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ZNAK SPHCH

Znak predstavuje hlavu a horni torzo jedince, nebot Huntingto-
nova choroba miize postihnout jak dusevni, tak fyzické funkce.
Zmenseny prostor uvniti symbolu znazornuje omezené fyzické
a dusevni schopnosti postizené osoby.

Symbol nahrazuje rozvijejici se kvét rostliny, aby byl znazornén
riist a rozvoj ¢innosti svépomocnych spole¢nosti pro Hunting-
tonovu chorobu na celém svété.

Je také znamenim nadéje - Ze prace a vyzkumné uspéchy po-
slednich let povedou k Gspésné 1écbé.

MOTTO:

A dej mi silu unést véechno, co zménit nemam sil.
Odvahu, abych to na¢ sta¢im, na tomto svété pozménil.
A také moudrost, abych znal a od sebe to rozeznal.
Jan Skdcel

Seznam zkratek

V textu zpravodaje ARCHA se vyskytuji rtizné zkratky. Castym vypisovanim plnych
nazva by se ztézovala prehlednost textu, proto nejcastéji uzivané zkratky uvadime
v uvodu.

SPHCH . ........ Spole¢nost pro pomoc pti Huntingtonové chorobé
HCH,HD,HN . . . .. Huntingtonova choroba, nemoc

JHCH,JHD. . . .. .. Juvenilni forma Huntingtonovy choroby
EHDN.......... Euro-HD Network

EHA . .......... European Huntington Association

IHA . ... ....... International Huntington Association

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

NRZP ... ....... Nérodni rada osob se zdravotnim postizenim
Kpz ........... Koalice pro zdravi

APSS. . . ... ... .. Asociace poskytovateld socialnich sluzeb
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ZIJEME TAK, JAK JE NAM DANO
Ing. Jiti Hruda

Sedam k pocitaci jako obvykle v dobé kolem vano¢nich svatka
a prichodu dalsiho roku. Ne, Ze bych musel bilancovat, co se
ptihodilo za posledni rok a co mne ¢ekd v dalsim roce. Uz jsem
prozil tolik zlomovych rokt, Ze mné to viibec nelakd a pockam
si na to, co rok 2013 ptinese. V roce 2012 mné potkalo hodné
dobrych véci, ale v mé rodiné prisly i velmi slozité a tézké doby.
Ale zijeme tak, jak je nam dano. Boufe jsou nedilnou soudasti
zZivota. A je pravda, ze 1idé v téch boutich ¢asto nedokazou ob-
stat. Nékteré boufe jsou velmi silné a téZko v nich obstojime bez
pomoci. Ale je spousta bouti, ve kterych kolabujeme vlastni hlouposti a nepochopenim
okolnosti. I tehdy potfebujeme pomoc. Nékdo spoléha na sebe a svou intuici, nékdo
na pomoc lidi, nékdy moudrych, ale téch obvykle nebyva v okoli dost v potfebnou chvi-
li. Dalsi spoléhaji na pomoc shiiry, coz neni §patné. Tieba kolem Vanoc mame priklad
tf{ mudrct z vychodu, jejich moudrost nebyla vysledkem jejich uéenosti, ale spis v tom,
jak reagovali na pokyny ve snech cestou do Betléma. Pfi zkouskach bouremi nékteri
klamou sami sebe i druhé a zazivaji iluzorni pocit, Ze bud nikoho nepottebuji a zvlad-
nou vSe sami nebo naopak nechévaji feSeni na druhych. Jsou psychologové ti nejmou-
drej$i? Nebo snad kartarky a ,,éarodéjnice?

Vybereme si z nékolika moznosti tu pravou? Ktera to je, zalezi i na nasich zkusenos-
tech a co ndm napovi srdce.

Kdyz za¢neme pocitat kilometry, hodiny prace, konzultaci a také pratelsky zajem
a podporu nasich lékarii a dalsich ¢lent multidisciplindrniho tymu, musime projevit
svou vdéénost. Jsou nas$imi zastanci a pomocniky. Na druhou stranu zase pomahame
jim v jejich vyzkumech, studiich a podobné.

A jedna vyborna zprava! V zavéru roku 2012 jsme prezZili konec svéta. Neprisly Zadné
pohromy, Zddnd obrovita tsunami, nepadaly hvézdy ani komety, poZary nenicily mésta.
Svét uz prezil nékolik koncti svéta. Hrizné valky, kruté a nelitostné rezimy, ekonomické
krize atd.

Také kazdy z nds proziva své ,,0sobni“ konce svéta. Jsou to rtizné udalosti, které se
nds ¢asto osudové dotykaji. Miize to byt smrt blizkych, rodi¢a, déti, partnera nebo roz-
pad vztahu po moha letech a s tim spojeny konec iluzi a planti. Byva to i onemocnéni.
A pravé pocatek onemocnéni HCH v rodiné mtize byt chapan jako konec osobniho
svéta, konec plant a vyhledu na spoleéné stafi. Ale je to konec ,,svéta“ nebo jen zacatek
dalsi Zivotni etapy? Mnoho z nds mtize potvrdit, Ze zhrouceni plant, zména vztahu, ro-
dinného souziti muze byt impulzem ke zméné priorit, impulzem k pfemysleni, jak bude
dél. Jak se s tim vyrovname, at jsme ve vztahu k HCH v jakékoli pozici.




N4s ukol pro dalsi rok se prili§ neméni od toho na roky predeslé. Poslouchat, ziska-
vat informace o HCH a $ifit je dale. To je nasi nezadatelnou povinnosti, protoze kdyz
vime, mtizeme lépe prestat riizné boute. Je nase privilegium, Ze poznani o HCH, které
jsme postupné nabyvali, musime predat tém, ktefi toho jesté nevédi tolik co my nebo
jesté velmi tapou. Jednd se o podstatu nemoci, o jeji projevy, pe¢ovani o nemocné, ale
i o zatizené pecovatele, a také o testy a moznosti mit déti, které budou zdravé, na které
se nepfenese vadny gen. Jsme zde viichni clenové SPHCH, abychom slouzili sobé i ostat-
nim, ale se vzajemnou podporou a pomoci, a také délenim ukolu.

Dnes jsem slysel rano v radiu velmi moudré ptrani jednoho naseho Zijiciho klasika:
»Jen at neni valka, sta¢i, kdyz je mir“. Tak moji mili, pfeju mir nejenom zemi a nemocné
spolecnosti, ale i va§im srdcim a myslim.

Dodatek po volbach prezidenta

Volby prezidenta dopadly, jak dopadly. Nékomu k radosti, nékomu ke smutku. Moz-
nd jsme prisli o korektniho predstavitele republiky, moznd, ze zvoleny prezident bude
naslouchat hlastim z desetimilionové vétsiny, v nizZ jsme jako pacientska organizace tou
malinkou mensinou. Tim vice musime spolupracovat se zastie$ujicimi organizacemi
v CR - NRZP, KpZ, abychom byli vice slyet a mohli nas tenky hlések uplatnit.

I KDYZ SILA DOCHAZI, BOJUJEME DAL
PharmDr. Zderika Vondrdckovd

Vazeni a mili ¢lenové a priznivci SPHCH,

dovolte mi v uvodu leto$niho ¢isla Archy kromé obvyklych
uvodnich slov i zamysleni o existenci nasi pacientské organi-
zace.

Jako predsedkyné mam zodpovédnost za financovani a kaz-
doro¢ni vyactovani pro finanéni Gfad. Zatim si nase organi-
zace pres vSechny ustrky ze strany Ministerstva zdravotnictvi
avlady v obdobi krize stala vcelku dobfe. Stale ndam na Gctu za-
stavalo kolem 200 000 K¢. Pro srovnani, v roce 2011 jsme na darech vybrali 270 000 K¢
a na ¢lenskych poplatcich 22 700K¢. V roce 2012 jsme na darech mezi sebou vybrali
pouze 131 000 K¢ a na ¢lenskych prispévcich 17 650K¢. Je to velice smutné, Ze ani ¢len-
sky prispévek neposlali vSichni.

Naopak jsme byli v loniském roce kupodivu velice Gspésni v ziskani financi z reklamy,
podaftilo se ndm ziskat kolem 100 000K¢. Leto$ni rok se jevi v daleko smutnéjsich bar-
vach. Mné osobné odfekli dlouholeti sponzofi, jako SCA Hygiene Products, coz bylo
30 000K¢. Déle nam odrekla firma Medicom International, ta nam loni ptispéla 20 000 K¢.
Také spole¢nost Elektrarny Opatovice pro leto$ni rok neprispéla, coz je pro nés dalsi ztrata
40 000K¢.




Dalsi smutny fakt je, Ze kolega Ing. Jifi Hruda ve velké ¢asové tisni pfi zpracovava-
ni zadosti o dotace, jejichZ vypracovani je nékolikatydenni prace, opomenul prilozit
potvrzeni o IC a MZ CR nés zcela vytadilo z dota¢niho fizeni a pro letogni rok nam
na ¢innost nedalo ani korunu. Je to obrovska ztrata, protoze jsme ptisli o dalsich mini-
malné 125 000 K¢.

Celkem nase bilance na zac¢atku roku je minimalné minus 215 000 K¢, se kterou ne-
muzZeme pocitat a musime ji nahradit z jinych zdrojt.

Po prvnim roz¢arovani jsme k tomu s Ing. Hurdou a Ing. Musilovou, ktera nam ve-
lice v tomto pomaha, zaujali ak¢ni postoj a hledame trvalejsi sponzory nasi ¢innosti,
abychom nebyli z4visli pouze na financich od MZ CR. Je totiz velky ptedpoklad, ze by
obdobna situace mohla nastat pristi rok, takze to nyni bereme jako vyzvu.

Rezerva pro tento rok na ¢innost je, ale na pristi rok ji musime vytvorit.

Proto jsme letos zahdjili velkou kampan a snazime se oslovovat celou fadu farmaceu-
tickych firem a ziskat tak prostfedky z reklamy. Zatim ale velké nadéje nemame. Pani
Musilova se snazi také oslovovat firmy, abychom ziskali finance, a Ing. Hruda vypra-
covava dalsi zadosti o dotace. Je to vSak velice ¢asové naro¢na prace bez zaruc¢eného
vysledku. S iniciativou prila i rodina Hylskych a sle¢na Jana Hockeova. Jak je v ¢eské
spole¢nosti obvyklé, nejdilezitéjsi jsou vzdy osobni kontakty.

Takze prosim, hledejte moznosti jak ziskat finance i vy!

M¢la bych fici, Ze Rada rozhodla, ale vice méné jsme vSe prodiskutovali v uzké par-
dubické vykonné trojici a ptipravili dotaznik, ktery vam prisel s prihldaskou na jarni Re-
kondi¢né-edukacéni pobyt. Na zakladé vasich odpovédi bychom chtéli ¢innost SPHCH
co nejvice priblizit vasim predstavaim a moznostem, ale také i nasim. Opét musim pri-
pomenout, Ze nejsme zameéstnanci SPHCH, ale jen dobrovolnici, ktefi ve svych rodi-
nach musi fesit problémy, které prinasi HCH. Ze vech vami nabizenych pomoci jich
moc neprichazi pravidelné a kazdy, kdyz ziska to, co potfeboval, nds vice méné opousti.
Moznd i to je povinnost nebo napli ¢innosti SPHCH.

V kazdém pripadé slova diku, kterd nyni vyifknu smérem k pomoci, kterou nam
nabidla Ing. Martina Musilova, nebudou dostatecna. Neskute¢né nam pomaha nejen
s Archou a vedenim stranek, ale i sama aktivné ziskava informace, kterd na strankach
zvefejiuje a prispiva i texty do Archy. Jeji vyhodou je, Ze se na problém diva zvnéjsku, ze
neni pfimo zasazena HCH. Dokaze se na véc podivat s nadhledem a jit i hledat sponzo-
ry. Mozna je toto spravna cesta k vedeni celé pacientské organizace a k jeji profesionali-
zaci. Vime, ze v Polsku je predsedkyni také nezavisla osoba, ktera HCH v rodiné nem4.
Néroky na vedeni ob¢anského sdruzeni totiz rok od roku stoupaji. Kontaktovala jsem
Spole¢nost Parkinson a ujistila jsem se v presvédceni, ze vést SPHCH s dobrovolnymi
pracovniky je v souc¢asné dobé netinosné a pro spravny a efektivni chod je nutné mit
néjaké zaméstnance na pracovni uvazek, ktef{ budou zajistovat minimaln¢ administra-
tivni provoz. Stejné tak, jako to je u Spole¢nosti Parkinson.



Vim, zZe feknete, my neseme bfemeno HCH a bojime se s tim vyjit na vefejnost. Ale ja
iIng. Hruda to délame, jinak to totiZ nejde. Diky tomu se mi napt. podafilo ziskat spon-
zoring pies CSOB Pojistovnu na leto$ni rok. Je to prvni vétsi sponzoring od takovéto
velké firmy. Dostali jsme 40 000 K¢ na ¢innost organizace.

Usmév a nadhled pani Musilové na mne ptsobi i motivaéné: ,.to zvladneme, to bude
dobré atd.“! Tak znéji jeji slova, kdyz padam unavou. Vazim si ji i pro jeji schopnosti
v praci s pocitacem, s jakym prehledem nam vypracuje tiskovou zpravu, pomiize poptat
hotel, vi, kam se s ¢im obratit atd. Musim fici, ze se nam v Pardubicich vytvoril docela
fajn tym.

Nyni jsem jen velice stru¢né nastinila, jak vlastné momentalné funguje Rada SPHCH
ajak to vypada s nasim u¢tem u Ceské spofitelny na nasi éinnost.

V této ¢asti bych rada pripomnéla jesté ze Stanov, které ¢innosti a formy ¢innosti v ni
mame zakotvené.

1. Cinnosti
a. Informovini nemocnych a jejich rodin o aspektech HCH (poradenstvi zdravotné-
genetické, psychologické, socidlni),
b. seznamovdni laické i odborné vetejnosti s problematikou HCH,
c. hdjeni zdjmii postizenych a jejich rodin a jejich ochrana pted diskriminaci,
d. spoluprdce mezi postizenymi, lékati a dalsimi odborniky na zkvalitnéni péce o pa-
cienty,
e. spoluprdce s jinymi organizacemi humanitdrniho charakteru a partnerskymi insti-
tucemi a organizacemi v Ceské republice i v zahranici,
aktivni ndplit volného casu clenii sdruzeni a dalsich cilovych skupin,
zalozeni pecovatelského a konzultacniho stiediska (klinické jednotky) pro pacienty
a rodiny s vyskytem HCH v riiznych oblastech CR.

o0q T

2. Formy c¢innosti
a. Setkdvdni, pobytové osvétové vzdéldvaci akce a aktivity a semindfe pro postiZené,
jejich rodiny, pecovatele i odbornou vefejnost a spolupracujici organizace,
b. poradenskd a informacni ¢innost, prizkumné, vyzkumné, odborné prdce a posudky
v problematice HCH,
c. osvétové, propagacni, vzdéldvaci, vychovné a edicni aktivity v oblastech problema-
tiky HCH,
d. mezindrodni spoluprdce v oblasti vyzkumu, osvéty a pomoci postizenym HCH a je-
jich rodindm,
kulturni akce a aktivity pro ¢leny sdruzeni a dalsi cilové skupiny,
f. provozovini piijéovny zdravotnich pomiicek a pecovatelského stiediska ¢i klinické
jednotky.
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Informovani nemocnych a jejich rodin o aspektech HCH probiha predeviim na Re-
kondi¢né-edukacénich pobytech, ale i v Arse a na nasich webovych strankach a prostred-
nictvim poradny.

SPHCH doned4vna vydavala za podpory MZ CR i brozury, které souhrnné infor-
movaly o HCH a jednotlivych terapeutickych moznostech lé¢cby HCH. V soucasné
dobé vsak na tuto aktivitu jiz nékolikaty rok nedostdvame zadné finance. Pomalu nam
doposud vydané publikace dochazeji. Souhrnnou brozuru o HCH jiz nemame, stejné
tak informacni letaky pro laickou a odbornou verejnost, i eduka¢ni DVD dosla. Je tedy
otazkou, jak se tady bude napliovat tento ¢lanek stanov.

Padla tady myslenka, zda by byli ¢lenové na tyto publikace ochotni pfispivat, ¢ili si
je kupovat, stejné tak DVD. Na druhou stranu je tu nazor, ze jsme fidkd diagnoéza a ze
nikomu se nebude chtit tyto materialy v soucasné dobé kupovat (privatni lékari, soci-
alni pracovnici, terapeuti atd.), ale ptitom jako organizace potfebujeme tyto skupiny
odbornikt z fad profesionali edukovat, protoze povédomi o HCH je zde stdle malé.
Casto nam z terénu prichdzi informace, Ze lékati odmitli poskytovat symptomatickou
lé¢bu, protoze je HCH nelé¢itelna a neda se s ni tedy nic délat. Obdobné mame odezvy
od logopedt ¢i fyzioterapeutd.

Haéjeni zajmt postizenych, jejich rodin a jejich ochrana pred diskriminaci je také
velice komplikovand problematika, kterou jsme se letos pokusili otevtit. Pozadali jsme
kancelar Ochrance vefejnych prav o prednasku, ale pro zaneprazdnénost utadu uvadi-
me v tomto ¢isle Archy jen Gvodni ¢lanky.

Mize se nam jako pecovatelim klidné stat, Ze v dobré vife udélame néco, co bude
povazovano za diskrimina¢ni, anebo naopak. Myslim si, ze jiZ dozral ¢as, abychom se
zaméfili i na tuto problematiku. HCH je tak specificka diagndza, Ze nenachazime postu-
pYs které by byly pro nas aplikovatelné, proto se obracime aZ na nejvyssi urad.

Body d) - e ) momentalné nejsme schopni naplniovat v plném znéni. Nemame k tomu
ani dostatek sil a ¢asu. V§e se fesi zpravidla narazovité, kdyz se objevi nékde néjaky
konkrétni problém, jako napf. pti hledani zkvalitnéni péce pro konkrétniho pacienta
s HCH.

Bod f), ¢ili k zajistovani volnoc¢asovych aktivit poradanych SPHCH, nenapliujeme.

Bod g) nas, vedeni SPHCH, trapi nejvice. Stéle se na nas obraci vice a vice odborni-
ku, predev$im z fad socialnich pracovnikil, nebo z rodin, mést, Ze maji bezdomovece,
problematického obyvatele s HCH, ¢lena rodiny, o kterého se jiz nezvladaji starat doma,
nebo i pro kterého by bylo lepsi zarizeni, kde by mél zajisténé zakladni potteby, aby mél
zajisténou urcitou uroven kvality Zivota.

A tady narazime ze vSeho nejvice. Takové zafizeni neexistuje, anebo kdyz uz by za-
Fizeni socialni péce bylo ochotné prijmout pacienta s HCH za klienta, zjisti se, Ze nema
dostate¢né finanéni ptijmy, které vyplyvaji z podstaty nemoci, kvtili které nebyl scho-
pen soustavné a svédomité vykonavat praci atd.

Moznosti souc¢asnych socialnich zafizeni jsou stale omezenéjsi, takze zatizeni nejsou
vhodna pro nase pacienty, protoze je tam napf. poddimenzovany persondl, nedosta-
tek financi na zdravotni péci, kterou nasi pacienti pottebuji, anebo nedostatek financi



na stravu. Jak je znamo, pacienti s HCH maji vysoké ndroky na stravu, co do kvality
a kalorické hodnoty (denné az 6 000 kcal), pottebuji pro sebe i bezpecné prostredi, coz
klade naroky na vybaveni hygienickych zafizeni, jidelen, pokoju i samotnych ltzek ¢i
kresel.

Formy ¢innosti souvisi se samotnou ¢innosti. Zatim jsme si udrzovali Rekondi¢né-
edukacni pobyty dvakrat roéné, dvakrat ro¢né jsme se Gcastnili vystav pro zdravotné
postizené, kde jsme formou posterové prezentace informovali laickou i odbornou vetej-
nost o nasi spole¢nosti a jeji ¢innosti a problémech pacientti a rodin s HCH a snazili se
rozdavat informacni letaky o HCH.

Velmi dobra je i spoluprace na evropské a mezinarodni urovni. Zde se vidy ucast-
nime posterovou prezentaci, aktivné v EHDN sekcich a Ing. Hruda je i ¢lenem vyboru
EHA. Z mezinarodnich a evropskych konferenci se vzdy snazime dovézt co nejvice ma-
terialfi, informaci a novinek, které postupné prekladame a publikujme, posledni dobou
jen v Ar$e a na webu. Mdme celou fadu publikaci, které by pomohly rodinam, pec¢ova-
teliim, ale i odbornikiim pti 1é¢bé projevit HCH, pochopeni mysleni pacientt s HCH,
ale i pochopent frustraci pe¢ovatelt z problematické komunikace v rodiné s pacientem
s HCH, ale i s détmi a osobami v riziku nemoci. Bohuzel ale nemédme prostfedky na je-
jich realizaci. Jiz nékolik let lezi u nas v $upliku.

Velmi dobte funguje spolupréce s pani koordinatorkou EHDN Pavlou Saginkovou.
Jeji prace je pro nas velice dilezitd. Momentalné musime konstatovat, ze jediné aktivné
a dobte fungujici centrum EHDN pro HCH v CR je v Praze v extrapyramidovém cen-
tru pfi neurologické klinice VEN v Praze pod vedenim prof. MUDr. Jana Rotha, CSc.
Za SPHCH jim musim alespon touto cestou podékovat za veskerou odbornou péci, kte-
rou poskytuji pacientiim s HCH, ale i jejich rodindm. Je to velice empaticky tym, ktery
rozhodné pracuje nad ramec své naplné prace v nemocnici.

Velice uspésna a dulezita je existence puj¢ovny zdravotnickych pomicek pro nase
pacienty, které pro nas provozuje Diecezni katolicka charita v Hradci Kralové. Na cha-
rité nachazime i pomoc poradenskou, jak dale vést organiza¢né nasi pacientskou orga-
nizaci. Pan feditel RNDr. Jifi Stejskal se nam pokusil vysvétlit problematiku existence
pacientského obcanského sdruzeni, které nema stalé zaméstnance. Snazil se ucastniky
posledniho rekondi¢niho pobytu motivovat k aktivni spolupraci.

o SPHCH existuje nejen pro ty, kdo maji problém s HCH nyni, ale je tfeba, aby
existovala i pro vase déti, které s HCH budou mit problém pozdéji.

+ Cili jiz od roku 1999 vam vSem s panem doktorem opakujeme, nemyslete jen
na sebe, ale i na ty, ktefi pfijdou po vas.

o ,,Kdojednou HCH v rodiné mél, nikdy pfed ni neutece,” Fika Geritt Domerholt

Clensky ptispévek je nadale 150K¢. Prosime ale i o dalsi finanéni dary, abychom
mohli v pfistim roce i nadale rozvijet nasi ¢innost.



A nyni k zhodnoceni roku minulého a shrnuti v§eho, co se loni podarilo ¢i bylo ale-
spon zapocato.

Zucastnili jsme se 15. Evropského kongresu EHA a 7. Plenarniho zasedani EHDN
ve Stockholmu ve Svédsku. SPHCH reprezentovali 3 zdstupci, 5 1ékatt ptijelo
z Prahy, 6 védct ze zakladniho vyzkumu v Libéchové a samoziejmé koordinator-
ka pro EHDN Pavla Sasinkov4, celkem 15 osob.

