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ZNAK SPHCH

Znak predstavuje hlavu a horni torzo jedince, nebot Huntingto-
nova choroba mtize postihnout jak dusevni, tak fyzické funkce.
ZmenS$eny prostor uvnitt symbolu znézornuje omezené fyzické
a dusevni schopnosti postizené osoby.

Symbol nahrazuje rozvijejici se kvét rostliny, aby byl zndzornén
rist a rozvoj ¢innosti svépomocnych spole¢nosti pro Huntingto-
novu chorobu na celém svéte.

Je také znamenim nadéje - Ze préce a vyzkumné aspéchy posled-
nich let povedou k uspésné 1é¢bé.

MOTTO:
Otevri sva usta za némého, za pravo vSech postizenych.
Kniha ptislovi, Bible

SEZNAM ZKRATEK:

V textu zpravodaje ARCHA se vyskytuji rtizné zkratky. Castym vypisovanim pl-
nych nazvt by se ztézovala prehlednost textu, proto nej¢astéji uzivané zkratky uvadime
v tvodu.

SPHCH . . . . . Spolenost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé
HCH,HD,HN . . Huntingtonova choroba, nemoc

EHDN . . . . . European Huntington’s Disease Network

EHA . . . . . . European Huntington’s Association

IHA . . . . . . ThelInternational Huntington Association

HDSA . . . . . Huntington’s Disease Society of America

NRZP. . . . . . Narodnirada osob se zdravotnim postizenim CR

KpZ . . . . . . Koalice pro zdravi

APSS . . . . . . Asociace poskytovateli socidlnich sluzeb Ceské republiky

VYDANO S LASKAVOU PODPOROU:
SCA Hygiene Products, s.r.o.
Beiersdorf spol. s r.o.
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UvVOD

CO TO JEBYT SAM
Ing. Jiti Hruda

{

Umim byt sim? Moc sloZita otazka, spise pocit, zkusenost. Vim,
ze ne kazdy to poznal a nebude souhlasit. Prosim, at dale necte.

Je to uz 13 let, co travim sam ty nejkrasnéj$i svatky v roce, to
zemfela ma Zena na nasledky devastace HCH. Uznavam rdzné
nazory na vyznam Vanoc. Nechci sem zatahovat pojeti raznych
néabozenstvi. Jsem zpraven hlavné o kfestanském pohledu.

Neni to o problému jeslicek nebo o budovéani betlémd. Je to
o spoluznéni vano¢ni zvésti a sdileni blizkosti a spole¢nych chvil.
Pravé tento rok mne v pozehnaném véku opustila moje milova-
na maminka. To je dal$i ptivazek ke vnimdani osamocenosti.

V dobé Vanoc si obvykle moc pfipomindm rizné prozitky z minulosti, i z mladi.
Zazil jsem tizasna spolecenstvi a kontakty a dosud na né moc rad vzpomindm. Mozna
je to trochu pripomindno s urcitou nostalgii.

Ale je to stéle o tom, Ze ve velmi vyznamnou dobu roku, kdy se sdili rizné vzdjemné
radosti, ziistdvam moc sam. Existuji hodné vily, které se postaraji. Napriklad o krasné
jedlové vétvicky do vazy az z dalekych hor a kus vanocky. Nebo krabi¢ku cukrovi, které
bych ale nemél jist.

Potfebuju se sdilet se znamymi, prateli a mit pocit, Ze mne nékdo potiebuje a chce
se mnou pocitat. Ale obvykle vétsina telefonnich kontakti je bud vypnutd, nebo ne-
dostupna. Naprosto to chépu. Ale pro¢ vlastné rozméliiovat vlastni uzasné prozitky
s détmi nebo ptibuznymi, s nékym, kdo je v tuto chvili nezddouci. Je to pochopitelné.
Ale nékdy dost nepiijemné.

Co zbyva? Divat se na TV, ale tu ja nemam. Poslouchat radio, coz délam obvykle, ale
je to vzdy jenom ndhrazka za konkrétni kontakt. Co je platné, kdyz v radiu prezentuji
oblibeného vypravéce, tieba Vladimira Mensika. Mdm ho moc rad, ale v tuto dobu to
neni ta nejlepsi varianta. Navic obvykle uz nékolikrat odposlechnuta.

Pottebujes kontakt, ale s kym? Kdyz nikdo neni na to pfipraven, kazdy ma své pred-
stavy a své kontakty. A tak zase zlistavas sam a bez jakéhokoli dusevniho nebo télesné-
ho kontaktu.

Ale jak dal, co kdyzZ to neni ¢asové mozné, co pak zbyva? Kocka, pes, mazlickové -
nahrazka za skute¢né vztahy!!! Chodivim na krasné osvétleny zdmek a také na namésti.
O Vénocich a na zavér roku je tam snad celé mésto. A tak potkédvam i par znamych, po-
prejeme sia zase jdeme dal. Miize§ mit kamarada, kamarddku a mit zdzemi, pochopeni,
porozumeéni, ale pravé to ¢asovani Casto vazne.

Mame nékolik novych ptipadi, kdy kamaradi najednou ztstali po letitém vztahu
sami. Nevim, jak to re$ili, ale jestli sami doma, tak jim nezavidim. Kamaradi, Pepo,
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Franti$ku, vzpomindm na vas. Laska a snaha byt na blizku je povzbuzeni, 1ék na symp-
tomy, bohuzel ne na pticiny, ale moc dilezitd.

Nakonec i pres osamélé vecery o svatcich, jsem zazil velmi krasné a pozehnané Va-
noce. Bohuzel prapficina je opét spojend s Huntingtonovou chorobou. Ano, mé milo-
vané dité se dostalo pro problematické symptomy na uzaviené oddéleni psychiatrie.
Protoze jeji manzel jiz davno vztah ,,zabalil“ a ma sviij Zivot, tak jsem dostal prilezitost
prakticky kazdy den téch 25 km dojizdét a chodit s dcerou na prochéazky po aredlu, né-
kolikrat mne doprovazela i ma mladsi dcera. Jednou jsme za dcerou byli i s jeji rodinou.
Vsechno to byly pozehnané a intenzivni chvile a prozitky. Jenom byla velkd skoda, ze
nikdo z nas nema po rozhodnuti otce a pe¢ovatele kontakty s jejimi krdsnymi détmi.

Ale co dal? Moje budoucnost je v tuto dobu naplanovand. Az se ,,zmatofim* po ope-
raci druhého kolena, tak nastane velky tklid jejtho pivodniho détského pokoje v dom-
ku, ktery jsem s laskou stavél pro svou rodinu, zdaleka nevéda o pritomnosti prokleti
HCH, par let na sebe nechalo ¢ekat. A ted nastava dalsi faze. Starani se o druhou gene-
raci. Léta zakonité pribyvaji a sily se nechtéji zmnozovat a dtichod také ne.

Je $patné, kdyz lidé nejsou schopni ptijmout stav svého Zivotniho partnera. Jenze
geny HCH se zatim nefidi vili ¢lovéka. A tak musim moc myslet na sva vnoucata,
kterd jsou mi odpirana a kterym nemtZzu dat potfebné informace a pouceni do Zivota
s Huntingtonovou chorobou.

Nakonec krasna avaha
Skutecné mi pomdhd - dostal jsem ji od nezndmého pisatele po internetu

Psycholozka prochazela po mistnosti, zatimco publiku predndsela o zvladani
stresu. Kdyz pozvedla sklenici s vodou, kazdy z pfitomnych ocekaval, Ze se zepta ,,Je
sklenice z poloviny prazdna nebo z poloviny plna?“ Namisto toho se v§ak pousmala
a zeptala se lidi, kolik si mysli, Ze sklenice vazi.

Odhadt bylo mnoho. Ona v$ak fekla: ,Na skute¢né hmotnosti nezalezi. Zalezi na
tom, jak dlouho sklenici drzim. Pokud ji drzim minutu, neni to Zadny problém. Kdyz
ji budu drzet hodinu, bude mé bolet paze. Kdybych ji drzela cely den, moje paze by se
citila paralyzovand. Kazdopadné, sklenice je stale stejné tézka, ale ¢im déle ji drzim,
tim téZ8i se zdd.“ Pak pokracovala. ,,Stres a starosti jsou stejné jako tato sklenice. My-
slete na né chvili a nic se nestane. Myslete na né o néco déle a zacnou vas zranovat.
A budete-li se jimi zabyvat cely den, budete se citit paralyzovani - neschopni coko-
li udélat. Je dulezité nezapominat své stresy uvolnovat. Kazdy vecer, co nejdtive to
pujde, odhodte vSechna sva bfemena. Netahejte je s sebou cely vecer az do no¢niho
spanku. Nezapomerite svou sklenici vé¢as odlozit!“



NASE HUNTINGTONSKE HNUTI
PharmDr. Zderika Vondrdckovd

Vézeni a mili ¢lenové a priznivci SPHCH,

vétsinou vam pisi o svych pocitech, jak celou situaci kolem
huntingtonského hnuti vaimam. Pivodné jsem tento obrat ne-
méla prili§ rada, ale ¢im déle v SPHCH pracuji, tim vice je mtj
Zivot formovén predevsim Zivotem s HCH a tim vice se k tomuto
obratu priklanim.

Vychazim ze situace v nasi ¢eské spolecnosti. Tak jak se méni
a vyviji, respektive jeji zakony, nafizeni, vyhlasky a obcanské
zakoniky, tak se i my musime neustile pfizptisobovat ve svych
aktivitach a ve zptisobu prosazovani zajmt rodin s HCH, proto huntingtonské hnuti.

Zni to moznd trosku protestantky, jako husitské hnuti, anebo budovatelsky? Ale bez
eldnu a neutuchajiciho nadseni a nasazeni jednotlivet nejen mezi ¢leny SPHCH, ale
i védci, lékati, genetiky, terapeuty, socialnimi pracovniky ¢i psychology, bychom za-
jisténi a zkvalitnéni péce o nase nemocné a rodiny v CR neprosadili. Tento pojem,
ale i nad$eni v praci pro HCH odpovidd i evropské a mezinarodni aktivité laickych,
ale i védeckych spole¢nosti pro pomoc pti Huntingtonové chorobé.

Lonsky rok byl pro nas slozity z finan¢nich divodt a jiz to vypadalo, Ze usporaddme
jeden rekondi¢né-edukacni vikendovy pobyt a kasa bude prazdnd. Nastésti se tato vize
nenaplnila a zvySenou iniciativou ¢lent se podatilo zajistit dostateéné mnozstvi pro-
stfedk, aby nase organizace mohla nadale poskytovat pomoc rodindm s HCH.

Konec lonského roku jesté prinesl problémy kolem pujc¢ovny zdravotnickych
pomiicek, kterou pro nase nemocné provozuje Diecézni katolickd charita (DKCH)
v Hradci Krélové. Az doposud vse, pres nékteré vyhrady z obou stran, fungovalo do-
cela dobfe a kvalita Zivota nasich pacientd se tak mohla zvysit jak v domaci, tak po-
bytové péci. Byla jsem za tuto aktivitu velice vdé¢na a na vSech posterech i ve véech
tiskovinach jsme spolupraci s DKCH hrdé prezentovali. Pro charitu se zda posledni
dobou provozovani ptj¢ovny finanéné netinosné a rozhodli se pro zménu vyptj¢nich
pravidel. Nam, Radé SPHCH, se to prili$ nelibilo a jednali jsme proto s charitou, ale
vycitili jsme, Ze by pro né bylo moznd jednodussi, kdybychom tuto pro nas dtlezitou
aktivitu prevzali na svd bedra. Zatim provadime $etfeni, zda by to bylo mozné a vse
se bude jesté fesit na Rekondi¢né-eduka¢nim vikendovém pobytu v dubnu v Pardubi-
cich. DKCH v HK financovala ptij¢covnu predev$im z Ttikralové sbirky, ale v posled-
nich letech, jiz na provoz tento zdroj nestaci. Pan feditel dr. Jifi Stejskal mozna trochu
predpokladad, Ze ndm jako pacientské organizaci by se mohlo podafit ziskat prostredky
na provoz ve vétsim mnozstvi.

Také upfesnil, ze provozovani pujéovny byla predevsim pomoc nasi za¢inajici pa-
cientské organizaci. Co se tyce jiné spoluprace, je ji i nadale naklonén. Prikladem byl
lonsky cyklus $koleni stfedniho zdravotnického a pelovatelského persondlu o péci
a komunikaci s pacientem s HCH, ktery byl, podle mne, velice Gspé$ny a vidy plné
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obsazeny. Co se tyce registrace sidla SPHCH na adrese DKCH, tak zde nas ujistil, Ze
se nic nemeéni.

V fijnu 2013 jsme se zacastnili také celorepublikové konference ergoterapeutt
v Emauzském kléstete v Praze. Pfednaska o potfebnosti ergoterapeutické péce u pa-
cientlt s HCH a nutnosti je k této aktivité motivovat, velice zaujala. Rozdali jsme zde
na 100 edukac¢nich terapeutickych sesit, coz povazuji za velky tspéch. Pacient s HCH
se tak dostava stale vice do povédomi odborné praktikujici, ale i univerzitni verejnosti.

Na loniské eduka¢ni aktivity navézala hned v lednu nase navstéva v Ustavu lékatské
genetiky a fetalni mediciny ve FN v Olomouci. Nejprve nds pani docentka Santavé pro-
vedla po zcela nové zatizené budové a vSech genetickych pracovistich. Musim ptiznat,
Ze bylo jisté velice naro¢né tuto stavbu prosadit, a soucasné je smutné, Ze pani docentka
vzapéti odesla do diichodu a tohoto pracovisté si uzivé jiz jen pomalu. Byli jsme sem po-
zvéni na étvrty ro¢nik kurzu pro pracovniky z genetickych pracovist v celé CR. HCH byl
vénovan pomérné rozsahly blok prednasek, kde bylo pro zucastnéné prinosné zjisténi,
ze u HCH jako genetické choroby s nastupem priznaku az v dospélosti, je zcela odlisny
odborny pristup genetikd, ale i celého multidisciplinarniho tymu, jak k osobam v riziku
této nemoci, tak pacientiim s jiz pocate¢nimi symptomy a tak k celym rodinam s vysky-
tem tohoto genetického onemocnéni, nez na jaky pristup jsou odbornici zvykli u dé-
di¢nych onemocnéni, kterd se projevi jiz v détském véku. Zaujala predev$im prednaska
pani doktorky Terezy Uhrové o psychologickych aspektech testovani osob v riziku HCH.

Nerada bych zaktikla moznost ziskani specializovanych pobytovych mist v Kralo-
véhradeckém kraji. Vsichni jisté vite, Ze o né usiluje nase organizace po celou dobu
své existence. Ale zda se, Ze jsme méli letos opét trosku $tésti a Ze jsem se snad jednou
vyskytla v pravy ¢as na pravém misté. Timto mistem bylo setkani s pani feditelkou
Mgr. Alenou Goisovou v Domové Dédina v Opo¢né. Socidlni pracovnice mne pozada-
la, abych jim zavezla eduka¢ni materialy, jak pecovat o pacienta s HCH, protoZze maji
novou klientku s touto diagndézou. Pfi nezdvazném rozhovoru s pani reditelkou jsem se
dozvédéla, Ze se v soucasnosti méni struktura pobytovych mist v socialni siti Krédlové-
hradeckého kraje a Ze by bylo vhodné poslat na kraj Zadost za SPHCH s pozadavkem.
Nabidla, Ze ona pomuze tuto zadost predat na prfislu$na mista. Do tydne jsem byla
pozvana k Mgr. Jané Fiedlerové na krajsky utad do Hradce Kralové. Zde jsem objas-
nila jesté néjaké detaily a 20. 3. 2014 byla nase Zadost projednana a predana k dal$imu
jednani. Mame tedy nadéji, ze bychom mohli ziskat pro nase pacienty v Kralovéhra-
deckém kraji oficidlni pobytova specializovana luzka v socialni siti. Téméf jsem obsahu
usneseni nechtéla uvétit. Opravdu ho postoupili k dal$imu projednani. Po tolika letech
usili u ministerskych trednikd, kde jsme nikdy nedostali ani Zddnou nadéji. Na minis-
terstvech vzdy chybéla ¢isla a byli jsme statisticky nevyznamnou skupinou.

Dle Usneseni VS/13/55/2014 bere socialni vybor Zastupitelstva Kralovéhradeckého
kraje na védomi zddost Spole¢nosti pro pomoc pti Huntingtonové chorobé o zarazeni
a zFizeni specializovanych pobytovych zafizeni pro pacienty s Huntingtonovou choro-
bou do sttednédobych planii Kralovéhradeckého kraje a dale bere na védomi stanovis-
ko odboru socialnich véci k této zadosti s tim, Ze s nim vybor socialni souhlasi. Méla
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by byt vytvorena mista v odleh¢ovacich i dlouhodobych pobytovych zatfizenich pro
pacienty s HCH, prioritné pro osoby z Kralovéhradeckého kraje.

Na pocatku letosniho roku byla koneéné schvélena ¢aste¢na thrada u 1é¢ivé latky
tetrabenazin, ktera se pouziva u uzké skupiny pacientti s HCH, ktefi maji velmi vyraz-
né a obtézujici mimovolni pohyby. Dozvédéla jsem se také, ze velky podil na schvaleni
méla hodnotici farmaceutka z MZCR, ktera piesvédcila ttedniky o zdravotni nezbyt-
nosti schvéleni thrady u této G¢inné latky.

O vlastni praci Rady SPHCH musim konstatovat, Ze v loiském roce se ndm pracova-
lo v rozsifeném tymu v Pardubicich velice dobte. Ani pani dr. Zidovské nebyla usetiena
a po vzajemné konzultaci na zakladé guideline pro genetické testovani HCH musela
rezolutné zamitnout testovani ditéte v riziku nemoci z divodu adopce. Momentdlné
byla zadost o péstounstvi zamitnuta, protoze zadatel ma jiné neurologické onemocné-
ni a jeho dlouholeté zku$enosti s péc¢i o pacienta s HCH bohuzel nebyly pro ufedni-
ky dostatecny diivod ke schvaleni Zadosti. Myslim si, Ze se pani doktorka bude k této
problematice je$té na rekondi¢nim pobytu vyjadfovat. Je to pro nas na druhou stranu
vyzva, ze bychom méli poslat eduka¢ni materialy, nebo pfipadné usporadat prednasku
o testovani HCH pro studenty socilnich oborti i pro socidlni pracovniky v terénu.

Pro leto$ni rok mame pred sebou celou radu dalsich duleZitych tkold, na které jsme
tentokrét ziskali dotace z MZCR a z Vladniho vyboru pro zdravotné postizené.

Zda se tedy, ze bychom letos mohli vydat novou souhrnnou publikaci pro rodiny
s HCH a moZna i o juvenilni formé, ale zde jes$té neni zcela jisty zdroj financi na pre-
klad této publikace. Z Vladniho vyboru pro zdravotné postizené mame ptislibeno vice
nez 85.000 K¢, z toho 20.000 K¢ je na vydani informaénich materilti o nemoci, dale
2 MZ CR z programu grantovych podpor je ptisliben ptispévek 60.000 K¢ na rekondi¢-
ni pobyty a 20.000 K¢ na prednaskovou ¢innost a z programu vyrovnavani prilezitosti
je vy¢lenéna ¢astka 56.200 K¢ na novou publikaci o Huntingtonové chorobé.

Stale musime dékovat prazskému multidisciplindrnimu tymu, Ze nam vénuje své
usili a ¢as i mimo své pracovni povinnosti. V soucasné uspéchané dobé je to velka
vzacnost. Podle mne stale plati, ze kdo pracuje s rodinami s HCH, musi byt do proble-
matiky vtazen osobné. Tuto komplexni praci snad jinak nez srdcem délat nejde. Stale
postradame dostatek psychologti a zejména détskych psychologt. Potiebovali bychom
je mit po celé CR, aby mohla byt péce détem a rodinam vénovéna pravidelné. Dvakrat
ro¢né na vikendovém pobytu to opravdu nestaci a dojizdéni do Prahy je pro rodiny
s HCH finan¢né i ¢asové velice naro¢né.

Co se tyce vizi a aktivit pro rok 2014, tak je podrobnéji probereme a nastinime v Par-
dubicich na ¢lenské schiizi. Je tieba, abyste se k dalsi praci SPHCH vyjadtili vy osobné.

Cinnost SPHCH v roce 2013:

« Ucast na mezinarodniho kongresu IHA v Brazilii, prezentace ¢innosti organizace
v posterové sekci, aktivni vystoupeni i v diskuzich v ramci pfednések,

« sprava a pravidelna aktualizace internetové prezentace www.huntington.cz (v lon-
ském roce prezentaci navstivilo vice nez 10 000 uzivateld),
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« usporadani dvou Rekondi¢né-edukacnich pobytd, prvni na jare v Pardubicich, dru-
hy na podzim v Prostéjové (acastnilo se vice nez 150 lidi),

« spoluprice na kondni rekondi¢ntho détského tabora, G¢astnilo se nékolik déti z ro-
din se zatizenim HCH,

« sprava internetové poradny, kterd je volné pristupnd na www.huntington.cz (za rok
2013 bylo zodpovézeno 54 dotazi, s nékolika dotazovanymi komunikace déle po-
kra¢ovala nebo pokracuje i souc¢asné dobé),

« spolupréce s Kralovéhradeckou katolickou diecézni charitou:

o charita provozuje specidlni ptijj¢covnu zdravotnickych pomicek, jedna se prevaz-
né o specialni kfesla od firmy Kirton, vhodna pro pacienty s HCH, dale jsou
v sortimentu elektricky nastavitelna liizka s vyvySenymi ¢alounénymi postrani-
cemi a vanové zvedaky,

« na zakladé pozadavku charity na zvySeni ndjemného jedndme o moznostech fe-
Senti situace,

« stdle pokracuje snaha o ziskani prostor a zfizeni specializovaného domova pro pa-
cienty s HCH a vyhledavani zafizeni, ktera jsou schopna pfijmout pacienty s HCH
na respitni a dlouhodobé pobyty. Momentalné se rysuje mozna spoluprace s Kra-
lovéhradeckym krajem a zfizeni nékolika pobytovych mist v jednom z krajskych
pecovatelskych zafizeni.

Clensky ptispévek byl odhlasovan ¢lenskou schiizi v lofiském roce na 300 K¢.
Prosime ale i o dalsi finan¢ni dary, abychom mohli i v letosnim roce rozvijet nasi
¢innost, ktera je predevsim pro vas a vase rodiny.

Vsem vam preji v roce 2014 vSe dobré, pokud mozno zadné dal$i nemocné v rodi-
né, zadné problémy s alkoholem, zadné starosti s uvérovymi spole¢nostmi, exekutory,
urady vSeho druhu, zddné financ¢ni problémy a na vas vSechny se té$ime na dal$ich
Rekondi¢né-edukacnich pobytech SPHCH.

Vase predsedkyné Zdenka Vondrackova

Co zavérem od svého srdce? To, co pieji Vam v§em, pieji i sobé a hlavné si moc pfeji,
bychom v nasem huntingtonském svété nachazeli lasku, pochopeni, toleranci a aby-
chom si jeden druhého vazili nejen slovné, ale hlavné ¢iny. Mij syn si pieje hlavné
normalni harmonickou rodinu, aby se mél kam vracet... Co mu na to mohu ¥ici,
kdyz ziji v rodiné s HCH?



CLANKY

VEDCI ODHALILI MOZNY PRINCIP VZNIKU
NEURODEGENERATIVNICH ONEMOCNENI

www.newshd.net

preklad Mgr. & Mgr. Adriana Fico

Védci z Univerzity v Adelaide objevili mo-
lekularni mechanismus, ktery muze byt
pti¢inou nékterych nelécitelnych neuro-
degenerativnich onemocnéni, jako je Hun-
tingtonova nebo Lou Gehrigova choroba.

Jednad se o skupinu asi 20 onemocnéni,
ktera vykazuji spole¢né symptomy, jako je
smrt nervovych bunék, a kterd maji po-
dobné genetické mutacni mechanismy.
Doposud bylo zédhadou, jak tyto muta¢ni
mechanismy zptisobuji onemocnéni.

»Ackoliv geny pro néktera z téchto one-
mocnéni byly objeveny jiz pred dvaceti
lety, stéle nebyly pochopeny mechanismy;,
jimiz dochazi ke vzniku klinickych symptomi,“ fekl profesor Robert Richards, vedouci
Genetické sekce Katedry molekularnich véd a biomediciny Adelaidské univerzity.

»Ted, kdyZ jsme molekuldrni podstatu vyvoje téchto onemocnéni objevili, pfedpo-
kladdme, ze bude mozné vytipovat cile, na které bude mozné piisobit, a diky tomu
nelézt moznou lé¢bu. V kone¢ném dutisledku by mélo byt mozné u pacientti s danymi
onemocnénimi snizit nebo zpomalit proces degenerace nervovych bunék.”

V ¢lanku, ktery zvetejnil ¢asopis Frontiers in Molecular Neuroscience, profesor Ri-
chards a jeho kolegové popisuji svou inovativni teorii a nové dikazy o kli¢ové uloze
RNA ve vyvoji onemocnéni. RNA je velkd molekula v burice, ktera kopiruje geneticky
kéd podle své DNA a preklada jej do proteind, které fidi biologické funkce.

Lidé s uritym neurodegenerativnim onemocnénim maji vys$si pocet kopii ur¢itych
sekvenci nukleotidové baze, kterd tvori DNA.

