnéni. ,Technologie diagnostiky vzdcnych onemocnéni se za posledni roky vyznamné
posunula. Dnes jiz mizeme velké mnozstvi téchto nemoci nejen véas odhalit, ale také efektivné 1écit.
Vc¢asnd diagnodza je klicovd, protoze rada vzdcnych onemocnéni md progresivni charakter a ¢asné
odhaleni muze vyrazné zlepsit prognozu pacienta,” ika doc. RNDr. MUDr. Pavel JeSina, Ph.D.,
vedouci 1ékar 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 laborator’.

Edikuv pribéh: Nejhorsi je nevédét

Pribéh malého Edika ilustruje, jak ndro¢na muze byt cesta k diagndze. Jeho rodice dlouho netusili, Ze
s jejich synem neni néco v poradku. Az pri jedné bézné pediatrické kontrole 1ékar shledal jeho
zvétsSené brisko podezrelym a nasledné ultrazvukové vysetreni potvrdilo zvétSenou slezinu a jatra. Po
sérii vySetreni a hospitalizaci, tydnech bezmoci rodi¢u a setkani s mnoha odborniky se nakonec
zjistilo, ze Edik trpi Gaucherovou nemoci - vzacnym metabolickym onemocnénim, které v jeho
pripadé ovliviiuje funkci nékterych organd i nervovou soustavu.

,Nikdy bych si nepomyslel, Ze cesta k diagnéze muize byt tak slozitd a plnd nejistoty. Kdyz nam lékari
poprvé naznacili, Ze s Edikem neni néco v porddku, doufali jsme v néjakou béznou infekci. Misto toho
ndsledovalo nékolik désivych tydnii, kdy nejhorsi bylo nevédét. Nakonec byla diagnostikovdna
Gaucherova nemoc, coz byl Sok, ale zaroveri i jistd tileva - konecné jsme méli odpoved' a védéli, co
ddl. Diky sprdavné diagnéze md Edik sanci vést kvalitni Zivot. Prdl bych si, aby cesta k takovym
odpovédim byla pro ostatni déti a jejich rodice kratsi a méné bolestnd,” tika Edikuv otec Vit Hubeny.

Ackoliv se situace v oblasti diagnostiky a 1éCby vzacnych onemocnéni zlepsuje, stale existuji
prekazky, které je nutné prekonat. Mezi hlavni vyzvy patri priliSnd administrativni zatéz a stéle nizka
informovanost laické i odborné verejnosti. ,V Ceské republice existuje velky potencidl v nové
generaci zdravotnikt, kterd md dobry pristup k mezindrodnim zdrojum a umi vyuzivat moderni
technologie. Stdle se ale setkdvame s nadmérnou byrokracii, kterd zpomaluje pristup pacienti ke
sprdvné péci. Je dulezité, aby se v budoucnu administrativa spojend s lécbou vzdcnych nemoci
zjednodusila, protoZe pacienti vétsinou nemaji ¢as cekat,” dodava doc. Jesina.



Den vzacnych onemocnéni: v€asna diagnéza muze ménit i zachranit zivoty

Spolecnost Sanofi se vénuje vyzkumu a vyvoji inovativnich lé¢ebnych pristupt pro pacienty se
vzacnymi onemocnénimi uz vice nez 40 let. ,Jsme hrdi na pokrok, kterého jsme v oblasti vzdcnych
onemocnéni dosdhli, ale stdle je pred ndmi dlouhd cesta. Nasi prioritou je zajistit, aby se ke sprdvné
diagnéze dostalo co nejvice pacientt a co nejrychleji mohli zahdjit potrebnou 1é¢bu,” vysvétluje
Ondrej Krizalkovic, ktery se v Sanofi problematikou vzacnych nemoci zabyva.

Unorovy Den vzacnych onemocnéni nabizi kazdy rok dilezitou prileZitost zvysit povédomi o téchto
chorobach nejen mezi odborniky, ale i Sirokou verejnosti. Pripojte se letos spolecné k ndm a mnoha
dal$im pacientskym organizacim, lékairtim, védcum i politikiim a pomozte upozornit na vyzvy, kterym
pacienti na celém svété kazdy den Celi. Véasna a spravnéa diagndza muze totiz vyznamné ovlivnit
zivot kazdého z nich.

O spolecnosti Sanofi

Jsme inovativni globalni zdravotnicka spolec¢nost, ktera sleduje jediny cil: hledame zazraky ve védeé,
abychom zlepSovali zivoty lidi. N&$ tym, ktery pusobi ve 100 zemich, chce proménit 1ékarskou praxi
tsilim o to, aby se nemozné stalo moznym. Miliontum lidi po celém svété poskytujeme nejen moznosti
1é¢by, které mohou zménit jejich zivot, ale i ochranu v podobé Zivot zachranujicich vakcin. Do centra
svych ambici pritom stavime udrzitelnost a spolecenskou odpovédnost.

Sanofi je kotovana na burze EURONEXT: SAN a NASDAQ: SNY.
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menit-zivot/2640547



https://www.ceskenoviny.cz/tiskove/zpravy/den-vzacnych-onemocneni-2025-vcasna-diagnoza-muze-zmenit-zivot/2640547
https://www.ceskenoviny.cz/tiskove/zpravy/den-vzacnych-onemocneni-2025-vcasna-diagnoza-muze-zmenit-zivot/2640547