Na Vys$si $kole zdravotnické v Ostravé prednesli pro studenty 2. - 3. ro¢nik oboru
nutri¢ni terapeut a diplomovana vSeobecna sestra (asi 60 studentil) problematiku
HCH MUDir. Pavel Ressner, Ph.D., za SPHCH PharmDr. Zdenka Vondrackova
a pani Pavla Sasinkova za EHDN. Pozvani ptislo od pani profesorky Jitky Knap-
kové. Pfednaska méla velky uspéch a rozdalo se zde i velké mnozstvi edukacnich
materiald.

Posterovou prezentaci jsme se zicastnili na jediné vystavé pro zdravotné postize-
né v Praze, druhd vystava v Brné byla zrusena.

Usporadali jsme dva rekondi¢né-edukacni vikendové pobyty, prvni na jare v Pre-
rové a druhy na podzim v Usti nad Orlici.

Usporadali jsme ve spolupraci s détskou lékarkou MUDr. Alenou Reme$ovou tfe-
ti rekondi¢ni letni tabor pro déti z nasich rodin; mél velky ohlas.

Vypracovali jsme nékolik dotaénich projektii na MZ CR na rok 2013, bohuzel z4d-
nou dotaci nam neptidélili pro administrativni chybu.

Dalsi projekty jsme podali na V1adni vybor pro zdravotné postizené, kde jsme
obdrzeli na rok 2013 celkovou dotaci 53 900 K¢.

Pokracoval provoz internetové poradny, kde zodpoviddme stale vice a vice otazek,
stale se opakuji otazky ze socialni oblasti, napt. do jakého zafizeni socidlnich slu-
zeb je mozné umistit pacienta s HCH, jak zddat o dtichod, a bohuzel ptibyva do-
tazll na juvenilni formy HCH, nejcastéji se ptaji socialni pracovnice a pracovnici
pedagogicko-psychologickych poraden.

Pokracuje spoluprace s frmou Nutricia a dr. Z. Vondrackova ma k dispozici se-
znam nutri¢nich ambulanci, na které vas mize odkazat. Tento seznam je k dis-
pozici na strankach Spole¢nosti klinické vyzivy a intenzivni metabolické péce
www.skvimp.cz v odkazu Nutri¢ni ambulance. Jiz by nemél byt problém s pre-
depisovanim nutri¢ni podpory pro nase pacienty. Zpravidla neni tfeba jiz ani
doporuceni od spole¢nosti, ale kdyby mél nékdo problém, dr. Vondrackova vam
kontakt a doporuceni, pro¢ je nutri¢ni podpora u pacientti s HCH nutna, posle.
Pokracovali jsme ve spolupréci s Koalici pro zdravi, diky ni miizeme snaze lobovat
za z4jmy pacient s HCH.

Navazali jsme odbornd jednani s JUDr. J. Hutafem z NRZP o nasi problemati-
ce v oblasti vyZzivy a nutnosti zavedeni nasi diagnézy do vsech nové zpracova-
vanych zakonu a vyhlasek tykajicich se zdravotné postizenych osob. Toto téma
je stale velice zivé, ale kvili véem Uspornym balickiim narazime na celou fadu
riznych prekazek a odkladu atp. Zatim se vyhlasky v nas prospéch nezménily, ba
naopak. Politicka situace v nasi zemi vse velice komplikuje a bez vasi jednotlivé
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podpory zdola nemame $anci. Jiz se o tom mluvilo nékolikrat a stale to plati. Kaz-
dy musi za svého nemocného a za vSechny ostatni huntingtonské rodiny bojovat
jednotlivé u svych poslancti. Ti se neustale méni a snad se mezi nimi musi jednou
objevit nékdo, kdo nam bude naklonén a pomtize nam nasi véc prosadit.

o DPripravili jsme dva postery, jeden cesky a jeden anglicky.

+ Podafilo se nam zprovoznit zcela nové a moderné feSené internetové stranky
www.huntington.cz.

Pokracujeme ve spolupraci s kralovéhradeckou Diecezni charitou:

+ pijcovna se v roce 2012 neobohatila o nové zdravotnické pomicky, ale zatim jich

je dostatek.

Nepodarilo se.
Zpracovat zjednodusené socialni minimum pro rodiny s pacienty s HCH, protoze

se vyhlagky opét novelizovaly a vse je tfeba prepracovat a neobdrzeli jsme také zZadné
finance na realizaci tohoto projektu.

VIZE I POVINNOSTI PRO ROK 2013

1. Pokracovat ve spolupraci s kralovéhradeckou katolickou Diecezni charitou:

o vfeSeni problematiky domadci péce o pacienty s HCH,

o vedukac¢nim programu stfednich zdravotnickych a socidlnich pracovniki v péci

o pacienty s HCH,

o v provozovani pjj¢ovny zdravotnickych pomticek pro pacienty s HCH,

v zajistovani oprav stavajicich, jiz pouzivanych pomticek.
Usporadat 2x Rekondi¢né-edukaéni pobyt. Na jare v Pardubicich, podzimni pobyt
bude na Moravé v Prostéjové
Vydat 2x Zpravodaj Archa.
Sepsat novou souhrnnou publikaci pro rodiny s HCH.
Sepsat novou publikaci pro rodiny s HCH o vyZive.
Zazadat o dotace pro rok 2014 na MZ, v Kralovéhradeckém a Pardubickém kraji
ana vlidé CR, ptipadé diky Vam i v jinych krajich.
Prezentovat ceskou laickou SPHCH na mezinarodnim kongresu v Brazilii.
Ptipravit aktualni cesky a anglicky poster a dotisk eduka¢nich materidlu a DVD
pro terapeuty

9. Rozsirit nasi publika¢ni a medialni ¢innost.

10. Hledat nové sponzory.

11. Dokonc¢it aktualizaci novych webovych stranek, jedna se predevsim o kapitoly o ge-

netice a testech

12. Zpracovat mapu pobytovych zafizeni, kde prijimaji pacienty s HCH.

13. Pokracovat v podpore za¢lenéni nasich odbornych pracovist do EHDN.

14. Pokracovat ve spolupraci s EURORDIS.

15. Zpracovat zjednodusené socidlni minimum pro HCH se odklddd, protoze se vse neu-

stdle méni a nemdme na to prostiedky

D
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16. Vydat publikaci o péci o pacienty s juvenilni formou HCH, opét se odklddd pro nedo-
statek prostiedkii na preklad a tisk

17. Zahdjit jednani s tfadem ombutsmana ohledné diskriminace rodin v riziku HCH
a péce o pacienta s HCH.

18. Dotdhnout snahy z petice za specializované zatizeni pro pacienty s HCH do zddrné-
ho konce, opét pouze vize do budoucnosti, momentdilné neredlné.

19. Rozsitit prispévky a informace o HCH do odbornych ¢asopist (neurologické, psy-
chiatrické, zdravotnické, logopedické ¢i farmaceutické).

20. Zintenzivnit snahu o ztizeni rehabilitacniho zatizeni pro HCH.

Sami si udélejte nazor, az budete ¢ist nasledujici stranky Archy. Socialni situace se
v CR nelep$i a pacienti a rodiny s HCH se dost4vaji opravdu az na aplny okraj spole¢nosti.
Body oznacené kurzivou budou stdt letos ponékud v pozadi, jednak kvili nedostatku fi-
nanci a jednak kviili nestabilité v zdkonech.

VYZVA

KDO TO ZA SPHCH VEZME DO SVYCH RUKOU A DOTAHNE DO ZDARNEHO KONCE?
Pred tfemi lety jsme nastinili urc¢itou vizi, podle které bychom mohli postupovat a zajis-
tit tak pro nase pacienty mapu zatizeni po celé republice, kde bychom provedli vyskole-
ni personalu a kde by nasledné prijimali nase pacienty, at uz k trvalym, respitnim nebo
terminalnim pobytiim anebo do dennich stacionafi, coz vidime jako redlnou aktivni
pomoc rodinam do doby, nez bychom ziskali sva specializovana zafizeni. Kvili do-
stupnosti pro rodiny je jedno zafizeni prece jen malo. A zfidit takové zarizeni zcela sa-
mostatné je prili§ nakladné, proto jsme tuto myslenku pani MUDr. Blazkové z hospice
v Chrudimi pfijali jako dobry a realisticky zacatek cesty k nagemu cili.

UKOL!
Hledame aktivni spolupracovniky, ktefi by zmapovali jednotlivé kraje a pohovotili s fe-
diteli zatizeni, ktera by pripadala v ivahu. Analyzu zatizeni i s dalsimi postupy bychom
potom spole¢né probrali a rozdélili bychom se o dalsi praci. Vysledkem by méla byt
online mapa, na niz by se po kliknuti na urcité mésto ukazalo, zda je tam:

o denni stacionaf pro pacienty s HCH,

 hospic, ktery prijme pacienta s HCH k respitnimu pobytu, ¢i pacienta v termindl-

nim stadiu HCH,
o chranéné bydleni pro pacienty s HCH,
o zafizeni, které pfijme pacienty k trvalému pobytu.

Je to konkrétni ukol minimdlné pro 14 lidi, protoze mame 14 krajd, anebo i vice,
napf. podle byvalych okresti. Urcité se k tomuto bodu vratime na jarnim setkani, a pro-
toZze mame internetové stranky, bylo by fajn, kdybyste nam posilali pfesné udaje o zari-
zenich, kde mate umisténé pacienty nebo je vyuzivate k respitnim pobytiim.
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Pfedem dékujeme vSem, kdo se nam prihlasite, Ze ten ktery kraj ¢i okres zpracu-
jete, bud pisemné na adresu: Ing. Jiti Hruda, Bélobranské nam. 6, 530 02 Pardubice,
nebo na office@huntington.cz, anebo alespon poslete idaje o konkrétni zkusenosti ¢i
moznosti. Na jarnim setkani jesté schvalime dotaznik, ktery se bude vydavat v neuro-
logickych ordinacich, na jehoz zédkladé bychom zmapovali potiebu pobytovych mist
v jednotlivych krajich.

Znovu Vam vSem opakuji, pomoci si musime sami, to ale neznamend, ze praci od-
vede pouze Rada SPHCH, ale kazda rodina musi prilozit ruku k dilu. Jsme prece lepsi
nez soucasnd vlada, ktera si mysli, Ze usporami dojde k rozvoji. Naopak my musime
spojit sily, myslenky, lasku a finance, abychom nasim blizkym i sobé umoznili udrzet
dustojnou kvalitu zivota.

Na zavér nam véem i sobé chci poprat hodné sil, zdravi, lasky a jako obvykle snad
i néjaka pozitiva na poli védeckém v roce 2013.

Za sebe i Radu Zdenka Vondrackova
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CLANKY

STIMULOVANE KMENOVE BUNKY PREDSTAVUJI VYZNAMNY
POKROK

Dr. Jeff Carol, pteklad MUDr. M. Kvasnicovd, ptevod ze slovenstiny Ing. J. Hruda
HDBuzz

Kmenové bunky predstavuji velkou nadéji
a vyzvu pro pacienty, ktefi jsou postihnuti
nemoci, ktera zptisobuje bunéénou smrt.
Takova je napt. HCH. Ale soucasné pouzi-
ti téchto bunék v 1é¢bé pacienttt s HCH
predstavuje komplex problémii. Dvé nové
studie o kmenovych bunkich poskytly
védctim nastroj a dokdzaly, ze je mozné
v bunkach in vitro (v laboratornich pod-
minkach) opravit mutaci, kterou zptisobu-
je HCH.

Kmenové bunky

Kazdy ¢lovék zacina jako jednotlivé fertilizované (oplodnéné) vajicko, které se opa-
kované déli az na trilion bunék pritomnych u dospélého ¢lovéka. Kazda bunika ma své
charakteristické vlastnosti — svalové bunky maji odlisnou funkci od bunék kize a po-
dobné. Charakteristické, specialni vlastnosti kazdého typu bunék urcuji, jaké funkce
bude ta kterd buika vykonavat.

Donedavna byli védci presvédceni, Ze pouze velmi specidlni typ bunék, nazyvanych
kmenové burnky, je schopen se diferencovat na rizné typy bunék v nagem téle. Nejdo-
stupnéj$im zdrojem takovych bunék bylo embryo ve velmi raném stadiu vyvoje. Tyto
embryonalni kmenové bunky maji velkou schopnost se délit, proto umoznily védciim
z nich vypéstovat nové bunky v laboratornich podminkach, napt. nervové bunky. Vyu-
ziti téchto bunék bylo spojeno s etickymi a pravnimi problémy, protoze proces vyzado-
val destrukci embrya.

Rok 2006 zménil vSe, co jsme o kmenovych bunkach védeéli. To kdyz Shynia Yamana-
ka objevil schopnost ,,reprogramovat® jakoukoli dospélou bunku na bunku kmenovou.
Ted uz neni potteba znicit embryo, abychom kmenové buniky ziskali - stacilo jednoduse
vzit maly vzorek kiize a reprogramovat kozni buriky na kmenové. Védctim se podatilo
z takto ziskanych kmenovych bunék vypéstovat neurony, svalové bunky a dalsi kritické
typy bunék, poskozenych riznymi nemocemi.

Tyto reprogramované bunky se nazyvaji indukované pluripotentni kmenové bunky
- IPS bunky.
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Kmenové bunikky HCH pacientil
R \ V projektu ,,Bunika pochazi z bunky“ sku-
) =) pina védcu spolupracovala na studiu téch-
to IPS kmenovych bunék od pacientt
s HCH. Védci byli zvédavi, zda kmenové
bunky od pacientti s HCH se chovaji odlis-
né od téch, které pochazeji od lidi, kteri
nenesou mutaci.

Skupina védct sledovala, jak se bunky
chovaji v laboratornich podminkach. N¢-
kolik desetileti prace ukdzalo, ze bunky
od pacientt s HCH jsou abnormalni, ale
pro jejich nedostatek je nikdo nemohl stu-
dovat detailné.

V soucasnosti je mozné sledovat kmenové bunééné linie od pacienttt s HCH. Védci
zjistili rozdily v chovani kmenovych bunék s mutaci a bez mutace HCH. Hlavni rozdily
jsou ve schopnosti téchto bunék zapinat a vypinat geny a vyrabét energii.

Tyto nové kmenové buiiky se ukazaly byt uzite¢nym zdrojem pro studium, jak muta-
ce poskozuje funkci bunék, ptipadné jak vede k pred¢asné smrti bunky u HCH.

V ¢em je podstata tohoto rozdilu? Co mohou ocekavat pacienti s HCH od novych bu-
néénych postupii? Nejdulezitéjsim prispévkem kmenovych bunék od pacientti s HCH je
skute¢nost, ze poskytuji védctim model pro studium choroby.

Predstavte si, Ze jste farmaceutickou firmou, ktera véfi, ze novy lék umozni bunkam
si poradit s HCH a prodlouzi jejich zZivot. Ted, diky témto kmenovym bunkam, mtzete
testovat vas lék v mozkovych bunkach od konkrétnich pacienttl, ne na mys$ich mode-
lech. Tento postup umozni ziskat daleko presnéjsi vysledky a pomtize testovat jenom
skutecné efektivni léky.

Nahrada bunky?

Snem mnoha védcii a lidi trpicich HCH je, Ze nékdy bude mozné nahradit ztracené
bunky novymi, coz umozni zastavit a mozna i dokonce zvratit symptomy degenerativ-
nich onemocnéni.

Péstovani novych bunék a nahrada odumfelych u nemocnych je zndma jako terapie
bunécnych nahrad a je jednim z divodi pro vzruseni okolo kmenovych bunék.

Neékteri védci véri, ze transplantace kmenovych bunék do poskozenych ¢asti mozku
pacienti s HCH, by mohla nahradit bunky, které odumfely v pribéhu onemocnéni.

Bude potfeba jesté hodné prace na vyzkumech, nez se bude moci terapie bunéénych
néhrad pouzit v praxi. Za prvé, jaké bunky by se smély vnést do lidského mozku? Prav-
dépodobné je lepsi nahradit odumfelé mozkové bunky opét mozkovymi buitkami a ne
koznimi nebo svalovymi. Ale kde ziskat vic mozkovych bunék, kdyz se ujistime, ze jsou
geneticky vhodné pro pacienta?
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Toto je bod, kde se uplatiiuje vyznam novych indukovanych kmenovych bunék. Te-
oreticky nejdrive odebereme vzorek pacientovy kiize, reprogramujeme bunky na kme-
nové bunky nebo neurony a vlozime tyto nové kmenové bunky do pacientova mozku.
Pokud to bude fungovat, bude to fantasticka moznost, protoze tyto bunky by mély byt
pro pacienta presné geneticky vhodné.

Pfi poslednich vyzkumech na potkanech bylo zjisténo, Ze kmenové bunky, které
byly upravené timto zptisobem, mtiZou formovat nové mozkové bunky, které se vlozi
do mozku a pomahaji potkantim uzdravit poskozeny mozek.

Oprava HCH mutace
T Pozorni ¢tenafi si uvédomi problém: mu-
._t.-:;"l X ORS Qe . tace, kterd zptisobuje HCH se vyskytuje
Yoy et o v " vkazdébunce naseho téla, véetné koznich
B Gt T e ot e e Y . Y v s
e oS s Y << o5« Dbunék. I kdyZ se podafi zdolat technické
Bt <SS ! < ; . .
....C"c:( USRS g‘,‘v-"“v“,,so'“’ ¥ problémy dopravy kmenovych bunck
—<~ GGGG‘P}:{(‘ c;g“”“‘&:-:(_g do mozku, je v nich stejné obsazena stejna
:‘6:: cp."" C.C‘GQC-VS;C.GL v_cg mutace, ktera zptisobuje HCH. Idedlnim
e GC.G “c,kc'c’ ,‘G« o feSenim by bylo odstranit mutaci u kme-
'C;G':( ?'-c"_c-."« G(,“:,‘(.F‘ <1 novych bunék, ziskanych od pacient
,‘C:‘ (A ,“ﬂ“ <% ,‘(_.« < S HCH. Pokud bunky rostou in vitro
',,F 0“( < (.:" - .‘C..("' <“'(_,(-".4 (ve skle v laboratori), existuje nékolik no-
:‘;‘ < < ‘.“ “,‘ (.c’ < (_:'\ < - vych technik. Jedna z nich se nazyva ,,zinc
N Al o «'  finger nucleazy®.

Ale i takové technologie jsou nové a jesté velmi daleko od aplikace pro pacienty
s HCH.

Tym védcti vedeny Lizou Ellerby v Busk institutu pro vyzkum starnuti, uvazuje o ji-
ném pristupu k fe§eni tohoto problému. Upravovat geny v DNA na kmenovych bun-
kach, které rostou v miskdch v laboratornich podminkach je o mnoho jednodussi, nez
provadét zmény DNA u zijicich lidi. Ve skute¢nosti je tento postup uzivan rutinné pri
tvorbé geneticky modifikovanych mysi pro vyuziti ke studiu biologie a 1ékii v laborato-
Fich na celém svété.

Tym profesorky Ellerby udélal jednoduchy experiment - ke kmenovym bunkim
od pacienta s HCH pridali ¢ast extra DNA s genem pro tvorbu normalniho huntingtinu.

Utinnost této metody je extrémné nizka: z 5 milionii bunék vyuzily extra DNA pro
svoji ipravu pouze 2. Na oznaceni téchto bunék, u kterych doslo k upravé, pouzili mar-
ker. Takto oznacené bunky mohli izolovat a kultivovat.

Jednoduchy trik pomohl tymu udélat mnoho prekvapivych porovnani. Mohli si po-
lozit otazku: jaky je rozdil mezi buitkou s HCH mutaci a stejnou, u které byla provedena
oprava? Jeji tym vénoval této praci mnoho let. Analyzy odhalily nékteré abnormality
u HCH bunék, které mohou byt upravené cestou opravy HCH mutace.
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Je problém vyieseny?

Vyzkum dava dilezité informace védctim, kteti studuji HCH. Také miize byt dtile-
Zity pro feseni terapeutickych problémii: jak ziskaime vhodné buiiky jako ndhradu ztra-
cenych bunék u HCH?

Problém je mozné teoreticky fesit, kdyz se prokazalo, Ze je mozné reprogramovat
bunky ktze od pacientti s HCH na kmenové bunky. Tyto kmenové bunky nésledné
geneticky opravit - odstranit mutaci, ktera ptisobi HCH z jejich genomu. Implantace
téchto geneticky modifikovanych bunék by méla teoreticky umoznit rtist novych neuro-
nt bez HCH mutace v mozku pacientd.

Musime si uvédomit, Ze zavést tyto vyznacné pokroky do lé¢by HCH bude vyzadovat
jesté velmi dlouhy a tézky proces - ve skute¢nosti mnohem téz$i nez vyvoj tradi¢nich
1ék.

Dopravit geneticky modifikované buiiky do mozku zijicich pacienti je velmi riskant-
ni a musi se provadét s velkou opatrnosti. Jesté diive nez se tyto naro¢né, ale velmi
slibné technologie vyuziji v $irokém rozsahu v 1é¢bé lidi s HCH, bude potiebné vykonat
mnozstvi laboratornich pokusu.

Uz ted jsou tyto metody uzite¢nym nastrojem pro porozuméni Huntingtonové cho-
robé, a také pro proces vyvoje léki.

OBLAST N17 BILKOVINY HUNTINGTIN: U HCH STITEK
S ADRESOU

preklad Zuzana Maurovd
www.hdbuzz.net

Novy vyzkum pomaha porozumét pohy-
bu bilkoviny (proteinu) huntingtin v bun-
ce. Objev mechanismu, kam je huntingtin
dodan a pro¢, mizZe pomoci pochopit
HCH. Kanadsti védci ukdzali, Ze se mala
c¢ast proteinu huntingtin chova jako ,$ti-

. tek s adresou® pro celou bilkovinu. Studi-
um ,,$titku“ a toho, jak ovliviiuje HCH
symptomy, by ndim mohlo umoznit lépe
pochopit, co funguje $patné, a snad i vyvi-
nout lécbu.

Z malych balickét mohou vzejit velké véci

Vime, Ze v§echny problémy u HCH vznikaji kviili mutaci nebo chybé v souboru ge-
netickych informaci pro vyrobu bilkoviny zvané huntingtin. U pacientt s HCH zpfiso-
bila tato ,,pravopisnd chyba“ to, Ze maji urcitou ¢ést této bilkoviny delsi nez je normalni.

17



Ale funkce normalni bilkoviny a zptisob, jakym defektni bilkovina $kodi, jsou stale po-
mérné dost zahaleny tajemstvim.

Kdyz se tvori bilkovina, jednotlivé stavebni prvky se fetézi jako koralky na $ndrce.
Lidem s HCH mutaci je na zacatek bilkoviny huntingtin pfidano ptili§ mnoho prvku
zvanych ,glutamin®

Védci nazyvaji tuto ¢ast huntingtinu, obsahujici glutaminy navic, N-terminalni ob-
lasti. Kratce potom, co byl v roce 1993 objeven gen pro Huntingtonovu chorobu, védci
urcili, Ze N-termindlni oblast je nejnicivéjsi ¢asti bilkoviny huntingtin. Béhem minulé-
ho desetileti védci identifikovali klicovou tilohu dokonce je$té mensi ¢asti huntingtinu,
prvnich sedmnacti stavebnich prvka znamych pod oznac¢enim oblast N17. Tato oblast
se zda dilezita pro nasmérovani huntingtinu - kam ma jit a s ¢im vzajemné reagovat.