»Vétsina pacientlt ma ve své RNA zvy$eny pocet opakujicich se sekvenci, ika pro-
fesor Richards. ,,A pokud je v organismu neimérné mnozstvi kopii opakovanych sek-
venci, dojde ke vzniku onemocnéni. Po prekroéeni urcitého poctu je tomu tak, ze ¢im
vice kopii, tim rychleji se nemoc vyviji a tim zavaznéjsi jsou jeji priznaky. Doposud
nebylo zji$téno, jakym zptsobem tento zvySeny pocet genovych sekvenci v RNA vede
ke vzniku samotnych symptomi.“

Podle profesora Richardse ditkazy poukazuji na dysfunkéni RNA a kli¢ovou tlo-
hu imunitniho systému ve vyvoji onemocnéni: ,Domnivame se, ze prili§ dlouhd RNA
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s nadmérnym poctem opakujicich se sekvenci je télem vnimana nikoliv jako vlastni
RNA, nybrz jako RNA cizoroda, tedy podobné jako by to byla RNA viru. Timto se spou-
$ti reakce vrozeného imunitniho systému a vysledkem je ztrata funkénosti bunék a bu-
néénd smrt.“

V laboratoti v Univerzité v Adelaide byl tento mechanismus vzniku nemoci zpiso-
beny nadmeérné dlouhou RNA namodelovan a definovan. Vyzkum byl proveden na oc-
tomilkach. Na zakladé pozorovani pacienti s Huntingtonovou chorobou a myotonic-
kou dystrofii také jiné laboratote potvrdily odpovidajici ptiznaky, které jsou pro dany
mechanismus charakteristické a které doposud nebylo mozné vysvétlit.

»AZ bude tento novy poznatek prokdzan pro kazdé z téchto onemocnéni, otevie
cestu pro nalezeni jejich 1é¢by a da nadéji lidem, ktefi témito znic¢ujicimi chorobami
trpi,“ uvedl profesor Richards.

Vyzkum byl spolufinancovan australskou Narodni radou pro zdravi a medicinsky
vyzkum a americkou nadac{ National Ataxia Foundation.

MOHOU BYT NOVE OBJEVENE TECHNOLOGIE VYUZITY
PRI LECBE HUNTINGTONOVY CHOROBY?

Dr. Jeff Carroll, Dr. Ed Wild, HDBuzz

PrelozZila Mgr & Mgr Adriana Fico

V médiich se posledni dobou hodné ho-
voii o zazra¢né technologii CRISPR, diky
které je mozné provadét korekci DNA. Je
to jen medidlni bublina, nebo skute¢nd
nadéje?

V nedédvné dobé se objevily vasnivé
diskuse o nové technologii, které se rika
CRISPR. Udajné je mozné tuto technolo-
gii vyuzit jako potencidlni 1é¢bu Hunting-
= tonovy choroby. Je tato technologie sku-
s te¢né tak zdzra¢nd? Moznd ano, ale jak uz

vvvvvv
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HD gen a jeho ,,tlumeni®
Huntingtonova choroba je genetické onemocnéni a to znamend, Ze kazdy pacient s tim-
to onemocnénim zdédil zmutovanou kopii specifického genu od jednoho z rodi¢i.
Tomuto genu, v némz doslo k mutaci, se rikd gen Huntingtonovy choroby nebo také
HD gen (z angl. Huntington disease gen) ¢i gen IT15.

Dveé kopie HD genu ma ve svém téle kazdy, u vétsiny lidi vSak Huntingtonova ne-
moc nevznikne. Pfiznaky tohoto onemocnéni se objevi, pouze pokud dojde ke speci-
fické zméné v DNA sekvenci HD genu. Tato specifickd mutace, ktera je pfi¢inou vsech
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ptipadi rozvinuté Huntingtonovy choroby, spociva ve zmnozeni tii-pismenného kodu
DNA, pti ném?z dojde k tomu, Ze sekvence genetickych pismen (nukleotid) CAG - cy-
tosin, adenin, guanin, je v blizkosti jednoho z konctt HD genu nékolikrate zopakovéna.

Geny zpravidla slouzi buiikdm jako predpis, podle kterého sestavuji bilkoviny. Tak
je tomu téz s HD genem. Bilkovina, ktera je podle HD genu sestavena, se nazyva hun-
tingtin a pravé tato bilkovina podle védcti zpiisobuje bunééné selhani a bunéénou smrt
u pacientd s Huntingtonovou chorobou.

Jak védci, ktefi se Huntingtonovou chorobou zabyvaji, tak pacienti s jejich rodi-
nami s nadSenim privitali terapeuticky pfistup zvany gene silencing (tlumeni genu).
Metoda gene silencing vychazi ze skute¢nosti, ze buriky podle DNA nevytvaii pfimo
bilkoviny, ale jakousi pracovni kopii, kterd je tvorena latkou zvanou RNA. Metoda
tlumeni genu se zaméfuje pravé na informaci, kterou nese RNA: nasekd ji na mensi
¢asti a tim bunice znemozni, aby vytvére-
la dal$i huntingtin.

To zni dobre, ze? Je to skvély napad
a HDBuzz nad$eni z této metody sdili.
Klinické testy se budou provadét co nej-
drive. Ale pozorni ¢tenafi si mohli véim-
nout jednoho zadrhelu. I kdyby metoda
tlumeni genu fungovala, DNA zlstane
nezménéna a to znamena, ze kazda burika
v téle nositele této mutace ma v sobé stale
HD gen a podatilo se pouze zamezit, aby
vytvarela nové zmutované proteiny.

Tlumeni vs. korekce

A co kdybychom mohli jednoduse upravit DNA pacientti s Huntingtonovou chorobou?
Provést korekei tak, abychom mutaci zcela odstranili? Jesté nedavno by néco takového
znélo jako Sileny napad. Védci vidy povazovali soubor gentl jedince, tzv. genom, za
dany jednou provzdy, tedy od za¢atku do konce Zivota jedince. Samoztejmé, v priibéhu
zivota mize dochazet k mutacim - kvili mutaci vznikd rakovina - ale tyto mutace
jsou pro organismus zpravidla $kodlivé, a proto nase burnky maji G¢inné mechanismy
k tomu, aby DNA opravily.

Az zcela nedavno védci zacali tyto genetické triky ,opisovat, a to od mikrosko-
pickych bakterii. Tyto bakterie spolu neustéle valéi a jako zbran vyuzivaji pravé triky
k tomu, aby si vzdjemné poskodily DNA. Védci ptisli na to, Ze je mozné si tyto zbra-
né od bakterii ,,vypujc¢it* k tomu, aby jakoukoliv sekvenci DNA v laboratofi rozbili na
mensi dily. Pro tyto postupy existuje tictyhodny pocet raznych nazvi, jako ,nukleazy se
zinkovym prstem” (ZFN, z anglického zinc finger nucleases), ,TALENy® (z angl. Tran-
scription activator-like effector nucleases) nebo ,CRISPR® (z angl. Clustered Regularly
Interspaced Short Palindromic Repeats). To hlavni v8ak je, Ze vSechny tyto ndstroje
mohou byt pouzity k presttizeni DNA ve specifickém tseku.
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Ve své podstaté to znamena, ze diky
néstrojim jako jsou TALENy a CRISPR
’A védci mohou upravit DNA, a to tim, Ze

&’ odfiznou nezadouci useky a nahradi je
B AR jinymi, podobné jako kdyZ v textovém

/ editoru upravujete nepovedeny odsta-
vec pomoci ,Vyjmout® a ,Vlozit“ Védci
jiz po néjakou dobu védéli, jak ,vlozit“
DNA do poruseného fetézce, ale dopo-
sud neméli nastroje k tomu, aby mohli ,,vyjmout® tisek DNA tam, kde je potfeba. Ted
jiz tyto ndstroje maji.

Ptirozené se tedy nabizi v pfipadé Huntingtonovy choroby vytiznout prebyte¢né ko-
pie opakujiciho se tripletu C-A-G, které nemoc zapti¢inuji. Jind moznost je pouzit tyto
nastroje k vyfiznuti ¢asti zmutovaného HD genu a ucinit jej necitelnym, aby nebylo
mozné z néj udélat bilkovinu.

Nejnov¢jsi z téchto technologii pro korekci DNA je metoda CRISPR, o které se také
nejvice mluvi. Diky této metodé mohou védci na DNA provést presny a cileny fez.

Pokud vam to zni povédomé, pak je to asi proto, Ze se tato technologie velmi podoba
metodé nukledzy se zinkovym prstem (ZFN), o které se jiz ¢asopis HDBuzz zmiroval.
Rozdil mezi ZFN a CRISPR spociva v tom, Ze ¢ast, kterou se provadi zacileni, je u ZFN
velmi velkd a je vytvofena uméle v laboratori, zatimco v pripadé CRISPR se zacileni
provadi pomoci malych kousk RNA, diky kterym by mélo byt zacileni presnéjsi.

Zachrance jménem CRISPR?
Technologie CRISPR se nedavno dostala do titulkd novin, kdyz britsky denik The In-
dependent pozadal o ndzor genetika Craiga Mella, ktery obdrzel Nobelovu cenu a ktery
zadal vyuzivat tuto metodu ve své laboratofi. Védci se zabyvali CRISPR nejméné od
roku 2007. V poslednich dvou letech se vSak tento ndstroj k manipulaci gent v labora-
tofi stava stale sofistikované;jsi.

Existuji rtizné zpisoby vyuziti techno-
logie CRISPR a obdobnych ptistupi ke ko-
rekci gentl. Je mozné si napriklad predstavit
provadét korekci ve velmi brzkych stadiich
vyvoje embrya nebo dokonce oplodné-
ného vajicka, které se vyviji ve zkumavce
ve stfedisku umélého oplodnéni. S tim-
to pristupem je technicky mozné, aby se
narodilo dité bez zmutovaného HD genu
a tedy bez Huntingtonovy choroby.

Néco takového je jiz mozné diky jed-
nodus$im metodam jako je preimplantac-
ni geneticka diagnostika, kterd je zaloZena
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na jednoduchém genetickém screeningu, diky kterému je mozné zjistit, zda je embryo
nositelem zmutovaného HD genu. Korekce genomu by umoznila postoupit o krok
vpred a misto pouhého zjisténi by mohla mutaci odstranit.

Dal$im mimotddné zajimavym zptisobem vyuziti podobné technologie by mohla
byt cilend korekce genu HD provadéna pfimo v mozku dospélych pacientii. Pravé tento
zpusob vyuziti rozpoutal tak velké debaty v tisku - je opravdu mozné vyuzit nastroje
pro genetickou korekci k odstranéni pti¢in vzniku genetickych onemocnéni, jako je
Huntingtonova choroba?

Jaky je aktualni vyvoj?

Jiz v r. 2012 se v ¢asopise HDBuzz psalo o tom, Ze se provadéji testy genetické korekce
pti Huntingtonové chorobé. Od té doby testy zna¢né pokrocily. Spole¢nost Sangamo
Biosciences spolupracuje s nadaci CHDI Foundaton, Inc., na vyvoji nukleazy se zinko-
vym prstem, kterd by se dala prilécbé Huntingtonovy choroby vyuzit. Jiz vyvinuli ZEN
metodu, diky které 1ze odsttihnou tisek opakovaného tripletu C-A-G v HD genu, ¢imz
se zabrani tomu, aby se HD gen nadale projevoval.

Minuly rok v listopadu na setkani Asociace pro neurovédu, které se konalo v kaliforn-
ském San Diegu, spole¢nost Sangamo predstavila své vysledky badani o cileném zasahu
do HD genu pomoci ZFN. Konkrétné se spole¢nost zabyva tlumenim genu spise nez
korekei. Poprvé tak médme k dispozici zpravu, podle které se podatilo ZFN uspésné pouzit
na my$ich s HD genem. V tiskové zpravé spolecnosti Sangamo se pise, Ze ,,v oblastech
mozku mysi, na které byly proteiny s motivem zinkového prstu zacileny, byl zjiStén uby-
tek agregatl zmutovanych huntingtintl.“ Déle spole¢nost uvedla, Ze mysi, na kterych byla
metoda vyzkousena, vykazovaly zlepseni téZ po strance behavioralnich pfiznaki nemoci.

Cemu véfit a éemu ne

Technologie umoziujici korekci genomu, jako je CRISPR a ZFN, patfi k nejfantastic¢-
téj$im pokrokdm laboratorniho vyzkumu poslednich let. Jejich potencilni laboratorni
i klinické vyuziti bude mit pravdépodobné ohromny vyznam, oviem nesmime zapomi-
nat na néktera omezeni jejich vyuziti pfi Huntingtonové nemoci. Tim nejvétsim pro-
blémem vyuziti CRISPR a jinych technologif korekce genomu pii1é¢bé je jejich doruce-
ni v§ude tam, kam je potfeba. Tyto zptisoby lé¢by jsou zaloZeny na velkych molekulach
bilkovin a nelze je jednoduse podavat jako pilulku. Musely by se dodavat do mozku
injek¢né, prostfednictvim virt nebo jinou metodou.

Kdyz se naptiklad vratime k tiskové zpravé spole¢nosti Sangamo o ptisobeni ZFN
na mysich s Huntingtonovou chorobou, v§imneme si, jak opatrné je feceno, ze ubytek
agregatl zmutovanych huntingtin byl zji$tén ,,v oblastech mozku mysi, na které byly
proteiny s motivem zinkového prstu zacileny.“ Pravdépodobné se jednd o velmi malou
¢ast mozku mysi a v pripadé lidského mozku by to byla jesté mensi ¢ast, pokud se ne-
podati metodu aplikace zdsadné zlepsit.

Tento typ lécby, kterd spociva v dodavani genu do tkani, se nazyva genova terapie.
Jakékoliv forma genové terapie by v pripadé 1é¢by Huntingtonovy choroby vyzadovala
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operaci mozku, aby bylo mozné do mozku dodat patti¢ny virus, ovem ten se s vyuzi-
tim stavajici technologie muze rozitit pouze do malé ¢asti mozkové tkané.

Ackoliv nové metody vyuziti CRISPR mohou byt aplikovany ponékud snadnéji
a presnéji, stale tento problém zdaleka nefesi.

Kvli problému s aplikaci bude se zavedenim genové terapie pro 1é¢bu neurodegenera-
tivnich onemocnéni jesté spoustu prace. U Huntingtonovy choroby je navic potiz v tom,
ze 1ék bude muset byt dopraven nikoliv do jednotlivych oblasti, ale do celého mozku, aby
se podatilo odstranit véechny symptomy nemoci. Toto miize byt relativné snadné v moz-
ku mysi, ktery vazi méné nez ptl gramu, lidsky mozek v$ak vazi ptiblizné 1300 gramd.

Pro pacienty s Huntingtonovou chorobou tyto nové technologie doposud predsta-
vuji spiSe zajimavou laboratorni technologii, ktera by bezesporu méla byt zkoumana,
ov$em dokud se nepodati prokazat, ze je skute¢né mozné pokryt dostate¢nou ¢ast moz-
ku k tomu, aby to mélo vysledek, budou pro 1é¢bu ¢loveéka nepouzitelné. V kazdém
ptipadé se vak korekce genomu lidi, ktefi trpi genetickym onemocnénim, miiZze stat
v budoucnu standardni lé¢bou a byt svédky jejich pocatki je velmi vzrusujici.

Glosar

Preimplantacni genetickd diagnostika — metoda zabranéni pfenosu Huntingtonovy
choroby na dité. Vajicka jsou oplodnéna spermiemi v laboratofi a na embryich se
pak provadi genetické testy za ucelem zjisténi mutace. Pouze embryo bez mutace je
implantovano do délohy matky.

Huntingtin - bilkovina vytvofena podle HD genu.

Neurodegenerativni onemocnéni — onemocnéni, které je zptisobeno progresivnim
bunéénym selhdnim a bunécnou smrti mozkovych bunék (neuront).

Genom — veskera geneticka informace ulozend v DNA kazdého jedince.

Korekce genomu — pouziti nukledzy se zinkovym prstem a podobnych metod k tpra-
vé DNA.

Tlumeni genu (gene silencing) — pristup k 1é¢bé Huntingtonovy choroby, ktery spoci-
va ve vyuziti molekul, které cilené predaji bunkam informaci, aby jiz neprodukovaly
$kodlivy huntingtin.

Transkripce — prvni krok pfi vytvareni bilkoviny dle informace (,,receptu®) ulozené
v genu. Transkripce spociva ve vytvofeni pracovni kopie genu z RNA, coz je latka,
ktera je nositelem genetické informace podobné jako DNA.

Agregdty — shluky bilkovin, které se tvori uvnitf bunék v téle pacienti s Huntingto-
novou chorobou ¢i s nékterymi jinymi degenerativhimi onemocnénimi.

Embryo - prvotni faze vyvoje ditéte. Embryo je tvofeno jen malym poc¢tem bunék.
Genom - nazev oznacujici vechny geny, které tvoii kompletni instrukce pro vyvoj
¢lovéka nebo jiného organismu.

RNA - molekula podobna DNA, ktera je nositelkou informace a pti vyrobé bilkovin
slouzi bunkdm jako pracovni kopie genti.
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CO ZNAMENA VELKY PRULOM V NEURODEGENERACI
PRO HUNTINGTONOVU CHOROBU

Eric Minikel, HDBuzz

preklad Mgr. Monika Baxa

Mnoho lidi z fad huntingtonické spole¢nosti si v§imlo zprav, které upozornuji na ne-
déavnou studii z University of Leicester, o kterych BBC prohlasila, Ze ,,by mohly 1é¢it
Alzheimerovu, Parkinsonovu, Huntingtonovu a dalsi choroby® Tato zdkladni studie
je dobfe provedenym vyzkumem, ktery md vyznam. Avsak vyznam, ktery je ji pfipiso-
van v tisku, je mimo v$echny meze mozného dopadu tohoto vyzkumu. Co tahle studie
vlastné ukazuje a co to znamend pro HCH?

Prionové onemocnéni

Kdyz pacienti umiraji po boji s Huntingtonovou chorobou, 1ékati pozoruji, ze jejich mozky
jsou plné drobného odpadu, ktery by tam nemél byt. Je to, jako by buriky mozku zapomnély
vysypat odpadkovy ko$ a nechaly ho navrsit se odpadky pred tim, nez umtou. Kdy?z se tyto
shluky odpadu nachézeji v mozku pacientt s HCH, védci jim fikaji ,,agregaty*.

Toto hromadéni odpadkdt v mozku,
kdy se v odpadu nachazeji rizné proteiny,
je pozorovano u mnoha ,neurodegenera-
tivnich“ onemocnéni, v¢etné Alzheimero-
vy a Parkinsonovy choroby. Kvtli tomuto
veobecnému znaku, nékteti védci véri, ze
pravé tu mize byt zakladni pficina téch-
to onemocnéni. Daldi védci si v$imli, ze
ikdyz jsou tyto haldy odpadu pozorované
u vice onemocnéni, v kazdém piipadu se
haldy odpadu li$i svym obsahem. V pod-
staté kazdd mozkova choroba je asociova-
nd s riznym druhem odpadu, takze neni
jasné, jestli pocatek téchto problému je
v kazdém pripadu stejny.

Dalsi rodina mozkovych onemocné-
ni asociovanych s akumulaci ,,odpadkt®
jsou takzvané ,prionové choroby*. Prio-
ny jsou infekéni ¢éstice vytvorené z pro-
teintl a na rozdil od virt nebo bakterii nemaji DNA nebo RNA. Protoze jsou takto
neobycejné, byla jejich existence védci ¢ile diskutovana. A tak jsou dnes uz dobie
znamou pri¢inou mozkovych onemocnéni.

Kazdy ma protein zvany prion protein (PrP), ktery je obycejné perfektné zdrav. Ale
nékdy se PrP posklada $patnym zptsobem. A kdyz se to PrP molekula rozhodne udélat,
vSechny ostatni ji nasleduji, jako kdyz padaji kostky domina uspotfadané do rady.
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Na rozdil od HCH, kterd je vzdy zptisobena genetickou mutaci, pti¢iny prionového
onemocnéni mohou byt tfi: 1) miZzete mit genetickou mutaci v PrP genu, 2) muizete
se priony infikovat (nejznaméjsi je choroba $ilenych krav) anebo 3) se nékdy zd4, ze
se priony objevily odnikud. Jakmile domino za¢ne padat, buriky maji problém uklizet

a vyhazovat odpadky a ¢asem jsou buriky natolik pfeplnéné odpadem, ze umiraji.

PERK - tvoreni se a vynaseni odpadu v bunkach

Minuly rok skupina védcti vedenych profesorkou Giovanna Malluci z Univerzity of Le-
icester popsala bunéénou pathway (drahu), ktera podle jejich nazoru prispiva k buné¢-
né smrti u prionovych onemocnéni.

Tym profesorky Malluci na my$im modelu ukazal, ze kdyzZ jsou burky plné ne-
spravné poskladaného PrP - padnutych kostek domina - vede to ¢asem k nééemu,
¢emu se fikd ,,odpovéd na nespravné poskladani® (proteinu). Tohle je nenormdlni
bunécény proces, ktery instruuje bunky k uklizeni, protoze odpad se v burice shroma-
zduje a zadind ,,zapachat®

Casti odpovédi na ,uklizeni domu,
je aktivace specifické buné¢né pathway
(drahy) zvané PERK. Aktivace PERK dra-
hy ma vliv na dramatickou redukei celko-
vého tempa, pti kterém jsou tvofeny nové
proteiny. Tento drakonicky mechanismus
se mohl vyvinout jako zpiisob, ktery bu-
ce umoznuje dat si prestavku v akumulaci
buné¢ného odpadu.

V pripadé prionového onemocnéni,
ma tato odpovéd opacny tclinek, protoze
priony maji o$emetné zpusoby jak unik-
nout ,,uklizecimu® signdlu. Ve skute¢nosti
v roce 2012 profesorka Malluci a jeji ko-
legové ukdzali, ze PrP je produkovano
v dokonce vétsich mnozstvich v pfipadé,
ze je aktivovana odpovéd na nespravné
poskladani proteinu.

Ve studii z roku 2012 autofi hleda-
li zptsoby jak zasahnout do prionového onemocnéni pomoci ovlivnéni odpovédi
na $patné poskladany protein. Inhibovani odpovédi na $patné posklddany protein
pouzitim genetickych trikii prodlouzilo prezivani prion-infikovanych mysi o 10 %.
Pficemz oSetfeni prion-infikovanych mysi salubrinalem, 1é¢ivem které podporuje
odpovéd na $patné poskladany protein, urychluje onemocnéni a vede k smrti o né-
kolik dnt dfive.

Interpretace téchto vysledkt byla v rozporu s oc¢ekavanimi, a sice z vysledk vy-
plynulo, Ze odpovéd na nespravné poskladani proteinu je u prionovych onemocnéni
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$kodliva. Urychluje bunéénou smrt tim, ze redukuje produkci proteind, pfi¢emz sou-
¢asné pokulhava v zabranovani produkce proteinu, ktery je pfi¢inou problému: PrP. Je
to jako kdyby se v4§ dim naplnoval padajicim dominem, takze vyhodite vS§echno své
jidlo i nabytek, a pfitom stale kupujete nové kostky domina.

V témz roce britska spole¢nost na vyrobu lékti GlaxoSmithKline publikovala svij
objev 1é¢iva zvaného GSK2606414, které se muze dostat do mozku a specificky inhi-
bovat PERK. Toto otevira prilezitost atakovat stejny bunéény signal 1é¢ivem, které by
mobhlo byt podavano oralné a zasdhnout v§echny oblasti mozku. Dobré zpravy, ze ano?

Nové objevy

V nové studii, které bylo vénovano tolik pozornosti, profesorka Malluci a jeji kolegové
pouzili novy lék (GSK2606414), aby inhibovali odpovéd na $patné poskladany protein
a oddalili tak klinické ptiznaky onemocnéni u prion-infikovanych mysi. Podobné jako
»presymptomaticka“ faize Huntingtonovy nemoci mé prionové onemocnéni dlouhou
a tichou inkuba¢ni dobu, kdy priony pusobi, ale nevykazuji zadné symptomy. Mysi
se v tomto stadiu chovaji normalné a vSechno v jejich mozcich vypada dobre.

Védci vedeni profesorkou Malluci jsou pritkopniky v hledani velmi brzkych indika-
torovych znakd prionovych onemocnéni u mysi infikovanych priony. Zjistili, Ze nejra-
néjsi znaky prionového onemocnéni se objevuji asi 56 dni poté, co jsou mysi infikované
- my$i nakonec podléhaji onemocnéni po 84 dnech.

V této nové studii tym profesorky Malluci o$etfil mysi novym lékem od firmy Gla-
xoSmithKline, aby vidél, jaky efekt bude mit na progresi onemocnéni. Nékteré osetfené
mys$i symptomy nemély, pfi¢emz nékteré mysi mély symptomy prionového onemocné-
ni jiz na zacatku studie.

Vsechny lékem neoSetfené mys$i onemocnély za 84 dni, ale nestalo se tak u zad-
né lékem oSetfené mysi. Behaviordlni testy a vySetfeni mozkid lékem oSetfenych mysi
u nékterych z nich odhalilo brzké ptiznaky prionového onemocnéni, ale u zidné mysi
nebyly pozorovany pokrocilé piiznaky. Avsak mysi nebyly monitorovany delsi dobu,
ktera by byla potfebna k tomu, abychom vidéli, jak dlouho by prezily nebo jak dlouho
by zustaly bez ptiznakii onemocnéni.

Problém mimo mozek
Dilezité je, Ze vzpominany lék od firmy GlaxoSmithKline nema vliv na PERK signal
jenom v mozku, ale piisobi v celém téle. Zdalo se, ze oSetfeni timto lékem caste¢né
ovliviiuje pankreas, organ nepostradatelny k normalnimu zpracovani cukru v téle.
Ve skute¢nosti, to vypada tak, ze 1ék zpiisobuje pre-diabetické zmény u lékem oset-
fenych mysi. Tyto mysi mély zvyS$enou hladinu cukru v krvi a zhubly o asi 20 %. Dle
pravidel pro préci se zvifaty na ustavu, kde profesorka Malluci pracuje, tento ubytek
na hmotnosti znamenal, Ze mysi nemohly byt dél studovany (aby se jim neublizovalo).
Proto studie nepokracovala a tudiz nenf znamo, kdy by nastalo onemocnéni.

A tak ndm nezbyva nez odhadovat, jak efektivni oSetfeni lékem bylo. JelikoZz vSechny
lékem neosetfené mysi jasné mély prionové onemocnéni po 84 dnech, ale zadna lékem
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oSetfena my$ neonemocnéla, odetfeni lékem jisté muselo opozdit nastup choroby. Toto
opozdéni bylo pravdépodobné alesponi 10 dni, nebo kolem 12 %. Samozfejmé to mohlo
byt i vice — ale to z této studie nemizeme odvodit.