Adresa pro huntingtin

Novy vyzkum ukazal, Ze ¢ast huntingtinu
N17 pfipomina to, co se nazyva jaderny
exportni signal. Je to ¢ast bilkoviny, ktera
se chova jako ,,stitek s adresou, jenz sdé-
luje burice, kam dorucit balicek - v tomto
pripadé bilkovinu huntingtin. Jaderny ex-
portni signal fika bunce, aby drzela bilko-
vinu mimo buné¢na jadra, kde se nachdzi
nejdiilezitéjsi DNA. Misto toho bilkovina
s jadernym exportnim signalem skonci
v cytoplazmé, houbovité ¢asti bunky, kte-
ra obklopuje a vystyld bunku a chrani ves-
kery jeji vnitfni mechanismus. Pokud si
predstavite bunku jako mésto, jaderny ex-
portni signal udrzuje balicek mimo radnici a misto toho mu dovoli putovat po volnych
prostranstvich mésta, jako jsou jeho verejné parky. Takto se chova normalni huntingtin.

U HCH se zd4, ze existuje chyba ve $titku s adresou, ktera zpusobuje, ze defektni
huntingtin neni odtransportovan do cytoplazmy - do vefejného parku - ale misto toho
zUstava v jadru - na radnici.

Tato chyba umoznuje bilkoviné ziistat neopravnéné v buné¢ném jadru, kde se muze
podilet na smrti neurond a progresi nemoci. Bunééné jadro je velmi dtilezitou casti
bunky - chova se jako fidici centrum bunky a obsahuje geneticky material. Mnoho
vyzkum? nasvédcuje, ze huntingtin je pro bunky mnohem toxic¢téjsi, kdyz je v bunéc-
ném jadru. Ale skodit muize také, je-li mimo jadro, proto je diilezité zjistit, kam a jak je
bali¢ek dodavan.

Jak mohou védci studovat néco tak malého?
Ke studiu pohybu huntingtinu po buiice pouzili védci zivé geneticky upravené bunky
vypéstované na laboratornich miskdch, které vytvarely jen ¢ast huntingtinu N17. Tento
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fragment spojili s bilkovinou z meduzy, ktera pod mikroskopem sviti zZluté. Pfipojena
svitici bilkovina umoznila védctim sledovat, jak je pohyb huntingtinu ovlivnén zménou
nebo chybou ,,$titku s adresou®.

Kdo dorucuje tyto balicky?

Vzhledem k tomu, co uz védci védi o jadernych lokalizacnich signalech jinych bilko-
vin, domnivaji se, Ze titek na huntingtinu mtiZe byt rozpoznan proteinem ,,listonosem*
zvanym CRMI. Studiem obou bilkovin zaroven védci objevili spojitost mezi CRM1
a adresnym Stitkem N17 a udélali ve titku s adresou malé zmény. Tak zjistili, Ze jader-
ny lokaliza¢ni signal je velice pfesny. Aby mohl byt balicek dorucen na spravné misto
v bunice, musi mit spravné veskeré informace, tvar a dalsi vlastnosti. Pokud se Stitek
z néjakého divodu lisi od normalu, balic¢ek je doddn na $patné misto. Zda se, zZe pravé
to se déje u HCH.

Ach, Fasinky...

Profesor Truant a jeho tym ukazali, Ze oblast N17 také ridi, zda huntingtin skon¢i pri-
pojenim k vlasovitym vyénélktim rasinek na vnéjsi strané bunky. V zavislosti na tom,
co se déje v bunce, adresni $titek bilkoviny mize byt zménén pouzitim malych chemic-
kych $titkd - tagd, které jsou pripojeny nebo naopak odstranény. Bunéény transportni
mechanismus pak muze precist tyto tagy jako ¢arové kody a ur¢it, co s huntingtinem
udélat. Védci zjistili, Ze kdyz tsek huntingtinu N17 nemél tag, ztistal uvnitf rasinky
a pokud tag mél, byl vestavén do bazalni oblasti vybézku rasinky.

Co dal?
" Tento vyzkum se zabyval velmi nepatrnou ¢asti a pomaha po-
chopit dilezity vétsi celek, porozumét signalim, které urcuji
pohyb defektni bilkoviny huntingtinu v bunce a jak se miize
stat, ze tento proces u HCH probiha $patné. Podobné vyzkumy
jsou bohuzel daleko od nalezeni 1é¢by, ktera miize byt pouzita
u pacientt, ale pomahaji ujasnit primarni vyzkum provadény
rtiznymi skupinami, které nékdy dochdzeji ohledné oblasti N17
huntingtinu k matoucim zavéram. Tento vyzkum je dulezitym
krokem vpred, ktery nam pomahd pochopit, jak se u Hunting-
tonovy choroby objevi poskozené bunky a otvira nové dvere
k nalezeni lé¢by HCH.

Prestoze téchto sedmnact stavebnich prvki je pouze malym kouskem celé bilkoviny
huntingtinu, mohou obrovsky ovlivnit jeho umisténi v burice, jeho funkci a nase poro-
zuméni Huntingtonové chorobé.

)
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INDUKOVANE PLURIPOTENTNI KMENOVE BUNKY
VE VYZKUMU HCH

MUDr. Irena Liskovd, MBA

Lidské télo je tvofeno zhruba 100 biliény
bunék, které tvori jednotlivé tkané. Na-
prosta vétsina bunék je vysoce specializo-
vana pro vykon své konkrétni funkce, kte-
ré jsou prizptusobeny tvarem i latkami,
které vytvareji, i metabolickou aktivitou.
Takové bunky se za svého Zivota jiz nemo-
hou zménit v jiny typ bunék a nazyvame je
proto bunkami plné diferencovanymi.
V tkdnich dospélého ¢lovéka viak existuji
| itakzvané kmenové buiky, které funguji
jako jakasi buné¢na zasobarna amohou se preménit v rizné typy bunék konkrétni tka-
né, ve které se nalézaji. V nékterych organech jsou kmenové bunky velmi aktivni a pro-
dukuji neustale mnozstvi novych bunék, napriklad stfevni vystelka se kompletné obno-
vi kazdych 6 dni. Tyto tkanové specifické kmenové bunky vsak maji svij diferencia¢ni
potencidl omezeny, takze zminéna kmenova bunka stfevni sliznice je schopna pfemény
pouze v jednotlivé typy stfevnich bunék, nikoli napt. v buriku svalu ¢i krvinku. Schop-
nost preménit se v jakékoli buniky naseho téla (tuto schopnost nazyvame pluripotence)
maji pouze kmenové bunky embrya v ¢asném stadiu vyvoje. Pro tuto schopnost premé-
ny v jakoukoli tkan jsou embryondlni kmenové bunky vynikajicim vyzkumnym na-
strojem, ovSem prace s nimi pfindsi z pochopitelnych divodt celou fadu etickych pro-
blémi.

V roce 1962 prisel John B. Gurdon s prevratnou myslenkou, ze schopnost pluripo-
tence zustava zakddovana v kazdé dospélé bunice (s vyjimkou ¢ervenych krvinek, které
neobsahuji jadro) a za vhodnych podminek by bylo mozné ji znovu spustit a bunku tak
vratit zpét do jejiho embryonalniho stavu. Toho dosahl v roce 2006 profesor Shinya Ya-
manaka z univerzity v Kjotu. Podatilo se mu vpravenim 4 specifickych gentit do mysich
koznich bunék pfeménit tyto bunky v buiiky majici stejné vlastnosti jako ty embryo-
nélni (tedy v nich znovu indukoval ztracenou pluripotenci, odtud nazev indukované
pluripotentni kmenové bunky, zkratkou iPSC, z anglického Induced Pluripotent Stem
Cells). V roce 2012 za tento objev spolu s Johnem B. Gurdonem ziskal Nobelovu cenu
za fyziologii a medicinu. Od té doby se mnoho vyzkumnych skupin po celém svété za-
méfilo na rozvoj a zdokonaleni technik tvorby téchto bunék a jejich dalsiho vyuziti
ve vyzkumu.

V naSem ustavu se mimo jiné zaméfujeme na vytvoreni linii indukovanych pluri-
potentnich bunék z tkani pokusnych prasat nesoucich v sobé gen pro Huntingtonovu
nemoc. Nasim cilem je vytvofit tyto bunky metodou, ktera ndm umozni geny zptisobu-
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jici pluripotenci podle potreby vypnout a zapnout a napodobovat tak pfirozeny pribéh
premény ve specializované tkané. Vime, ze protein huntingtin hraje dtilezitou tlohu jak
v dospélych bunkach, tak ve vyvoji zarodku. Také vime, Ze je pfitomny ve vSech tkanich
téla, nejen v mozku. Pluripotentni kmenové bunky ndim mohou teoreticky umoznit vy-
tvorit v laboratornich podminkach jakékoli jiné bunééné linie a studovat tak vliv muto-
vaného proteinu na jejich vyvoj a funkci a v neposledni fadé téz bezpecné testovat nové
potencidlné 1é¢ebné metody, zejména na principu genové terapie.

A jakym zpisobem lze tyto bunky vytvorit? Nejprve izolujeme zdrojové bunky
(u nds v Gstavu pouzivame zdrode¢né nervové kmenové bunky a vazivové bunky jak
zarodku, tak i dospélého prasete). Tyto buiiky nékolik dni kultivujeme za pfesné danych
podminek v kultiva¢nich médiich, které zajistuji jejich vyzivu. Poté do bunék vpravime
geny (Sox2, Oct4, KlIf4 a c-Myc), které je preprogramuji zpét do embryondlniho stavu
(tyto geny kdduji proteiny dilezité pro rist a mnoZeni bunék a embryonalni vyvoj).

HDBUZZ A VYZKUM HCH

ED Wild, editoval Dr. Jeff Carroll, preklad Silva Dobidsovd
HDBuzz

Rok 2011 byl rokem velikych udalosti, svét Huntingtonovy choroby nevyjimaje.
Od spusténi webu HDBuzz a nartstu celosvétové komunity lidi kolem HCH po velmi
zajimavy pokrok védy davajici jistotu, Ze efektivni 1écba je blize nez kdy pred tim. Nag
prehled roku 2011 se ohlizi zpét a zdroven vyhlizi do budoucna.

Prvni rok webu HDBuzz

Kdyz jsme 17. ledna stisknuli tla¢itko a spustili HDBuzz, byli jsme plni pochyb, zda
to bude viibec nékoho zajimat. Zpétnd vazba, kterd zacala téméf okamzité prichazet
od Ctenafi, nas presvédcila o tom, Ze jsme naopak podcenili miru hladu po divéryhod-
nych, srozumitelnych zpravéch na poli vyzkumu Huntingtonovy choroby. Cteni vzka-
z{i a osobni setkavani se ¢tenafi zlistava zdrojem inspirace a hnacim motorem k tomu,
abychom pokracovali.

HDBuzz pokracuje a vzkvéta. V roce 2011 se pocet nasich sponzort rozrostl ze
3 na 12¢lennou rodinu. HDBuzz se etabloval jako predni dodavatel zprav ohledné
vyzkumu HCH a poskytuje publikované informace 19-ti hlavnim webovym strdn-
kam tykajicich se této choroby. V zafi byl novatorsky pristup webu HDBuzz k védecké
komunikaci pfedmétem obsahu hlavniho ¢lanku v ¢asopise Trends in Molecular Me-
dicine. Diky celosvétovému tymu 55 dobrovolnickych prekladatelt (diky lidi, jste nej-
lepsi!) jsou nase ¢lanky nyni k dispozici v deseti jazycich - dalsi se pripravuji. (Pokud
chcete zménit jazyk, kliknéte na symbol zemékoule v pravém hornim rohu jakékoliv
stranky na HDBuzz.net.)

Pokud toto ctete, jste v dobré spole¢nosti. HDBuzz ma nyni kolem 60 — 70 000 navstév
mési¢né a ma pres 2 200 nasledovnikil na emailu, Twitteru a Facebooku. A co budouc-
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nost? Nuze, s potésenim mtizeme oznamit, Ze uspéch HDBuzz v roce 2011 nas presvéd-
¢il natolik, Ze s timto projektem chceme pokracovat i v budoucnu, a to bez ¢asového
omezeni. Nasi 3 hlavni sponzofi - The HD Society of America, Huntington Society of
Canada a HD Association England & Wales se zavézali k tomu, ze nas budou sponzoro-
vat po cely rok 2012 a i dale do budoucna.

Priblizeni vyzkumu

Jednim z nasich hlavnich zdmért s webem HDBuzz je zvysit povédomi o tom, jak
jsou vyvijeny a schvalovany nové léky. Myslime si, ze povédomi o velkém mnozstvi
experimentalni 1é¢by, ktera je na cesté — od raného stadia vyvoje az po klinické testy
na lidech - je zptisob, kterym se da celit frustraci lidi, jejichz zivoty jsou HCH zasazeny
v momenté nedostatku efektivni 1é¢by, nebo zklamani, pokud by néjaky dany lék selhal.
Unorové vyro¢ni konference Lécebné terapie byla skvélou piilezitosti toto zdiiraznit.
HDBuzz pfinesl denni aktualizace informaci a rozhovory z této konference. Byli jsme
ohromeni rozmanitosti lé¢ebnych terapii ve vsech moznych stadiich vyvoje, a zejména
praci lékarskych chemiki — védct, ktefi ,navrhuji® léky tak, aby bezpe¢né zasahly svij
cil. Konference nam také pripomnéla, ze néktefi z nejchytrejsich svétovych védcu spo-
le¢né netinavné pracuji na boji s HCH.

Rok klinickych pokusi

Co se tyka klinickych pokust, byl rok 2011 rokem smisenych pociti. Rozsdhlé po-
kusy s 1éky Minocyclin a Dimebon, jez byly testovany jako mozn4 1é¢ba pro zpomaleni
choroby vysly negativné a vyvoj obou 1ékii byl zastaven. Nutno fici, Ze a¢ bychom byvali
radéji informovali o pozitivnich vysledcich téchto testi, tyto vysledky nam umozni-
ly zopakovat jedno z nasich oblibenych hesel: véda ma kumulativni podstatu - vzdy
se pohybuje dopredu. Tyto negativni vysledky testd ndim pomohou zaméfit nase usili
na vyvoj lepsich 1ékt. Mezitim vysledky alespont pomohly vyvinout infrastrukturu pro
efektivni provadéni pokusu.

Rok 2011 byl bouflivym rokem pro biofarmaceutickou spole¢nost NeuroSearch vy-
vijejici 1ék s nazvem Huntexil (také znamy jako ACR16 a Pridopidine), jez je zaméren
na pohybové symptomy Huntingtonovy choroby. Vysledky 2 klinickych testt — Mer-
maiHD v Evropé a HART v USA prokézaly pouze hrani¢ni pfinos pro vili fizenou
kontrolu pohybu. Evropské a americké farmaceutické agentury oznamily v 1été spole¢-
nosti, ze by bylo potfeba vidét daleko rozsahlejsi klinicky pokus (faze 3) na to, aby zva-
zily schvaleni léku. Spole¢nost Neurosearch prosla na podzim restrukturalizaci tak, aby
zaméfila svoji pozornost na vyvoj Huntexilu. Nyni ¢ekdme na zpravy o pripravovanych
pokusech.

V tnoru jsme délali rozhovor s pfednim odbornikem na neurony ze spole¢nosti No-
vartis a velmi na nas zaptisobila prace jejich vyzkumného tymu. Listopad ptinesl zkla-
manti, kdyz jsme se dozvédéli, Ze spole¢nost Novartis se rozhodla uzavfit svoje vyzkum-
né centrum ve Svycarsku. To je opét néco, co jsme nechtéli slySet. Bereme si nicméné
utéchu z toho, ze vyzkumny tym spole¢nosti Novartis sidlici v Massachusetts je i nadale
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aktivni a Ze zapojeni spole¢nosti v této oblasti vyzkumu bezesporu prineslo cenny po-
sun vpred, coz velmi pomtize v hledani spravné 1é¢by HCH.

Léky prichazeji

Lidé, kterym do zivota vstoupila HCH, ¢asto fikaji, Ze za poslednich 20 let jim bylo
vzdy tvrzeno, Ze mozna lé¢ba se najde ,,do péti let”. Tempo védeckého pokroku se muze
zdat opravdu frustrujici, ale svétovy kongres o Huntingtonové chorobé poradany v zafi
v Melbourne slouzil jako ptipominka vSech 1éki, které uz byly otestovany, nebo jsou
prichystany na testovani béhem pristich 2 let. Pokud se zeptate stovky vyzkumnikt
na to, co je podle nich nejlepsi pristup pro 1é¢bu Huntingtonovy choroby, bude nejc¢as-
téjsi odpoved ,,tlumeni genu®. Ten je pro HCH né¢im jako zavieni kohoutku u preté-
kajici vany. Léky na genovy silencing zachyti vzkaz, ktery bunkam fika, aby netvorily
$kodlivy zmutovany protein huntingtin. Nadéji je, Ze tento zptisob 1é¢by zabrani znic¢eni
bunék a dovoli jim se znovu obnovit.

Rok 2011 byl vyznamnym rokem pro vyzkum ,tlumeni genu“ nékolik vyzkumnych
tymi jiz mtze sledovat uspéchy lé¢by HCH na hlodavcich. Nejedna se pouze o zpoma-
leni progresu, ale o viditelné zlepSeni. V Fijnu jsme informovali o tom, Ze pokus vyfta-
dit pouze zmutovany gen, se zachovanim nedotc¢ené zdravé kopie, fungoval na mysich.
Minimalné 3 skupiny nyni oznamily Gspé$né testy na primatech a posledni rozhodujici
krok pred testovanim na lidech mitize zacit. S trochou $tésti zacne alespon jeden test
pred zacatkem roku 2013.

Mimo této metody je fada lékti bud jiz testovanych, nebo nachazejicich se ve fazi
spusténi testovani. Projekt Paddington, organizovany EU, se zabyva inhibitorem Sir-
tuin-1 ve stiediscich napfi¢ Evropou (¢lanek HDBuzz o Sirtuinu bude brzy zvefejnén).
Spole¢nost Pfizer spolu s dal$imi pracuji na inhibitorech fosfodiesteraznich enzym, jez
by mohly stimulovat funkci synapsi, spojeni mezi neurony. Spole¢nost Prana Biotech
neddvno oznamila druhou fazi pokusu svého léku PBT2 v Australii a USA. Nékolik
dalsich testd v souvislosti s HCH se pfipravuje.

Tento vyvoj se odehrava na pozadi komunity spojené Huntingtonovou chorobou,
ktera je kazdy rok vétsi a organizovanéjsi. Diky rozhodujicim testiim jako PREDICT-
HD a TRACK-HD mame nyni velmi dobrou predstavu o tom, jak nejlépe efektivné
testovat.

Velké véci mivaji malé zacatky...

Co kdyz léky nebudou fungovat, nebo nebudou dostacujici na to, aby kazdého efek-
tivné 1é¢ily? V tom pripadé, jsou tucty dal$ich moznych zpiisobt 1é¢by, které jsou v ra-
ném stadiu pokustl, na kterych pracuji tymy po celém svété. V roce 2011 jsme informo-
vali o uspésnych testech na mysich u nékolika novych moznosti 1écby, jako napriklad
inhibitor KMO, konfigurace bilkovin, Melatonin, Dantrolene, inhibitor HDAC.

Navic se nezda, Ze by tento vyzkum ustaval. Nékteré z nasich leto$nich oblibenych
pribéhii zahrnovaly novy vhled do problematiky tvaru a fungovani zmutovanych
a zdravych proteint huntingtin; zajimavé dikazy o tom, Ze zmutovany protein hunting-
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tin mize ovlivnit funkci mikroskopickych chloupki/tfas zvanych cilia; vzristajici da-
kazy o tom, Ze HCH (ovliviiujici hormony, zazivani ¢i mozek) je zdlezitosti celého téla.

V zimnich dnech radi pfemyslime o téchto novych védeckych objevech, jako o ma-
lych vlockach dopadajicich na vrchol ledovce. Mald snéhova vlocka mozna sama nic
nezmuze, ale v kombinaci s ostatnimi vlockami, které se za 1éta nahromadi, mtize po-
hnout horami.

Vyhled do budoucna

Nevime, co budoucnost pfinese, zaroven si velmi silné¢ uvédomujeme, zZe kazdému
¢lovéku zasazeného Huntingtonem nepfestanou hodiny netprosné odméfovat cas.
Jsme vdécni, Ze véda zaroven také nepfestane, a ackoli nemtzeme fici, kdy budou tcin-
né léky dostupné, jsme presvédceni, ze HCH bude mozné jednou ucinné 1é¢it. Ten mo-
ment se pfiblizuje kazdym dnem.

Radi bychom podékovali vam, nasim ¢ten
uspéch. Vase nadSeni nas neustale inspiruje a té§ime se na to, ze vim budeme v budouc-
nu moci poskytnout vice nadéje plnych a vzrusujicich zprav z oblasti védy.

3

fim, za to, Ze web HDBuzz slavi takovy
P
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INFORMACE

MLADI LIDE V HDYO LAMOU BARIERY

Matt Ellison, pfeklad Simona Pokornd, zkrdceni a vipravy Ing. Martina Musilovd

Huntington’s Disease Youth Organisation
(HDYO) byla zalozena s cilem vyplnit me-
zeru v poskytovani informaci o HCH ze-
jména pro mladé lidi na celém svété. Orga-
nizace sklidila za kratkou dobu své
existence, byla zalozena na pocatku roku

s 2012, obrovsky uspéch a poskytla cenny
HUNTINGTON’S DISEASE néstroj pro podporu mladych lidi pro-

YOUTH ORGANIZATION stiednictvim znalosti a porozuméni. Jed-

nd se o jednoduchy, srozumitelny a dalo by
se ficiizabavny zpusob publikovani novych a ovéfenych informaci o HCH, pfibéhi lidi,
ktet{ s nemoci bojuji, videi nebo rozhovort.

HDYO pouziva pro $ifeni informaci hlavné web (www.hdyo.org), ktery je rozdélen
do Sesti sekci (déti, mladez, mladi dospéli, rodice, odbornici a JHD) a obsahuje velké
mnozstvi vzdélavacich informaci o HCH, vytvotenych specialné pro mladé lidi. Uspéch
webovych stranek je ohromujici. Byly 200 000krat shlédnuty a vzdélavaci odkazy byly
vice nez 1 300krat sdileny. Kromé nau¢nych a vzdélavacich materiald je zde k dispozici
také podpora pro mladé lidi, ktera muze byt pfistupna pfimo prostfednictvim e-mailu,
déle diskusni férum, kterého se ti¢astni lidé z celého svéta, nebo lze zasilat své otazky
o HCH a prijimat odpovédi od tymu profesiondlii. S ptichodem HDYO vzniklo misto
pro mladé lidi, kde dostanou informace a podporu. Mohou se setkat s lidmi s osobni-
mi zkuSenostmi s HCH, ktefi mohou nejlépe pochopit jejich obavy, zodpovédét dotazy,
podpotit je a povzbudit.