Obecné je vzdy tézké rict jak se procentudlni vyjadreni jako toto bude projektovat
do prtibéhu lidskych onemocnéni, protoze PERK inhibitorovy pfistup neptisobi na za-
kladni pfi¢inu onemocnéni — akumulaci priont - ale vlastné hleda zptisob jak neuro-
nim umoznit, aby tolerovaly véts$i akumulaci priond.

Hacek je ale v detailech

Navzdory nezndmému je tato studie vzrusujici, protoZe poskytuje diikaz o tom, Ze za-
meéfeni se na PERK pathway, miize byt pro prionové onemocnéni terapeuticky cenné.
Ale je nepravdépodobné, ze odpovéd na nespravné poskladany protein je, co se prioni
tyce, jedinou toxickou véci - je tam nékolik dalsich typt dysfunkci, které mtizou zabijet
neurony, pokud je odpovéd na nespravné poskladané proteiny nezastihne dtiv.

Pokladdme tento objev za vzru$ujici, ale myslime si, Ze vyznam, ktery mu média
ptipsala je neptiméreny. Mame za to, Ze je hned nékolik divodii pro mirnéjsi interpre-
taci vysledka tohoto vyzkumu. Za prvé: neni zadny dikaz o tom, Ze tato sloucenina
»zabranuje“ neurodegeneraci. V prohlaseni pro BBC je profesorka Malluci citovana:
»Skute¢né vzrusujici je, ze slou¢enina kompletné zabranila neurodegeneraci a to je je-
nom zacatek®

Predstavme si, ze by o$etfeni néjakymi
jinymi léky oddalilo nastup onemocnéni
prinejmensim o stejny cas jako v této stu-
dii. V jakékoli jiné z téchto studii, ve které
by byly mysi zkoumany jenom pér tydnt
po tom, co nastoupila choroba u kontrol-
nich (neosetfenych) mys$i a mysi potom
nebyly dale monitorované, by se to prav-
dépodobné jevilo tak, Ze dané oSetfeni
taky ,kompletné zabranuje“ neurodege-
neraci. Avsak sledovanim mysi po delsi dobu by se mohlo stat, Ze by védci pozorovali
jenom oddaleni neurodegenerace.

Za druhé: je mozné, ze se nevyhneme neptiznivym tGc¢inkam. V souvislosti s nepfiz-
nivymi uéinky, které vedou k pred¢asnému ukonéeni studie, BBC pise: ,Vedlejsi ucinky
jsou sporné. Sloucenina taky ovliviiuje pankreas, coz znamend, Ze si my$i vyvinuly leh-
kou formu diabetu a zhubly.“

Ve skute¢nosti, to pravdépodobné neni vedlejsi ucinek. Je vice nez pravdépodob-
né, ze je to hlavni Gc¢inek. V ¢lanku autofi cituji diikaz, ktery naznacuje, ze pozoro-
vané zmény v pankreatu by mohly byt zpisobeny pravé uc¢inkem léku, ¢ili PERK
inhibici - a ne ,,off-target” interakcemi. Jestli je to tak, potom bude skute¢né vyzvou
vyhnout se tomuto neptiznivému téinku v pfipadé, ze by se 1ék mél vyuzivat v hu-
ménni mediciné.

19



BBC poukazuje na téma nepfiznivych Gc¢inka a sdéluje: ,Bylo by vhodné, kdyby
jakykoli 1ék piisobil jenom na mozek.“ Derek Lowe, velice zndmy chemik vénujici se
vyvoji 1é¢iv, ktery v soucasné dobé pracuje pro Vertex Pharmaceuticals, na svém blogu
napsal, Ze: ,,Pokud byste inhibitor udrzeli mimo pankreas, mohli byste uspét. Mnoho
$tésti. Neumim si predstavit, jak byste to udélali.“ My taky ne!

Za treti: zistava dokazat platnost uc¢inku tohoto léku pro Huntingtonovu a Alz-
heimerovu chorobu. Noviny jako Time, CBS, BBC a The Independent — v§echna tato
periodika psala ¢lanky hlavné o Alzheimerové nemoci. Bez pochyb existuje spojitost
mezi prionovymi onemocnénimi a dal$imi chorobami jako Huntingtonova nebo Alz-
heimerova choroba. Ale dtikazy nedostacuji k tomu, abychom fekli, Ze specificka path-
way, kterou se zabyvd tato studie, ma stejny charakter u jinych nemoci. Nelé¢ili bychom
preci otravu jidlem a nachlazeni stejnym zptisobem jen proto, Ze obé provazi zvraceni.
Kazda choroba md svou vlastni pti¢inu a pravdépodobné potiebuje vlastni 1é¢bu.

Co si z toho vzit?
Toto je dobte koncipovana a velmi dobfe provedena studie navrzena tak, aby se pro-
zkoumalo spojeni mezi prionovou chorobou a odpovédi na nespravné poskladany
protein v bunkach. Zajimavé je, Ze demonstruje fakt, Ze pokud pochopime védu do-
state¢né, muzeme prijit s lékem, ktery muize oddalit smrt mozkovych bunék u predtim
nelécitelnych mozkovych onemocnéni.

Ale iv pripadu, Ze disponujeme né¢im zvlastnim, vede k pozndni zpiisobu jak vyvi-
nout lék pro Huntingtonovu chorobu jesté dlouha cesta.
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INFORMACE

DRUHA KONFERENCE O VELKYCH MODELECH
HUNTINGTONOVY NEMOCI

Pavla Sasinkovd

Ve dnech 18. a 19. listopadu minulého
roku poradal tym pana profesora Motli-
ka z Ustavu zivocisné fyziologie a gene-
tiky AV CR, v. v. i. jiz druhou konferenci
o velkych modelech HN. Stejné jako mi-
nule se konference konala v prekrasném
zémku v Liblicich. Program byl velmi
nabity riznymi novymi poznatky védct
z celého svéta.

Pokusim se Vam stru¢nou a snad
i srozumitelnou formou priblizit alespont néco mélo. Hned na tivod David Howland
ze CHDI zduraznil el celé konference. Je na Case, aby zvifeci modely byly zatazeny
do klinickych studii. Proto bylo nutno diskutovat mimo jiné o tom, co je jesté potieba,
zda uz existuji zptisoby jak méfit vystupy a co jesté védctim chybi. A v tomto duchu se
opravdu nesla celd konference.

Velmi se srovndvalo s minulou konferenci. Jakého pokroku kdo doséhl, co no-
vého tymy vytvorily, jak pokracuji a co planuji. Musim fici, Ze obcas z toho az o¢i
prechazely. Vsichni do jednoho odvedli neskute¢ny kus préce, az mé z toho chvilemi
mrazilo v zadech.

O ¢em se hovorilo
O velkych modelech, tedy opicich, ovcich a prasatkach. Samoztejmé nechybélo porov-
nani s lidskou formou HN, protoze kvili ni se cela ,,zvifeci“ prace déld. Hned na uvod
Jim Gusella oteviel jedno z nejdiskutovanéjsich témat souc¢asného vyzkumu - nastup
nemoci. Vime jiz, ze nastup nemoci je zavisly na véku, ale soucasné je velmi vyznam-
né ovliviiovan dal$imi faktory, tzv. genetickymi modifikatory. Véda se touto rozsahlou
oblasti pomalu prokousava. Uz vime, ze ktivky véku pfi nastupu nemoci a véku v dobé
umrti jsou prakticky paralelni. Ale také uZ se vi, Ze velkou roli hraje oblast pivodu
pacientl. Pacienti z jednotlivych oblasti maji odliny pribéh, tudiz nelze napt. studie
omezovat pouze na jednu oblast, zkresli to vysledky. Huntingtonskd komunita ma,
na rozdil od normalni populace, rozdilny vyskyt haplotypt. Stéle zbyva jesté mnoho
neprozkoumanych oblasti. Rozdilné projevy a postup nemoci je vidét i u zvitat. Kazdy
model se s patogennim genem chova jinak.

Marcy Macdonaldova se vénovala vyvojum experimentdlnich modeld. Je to vlast-
né ,never ending story® Jakmile se ze studii, jako je napf. Registry, odvodi néjaky
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ka, ktery se z Libéchova premistil do USA.

novy proces v prubéhu nemoci, je tre-
ba tuto novou informaci namodelovat
na zvifecich modelech a pak je mozné
sledovat mnoho bunéénych procest.
Tento vyzkum postupuje velice rychle
a naptiklad Jeff Carroll uz zacal s nutri¢-
nimi studiemi u mys$i.

Na analyzach mozkovych tkani mysi
pracuje mnoho dal$ich védct. Zkousi
riizné postupy a rozsdhlé analyzy. Pro-
cesy, které dobfre funguji, se jiz zacinaji
aplikovat i na ovce a prasata. Je tfeba zjis-
tit, zda budou i u téchto velkych zvirat
fungovat stejné.

Ceska a svétova prasatka

Velmi dobré zastoupeni méli na konfe-

renci i Cesi. Rozhodné se mezi svétovymi

$pickami neztratili. Naptiklad Petr Vodic-
Nyni v Americe pracuje na ovliviiovani

huntingtinu v mozku mys$i, konkrétné na degradaci proteinu. Zjednodusené fec¢eno jde
o to, Ze vyberete mozny slibny proces, ktery by mohl degradaci proteinu nastartovat.
Ptislu$ny lentivirus pak aplikujete do mozku mysi. V souc¢asné dobé zkoumany lentivi-
rus se do mozku dobte zavadi, dobte se tam rozprostte, v urcitych frakcich mozku jsou
vidét i signifikantni zmény. Bohuzel po del$i dobé se ukdzalo, Ze lentivirus zni¢i nejen
huntingtin, ale i v8e ostatni. I tak jsou zatim dosazené vysledky pozitivni.
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Jednim z fe¢nik, ktery mé, jako laika,
zaujal, byl John R. Swart z Exemplar Ge-
netics. To je jedind spole¢nost, kterd ma
v Americe povoleni od FDA (Utad pro
kontrolu potravin a 1é¢iv) k vytvareni ge-
neticky modifikovanych zvitat. Momen-
talné pracuji na vytvofeni transgennich
prasatek s lidskym huntingtinem. Z libé-
chovskych prasat extrahuji pfislusny hun-
tingtin a nahradi ho lidskym. V podstaté
chtéji vymyslet virus, ktery pfi in-vitro
oplodnéni napadne zdravou buiiku a na-
hradi ptivodni sekvenci huntingtinu tou
patogenni. Po umélém oplodnéni se pak
narodi prasatko s lidskym huntingtinem.
Pii téhle predndsce, pfizndm se, mé napa-



daly opravdu silené myslenky. Od science fiction az po teroristy. Kdyz se ¢lovék zamysli
nad v8emi témi postupy, je to vlastné désiva alchymie moderni védy. Tohle vechno je
tak stragné potieba, bez toho opravdu nikdy 1ék nebude. Ale na druhou stranu je to vie
tak zneuzitelné...

Primati a vyzkum

Na konferenci o velkych zvifecich modelech nesmi samoztejmé chybét opice. Jodi
McBride pracuje v jednom ze 7 narodnich institutdi o vyzkumu primata USA. Popi-
sovala nejen praci s my$im mozkem, ale hlavné tu s opicemi. Bylo zajimavé sledovat
videa, jak se opi¢ky u¢i rtiznym ukoldm - napf. vybirdni bonboni z mistic¢ek, testovani
paméti (na kterou z 3 poli¢ek dostava dobrotu) apod. Trva celkem dlouho, 6 - 7 mési-
ct, nez se opicky naudi dobre tkoly provadét. Nasledné to ale umoznuje sledovat, jak
se jejich schopnosti v dtisledku nastupu symptomit HN horsi. Jejich zptsob zavadéni
huntingtinu do mozku makaki je celkem vyhodny, rychly, ale bohuzel ne uplné odpo-
vida lidské patologii.

V Singapuru se naopak snazi vytvorit
novy model subhumannich primatt. Po-
uzivaji makaky s dlouhym ocasem, cy-
nomolgus macaque. Je to opicka, kterd se
doziva az 30 let. Zije napt. v regionu Sin-
gapuru a v Indonésii. V Singapuru ji po-
vazuji za Sktidce. Lidi je nemaji radi, hrozi
jejich pfemnozeni, $kodi, lidé maji zakaz
je krmit, vlada ma i steriliza¢ni program.
Po védecké strance jsou ale zajimavé. Drz-
me singapurskym védctim palce, aby je-
jich myglenky dosly k dobrému cili.

Antony Chan popisoval velmi podob-
ny vyvoj testll u opic¢ek. Vybér riznych
obrazk, vybaveni si obrazki po 24 hodi-
nach apod. I jeho tym pracuje hodné se
zobrazovacimi technikami. Antonyho prezentace byla nezapomenutelna diky videim
opicek s choreou. To bylo opravdu jen pro silné Zaludky.

Diskuse nad vysledky

V programu byl samoziejmé ¢as i na diskuzi. Védci fesili napt. otdzku toho, jak velka
expanze CAG je potteba. U mysi je pfikladné nutno pouzivat hodné repetic. U velkych
zvifat, ktera jsou lidem bliZ, uz by to tolik byt nemuselo. Hodnoceni zvifat bylo dalsi
velké téma. U lidskych pacientt mdme UHDRS (Unified Huntington's Disease Rating
Scale), tedy $kalu, ktera je schopna popsat progresi nemoci. Podobna $kala se vytvari
i pro zvifata. Spolupréce tymu je nezbytnd. USetfi se spousta ¢asu. Dilezitou etickou
otazkou je, kdy a jak nemoc 1é¢it. U afadd totiZ mize nastat problém, pokud budeme
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chtit 1é¢it nemoc, ktera vlastné jesté nepropukla, symptomy jesté nezacaly. Proto jsou
nezbytné nutné biomarkery v premanifestni fazi nemoci. Studium nemoci se nemuze
soustredit jen na jednu oblast, musime zkoumat jak genotyp, tak fenotyp.

Cela jedna sekce byla vénovéna vytvareni vyse zminénych hodnoticich $kél. Jenny
Morton prezentovala jejich vyvoj hodnoceni ovci. V r. 2008 vidéli napriklad behavi-
oralni hodnoceni jako velmi problematické. Dnes vyviji testovaci metody. Hodno-
ti spankovou aktivitu. Sleduji chovani ovci béhem raznych ro¢nich obdobi, Zivota
ve skupinach (namichané zdravé a nemocné ovce). Vysledovali naptiklad, Ze dokud
nebyla trava, byly patrné rozdily v chovani zdravych a nemocnych ovci. V. momentu,
kdy trava vyrostla, rozdily se setfely. Zajimavé bylo i kognitivni testovani - vybér
spravné barevného kybliku s krmenim, spravného tvaru kybliku, spravného symbolu
u krmitka apod.

Nicholas Perentos pak mluvil o rtiznych moznostech studia zmén v mozku pomoci
modernich metod, jako je elektroencefalografie nebo hluboka mozkova elektrofyziologie.

V diskuzi se vSichni shodli na tom, Ze za 2 roky udélali vyborny pokrok. Kam se
posune vyzkum za dal$i 2 roky? Myslenek vychézejicich z aktudlni prace je hodné.
V podstaté se z lidskych dat pozorovacich studii odvozuji myslenky, ty se pak adaptuji
na zvifeci modely. Modely se stale vyviji, metody a $kaly se vyviji. Cilt pro pristi konfe-
renci je tudiz mnoho. Nechdme se prekvapit.

Na konferenci samoztejmé nemohli chybét Australané, jako naptiklad Paul Ver-
ma, ktery popisoval, jak pouzivaji pluripotentni kmenové bunky, jak jimi ovliviu-
ji rizné zvifeci modely nemoci jako diabetes, cysticka fibréza nebo Alzheimerova
nemoc. Velka zvifata jsou pro biotechniku velkou vyzvou. Vymysli tieba i to, jak
ovlivnit myostatin aby se stejnymi ddvkami a slozenim krmiva byla zvifata masitéjsi
(méla vice masa).

Na zavér nechybélo ani srovnani s Par-
kinsonovou nemoci. Jonathan Brotchie
prezentoval praci s makaky s parkinso-
nem. Predstavil razné klinické studie,
které provadi. Zminil uskali, kterym mu-
seli Celit. Jejich pristup je velmi podobny
huntingtonskému. Pro HN védce to je tu-
diz dobra inspirace. I kdyz Jonathan hned
na zacatku ptiznal, Ze tyto 2 dny se hlavné
on u¢il od nas, co by mohl u Parkinsono-
vy nemoci jesté udélat.

Jesté jsme se ale nevénovali ¢eskym
prednasejicim na konferenci. Pani doktorka Hana Hansikova mluvila o svém vyzkumu
mitochondrii. Hlavnim tikolem mitochondrie je produkce energie. Nachazi se ve vech
tkanich téla, vys$si pocet je u organt s vys$si energetickou spottebou (napt. mozek a jat-
ra). Pani doktorka se zamé¥ila na spermie. U v8ech generaci testovanych prasatek s HN
je vidét znaény pokles funkci.
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Libéchov a Munster

Ralf Reimann nejprve predstavil sviij vyzkumny institut v Munsteru. Nasledné pak
popisoval jejich praci s libéchovskymi prasatky. Pracuji na zobrazovacich technikach,
jako je magneticka rezonance. Jejich prace se hodné podoba Track-HD, studii, kterd
popisovala prvotni stadia HN u lidi. Také se snazi vytvotrit UHDRS (jednotnou stup-
nici hodnoceni HN) pro velka zvifata - sleduji motorické zmény (napt. chtizi, moZnou
choreu ocasku, vypldznuti jazyka), kognitivni zmény (vybér barevnych boxt), vahu,
testuji dominanci.

Stefan Juhds prezentoval vysledky libéchovského tymu, ktery se zabyva rtiznymi
zobrazenimi mozku. Hledaji poskozeni mozku u prasitek s HN v porovnani se zdra-
vymi prasatky ve vSech generacich. Sleduji rizné hormony a protilatky, déje v mozku
po imunohistochemické strance. Petr Solc pak mluvil o tom, jak se zméni funkce DNA
po poskozeni. Arne Klungland z Norska poté popisoval, jak se opravuje poskozena
DNA u my$i. Je tzasné vidét, jak si védci dokazou hrat. Vezmou DNA, vysttihnou,
vlozi, ptidavaji rtizné latky nesrozumitelnych jmen a zobrazuji mozek ¢i jiné organy,
a hledaji, co se stane, jak to probihd, kde zacit, aby se zamezilo dal$imu poskozeni.

Vyzkum ve velkém
Vyzkum HN u velkych zvitat je opravdu $iroky. Marta Valenza mluvila o vyzkumu
cholesterolu a jeho vlivu na nervové bunky. Susanne Reid zase popisovala pocty repetic
u jejich merino ovci. Zmény v poctu repetic je vedou k takovému vyzkumu, ze kterého
by vys$el model se stabilni mutaci a znamou patologii.
Celé dva dny byly prosté nabity informacemi. O¢i prechdzely ze vSech téch prezenta-
ci a informaci. Na konferenci se objevila i redaktorka Ceského rozhlasu, pani Olivova.
Co fici na zavér? Rada bych podékovala panu profesorovi Motlikovi za moznost
ucastnit se této konference. Pro nas laiky je velmi dilezité vidét, jak vyzkum pokracuje.
Stejné tak je skvélé, kdyz se ,,Zivé“ rodiny mohou védctim pfipomenout, aby nezapomi-
nali, Ze je tu skupina lidi, pro které je jejich prace velmi dulezita. Celd konference byla
prosté tizasnd. DEKUIJIL

PREDNASKA GENETICKE PORADENSTVI ZAMERENE
NA RODINY

Eva Jedlickovd
Dne 24. ledna 2014 jsem se zucastnila
v olomoucké FN kurzu pro pracovniky
ptichazejici do styku s klienty genetické
péce. Spole¢né se Zdenkou Vondracko-
FAKULTNI NEMOCNICE vou, Jifim Hrudou, doktorkou VTerezou
OLOMOUC Uhrovou i pani primétkou Evou Silhdno-

vou jsme naslouchali prednasejicim.
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Predndska Mgr. Marka Vachy byla podévéna i s humorem a odpovédi na otazky
zodpovézeny tak, aby jim i laik (myslim tim sebe) porozumél. Lékati se ve svych pred-
naskach snazili vzajemné se obohatit o své poznatky s reakci pacientd. O sviij Zivotni
ptibéh se prijela podélit i sle¢na Jana s Williamsovym syndromem za doprovodu své
maminky.

Svij cas na prezentaci HCH méla i Zdenka Vondrackova se svym technickym do-
provodem Jirkou Hrudou, ktery obsluhoval projektor. Tento vstup byl pro vSechny zu-
castnéné urcité pfinosem, dotazy tomu napovidaly.

Pted v8emi témi lékafi jsem vystoupila i ja, co by osoba s osobni zku$enosti s pre-
symptomatickym testovanim na Huntingtonovu chorobu. Hovotila jsem o tom, jak
jsem se nejdfive seznamovala s nemoci a pak se rozhodla pro testy v Ostravé. Diky
profesiondliim ve FN v Ostravé na oddéleni genetiky pod vedenim MUDr. Silhdnové
vim, Ze se na né mohu kdykoliv obratit o radu i o pomoc.

Poslednim prednasejicim byla doktorka Tereza Uhrova, kterd hovortila o aspektech
testovani osob v riziku a jak uZ to tak byva, k testim se pristupuje ke kazdému jinak
a nikdy nevime, co se ¢asem stane.

Rada bych podékovala doktorce Curtisové, Ze jsem prozila pékny den v Olomouci.
Na zavér jsme obdrzeli certifikat o absolvovani kurzu.

MUDr. Viclava Curtisovd

Dne 24. 1. 2014 probéhl na Ustavu lékaiské genetiky a fetalni mediciny Fakultni
nemocnice Olomouc jiz ¢tvrty ro¢nik kurzu zaméfeného na psychologické aspekty
genetického poradenstvi. Tento rok nesl kurz nazev ,,Genetické poradenstvi zamé-
fené na rodiny - spole¢na cesta“ a zabyval se spolupraci mezi 1ékafi, pacienty a své-
pomocnymi pacientskymi organizacemi. Vétsina odpoledniho bloku byla vénovana
problematice Huntingtonovy choroby. Huntingtonova choroba je velmi zavazné one-
mocnéni, jehoz diagnéza ma dopad nejen na pacienta, ale i na celou jeho rodinu.
Onemocnéni ¢asto slouzi jako model pro rtizné aspekty problematiky genetického
poradenstvi a genetického testovani. Pro véechny ucastniky kurzu, jimiz byli 1ékari
(klini¢ti genetici i odbornici z jinych specializaci), zdravotni sestry, laboratorni pra-
covnici a dalsi, byly velmi pfinosné prispévky oslovenych zastupct Spole¢nosti pro
pomoc pii Huntingtonové chorobé (SPHCH) pani PharmDr. Zdeiiky Vondrackové
a pana ing. Jifiho Hrudy. Prednésejici pfitomné seznamili se SPHCH a s problema-
tikou onemocnéni z pohledu rodinnych ptislusnikd. Ucastnici kurzu se dozvédéli
o tom, jaké problémy onemocnéni prindsi, jak po strance praktické, tak emocionalni.
Velky zdjem byl i o informac¢ni materialy o onemocnéni vytvorené spole¢nosti, které
byly tcastnikim k dispozici. Bloku se déle G¢astnila pani Eva Jedlickova, ktera pro-
mluvila o své zkuSenosti s onemocnénim v rodiné a o tom, jak u ni probihalo genetic-
ké testovani a jaké mélo pro ni dusledky. Blok uzavtela pfenaska pani MUDr. Terezy
Uhrové, ktera ucastniky seznamila s psychologickymi aspekty testovani osob v riziku
se kterymi md bohaté zkuSenosti.
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Huntingtonova choroba zatim neni onemocnéni lé¢itelné. Vyména a $ifeni informa-
ci o této dédicné chorobé jsou v soucasné dobé nase nejuzitecnéjsi zbrané. Pro lékare
je zpétna vazba od pacientd velmi dulezita, jen tak zjistime, co déldme dobfe a kde
bychom se méli zlepsit. Nasi snahou je také informovat lékate jinych specializaci, ktet
se s onemocnénim bézné nesetkavaji, tak, aby se zvysilo povédomi o HCH. Olomoucky
kurz byl porddany s podtitulem ,,spole¢na cesta“ a toto motto se nam podarilo naplnit.
Pomohl ndm posunout se zase o krti¢ek dal na nasi cesté s cilem zlepseni kvality sluzeb,

které poskytujeme pacientiim s genetickymi onemocnénimi.

ZAVERY Z TERAPEUTICKE KONFERENCE
O HUNTINGTONOVE CHOROBE

Dr. Ed Wild, Dr. Jeff Carroll, HDBuzz

preklad Ing. Jiti Hruda a Mgr. Monika Baxa

V tinoru leto$niho roku se konala velka Terapeuticka konference o Huntingtonové choro-
bé v Palm Springs v Kalifornii, na které vystoupilo mnoho védct, kteti prednesli vysledky
celosvétovych vyzkumii Huntingtonovy choroby. Konference se ucastnili i Jeff Carroll
a Ed Wild, ktefi kazdy den informovali Sirokou vefejnost prostfednictvim HDBuzz.

Den prvni
Dnesek byl plny radostné védy. Roky prace v klinice a v laboratofi za¢inaji prinaset
ovoce a je jasné, Ze tempo vyzkumu Huntingtonovy choroby se stéle zvysuje.

Po témért 20 letech prace jsou védci schopni analyzovat dostate¢né mnozstvi paci-
entt s HCH k tomu, aby zacali spolehlivé identifikovat geny, jejichz variace prispiva-
ji k ndstupu onemocnéni. Dnes jsme vidéli obrovsky soubor dat, ktery je zvefejnény
na internetu a k mozné analyze je pfistupny pro kohokoli.

Védci nahlizejici na HCH zkoumanim procest odehravajicich se nejenom v mozku,
ale i v jinych ¢astech lidského téla, poskytuji nadéji pro nové terapeutické postupy.

Den druhy

Dnesni odpoledne jsme méli moznost prohlédnout si a prodiskutovat 100 posteri pre-
zentovanych 300 védci, ktefi se uCastni konference. Tyto postery predstavuji obrovské
mnozstvi prace mnoha laboratofi po celém svété. Vétsina dat je nepublikovana, mnoho
z nich je neuvéfitelné inovativnich a viechny jsou volné sdileny, aby se tak podportila
spoluprace a urychlil se vyvoj lé¢ebnych pristupt.

Potom prednasel James Bradner z Dana-Farber Cancer Institute. Bradner vyvinul
1ék pro vzacny typ rakoviny a pak tento lék nechal volné dostupnym pro jakéhokoli
védce na svété. To vede k explozi v terapeutickém pokroku i v mnoha jinych one-
mocnénich. Pfipomenuli jsme si odpovéd Jonase Salkse, kdyz se ho ptali, jestli si
patentoval svou Zzivot zachranujici vakcinu na détskou obrnu: ,Mohli byste si nechat
patentovat Slunce?*
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Pro existenci novych terapeutickych postuptt budeme potiebovat nové technologie,
abychom mohli posoudit, zdali jsou u¢inné. To je mimoradné dulezité v ptipadeé, Ze
chceme testovat nové 1é¢ebné prostredky ¢i postupy u nositeltt mutace pro HCH, u kte-
rych se jesté neprojevuji symptomy nemoci.

Den tfeti

Dnes jsme slySeli prednasky o novych zptisobech skenovani mozki u nositelt mutace
pro HCH a dokonce i 0 moznostech skenovani svaltl. To pfinasi nové moznosti pro
klinické testovani.

Nova data odhaluji, Ze technické dovednosti umoznily vyzkumnikdm kvantifikovat
protein huntingtin z nepatrnych vzorkd krve nebo mozkomi$niho moku. Tato zbrusu
nova schopnost miize byt neuvétitelné efektivni pro urychleni moznosti klinického tes-
tovani metody ,,gene silencing’, resp. ttumeni genti (metoda 1é¢by HCH, kterd pouziva
specifické molekuly, které piisobi na buniky tak, aby neprodukovaly $kodlivou bilkovinu
huntingtin).

Odjizdime z Palm Springs (misto konani konference) s pocitem, Ze mnozstvi obtiz-
né zakladni prace se zacina vyplacet. Tésime se, Ze uvidime vSechny zminéné techniky
v klinickych testech, které budou probihat 1épe a u¢innéji.

Heslo zni: ,Véda pokracuje v celém svété i po konferenci!®
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PRIBEHY

STRIPKY Z ROZHOVORU S PANI VLASTOU, KLIENTKOU
NACHODSKE BETANIE

4 Pani Vlasta patfi v poslednich letech
| =4

q;# k tém klientim trpicim Huntingtonovou
chorobou, ktefi vyuzivaji odlehcovacich
sluzeb a soucasné maji v nachodské Be-
tanii podanou 7adost o trvalé umisténi.
Jelikoz rodina neni z objektivnich davo-
dii schopna v obdobi mezi jednotlivymi
odleh¢ovacimi pobyty o pani Vlastu celo-
denné pecovat, byla v minulosti opakova-
né umistovana na lazkova psychiatrickd
oddéleni, kde se vzdy vyrazné zhorsil jeji
psychicky stav. Pani Vlasta o své Zivotni
situaci vypovida nasledovné.
Stéle ¢astéji mi fikali, hlavné primaf,
Ze bych neméla byt doma sama. Ale ja jsem hlavné chtéla odtamtud co nejdtive vypad-
nout, ,to neni nemocnice, to je blazinec. To, Ze jsem byla ptijata do Betanie, zafizoval
myj syn Pavel, kdybych ho neméla, viibec bych se sem nedostala. Cela moje rodina si
préla, abych byla tady. Ja jsem nikam nechtéla, chtéla jsem ziistat doma i s tou nemoci.
Ale ted jsem rdda, ze jsem tady, protoze zejtra jdu na ty zuby a to jsem doma nemobhla.

Betanie mi oproti nemocnici, myslim tomu blazinci, dava svobodu. Jsem tady svo-
bodnd a vim, Ze kdyz tady budu, udélate pro mé prvni posledni. No, lidi jsou v zafize-
ni vielijaky, ale se zaméstnancema nemam zadnej problém. Ale nejradéji bych stejné,
i kdyz si zde nemizu na nic stéZovat, byla doma, protoze se mi styska. Podivejte se,
véecko zly je pro néco dobry. T¥eba ségra mi psala, Ze ji ted vykradli barak. Ja si myslim,
ze bych to doma zvladla, i si uvafit a klidné i pro vés - toho se nebojim, bavi mé to, ale
ze zlod¢jii mam strach.

Védét toho vice o své nemoci bych chtéla. Doma mi o tom nikdo nepovidal a ani
doktorka v téch Kosmonosech. Myslim, Ze je dilezity, aby ¢lovék védél, jakou ma ne-
moc a jak si s ni poradit. Doma mi jenom radili, abych tady byla, i kdyz ja bych byla
rads$i doma - kazdej ¢lovék to takhle ma. Uz je to fada let, co jsme dostali cela rodina
informace od doktorky z Prahy. Jen ja a bracha jsme si nechali délat tu krev a obéma
nam fekli, Ze nemoc mame a ze pokud by mély v rodiné ptijit déti, je tfeba, aby to bylo
ptes Prahu. Ja sama i bratr jsme docela v poradku a tolik nevnimam, Ze jsem nemocna.
Nemdam pocit, Ze bych se zde potfebovala radit s lékafem, nechybi mi, protoze velké
problémy nemdm. Jsem vzdéland z minulosti z té Prahy - dali ndm tam sesity, oblozili
nas Cetbou, kde je o tom vse.
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V Betanii jsem spokojena a $tastnd, ze mé lidi berou, a byla bych rada, kdyby to i dal
takhle $lo. V dilné, tam je aplné nadherné, pak jdeme néco nakupovat nebo jedeme
na vejlet. Nemohu si stéZovat, mysli to tady se mnou dobte a délame jenom dobry véci.
Myslim, Ze je to tady pozitivni, v8ichni pro nés délaj, co mtizou.

Bylo hodné té7ké a komplikované se sem dostat. Pan primar tvrdil, Ze nemam $anci,
ze je to tady plné. Ani jsem nevétila, ze tady budu - to vSecko zatidil Pavel. Myslim si,
Ze to byl plnej zazrak pro mé se sem dostat. Ted jsem tady $tastna a spokojend, i kdyz
jsem tady s pani, kterd ma jinou nemoc nez ja. Ja bych rada tém, co maji jinou nemoc,
pomahala. No, je lepsi, Ze to takhle je, Ze jsou tady i jiny nemoci, protoZe se mize-
te s nékym jinym pobavit a je lepsi, kdyZ ta Zenskd ma kontakty i na jiny lidi, nez ty
s Huntingtonovou nemoci. Tu mladou pani Petru lituju, Ze m4 takové pohyby. Myslim,
Ze ostatnim pohyby nevadi, protoze jsou taky postizeni, a myslim, Ze jsou na tom asi
stejné. To, Ze ona rozhazuje rukama, mi taky nevadi, jen mé nenapadlo, Ze by mohla
nékoho shodit, to ne.

Moje sesttenice Milada v Némecku také nemoc ma, ma ten krok vysokej nebo jak se
to fika. Sestra Jana s ni nemtize v jednom byté bydlet, protoze ji to straSné ponizovalo
a taky ji stra$né litovala. Tomuhle, jako té rodiné, ja nevéfim - neda se na né spoléhat.
Ani moji (rodina) to prosté nezvladli, foukli mé sem a $mytec a starej se. A tady mné
je strasné dobre.

NAS BOJ S NEMOCI
Lida

Jmenuji se Lida, je mi 26 let a rozhodla jsem se, po mnoha prosbach pani Vondrackové,
podélit se s Vami o sviij pfibéh. Mozna toto shrnuti d4 vice mné, protoze si v§e urov-
nam v hlavé, ale snad to bude zajimavé i pro vas, ¢tenafe.

Jako dité jsem védéla, Ze moje babicka je velmi nemocnd - nemohla poradné jist,
pit, chodit, ale nevédéla jsem samoziejmé, o jakou nemoc se jedna, natoz Ze je dédi¢na.
O babicku se celou dobu staral maj dédecek, ktery ji vénoval aplné tzasnou péci, ale
bohuzel uz ted neni mezi nami, ale asporn prostfednictvim tohoto ¢lanku mu jesté jed-
nou chci podékovat za to, jakym byl dobrym ¢lovékem!

Jako u vétsiny rodin bylo téma ,,Huntington® tabu! Ted, s odstupem ¢asu vim, Ze to
tak bylo lepsi! Okolo desatého roku jsem zac¢ala vnimat, Ze se mamka méni. Doma se vice
s tatkou hdadali, méla problémy v praci, prestavala se postupné o sebe starat, jeji chovani
vi¢i ndm, détem, se také ménilo. Bylo na nas podrazdénéjsi, mozna to na mé (hlavné v pu-
berté) délalo dojem, jako Ze nds nemd tak moc rada, ale ted vim, Ze to tak viibec nebylo.

V puberté, kdy uz byla mamka bezpochyby nemocnd a uz nechodila do prace a byla
na nemocenské, jsem se zacala vice zajimat, o jakou nemoc se jedna. Nenasla jsem vSak
odvahu nemoc fesit s tatkou, moje babicka z druhé strany byla této véci vice oteviena.
Od ni jsem se dozvédéla, jak se nemoc jmenuje, Ze je dédi¢na a jedna se o stejnou ne-
moc, co méa moje babicka, a probirali jsme spolu i moznosti testovani. Jako patnactileta
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holka jsem byla presvédc¢ena o tom, Ze jakmile mi bude 18 let, okamzité podstoupim
testovani a v mysli jsem byla rozhodnuta, ze v pfipadé pozitivniho testu skon¢im sviij
Zivot, protoZe by nemél smysl.

S otazkou Huntingtonu jsem se dlouho trapila a myslela jsem si, Ze jsme v tom sami.
Az jednou ndm nase znama pomohla najit cestu k SPHCH a nabidla ndm zacastnit se
celosvétového kongresu v Praze. Tatku jsem presvédcila, jak se fika, za minutu dvanact
a na posledni chvili jsme se vydali do Prahy - do neznamého. Svétovy kongres byl
uzasny, vidéla jsem tolik lidi, ktefi maji stejné pocity, problémy a obavy jako my, ktefi
se snazi najit [ék! To jsem si doposud nedokazala ani predstavit. Natolik mé to nadchlo,
Ze jsem po navratu zacala predavat prospekty a informace mym dal$im sourozenciim,
snazila jsem se jim predat nadéji, kterou ve mné setkani s lidmi vzbudilo. A tak se v nasi
rodiné zacalo oteviené mluvit o nemoci...

Ted uz vim, Ze i Huntington neznamend konec Zivota. Asi instinkt mé vedl k tomu,
Ze jsem si v patnacti nasla izasného muze (stejné uzasného jako byl mdj dédecek a jako
je muj tatinek — asi zenska intuice :-)), ktery mé podporuje a nese se mnou tiz nejistoty
i rodinné trable.

Za sebe mliZu fict, Ze i pres tuto zakefnou nemoc, jsem vlastné $tastna za to, Ze jsem
se narodila do této rodiny. Mam tzasného tatku, ktery moc miluje moji mamku, a ve-
lice si vazim toho, Ze jsou spolu v dobrém i zIém, ve zdravi i v nemoci. Mam krésné,
zdravé, chytré bratry, vSichni se snazime si pomahat, mame se radi - co vic bych si méla
prat? Musime si vazit toho, co mame, a ne chtit to, co maji ostatni - to bychom nikdy
$tastni nebyli. Zavidite snad nékomu, Ze neni osoba v riziku? Vzdyt bychom mohli mit
tisice jinych nemoci. A pokud ptijde Huntington? Véfim tomu, Ze spole¢né zvladneme
vSechno :-), véfim v 1ék pro nds i pro nase déti!

SARAH WINCKLESSOVE V BOJI S HUNTINGTONOVOU
CHOROBOU

Gene Veritas, curehd.blogspot.cz
Preklad Mgr. Monika Baxa

Jako bronzova medailistka ve veslovani
na Letnich olympijskych hrach v Aténach
v roce 2004 a predsedkyné vysoce ispés-
ného vyboru britskych atletti na hrach
v Londyné v roce 2012, Sarah Winckle-
ssova dosahovala svych cilt na zékladé
vytrvalého tréninku, tymové prace a efek-
tivnitho mysleni.
Avsak Sarah celi vyzvé daleko vic skli-
: L ¢ujici, nez si vétdina olympionikd umi
Sarah Wincklessovd a Gene Veritas predstavit.
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Sarah od roku 1997, kdy se ve véku 22 let dozvédéla, Ze je nositelkou genu pro Hun-
tingtonovu chorobu, ¢eli tézké realité poznani, Ze pravdépodobné bude kracet ve stopach
své maminky Val, postizené Huntingtonovou chorobou. Val si jiz vyZaduje 24hodinovou
pédi.

Sarah se udrzela pozitivné naladéna tim, Ze se zamé¥ila na atletiku a svou vedouci
roli v britském sportu a huntingtonickych komunitach.

Huntingtonova choroba je vzdy rodinnym ptibéhem. Sarah byla prvni ze ¢tyt sou-
rozencu, ktefi podstoupili genetické testovani. KdyZ se jeji sourozenci také nechali
testovat a vSichni s negativnim vysledkem, zacala se Sarah citit od svych dvou bratrii
a sestry izolovana. Zase jednou se obritila k ,,uvazovani o vyzvach®, kterému se naucila
pii sportovani.

»Nahle mi sourozenci nevédéli, jaké to je otevtit dvete svého genetického poradce
a dozvédét se $patny vysledek, fekla Sarah publiku nékolika stovek védcd, representan-
ttl farmaceutickych firem a lidi, ktef{ se vénuji Huntingtonové chorobé, vecer 24. inora
2014 ve své prednasce na devaté Terapeutické konferenci o Huntingtonové chorobé,
podporované CHDI Foundation, Inc., v Palm Springs, California, USA. ,A ja jsem ne-
chtéla, aby o tom védéli. Ale zménilo mé to. Oddélilo mé to.“

Sarah fekla, Ze se za takové myg$leni a citéni nesnasela.

»Musela jsem najit zptisob premysleni, ktery by mé privedl zpét, a znovu mé udélal
¢asti mé rodiny - rodina je pro mé tak dulezitd", pokracovala. ,A udélala jsem to, co
délam vzdy, kdyz potiebuji premyslet.”

Sarah odesla na dlouhou dobu veslovat, coZ ji pomohlo vnést jasno do problému,
s kterym se potykala. Myslela na skutecnost, ze kazdé dité rodice s Huntingtonovou
chorobou je v padesatiprocentnim riziku, Ze genetickou mutaci zdédi.

»Vyrovnala jsem se s myslenkou: tfi ze ¢tyf, porazili jsme pravdépodobnost, fekla.
»A v prabéhu dalsich dvou tydnu, vzdy kdyz jsem se nachytala, Ze myslim negativné,
jsem si tento fakt pfipomnéla.“

»A to mi pomohlo, protoze jsem nahle byla zase ¢asti rodiny a byla jsem s nimi.”

Sarah v prubéhu své prednasky znéla podobné optimisticky, nékdy az vesele. (Na vy-
natek jeji pfednasky se mizete podivat zde: http://vimeo.com/87915036)

Na obédé Sarah zasypala skupinu tGcastnikil konference dal$imi pribéhy ze své atle-
tické kariéry a rovnéz o tom, jak jeji matka horlivé bojuje s Huntingtonovou chorobou.
Prestoze pacienti s Huntingtonovou chorobou jen malokdy prezivaji 20 let od nastupu
onemocnéni, Val s chorobou Zije jiz kolem 25 let.

Sarah mé nakazila svym optimismem
»Po v8echny ty roky, co se vyporadavam s Huntingtonovou chorobou, jsi tim nejpo-
zitivnéj$im jedincem, jakého jsem kdy potkal,” fekl jsem Sarah, kdyz jsem odchazel.
Objal jsem ji a dal ji pratelskou pusu na tvat. ,, Ty nebude$ mit Huntingtonovu cho-
robu,” prohlasil jsem. Zesiroka se usmala a podékovala mi.
Jako nositel mutovaného huntingtin genu Ziji s neoblomnym védomim toho, Ze one-

mocnéni je nevyhnutelné. Avsak védci véfi, Ze osobni rozvoj a udrzovani se aktivnim
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a pozitivnim mizZe velmi pomoci oddalit nastup choroby. A je velmi realna nadéje, ze
se najde lécba pro Sarah, mne a celou huntingtonickou komunitu.

Tu noc a dalsi den jsem pfemyslel o tom, Ze i j& si potfebuji udrzet muj vlastni pozi-
tivni pristup — ne jenom abych posilil sebe v boji s Huntingtonovou chorobou, ale taky
v tom, abych se stal lepsim manzelem, otcem, spolupracovnikem a ob¢anem.

Elan, kterym Sarah oplyvala, se §ifil v priibéhu terapeutické konference dal. A ticast-
nici prezentovali novy vyzkum demonstrujici hlub$i porozuméni Huntingtonové cho-
robé a pokracujici postup v hledani 1é¢by.

V3sichni potfebujeme byt nakaZzeni optimismem, kterym hyti Sarah.

Podobné jako rodina Wincklessova se musime v tomto boji v$ichni spojit.

Nékdy se muizeme citit téZce a priSerné, ale nikdy nejsme sami.

Tti ze Ctyf, porazili jsme pravdépodobnost — navzdory neprizni vlastniho osudu,
nasla Sarah radost ve §tésti svych sourozenct.

Pfipomnéla ndm vyznamnou lekci: nezdlezi na tom, jak tézka je nase situace, nase
Zivoty znamenaji mnohem vic, nez boj s Huntingtonovou chorobou.

VZKAZ V LAHVI
Uvaha o vypotdddvdni se s HCH

Neni to tak dlouho, jen néjakych 10-12 let, kdy mi lékati sdélili diagnézu mého man-
zela. Tehdy ho je$té osobné neznali, ale usoudili, Ze pravda je dulezitd a Ze je zbyte¢né,
abych si néco namlouvala. Pravda je, Ze jsem si namlouvala a hodné dlouho jsem se
snazila sama sebe presvédcit, Ze to prece neni HCH.

Moc dobte si vzpomindm, tehdy jsem byla na pokoji na rekondici u Cerného kola
s pani Maji¢kovou a Janou Spatnou, ostatni si jiz nepamatuji. Plakala jsem, ze prece
Zivot nemuze skoncit ve 40 letech. Byla jsem moc a moc zoufala, ze zistanu bez lasky
a objeti. Zoufalost se samoziejmé naplnila, je zbyte¢né si néco namlouvat, HCH mi
manzela a partnera vzala zcela.

Postupné jsem ztracela pratele v rodiné a spole¢nost, na kterou jsme byli jako rodina
zvykli. Postupné jsme prestali chodit do kina, divadla i tancit. To jsme méli oba radi.
Hodné jsme i sportovali, nebyla dovolend, kde bychom byli bez déti. Stale jsme byli spo-
lu a méli jsme cile a budovali jsme, tedy spi$ manzel, protoze je velice pracovity a sikov-
ny. Ted uz se mu doma nechce nic délat. Stale odpociva a vyzaduje svij prostor a svijj
zplisob traveni Casu. A jaké mam pratele nyni ja? Prakticky jen z okruhu rodin s HCH.

Bohuzel ja ztracim trpélivost, uspéchana doba mne vede k roztékanosti, rychlosti,
zkratkovitosti. CozZ je pro mého manzela hrob, protoze neustdlé opakovani co prozil, co
ho nastvalo, co ho trapi, mne dovadi do stavu $ilenosti. Pfece nemam ¢as, jsem unave-
nd, nedokazu udrzet myslenku, tak mne potom zkousi, zda si pfesné pamatuji, co fekl
atd. Nasleduje scéna o mé neschopnosti, ubohosti a dalsi vybrana slova, ktera se nedaji
ani vyslovit. A co mi1j mozek a obranna reakce? Je Gizasn4, zdsadné si nepamatuji, co mi
tekl doslova, ani ona vybrand slova z nadavek.... Harmonie... nikde Zadna.
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Posledni dobou ani nemam kde hlavu slozit, protoze z loznice se stava plynova ko-
mora a na posteli je pro mne stale méné mista. Manzel zacal koutit a popijet. Bohuzel,
cigaretovy kouf a ani dech nesnasim. Manzel to védel, ale nefesi to.

Myslim si, ze jsem jakztakz ustala vychovu a vzdélani déti. Hodné mi pomohli rodi-
¢e. Manzelovi rodice jiz neziji a jak to tak v rodinach s HCH byva, jeho rodina nam asi
ani v budoucnu nepomize, i kdyz on pro své sourozence udélal vzdy maximum.

Sama situaci zvlidam nékdy lépe a nékdy hife. Nyni, kdy?z je velky stres, Ze bych mohla
prijit o préci a obzivu rodiny, je vSe daleko horsi, a jak alternativni medicina a podobné
prirucky o stresu radi... uz se ozyva reflux zaludku, buseni srdce, diabetes.... Zvladnu se
nakonec o manzela postarat? Jak to nakonec vée dopadne? Nikdo nevi.

Ja jen vim, Ze Zivot se nemd véset na jeden hrebicek a ze mam trvaly strach. Strach
o déti, zda mély $tésti a gen HCH nezdédily, zda budou mit nékdy rodiny, zda budou
schopny zit ve zdravém rodinném modelu, kdyZ doma vidély spiSe disharmonii. Mam
strach, zda zvladnu skloubit praci a péci, zda v sobé najdu dost sil. Mam a mohla bych
mit jesté nékdy v Zivoté také $tésti, o kterém ctu v romanech pro Zeny, anebo kdyz sle-
duji romantické filmy ze Svédska ¢i Anglie, kde je krasna ptiroda, mote, lodé...?

Také mne to nuti pfemyslet o tom, jak se Zilo rodinam s HCH dfive a jak se Zije dnes.
Bohuzel mam pocit, Ze ¢lovék s HCH a jeho rodina v nasi dobé daleko hiife zvlada
tuto diagnézu unést. Néco mi stale iika, ze drivéjsi kolobéh zivota, kdy sedmy den byl
odpocinek, kdy se zilo podle pfirody a jejiho rytmu, pracovalo se venku a spise fyzicky
nez dusevné, Ze se rodiny s HCH nebyly az tak nuceny vy¢lenit ze spolecnosti jako nyni.

Bezdomovectvi pacientd s HCH mne dési stéle vice. Proto si myslim, Ze je pro nas
tak dilezité, aby nasi nemocni méli pobytova zafizeni, nebo staci jen oddéleni, kde by
o né bylo dobfe postarano. Obcas se stava, ze pacienti s HCH nemaji rodinu, rodice,
prosté nikoho.

A jesté mne moc trapi alkohol u lidi v mém okoli, alkohol, ktery méni jejich osob-
nost stejné jako HCH. Neda se proti tomu viibec, ale viibec branit. Utapét svij osud
a litovat se s lahvi v ruce neni feseni.
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VZPOMINKY NA SPOLECNA SETKANI

POZDRAV Z NIVNICE

Ve dnech 4.-6. 10. 2013 jsme se zcastnili
rekondi¢niho pobytu SPHCH. Na tako-
vém setkani jsme byli poprvé. Za¢nu ale
od zacatku. V 1été r. 2007 jsme se dové-
déli, ze dcera Marie — tehdy 36-ti letd ma
diagnézu HCH. Zpoditku jsme nevédéli,
co je to za nemoc a jak bude postupovat.
To, Ze je to nelécitelné jsme nemohli po-
chopit. Protoze dcera ma Ctyfi déti, tak
jsme se zacali o toto zajimat. Navstivili
jsme v Praze MUDTr. Janu Zidovskou. Ale
dale jsme Cerpali z internetu a ¢asopisu
Archa. Pozvani na tato setkdni jsme dostdvali a j4, jako matka, jsem toto stale odmitala
s tim, Ze nechci slySet zadnd negativa tykajici se této choroby. Nakonec prisel zet, man-
zel dcery, a rdzné rekl: ,Pojedeme!”

Kdyz jsme ptijeli do Prostéjova, tak hned atmosféra prijizdéjicich nas zbavila osty-
chu. Pfistoupila ke mné pani Véra a fekla: ,Vidime, Ze jste tady poprvé, my si tady tyka-
me, tak, Marie, jd jsem Véra. A uz to bylo.“ Hned mn¢ sdélila zkusenosti s HCH ve své
rodiné, seznamila nds s ostatnimi a ¢ekali jsme na priibéh setkani.

Po privitani panem ing. Jifim Hrudou a pani Dr. Vondrackovou jsme pozorné na-
slouchali prednésejicim odbornikim. Prestoze jsme hned nerozuméli véem odbornym
vyraziim, vSechno jsme pochopili, jak se nemoc rozviji a probihd. Jak jsme se rozdélili do
skupin pro diskusni krouzky, tak jsme to spole¢né, jako rodina, hodnotili na vybornou.

Zet Dusan tekl: , Tady jsme méli byt hned, jak jsme se o nemoci dovédéli. Nemuseli
jsme tapat a sami se plécat v problémech, které nemoc prinasi.“ Zeté zajimala prednas-
ka o genetice — vzhledem k dal$im potomkim - a jak se porvat s problémy. Mé zase
prednaska o vyzivé a vée co s tim souvisi. Tyto ale nechci upfednostiiovat, viechno bylo
zajimavé a obohacujici.

Skoda, ze nebyla ptitomna pani MUDr. Jana Zidovskd a prof. MUDr. Jan Roth. Snad
pristé se s nimi setkdme a dovime se konkrétné o nasf situaci, a co nas trépi. Ze o nés bylo
postarano vyborné, je slaby vyraz. Po gastronomické strance jsme nestradali, ba naopak.

Vieho bylo dostatek a zavérem zabava s hudbou byla fantasticka. Tady jsme se uvol-
nili, zjistili, ze opravdu na problémy nejsme sami a jsou tu vynikajici lidé, ktefi poradi
a povzbudi.