Jak funguje HDYO

Co déla HDYO jesté ptisobivéjsi je jeho struktura, kterd je organizovana mladymi
lidmi pro mladé lidi. Tym se skldda z vice nez 75 ¢lenti z celého svéta, ktefi dobrovolné
vénuji svij ¢as a dovednosti, aby pomahali. Tento velky tym nadale roste, stejné jako
samotna organizace. Clenové maji rozdélené role. Nékteii #idi chod organizace, zatimco
jini prekladaji, aby informace byly dostupné pro co nejvice mladych lidi. V soudasné
dobé jsou internetové stranky k dispozici ve tfech jazycich (angli¢tina, némcina, fran-
couzétina) a jiné jazyky jako je portugalstina, $védstina, polstina, ital$tina, holandstina
a norstina budou zavedeny v nésledujicich mésicich. HDYO je tzasny tym lidi, kteti
sdili touhu zlepsit dostupnost informaci pro mladé lidi.
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Pohled do budoucnosti

Dosazeny uspéch HDYO zajistil také podporu od asociaci z celého svéta, které posky-
tuji finan¢ni prispévky. Diky nim mohou lidé z HDYO planovat budouci rozvoj orga-
nizace a oslovit co nejvice mladych lidi ovlivnénych Huntingtonovou nemoci na celém
svété. Diky mohutné podpofre, nejen finan¢ni, se stala HDYO opravdu diilezitym zdro-
jem informaci a podpory pro mladé lidi, ktefi jsou ovlivnéni HCH. Cely tym HDYO
doufd, ze tato podpora bude pokracovat a diky tomu budou moci i nadéle poskytovat
dalsi a dals$i informace pro mladé lidi a ne jen pro né.

DEN RIDKYCH ONEMOCNENI
Ing. Jiti Hruda

Dne 27. 2. 2013 se v Praze konal seminaf ke dni fidkych onemocnéni. Organizatorem
bylo ob¢anské sdruzeni Ob¢an o.s.
Témata:
o Co nového prinese rok 2013 v postaveni, diagnostice a terapii vzacnych onemoc-
néniv EU a unas?

« Jaka je u nas dostupnost 1€kt pro vzacna onemocnéni (VO) a jak jsou tyto léky
hrazeny?

+ Jaka je dynamika nakladi na léceni vzacnych onemocnéni (VO) a jaky vyvoj oce-
kévame v pristich letech?

o Vstup novych ,,orphan drugs®, orphany (Iéky sirotci - vyvijené pro maly segment
trhu).

Vzacna onemocnéni maji jiz ze své definice problém se svym
v¢asnym rozpoznavanim, se spravnou diagnostikou a s dostup-
nosti u¢inné lécby. S vétsinou z této zhruba osmitisicovky ne-
moci se 1ékat nepotka za cely svij profesni Zivot, pak je opravdu
obtizné na spravnou diagnézu pomyslet. Svoji vyznamnou roli
zde hraje osvéta a informovanost. Kvili problémim spojenym
se vzacnosti je dilezité mit centralizovana centra pro diagnos-
tiku a lé¢bu (pokud existuje). Jenom tak se da zajistit, aby se
o pacienty staral persondl s odpovidajicimi znalostmi a zkuse-
nostmi. Pak vlozené prostfedky prinesou co nejvyssi uzitek.

Pé&e o pacienty se vzécnymi chorobami se v ¢ase stéle zlepsuje. Skala u¢innych léka
roste. Nejkontroverznéjsi oblasti péce o pacienty se vzacna onemocnéni (VO) jsou a bu-
dou néklady na jejich 1é¢eni. Vyvoj nového léku na VO prijde pfinejmensim stejné draho
jako na ¢asto se vyskytujici onemocnéni, ale tyto naklady se mohou rozpoc¢itat do 1éceni
dramaticky mensiho po¢tu nemocnych. Proto je zprava o vyvoji nového léku radostnou
novinou pro pacienty, ale ¢ernou miirou spravc vefejnych rozpoctt.
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Panuje obecna shoda, ze 1ékiim na vzacna onemocnéni, ,,orphanim®, se ma dostat
ponékud jiného zachdzeni, nez lékiim béznym. Jejich vyvoj je podporovan, patentova
ochrana del$i a obecné vnimani existence ochoty platit je vyssi.

Z dat nasi nejvétsi pojistovny vyplyva, ze pocet pacientt lé¢enych léky z kategorie
»orphan® stéle stoupa, stejné jako naklady na lé¢eni s nimi. V souc¢asné dobé utraci VZP
za ,orphany“ 4,5 % z celkovych ndkladi na Iéky a trend napovida, Ze jejich podil poroste.

MUDr. Katetina Kubackovd, zastupce CR v Evropském vyboru expertil pro vzac-
na onemocnéni (EUCERD), ve svém vystoupeni fekla: ,,Vérim, ze v tomto roce dojde
ke schvéleni dal$ich novych G¢innych 1éka pro VO, zvlasté pro ty, pro které 1écba ne-
existuje, véfim v identifikaci novych VO. Se zvysujicim se povédomim o problematice
VO doufam v jejich ¢asnou diagnostiku a v kvalitnéj$i péci o pacienty s témito onemoc-
nénimi.“ Ceska republika ptijala vladni program pro VO. Podle néj budou ustavena
dalsi centra pro 1é¢bu VO; tato centra budou zarukou vysoce kvalitni a efektivni zdra-
votni péce. V lotiském roce vznikla pacientska Ceskd asociace pro vzacnd onemocnéni.
Jiz sdruzuje 28 pacientskych organizaci a je zarukou intenzivniho zapojeni pacientd
do reseni problematiky VO. Pacienti (nebo jejich zastupci) se museji stat rovnhocennymi
partnery pro regulatory, platce a politiky. Implementace smérnice o uplatnovani prav
pacientti v pfeshrani¢ni péci prinese predpoklad uzsiho propojeni péce o ¢eské pacienty
s extrémné vzacnymi onemocnénimi s ostatni vyspélou Evropou a vytvoreni evropské
sité center nejen pro VO, ale i pro dalsi vysoce specializovanou a nakladnou péci.

Pro registraci 1éktl je jednim z ukazatel hodnoceni zdravotnickych technologii
(HTA). Na léky pro nékolik desitek nemocnych nelze aplikovat stejné postupy jako
na léky urcené tisicim pacienti. Hodnoceni musi byt prizptisobeno specifikam této
skupiny lékti a brat v uvahu faktor vzacnosti, zavaznosti a chybéni jinych moznych 1ékii.

MUDr. JUDr. Petr Honék, feditel Odboru 1é¢iv a zdravotnickych prosttedktt VZP
predstavil pohled VZP na orphany. Naklady na né predstavuji zhruba 1,4 mld. K¢, coz je
zhruba 4,5 % veskerych vydaji na 1éc¢iva. (V EU se toto procento pohybuje i kolem 6 %).
Pocty pacientii s diagnézami VO narustaji a nartista také absolutni ¢islo vydajt za 1éky.
V roce 2011 evidovala VZP 3 500 pacientt lé¢enych nékterym z 1ékt kategorie orphan.

Vysoce inovativni 1é¢ivé pripravky (VILP) je kategorie, kam obvykle patfi i skupina
orphanti. Pfi registraci a pfechodu do trvalé thrady ¢asto schazi data z redlné klinické
praxe v CR a i prokdzand nékladova efektivita. Toto jsou zdkonné podminky, které se
mohou stat pro nékterd 1é¢iva neprekonatelnou prekdzkou, a diisledkem pak mtize byt
nezatazeni léku do dhrad v CR. Problém nar4Zi na stale diskutovanou, ale zatim nikde
oficialné nevytcenou, hranici ochoty platit. Naprostd vétsina pacientt s VO je registro-
vana u VZP. Pro feseni takovych vysokych nakladt pfichazi moznost prerozdélenia so-
lidarity mezi jednotlivymi pojistovnami v pripadé urcitych diagnéz. Absolutni sdileni
nékladii na urcité diagnézy (v drtivé vétsiné z kategorie VO) tak smaze ,neatraktivitu®
nékladného pojisténce, kterého by se pojistovny chtély potencidlné zbavit.

Velmi diilezitd jsou v téchto pripadech centra, kde jsou léky podavany a registry, kde
se zaznamenavaji jejich pozitivni i negativni ucinky.
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RODINA MA PROBLEM - CO S TiM?

Tiskovd zprava sdruzeni UZ ti rozumim!

- Sdruzeni Uz ti rozumim! porada odborné

- - prednasky pro pecovatele a pecujici osoby.

U Z h R 0 z U M I M ! Dne 21. tinora 2013 se konal v hotelu DAP
seminaf, ktery se zaméfil na téma Rodina

ma problém - co s tim? Pfedndsel Mgr. Petr Ruzicka, klinicky psycholog, psychotera-
peut, rodinny terapeut a akreditovany kouc.

Pomoc by méla mit spravnou podobu

Na akci se ptitomni formou prednasky i diskuze zamysleli nad tim, co se od peco-
vatele oc¢ekava - Ze je tfeba poskytovat nejen hmotnou péci, ale zejména porozuméni,
pochopeni a citové prijeti, zajem, respekt a naslouchani. ,,Pomoc také musi mit vhodnou
formu,” fika k tomu Mgr. Razicka. ,Ne vzdy je pomoc to, co tim slovem myslime - ten,
o koho pe¢ujeme, na to to miize mit docela jiny nazor. Casto se stava, Ze si myslime, Ze
poskytujeme pomoc, ale ve skute¢nosti se snazime svého blizkého kontrolovat a ridit,"
dodava. Nékdy je kontrola a Fizeni to nejlepsi, co mtiizeme v dané chvili udélat, ale méli
bychom davat pozor na to, aby se hranice, kdy skute¢né pomahdme a davame ptitom
dost prostoru i osobg, o kterou se starame, neposouvala jinam.
Komunikace je dalsi ¢len rodiny

Lektor vysvétlil zaklady systemického pristupu k rodiné a identifikoval komunikaci
jako jejtho dalsiho ¢lena. ,,Komunikace je nejen to, co fikame, ale vitbec vSechno, co
délame,“ upozornil. Proto je kvalitni komunikace v rodiné zakladem jejiho dobrého
fungovani, a je velice dulezité, aby si ¢lovék uvédomil, jak je vnimani kazdé situace ¢i
rozhovoru relativni a jak kazda strana miZe rozhovor vnimat docela jinak.

Jesté vyraznéjsi rozpor pak nastava, pokud komunikujeme s ¢lovékem nemocnym
nebo mentalné ¢i télesné postizenym, protoze jeho perspektiva vidéni svéta je zcela jina
nez nase, a miize tady dochazet k zdsadnim nedorozuménim.

Jak se vyrovnat se ztratou nebo problémem

Dal$im zavaznym tématem, kterého se semindaf dotkl, byla problematika ptijeti
smutné udalosti a pét fazi smutku podle Elisabeth Kiibler-Rossové: popreni (¢lovék si
tikd, Ze to neni pravda a Ze se ho situace netyka), hnév ¢i agrese (pro¢ se to stalo zrovna
mné?), smlouvani s osudem (t¥eba: chci se dozit vnoucat), deprese a smifeni, akceptace.

»Ne vsichni musi projit vSemi péti fazemi, u nékoho se zase jednotlivé faize mohou
stfidat jako na houpadce,” vysvétlil Mgr. Ruzicka. ,Ale pfijeti smutné udalosti nebo
problému jako skute¢nosti a smifeni se s ni je nutna podminka k tomu, abychom se s ni
vyrovnali a mohli jit v zivoté dal,“ dodava.
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Stres a dobijeni baterek

Nejvétsi zajem ucastnikd vyvolala ta ¢ast prednasky, kterd se zamérila na stres a boj
s nim; v§ichni, kdo se o nékoho dlouhodobé staraji, vykonavaji pecovatelské povolani
nebo musi bojovat se zavaznym problémem v rodiné, stres totiz znaji vic nez dobre.

,Casto se stavd, Ze skrze nage emoce vyhodnotime svoji situaci jako z4té7 nebo ohro-
zeni, 1 kdyz situace, objektivné vzato, tak vaznd neni,” uvedl Mgr. Rtzicka. ,,Navic v sobé
mame chronicky stres - a kdo se musi dlouhodobé vyrovnavat se stresory a nijak stres
nezpracovavd, je pak velice blizko tomu, aby ho pfi dal$im podnétu uvolnil zachvatem
vzteku nebo tfeba onemocnél.

Situace, ve které se ocitli, od pecujicich vyzaduje ohromné mnozstvi energie — tu
ovéem musi pecujici osoba také nékde dobijet. ,Na nahradni baterky se neda jet cely
zivot,” upozornuje Mgr. Razicka. Proto je tieba v kazdé Zivotni situaci hledat pozitiva
a rizné formy podpory. Soucdsti psychohygieny jsou véechny situace, kdy je nam dob-
fe — pro nékoho to muze byt sport nebo svizna prochdazka podle vody, pro jiného tteba
navstéva kosmetiky nebo kadernice.
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PRIBEHY

PRIBEH NANCY WEXLER O OBJEVOVANI GENU HCH

Kristin Darwin, preklad Zuzana Maurovd
HD Insights: a Huntington disease research periodical. 2012, 3(3), 1-2.

Leonora Wexler, matka dr. Nancy Wexler, ¢lenka soudni poro-
ty, $la jednou rano v roce 1968 k soudu v centru Los Angeles.
Kdyz prechazela u soudni budovy pfes cestu, zavolal na ni poli-
cista: ,,Jak mutizete byt opild uz takhle rano?“ Leonora si uvédo-
mila, ze klopytd, neklamné znameni, Ze néco neni v poradku.

Nedlouho potom u ni byla diagnostikovana Huntingtonova
choroba. Nancy, kterd v té dobé usilovala o doktorét z klinic-
ké psychologie, zasvétila svij Zivot studiu HCH. V roce 1979
zacala se svymi kolegy pracovat na projektu hleddni genu pro
HCH ve Venezuele. Domnivali se, Ze nalezeni genu je nejptiméjsi cestou ke zdokonaleni
1é¢by, dokonce k 1éku na ni! Vytvorili rodokmen vice nez 18 000 lidi a soustfedili vice
nez 4 000 krevnich vzorkt z nejrozsahlejsi rodiny s HCH, ktera kdy byla objevena. Jejich
data vedla k identifikaci genu zodpovédného za HCH.

Dnes se Nancy angazuje v praci pro HCH jako ¢estna profesorka neurofyziologie
na Columbia University a jako prezidentka Hereditary Disease Foundation. V listopadu
2011 na setkani Huntington Study Group vypravéla Nancy o sérii udalosti, které vedly
k objeveni genu zodpovédného za HCH.

Nancy Wexler

Spoluprace dcery a otce

Nancy uvedla, Ze neocenitelnym pomocnikem pii hledani genu byl jeji otec, dok-
tor Milton Wexler. V témze roce, kdy byla diagnostikovana nemoc u jeji matky, zacala
Nancy, jeji otec (klinicky psycholog) a expertni skupina terapeut poradat workshopy
vénované Huntingtonové chorobé. Tyto workshopy se staly zakladem Hereditary Di-
sease Foundation (Nadace pro vyzkum dédi¢nych onemocnéni), ktera je dodnes ve vy-
zkumu HCH ¢innd. Nancy vzpomind: ,,Usporadali jsme dvoudenni workshop, na ném?z
se zrodil vyzkumny program. Muj otec pfispival do téchto workshopt tim, co védél
o skupinové terapii, o kreativité a nekonvenénim uvazovani. V sedmdesatych letech byl
vyzkum DNA néc¢im, co se teprve rodilo. Tak jsme se ptali: MiZe dat odpovéd i nAm?“

Nancy spolupracovala s doktorem Davidem Housmanem na organizaci workshopu
v National Institutes of Health, kde se mélo diskutovat o tom, zda je nalezeni DNA
markertt pro HCH gen uskute¢nitelné. ,Workshopu se tcastnili velice prestizni véd-
ci,“ fikd Nancy. Bylo to na pocatku sedmdesatych let. Podstatnou otdzkou bylo: ,,Jak se
chcete dostat odsud na Mésic, kdyzZ ani nevite, kde ten Mésic je, a je$té si musite postavit
vlastni kosmickou lod?“. A navic genetické studie byly obtizné, vSe se délalo v podstaté
na kolené a polymerazova fetézova reakce dosud nebyla objevena. Nancy pokraduje:
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»Na workshopu probihalo mnoho sporti o to, kolik markert je tfeba k stejnomérnému
pokryti genomu. Museli jsme ru¢né vytvorit kazdy marker a najit jich dost na rovno-
mérné pokryti celého genomu. A vsichni mluvili o rodinach. Kritériem pro rodinu, jez
by byla pro mapovani genu zasadni, byla velmi $iroka rodina, v niz byli oboji prarodice,
oba rodice a 10 nebo 14 déti.“ V dobé konani workshopu se myslelo, Ze takova rodina
s HCH neexistuje. Néktefi z pritomnych tc¢astniki dokonce rekli, Ze je neetické zve-
fejnit, Ze hledani zacalo kvtli genu zodpovédnému za HCH. Za realny odhad doby,
potfebné k objeveni tohoto genu, se povazovalo 50 az 100 let.

Geneticky poklad ve Venezuele

Ve skute¢nosti velka rodina, kterou Nancy a jeji kolegové hledali, uz byla objeve-
na venezuelskym lékafem doktorem Americo Negrettem, ktery mél v roce 1955 praxi
ve venezuelském méstecku San Luis, blizko jezera Maracaibo. Negrett chodil ulickami
a fikal si: Tilidé jsou celou dobu opili! Kojici matky jsou opilé, otcové jsou opili, v8ichni
jsou opili. Co to s nimi je? Nakonec mu pochopit pomohla jedna Zena: Vy jste teda aro-
gantni doktor! Uz jste si ty pacienty nékdy prohléd]? Citil jste jejich dech? Nikdo tady
nepije. Nejsou opili. Jsou nemocni.”

Negrette si uvédomil, Ze ma ta Zena pravdu. Zacal psat kazuistiky a sestavovat rodo-
kmeny lidi ze San Luis a sousednich vesnic kolem Maracaiba. Dosel k zavéru, ze maji
HCH. Negrette se svymi kolegy natocil ve vesnicich s postizenymi lidmi video a uvedli
jej na World Federation of Neurology Research Group on Huntington’s Disease v roce
1972. Nancy byla se svym otcem Miltonem Wexlerem v publiku.

Negrettovo video a informace, které pfineslo, rozhodly. Nancy se vydala do Venezu-
ely studovat HCH a zacala se svymi kolegy sestavovat rodokmen rodin s HCH a sbirat
jejich krevni vzorky. Spolu s dr. Tomem Chasem nakonec objevili mnoho déti s juve-
nilni HCH v jedné vesni¢ce na kilech v jezefe Maracaibo. Jedno dvouleté dité mélo
»obrovskou expanzi 109 repetic CAG - velmi dramatickou expanzi. Nancy zacala sbirat
krevni vzorky vSech generaci - od pravnoucat k vnoucatiim, détem, rodi¢tim... Tyto
rodiny a déti s juvenilni HCH byly pro objev HCH markeru a genu velice dtlezité.

Maly gen znamenal obrovsky krok

Nancy predavala sebrané vzorky dr. Jamesi Gusellovi, dr. Davidu Housmanovi
a dr. Michaelu Conneallymu, ktefi je podrobili analyze. V roce 1983 Gusella a Conneal-
ly ur¢ili, Ze gen zodpovédny za HCH je umistén na raménku chromozomu 4. Nancy
v dobé tohoto prillomovému objevu pracovala v National Institute of Neurological Di-
sorders and Stroke (NINDS). ,,Bylo to neuvéritelné,” fika. ,,Byla jsem bez sebe, kicela
jsem: Nasli jsme gen! Zavolala jsem otci. Rekla jsem: Tati, mame ho. A on zalal taky
kricet. Pak jsem zavolala sestfe. Byla to naprostd euforie.”

Nancy pochopila dalekosahlé disledky objevu genu pro HCH. ,,Znamenalo to, Ze
nase strategie neni platna jenom pro HCH, ale Ze je univerzalni. V tuto chvili jsme si
uvédomili, Ze médme ve svych rukou cely lidsky genom. Rikali jsme si: Lze to, Ize najt
nové geny. Zpusobilo to prevrat ve viem.”
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Dnes, témér dvé desitky let po objevu genu pro HCH, navzdory usili védcti po celém
svété nebyla dosud objevena chorobu modifikujici 1é¢ba HCH. I tak Nancy ziistava op-
timisticka. Na dotaz ,,Jaky dalsi radostny okamzik ve vyzkumu HCH ocekava®, Nancy
odpovédéla ,,Ze ji vylé¢ime!

PRIBEH LENKY

Alena Hldsnd, vedouci soc. a zdrav. péce Domova diichodcti Stity, redakéné upraveno

s

Ptindsime vam clanek, ktery ziskal prvni cenu v soutézZi ,,Posldni pecovat®, kterou vy-
hlasila spole¢nost SCA Hygiene Products na téma ,,...a proto se tésime na zitra®. Cilem
soutéze bylo jednak poukdzat na kazdodenni prdci v oblasti socidlnich sluzeb a zdrover
podékovat viem, ktefi tuto nelehkou prdci vykondvaji. Cldnek napsala Alena Hldsnd tak,
jak to sama v té dobé citila a také jako podékovini vSem, kteti se o Lenku (pacientku
s HCH) staraji.

4. 4.2011. Vola mi MUDr. Holubova z psychiatrické 1é¢ebny (PL) Jemnice, potfebuje
umistit klientku s Huntingtonovou chorobou. Poprvé se dozvidam o této nemoci néco
vice, nez jen to, Ze vibec je néco takového na svété. Davd mi kontakt na internetové
stranky organizace, ktera se této nemoci vénuje, vecer je prohlizim a jsem vtaZena nato-
lik, Ze se za¢inam o tuto chorobu vic a vic zajimat. Pi$u sviij prvni email smérem k této
organizaci - jeji predsedkyni — pani Zdence Vondrackové.

4. 4.2011. S p. Vondrackovou mame prvni ,,debatu®. Co je to za nemoc? Jak ziji 1idé
s timto onemocnénim? Jak o né pecovat? Co zvlada rodina, co sam jedinec? Co pro né
déld nase spole¢nost? No a samoziejmé prognoza... co dale? Vysledek je zdrcujici... pro
mne i pro nemocné.

7. 4.2011. Seznamuji naseho pana feditele s touto nemoci, s osudem téchto lidi a také
s tim, Ze se na mne obratila lékatka s prosbou o pomoc - o umisténi takto nemocné
do naseho domova.

A jak se to vSechno dalo do pohybu?

Po dlouhém béhu, kdy jsme museli kontaktovat mnoho zasvécenych lidi, napriklad
Mgr. R. Filip¢ikovou, Ph.D., z Katedry anatomie FN Olomouc, udélat socidlni Setfeni,
zda nage zarizeni vitbec mize takovouto péci poskytnout, a zda mame spravné vybaveni.
Personal i klienti byli seznameni s touto chorobou od nejzasvécenéjsich - PharmDr. Z.
Vondrackové a Ing. J. Hrudy. Pro nds byla beseda néco jako napinavy thriller. Takovou
ucast nemél jesté zadny odborny semindf. Nakonec se k nim pfijela pani Lenka podivat.

Lenka

Je ji 34 let, matka 2 déti. Projevy nemoci — agrese, nezajem o déti, nezvladani veskeré
péce o sebe, o rodinu, deprese - vedly k rozpadu manzelstvi. Déti jsou u otce, rozvod,
Lenka je sama, hospitalizovana na psychiatrii, propusténa, neuziva léky, pije alkohol,
koufti, ma poruchy paméti, problémy s rozhodovanim, nekoordinované pohyby celého
téla, poruchy chiize, jeji stav se zhor$uje a potfebuje trvaly dohled. Proto je umisténa
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na socialnim lizku PL Jemnice. Stav se stale zhorsuje, neoblékne se, zac¢inaji problémy
s jidlem, porucha fe¢i, obtizna srozumitelnost, urputna, kdyz néco chce. Kontakty s ro-
dinou kon¢i na minimu, pouze telefonicky. V 1é¢ebné ale nemtiZe byt stale a v mnoha
zafizenich odmitaji Lenku pfijmout.