Diky Vam pani Vondrackova, pane Hrudo, pani Musilova a v§em, co jste pfipravili
tak Gzasny pobyt a vyCerpavajici program o této chorobé. Diky také vSem prednaseji-
cim odbornikim, byli jste skvéli.
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ZDRAVOTNI PROBLEMATIKA

GENETIKA A DEDICNOST

Ing. Martina Musilovd

Dédi¢nost je schopnost zivych organizmtl, pteddvat z generace na generaci ur¢ité zna-
ky, vlohy a schopnosti, pomoci geni1 - presnéji alel. Existuje nékolik raiznych typt dé-
di¢nosti, z nichz nékteré jsou dokonce vazané na pohlavi.

Deoxyribonukleova kyselina

V DNA (deoxyribonukleova kyselina)
je zapsana dédi¢na informace v takzva-
nych genech. Lidskd jadernd DNA ob-
sahuje 20-25 tisic genil a je rozdélena
do 23 parti chromozomt (jeden chromo-
zom od otce, druhy od matky). Z téch-
to 23 parti chromozomu je jeden par
oznacovan jako X a Y (genozomy) a de-
finuji pohlavi jedince, zbylych 22 para
chromozomt (autozomy) urcuji znaky,
schopnosti, choroby atd. jedince. DNA je
slozena ze tii zékladnich jednotek - sacharidd, dusikatych bazi a fosfatovych skupin.
Fosfatové skupiny tvori zékladni nosnou konstrukei, na které jsou pomoci sacharidt
uchyceny dusikaté baze - takto vypada polovina DNA a spojenim dusikatych bdzi
vznika takzvand dvousroubovice DNA, jakysi Zebtik, u kterého jsou fosfatové skupiny
jako bo¢nice a dusikaté baze se sacharidy jako pricky. Spojeni jednotlivych dusikatych
bazi ma jasné dand pravidla.

Geny a znaky

Gen je dédi¢nd informace, kterd je zapsana specifickym poradim nukleotidii (dusika-
té baze) - guanin (G), adenin (A), thymin (T), cytosin (C) a uracil (C). Potadi a po-
et nukleotidl pfesné urcuje dany znak, vlohu nebo schopnost. Geny jsou ulozeny
na chromosomech za sebou - ve specifickém a neménném poradi. Kazdy gen tak md
své unikatni misto na ur¢itém chromosomu a na jeho uréité ¢asti — toto misto oznacu-
jeme jako genovy lokus. Soubor veskerych genetickych informaci organismu, respekti-
ve veSkerych genetickych informaci, tykajici se zkoumaného znaku ¢i znakd se nazyva
genotyp. Soubor vSech dédi¢nych znakd, tedy vzhled, chovani, krevni skupina, nadani,
nemoci atd. se nazyva fenotyp. Konkrétni forma genu, naptiklad modré o¢i nebo krev-
ni skupina A, se nazyvd alela. Pokud je v celé DNA spravny pocet a umisténi nukleo-
tidd, jednd se o zdravy gen, v piipadé, ze dojde k nespravnému umisténi nebo poctu
nukleotidil, nazyva se takovyto gen jako mutovany.
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Zpisob prenosu genetické informace

Dédi¢na informace je pfend$ena takzvanou replikaci DNA, kdy dochazi k postupnému
rozpleteni dvousroubovice, pfenosu genu (otisknuti poradi nukleotidit) na RNA (ribo-
nukleovou kyselinu), a podle tohoto otisku a poradi nukleotidtl je pak vytvoren dany
protein. Z proteint pak vznikaji znaky, vlohy, schopnosti, nemoci atd. jedince. U ¢lové-
ka se v genu vyskytuji dvé alely (jedna se o diploidni organizmus) a pfi rozmnoZzovani
dochazi k pfenosu vzdy jedné alely z genu, druhou alelu ,,dodava“ druhy rodic.

Dédi¢nost a HCH

U HCH se jedna o autozomalné dominantni typ dédi¢nosti, tedy mutovany gen je za-
psan v autozomu, konkrétné se jedna o kratké raménko 4. chromozomu, a pohlavi tedy
nema zadny vliv na pfenos nemoci, nemocni jsou muzi i Zeny. Pro nemocného rodice
obecné plati, Ze kazdé jeho dité bude v 50 % riziku onemocnéni HCH. Pokud nemocny
bude mit vSechny potomky bez mutovaného genu, pak dédéni nemoci v rodové linii
skon¢i u nemocného.

GENETICKE TESTOVANI HCH V CR
PharmDr. Zderika Vondrdckovd

HCH vznika na podkladu zménéné dé-
di¢né informace (tzv. mutace) na kratkém

raménku 4. chromozému. Po objeveni
mutace genu HCH v roce 1993 je tedy
: mozné provést molekularni analyzu DNA

a prokazat tak pfitomnost mutace. Gene-
tické testovani HCH s sebou nese celou
fadu etickych uskali, a proto jsou stano-
veny Gudeline (doporu¢eni WEN a THA
v roce 1994), aby byly testované osoby
radné informovany o tom, co jim geneticky test pfinese, anebo vezme. Z technického
hlediska se provadi testovani v CR od roku 1994 na akreditovaném pracovisti v Praze
a Olomouci. Moznost zdédéni mutovaného genu po nemocném rodici je 50%, protoze
se jednd o nemoc s autozomalné dominantni pfenosem a to jak u Zen tak muza.
Samotné genetické testovani HCH lze rozdélit na 2 zakladni druhy.
o Prediktivni testovani (presymptomatické)
prenatalni testovani, testovani osob v riziku, preimplanta¢ni geneticka diagnostika
« Diagnostické (konfirma¢ni) neboli symptomatické testovani

Prenatalni testovani
Prenatalni testovani je mozné provadét jiz v za¢atku 11. tydne téhotenstvi z odbéru plo-
dovych obal (choriovych klku) s tim, ze vysledek je zndm do 2-3 dnt. Jednd se o testo-
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vani plodu v déloze. Takovéto testovani je mozné pouze za predpokladu, Ze jeden z ro-
di¢t je nemocny nebo pozitivné testovany. Par pozadujici prenatalni test musi byt jasné
informovan, ze pokud chce matka dité donosit, at uz je dité nositelem genové expanze
nebo ne, pak zde k testu neni zadny validni diivod. Toto doporuceni je v souladu s do-
porucenim netestovat déti. Autonomie ditéte s ohledem na jeho budouci pravo rozhod-
nout samo, zda chce nebo nechce podstoupit presymptomaticky test, je porusena, po-
kud téhotenstvi v pripadé pozitivniho vysledku testu pokracuje. V souvislosti s testem
zde existuje také malé, ale ne bezvyznamné riziko spontanniho potratu. Nedoporucuje
se ukonceni téhotenstvi, paklize test ukazal intermedialni alely (tzv. Seda zona). Alely
v intermedidlnim rozsahu nemaji spojitost se symptomy HCH. Ackoli intermedialni
alely mohou v budoucich generacich expandovat do alel se snizenou penetraci nebo
tiplnou penetraci, tento fakt sim o sobé neni diivodem pro ukonéeni téhotenstvi. V.CR
bylo zatim provedeno timto zptisobem minimalni mnozZstvi testd, protoze limitace na
zakladé mezinarodnich doporuceni vyfazuje velkou ¢ast zZadateld.

Presymptomatické (prediktivni)
testovani osob v riziku
Toto testovani je vyuzivano hlavné u osob
v riziku (tedy musi byt nemoc prokazana
u biologického rodice, ptipadné prarodi-
¢e) a jedna se o potvrzeni nebo vyvrace-
ni, zda je testovany nositelem genu HCH.
Testovani muze zacit teprve po predani
informaci o HCH a to jak pisemné tak
ustné. S testovanym je tfeba prohovorit
zdvislost mnozstvi CAG repetic a pri-
mérného véku nastupu nemoci, ale je nut-
né zdtiraznit, Ze se nejedna o pravidlo. Predtestové poradenstvi by mélo zminit véechny
mozné vysledky testu, véetné vysledku v tzv. $edé z6né, kdy je pravdépodobnost na-
stupu nemoci u testovaného minimalni, ale je mozné navy$eni poctu repetic a zvyseni
rizika onemocnéni déle v generaci. Opét je dilezité zduraznit, Ze se nejedna o zadné
pravidlo a klidné nemusi k velkému navyseni poctu repetic a propuknuti nemoci u bu-
doucich generaci dojit.

Jelikoz na HCH dosud nebyl nalezen 1ék, nemoc samotna je velice devastujici a vede
k plné zavislosti pacienta na okoli, je pred diagnostikou tfeba predat maximum in-
formaci o HCH. Pozitivni vysledek mtize mit silné traumatizujici dopad na testova-
ného a také na jeho rodinu. Z tohoto déivodu byla nastavena pravidla a postupy pri
presymptomatickém testovani. Poradce musi vysvétlit, ze ackoli je nalezena geneticka
mutace, v sou¢asné dobé nelze poskytnout presnou informaci o véku nastupu nemoci
nebo druhu symptomd, jejich zdvaznosti nebo rychlosti progrese nemoci. Stejné tak se
poradce musi vénovat i testovanému, u kterého byl vysledek testu negativni, i takovyto
vysledek muze mit zdsadni dopad na psychiku.
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Pristup k testu u presymptomatického testovani osob v riziku

Rozhodnuti podstoupit test je vyhradni volbou testovaného. Na Zadosti tfetich stran,
at uz rodiny, partnera, zaméstnavatele, Gifadd, pojistoven nebo kohokoli jiného, by
nemél byt bran zfetel. Testovany se musi pro test rozhodnout svobodné, ne na jaky-
koli natlak.

Doporucuje se, aby testovanému bylo minimalné 18 let. Nezletilym, ktefi zadaji test,
by mélo byt dostupné genetické poradenstvi, podpora a informace, véetné téch, které
se tykaji mozZnosti, jak se vyrovnavat se skute¢nosti, Ze jsou v riziku nemoci. Nemélo by
byt povoleno testovani z divodu adopce nebo osvojeni, protoze dité se nemiize samo
rozhodnout, zda chce byt testovano a existuje zde riziko diskriminace. Je v8ak zadouci,
aby opatrovnik i dité byli informovéni o skute¢nosti rizika onemocnéni.

Mimortadna péce by méla byt vénovana pripadim, kdy by testovani poskytlo informace
o dalsi osobé¢, kterd o test nezadala. Takova situace nastava, kdyz osoba v 25% riziku zada
o test s plnym védomim, Ze rodi¢ znat sviij status nechce. Poradci a vSechny zicastnéné
osoby by méli vynalozit veskeré tsili k dosazeni uspokojivého feseni tohoto rozporu.

Podpora béhem presymptomatického
testu osoby v riziku
Testovany by mél byt vyzvan, aby si vybral
osobu, kterd jej bude provazet jednotli-
.»::" - vymi stadii - pred testem, béhem testu,
v obdobi predavani vysledkd a v obdobi
) po testu. Toto doporuceni by mélo byt
T posuzovano individualné, piitomnost do-
- provodu nemusi byt vhodna nebo zadou-
ci ve v8ech pripadech.

Poradce by mél napldnovat s testovanym priivodni sledovaci protokol, podle né-
hoz bude poskytovana podpora pred testem i po testu, at uz se testovany rozhodne
pro doprovod nebo ne. Podpora by méla byt kdykoli a snadno dosazitelna, idealné
v blizkosti bydlisté testovaného, v pripadé vétsi vzdalenosti napriklad po telefonu.
Toto je v CR zatim velky problém, jednak dosaZitelnost a také nedostate¢né obec-
né povédomi odbornikéi o HCH. Casté jsou i zdbrany nebo nedostate¢nd otevienost
ze strany testovaného.

Samotnému odbéru genetického vzorku (krve) a testu pfedchdzi nékolik sezeni
a konzultaci s odborniky. Vétsinou se jednd o vstupni pohovor a 1-2 konzultace s gene-
tikem, neurologické a psychiatrické vysetfeni a psychologické konzultace, vzdy zavisi
na stavu a pristupu testovaného. Veskera sezeni a konzultace musi probihat osobné a je
doporucovan uréity odstup mezi konzultacemi, odbérem vzorku a sdélenim vysledku.

Doporuceni ke sdélovani informaci
Testovani a poradenstvi by méla poskytovat geneticka poradenska pracovisté znald mo-
lekularné genetické problematiky u HCH. Takova centra by méla tizce spolupracovat
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s laickou organizaci (SPHCH). Laboratof,
ktera test provadi, by neméla informovat
poradenské pracovisté o kone¢nych vy-
sledcich testu, dokud se nepfiblizi domlu-
veny termin predani vysledki testované-
mu. Cilem je v kazdém okamziku chranit
ucastnika a zajistit nestranné poradenstvi.

Pravidlem je, Ze ¢lenové poradenského
tymu ani technicky persondl by nemé-
li predavat zadné informace tykajici se
testu a jeho vysledku tfetim strandm bez
vyslovného svoleni testovaného. Pouze

vevs

informace o vysledku testu, pokud jsou Zadany, poskytnuty rodinnym ptislusnikam,
na jejichz riziko maji vysledky vliv.

Poradenské centrum ani laboratot by nemély pfimo kontaktovat ptibuzného (pti-
buzné), jehoz DNA bude pravdépodobné pro ucely testu potieba, bez svoleni testo-
vaného a dot¢eného pribuzného. Pfi pfistupu k tomuto ptibuznému by se mélo dbat
veskeré opatrnosti.

Opatrnosti je tfeba ohledné pristupu ke klinické zpravé o vysledcich testu. Pfedtim
nez je odeslan dopis kterémukoli 1ékati zapojenému do péce (rodinny lékat, neurolog,
lékat v nemocnici) mél by byt od testovaného vyzadan souhlas.

Meély by se prodiskutovat mozné vyhody a rizika informovani jakéhokoli jiného lékare

o vysledcich testu.

« Vyhody: podpora po testu, dalsi klinicka péce véetné identifikace poc¢ate¢nich sym-
ptomtt a podpory v tomto obdobi a 1é¢ba téchto symptomi.

« Rizika: moznou diskriminaci v ekonomické, socialni a zdravotni oblasti, pokud by
se 1ékarska zprava dostala tfetim strandm.

Obecné je dobrou klinickou praxi poradenského tymu navrhnout, ze dalsi 1ékari
zapojeni do péce o testovaného budou informovani o testu a jeho vysledku. Pokud ma
testovany namitky, mél by byt jeji ndzor respektovan, kromé nejvyjimeénéjsich situaci.
Pokud da testovany souhlas k pfedani vysledk testu, mél by byt vysledek doprovazen
podrobnou interpretaci tohoto vysledku.

Vysledek musi byt sdélen testovanému pouze osobné, dal$i osobé na zdkladé pisem-
ného (pfipadné vyslovného) souhlasu testovaného. Po sdéleni vysledku testu (jakého-
koli), by méla byt k dispozici odborna pomoc, hlavné ve formé osobniho poradenstvi
a konzultaci s psychologem. Testovany miize kdykoli od testovani odstoupit.

Poradce muiZze navrhnout i odloZeni testu, nepodstoupeni testu nebo nesdéleni vy-
sledku, pokud mé déivodné podezieni, Ze by sdéleni jakéhokoli vysledku bylo pro tes-
tovaného neunosné (napiiklad pti nebezpeli ublizeni na zdravi...).
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Dusledky testu

Prediktivni test ukazuje, zda testovany zdédil nebo nezdédil genovou mutaci, ale pokud
je genovd expanze pritomna, neznamena test klinickou diagnézu HCH. Zvlastni péce
by méla byt vénovana osobdm, u nichz se l1ékati domnivaji, Ze se projevuji ¢asné sym-
ptomy nemoci. Osoby se zfejmymi, ale neptiznanymi symptomy, by nemély byt auto-
maticky vyloudeny z testu. Vhodnéjsi je nabidnout dodate¢nou podporu pied a po tes-
tu. Poradenstvi pred testem by také mélo nastinit informaci o poradenstvi po testu,
moznosti G¢asti na vyzkumu a moznosti dalsi péce.

V souvislosti se sdélenim vysledku testu nebo rodinné anamnézy se mohou objevit
socioekonomické problémy, v¢etné dopadu na zaméstnani, pojisténi, opatrovnictvi
a pristup k détem, vhodnost pro adopci, socidlni zabezpeceni, bezpe¢nost dat, atd. Vy-
sledky testu maji vliv nejen na testovaného, ale i na jeho partnera, déti, rodice a ostatni
¢leny rodiny a blizké. At uz bude ziskana informace jakakoli, miiZe ovlivnit city a vzta-
hy s ostatnimi a miiZe se stat pri¢inou diskriminace v rodiné. Mtize dojit k naruseni
vzorl chovani a vztahi, napt. ke zménam v komunikaci a ke zménam ve vnimdani
sounalezitosti.

Alternativni doporuceni pro testovaného:

+ nepodstoupit test pravé ted,

« ulozit DNA pro vyzkum,

« ulozit DNA pro mozné budouci pouziti ze strany své ¢i ¢lent své rodiny,

« uloZzend DNA by méla byt dostupnd ¢lentim darcovy rodiny na jejich Zadost
po smrti darce, pokud to bude dilezité pro jejich diagnostiku (napt.: PGD u osoby

v riziku),

v pripadé ulozeni DNA oddéleni odebirajici DNA musi poskytnout pisemné pro-
hlasent, Ze vzorky nebudou pouZity pro jiné acely, nez je specifikovano v tomto pro-
hlaseni.

Poradenstvi po testu

Kromé vyjimec¢nych okolnosti by mél byt
minimélni interval mezi podanim infor-
maci pred testem a rozhodnutim podstou-
pit ¢i nepodstoupit test jeden mésic. Tako-
vy interval je nezbytny, aby mél testovany
dostatek ¢asu prijmout podané informace
a udélit pak informovany souhlas. Béhem
této doby musi byt k dispozici specialis-
té z centra provadéjiciho test. Prenatdlni
testovani tvori vyjimku z tohoto pravidla,
protoze je dilezité test v téhotenstvi do-
kon¢it co nejrychleji. Kontakt by v§ak mél
byt udrzovan pouze na zddost testovaného, ktery se mtize kdykoli rozhodnout, Ze vy-
sledky testu znat nechce.

43



Nikdy by vysledky nemély byt sdélovany telefonicky nebo e-mailem a poradce musi
mit dostatek ¢asu na diskusi o jakékoli otazce testovaného. Veskera potestova opatteni
musi byt dostupna od chvile predani vysledkd testu.

Cetnost a forma poradenstvi poskytovaného po testu by méla byt dohodnuta mezi
tymem a testovanym jesté pred provedenim testu, ale testovany md pravo tento plan
kdykoli zménit. Ackoli se intenzita a frekvence bude ptipad od pripadu lisit, poraden-
stvi po testu musi byt k dispozici kdykoli. Béhem prvniho tydne po sdéleni vysledki
by mél byt poradce v kontaktu s testovanym bez ohledu na vysledek testu. Pokud bé-
hem prvniho mésice po predani vysledki testu nedojde k Zddnému dal$imu kontaktu
z podnétu testovaného, mél by jej iniciovat poradce. Testovani ¢asto nejsou ochotni
ptiznat si a Fe$it problémy nebo si vznikajici pfiznaky (nejcastéji zmény chovani) nedaji
do souvislosti s vysledkem testu. Poradenstvi po testu musi byt poskytovano zdsadné
bez ohledu na finanéni situaci testovaného.

Tato pomoc by méla byt ptistupnd nejen pro samotného testovaného, ale i pro jeho
rodinu a blizké, coz je obcas hodné obtizné, protoZe testovany nemusi rodinu seznamit
se skute¢nosti, Ze podstupuje test ani s vysledkem, coz je samoztejmé jeho svobodna
volba a nikdo ho nemuiZe nutit.

Méla by byt podana informace o:

« specializovanych centrech poskytujicich klinickou pé¢i pti HCH,

« opatfenich pro staly a pravidelny dohled po testu,

« moznosti dobrovolné ucasti v dotaznikovych studiich (napt. REGISTRY, Enrol-
-HD),

« moznosti budouci dobrovolné tcasti v klinickych studiich,

« premotorickém stadiu HCH, které md za nasledek symptomy a projevy pravdépo-
dobné odrazejici zmény mozku vyvolané HCH (,,prodromalni projevy*),

«+ informace o odbornych i laickych organizacich, které pomdhaji pacientiim
s HCH.

Preimplantacni geneticka diagnostika

(PGD)

Jedna se o specialni zptisob diagnostiky
HCH, ktera je spojena s umélym oplod-
nénim (IVF). Dochézi zde k testovani
embryi vzniklych pfi uméném oplodné-
ni. Pro dal$i postup oplodnéni se pouziji
pouze ,zdrava“ embrya. Toto testovani
mohou podstupovat pary, kdy jeden je ne-
mocny, pozitivné diagnostikovany nebo
pouze osobou v riziku. Princip PDG ma
vyhodu, ze v pripadé testovani u osoby
v riziku nedochazi k diagnostice osoby,
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pouze jsou vyloucena ta embrya, kterd maji genetickou informaci zdédénou od nemoc-
ného prarodice, nezjistuje se, zda je zdédény gen s mutaci nebo bez mutace. V pripa-
dé PGD u osoby v riziku je nutné mit k dispozici i geneticky vzorek alespon jednoho
z rodi¢t osoby v riziku. Tato metoda se u HCH provadi na tfech akreditovanych pra-
covistich v CR (Brno a Praha). PGD je plné hrazena z vetejného zdravotniho pojisténi
a klienti si doplaci pouze na IVE, stejné jako u jakéhokoli jiného IVE

Symptomatické testovani

Diagnosticky (konfirmaéni) test se provadi v pripadé divodného klinického pode-
zfeni na HCH - u testovaného jiz nemoc propukla (projevuji se piiznaky nemoci)
a jedna se o potvrzeni diagnézy. V tomto ptipadé je povoleno provést test u nezle-
tilych, u kterych je klinické podezteni na HCH. Pacient vzdy musi byt informovan
(v ptipadé nezletilych je informovan rodi¢ nebo opatrovnik), Ze je odebirdna krev
na provedeni genetického testu k vylouceni ¢i potvrzeni HCH, musi s provedenim
testu souhlasit a sviij souhlas pisemné potvrdit. Vyjimku lze provést pouze v pripadé
postizeni pacienta takového stupné, ktery znemoznuje spolupraci. I pfi tomto testo-
vani musi byt dodrzeny stejné principy ochrany osobnich dat testovaného. V ptipadé,
Ze je testovany ve zcela poc¢ate¢nim stadiu, mélo by se ¢aste¢né postupovat jako u pre-
symptomatického testovani.

Genetické testovani HCH je velice problematické z hlediska dopadu vysledku na tes-
tovaného a je jedno, zda je vysledek pozitivni nebo negativni, protoze vie je velice indi-
vidualni. Obecné Ize fici (neni to pravidlem), Ze pokud je rodina o nemoci dostate¢né
informovana a o nemoci se v rodiné oteviené mluvi, je prijeti jakéhokoli vysledku testu
snaz$i. Rozhodnuti o podstoupent testu je vSak striktné individudlni.

REVOLUCE V PGD HUNTINGTONOVY CHOROBY
- KARYOMAPPING
Mgr. Miroslav Horrdk, Ph.D.

Huntingtonova choroba je vzacné dédi¢né onemocnéni, jehoz prenosu do dalsich ge-
neraci 1ze Gspé$né predchazet pomoci preimplantacni genetické diagnostiky (PGD).
PGD umoznuje vybrat embryo bez mutace v daném genu nebo bez rizika mutace
u osob v riziku postizeni HCH. Tak lze zarudit, Ze se narodi dité, které nebude trpét
onemocnénim HCH.

V Sanatoriu Repromeda je nyni k dispozici nova vysetfovaci metoda. Jedna se o tzv.
Karyomapping, ktery pfedstavuje jednu z nejmodernéjsich technologii genetické ana-
lyzy embrya. Je to univerzalni metoda, umoznujici vysettit jakékoliv vzacné genetické
onemocnéni s vysokou presnosti a spolehlivosti. Velmi stru¢né feceno, tato metoda
umoziuje automatické provedeni vazebné analyzy na specidlnim DNA ¢ipu.

Jedna se o novinku, ktera cely proces PGD velmi urychluje, jelikoZ jiz neni nutné
zdlouhavé genetické testovani pfed samotnym vy$etfenim. Pro provedeni analyzy staci
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vzorky DNA od obou partneri a jednoho ¢lena v rodiné s potvrzenou nebo vyloucenou
diagnézou HCH (napt. dité, pfipadné jiny pribuzny) a ihned lze pristoupit ke genetic-
kému testovani.

Vyraznou vyhodou jsou dalsi vysetieni, ktera tato metoda nabizi. Najednou mize-
me vySetfit nejen prenos mutovaného genu, ale i pfitomnost chromozomovych ane-
uploidii, které zptisobuji zanik embrya, potraceni nebo narozeni ditéte postizeného
chromosomovou abnormitou.
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SOCIALNI PROBLEMATIKA

PRUKAZY OZP PLATNE OD 1. 1. 2014

WWW.NTZDP.CZ, WWW.MPSV.CZ

Priikaz osoby se zdravotnim postizenim postupné nahrazuje star$i prikazy mimoradnych
vyhod, které plati do doby v nich uvedené, nejdéle vSak do konce roku 2015. Po omeze-
nou dobu plati také pritkazy osoby se zdravotnim postizenim v podobé plastové nebo do
lamina zatavené karty socidlnich systémd, na néz vznikl narok v souvislosti s pobiranim
ptispévku na mobilitu nebo prispévku na péci, nebo na zakladé samostatného spravniho
fizeni. Od 1. ledna 2014 je mozné pritkaz osoby se zdravotnim postizenim ziskat pouze
na zakladé spravniho fizeni. Rizeni se zahajuje na zékladé Z4dosti podané na predepsa-
ném tiskopise u krajské pobocky Utadu prace Ceské republiky (UP CR).

Druhy prikazu

Existuji tfi druhy prikazu osoby se zdravotnim postizenim (prikaz), a to TP, ZTP
a ZTP/P. Narok na pritkaz md osoba star$i 1 roku s télesnym, smyslovym nebo dusev-
nim postizenim charakteru dlouhodobé nepiiznivého zdravotniho stavu, které pod-
statné omezuje jeji schopnost pohyblivosti nebo orientace, véetné osob s poruchou
autistického spektra.