Nevim, jestli dnes chceme vidét lidskou bytost — ¢lovéka, ktery si svij osud pfi pri-
chodu na svét nemohl vybrat sim, nebo radéji vidime zisk a schovavame se za urcita
omezeni a za to co mohu ¢i nemohu rozhodnout. Co na to nase srdce? V soucasné dobé
jsme vychovavani tak, abychom neobtézovali, na vSechno mame sluzby, které porad
zdokonalujeme, ale co délat, kdyz vSechno kolem selze a Zivot je tak ¢asto k neunesenti
tézky?

Dobry start obtizné cesty

Z&dost o umisténi k ndm je poddna a schvalena. Cituji posledni email MUDr. Ho-
lubové... ,Vérila jsem. Na naSem pracovisti asi jedina. Navzdory vSemu, protoze uda-
losti jedna za druhou zde svéd¢ily o tom, Ze to dopadne pro Lenku $patné. Vérila jsem.
Ted jsem témér dojata a vdé¢na Bohu i Vam. Zachrénila jste distojnost jednoho Zivota.
Z pohledu dne$niho svéta to snad nema ani smysl, ale existuji i jiné pohledy. A z téchto
neviditelnych pohledi je to nevy¢islitelna hodnota a divod k radosti. Dékuji!

V prosinci 2011 Lenku pfijimdme do naseho domova, Mikulase, Vdnoce a prichod
Nového roku travi s novou rodinou, mezi nasimi obyvateli, ale hlavné mezi dévcaty
(o8etfujici personal), vSichni se snazime k Lence najit cestu, mame ji rady, ona nas také,
ale po svych blizkych, ktefi ztstali na druhém konci republiky, velice teskni. Jaka je las-
ka a touha v temnoté nemoci? To ndm uz neumi fict... Je na nds, co pochopime a ¢emu
porozumime.

Soucasnost

V ¢ervenci Lenka oslavi 35. narozeniny. Pochdzi z mésta vzdaleného 200 km od Stitd,
tedy od domova, kde je umisténa. Pfi nastupu ji privazi pfibuzni a my se snazime zjistit
co nejvice informaci o ni samotné a jejich zvyklostech, co méd a nema rada. V této dobé
kouti 20 cigaret denné, v psychiatrické lé¢ebné travila spoustu ¢asu v kurarné a cigaretu
ji vzdy zapalil néktery z ostatnich pacientd, byla mnohdy popalend a jizvy ma na mno-
ha mistech. Umistili jsme ji hned naproti sesterné. Vymeénili jsme vodovodni baterii
za bezdotykovou, aby se nepopalila. Nechali jsme vyrobit na miru jidelni stil, je pfipev-
nén ke sténé, aby byl pevny a nemohl se prevrhnout.

Ma stale vice choreatické pohyby, je klidna jen pokud lezi. Ma ¢im dal vétsi poru-
chy rovnovéhy, hyperkinesy v obli¢eji. Komunikace s ni byla zpocatku velice obtizna,
na otazky odpovida spise jednoslovné, ale nyni se jiz domluvime. Nejvétsi obavy jsme
méli z kouteni, chtéla koufit ¢asto a nebylo mozné ji nechat samotnou kvili bezpe¢nosti.

Velmi dulezité, coz jsme zjistili brzy, bylo zavést urcita pravidla. Dohodli jsme se
na 5-ti cigaretdch denné. U koufeni se stfiddme v$ichni, i nekufaci. Osvédc¢ila se nam
nehorlava zastéra, kterou ji davame (lehka svare¢ska nebo protipozarni - mame dvé).
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Lence popel z cigarety nebo i samotna cigareta padd na obleceni, proto ta zastéra. Ochra-
ni ji odév i ji samotnou. Kdyz k nam prisla, méla vSechno obleceni propalené a znicené.

Ma sviij mobilni telefon, stale ho nosi u sebe v ledvince. Dfive jesté dokazala psat
SMS, nyni uz to nedokaze, kdyz nékomu vola, stézi ji rozumi.

Pfes den vyuziva cvic¢eni dennich aktivit — oblékani, pfijimani potravy a hygienu.
Pfi mazani krémem na oblicej vyuzivime cvi¢eni mimického svalstva, protoze jiz ted
mame problémy s podanim 1éki a pfi jidle. Ke cviceni vyuzivaime mi¢ gym-ball, na kte-
rém trénuje rovnovahu a posiluje svalstvo. S mi¢em hraje i fotbal.

Lenka nejradéji relaxuje v posteli schovana pod pefinou. Nékdy poslouchd pohad-
ky. Televizi nesleduje, i kdyZ nas nedavno pfekvapila, chtéla se divat na doktora House.
Nema rada hluk. Také se zklidni jeji choreatické pohyby, kdyz si mezi nas sedne, drzime
jizaruce a hladime - provadime takovou lehkou, zklidnujici bazalni stimulaci. Chodime
na prochazky, nakupovat obleceni a sladkosti. Nechdvame ji platit samotnou, aby méla
prehled, kolik co stoji. Od personalu ma slibeno pozvani na zahradky a opékani parki.

Lenka ji sama klasickou 1zici, pred jidlem ji davime velkou umyvatelnou zastéru,
protoze jidlo pada vSude kolem a chce jist sama, coz ji umoznujeme. Porce dostava vel-
ké, aby se dostate¢né najedla, kazdy gram véhy dolt tézko nabere zpét. Velmi rdda ma
sladkosti a banany.

Také ji ob¢as nutime ¢ist, trénuje psani a hrajeme hry na cvic¢eni paméti. Dopoledne
mivame skupinovou terapii, ale té se u¢astnit nechce, pottebuje spi§ individualni péci.
Réda ale jede na akci mimo domov. Pfi pékném pocasi ji divime ven na zahradu deku,
aby mohla odpocivat na ¢erstvém vzduchu. Snazime se ji motivovat a zapojovat do spo-
le¢nych aktivit, které se konaji v domové, ale musime volit vzdy samostatny doprovod
a individualni pfistup. Nedostatek persondlu nam vs$ak dava urcité limity. Kolik roka
»kvalitntho Zivota ma Lenka je$té pred sebou, nikdo nevime, pfesto se snazime o to,
aby byla u nas spokojena.

Dékuji vem, ktefi o Lenku pecuji a snazi se ji jeji nelehky udél udélat snesitelny, aby
mohla prozit den, kdy se opravdu nestane nic zlého. A my abychom si mohly pomyslet:
»A proto se té$ime na zitra®

PRIBEH PETRY

Bc. Iva Dorrovd - socidlni pracovnice Betanie

Ptedloni byla do nageho evangelického strediska Betanie - Diakonie CCE v Nachodg,
prijata jesté velmi mlada, jednatficetileta Zena, o jejiz prijeti jsme byli pozadani pro-
sttednictvim socialnf pracovnice Psychiatrické lé¢ebny v Kosmonosech. Klient¢iny ro-
zumové schopnosti byly lé¢ebnou, ve které stravila posledni rok svého zivota, klasifiko-
vany v pasmu debility.

Nalepce jménem Huntingtonova choroba, kterou trpéla a nasledné na jeji diisledky
zemfela i matka jmenované, se podarilo pfipravit razem tuto mladou maminku tf{ déti
o tolik potfebnou socidlni oporu nejblizsich a Ize fici, Ze béhem velmi kratké doby byla
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okolim zcela vy¢lenéna ze spole¢nosti. Otec nejstarsi dcery s celou svoji rodinou, ackoli
se ujal péce o dité, se od matky zcela distancoval. Mladsi dcera byla prostfednictvim
Détského centra, které spole¢né s maminkou navstévovala, umisténa do Détského do-
mova. Stejné skoncil nejmladsi syn trpici autismem, ktery byl pozdéji pfemistén na za-
kladé¢ této diagnoézy do Détského domova s specidlni matefskou $kolkou v jiném kraji
republiky.

V nasem Domové se Petra ocitla ve chvili,
kdy jiz celou situaci, v¢etné péce o vlastni
osobu, kompletné nezvladala. Plné si uvé-
domovala zavaznost situace, tj. skutec-
nost, ze zejména vzhledem k pocinajicim
choreatickym pohybtim, za¢ind mit potize
se sebeobsluhou a Ze jiz neni schopna,
i vzhledem ke ztraté zaméstnani, zabezpe-
¢it z vlastnich zdroji potfebnou péci o své
déti. Situace byla velmi napjata a vztahy

e s »obvinujicim“ okolim zna¢né problema-
Petra na ndvstévé syna tické

K potizim lze priradit také prvoplanovy tlak ze strany psychiatrické lé¢ebny, ktera se
na zékladé stanovené diagnoézy zacala okamzité zabyvat otazkou zmény klientciny zpu-
sobilosti k pravnim tkontim. JelikoZ bylo patrné, Ze Petra v aktualni fdzi onemocnéni
neztratila na svoji situaci ndhled, naptiklad chape obsah veskerych smluvnich vztaht
tykajicich se jeji osoby i déti a je schopna rozumné hospodatrit s penézi, byly nami tyto
skute¢nosti pfi soudnim jedndni pravdivé sdéleny. V disledku toho soudkyné neshle-
dala aktualni divody zbaveni ¢i omezeni klientéiny zptsobilosti k pravnim tkontm,
coz bylo na$im, byt malym vitézstvim, nebot jak my, tak i vSechny ztGc¢astnéné strany,
jsou si plné védomy, Ze se situace miize i béhem velmi kratké doby zménit.

Petru jsme v nadem zafizeni pfijali s otevienou narudi a to zejména jako maminku
jejich tfi déti. Soucasné jsme se rozhodli rychle ubihajici ¢as, kdy jesté poruchy hybnosti
nebrani jeji mobilité natolik, aby nebyla schopna Gcastnit se prochézek a vylett a prede-
vsim cestovat za svymi détmi, beze zbytku vyuzit.

Péci o Petru se vénuje cely tym pracovniki Betanie, od zdravotniki, ktefi pecuji
zejména o pravidelné uzivani 1éka a dostate¢ny piijem potravy, ktera je doplilovana
o svacinach podavanim Nutridrinku, pfes péci o kondici, které se vénuje soustavné fyzi-
oterapeutka a nasledné péci ostatnich ¢lent kolektivu. Petra je velice Sikovna a trpéliva,
coz se projevuje pri praci v nasi ergoterapeutické dilné, kde vyrobila, pfedev$im pro své
déti, celou fadu darkd, jakymi jsou koralky, naramky, $alky, batikovana tricka apod.
K dal$im aktivitam patii vylety do okoli napiiklad Ratibofic nebo lazni Béloves, cas-
té navstévy kulturnich akei (koncerty, vystavy, divadelni predstaveni) a také, spole¢né
s ostatnimi obyvateli Domova, oblibena posezeni v nachodské kavarné Lary fary, kde
jsou hosté obsluhovani klienty s mentalnim postizenim.
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V minulosti byla Petfinou oblibenou ¢innosti jizda na koni a toto bylo rovnéz zminé-
no v jejim individualnim planu, jako dosud neuskute¢nény cil. Prozkoumali jsme tedy
moznosti, jaké by mohli nasi klienti, zejména s ohledem na jejich bezpe¢nost, v jizdé
na koni mit. Byla nam doporucena jizdarna v Litobofi, ktera se zabyva mimo jiné i hipo-
terapii. Nasledné se nam v srpnu loniského roku podatilo jizdarnu navstivit a Petfe tak
splnit sen. Méla moznost projet se spolecné se dvéma dal$imi klienty Betanie na koni
okolni prirodou.

Béhem osmndctimési¢niho pobytu Petry v nasem Domové se podatilo zlepsit i po-
meéry jejich déti. Druhorozena dcera byla s Petfinym souhlasem piedana do péstoun-
ské péce a s péstouny byly navazany velice pékné vztahy. Také vazby s otcem nejstarsi
dcery se v priibéhu ¢asu vyrazné zménily. Oba spole¢né Petru v Betanii jiz nékolikrat
navstivili a celd rodina v soucasné dobé vztah maminky s dcerou podporuje. Petru také
pravidelné pti jejich navstévach déti do Ji¢ina a Berouna doprovazime. Jelikoz cestovani
na tyto vzdalenosti je velmi ndkladné, snazime se tyto cesty spojovat s vylety ostatnich
obyvatel Domova, jakym byla naptiklad navstéva sklarny v Nizboru u Berouna, nebo
s vytizovanim ufednich zalezitosti, abychom se mohli na financovani téchto vyjezdu
podilet.

Vime velice dobfe, jak rychle ukrajuje Huntingtonova choroba jejim nositelim ze
zbyvajiciho ¢asu - jiz se tfemi klienty jsme se v Betanii béhem kratké doby rozloudili.
Snazime se tedy, pokud nam moznosti dovoluji, tohoto ¢asu co nejsmysluplnéji vyuzivat.

TEZKY UDEL PECOVATELU A PECUJICICH

Mgr. Petra Ostrizovd

Réada bych reagovala na prispévek pani Vestfalové, ktery jste
otiskli v Arse ¢. 41. Byla jsem za tento osobni pribéh rada, pro-
toze kazdy clovék s Huntingtonovou chorobou je jiny, a ne
vsichni maji obdobnou zkusenost s dny, které pravé pani Vest-
talova popisuje. V takovych pripadech je ¢lovék mozna rad,
kdyz je pouze poslan do... Timto dopisem bych Vam v$em, kte-
i o nékoho pecujete, chtéla fici, Ze v tom nejste sami a kromé
dobrych dni, kdy jde v§echno ,oukej', vZdy pfijdou dny naro¢né
a je dobfe, Ze existuje SPHCH, ktera se v ramci urcitych moz-
nosti snazi rodindm pomoci.

S Huntingtonou chorobou nemdm zku$enost z rodiny, ale z prace jako pecovatel-
ka. Na kazdém tréninku ¢i pfednasce nas ucili, Ze musime témto zachvatim vzteku
predchdzet, vyvarovat se situacim, které tyto stavy vyprovokuji. Bohuzel jsme vsichni
z vlastnich zku$enosti v praci védéli, Ze ono se to teoreticky hezky povidd, ale ne vzdy
vite, co takovému zachvatu vzteku predchazi. A nékdy se situace rozjede tak rychle a ne-
¢ekang, ze si jen prejete, aby se v mém pripadé klient, ¢i ve vasem pripadé tieba rodinny
prislusnik, nezranil o nabytek ¢i o véci, kterymi hézi. Na druhou stranu zase vim, Ze

36



jsou situace, o kterych jiz pfedem vime, Ze zptisobi problém a nasledné néjakou scénu,
ktik, snaha nékomu ublizit ¢i néco rozbit.. ., ale tak néjak se jim nelze vyhnout. Jako pti-
klad bych uvedla sprchovani. Vim, ze klientka m4 rada, kdyz si sama sprchu drzi a rada
ji to dopreji, ale vSe ma své hranice a ja vim, Ze po 30 minutach sprchovani prosté musim
Fict, Ze to staci, nebot je ¢as na obéd nebo mam dalsi praci. No a je to tady. A takovych
situaci je béhem dne nespocetné mnoho, jako tfeba u pani Vestfalové konec seridlu,
vypadek proudu. U nas to byla naptiklad potfeba mit cigaretu, chci si vybrat oblecen,
co budu nosit, i kdyz je tfeba plné dér, potfebuji pouzit telefon, ktery je zrovna obsazeny,
nechci nosit plenku nebo tfeba to, Ze koupat se rozhodné dnes nechci. Na zac¢atku jsem
méla problém, Ze jsem si ony utoky brala osobné, ale postupné jsem si uvédomila, Ze
zlidi ,,mluvi“ Huntingtonova choroba a jejich slovni a fyzické utoky jsou jen dusledkem
nemoci. Nékdy neni viibec lehké udrzet si chladnou hlavu a nepfemyslet o tom, co se asi
zase zitra stane a zda bude zitfej$i den mén¢ problémovy, nez byl dnesni. Stale si pieji,
abyste téch dobrych dnd méli vice nez téch Spatnych!

Béhem 5 let, kdy jsem potupné pronikala do svéta lidi s HCH, jsem poznala spoustu
rodin, které bohuzel chovani svych rodici, déti... s HCH nezvladli a museli je svérit
na opatrovani do domovii. Poznala jsem rodiny, které HCH stmelila dohromady a na-
opak také rodiny, které se diky této nemoci zcela rozpadly. Toto samotné téma vlivu
HCH na rodinu by bylo na dalsi ur¢ité dlouhé povidani. Vam vSem, ktefi mate podobné
zkusenosti s pé¢i o nékoho blizkého, preji hlavné hodné trpélivosti a patfi Vam i obdiv
a dik, ze to vSe zvladate v domacim prostredi tak dlouho, jak jen to je mozné.

ALENA - NEKONCICI PRIBEH
Alena Strasikovd

Uplynulo pil roku a ja zas sedim a piSu. Pfemyslim, co se zménilo, co zIého a dobrého se
stalo. Vlastné je vic toho dobrého. Martina se ma dobie. Na charité se o ni dobfe staraji.
Ted, kdyz jdu za ni, mam problém sama se sebou, bojim se vidét ji tak bezmocnou, ale
pak jsem u ni a vSechno to ze mne spadne. Je $tastnd, usmévava, Ze mé vidi a chce slyset
vSechno co se déje.

V listopadu méla narozeniny, 36 let, a pak prisly Vanoce - tézké rozhodnuti. Vzit
ji domt nebo nechat na charité. Pani vrchni fekla nechat. Ma tam svtij fad a hlavné
klid. Tak jsme se domluvili a o §tédrém dnu v poledne jsme jeli vSichni za ni. Byla to
opravdu radost. Pfivezli jsme cukrovi, stromecek a darky. Byla $tastna, o¢i ji zarily a my
byli $tastni s ni. Vecer pak méla dalsi Vanoce, které méli pfipravené na charité. Vnucka
Martinka se dostala z nemoci, chodi sice ¢asto na odbéry, ale drzi se. Zac¢ala pomalu
hubnout a zamilovala se. Poprvé opravdova laska. Zménila se a zacala si vazit Zivota
a lidi, ktef1 ji maji radi.

Clovék asi musi zaZit néco tézkého, aby si vazil toho, co m4. Tak si myslim, Ze po letech,
kdy jsme se velmi trapili a moc to bolelo, zaZivame kone¢né i radost a ty kapicky $tésti.
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Co s SPHCH

Vzdycky se té$im na to, Ze se sejdu se vSéemi na rekondici. Je 10 let sou¢asti mého zi-
vota. Ale stdle jsme upozornovani na to, Ze je potfeba pomdhat, aby se nase organizace
nerozpadla a nase vedeni i ti, ktefi pomahaji, starnou a je potfeba myslet dopredu. Je
mi lito, Ze mladi lidé nechtéji spolupracovat. Budu moc rada, kdyz se kone¢né nékdo
rozhodne a pomize.

ZIVOT JE BOJ

Ing. Martina Musilovd

Na konci loriského roku jsme se dozvédéli o pfibéhu pacienta s HCH, ktery se i pfes kru-
tost této nemoci a vSechna ptikoti Zivota nevzdal a snazi se o smysluplny Zivot. Pomdhaji
mu v tom socidlni pracovnici. Tento pfibéh je ditkazem, Ze je potfeba bojovat s nemoci
a obtiznou Zivotni situaci a Ze existuji i urednici, kterym, i pfes vSechny snahy stdtu a by-
rokracie o zbaveni se jakékoli odpovédnosti za zdravotné postizené obcany, neni jedno, co
se s lidmi kolem nich déje.

V soucasné dobé bydli pacient v soukromé ubytovné, protoze shodou okolnosti nema
z4dny staly domov. Eviden¢ni adresu ma na ohlaovné MéU. Ma pfizndn invalidni di-
chod, ale bez naroku na vyplatu dichodu, jelikoz nesplnil potfebnou dobu pojisténi.
Nyni pobira ddavky pomoci v hmotné nouzi (pfispévek na zivobyti a doplatek na byd-
leni). Z téchto davek si hradi bydleni a ostatni zakladni Zivotni potfeby. Dale mu byl
od meésice dubna 2012 ptiznan prispévek na péc¢i na mobilitu, takze je schopen si péci
0 svoji osobu zaplatit.

V soucasné dobé md néjaké mensi finan¢ni prostiedky usetfeny pravé na zajisténi
dustojnéjsiho zivota nebo na doplaceni potfebné doby pojisténi pro priznani invalidni-
ho dtichodu. Nejbliz§im ptibuznym je jeho bratranec, ktery je pracovné zaneprazdnén,
ale snazi se o spolupraci. Rovnéz on ma zdjem o vyreSeni tizivé socidlni situace svého
pribuzného. Rodice a bratr pacienta zemfteli, s byvalou manzelkou a synem se nestyka.
Onemocnéni se projevilo po matc¢iné linii, kde matka velmi trpéla. Jedna se o ¢lovéka
komunikativniho, se zdjmem o déni kolem sebe a snahou o ulehceni potizi, které mu
jeho nemoc zpisobuje. Rik4 o sobé, Ze je bojovnik, nechce se jen tak vzdat a nechce
podlehnout nevylé¢itelné nemoci. Ma rad sport, nyni uz jen jako pasivni divak. Je spo-
le¢ensky s klidnou povahou. Nepije alkohol a dobfe se s nim spolupracuje.

Bydleni na ubytovné mu pravé z divodu nemoci prestalo vyhovovat. Nema tam klid
ani z4dné soukromi. Casto musi Celit hddkdm a vytrznostem. Rad by travil sv@j zi-
vot smysluplné, ale nema k tomu podminky. Chce vyuzit svych ¢aste¢nych schopnosti
a vile k rozvinuti aktivit, jichz se mu v bézném Zivoté nedostava. Z tohoto divodu se
zapojil i socialni odbor daného méstského uradu a pracovnici se snazi pomoci pacien-
tovi v jeho svizelné situaci.
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TIHA ZODPOVEDNOSTI

Ing. Martina Musilovd

Ptindsime Vam ptibéh o tize zodpovédnosti a obtiZnosti rozhodovdni matky, kterd celi
moZnosti nemoci své dcery.

Mam z prvniho manzelstvi dceru, které je ted 28 let, a teprve nedavno mi jeji ba-
bicka, byvalého manzela nevlastni matka, oznamila, Ze trpél HCH, jeho vlastni matka
také a toto zatizeni méla celd jeji rodina. Byvaly manzel zemfel asi tak pred péti lety, ale
protoze jeho rodina o této zélezitosti se mnou odmita mluvit, nic konkrétniho nevim.
Jen to, ze z druhého manzelstvi mél syna, ktery podstoupil testy a nemoc pry nema.
S dcerou jsme se v poslednich letech moc nevidaly, nejezdila za mnou, byla takovy téz-
ky samorost uz od détstvi. Studovala v zahranici a uz tam ziistala. Loni na Vanoce ale
ptijela a ja vidéla zmény. Vim, Ze ma problémy v préci, je nesoustfedéna, za¢ina hire
mluvit, mé deprese, chodi k psychologovi, zménu v chovani vidél i jeji partner a odesel
od ni. Dcera viibec netusi o této nemoci a ja ted stojim pred touto tézkou situaci a ne-
vim, co s tim a jak dal. Jak ji to vitbec mam fict. Nebo nemam? Nechat ji napospas této
stragné véci, to pfece nemizu a ke véemu je tak daleko. Na druhé strané se bojim, jestli
to unese a neséhne si na zivot. Od $koly neZije v Cesku a nechce se ani vratit, nikdy tady
nepracovala. Pokud se vrati do CR, tak pravdépodobné nebude mit nérok na jakékoli
prispévky nebo bezplatnou péci. Pro mé je to bezvychodna situace a doufam, Ze naleznu
néjaké reseni.

V RIZIKU HUNTINGTONOVY CHOROBY

Gene Veritas, pteklad Zuzana Maurovd
www.curehd.blogspot.cz

Poté, co si hrozna nelé¢itelnd Huntingto-
nova choroba vyzadala jejich partnery, Jo-
nathan Monkemeyer a Jane Mervar - kdy-
si dva neznami, ted blizci lidé - se
rozhodli vénovat své zivoty hledani zpt-
sobt, jak urychlit nalezeni efektivni lé¢by
a neustdlému zddraznovani naléhavosti
vyzkumu juvenilni HCH (JHD).

Jonathan opustil na poc¢atku roku 2000
své zaméstnani a — aniz zprvu znal prici-
nu podivné nemoci své manzelky Sheryl - na plny tivazek o ni pecoval, a to az do roku
2009, kdy ve véku 46 let zemrfela na Huntingtonovu nemoc.

»10 prosté musite udélat,“ rekl Jonathan, vystudovany elektrotechnicky inzenyr,
v nedavném telefonickém rozhovoru ze svého domu na predmésti Philadelphie. ,,Sku-
te¢né v nadi zemi nemdte jinou moznost. Délali jsme spolu spoustu ptijemnych véci,
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coz bylo dobré. Vénovali jsme se takovym poklidnym ¢innostem, jako Ze jsme chodili
do mistnich zahrad. Spoustu ¢asu také Sheryl stravila s na$im synem.”

Sheryl zemfela doma. ,Necekal jsem, Ze zemfe, fekl Jonathan. ,Myslel jsem, ze se
¢asem nalezne 1ék. Doktor fikal, Ze mé pét let. Ale upadla a zranila se. Nemohla sedét.
Musel jsem ji drzet. Béhem ctyf tydni zhubla z 50kg na 40kg. Zemfela na infarkt, je to
jako umfit hlady.”

Jejich syn Jonathan, kterému je nyni 14, je v padesatiprocentnim riziku, Ze po mat-
ce zdédil gen pro HCH. (Obvykle se mohou rozhodnout pouze dospéli, zda se nechaji
na gen testovat, a mnozi se rozhodnou test nepodstoupit. Déti mohou byt testovany
pouze projevuji-li se u nich symptomy nemoci).

Paralelni pfibéh

Na poloviné cesty napri¢ USA ve vesnici UAnse na Hornim poloostrové v Michiga-
nu bojovala za rozlusténi nemoci postihujici jeji rodinu Jane. HCH ji pfipravila nejen
o devétactyfticetiletého manzela Karla, ale také o tfinactiletou dceru Karli Mukka, oba
zemfeli v roce 2010. (Jane dala dcefi své div¢i jméno).

Karel byl béjecny, ctizadostivy, inteligentni muz,” fekla Jane na zacatku vycerpavaji-
ctho dojimavého rozhovoru, ktery trval ¢tyfi hodiny. ,,Ctil rodinné hodnoty. Vzdycky
mne dokazal rozesmat.”

Casem si ale za¢ala uvédomovat, ze se postupné méni. ,Nikdo mi nedokazal vy-
svétlit, co se déje.“ Stejné jako mnoho jinych pacientti s HCH zacal byt Karl agresivni
a vyhrozoval rodiné nasilim. ,,Karl nas drzel zbranémi jako rukojmi,” vzpominala Jane
na nebezpeci, kterym byla ona, Karli a dalsi tfi jeji dcery vystaveny, kdyz se manzelovo
chovén{ stdvalo ¢im dal nesmyslnéjsim. ,,Casto jsme se velice, velice baly. Mély jsme
v domé bezpec¢ny pokoj. Musely jsme do néj utéct a dvete zablokovat posteli. Dcery uz
ten postup znaly. Pak jsem se ho snazila zabavit nebo rozptylit.*

»Hrozné na tom je, Ze jsem védéla, Ze jsme to jediné, co mu na svété zbylo, ale pro
néj to nic neznamenalo.“ JHD devastovala Karlino télo, pfesouvala organy v hrudni du-
tiné a ohybala ji patet do strany. V dob¢, kdy umirala, si kvili mimovolnim pohybtéim
ukousla pulku jazyka, vypravéla Jane. OSetfovatelka navrhla, ze by Jane mohla dat Karli
morfin a ,nechat ji odejit“. Odmitla to. ,,Bylo to stragné tézké,” fekla Jane. ,Ptala jsem se
Karli, jestli je ptipravend odejit do Jeziskovy néruce. Rekla, Ze ne. Zemfela na pfirozené
nésledky.”

Dnes Jane sotva sta¢i s finan¢nimi prostfedky (pobira davky socidlniho zabezpece-
ni), protoze se celodenné stara o dalsi dvé své a Karlovy dcery, 22letou Ericu Mukka
a 20letou Jacey Mukka. Obé mayji, stejné jako Karli, JHD. Karisa Mukka, 26leta dcera
z predchoziho vztahu, Zije nedaleko.

Spolec¢nici v lasce i obhajci nemocnych

Pratelé z Facebooku Jonathan a Jane se v ¢ervnu 2010 setkali na 25. setkani Hunting-
ton’s Disease Society of America (HDSA) v Raleighu, NC. Sedéli vedle sebe a zivé de-
batovali. Tou dobou jesté truchlili pro své ztracené blizké. Po skonceni setkani si spolu
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kazdodenné pfinejmensim nékolik hodin telefonovali. Jonathan navstivil Anse a krat-
ce potom Jane a Jacey stravily devét dni s Monkemeyersovymi. Pratelstvi Jonathana
a Jane prerostlo v romanticky vztah na dalku. ,,Jsou neuvéfitelna rodina,” fekl Jonathan
o Jane a jejich dcerach. ,,Nemysli jen samy na sebe.”

»Byla jsem skoro na dné,“ vzpomina Jane. ,,Zarmutek po smrti Karli a Karla byl stras-
ny. Chtéla jsem si od pec¢ovani oddechnout - prosté jsem chtéla byt mrtva. Kdyz jsem
domluvila s Jonathanem, chtélo se mi smat. Myslim, Ze mne zachranil.“ Jejich vztah

a vzajemnd podpora rodin se stal i partnerstvim v podpofte pacientti s HCH.

Stavéni mosth

K dosazeni svych cilii Jonathan a Jane zdvorile, ale vytrvale, apeluji na lhostejné tra-
dy. Jonathan se svym synem zije z davek socialniho zabezpeceni a vénuje se na plny
uvazek $ifeni informaci a podpora pacienttt s HCH. Procetl vice nez 10 000 védeckych
¢lankd vénovanych nemoci. Pro problém vyvoje 1é¢by zvolil technické feseni a zalozil
webovou stranku HDCircle.org, v soucasnosti offline, kam umistil informace o védcich
z celého svéta zabyvajicich se HCH, odkazy na HCH organizace a prehledy moznych
zptisobii 1é¢by HCH. Planuje stranky brzy znovu aktivovat.

Vytvotil také diskusni stranku na Facebooku, Hereditary Disease Circle, s cilem najit
spojitosti mezi HCH a dal$imi neurologickymi poruchami jako je Parkinsonova ne-
moc, roztrousena skleréza, posttraumaticka stresova choroba a amyotroficka laterdlni
sklerdza, znama téz jako Lou Gehrigova choroba. K tomu navstévuje relevantni setkdni
a konference a dostava se tak do kontaktu (networking) s lidmi z dalsich spole¢nosti
pro pomoc pti jinych nemocech. Vyhledava jejich nejlepsich vysledky a napady, kte-
ré by mohly byt preneseny do vyzkumu HCH. Jak Jonathan vysvétluje, chce vytvorit
»Synergie® a ,,pfemostit mezery“ mezi vyzkumniky pracujicimi na HCH a riznymi kli-
¢ovymi organizacemi. Jonathan naptiklad mluvil vice nez desetkrat osobné s reditelem
NIH dr. Francisem Collinsem. Collins byl v osmdesétych a devadesatych letech jednim
z prukopnikid hledani genu pro HCH. Minuly tyden spolu vedli rozhovor ve Washing-
tonu, D.C. ,,InZenyfi v zdsadé navrhuji véci hierarchicky,” vysvétlil Jonathan. ,,Vytvoril
jsem webovou stranku, ktera je ukazkou toho, jak systém funguje.”

»Na$e nemoc jako jedind nema genovou terapii. Celkem uz bylo provedeno 1 000
klinickych zkousek genovych terapii. Ale zda se mi, Ze jako komunita nejsme dost or-
ganiza¢né schopni. Pokud jste v néjaké organizaci, tak z jeji podstaty vyplyva, ze mate
popis prace a vasi povinnosti je pracovat pro tu organizaci. Kazdy uvizne v tom, co déla.
Mame tolik védct a zainteresovanych stran na poli vyzkum HCH, ale vybor mati spo-
le¢ny pokrok a cit pro naléhavost vyhasina.”

Kdyby v jedné z téch organizaci zastaval néjakou pozici, ,mél bych vedouciho, které-
mu bych se zodpovidal,“ pokrac¢oval Jonathan. ,,V pozici outsidera bez prace, ktery v roli
zastance prav nemocnych klade otazky, miizete pomoci fidit lidi spravnym smérem
k tomu, co je potfeba udélat. Mam tu nejvétsi volnost, protoze nejsem zaméstnancem
zadné organizace. Mohu mluvit s kazdym, s kym chci.“
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Neékdy se Jonathan citi ,,jako bych chodil po tenkém led¢, protoze nejsem zadny vé-
dec,” fekl. ,Mluvime s lidmi privétivé a velice obratné. Nebourame instituce. Stavime
je.“ Shrnul sviyj pristup jako ,,délam to, co je potieba udélat pro zavedeni inovaci, které
prinesou nasi komunité 1é¢bu.”

Co by mohlo fungovat

Podstatnou slozkou Jonathanova usili je ziskavani vyzkumniku pro posledni objevy
a techniky, které by se mohly prevést do terapie HCH. Ve svych rozhovorech s védci se
pokousi inspirovat novy rozvoj i hledat nové napady v souvislosti s minulymi objevy.
Spi8 nez jen jednoduse vyckavat, Ze mnohamilionové farmaceutické snahy pfinesou vy-
sledky, obhajci nemocnych musi aktivné participovat pfi hledani 1é¢by, mozna i zkouset
léky a latky schvalené pro jiné ucely ve vlastnich studiich, vyhledavat doporuceni védct
k davkovani a spolupracovat s lidmi, ktefi podavaji zpravy o svych pozorovanich pres
webovou stranku, navrhuje Jonathan.

Citoval priklad nadaci Hannah’s Hope Fund (HHF), jejiz ¢lenové spolupracovali
s vyzkumniky na snaze vyvinout s co nejniz§imi naklady genovou terapii pro vzdcnou
genetickou poruchu znamou jako axonalni neuropatie s obrovskymi axony. HHF jednal
s Food and Drug Administration (FDA) a - pokud studie bezpe¢nosti probéhne, jak je
planovano — mohly by klinické zkousky zacit tento rok.

V americkém systému vyvoje 1ékli touha po zisku ,mafi inovaci a odpovédnost®
k pacientiim, podotkl Jonathan. Neprodukuje silné lidry, nékoho jako Jonas Salk, kte-
ry vyvinul vakcinu proti détské obrné, systém dnes podporuje atmosféru ,,$tésti pro
vSechny®.

Jonathan také poukazal na nové partnerstvi mezi National Institutes of Health (NTH)
a Milken Institute/Faster Cures, které se pokousi zvysit spolupraci mezi vladou, nada-
cemi, universitami a farmaceutickym priamyslem ve snaze vylé¢it vice nemoci a udélat
to rychleji. Tato iniciativa zahrnuje vytvoreni nového programu NIH - National Center
for Advancing Translational Sciences. Zastanci pro fidka onemocnéni jako je HCH se
pottebuji ,,zapojit do kazdého aspektu hledani 1é¢by. ,,My pacienti mame motiv. Néas
hlas je dtilezity a zalezi na ném.”

Prozieni

Jane a Jonathan se stejné jako jini snazili strhnout vétsi pozornost védcti,, HCH or-
ganizaci a vlddy k JHD. V zafi 2010 se Jonathan a Jane setkali s dr. Stevem Groftem,
feditelem Kancelafe vyzkumu vzacnych onemocnéni pti NIH, aby ziskali vét$i podporu
na vyzkum HCH pro JHD. ,,Bylo to neobycejné setkani,” fekla Jane a Jonathan pozna-
menal, ze odchazela s vét§im presvédc¢enim, ,,ze potfebujeme néco udélat.”

»Kazdy se branil vzit na védomi juvenilni populaci,” fekla Jane. ,,Je to jako néjaka vel-
ka politickd hra. Nikdo s nami tu hru pro nase déti nehral, tak jsme kticeli: potfebujeme
1ék, potfebujeme 1€k, pottebujeme 1ék!“

»Potfebujeme legislativni upravu, abychom mohli JHD financovat, a pak by NIH
JHD financovala,” vysvétluje Jonathan a poukazuje tak na pfekazku stojici v cesté usili
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o pochopeni a 1é¢bu JHD. Jane i Jonathan si v8imli, Ze vyzkum JHD se opozduje za vy-
zkumem klasické formy HCH kviili etickym otazkam a Ze kvili tomu, aby se nemichala
vyzkumna data déti a dospélych, nejsou déti zahrnovany do klinickych zkousek.

Jane se pokousela uchdzet s Karli o i¢ast na zkousce na ACR-16, ktera se jevila jako
slibna 1é¢ba, ale neuspéla. Jane popsala oficidlni odpovéd, kterou dostala, jako ,,je to pro
vas moc zI¢, ze mate dité s JHD®. ,,Byla jsem znicena, fekla. Karli také uzivala podpirny
kreatin, ktery se v souc¢asné dobé testuje v ramci studie HCH, a ktery bere mnoho lidi
zasazenych HCH. ,,Trvalo nam to téméf rok, nez jsme ziskali dva lékare, ktefi by sledo-
vali Karli v dob¢, kdy brala kreatin, a ziskat tak doporuceni pro davkovani,“ vzpomina
Jane. ,Existuje spousta rodin, které to jen taktak dokazou.”

Védci maji také nedostatek takzvanych ,,studii pfirozené anamnézy“ JHD - studii,
které po urcity ¢as sleduji skupinu pacient, aby bylo mozné Iépe pochopit nemoc a pod-
porit vyvoj 1é¢by. Prace Jane a Jonathana zahrnuje také tlak na huntingtonské organi-
zace, aby vénovaly vétsi pozornost JHD. Diky tomuto tlaku z rodin s JHD, loni HDSA
souhlasila se vznikem nové iniciativy k ziskavani finan¢nich prostfedki specialné pro
JHD, vysvétlila Jane. ,,Z tézkych situaci mohou vzejit velké véci,” poznamenala Jane.

Zviditelnéni juvenilni formy HCH (JHD)

Jane, jeji dcery a dalsi rodiny s JHD se pustily do akce, spojily se s dal§imi radovy-
mi iniciativami JHD v usili zvysit povédomi a ziskat dotace pro vyzkum. Jacey a Erica
spustily stranky JHDKids.com. S pomoci pocitace a video vybaveni, které jim poskyt-
la Nadace Make-a-Wish, potidila Jacey sérii kratkych filmt, z nichZ jeden s nazvem
Opravdova Huntingtonova choroba je o Karlovi a Karli. Na YouTube shlédlo film vice
nez 220 000 divaka.

JHDKids iniciativa se soustfedi hlavné na podporu vyzkumu JHD dr. Jane Paulsen,
spolufeditelky HDSA Centra Excelence na Univerzité v Iow¢, a partnerky projektu
dr. Marthy Nance, feditelky HDSA Centra Excelence v Minneapolis. Obé védkyné pra-
cuji na dobrovolnické bazi, veskeré ziskané finance jdou jenom na vyzkum. Slovy JHD-
Kids stranek se JHD li$i vyznamné od nastupu HCH v dospélosti v nékolika ohledech.
»Nejvyznamnéjsi rozdil je v tom, ze se JHD objevi jesté dfive, nez je mozek zcela vyvi-
nuty,” fikaji na strankach védkyné. ,,Proto se v mnoha ohledech JHD v rizném véku tak
lisi“. U JHD se dozravani a neurodegenerace objevuji ve stejnou dobu.”

Dr. Paulsen a dr. Nance zacaly sledovat pacienty s JHD na kazdoro¢nim HDSA sjez-
du, coz jim umoznuje pracovat na studii pfirozené anamnézy. ,Informovanost je vét-
§i a dafi se ziskavat vice financnich prostiedk, takze ted mohou pfijet nase rodiny
do Iowy,“ vysvétlila Jane. ,,Chystame se tam jet letos na jatre. Bude to poprvé, co pojede-
me do Iowy.“

Jedna velka rodina

Jonathan a Jane uz mluvili o tom, Ze by ob¢ rodiny zily na jednom misté. V soucas-
né dobé ale budou pokracovat hodiny dlouhé konverzace z jejich souc¢asnych domo-
vi. Jonathanova pozice na vychodnim pobfezi mu umoziiuje piistup do nejvlivnéjsich
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védeckych a lékarskych center, zatimco Jane chce respektovat Jaceyno prani zemfit
na stejném misté jako jeji sestra a otec. Vzdalenost véak neumensuje ani jejich oddanost
k rodiné toho druhého, ani k boji za pacienty s JHD. Jonathan pomaha Jane zvladat
krize pramenici z péc¢e o nemocné dcery. ,,VZdycky vi néco nového,” fekla. ,,Je velmi
loajalni a duchovné zalozeny. Je to prosté dobry ¢lovék.*

Eri¢ini a Jaceyni lékafi nemohou predpovédét, jak dlouho mohou zit, ackoli pacienti
s JHD obvykle umiraji po dvacatém nebo tficatém roce, pokud ne dfive jako Karli.

Jane vi, ze efektivni, Zivotzachranujici lé¢ba moznd neptijde v¢as a nezachrani je.
Soustredi se na to, aby jim poskytla nejzdravéjsi a nejstastnéjsi zivot, jaky je v dané si-
tuaci mozny. Pracovala jako asistentka zdravotni sestry v pecovatelském domé a vidéla
Karlav zavére¢ny upadek v takovém domé. Doufa, ze se ji podafi udrzet dcery co nejdéle
doma.

»Jacey ma velkou fobii, ze, kdyz mne neuvidi, zemre, fekla Jane. ,,Nedokaze se ji zba-
vit. Rdda sleduje filmy. Rada pracuje na webovych strankach. Rdda se diva na vSechny ty
déti s JHD. Rada vymysli nova zlep$eni pro webové stranky.”

Erica se v 19 letech vdala za svou $kolni lasku, ale manzelstvi vydrzelo jen 11 mé-
sicti. V soucasnosti chodi s jinym muzem. ,Chce, aby se naucil, jak ji nali¢it a sladit
jeji obleceni,” fekla Jane, ktera ma obé dcery v opatrovnictvi. Ziskala pro Ericu soudni
rozhodnuti o povoleni k podvazani vejcovodi. ,,Plakaly jsme spolu,” fekla Erica. ,,Projit
tim bylo opravdu bolestné. Erica fekla: Co kdybych méla dité a onemocnéla, a co kdyby
bylo moje dité jako Karli?*

»Strach o mého syna je jisté divod,” fekl Jonathan o svém zavazku, ktery k tématu
HCH pocituje, a poznamenal, Ze se dosud u jeho syna zadné symptomy HCH neprojevi-
ly. ,,Je to osobni, sobecka motivace. Pro¢ je zZivot mého syna dtilezitéjsi nez zivot nékoho
jiného? Znam Jacey a Ericu a v§echny dalsi, kdo na tuto nemoc umiraji.“ Dodal: ,,Pracuji
pro HCH na plny tvazek a pokud jde o mne, neexistuje nic dtlezitéjsiho, co mohu se
svym zivotem udélat. Zndm kazdého v komunité a znam utrpeni a zkazu, které nemoc
rodindm zptisobuje. Nemizete opustit vojaka na bitevnim poli. Jit pry¢ by bylo prosté
$patné. Nemohu s tim prestat. Je to mtlj Zivot, tak to prosté je.“

Zku$enost z péce o Sheryl prohloubila jeho soucit s ostatnimi, kdo jsou ve stejné si-
tuaci. ,KdyZ u nékoho vidim HCH, emaptie je intenzivnéjsi a vidycky mne premize,”
svétil se. ,,Citim, Ze jsme jedna velka rodina. Proto toho nemtzu nechat.”
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VZPOMINKY NA SPOLECNE AKCE A SETKANI

1V TE NEJHLUBSI TME JE SVETLO NADEJE
Ing. Martina Musilovd

Jiz tfetim rokem spolupracuji s SPHCH jako dobrovolnik a loni na podzim jsem se po-
prvé ucastnila rekondi¢niho pobytu, ktery se konal v Usti nad Orlici. Jelikoz nemdm
zadnou osobni zku$enost s HCH a vSechny mé znalosti jsou pouze nactené nebo z do-
slechu, tak mé dr. Vondrackova pozadala, abych napsala své vzpominky a zazitky jako
ptispévek do Archy.

Diky tomu, Ze pomaham pfi ptipravé podkladii pro Archu, jsem si naivné myslela, Ze
o nemoci vim skoro vSechno, samoztejmé z pohledu laika, ale setkani s lidmi, které tato
nemoc poznamenala, je opravdu silny zazitek. Zvlast, kdyz vim, jak obtiZn4 je v dnesni
dobé spoluprace s jakymkoli tfadem i pro ,,normalniho ¢lovéka. Nechci zatracovat
vSechny ufedniky a socialni pracovniky. Najdou se i taci, ktefi se snazi nad rdmec svych
povinnosti, ale bohuzel je jejich manévrovaci prostor velice omezen zédkony, vyhlaskami
a predpisy, které vymysli nékdo, kdo pravdépodobné nema ani to nejmensi tusent, jak to
funguje (nebo spise nefunguje) v praxi.

Myslela jsem, Ze zavzpominat na v§echny lidi, co jsem tam potkala, bude jednoduché,
ale to jsem se hodné spletla. Ne, Ze bych si na nikoho nemohla vzpomenout, pamatuji
se na vSechny. Jen je opravdu tézké dostat vsechny myslenky, které mam v hlavé, na pa-
pir. Vidét projevy nemoci u pacientt a myslet na to, Ze se na né divaji vSichni ,,zdravi®
a neznali lidé skrz prsty a odsuzuji. Vidét bezmoc, stres, vycerpani a neskute¢nou zlost
z toho, Ze nic nezmuiizou, u pecujicich. Vidét neuvéritelny strach a nejistotu u osob v ri-
ziku. Nejsem zadna citlivka, ale musim priznat, Ze jsem méla parkrat slzy na krajicku
a zjistila jsem, Ze jsem vlastné stra$ny sobec, protoze prvni co mé napadlo, bylo ,,diky
bohu, Ze to nejsem ja“. Ale pak tu je jesté druha strana. Je tu vira a neskute¢na laska,
které pomahaji zvladnout i takovou hrizu jako je HCH. Rodina se dokaze semknout
a najde tu spole¢nou silu k boji a neptrestava doufat, Ze budoucnost neni jen ¢ernd.