PRUKAZ ZTP prOKAZ ZI1P

®* 000117

Narok na prikaz oznaceny symbolem ,,TP“ (priikaz TP) ma osoba se stfedné téz-
kym funkénim postizenim pohyblivosti nebo orientace, coz je stav, kdy osoba je pri
dlouhodobé neptiznivém zdravotnim stavu schopna samostatné orientace a pohybli-
vosti v domdcim prostfedi, v exteriéru je schopna chiize se snizenym dosahem, ma
problémy pfi chiizi okolo prekazek a na nerovném terénu a ma zhorsenou orientaci.

Narok na prikaz oznaceny symbolem ,,ZTP* (pritkaz ZTP) ma osoba s tézkym
funkénim postizenim pohyblivosti nebo orientace, tim je myslen stav, kdy kdy je osoba
schopna samostatné pohyblivosti a orientace v domécim prostfedi, v exteriéru je schopna
chtize se zna¢nymi obtiZzemi, jen na kratké vzdalenosti a ma zna¢né obtize s orientaci.

Narok na priikaz oznaceny symbolem ,,ZTP/P“ (pritkkaz ZTP/P) m4 osoba se zvlast
tézkym funkénim postizenim nebo Gplnym postizenim pohyblivosti nebo orientace
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s potfebou privodce. Jedna se o stav, kdy osoba je schopna chtize a orientace v doma-
cim prosttedi se znaénymi obtiZemi, popfipadé neni schopna chize, v exteriéru neni
schopna samostatné chiize a orientace, pohyb je mozny zpravidla jen na invalidnim
voziku.

Nov¢ je do posuzovani zapracovan i bod, ktery presné vystihuje onemocnéni HCH
- neurodegenerativni postiZeni s pohybovou chudosti, poruchou posturalni stabili-
ty, slabosti dvou koncetin a podstatnym snizenim dosahu chaze. Tento bod je pfimo
uveden v seznamu zdravotnich stavil pro posouzeni naroku na prikaza TP a ZTP.

Platnost prikazii TP, ZTP nebo ZTP/P je podle data na nich uvedeného. Pokud je
uvedeno ,,Platnost neomezena“ je platnost takovychto prikazt do 31. 12. 2015. Pred
uplynutim platnosti prikazu si mizete podat na krajské pobocce (resp. kontaktnim
misté) Uradu prace zddost o novy priikaz. Pokud na pritkazu mate vyznacenu platnost
delsi nez do 31. 12. 2015, tedy nejcastéji ,Neomezenou*, zahaji krajska pobocka (resp.
kontaktni misto) Utadu préce fizeni o pritkazu sama, tzv. z moci tfednf; Zadost o novy
pritkaz tedy nemusite pod4vat sami. Rizeni bude zahéjeno pted 31. 12. 2015.

Osoba, ktera je drzitelem prikazu TP, ma nérok na:

o vyhrazené misto k sedéni ve vefejnych dopravnich prostfedcich kromé téch, v nichz
je misto k sedéni vdzano na zakoupeni mistenky,

« prednost pti osobnim projednavani své zaleZitosti, vyzaduje-li toto jednani delsi ce-
kani, zejména stani; za osobni projednavani zélezitosti se nepovazuje ndkup v ob-
chodech, obstaravani placenych sluzeb, ani o$etfeni ¢i vySeteni ve zdravotnickych
zafizenich.

Osoba, ktera je drzitelem prikazu ZTP, ma kromé vyse uvedeného navic také nérok na:

« Dbezplatnou dopravu pravidelnymi spoji mistni vetejné hromadné dopravy (tramva-
jemi, trolejbusy, autobusy, metrem),

o slevu 75 % jizdného ve druhé vozové tfidé osobniho vlaku a rychliku ve vnitrostatni
prepravé a slevu 75 % v pravidelnych vnitrostatnich spojich autobusové dopravy.

Osoba, ktera je drzitelem pritkazu ZTP/P, méd kromé vyse uvedeného navic také na-

rok na:

+ bezplatnou dopravu privodce vefejnymi hromadnymi dopravnimi prostfedky
v pravidelné vnitrostatni osobni hromadné doprave,

« bezplatnou dopravu vodiciho psa, je-li Gplné nebo prakticky nevidoma, pokud ji
nedoprovazi privodce.

Drizitel prikazu ZTP ¢i ZTP/P a pravodce drzitele priikazu ZTP/P mohou ziskat sle-
vu ze vstupného na divadelni a filmova predstaveni, koncerty a jiné kulturni a sportovni
akce. V tomto ptipadé se jedna o nenarokové benefity.

Dalsi naroky majitelt priikaztt TP, ZTP nebo ZTP/P upravuje naptiklad zakon o da-
nich z ptijmu, o mistnich poplatcich, o spravnich poplatcich, o pozemnich komunika-
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cich a zakon o dani z nemovitosti. Tyto priikazy jsou platné na tizemi CR a v rémci EU
je moznost uplatnéni dle zakont dané zemé, pripadné dle pokynii a podminek daného
provozovatele (napt. u divadel, kin...).

Jak se posuzuje zdravotni stav

Zdravotni stav pro ucely prtikazu osoby se zdravotnim postiZzenim posuzuji posud-
kovi Iékati okresni spravy socidlniho zabezpedeni. Narok na pritkaz ma ten, komu je
vic nez jeden rok a kvili dlouhodobé neptiznivému zdravotnimu stavu ma podstatné
omezenu schopnost pohyblivosti nebo orientace, véetné osob s poruchou autistické-
ho spektra. Cim vy$$i je mira omezeni, tim vétsi stupen ochrany a vyssi typ prikazu
se poskytuje.

Co se ty¢e zdravotnich podminek naroku na priznani priikazu, posudkovy organ
postupuje podle zékona o poskytovani davek osobdm se zdravotnim postizenim a pti-
lohy ¢. 4 jeho provadéci vyhlasky. Rozhodujici je prokdzani prislusného stupné funke-
niho postizeni pohyblivosti nebo orientace.

Zdravotni stav posuzuji posudkovi lékafi okresni spravy socidlniho zabezpedeni
(OSSZ). Posudky tvori podklady pro rozhodovani spravniho organu prvniho stupné
(UP CR) zejména o prispévku na pédi, ptispévku na zvlastni pomticku, nebo o pritkazu
osoby se zdravotnim postizenim. Posudky 1ékartt OSSZ o zdravotnim stavu, pracovni
neschopnosti a invalidité tvoti jeden z podkladii pro rozhodovani Ceské spravy social-
niho zabezpeceni (CSSZ) o ndroku na invalidni dtichod a posudky o nabyti pracovni
schopnosti pro rozhodnuti orgdnu nemocenského pojisténi o vyplaté nemocenského
po uplynuti podptir¢i doby.

Jak posouzeni probiha v praxi?

Osettujici 1ékat vyplni tiskopis, z néj pak vychdzeji 1ékati na OSSZ. Pokud potiebuji
dalsi podklady, mohou si je vyzadat od poskytovatele zdravotnich sluzeb (jde naptiklad
o lékarské nélezy o provedenych vySetfenich posuzovaného). Mohou pozadat i o nové
vy$etfeni doty¢ného. PFitomnost posuzované osoby na projednavani OSSZ neni povin-
nd, ale pokud posuzovany o ucast pozada, musi 1ékat na OSSZ vyhovét.

Nezbytnym podkladem pro posouzeni stupné zavislosti je socidlni $etfeni. Podobné
probihd posuzovani i v komisich MPSV, které dostavaji posudkovy spis OSSZ a ¢asto
i kompletni zdravotnickou dokumentaci od praktického lékate. Na rozdil od OSSZ ale
posudkova komise MPSV, ve které je kromé piedsedy a tajemnika vidy jesté alespon
jeden prisedici odborny lékat, ptijima zavér komisionalné.

Posuzovany musi s LPS (Lékatska posudkova sluzba) spolupra-
covat, a pokud ho vyzvou, musi se podrobit vySetfeni svého zdra-
votniho stavu ptipadné dolozit 1ékarské nalezy oSetfujicich lékar.

Zakonna zakladni lhita pro vydani posudku OSSZ je 45 dnd,
pro vydani posudku komisi MPSV 60 dntl. Ze zavaznych divo-
dit maze byt tato lhuita ze zdkona prodlouzena az o 30 dnti (ne-
stanovi-1i organ, ktery o posouzeni pozadal, lhiitu delsi).
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Doba platnosti posudku se uréuje individualné s ohledem na predpokladany vyvoj
zdravotniho stavu, jinych rozhodnych skute¢nosti a pottebu ovéfeni spolehlivosti po-
sudkovych zavért. Vyjimecné miize posudek platit pomérné dlouhou dobu, v nékte-
rych pripadech i trvale.

Proti samotnému posudku nelze podat odvolani. Existuji nékteré mimotadné po-
stupy, napiiklad podani podnétu k prezkoumani rozhodnuti, avak na takovéto podani
neni pravni narok a muze byt bez vysledku zamitnuto. Odvolani lze podat nejdfive az
proti rozhodnuti o ptiznani/nepfiznani prikazu, pfipadné invalidnitho dtuchodu.
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SOCIALNI SLUZBY

WWW.NTZD.CZ, WWW.MPSV.cZ

Pro osoby se zdravotnim postizenim je dle zakona uréeno mnoho socidlnich sluzeb,
které mohou vyuzivat. Tyto sluzby nabizeji poskytovatelé socidlnich sluzeb, ktefi jsou
zapsani v registru poskytovatelt socidlnich sluzeb. Kontakty na poskytovatele jsou uve-

fejnény na iregistr.mpsv.cz.

Jedna se o sluzby

« Socidlni poradenstvi - zaméfeni na potieby jednotlivych okruhu skupin lidi v ob-
¢anskych, manzelskych a rodinnych poradnach, poradnach pro seniory, pro osoby
se zdravotnim postiZenim, poradnach pro obéti trestnych ¢int a domaciho nasili
a ve specidlnich lizkovych zdravotnickych zatizenich hospicového typu.

« Rand péce - terénni, pripadné i ambulantni sluzba pro rodice a dité ve véku do 7 let,
které je zdravotné postizené nebo jehoZ vyvoj je ohrozen kvili neptiznivému zdra-
votnimu stavu.

« Osobni asistence — pro osoby se snizenou sobésta¢nosti, jejichz situace vyzaduje po-
moc jiné osoby, sluzba je poskytovana v domacim prostiedi a bez ¢asového omezeni.

o Pecovatelska sluzba - terénni nebo ambulantni sluzba poskytovand tém, kteti maji
snizenou sobésta¢nost a rodindm s détmi, jejichz situace vyZaduje pomoc jiné osoby,
sluzba je poskytovana v ureném case v domacnostech a v zatizenich socidlnich sluzeb.
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« Pravodcovské a predcitatelské sluzby - terénni nebo ambulantni sluzby poskyto-
vané osobam, které maji sniZeny schopnosti v oblasti orientace nebo komunikace,
sluzba zajistuje pomoc pfi vyfizovani osobnich nebo ufednich zalezitosti.

« Podpora samostatného bydleni - terénni sluzba urcena tém, ktefi maji snizenou so-
béstacnost.

« Odlehcovaci sluzby - terénni, ambulantni nebo pobytové sluzby pro osoby se snize-
nou sobéstacnosti.

« Centra dennich sluzeb — ambulantni sluzby pro osoby, které maji snizenou sobéstac-
nost, jednd se naptiklad o pomoc pri osobni hygiené, poskytnuti stravy, vzdélavaci
¢innosti atd.

+ Denni stacionate - ambulantni sluzby ur¢ené lidem, ktefi maji sniZenou sobéstac¢nost.

« Tydenni stacionare — pobytové sluzby pro osoby se snizenou sobésta¢nosti.

+ Domovy pro osoby se zdravotnim postizenim - pobytové sluzby osobam, které maji
snizenou sobésta¢nost z divodu zdravotniho postizeni.

+ Chranéné bydleni - pobytova sluzba poskytovand osobam, které maji snizenou so-
bésta¢nost, ma formu skupinového, popitipadé individudlniho bydleni.

+ Socialné aktiviza¢ni sluzby pro seniory a osoby se zdravotnim postizenim - ambu-
lantni, pfipadné terénni sluzby poskytované osobam v diichodovém véku nebo se
zdravotnim postizenim, kterym hrozi socidlni vylouceni.

+ Socialné terapeutické dilny — ambulantni sluzby poskytované osobdm se snizenou
sobéstacnosti, které nemaji uplatnéni na otevieném ani chranéném trhu prace.

DAVKY PRO OSOBY SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM

WWW.NTZDP.CZ, WWW.MPSV.cZ

Zéakladni davkou je invalidni diichod. Osoby se zdravotnim postizenim mohou dale
zadat o prispévek na péci, prispévek na mobilitu a prispévek na zvlastni pomiicku, které
poskytuji krajské pobocky UP CR.

Prispévek na mobilitu

Jedna se o opakujici se ddvku (mési¢né), kterou muze Cerpat osoba s platnym ZTP
nebo ZTP/P pritkazem vydanym po 1. 1. 2014 nebo m4 ptiznané mimoradné vyhody
I1. nebo III. stupné, ktera se opakované dopravuje (nebo je dopravovana) za tthradu
a kterd nenf umisténa v pobytovém zafizeni.

Pro prfiznani musi byt splnény vyse uvedené podminky, v uréitém pripadé mize byt
pfispévek priznan i osobé umisténé v pobytovém zafizeni. Vyse prispévku je 400 K¢/
meésic a vyplaci se zpétné.

Prispévek na zvlastni pomuicku
Nalezi osobé, kterd m4 tézkou vadu nosného nebo pohybového ustroji, tézké slucho-

vé postizeni nebo tézké zrakové postizeni. V pripadé prispévku na motorové vozidlo
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nebo zadrzni systém ma narok osoba, ktera ma tézkou vadu nosného nebo pohybového
ustroji anebo tézkou ¢i hlubokou mentalni retardaci.

Seznam druhti a typt zvlastnich pomticek obsahuje vyhlaska. Prispévek se posky-
tuje i na pomtcku, jez v ni uvedena neni, pokud ji UP CR povazuje za srovnatelnou
s nékterou z pomticek, kterou vyhlaska zminuje.

Pokud jde o vysi prispévku na zvlastni pomticku, zdkon rozli$uje, zda jde o pomtic-
ku v cené do nebo presahujici 24.000 K¢. Obecné je stanovena 10% spolutcast na cené
pomticky, nejméné 1.000 K¢ (neplati pro motorové vozidlo a pro ptipady, kdy je mira
spoluti¢asti ur¢ovana individudlné). Maximalni vy$e piispévku je 350.000 K¢ (400.000
K¢ v ptipadé pomiicky schodistova plosina). V ptipadé potizeni motorového vozidla je
maximalni vyse prispévku 200.000 K¢.

Prispévek na péci
Je uréen osobam star$im jednoho roku, které pottebuji pomoc pfi zvlddani zaklad-
nich Zivotnich potfeb. Pifjemce si z néj hradi pomoc, kterou mu miize podle jeho
rozhodnuti poskytovat bud osoba blizka, asistent socidlni péce, registrovany posky-
tovatel socidlnich sluzeb, détsky domov nebo specialni lazkové zdravotnické zatizeni
hospicového typu.

Pfi posuzovani stupné zavislosti se hodnoti schopnost zvladat Zivotni potteby — mo-
bilita, orientace, komunikace, stravovani, oblékani a obouvani, télesna hygiena, vykon
fyziologické potieby, péce o zdravi, osobni aktivity a pé¢e o domacnost (ta se neposu-
zuje u osob do 18 let).

Vyse prispévku se odviji od véku a stupné zavislosti. U osob do 18 let je prispévek
3.000-12.000 K¢/mésic a u osob nad 18 let je prispévek 800-12.000 K¢/mésic. V urdi-
tych ptipadech Ize prispévek navysit o 2.000 K¢/mésic.

POSUZOVANI ZDRAVOTNIHO STAVU PRO UCELY
DUCHODOVEHO POJISTENI A STUPNE INVALIDITY

WWW.NTZP.CZ, WWW.MPSV.cZ

Zdravotni stav a pracovni schopnost posuzuji pti zjiStovacich a kontrolnich lékarskych
prohlidkach okresni spravy socidlniho zabezpedeni, v Praze Prazskd sprava socialniho
zabezpeceni a v Brné Méstskd sprava socidlniho zabezpedeni.

Za tim tGcelem posuzuji:

« invaliditu a zménu stupné invalidity (pro tcely posouzeni naroku na invalidni dtichod),

« dlouhodobé neptiznivy zdravotni stav ditéte a jeho schopnost vykonavat kvili tomu
vydéle¢nou ¢innost (pro tcely posuzovani nezaopatifenosti ditéte).

Pojisténec je invalidni, jestlize mu kvtli dlouhodobé neptiznivému zdravotnimu
stavu poklesla pracovni schopnost nejméné o 35 %.

52



Pricem?z plati: pokud pracovni schopnost pojisténce klesla

« nejméné o 35 %, avak nejvice o 49 %, jedna se o invaliditu prvniho stupné,
« nejméné o 50 %, av$ak nejvice o 69 %, jednd se o invaliditu druhého stupné,
+ nejméné o 70 %, jedna se o invaliditu tfetiho stupné.

Podminky naroku na invalidni diichod

Pojisténec ma nérok na invalidni dichod, jestlize nedoséhl véku 65 let nebo diichodo-

vého véku, je-li duchodovy vék vyssi nez 65 let,

+ pokud nesplnil ke dni vzniku invalidity podminky naroku na obecny starobni dii-
chod podminény dosazenim dtichodového véku, ptipadné, byl-li pfiznan pred¢asny
starobni dtichod, pokud nedosahl dichodového véku.

« pokud se stal invalidnim nasledkem pracovniho drazu.

Potfebna doba pojisténi pro narok na invalidni dtichod ¢ini u pojisténce ve véku
 do 20 let méné nez jeden rok,

« 0d 20 let do 22 let jeden rok,

+ 0d 22 let do 24 let dva roky,

« o0d 24 let do 26 let tfi roky,

+ 0d 26 let do 28 let ¢tyfi roky,

+ nad 28 let pét rok.

Potfebna doba pojisténi se zjistuje z obdobi pied vznikem invalidity, a jde-li
o0 pojisténce ve véku nad 28 let, z poslednich deseti rokil pred vznikem invalidity.
U pojisténce starsiho 38 let je podminka potfebné doby pojisténi splnéna téz tehdy,
byla-li ziskdna v obdobi poslednich 20 let; potfebna doba pojisténi ¢ini pritom deset
rokd.

Na invalidni diichod pro invaliditu tfetiho stupné ma narok téZ ten, kdo doséhl
aspon 18 let, m4 trvaly pobyt na izemi CR a je invalidni pro invaliditu tfetiho stupné,
jestlize invalidita vznikla pfed dosazenim 18 let a doty¢ny nebyl pojistén po potreb-
nou dobu.

Podani zadosti o diichod a jeho vyplata

Z&dosti sepisuje s lidmi ptislusnd OSSZ na predepsanych tiskopisech. Za obéany,
ktefi vzhledem ke svému zdravotnimu stavu nemohou sami podavat Zddost, mohou
s jejich souhlasem a s lékatskym potvrzenim pozédat rodinni piislugnici. Zadost
lze podat nejdtive ¢tyfi mésice pfede dnem, od kterého obcan chce dichod pfiznat.
O nérocich z dichodového pojisténi rozhoduje Ceské spréva socialniho zabezpeceni
(Ktizova 25, 225 08 Praha 5), jez je vyplaci, a to dopfedu v pravidelnych mési¢nich
lhiitach, které urdi.

Dalsi informace o diichodovém pojisténi lze ziskat na internetovych strankach Ces-
ké spravy socialniho zabezpedeni (www.cssz.cz) a Ministerstva prace a socidlnich véci
CR (www.mpsv.cz).

53



SOCIALNI DAVKY A POMOC V HMOTNE NOUZI

WWW.NTZP.CZ, WWW.MPSV.cZ

Kromé prispévku na péci nebo invalidniho diichodu také existuji dalsi prispévky a dav-
ky pro socialné slabé jednotlivce nebo rodiny. Ve vétsiné pfipadu se jedna o néjakou
kompenzaci na zédkladé rozdilu mezi ¢istym pfijmem rodiny a nutnymi vydaji. Tyto
prispévky se obecné déli na Davky statni socidlni podporu a Pomoc v hmotné nouzi.

Statni socialni podpory

Systém statni socialni podpory se fidi zdkonem o statni socidlni podpore. Jednd se vét-
$inou o dlouhodobé davky v zavislosti na pfijmu rodiny.

« Prispévek na dité

« Rodicovsky prispévek

« Prispévek na bydleni

o Porodné

o Pohrebné

« Pomoc v hmotné nouzi

Podminky éerpani téchto davek stanovuje zakon o pomoci v hmotné nouzi a jsou
spojeny se zajisténim zakladni obzivy, bydleni a mimotadnymi udalostmi. Casto tyto
davky pomahaji fesit nenaddle neptiznivé udalosti (naptiklad povodné) a jsou pecli-
vé posuzovany, aby nedochdzelo ke spekulacim nebo zneuzivani, naptiklad ze strany
dlouhodobé nepracujici, ktefi pracovat mohou.

o Prispévek na Zivobyti
« Doplatek na bydleni
e Mimoriadna okamzitd pomoc

O néroku a vysi davek statni socidlni podpory nebo o pomoci v hmotné nouzi roz-

hoduji krajské poboc¢ky Utadu prace. Zde ziskdte formulate i podrobné informace
a podminky zaddani o tyto davky a ptispévky.
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MOZNOSTI GENETICKEHO TESTOVANI V CR

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V SANATORIU HELIOS V BRNE
Mgr. Lenka Raszykovd

Preimplanta¢ni genetickd diagnostika (PGD) zahrnuje soubor
molekuldrné biologickych metod umoznujicich popsat genetic-
ky stav embrya pred jeho implantaci v déloze. PGD je vazana
na umélé oplozeni (IVF). Hlavni vyhodou PGD je, Ze transfero-
vana jsou pouze ,,zdrava embrya“ (ta, u kterych nebyla prokaza-
na sledovana abnormalita, v naSem pripadé HCH).

Vseobecné vyuziva PGD 2 pristupy:

 na urovni chromozémt sledujeme pocetni chromozoémové abnormality (technika
fluorescen¢ni in situ hybridizace FISH a celogenomové komparativni hybridizace
CGH),

+ na urovni gend detekujeme monogenni onemocnéni (technika polymerazové reté-
zové reakce PCR).

Huntingtonova choroba patfi mezi monogenni onemocnéni a lze ji v ramci preim-
planta¢ni genetické diagnostiky uspésné testovat. Tento PGD PCR test je v Sanatoriu
Helios Brno hrazen zdravotni pojistovnou.

Principem vy$etfeni je vazebna analyza v kombinaci s pfimym testovanim mutace.
U téch Zadateld, ktefi nepodstoupili prediktivni testovani na Huntingtonovu chorobu
(osoby v riziku), se provadi pouze vazebna analyza, tzn., Ze i bez ptimého testovani
mutace lze vybrat ,,zdrava embrya®, pri¢emz kvalita testu se nijak nesnizi.

V Sanatoriu Helios se PGD PCR provadi na embryich ve stadiu blastocysty,
tj. po pétidenni a/nebo Sestidenni kultivaci. Rutinni biopsii blastocyst provadi
Sanatorium Helios jako jedno z mala IVF center v Evropé a jeji hlavni vyhoda
spociva v tom, Ze, na rozdil od biopsie tfidennich embryi, se bioptuji a vySetiuji
pouze embrya nejvy$si kvality, s nejvétsi pravdépodobnosti implantace (uchyceni
se v déloze). VySetfené zdravé embryo je transferovano do délohy, je-li jich vice,
jsou zamrazena.

Co se tyce uspé$nosti IVF a PGD PCR cykli v Sanatoriu Helios Brno, jsou nase
vysledky srovnatelné s vysledky nejlepsich svétovych center zabyvajicich se problema-
tikou asistované reprodukce a PGD, tj. vice nez 50 %. Zadatelé o PGD PCR z rodin
huntingtonika, at uz nositelé mutace ¢i osoby v riziku, tvofi v nasi PCR laboratofi nej-
pocetnéjsi skupinu ze vsech vySettovanych osob s monogennim zatizenim v rodiné.
Potésujici je, Ze se k nam nasi klienti z vasich fad vraci uz i opakované, kdyz chtéji
poridit svému (a nasemu) ditku sourozence.
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V ptipadé zdjmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
Mgr. Lenka Raszykovd, molekuldrni biolog, mobil: 732 856 553
MUDr. Véra Hofinovd, klinicky genetik, mobil: 604 415 649
Mgr. Dusana Vrdnovd, IVF koordindtorka, mobil: 731 416 420
MUDr. Pavel Texl, gynekolog, feditel sanatoria, tel.: 549 523 211
Sanatorium Helios spol. s r.o., Stefanikova 12, 602 00 Brno
www.sanatoriumhelios.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V GENNETU V PRAZE
V. Krutilkovd, M. Putzovd, I. ElidSovd, D. Stejskal

Preimplanta¢ni genetickd diagnostika (PGD) je metoda, ktera
umoznuje zjistit u zarodkt vzniklych pfi umélém oplodnéni (IVF),
zda nesou vlohu pro sledovanou genetickou chorobu. Jde o moz-
nost zabranit prenosu dané choroby do dalsi generace bez nutnosti
prenatalni diagnostiky a nasledného ukonéeni téhotenstvi.
i, PGD musi byt vidy spojena s mimotélnim oplodnénim.
MUDr. Véra Krutilkovd ~ 'To znamena, Ze Zena podstoupi hormonalni stimulaci, ¢imz je
zajisténo dozrani vice vajicek. Ta jsou pak oplodnéna spermiemi
partnera. Takto vznikly zdrodek se 3. den sklada z 6-10 dosud nespecializovanych bu-
nék - blastomer. Kazda z nich nese kompletni genetickou informaci.

Pomoci mikromanipula¢nich technik je jedna blastomera odebrana. Z DNA ziskané
z této bunky je pak provedena vlastni analyza. 4.-5. den je do délohy zavedeno embryo,
které nenese dispozici k dané chorobé. Vysetfeni je mozno provést téz z nékolika bu-
nék, tzv. trofoectodermu (¢4st embrya, ze kterého se pozdéji vytvari placenta a plodové
obaly), odebranych 5. den. V tomto pfipadé je embryo vitrifikovdno (velmi Setrné za-
mrazeno) a zavedeni embrya bez dispozice k Huntingtonové chorobé probihd v dal$im
cyklu ptijemkyné.

PGD monogennich chorob, tedy i Huntingtonovy choroby, je na nasem pracovisti
provadéna tzv. nepfimou neboli haplotypovou analyzou. Kazdy gen se v bunice vysky-
tuje ve 2 kopiich - alelach. Jedinec jednu alelu zdédi od otce a jednu od matky. Pomoci
urcitych markera (znacek) odlisime tyto dvé alely (haplotypy) a sledujeme, kterd alela
(kopie genu) v rodiné segreguje s danym onemocnénim. Podminkou pro tuto diagnos-
tiku je mit k dispozici DNA od obou partnert, kteti PGD zadaji, a od ptimého piibuz-
ného s geneticky potvrzenou Huntingtonovou chorobou. Vyhodou je moznost takto
provést PGD i u Zadatele v riziku, ktery nepodstoupil prediktivni testovani. Vytaze-
na jsou embrya (zdrodky), kterd nesou kopii genu spole¢nou s nemocnym pfibuznym
(nejcastéji rodicem Zadatele).

PGD je v Gennetu provadéna od roku 2007, dosud byla provedena u 66 typti mono-
gennich chorob. Uspésnost (pocet gravidit po zavedeni embrya do délohy) se pohybuje
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kolem 50 %. PGD Huntingtonovy choroby byla poprvé provedena v Gennetu v roce
2008. V soucasné dobé se jedna o nejcastéjsi diagndzu, pro kterou jsme o PGD Zzadani.

Od roku 2008 jsme PGD na HCH ptipravili pro 22 par, narozeno je dosud po PGD
9 déti (z toho 2x dvojcata), u 2 pacientek bézi téhotenstvi, jedna pani potratila v I. trimest-
ru. Cely proces (vstupni geneticka konzultace, ptiprava i provedeni IVF a PGD) probiha
na na$em pracovisti. Metodu mame akreditovanou dle normy CSN EN ISO 15189, tiéast-
nime se mezilaboratorni kontroly kvality organizované britskou UK NEQAS.

Co se tyka finan¢nich nékladd, priprava genetické analyzy je plné hrazena zdravotni
pojistovnou. V kazdém IVF cyklu si hradi tzv. mikromanipulace, tzn. injekci spermie
do vajicka (ICSI) pti IVE odbér blastomery a prodlouzenou kultivaci (doba mezi odbé-
rem blastomery a pfenosem vysetfeného embrya do délohy). V tuto chvili jde o ¢astku
15.000 K¢, mozny je doplatek za léky k hormonalni stimulaci (kolem 6.000 K¢). PGD
predstavuje spolehlivou metodou prevence pfenosu Huntingtonovy choroby do dalsi
generace, pro mnohé je eticky prijatelnéjsi nez podstupovat umélé ukonceni téhoten-
stvi. Nevyhodou je naopak nutnost podstupovat umélé oplodnéni a samoziejmé i jista
finan¢ni naro¢nost.

Pokud méte o toto vySetfeni zdjem, nebo o ném uvazujete, objednejte se na genetic-
kou konzultaci, pti které vam bude v$e podrobné vysvétleno.

V ptipadé zdjmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:

MUDr. Veéra Krutilkovd, tel. pro objedndni: 222 313 000, e-mail: vera.krutilkova@gennet.cz
Centrum lékarské genetiky a reprodukcni mediciny Gennet, Kostelni 9, Praha 7
www.gennet.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V SANATORIU REPROMEDA V BRNE
M. Horndk, J. Hordk, T. Kocur, I. Grochovd, K. Veseld

Preimplantac¢ni genetickd diagnostika (PGD) je genetickym vy-
$etfenim embrya, které se provadi pred jeho prenesenim do délo-
hy matky. Cilem PGD je narozeni zdravého ditéte osobam s dia-
gnoézou HCH, nebo osobam v riziku postizeni touto chorobou.
Dals$im pozitivnim pfinosem tohoto postupu je, Ze dojde k ukon-
¢eni pfenosu HCH v rodiné, jelikoz zdravy jedinec jiz bude pre-
Mgr. M. Horridk, Ph.D.  davat pouze zdravé geny. VySetfeni embryi pred jejich implantaci
v déloze matky umoznuje paru vyhnout se riziku umélého ukon-
¢eni téhotenstvi z divodu pozitivntho genetického nélezu pfi prenatdlnim testovanim
plodu, ktery byl pocat ptirozenou cestou. Volba umélého ukonceni téhotenstvi je pro
rodice vzdy smutnou a pro mnohé je zaroven eticky nepfijatelnou udélosti.
V centru asistované reprodukce Repromeda provadime preimplanta¢ni genetickou
diagnostiku rtiznych genetickych onemocnéni zptsobenych nefunkénimi nebo $pat-
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né fungujicimi geny, které muze nést kterykoliv z nas. Takovym ptipadem je i HCH.
Specifikem této choroby je, Ze mnohé osoby v riziku onemocnéni nechtéji, nebo se
stale rozhoduji, zda podstoupit geneticky test, ktery potvrdi, nebo vylou¢i budouci
propuknuti choroby. Obavy a vahani jsou naprosto ptirozené. Ke v§em etickym otdaz-
kam a soukromi jednotlivct spojenych s timto onemocnénim pristupujeme v Sanato-
riu Repromeda s respektem a pri pripravé a provedeni PGD postupujeme v souladu
se smérnici pro spravnou laboratorni praxi pro molekularné genetické vySettovani
Huntingtonovy choroby (V. Kerblova & J. Zidovska; 2007) a Evropské spole¢nosti pro
lidskou genetiku (ESHG) zptisobem, kdy presny status genu u osoby s rizikem HCH
nepotfebujeme znat a v Zddném pripadé ho béhem pripravy a provedeni PGD nevy-
Setfujeme. Markery v blizkém okoli genu ndm umozni rozpoznat geny pochazejici
z rtiznych rodovych linii a pfi PGD preventivné vylou¢ime ten gen, ktery osoba v ri-
ziku zdédila z rodové linie zatizené vyskytem HCH a ktery je spojen s 50% rizikem
onemocnéni. Nebude nikdy znamo, zda osoba v riziku bude trpét HCH ¢i nikoliv,
pokud si to sama nebude prat a v budoucnu nepodstoupi geneticky test na ptislusném
specializované pracovisti. Riziko zjisténi diagndzy laboratoii provadéjici PGD je timto
eliminovano a zdroven je dosazeno jistoty, Ze par bude mit zdravé déti bez rizika one-
mocnéni a prenosu HCH. Samozfejmé muzeme pomoci mit zdravé déti i tém, ktefi
maji potvrzenou diagnézu HCH.

PGD je spojeno s mimotélnim oplozenim vajicek partnerky spermiemi partnera.
Z vyvijejicich se embryi odebereme jednu buiiku, coZ ranému embryu nijak neublizi
a odebrana bunka poslouzi ke genetickému testovani. Do délohy matky se poté prendsi
pouze embrya, u kterych geneticky test provedeny na odebrané bunce vyloucil riziko
postizeni HCH.

V Repromedé provadime preimplantaéni genetickou diagnostiku genetickych cho-
rob jiz od roku 2004, a tedy nejdéle ze viech center asistované reprodukce v CR. Nase
bohaté zkuSenosti a poznatky v oblasti PGD se vZdy snazime propojit s pfanim a pred-
stavami klienta tykajici se samotné 1écby a celého procesu testovani. Kromé testovani
bunék z ranych stadii embryi (blastomer) provadime vysetieni také na bunikdch odebra-
nych z vy$sich embryonalnich stadii - blastocyst. Upfednostiiujeme vSak odbér a tes-
tovani ranych stadii embryi, jelikozZ lze touto technikou vysetfit a ziskat vice zdravych
embryi vhodnych k transferu. Ty se pak prenasi do délohy matky ve vétsiné pripadii
ve stadiu blastocysty a s patfi¢nym ohledem na jejich kvalitu vyvoje, kterou dokazeme
hodnotit pomoci kamerového systému zabudovaného v inkubatorech. Diky soustav-
nému monitorovani vyvoje embryi a hodnoceni jejich morfologie a kvality dokazeme
vybrat pro transfer ta nejvhodnéjsi embrya a diky tomu dosahovat vysoké tispésnosti
otéhotnéni (50%). Nase laboratof je akreditovand dle mezindrodni zdravotnické normy
ISO 15189, ¢imzZ napliuje pozadavky vysokého standardu kladené na zdravotnickou
laboratof provadéjici PGD. Podminkou akreditace je také pravidelnd ticast v mezina-
rodné organizovanych a nezavislych kontrolach kvality (UK NE QAS), kterych se nase
laborator ucastni. Certifikaty potvrzujici kvalitu na$i prdce nejen v oblasti PGD jsou
k nahlédnuti na webovych strankéch laboratore.
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PGD Huntingtonovy choroby je spojené s mimotélnim oplodnénim a je plné
hrazeno zdravotni pojistovnou. Lé¢eny par se vak finan¢né spolupodili na ptipravé
PGD, ktera je pro kazdy par individualni a predstavuje 15 000 K¢. Dale si par hradi
vykony, které jsou nevyhnutelné béhem asistované reprodukce ve spojitosti s PGD
a zaroven nejsou pojistovnu hrazeny. Jednd se naptiklad o injekce spermie do vajicka
(ICSI), prodlouzenou kultivaci embryi a doplatek za léky k hormonalni 1é¢bé, ktera je
nutna pro odbér vétsiho poctu vajicek. Doplatek za tyto vykony se aktualné pohybuje
kolem 25.000 K¢.

PIné respektujeme a rozumime tomu, Ze zalezi pouze na individualni uvaze kazdého
paru, kterého se HCH pfimo tykd, zda je vhodné zaloZit rodinu. Pokud se ale par roz-
hodne naplnit mozna nejvétsi smysl existence ¢lovéka, pak PGD predstavuje spolehli-
vou alternativu a moznost, jak mit zdravé déti, coz je pfanim vSech budoucich rodicu.

Pro bliz$i informace o preimplanta¢ni a prenatélni diagnostice ns nevahejte kon-

e

taktovat, radi Vam poddme blizsi informace.

V ptipadé zdjmu ¢i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
MUDr. Katefina Veseld, Ph.D., feditelka centra, gynekolog,
e-mail: kvesela@repromeda.cz, tel: +420 533 306 351
MUDr. Ilga Grochovd, klinicky genetik,

e-mail: igrochova@repromeda.cz, tel: +420 533 306 316
Mgr. Miroslav Horridk, Ph.D., molekuldrni genetik,

e-mail: mhornak@repromeda.cz, tel:+420 776 850 577
Sanatorium Repromeda s.r.o0., Vinicni 235, 615 00 Brno
www.repromeda.cz
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MOZNOSTI POBYTOVYCH ZARIZENI
PRO PACIENTY S HCH V CR

DIAKONIE CCE - STREDISKO BETANIE V NACHODE

f[a )
]

V domové Betanie v Ndchodé se nabizi kratkodobé odlehéovaci
pobyty pro osoby se zdravotnim postizenim, a to i pro pacienty
s Huntingtonovou chorobou, a pé¢i o pacienty s touto nelehkou
diagnézou (HCH) zvlada zatizeni velice dobte. Zatizeni nabizi
pro pacienty s HCH predevsim odlehéovaci pobyty, ale kapaci-
ta je bohuzel omezena. Ubytovani je vét§inou ve dvoulizkovych
pokojich, stravovani dle individualniho rezimu a zafizeni zajis-
tuje zdravotni pé¢i, rehabilitaci, ergoterapii, fyzioterapii, logope-

dii a 24hodinovou o$etfovatelskou a asistenéni péci. Také je zde moznost pracovnich,
kulturnich nebo vzdélavacich aktivit.

Pobyty jsou kratkodobé, vétsinou na dobu 1-3 mésict. Tuto dobu lze prodlouzit. Pfi
kratkodobych pobytech se po domluvé s rodinou pacienta snazi personal napodobit
pé¢i a denni rezim, na jaky je pacient zvykly z domova.

Kontakty:

Diakonie CCE - Stredisko BETANIE - ev. domov v Néchodé, Sprefiarova 105, 547 01 Néchod
Tel.: 491 423 154, mobil: 723 631 656, e-mail: betanie@diakoniecce.cz
www.betanie.diakoniecce.cz

DIAKONIE CCE - STREDISKO ZVONEK V PRAZE 4

f[a )
]

Domov stfediska Zvonek nabizi tfi typy sluzeb - domov pro
osoby se ZP, chranéné bydleni a centrum dennich sluzeb. Sluzby
jsou uréeny pro osoby se zdravotnim postizenim (s mentalnim,
ptipadné kombinovanym postizenim) a stfedisko ma zkusenosti
s pacienty s HCH.

Sluzba Domova je ur¢ena osobam ve véku od 10 do 60 let,
které kvuli svému postiZeni pottebuji celodenni pomoc a pod-
poru druhé osoby v zdkladnich Zivotnich dovednostech. Je zajis-

téno dlouhodobé ubytovani, strava, asisten¢ni, pecovatelské, rehabilita¢ni a zdravotni
sluzby a také moznost vzdélavani nebo pracovni ¢innost.

Sluzba Chranéné bydleni je ur¢ena pro osoby ve véku od 18 do 64 let, které jsou zavislé
na péci druhé osoby (s pfiznanym prispévkem na péci v rozsahu L-IIL. stupné). Sluzba za-
jistuje ubytovani a stravu, spole¢né s pe¢ovatelskou sluzbou (pfiprava a podavani stravy).
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Centrum dennich sluzeb podporuje prosttednictvim nabizenych aktivit dospélé lidi
ve véku 18-64 let ve zvladani sobéstacnosti. Sluzba zajistuje diistojné prostiedi a zacha-
zeni a usiluje o maximalni mozné zaclenéni do bézného Zzivota spole¢nosti — naptiklad
zapojeni do socidlné-terapeutické nebo chranéné dilny.

Kontakty:

Diakonie CCE - Stfedisko Zvonek v Praze 4, Sipkovd 1838/1, Praha 4 — Kr¢, 140 00 Praha
Tel.: 241 406 859, e-mail: stredisko@diakonie-zvonek.cz

www.diakonie-zvonek.cz

DOMOV DUCHODCU STITY

Hlavnim cilem tohoto zatizeni je poskytovani sluzeb socidlni péée osobam, které se
v dusledku svého véku nebo zdravotniho stavu ocitly v nepfiznivé socialni situaci, kte-
rou nejsou schopny prekonat ve vlastnim prostfedi ani za pomoci jinych typt soci-
alnich sluzeb nebo rodiny a potfebuji pravidelnou pomoc pti zajisténi svych potteb
s cilem zachovat a rozvijet svou sobésta¢nost, spolecenské navyky a dovednosti. O uzi-
vatele pecuji véeobecné sestry, pracovnici v socidlnich sluzbach, rehabilita¢ni pracov-
nice a socialni pracovnice.
Podminkou pfijeti je nutnost pfiznani ptispévku na péci!

Kontakty:

Domov diichodcii Stity, Na Pilniku 222, 789 91 Stity

Tel.: 583 480 050, 583 455 660, e-mail: vaclav.veprek@domovstity.cz,
pavlina.vlkova@domovstity.cz

www.domovstity.cz

HOSPIC SVATEHO LUKASE OSTRAVA

Hospic sv. Lukase je specializované zdravotnické zafizeni, poskytujici hospicové sluzby
vcetné 1é¢by bolesti, kterou s sebou postupujici nemoc prinasi. Hospic je uréen pro
osoby nevylécitelné nemocné v termindlnim stadiu Zivota, nejcastéji s onkologickou
diagnézou, jejichz obtize nevyzaduji 1é¢bu v nemocnici a neni mozné je zvladnout ani
v domacim prostfedi. Nez se téZce nemocny ¢lovék dostane do hospice, musi byt vycer-
pany vsechny ostatni moznosti 1écby.

Pacientim bez omezeni véku poskytujeme dle jejich individudlnich potieb zejména
komplexni osetfovatelskou péci ptizpisobenou jeho zdravotnimu stavu, véetné palia-
tivni 1é¢by (1é¢by bolesti), psychickou pomoc a podporu nemocného a jeho blizkych,
ubytovani a stravovani. Lze také vyuzit moznost trvalé piitomnosti blizké osoby 24 ho-
din denné. Pokoje jsou vybavené ptistylkou pro blizké osoby, centralnim signaliza¢nim
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zaf{zenim a rozvodem kysliku, TV, pfipojenim k Internetu, terasou atd. Pacienti maji
staly ptistup do kaple, kde jsou pravidelné bohosluzby.

Kontakty:

Hospic svatého Lukdse, Charvdtskd 8, 700 30 Ostrava

Tel.: 559 508 505, mobil: 732 178 501, e-mail: lukashospic.ostrava@caritas.cz
www.ostrava.caritas.cz - odkaz Hospicové sluzby

DOMOYV SEVERKA JIRIKOV

Domov Severka se nachazi v obci Jifikov a je sou¢dsti Sluknovského vybézku v Ustec-
kém kraji. Aredl tvori ¢tyfi objekty, ve kterych je umisténo 100 klientt. Domov Severka
poskytuje pobytové sluzby a tstavni socidlni péci pro osoby se zdravotnim postizenim
a chronickym du$evnim onemocnénim ve véku od 27 let. Domov preferuje zdjemce
z Usteckého kraje.

Domov poskytuje sluzby pro osoby s jinym zdravotnim, kombinovanym, mental-
nim, télesnym, sluchovym nebo zrakovym postizenim.

Kontakty:

Domov Severka Jitikov, p.o., Filipovskd 582/20, 407 53 Jitikov
Tel.: 412 338 122, 412 337 005, e-mail: reditel@domovseverka.cz
www.domovseverka.cz
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STALO SE

ERGOTERAPEUTICKA KONFERENCE

Dne 11. 10. 2013 se v Emauzském opatstvi v Praze konala 25. celostatni odborna er-
goterapeuticka konference, kterou potddala Cesk asociace ergoterapeutti. Za SPHCH
zde vystoupila PharmDr. Zdenka Vondrackova s prezentaci zékladnich informaci o ne-
moci a o SPHCH a doplnila poznatky o moznostech péce a terapie pacientit s HCH.
Konference byla velice zajimava a SPHCH ziskalo nékolik kontaktii na mozné spolu-
pracovniky z oblasti ergoterapie.

SEMINARE PRO OSETROVATELKY V DOMACI PECI

I nadale pokracovala spoluprace SPHCH s Diecézni katolickou charitou v Hradci Kra-
lové. Z planovanych dvou seminaft pro o$etfovatele vdomaci pé¢i pti oblastnich chari-
tach se nakonec konala pouze jedna, ale kapacita byla plné vyuzita a pfednaska, kterou
vedla PharmDr. Zdeiika Vondrackovd, se velice libila. Doufame, Ze bude spolupréace
pokracovat i nadale a SPHCH bude moci ptispivat ke zvySovani informovanosti o péci
o pacienty s HCH.

PRIRUCKA PRO OSOBY SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM
V ROCE 2014

Ministerstvo préce a socialnich véci CR vydalo ptirucku, ve které chce usnadnit lidem
se specifickymi potfebami orientaci v socidlnim systému. V publikaci najdete prehled-
informace o tom, kdo ma narok na prispévek na péci, kdo o prispévku rozhoduje, kde
lze zadat o davky, jaké tiskopisy jsou tfeba, jak posouzeni naroku na konkrétni pti-
spévek ¢i davku probihd v praxi, jakd je vyse ptispévku a jak se vyplaci nebo kde jsou
k dispozici kontakty na poskytovatele socialnich sluzeb.

Pfirucka je volné k dostani na Uradech préce nebo ke staZeni na strankach MPSV (www.
mpsv.cz) v odkazu Zdravotni postizeni. Na strankach MPSV jsou také volné ke stazen{ rtiz-
né formuldre a zadosti o piispévky a davky, naleznete je na http://formulare.mpsv.cz.

CLENSKY PRISPEVEK

Na loniském jarnim Rekondi¢né-edukaénim pobytu jsme spole¢né schvalili navyseni
¢lenského poplatku na 300 Ké/rok. Pokud jste ho jesté nezaplatili, prosime o zaslani
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na ucet - ¢islo u¢tu 1543349/800, Ceska spotitelna a.s., variabilni symbol 222. Pokud
pro zaplaceni ptispévku pouzivéte slozenku, napiste Ing. Martiné Musilové — Sladkov-
ského 67, 530 02 Pardubice, office@huntington.cz, tel.: 775 321 784 - a slozenku Vam
zaSleme. Dékujeme za pochopeni.

ZADOST O FINANCE Z EU

Letos se SPHCH zapojila zadosti o financovani do programu Svycarsko-ceské spolu-
prace a vypracovala projekt na roz$ifovani informaci o Huntingtonové chorobé. Projekt
zahrnuje dvouletou spolupréci s pecovatelskymi a socidlnimi sluzbami CR za tcelem
vytvofeni cyklu seminait a predndasek, na kterych budou zaméstnanci pecovatelskych
zafizeni seznameni s odbornou pé¢i o pacienty s HCH. Vérime, ze pokud bude projekt
schvalen, vznikne diky pfednaskdm a seminafum sit pecovatelskych zatizeni po celé
CR, kam bude mozné umistit pacienty s HCH na odlehéovaci nebo dlouhodobé poby-
ty, bude odstranéna obava z nedostate¢né péci.

JEDNANI S KRALOVEHRADECKYM KRAJEM

Na schiizce predsedkyné Zdenky Vondrackové se zastupkyni Kralovéhradeckého kraje
Mgr. Janou Fiedlerovou se hovotilo o moznostech pobytovych zafizeni pro pacienty
s HCH a také jsme socidlni odbor Krélovéhradeckého kraje seznamili s pfipravova-
nym projektem predndsek pro pecovatelska zafizeni. Schtizka, stejné jako i projekt,
méla uspéch a stanovisko odboru socialnich véci bylo kladné. Moznost zajisténi mist
pro pacienty s HCH v pecovatelskych zatizenich ve spravé Kralovéhradeckého kraje by
mohlo byt zatazeno do stfednédobého planu rozvoje socialnich sluzeb v kraji v letech
2011-2016.

Dle usneseni VS/13/55/2014 bere Vybor socialni Zastupitelstva Kralovéhradeckého
kraje na védomi zadost Spole¢nosti pro pomoc pii Huntingtonové chorobé o zarazeni
a ztizeni specializovanych pobytovych zafizeni pro pacienty s Huntingtonovou choro-
bou do sttednédobych planti Kralovéhradeckého kraje.

Stanovisko odboru socidlnich véci: Je tfeba systémové fesit dostupnost pobyto-
vych sluzeb pro cilovou skupinu osob s Huntingtonovou chorobou, neztizovat nové
specializované zatizeni pro osoby s HCH, nybrzZ jednat se stavajicimi poskytovateli
v Siti socidlnich sluzeb KHK o moznostech poskytovani socialnich sluzeb této cilové
skuping, a to s diirazem na moznosti stavajicich prispévkovych organizaci Kralové-
hradeckého kraje. Pozn. Spole¢nost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé (SPHCH)
nabizi proskoleni personalu pfi praci s cilovou skupinou a piipadnou dalsi metodic-
kou podporu.

Na zékladé tohoto tspéchu chceme rozsifit jednani i s ostatnimi kraji CR a snad se
nam podati vytvorit dostacujici sit zatizeni s misty pro pacienty s HCH.
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OZNAMENI

EVROPSKY KONGRES

Ve dnech 19.-21. zaf{ 2014 se bude konat v Barceloné ve Spanélsku 15. evropsky kon-
gres, 8. kongres EHDN a setkani huntingtonskych organizaci. Doufdme, Ze se nim po-
dafi zajistit na kongresu i zastoupeni SPHCH a na podzimnim Rekondi¢né-eduka¢nim
vikendovém pobytu vam pifineseme mnoho zajimavych informaci a novinek.

OTEVRENE DVERE V KOALICI

Setkani MUDr. Tomase Phillipa, naméstka pro zdravotni pojisténi, a zastupcti Koalice
pro zdravi se bude konat 30. 4. 2014 v 16:00 v Koalici v Kongresovém centru na Vyse-
hradé. Pod ndméstka Phillipa spada zdravotni pojisténi, financovani, thradova vyhlas-
ka, léky a pomiicky. Ucastnit se mohou i zastupci pacientskych organizaci, sdruzeni
a spolkd. Vice informaci o setkdni naleznete na www.koaliceprozdravi.cz.

SPOLUPRACE VZP S PACIENTSKYMI ORGANIZACEMI

Po dlouhych letech jednani Koalice pro zdravi s VZP CR mé soucasné vedeni VZP
CR zdjem spolupracovat s pacientskymi organizacemi a realizovat pravidelna setkava-
ni zastupct pacientskych organizaci s managementem VZP CR. Pokud bude mit jaka-
koli pacientskd organizace nebo jeji ¢clenové konkrétni zalezitost (dotaz, problematiku
k prodiskutovani), mtize ji zaslat k rukdm Koalice pro zdravi, kterd jako koordinator
téchto setkdni pozada VZP CR o termin jedndni a zafazeni konkrétniho pozadavku
do programu. Setkani budou nepravidelnd, vidy dle naplnénosti programu, tedy podle
mnozstvi zaslanych dotazt a témat k diskusi.

SENIOR - HANDICAP A LAZENSKY VELETRH

Na leto$nim ro¢niku spojenych vystav Senior — Handicap a Lazensky veletrh, ktery se
kond ve dnech 12.-15. 6. 2014, naleznou navstévnici nabidku pomucek a sluzeb pro
rtizné druhy handicapt, zdravotni poradny a nabidku ldzenské 1é¢ebné, rehabilita¢ni ¢i
relaxa¢ni péce. A rovnéz tu budou vystavovatelé se zbozim nezbytnym pro kazdodenni
Zivot. Prezentovat svou nabidku zde budou poskytovatelé socidlnich sluzeb, lazenska
stfediska, domovy dichodcti nebo ustavy socidlni péce.
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STAV PUJCOVNY ZDRAVOTNICKYCH POMUCEK V HK

Puj¢ovnu Fidi pan Be. Jifi Havelka, kontakt v adresari.