Doufam tedy, Ze vSichni, kterym ted dochazeji sily, se mohou na chvilku zastavit
a odpocdinout si nebo se o nékoho opfit a je jedno, zda je to partner, kamarad, rodi¢ nebo
nékdo tplné jiny. Ze jednou najdou tu viru a uvidi i v té nejcernéjsi tmé svétlo, které jim
ukaze cestu a dovede je k lepsim zitfkiim. Vzdy se snazim i na té nejhorsi situaci hledat
néco pozitivniho, klidné mali¢kost, iplnou drobnost, a kdyz ji najdu, tak je ta ttha hned
trochu leh¢i a vidim, Ze problém ma své fe§eni. Nemohu svoje malé Zivotni netispéchy
a prohry srovnavat s HCH, to je nemyslitelné, ale mozna tento muj ptistup nékdy néko-
mu pomiize.

Pteji tedy vSem spoustu sil, opory, viry, lasky a nadéje.
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ZDRAVOTNI PROBLEMATIKA

NUTRICNI PECE O PACIENTY S HCH: VYZIVOVA DOPORUCENI

Skupina autorii, preklad Zuzana Maurovd
Neurodegenerative Disease Management, 2012

Poskytovani dobré nutri¢ni péce je u pacienttt s Huntingtonovou chorobou zasadni
a vichni pacienti s HCH budou, v ur¢itém okamziku, v dusledku nemoci potfebovat
nutri¢ni intervenci. Dosud v$ak neexistuji Zddna evropska vyzivova doporuceni. Evrop-
ska skupina pro standardy vyzivové péce u pacientii s Huntingtonovou chorobou (The
European Huntington’s Disease Network Standards of Care Dietitians Group) shro-
mazdila specialisty na vyzivu z celé Evropy. Ti vytvorili vyzivova doporudeni ke zlep-
$eni nutri¢ni péce o pacienty s HCH. Doporudeni byla sestavena tak, aby podporovala
optimdlni nutri¢ni screening, hodnoceni vyzivy a péci o pacienty ve vSech stadiich ne-
moci s cilem zlepsit standardy poskytované nutri¢ni péce. Systematicky byla prohledana
odbornd literatura, aby bylo jisté, Ze se doporuceni zakladaji na spravnych dikazech, akde
chybély dukazy, opiraji se specifické pokyny o konsensus vyzivovych specialistd. Poskyto-
vani nutri¢ni péce je v jednotlivych zemich velmi rtizné. Zavedeni téchto vyzivovych do-
poruceni v Evropé by mélo zlepsit kvalitu nutri¢ni péce poskytované pacientim s HCH.

Vyzivova doporuceni

o Spravna nutri¢ni péce je zakladnim prvkem péce o nemocné s HCH.

o Hodnoceni vyzivy a plan nutri¢ni pé¢e musi u pacienttt s HCH brat v Gvahu stadi-
um nemoci a problémy, které muze s ptijmem potravy pacient mit.

o DPravidelné je tfeba kontrolovat pacientovu télesnou vahu a zplisobem pro néj
vhodnym ménit pfijem kilokalorii azZ do doby, neZ je dosaZeno uspokojivé vahy.

o Vzhledem k proménlivosti energetickych narokt a moznosti rychlého tbytku
vahy je zivotné dtilezité v¢asné hodnoceni pacienta a pravidelna revize planu nu-
tri¢ni péce.

o Energetickd potfeba u mnoha pacientti rychle nartstd, proto je nezbytné dodavat
adekvatni makro a mikronutrienty.

LECEBNE ALGORITMY VAM POMOHOU ZVLADNOUT
SYMPTOMY HCH

L. Goodman, preklad RNDr. Jana Baron
www.wehaveaface.org

Vétsina pacientt a jejich rodin ma problém, kde najit nejlepsi 1écbu. Odbornici na HCH
maji mnoholeté zkusenosti, ale vét$ina pacientti se u téchto specialistii nelé¢i. Mnoho
z nich Zije daleko od specializovanych center a naro¢nd cesta k 1ékati je komplikovana,
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zvlasté pro pacienty v pokrocilém stadiu nemoci. Navic, kazdy odbornik na 1é¢bu HCH
muze efektivné 1é¢it jen omezené mnozstvi pacienttl. Z téchto divodi je vétsina paci-
enti s HCH lécena téméf vyhradné jen obvodnim lékafem. Tito 1ékati maji ¢asto jen
omezenou znalost specifickych priznaki u HCH a postradaji znalosti a zkuSenosti, jak
tyto priznaky lé¢it. Vysledkem je frustrace pro véechny - pacienty, jejich rodiny i 1ékare.
Bohuzel tato frustrace mize vést az k zavértim, ze pfiznaky HCH nelze nijak ovlivnit.

Pfestoze neni mozné vylé¢it HCH uplné a léky pro jeji lé¢bu nejsou perfektni a nemo-
hou priznaky vylé¢it, mohou vsak prokazatelné oddalit nastup priznakt nemocinebo je
v pokroc¢ilém stadiu zmirnit. Mtizete podniknout jasné kroky a pomoci vasemu lékafi,
ktery pak miize pomoci vam ,,zvladnout projevy” HCH.

Co je nejvétsi problém

Drive nez navstivite lékare, domluvte se s va§im partnerem (pecovatelem), které tera-
peuticky zvladnutelné projevy HCH vas nejvice obtézuji. Reknéte lékati o vasi depresi,
strachu ¢i nespavosti. Tyto priznaky jsou Casté i v bézné lékarské praxi a lékar bude
védét, jak je lécit. Mtize vSak védét daleko méné o jinych ptiznacich HCH jako je po-
drazdénost, obsedantné kompulsivni chovani a chorea (mimovolni pohyby). Pomozte
vasemu lékafi porozumét vem priznakim HCH a jaky negativni vliv na vés a vasi ro-
dinu maji.

Lécba priznaki

Pozadujte 1é¢bu vsech projevi HCH, které vam ptisobi potize. Skupina mezinarod-
nich specialisti na 1é¢bu HCH nedavno vyvinula lé¢ebny plan jako pomiicku pro vas
a vaseho lékare, zvlasté pro 1écbu téch priznaki HCH, se kterymi mize mit 1ékatf malou
zkusenost. Tyto lé¢ebné postupy — zvané algoritmy — poskytuji informace o 1é¢bé cho-
rey, podrazdénosti a obsedantné kompulsivniho chovani a navrhuji medikaci, kterou
lékati bézné predepisuji. Obsahuji také davkova schémata pro méné znamé problémy.
Jednotlivé algoritmy a dal$i doporuceni, kterda podpori rodinu, naleznete na nasich
strankach www.huntington.cz.

Ve potiebuje cas

Samotné hledani lécby je ta obtiznéjsi ¢ast! Specialisté se shoduji na tom, Ze je ¢asto
tfeba vyzkouset nékolik medikaci, ddvek ¢i kombinaci 1é¢iv, nez se najde ten spravny
postup. Vase zdravotni obtize se nezlepsi, pokud nebudete navstévovat 1ékare pravidel-
né a konzultovat postup lécby. Proto je dilezité nevzdavat se a bojovat. Pfiznaky HCH
se daji 1é¢it a mtizete je zvladnout!

Lécitelné priznaky HCH:
« smutek, deprese,
« uzkostlivost, obavy nebo pocity napéti,
o potize se spanim,
o mrzutost, netrpélivost, snadnd podrazdénost, zlost,
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o chorea,

o paranoidni pocity,

 zaseknuti se na jedné myslence, obavy kolem dokola,

« agresivni reakce véetné poskozovani majetku, vyhrozovani jinym lidem,
o sebevrazedné sklony.

UHRADY - INKONTINENCNI PODLOZKY

Vsichni, kterych se tato problematika tyka, jisté sledovali boj, kde na jedné strané sta-
la VSeobecnd zdravotni pojistovna, a v podstaté véechny ostatni zdravotni pojistovny,
a na druhé strané Ndrodni rada osob se zdravotnim postizenim CR, riizné pacientské
organizace, odborna i §irokd verejnost a také Ministerstvo zdravotnictvi CR. Jednalo se
o thrady inkontinenénich podlozek z vefejného zdravotniho pojisténi.

Nakonec vse dobte dopadlo a Vseobecnd zdravotni pojistovna CR podlehla tlaku ve-
Fejnosti a dala na doporuceni Ministerstva zdravotnictvi a absorp¢ni podlozky se vratily
dle doporudujiciho stanoviska Ministerstva zdravotnictvi do uhrad z prosttedktt VZP,
a to ve vysi 75 % ceny (stejny stav oproti roku 2012), nové vsak maximalné do 75% ceny
nejméné ekonomicky naro¢né varianty, kterou je nejméné nakladna absorp¢ni podloz-
ka nejvétsiho rozméru (90x60 cm). Zména byla provedena s Gi¢innosti od 1. 2. 2013.

»Je to nepochybné velky uspéch spole¢ného usili NRZP CR, APSS, Rady seniort
a dalsich subjektt, které vytvotily tlak na VZP CR. V této véci pomohlo i Ministerstvo
zdravotnictvi, které prohlasilo, Ze pojistovna porusila zakon. Chci Vam vSem za akti-
vitu v této véci podékovat, nebot se opét ukazuje, ze tlak vefejnosti ma velky vyznam,*
komentoval toto rozhodnuti v dopise ¢lenskym organizacim predseda NRZP CR Viclav
Krésa.

50



SOCIALNI PROBLEMATIKA

Uvodem

Dostala jsem za tikol opét sepsat, co nového v socidlni oblasti. BohuZzel se mi nepodatilo
ziskat zadné informace, které by se doslova z hodiny na hodinu neménily nebo je jeden
zdroj potvrdil a dalsi zase vyvratil. TakZe jen ve stru¢nosti.

1. Vsoucasné dobé je v meziresortnim pfipominkovém fizeni navrh zakona, kterym
se méni zdkon ¢&. 73/2011 Sb. o Utadu prace CR a dalsi souvisejici zikony ve vzta-
hu ke Karté socidlnich systémi. Z tohoto diivodu neuvadime zadné podrobnéjsi
informace k sKartdm.

2. sKarty se stale rozdavaji a funguji jednak pro ¢erpani statnich a socialnich pri-
spévki a podpor a také jako prikazy pro osoby se zdravotnim postizenim.

3. Prtikazy osob se zdravotnim postiZenim jsou kapitola sama pro sebe, a proto uva-
dime vyjadteni k postuptim Utadd prace od NRZP.

4. Dalsi zména, ktera se bude tykat nds véech, je novy Obcansky zdkonik, ktery za¢ne
platit v roce 2014. JiZ v podzimnim vydani jsme uvedli nékolik zmén, které z toho-
to zakoniku vyplyvaji. Jedna se hlavné o zbavovani svépravnosti. Tyto ¢lanky jsou
uvedeny také na nasich internetovych strankach.

5. Poslanecka snémovna také projednava novelu zédkona ¢. 329/2011 Sb., o posky-
tovani davek osobdm se zdravotnim postizenim. Névrh novely zohlednuje pti-
pominky NRZP k soucasné situaci pfi posuzovani narokt na prtikazy TP, ZTP
a ZTP/P.

V soucasné dobé je situace velice problematickd a také jsem zaznamenala problémy
s vyplacenim davek a prispévki - jednalo se hlavné o opozdéni plateb nebo dokonce
o natlak Utadd prace, pokud Zadatel nechtél prebrat sKartu. V soucasné dobé bojuje
NRZP proti témto postuptiim, ale vysledky jsou nejednoznaéné a postoje jednotlivych
statnich instituci se den ze dne méni. Bohuzel pro vés z této oblasti nemam zadné pri-
znivé zpravy. Doufam, Ze v blizké budoucnosti si vS$ichni nahote uvédomi, Ze nejsme
pouze tabulkové hodnoty, ale jsme lidé, a za¢nou se tak chovat.

Také se nam podatilo ziskat podrobnéjsi informace o posuzovani diskriminace
od Verejného ochrance prav. Jedna se o popis situaci a soubor postupt, jak reagovat
v piipadé diskriminace, napfiklad na pracovisti. Je to velice obecny popis, ale v urcitych
situacich lze tyto postupy pouzit.

Na zavér vam preji mnoho trpélivosti a pevné nervy, protoZe nam nezbyva nez vytr-
vat v boji a doufat, Ze neni marny.

Za redaké¢ni radu Ing. Martina Musilova
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VYDAVANI DOCASNYCH PRUKAZU OZP S PLATNOSTI
DO ROKU 2013

Generélni feditelstvi Uradu préce vydalo metodiku k vyddvani docasnych prikazii
osob se zdravotnim postizenim (OZP) s platnosti od roku 2013. Pfedseda NRZP CR
Viéclav Kréasa v$ak upozornuje, Ze popsany postup v pripadé ztraty ¢i znehodnoceni
prikazu OZP je nespravny. Navrhuje postupovat dle dopisu ministryné prace a soci-
alnich véci L. Miillerové, ktery je uvedeny nize.

Vézeny pane Duchoni,

nabytim Gc¢innosti zakona ¢. 329/2011 Sb. dne 1. ledna 2012 doslo ke zruseni institu-
tu mimoradnych vyhod pro téZce zdravotné postizené obc¢any dle zdkona ¢. 100/1988
Sb., vyhlasky MPSV ¢. 182/1991 Sb. Dle § 38 odst. 7 zakona ¢. 329/2011 Sb. ziistavaji
po 1.lednu 2012 v platnosti pouze pritkazy mimoradnych vyhod, a to do doby platnosti,
ktera je na nich vyznacena, nejdéle do konce roku 2015.

Prikaz mimotadnych vyhod byl dle § 86 odst. 2 zdkona ¢. 100/1988 Sb. vefejnou
listinou. Podle § 86 odst. 4 zakona ¢. 100/1988 Sb. platnost pritkazu mimoiadnych vy-
hod kon¢i uplynutim doby v ném vyznacené, ohlasenim jeho ztrity nebo kradeze, od-
nétim mimoradnych vyhod, smrti ob¢ana nebo jeho prohldSenim za mrtvého anebo
rozhodnutim prislusného organu. Pravni predpisy uc¢inné od 1. ledna 2012 neumoznuji
prodlouzeni platnosti prikazu mimofddnych vyhod, kterym skon¢ila platnost, nebo
vydani prikazu mimofddnych vyhod jako ndhrady za pritkaz mimorddnych vyhod,
ktery byl ztracen, poskozen nebo odcizen.

Od zacatku roku 2013 obdrzelo Generalni feditelstvi Uradu prace velké mnozstvi
stiznosti a podnétu ze strany klientd, ktefi ztratili nebo jim byl odcizen pritkaz mi-
motadnych vyhod a domahali se vystaveni nového nahradniho prikazu. Jelikoz jim
ze strany UP nebylo umoznéno vystaveni ndhradniho pritkazu mimofadnych vyhod,
ocitli se v nelehké situaci ze dne na den. Klienti poukazuji na to, ze prava, ktera kdysi
nabyli jim byly bezd@ivodné odebrany.

Vzhledem k tomu, Ze platna legislativa nebere v tvahu zminované situace, generalni
feditel UP rozhodl vydat pokyn k vyddvani do¢asnych priitkazit OZP tzv. laminovanych
i v ptipadé ztraty & odcizeni pritkazu mimotadnych vyhod. Utad préce by mél postu-
povat nésledovné:

oV ptfipadé, Ze se klient dostavi na urad prace a oznami, Ze ztratil nebo mu byl

odcizen pritkaz mimotadnych vyhod a chce vystavit ndhradni pritkaz, je potfeba
nejdtive zkontrolovat spisovou dokumentaci a zjistit platnost ptivodniho prika-
zu mimoradnych vyhod (pokud je klient pfijemcem ptispévku na mobilitu z pre-
chodnych ustanoveni, je mozno tuto skute¢nost ovéfit i u zadosti o prispévek
na mobilitu).

« Po ovéfeni platnosti pritkazu mimoradnych vyhod klientovi vydame docasny

pritkaz OZP, tzv. laminovany se shodnym oznacenim jaky mél ptivodni priikaz
(TP, ZTP, ZTP/P).

52



o Pokud platnost ptivodniho pritkazu byla krats$i nez 1 rok, vydame docasny lami-
novany pritkaz OZP s dobou platnosti do data ptivodniho pritkazu.

o Pokud platnost ptivodniho prikazu byla del$i nez 1 rok, vydame doc¢asny lamino-
vany prikaz OZP s dobou platnosti na 1 rok od vydani prikazu.

« Pfivydani prikazu mimoiddnych vyhod nabidneme klientovi moznost podat si
zadost o prukaz OZP (podle situace klienta pripadné prispévek na péci ¢i prispé-
vek na mobilitu), v ramci fizeni by doslo k posouzeni zdravotniho stavu a nasled-
né v ptipadé ptiznani by mu byla vydana sKarta s funkci prikazu OZP, kterd ma
pausalné platnost 4 roky.

S pozdravem
Ing. Ludmila Miillerova, v.r.
ministryné prace a socialnich véci

ROVNE ZACHAZENI A OCHRANA PRED DISKRIMINACI

Vetejny ochrance prav piisobi v oblasti napliiovani prava na rovné zachazeni a ochranu
pred diskriminaci. V této souvislosti je tfeba Fici, Ze diskriminace je prévem vymezeny
pojem. Neni to tudiz jakékoliv nespravedlivé rozliSovani mezi lidmi, ale jen takové roz-
liseni, které vymezuje zakon.

Co je to diskriminace?

Diskriminace je podle zakona takové znevyhodnéni, které je zalozeno na zakaza-
ném divodu a zdroven se odehrava v oblasti pravnich vztahd, kde je to zakdzano (viz
tabulka). Pro to, aby ur¢ité zachdzeni mohlo byt povazovano za diskriminaéni, a tudiz
zakdzané zakonem, nestaci pocit osobni nespravedlnosti. Musi byt dany pravé popsané
zakonné predpoklady. Jako priklad typicky diskriminaéniho zachdzeni lze uvést napf.
neptijeti zeny od zaméstnani proto, ze pecuje o déti, neobslouzeni Roma v restauraci,
neptijeti do prace pro blizici se dichodovy vék apod.

Za zminku stoji také to, Ze za diskriminaci zakon povazuje i obtéZovani (vytvareni
ponizujiciho a nepratelského prostiedi, napf. zesmésnovani zdravotniho postizeni za-
meéstnance nebo zaka ve $kole), véetné sexudlniho, dale pronasledovani, pokyn a nava-
déni k diskriminaci.

Na pracovi$ti se diskriminace muzZe objevovat ve zcela specifickych formach:
mobbingu a bossingu.

Diskriminacni divody a zakazané oblasti

Podle antidiskrimina¢niho zakona jde o diskriminaci pouze tehdy, kdy je s ¢clovékem
zachdzeno rozdilné v nékteré z oblasti, kde to zakon zakazuje (napf. zdravotni péce,
vzdélavani) z nékterého ze zakdzanych diivodtl (napt. vék, sexualni orientace). Diskri-
minac¢ni diivod se miize projevit v kterékoli ze zdkonem vymezenych oblasti.
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Dalsi zakony obsahuji i jiné divody diskriminace - jako napf. jazyk, socidlni pivod,
¢lenstvi v politickych stranach a hnutich, manzelsky a rodinny stav nebo povinnosti
k rodiné a jiné.

Pokud jde o konkrétni priklady diskriminace, muze jit naptiklad o nasledujici situ-
ace: neprijeti zaméstnance do prace pro jeho zdravotni postizeni, skon¢eni pracovniho
poméru pro vék zaméstnance, neposkytnuti odmény téhotné zaméstnankyni, odmit-
nuti zdravotni sluzby kvli sexualni orientaci pacienta, neprijeti k pfedskolnimu vzdé-
lavani z dtivodu romské etnicity ditéte, neposkytnuti kreditni karty klientovi star§simu
70 let, vypovéd z najmu bytu pro ndbozenské vyznani aj.

Pro lepsi predstavu o tom, co lze vnimat jako diskrimina¢ni jednani, naleznete
na webovych strankach ochrance jednotlivé pripady, které ochrance v minulosti pro-
Setfoval. V pripadé pochybnosti muzete oslovit pracovniky Oddéleni rovného zacha-
zeni Kanceldfe verejného ochrance prav. Kontakty jsou zpfistupnény na internetovych
strankach www.ochrance.cz.

Diskriminac¢ni divody Zakazané oblasti

Rasa, etnicky ptivod, narodnost Zaméstnavani, povolani, sluzebni pomér
Pohlavi Pfistup k povolani a podnikdni

Sexualni orientace Vzdélani

Vék Socialni zabezpeceni

Zdravotni postizeni Zdravotni péce

Nabozenské vyznani Clenstvi v profesnich komorach a v odborech
Vira, svétovy nazor Zbozi a sluzby véetné bydleni

Jak se branit
V nékterych oblastech, kde je diskriminace zakazana, provadi kontrolu spravni urady.
o Jestlize se diskriminace dopousti va§ zaméstnavatel, muZete se obratit se stiZnosti
na oblastni inspektorat prace (OIP). Totéz plati, stanete-li se obéti diskriminace
coby uchazeé/-ka o zaméstndni.
+ Poskozeny spotiebitel se miize obratit na Ceskou obchodni inspekci (COI), pti-
padné na Ceskou nérodni banku (CNB).
+ V piipadé, Ze dochazi k diskriminaci ve vzdélavani, lze uvédomit Ceskou $kolni
inspekci (CSI) atd.

Uvedenym postupem tedy lze dosahnout odstranéni zavadného stavu, ale nelze za-
dat zadostiu¢inéni ¢i ndhradu 4jmy v penézich. Zde je vhodné pripomenout, Ze vefejny
ochrance prav je opravnén prodetfovat postup organt statni spravy. Mate-li za to, Ze
urad nevyftidil Vas§ podnét na diskriminaci v souladu s pravnim fadem, mizZete se na néj
obratit.
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Vedle moznosti podat podnét prislunému spravnimu uradu (je-li takovy) se v pri-
padé diskriminace muzete obrétit s Zalobou na soud. Jako obét diskriminace mate v ta-
kovém pripadé pravo domdhat se nejen ukonceni diskrimina¢niho jednani a odstranéni
jeho nasledkd, ale muzete také zadat i poskytnuti pfiméreného zadostiu¢inéni (napf.
omluvu). Je mozné zadat téZ ndhradu nemajetkové ujmy v penézich.

Pro tspéch v soudnim fizeni je nezbytné, aby byla alesponl ¢aste¢né zajisténa di-
kazni situace. Obét diskriminace musi byt schopna prokazat, Ze byla vystavena nepii-
znivému zachazeni. Vite-li jiz doptedu (napf. z predchozi zkusenosti), Ze mizete byt
vystaveni diskrimina¢nimu jednani (jdete na pracovni pohovor, do realitni kancelare
atp.), pokuste se jeho prubéh zachytit. Za urcitych okolnosti mtize jako dukaz slouzit
audionahravka, dilezité jsou také vypovédi svédka. Lze také doporucit pisemnou for-
mu komunikace.

Verejny ochrance prav pomaha
Podle zakona o vefejném ochranci prav poskytuje ochrance obétem diskriminace me-
todickou pomoc:
» vyhodnoti, zda se skute¢né miize jednat o diskriminaci podle antidiskrimina¢ni-
ho zakona,
o poradi obéti diskriminace, jak mtze déle postupovat, na koho se ma obrétit a jak
podat navrh na zahdjeni fizeni z divodu diskriminace.

Pokud mate v amyslu podat ochranci podnét k prosetieni diskriminace, méli bys-
te co nejpresnéji pojmenovat, v ¢em diskrimina¢ni jednani spatfujete a vybavit svij
podnét veskerymi ditkazy, které mohou diskriminaci dolozit. Bez toho mtize byt pro
ochrance velmi tézké posoudit, zda k diskriminaci skute¢né doslo.