V tuto chvili jsou ve skladu k dispozici 4 zvedaky, 1 nastavitelna postel, 5 kiesel
od firmy Kirton a dostate¢né mnozstvi nadhradnich podlozek na oba typy ktesel pro-
ti prolezenindm. Pti podpisu smlouvy o vypujéce, vypujcitel uhradi vratnou zalohu
ve vy$i 1.000 K¢ a dale mésicni najemné 500 K¢. V pripadé, Ze je vyse najemného ne-
unosna, miZete zaslat na charitu Zadost o sniZeni ze socialnich divodi - je vhodné
situaci podrobnéji popsat (napf. omezené zdroje pfijmu v rodiné, vysoké naklady
na domacnost, Iéky...).

HDBUZZ.NET TAKE V CESTINE

HDBuzz.net je webova adresa, ktera byla zpfistupnéna pocatkem roku 2011 a prvni
informace o ni byly zvefejnény v Praze 2010 na kongresu EHA. Opét vam s potéSenim
oznamujeme, Ze dal$i odborné ¢lanky zde najdete najdete i v ¢estiné na www.cs.hdbuzz.
net. Preklddd je pro vas jako hlavni garant Mgr. Monika Baxa a dalsi prekladatelé. Mezi
nimi je také Ing. Jiti Hruda a spole¢né se Zuzanou Maurovou zajistuji korektury ptelo-
zenych textdl. Vyhradnim spravcem ceské verze stranek je Mgr. Monika Baxa. Pokud se
také chcete pripojit k prekladatelim, kontaktujte Ing. Hrudu (hrudaHD@seznam.cz)
nebo Mgr. Moniku Baxu (baxa@iapg.cas).

CASOPIS ,MUZES*

Casopis i web vyd4va Sdruzeni pritel Konta Bariéry ve spolupraci s Nadaci Charty 77.

Nadace Charty — Konto Bariéry ziskava penize pro humanitérni uéely a na pomoc
v socidlnich i zdravotnich kritickych situacich a vydava ¢asopis pro zdravotné postize-
né Mitizes. Ten vychdzi jiz vice nez patnact let. Casopis ptinasi handicapovanym lidem
informace a pomoc v oblasti zdravotni, pravni a ekonomické. Casopis Miize§ vychdzi
vzdy prvni den v mésici. Vychazi celkem 11 vytiskd ro¢né, cena je 29 K¢, ro¢ni pred-
platné je za 240 K¢, potom je cena 20 K¢. Objednat si jej Ize také pfimo na www.muzes.
cz. Jeho webové stranky prindseji prvni polovinu mésice zkracené verze ¢lanki, poté
plné texty. Web aktudlné informuje o akcich, legislativnich zménach a poskytuje pro-
stor k diskusi na zavazna spolecenska témata.

CASOPIS ,,MOSTY*

Casopis MOSTY, do roku 2010 vychizel pod jménem ,,Skok do reality*, je samostat-
né neprodejny a vydavatel jej distribuuje pfimo do schranek na zédkladé objednavky.
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Casopis vychazi pétkrét roéné a je ZDARMA pro osoby se zdravotnim postizenim,
jejich rodinné prislusniky a organizace osob se zdravotnim postizenim. Pro objednani
bezplatného doru¢ovani ¢asopisu MOSTY napiste na adresu NRZP CR, Partyzénska 7,
170 00 Praha 7 nebo na e-mail m.dvorak@nrzp.cz.

KNIHA ,,NUTRICNI PODPORA“

Kniha od pani MUDr. Zuzany Kala Grofové, doporu¢ujeme k precteni. Je zde i kapitola
o nutri¢ni podpore pacientt s HCH. Publikace je zaméfena predev$im na praktické
provadéni nutri¢ni podpory.

PROJEKT ,,JDI DAL ANEB JAK BYT BEZ DLUHU*

Projekt osobniho bankrotu je spole¢nou snahou hned nékolika subjekt pomoci zadlu-
zenym lidem zacit novy zivot — bez dluht, bez strachu pred exekutory. Lidem ve svizel-
né situaci nabizi zakon legalni moznost, jak zacit novy Zivot bez dluht a pravé pomoc
s oddluzenim dle insolven¢niho zékona je hlavnim cilem tohoto projektu. Vice infor-
maci o moznostech oddluzeni naleznete na internetovych strankach www.jdi-dal.cz.
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KONTAKTY

KONTAKTY NA MEZINARODNI ORGANIZACE

European Huntington’s Diesease Network (EuroHD-net, EHDN)

Kontakt: Oberer Elsesberg 45/1, 89081 ULM, Germany, tel.: (+49) 731 500 63101,

fax: (+49) 731 500 63082, www.euro-hd.net, e-mail: info@euro-hd.net.

Koordinator pro EHDN v CR: Tomas$ Bernard, Clinical Research Consultant, Vrch-

lického 2035, 272 01 Kladno, tel.: 605 128 472, e-mail: tomas. bernard@seznam.cz.

Hereditary Disease Foundation, www.hdfoundation.org, cures@hdfoundation.org.

Huntington’s Outreach Project for Education, www.stanford.edu, kontaktni formu-

laf na strankach.

Huntington Study Group, www.huntington-study-group.org, kontaktni formulat

na strankach.

World Federation of Neurology, www.wfneurology.org, info@wfneurology.org.

Internacional Huntington Assotiacion (IHA), Mezinarodni asociace pro pomoc pri

HCH, www.huntington-assoc.com, e-mail: iha@huntington-assoc.com.

Odtud ziskdte spojeni na vSechny ndrodni organizace, napf.:

o Némecko: Deutsche Huntington Hilfe e. V., www.huntington-hilfe.de.

 Nizozemi: Vereniging van Huntington, www.huntington.nl, www.hdlighthouse.org.

« Kanada: Huntington Society of Canada, www.hsc-ca.org.

o Amerika: Huntington’s Disease Society of America, www.hdsa.org.

o Polsko: Stowarzyszenie na rzecz osob z choroba Huntingtona w Polsce,
www.huntington.pl, kontakt@huntington.pl.

Slovenska spolo¢nost’ pre pomoc pfi Huntingtonovej chorobe, www.sphch.sk,

predsedkyné: Jana Pavlikova, Klokoc¢ova 727, 981 01 Hnusta, Slovensko,

tel.: (+421) 475 423 856, mobil: (+421) 915 800 155, e-mail: jana.pavlikova@pmxmail.sk.

The Huntington’s Disease Lighthouse, www.hdlf.org.

Caring for People with HD, www.kumc.edu/hospital/huntingtons.

Huntington’s Disease Advocacy Center, www.hdac.org.

Huntington’s Disease Support Club, www.geocities.com/hdscowner.

Cure Huntington's Disease Initiative Foundation, Inc. (CHDI), www.chdifoundation.org.

Huntington Disease Youth Organization, www.hdyo.org.

We Have A Face - The Huntington's Disease project, www.wehaveaface.org.

KONTAKTY NA CESKE ORGANIZACE
NARODNI RADA OSOB SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM V CR
Partyzanska 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 425, mobil: 724 039 994, e-mail: nrzp@nrzp.cz,

JUDr. Jan Hutaf, Mgr. Vaclav Krasa, www.nrzp.cz.
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CESKA RADA SOCIALNICH SLUZEB
Dfive pod ndzvem Cesky rada humanitnich organizaci.
Ceskobratrské 9, 130 00 Praha 3, e-mail: kancelar@crss.cz, Www.crss.cz.

KOALICE PRO ZDRAVI, O.PS.

Organizace zajistuje komunikaci mezi pacienty a poskytovateli zdravotni péce i mezi
pacienty samotnymi.

Ulice 5. kvétna 65, 140 21 Praha 4, tel.: 261 174 079, kancelai: Jana Petrenko, e-mail:
info@koaliceprozdravi.cz, www.koaliceprozdravi.cz.

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENT

Asociace sdruzuje organizace pacientii se vzdcnymi onemocnénimi i jednotlivé pacienty
a zastupuje jejich zajmy.

Kudrnova 22/95, 150 06 Praha 5, tel.: 774 151 290, e-mail: cavo@vzacna-onemocneni.
CZ, WWW.VZacna-onemocneni.cz.

RESPITNI POBYTY PRO PACIENTY S HCH

« Diakonie CCE - stiedisko BETANIE, Spreniarova 1053, 547 01 N4chod,
Ing. Z. Ry$avy, tel.: 491 423 154, e-mail: betanie@diakoniecce.cz,
www.betanie.diakoniecce.cz

« Diakonie CCE - Stiedisko Zvonek v Praze 4, Sipkova 1838/1, 140 00 Praha 4 —
Kr¢, tel.: 241 729 986, e-mail: stredisko@diakonie-zvonek.cz, www.diakonie-zvo-
nek.cz

« Domov diichodct Stity, Na Pilniku 222, 789 91 Stity,
tel.: 583 480 050, 583 455 660, e-mail: vaclav.veprek@domovstity.cz,
pavlina.vlkova@domovstity.cz, www.domovstity.cz

o Hospic Svatého Lukase Ostrava, Charvatska 8, 700 30 Ostrava,
tel.: 559 508 505, mobil: 732 178 501, e-mail: lukashospic.ostrava@caritas.cz,
www.ostrava.caritas.cz — odkaz Hospicové sluzby

o Domov Severka Jifikov, p.o., Filipovskd 582/20, 407 53 Jitikov,
tel.: 412338122, 412337005, e-mail: reditel@domovseverka.cz, www.domovseverka.cz

KONTAKTY NA MULTIDISCIPLINARNI TYM
SPOLUPRACUJICI § SPHCH

KONTAKTY NA PRACOVISTE 1. LF UK A VEN PRAHA

o Dotazy na neurologické problémy, ev. Zddosti o zprostredkovdni péce vc. hospitali-
zace:
Prof. MUDr. Jan Roth, CSc., Neurologicka klinika, VFN, Extrapyramidové centrum,
Katefinska 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 539, e-mail: janlroth2@gmail.com.
MUDr. Jiti Klempif, Ph.D., na téZe adrese a telefonu, e-mail: jiri klempir@seznam.cz.
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Dotazy na psychiatrické problémy:

MUDr. Tereza Uhrova, Ph.D., Neurologickd klinika, VEN, Extrapyramidové cent-
rum, Katetinska 30, 120 00 Praha 2, mobil: 602 327 487, e-mail: uhrovat@centrum.cz.
MUDr. Martin Anders, Ph.D., Psychiatrickd klinika 1. LF UK a VEN Praha,

Ke Karlovu 11, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 220, e-mail: anders.martin@vfn.cz.
Doc. MUDr. Jan Vevera Ph.D., Psychiatricka klinika 1. LF UK a VEN Praha,

Ke Karlovu 11, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 359, e-mail: janvevera@centrum.cz.

O psychologickych problémech, naps. rozhodovdni osob v riziku, zda se ddt gene-
ticky testovat.

PhDr. Jana Koblihova, Ustfedn{ lékatsko-psychologické odd. Ustfedni vojenské
nemocnice, ULPO - pavilon A3, 1. poschodi, 160 00 Praha 6 - StfeSovice, tel.:
973 201 111 (tstfedna), 973 203 467, e-mail: jana.koblihova@uvn.cz.

Genetickou konzultaci:

MUDr. Jana Zidovskd, CSc., Odd. 1ékatské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 02
Praha 2, tel.: 224 967 171-2,(¢tvrtek), Privatni genetickd ambulance, Sokolovska 35,
Praha 2, (ttery, stteda, patek), tel.: 224 941 033, mobil: 737 198 841,

e-mail: jana.zidovska@seznam.cz.

Dotazy na vyzivu:

MUDr. Zuzana Kala Grofova, Krajska nemocnice Pardubice, Nutri¢ni a dieto-
logické oddéleni, Kyjevska 44, 532 03 Pardubice, tel.: 466 012 999, 466 019 426,
e-mail: zuzana.grofova@upce.cz.

Konzultace logopedie:

Mgr. Zuzana Lebedova, Neurologickd klinika, VEN, Extrapyramidové centrum,
Katerinska 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 539,

e-mail: zuzana.lebedova@email.cz.

PaedDr. et Bc. Eva Strykova, Na Louckach 2340/3, 750 02 Prerov I. - Mésto,

tel.: 581 202 520, e-mail: evastrykova@volny.cz.

Mgr. Eva Baborova, Neurologicka klinika, VFN, Extrapyramidové centrum, Kate-
finska 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 020, mobil: 777 942 147.

Konzultace fyzioterapie:

Mgr. Lenka Vincikova, Neurologicka klinika, VFN, Extrapyramidové centrum,
Katerinska 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 513, mobil: 723 968 415.

Konzultace z alternativni a augmentativni komunikace:

Mgr. Jana Sarounova, SdruZeni pro alternativni a augmentativni, komunikaci,
Tyrsova 13, 120 00 Praha 2, tel.: 222 518 280, e-mail: caak@braillnet.cz,
www.saak-0s.cz.

Konzultace z ergoterapie:

Momentdlné nemdme konkrétniho spolupracovnika, ale na internetovych strankdch
www.ergoterapie.cz naleznete v odkazu Seznam ergoterapeutickych pracovist tabulku
se seznamem mist rozdélenou dle jednotlivych krajii, kterd nabizeji moznost ergote-
rapie.
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KONTAKTY NA PRACOVISTE FN OLOMOUC
A UNIVERZITY PALACKEHO OLOMOUC

USTAV LEKARSKE GENETIKY A FETALNI MEDICINY

MUDr. Véclava Curtisova, MSc., tel.: 588 443 722, e-mail: paul.curtis@volny.cz,
Doc. MUDr. Alena Santava, CSc., tel.: 588 444 464, e-mail: alena.santava@upol.cz,
alena.santava@fnol.cz.

MUDr. Marek Godava, tel.: 588 443 724, e-mail: marek.godava@fnol.cz
NEUROLOGICKA KLINIKA

Prof. MUDr. Petr Kanovsky, CSc., tel.: 588 443 400, e-mail: petr.kanovsky@upol.cz.
MUDr. Michaela Kaiserova, tel.: 588 443 411, e-mail: michaela.kaiserova@fnol.cz.
KLINIKA PSYCHIATRIE

MUDr. Klara Latalova, Ph.D., tel.: 585 854 612, e-mail: klara.latalova@upol.cz.
MUDr. Dana Kamaradova, tel.: 588 443 515, dana.kamaradova@upol.cz.

USTAV NORMALNI ANATOMIE

Mgr. Radka Filip¢ikova, Ph.D., mobil: 725 327 878, e-mail: radka.filipcikova@upol.cz.

KONTAKTY NA PRACOVISTE FN OSTRAVA PORUBA
17. Listopadu 1790, 708 52 Ostrava — Poruba.

NEUROLOG. KLINIKA, AMB. PRO EXTRAPYRAMIDOVA ONEMOCNENTI
MUDr. Pavel Ressner, Ph.D., tel.: 597 373 110, e-mail: pavel.ressner@seznam.cz,
pavel.ressner@fno.cz.

MUDr. Petra Bartova, Ph.D., tel.: 597 373 110, e-mail: petrabartova@seznam.cz,
petra.bartova@fno.cz.

ODDELENI LEKARSKE GENETIKY

MUDr. Eva Silhdnova — primarka, tel.: 597 372 527, e-mail: eva.silhava@fno.cz.
ODDELENI PSYCHIATRICKE

MUDr. Petr Silhdn - primé#, tel.: 597 373 145, e-mail: petr.silhan@fno.cz.
PSYCHOLOG NEUROLOGICKE KLINIKY

PhDr. Petr Nilius, tel.: 597 373 086, e-mail: petr.nilius@fno.cz.

PUJCOVNA ZDRAVOTNICKYCH POMUCEK
PRO PACIENTY S HCH

Bc. Jiri Havelka, tel.: 495 063 148, mobil: 731 402 271,

e-mail: jiri.havelka@hk.caritas.cz.

Diecézni katolicka charita Kralovéhradeckého kraje, Velké nam. 37, 500 01 Hradec
Kralové.
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PORADNY

PORADNA NRZP CR

Odborné socidlni poradenstvi je bezplatné poskytovino telefonicky, elektronicky, pisemné
i osobné.

Partyzanska 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 427, fax: 266 753 431,

e-mail: poradnanrzp@nrzp.cz, Www.nrzp.cz.

PORADNA PRO UZIVATELE SOCIALNICH SLUZEB

Zde naleznete ke stazeni ptislusné dokumenty pro uzavirdni smluy, vzorové smlouvy, adresy
poraden pro uzivatele socidlnich sluzeb v celé CR, platné pravni predpisy, tiskoviny v PDF
formé a ditlezité odkazy, jako napt. na MPSV (Ministerstvo prdce a socidlnich véci) atp.
Partyzanska 7, 170 00 Praha 7. www.poradnaprouzivatele.cz.

UMENI DOPROVAZET

Od ledna 2013 zahdjila provoz novd poradenskd linka pro ty, ktefi trpi nevylécitelnym
onemocnénim, pro jejich rodiny a blizké. Pracovnici poradny jim poskytnou podporu
a informace o sluzbdch v oblasti hospicové, socidlni i zdravotni.

Tel.: 604 414 346, e-mail: poradna@umenidoprovazet.cz, www.umenidoprovazet.cz.

PORADNA PRO RODINY S HCH

Bc. Alena Lorencova, tel.: 495 063 148, mobil: 731 402 276,

e-mail: alena.lorencova@hk.caritas.cz. Diecézni katolickd charita kradlovéhradeckého
kraje, Velké nam. 37, 500 01 Hradec Kralové.

PORADENSTVI V SOCIALNI OBLASTI

Bc. Dagmar Kluckovd, DiS., tel.: 577 043 331, mobil: 728 923 009,

e-mail: kluckova.dagmar@seznam.cz. Oddéleni socialnich sluzeb, Krajsky trad Zlin-
ského kraje, trida Tomase Bati 21, 761 90 Zlin.

PEDAGOGICKO-PSYCHOLOGICKA PORADNA
PhDr. Marie Kulhankova, ul. Smitickych 1237, 547 01 Néachod, tel.: 491 427 418,
e-mail: ppp.kulhankova@seznam.cz, marie.kul@email.cz.

KONTAKTNI ADRESY CLENU RADY SPHCH

PharmDr. Zdefika Vondrackova - predsedkyné, Ceskd Cermnd 41, 549 21 Cesk4 Cermn.
Tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327, e-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz.

Ing. Jifi Hruda, Bélobranské nam. 6, 530 02 Pardubice.
Mobil: 724 903 243, e-mail: info@huntington.cz, hrudaHD@seznam.cz, jirihruda@seznam.cz.
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MUDr. Jana Zidovska, CSc., Odd. lékarské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha 2.
Tel.: 224 967 171-2, mobil: 737 198 841, e-mail: zidovska.jana@vfn.cz,
jana.zidovska@seznam.cz.

Marie Zemanova - pokladni, Smetanova 362, 285 22 Zru¢ nad Sazavou.

Tel. prace: 327 531 406, tel. domti: 327 532 209, mobil: 732 341 272,
e-mail: zemanova.marie@seznam.cz.

EHDN - JAZYKOVY KOORDINATOR PRO CR

Tom4ds Bernard, Clinical Research Consultant, Vrchlického 2035, 272 01 Kladno,
tel.: 605 128 472, e-mail: tomas.bernard@seznam.cz.

KONTAKTNI ADRESY CLENU SPHCH

Jednd se o cleny, ktefi jsou ochotni podélit se o své zkusenosti, poradit a povzbudit.
Ludmila Slavikova, dcera byvalého pacienta a sestra pacientky.

U Splavu 428, 533 03 Dasice, tel.: 466 951 865, mobil: 607 672 128,

e-mail: lidaslavikovaa@seznam.cz.

Anna Majickova, matka byvalé pacientky.
Ostrozska Nova Ves 505, 687 22 Ostrozska Nova Ves, mobil: 608 435 337.

Jana Spatna, manzelka byvalého pacienta a matka pacienta.
Spélov 30, 513 01 Semily, tel.: 481 623 064, mobil: 776 087 853, e-mail: j.spatna@seznam.cz.

Ladislava Hockeova, dcera pacientky, sestra pacienta, zku$enost s presymp. testem.
Lany na Diulku 125, 530 02 Pardubice, mobil: 721 201 015.

Stanislava Kolmanova, manzelka byvalého pacienta.
Lutopecka 1422, 767 01 Kroméfiz, mobil: 607 798 646.

Ing. Anna Englerova, manzelka byvalého pacienta.
Tehov 110, 251 01 Ri¢any u Prahy, tel.: 323 640 530, mobil: 722 004 450,
e-mail: aenglerova@centrum.cz.

Véra Raftlova, dcera pacientky, zkuenost s presymptomatickym testem.
Novodvorska 1099, 142 00 Praha 4, tel.: 241 493 684, mobil: 604 424 427,

e-mail: v.raftlova@seznam.cz.
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Iva Vestfalova, manzelka byvalého pacienta a matka pacientky.
Stracovskéd Lhota 19, 503 15 Nechanice, mobil: 725 044 525,
e-mail: ivavestfalova@seznam.cz.

Eva Jedlickova, dcera pacientky, zku$enost s presymptomatickym testem.
Moravska 108, 700 30 Ostrava - Jih, mobil: 603 319 781, e-mail: evajedlickova@seznam.cz.

Alena Strasikova, tchyné pacientky.
Paskovska 244, 720 00 Ostrava — Hrabovd, mobil: 604 969 061, e-mail: rstrasik@seznam.cz.

Pavel Dolak, manzel pacientky
Ttida gen. Janouska 11, 750 00 Pferov, mobil: 732 528 514, e-mail: pavlik.dolak@gmail.com.

Pavla Saginkova, byvala koordinitorka EHDN pro CR.
Purkynova 535, 547 01 Nachod, tel.: 602 289 567, e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz.
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HUNTINGTONOVA CHOROBA

Huntingtonova choroba (HCH) je dédi¢né neurodegenerativni onemocnéni, charakte-
rizované mimovolnimi pohyby, poruchami chovani a demenci. K nastupu ptiznaki do-
chazi obvykle v dospélosti, nej¢astéji mezi 35. — 45. rokem Zivota. Progresivni ubyvani
télesnych a duSevnich schopnosti vede k tplné zavislosti pacienta na péci okoli. Jde o re-
lativné fidké onemocnéni s vyskytem 1 nemocny na 10 000 — 20 000 obyvatel. HCH se
v rodindch vyskytuje po fadu generaci a je velkou zatézi pro pacienty i jejich rodiny.

Utinna 1é¢ba dosud neexistuje. P¥{buzni a partnefi postizenych i osoby v riziku jsou
obvykle po léta konfrontovani s povahou i pribéhem choroby. Mivaji velmi jasnou
predstavu o jeji neodvratnosti i o dédi¢ném prenosu. Rodina se dostava do socidlni
izolace, predevsim kvili zméné Zivotniho stylu a nepochopeni okoli. Nékdy miize hrat
znac¢nou roli téZ snaha onemocnéni utajit. ZatéZ je umocnovana pocitem vyjimecnosti,
danym fidkym vyskytem onemocnéni. Rodina obvykle nezna kromé pribuznych niko-
ho se stejnymi problémy a ani u odborniku vzdy nenajde patfi¢né pouceni a podporu.

Spole¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé (SPHCH) vznikla roku 1991
jako svépomocna pacientskd organizace (neziskové obcanské sdruzeni). Jejim cilem
je poskytovat vestrannou pomoc a podporu pacientlim a jejich rodinam, zlepovat
informovanost rodin, profesionali i vefejnosti a zkvalitiiovat dostupné sluzby a péci.

K hlavnim aktivitim patfi vydavani informac¢nich materidld o vSech aspektech one-
mocnéni a poradani eduka¢né-rekondi¢nich pobytd pro pacienty a pecovatele. Od roku
2010 poradame letni rekondi¢ni tdbory pro déti z rodin s vyskytem HCH. Dale se SPHCH
podili na vzdélavani zdravotnikil i na osvété §irsi verejnosti a snazi se zajistit finan¢ni zdro-
je pro veskerou ¢innost. Diky spolupraci s Diecézni katolickou charitou v Hradci Kréalové
je zde v provozu puj¢ovna zdravotnickych pomucek pro pacienty s HCH.

Kontaktni adresa Spolecnosti pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé:
E-mail: info@huntington.cz, www.huntington.cz
Sidlo spole¢nosti: Velké namésti 37, 500 01 Hradec Kralové

PharmDr. Zdenka Vondrackova

Ceska Cermna 41, 549 21 Ceska Cermna

Tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327
E-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz
MUDr. Jana Zidovska, CSc.
Oddéleni Iékarské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2
Tel.: 224 967 171-2, mobil: 737 198 841

E-mail: jana.zidovska@seznam.cz

Registrace MV CR ze dne 14. 5. 1991 & VSC/1-6616/91-R, zména stanov dne 30. 3. 2006
ICO: 40614603
Bézny ucet u Ceské spotitelny ¢. 1543349/0800
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TENA, Vas odbornik
na inkontinenci.

TENA Flex

TENA Flex maiji vynikajici absorpéni vlastnosti, suchy povrch a jsou ]
vysoce prody$né. Proto se nemusi tak ¢asto ménit a zaroveri udrzuji G
pokozku suchou a zdravou bez koznich defektl zpusobenych in- -y
kontinenci. Diky unikdtnimu rychloupevriovacimu elastickému péasu,
ktery se muze zapinat zepfedu i zezadu, umozriuji jednoduchou
a rychlou manipulaci. Vyborné pfilnou k télu a jsou idealni pro mobil-

ni i imobilni uzivatele. Jsou vhodné pro pouziti na den i noc.

Volbou absorpénich kalhotek TENA Flex pro stfedni az tézkou
inkontinenci si pecujici vyznamné ulehdi préci a usetii naklady spojené
s inkontinenci.

Doporuéte svym blizkym TENA Flex a dopfejte jim tu nejlepsi péci.

VZORKY ZDARMA Zidejte II'ENA
SCA na www.TENACZ.cz nebo na u ®
Care of Life bezplatné lince 800 770 700.
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