Co pro vas ochrance udélat nemiizZe:
o hradit naklady spojené s eventualni Zalobou a pravnim zastoupenim,
 zastupovat obéti diskriminace pfed soudem.

Mezi dalsi aktivity ochrance v oblasti rovného zachazeni patfi provadéni vyzkumu
a vydavani doporuceni a stanovisek k aktualnim diskrimina¢nim tématim. Ochrance
také komunikuje s evropskymi organizacemi, které se zabyvaji otazkou rovného zacha-
zeni, a vyménuje si s nimi uzite¢né informace.
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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 sledovand abnormalita, v nagem pripadé HCH).

Vseobecné vyuziva PGD 2 pristupy:
o naurovni chromozému sledujeme pocetni chromozémové abnormality (technika flu-
orescen¢n{ in situ hybridizace FISH a celogenomové komparativni hybridizace CGH),
o na drovni gentl detekujeme monogenni onemocnéni (technika polymerazové fe-
tézové reakce PCR).

Huntingtonova choroba patfi mezi monogenni onemocnéni a lze ji v rdmci preim-
plantaéni genetické diagnostiky tspésné testovat. Tento PGD PCR test je v Sanatoriu
Helios Brno hrazen zdravotni pojistovnou.

Principem vySetfeni je vazebnd analyza v kombinaci s pfimym testovanim mutace.
U téch Zadatelti, ktefi nepodstoupili prediktivni testovani na Huntingtonovu chorobu
(osoby v riziku), se provadi pouze vazebna analyza, tzn., Ze i bez pfimého testovani mu-
tace lze vybrat ,,zdrava embrya®, pticemz kvalita testu se nijak nesnizi.

V Sanatoriu Helios se PGD PCR provadi na embryich ve stadiu blastocysty tj. po pé-
tidenni a/nebo $estidenni 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 ttidennich embryi, se bioptuji a vySetiuji pouze embrya nejvyssi
kvality, s nejvétsi pravdépodobnosti implantace (uchyceni se v déloze). VySettené zdravé
embryo je transferovano do délohy, je-li jich vice, jsou zamrazena.

Co se tyce uspésnosti IVF a PGD PCR cyklt v Sanatoriu Helios Brno, jsou nase vy-
sledky srovnatelné s vysledky nejlepsich svétovych center zabyvajicich se problematikou
asistované reprodukce a PGD, tj. vice nez 50 %.

Zadatelé o PGD PCR z rodin huntingtoniki, at uz nositelé mutace ¢i osoby v riziku,
tvori v nasi PCR laboratofi nejpocdetnéjsi skupinu ze vSech vysettovanych osob s mono-
gennim zatizenim v rodiné. Potésujici je, Ze se k ndm 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
MUDry. Véra Hofinovd, klinicky genetik, mobil: 604 415 649
Mgr. Dusana Vrdnovd, IVF koordindtorka, mobil: 731 416 420
MUDry. Pavel Texl, gynekolog, teditel sanatoria, tel.: 549 523 211
Sanatorium Helios spol. s t.o.

Stefdnikova 12, 602 00 Brno

www.sanatoriumhelios.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V GENNETU V PRAZE

V. Krutilkovd, M. Putzovd, 1. Elidsovd, D. Stejskal

Preimplanta¢ni geneticka diagnostika (PGD) je metoda, ktera
umoznuje zjistit u zdrodkd vzniklych pfi umélém oplodnéni
(IVE), zda nesou vlohu pro sledovanou genetickou chorobu. Jde
o moznost zabranit prenosu dané choroby do dalsi generace bez
nutnosti prenatalni diagnostiky a nasledného ukonceni tého-
tenstvi.

PGD musi byt vzdy spojena s mimotélnim oplodnénim. To
znamend, Ze Zena podstoupi hormonalni stimulaci, ¢im?z je za-
jisténo dozrani vice vajicek. Ta jsou pak oplodnéna spermiemi partnera. Takto vznikly
zarodek se 3. den sklada z 6 — 10 dosud nespecializovanych bunék - 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 bunék tzv.
trofoectodermu (¢ast embrya ze kterého se pozdéji vytvari placenta a plodové obaly) ode-
branych 5. den. V tomto pfipadé je embryo vitrifikovano (velmi Setrné zamrazeno) a zave-
deni embrya bez dispozice k Huntingtonové chorobé probiha v dalsim cyklu prijemkyné.

PGD monogennich chorob, tedy i Huntingtonovy choroby, je na nagem pracovisti
provadéna tzv. neptimou neboli haplotypovou analyzou. Kazdy gen se v burice vysky-
tuje ve 2 kopiich - alelach. Jedinec jednu alelu zdédi od otce a jednu od matky. Pomoci
urcitych markert (znacek) odlisime tyto dvé alely (haplotypy) a sledujeme, ktera alela
(kopie genu) v rodiné segreguje s danym onemocnénim. Podminkou pro tuto diagnos-
tiku je mit k dispozici DNA od obou partnert, ktefi PGD zadaji, a od pfimého pribuz-
ného s geneticky potvrzenou Huntingtonovou chorobou. Vyhodou je moznost takto
provést PGD i u zadatele v riziku, ktery nepodstoupil prediktivni testovani. Vytazena
jsou embrya (zarodky), kterd nesou kopii genu spole¢nou s nemocnym pribuznym (nej-
Castéji rodicem Zadatele).

L B

MUDr. Véra Krutilkovd
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PGD je v Gennetu provadéna od roku 2007, dosud byla provedena u 66 typi mono-
gennich chorob. Uspésnost (pocet gravidit po zavedeni embrya do délohy) se pohybu-
je kolem 50 %. PGD Huntingtonovy choroby byla poprvé provedena v Gennetu v roce
2008. V soucasné dobé se jedna se o nejc¢astéjsi diagndzu, pro kterou jsme o PGD zadani.

Dosud byla PGD pripravena pro 20 paru s rizikem prenosu tohoto onemocnéni
na déti. Narozeno mame 9 déti, z toho 2x §lo o dvoj¢atka.

Cely proces (vstupni geneticka konzultace, pfiprava i provedeni IVF a PGD) probi-
h4 na nasem pracoviiti. Metodu méme akreditovanou dle normy CSN EN ISO 15189,
ucastnime se mezilaboratorni kontroly kvality organizované britskou UK NEQAS.

Co se tyka finan¢nich nakladd, na piipravé genetické analyzy se partnefi podili
15000K¢. V kazdém IVF cyklu si hradi tzv. mikromanipulace, tzn. injekci spermie do va-
jicka (ICSI) ptiIVF, odbér blastomery a prodlouzenou kultivaci (doba mezi odbérem blas-
tomery a pfenosem vysetfeného embrya do délohy). V tuto chvili jde o ¢astku 15 000 K¢,
mozny je doplatek za léky k hormonalni stimulaci (t. ¢. max. 6 000 K¢). PGD predstavuje
spolehlivou metodou prevence prenosu Huntingtonovy choroby do dalsi generace, pro
mnohé je eticky piijatelnéjsi nez podstupovat umélé ukonceni téhotenstvi. Nevyhodou
je naopak nutnost podstupovat umélé oplodnéni a samoziejmé i jista finan¢ni ndro¢nost.

Pokud mate o toto vySetfeni zdjem, nebo o ném uvazujete, objednejte se na genetic-
kou konzultaci, pfi které vam bude vSe podrobné vysvétleno.

V ptipadé zdjmu i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
MUDry. Véra Krutilkovd

Tel. pro objedndni: 222 313 000, e-mail: vera.krutilkova@gennet.cz
Centrum lékatské genetiky a reprodukcni mediciny Gennet
Kostelni 9, Praha 7

www.gennet.cz

PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA HCH
V SANATORIU REPROMEDA V BRNE

M. Hor#idk, J. Hordk, T. Kocur, I. Grochovd, K. Veseld

Preimplantacni genetickd diagnostika (PGD) je genetickym vy-
Setfenim embrya, které se provadi pred jeho prenesenim do dé-
lohy matky. Cilem PGD je narozeni zdravého ditéte osobam
s diagnézou HCH, nebo osobam v riziku postizeni touto choro-
bou. Dal$im pozitivnim pfinosem tohoto postupu je, Ze dojde
k ukonceni prenosu HCH v rodiné, jelikoz zdravy jedinec jiz
bude predavat pouze zdravé geny. VySetfeni embryi pred jejich
Mgr. M. Horsidk, Ph.D. impvla,ntaci v dvélo%evmatky u{noifluje paru 'V.yhrllout se ri.zik(u

umélého ukonceni téhotenstvi z diivodu pozitivniho genetické-
ho nalezu pfi prenatalnim testovanim plodu, ktery byl pocat prirozenou cestou. Volba
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umeélého ukonceni téhotenstvi je pro rodice vzdy smutnou a pro mnohé je zaroven etic-
ky nepfijatelnou udalosti.

V centru asistované reprodukce Repromeda provadime preimplanta¢ni genetickou
diagnostiku rdznych genetickych onemocnéni zptisobenych nefunkénimi nebo $pat-
né fungujicimi geny, které muze nést kterykoliv z nds. Takovym pripadem 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 propuk-
nuti choroby. Obavy a vdhani jsou naprosto prirozené. Ke véem etickym otazkam a sou-
kromi jednotlivcl spojenych s timto onemocnénim pristupujeme v Sanatoriu Repro-
meda s respektem a pfi pfipravé a provedeni PGD postupujeme v souladu se smérnici
pro spravnou laboratorni praxi pro molekuldrné genetické vysetfovani Huntingtonovy
choroby (V.Kerblova & J. Zidovska; 2007) a Evropské spole¢nosti pro lidskou geneti-
ku (ESHG) zptisobem, kdy pfesny status genu u osoby s rizikem HCH nepotfebujeme
znat a v zadném pripadé ho béhem pripravy a provedeni PGD nevysetifujeme. Marke-
ry v blizkém okoli genu ndam umozni rozpoznat geny pochdzejici z rtiznych rodovych
linii a pti PGD preventivné vylou¢ime ten gen, ktery osoba v riziku 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 prislusném specializované pracovisti.
Riziko zjisténi diagnézy laboratofi provadéjici PGD je timto eliminovano a zaroven je
dosazeno jistoty, ze par bude mit zdravé déti bez rizika onemocnéni a pfenosu HCH. Sa-
mozfejmé miZeme pomoci mit zdravé déti i tém, kteti maji potvrzenou diagnézu HCH.

PGD je spojeno s mimotélnim oplozenim vaji¢ek partnerky spermiemi partnera.
Z vyvijejicich se embryi odebereme jednu bunku, 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 vylou¢il riziko
postizeni HCH.

V Repromedé provadime preimplanta¢ni genetickou diagnostiku genetickych chorob
jiz od roku 2004, a tedy nejdéle ze viech center asistované reprodukce v CR. Nage bohaté
zkuSenosti a poznatky v oblasti PGD se vidy snazime propojit s pfanim a predstavami
klienta tykajici se samotné 1é¢by a celého procesu testovani. Kromé testovani bunék z ra-
nych stadif embryi (blastomer) provadime vysetfeni také na bunkach odebranych z vys-
$ich embryonalnich stadii - blastocyst. Upfednostiiujeme v$ak odbér a testovani ranych
stadif embryi, jelikoz 1ze touto technikou vysetfit a ziskat vice zdravych embryi vhodnych
k transferu. Ty se pak prenasi do délohy matky ve vétsiné pripadil ve stadiu blastocysty
a s patfi¢nym ohledem na jejich kvalitu vyvoje, kterou dokdzeme hodnotit pomoci kame-
rového systému zabudovaného v inkubétorech. Diky soustavnému monitorovani vyvoje
embryi a hodnocenti jejich morfologie a kvality dokaZeme vybrat pro transfer ta nejvhod-
néjsi embrya a diky tomu dosahovat vysoké uspésnosti otéhotnéni (50%). Nase laborator
je akreditovana dle mezindrodni zdravotnické normy ISO 15189, ¢imzZ napliuje pozadav-
ky vysokého standardu kladené na zdravotnickou laboratot provadéjici PGD. Podminkou
akreditace je také pravidelna icast v mezinarodné organizovanych a nezavislych kontro-
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lach kvality (UK NEQAS), kterych se nase laborator ucastni. Certifikaty potvrzujici kva-
litu nasi préce nejen v oblasti PGD jsou k nahlédnuti na webovych strankach laboratote.
PGD Huntingtonovy choroby je spojené s mimotélnim oplodnénim a je pIné hrazeno
zdravotni pojistovnou. Léceny par se vSak finan¢né spolupodili na pripravé PGD, ktera
je pro kazdy par individualni a pfedstavuje 15 000K¢. Dale si par hradi vykony, které
jsou nevyhnutelné béhem asistované reprodukce ve spojitosti s PGD a zaroven nejsou
pojistovnu hrazeny. Jedna se napriklad o injekce spermie do vajicka (ICSI), prodlouze-
nou kultivaci embryi a doplatek za léky k hormondlni 1é¢bé, ktera je nutna pro odbér
vétsiho poctu vajicek. Doplatek za tyto vykony se aktualné pohybuje kolem 25 000 K¢.
PIn¢ respektujeme a rozumime tomu, Ze zélezi pouze na individualni tivaze kazdého
paru, kterého se HCH ptimo tyka, 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 pranim vSech budoucich rodici.

.....

.....

V ptipadé zdjmu i jakéhokoliv dotazu kontaktujte prosim:
MUDr. Katetina Veseld, Ph.D., feditelka centra, gynekolog
E-mail: kvesela@repromeda.cz, tel: +420 533 306 351
MUDr. Iiga Grochova, klinicky genetik

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

E-mail: mhornak@repromeda.cz, tel:+420 776 850 577
Sanatorium Repromeda s.r.o.

Vinicni 235,

615 00 Brno

www.repromeda.cz
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MOZNOSTI POBYTOVYCH ZARIZENI PRO
PACIENTY S HCH V CR

ODLEHCOVACI NEBOLI KRATKODOBE POBYTY V BETANII
V NACHODE

PharmDr. Zderika Vondrdckovd

Jak uZ jsme Vas informovali v minulych
¢islech Archy, v domové Betanie v Nacho-
dé se nabizi kratkodobé odleh¢ovaci po-
byty pro osoby se zdravotnim postizenim,
a to i pro obyvatele s Huntingtonovou ne-
moci. Zatim nejsou v domové vytvoreny
podminky pro poskytovani sluzeb lidem
s poruchou chovani, proto mtize zatizeni
nékteré uchazece odmitnout. Pé¢i o paci-
enty s touto nelehkou diagnézou (HCH)
vSak zvlada zatizeni velice dobre. Ve spolupraci se SPHCH a odborniky na HCH byste
mohli vidét krasné vyzdobeny pokoj jedné obyvatelky, ktera zde Zije trvale. Jeji osud byl
velice pohnuty, jako osud vSech pacientt s HCH v tomto domové. Pani zde velice roz-
kvetla a jeji ispéchy povzbuzuji personal k vymysleni dalsich aktivit, aby HCH nepostu-
povala tak rychle. Je totiZ prokdzano, Ze pravidelna a vhodné zvolena fyzioterapie a er-
goterapie, v¢etné logopedie umoznuji pacientim déle zachovat schopnost sebeobsluhy.
Zat{zeni nabizi pro pacienty s HCH predevs$im odleh¢ovaci pobyty. O tento typ sluzeb
je zna¢ny zdjem, proto je dobré si pobyt rezervovat cca 6 mésicti predem.

Domov neni velky, celkova kapacita 20 obyvatel. Nyni nabizi 6 lizek pro odleh¢ovaci
(kratkodobé) sluzby.

Nabizi tyto sluzby:
o ubytovani je v jedno- nebo dvouluzkovych pokojich (jednolizkovy pokoj je zatim
k dispozici jen jeden),
« stravovani dle individudlniho rezimu,
» oSetfovani a asistence ve vSech vSednich situacich nepretrzité 24 hodin denné,
o zdravotni péce,
o rehabilitace, ergoterapie, fyzioterapie, logopedie.

Pobyty jsou kratkodobé na dobu 2 mésict. Tuto dobu lze prodlouzit. Pfi kratkodo-

bych pobytech se po domluvé s rodinou pacienta snazi personal napodobit péci a denni
rezim na jaky je pacient zvykly z domova.
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Kontakt:
Diakonie CCE - Stfedisko BETANIE - ev. domov v Ndchodé, Spretiarova 105, 547 01 Néchod
Tel.: 491 423 154, mobil: 723 631 656, e-mail: betanie@diakoniecce.cz, www.betanie.diakoniecce.cz

RESPITNI I DLOUHODOBE POBYTY V PENZIONU GRADO
V PRIBRAMI

V penzionu GRADO v Pfibrami nabizi
moznost respitnich a dlouhodobych poby-
td i pro pacienty s HCH. Na veletrhu PRA-
GOMEDICA 2011 jsme byli ujisténi, Ze
tento penzion je pfipraven pomoci i nadim
pacientdm a rodindm.

Kontakt:

Penzion pro seniory GRADO, V Lukdch 293, 261 01 Piibram 1
Mobil: 733 162 312, e-mail: info@penziongrado.cz, www.penziongrado.cz

DOMOV DUCHODCU STITY

Hlavnim cilem tohoto zafizeni je poskytovani sluzeb socialni péce osobam, které se
v diisledku svého véku nebo zdravotniho stavu ocitly v neprfiznivé socialni situaci, kte-
rou nejsou schopny prekonat ve vlastnim prostfedi ani za pomoci jinych typti socialnich
sluzeb nebo rodiny a pottebuji pravidelnou pomoc pfi zajisténi svych potteb s cilem za-
chovat a rozvijet svou sobésta¢nost, spole¢enské navyky a dovednosti. O uzivatele pecuji
vSeobecné sestry, pracovnici v socialnich sluzbéach, rehabilita¢ni pracovnice a socialni
pracovnice.

Podminkou pfijeti je nutnost pfiznani piispévku na péci!!!

Kontakty:

Domov diichodcti Stity, Na Pilniku 222, 789 91 Stity

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

HOSPIC SVATEHO LUKASE OSTRAVA

Hospic sv. Lukage je specializované zdravotnické zatizeni, poskytujici hospicové sluzby
véetné 16¢by bolesti, kterou s sebou postupujici nemoc prinasi. Hospic je uréen pro oso-
by nevylécitelné nemocné v termindlnim stadiu Zivota.
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Pacienttim bez omezeni véku poskytujeme dle jejich individualnich potteb zejména:

« komplexni o$etfovatelskou péci ptizpisobenou zdravotnimu stavu pacienta véet-
né paliativni lé¢by (1écby bolesti),

o psychickou pomoc a podporu nemocného a jeho blizkych,

» ubytovani, stravovani,

» moznost trvalé pritomnosti blizké osoby 24 hodin denné,

o pokoje vybavené pristylkou pro blizké osoby, centralnim signaliza¢nim zatizenim
a rozvodem kysliku, TV, pfipojenim k Internetu, terasou atd.,

o staly pristup do kaple, kde jsou pravidelné bohosluzby.

Kontakty:

Hospic svatého Lukds, Charvitskd 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 nachdzi v obci Jitikov a je soucdsti Sluknovského vybézku v Ustec-
kém kraji. Areal tvori Ctyfi objekty, ve kterych je umisténo 100 klientii. Domov Severka
poskytuje pobytové sluzby a tstavni socidlni péci pro osoby se zdravotnim postizenim
a chronickym dusevnim onemocnénim ve véku od 27 let. Domov preferuje zajemce
z Usteckého kraje.
Domov poskytuje sluzby pro:

« osoby s jinym zdravotnim postizenim,

« osoby s kombinovanym postiZenim,

« osoby s mentdlnim postizenim,

« osoby s télesnym postizenim,

« osoby se sluchovym postizenim,

« osoby se zdravotnim postizenim,

« osoby se 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

SPHCH DOSTALO FINANCNI DAR

Dne 14. 2. 2013 doslo k ptedani daru Spo-
le¢nosti pro pomoc pii Huntingtonové
e chorobé ve vysi 40 000,- K¢ na pomoc pa-
cr g%p ?toa vid cientim trpicim touto chorobou a jejich
rodindm. Dar predali predseda predsta-
venstva spole¢nosti Autoglass AUTOSK-
LO, a.s., pan Zdenék Zalek a feditel odbo-
ru likvidaci  pojistnych  udalosti
nezivotniho pojisténi CSOB Pojistovny
Ing. Marcel Klaban. Jedna se o spolecny
dar, ktery vyplyva z dlouhodobé obchodni
spolupréce mezi CSOB Pojistovnou a spo-
le¢nosti Autoglass AUTOSKLO a v letos-
nim roce jiz podruhé pomohl dobré véci.

DEN VZACNYCH ONEMOCNENI V ROCE 2013

Tuto mezinarodni akci organizuje EURORDIS letos uz posesté. Datum byl jako vidy
28. unora.

Ridkych onemocnéni je vice jak 7 000 a Huntingtonova choroba sem patfi také.
Vzhledem k rozptylenosti ¢lent nasdi spole¢nosti jsme neorganizovali zvlastni akci, ale
pripomnéli jsme tento den na nasich internetovych strankéch.

SDRUZENI UZ TI ROZUMIM!

Tiskovd zprdva sdruZeni, redakcné upraveno

Sdruzeni UZ TI ROZUMIM!, které se zaméfuje na pomoc a podporu viech, kdo se sta-
raji o blizkou osobu nebo maji v rodiné néjaky problém (vaznou nemoc, zévislost, men-
talni anorexii a dalsi), zahdjilo leto$ni béh vzdélavacich akci. Semindf, ktery se konal
21. Ginora 2013 v hotelu DAP na Praze 6, se zaméfil na téma ,,Rodina ma problém - co
s tim?“. Mluvilo se o tom, kdy jde pfi pé¢i o blizkou osobu o pomoc a kdy o kontrolu, ze
nase komunikace je vlastné dalsi ¢len rodiny, a velka pozornost byla vénovéna vzniku,
prubéhu a 1é¢bé stresu.

Na akci, kterou vedl zkuseny lektor Mgr. Petr RtizZicka, se sefla rtiznoroda kliente-
la: rodice a pribuzni mentalné i télesné postizenych, profesionalové z oblasti rané péce
a péce o postizené osoby a také zastupci Spole¢nosti pro pomoc pfi Huntingtonové cho-
robé.
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Problematiku, kterd se na seminafi otevtela, bude sdruzeni UZ TI ROZUMIM!
rozvijet i na dal$ich akcich. Odborni lektofi se na nich zaméfi na zvladani agresivity,
puberty, zavislosti, nemoci ¢i jinych problémii, na ochranu pred syndromem vyhofeni
ana dalsi témata.

Kromé seminafi se konaji i neformalni setkdni lidi, kterych se dané téma tykd. Tam
si i¢astnici vymeénuji zkusenosti a vypravéji si svoje pribéhy. Chystaji se také workshopy
a dalsi zajimavé akce.

Vice informaci naleznete na www.uztirozumim.cz.
Predsedkyné sdruzeni - Renata Pouchovd
E-mail: rpouchova@uztirozumim.cz
Mobil: +420 774 711 784v

Karmelitska 268/26, Praha 1, 118 00
Koordindtorka sdruzeni - Iva Strachotovd
E-mail: istrachotova@uztirozumim.cz
Mobil: +420 734 571 189

PR manazerka - Jarka Kovarikovd
E-mail: jkovarikova@uztirozumim.cz
Mobil: +420 602 288 997

TEVA KOUPILA PRAVA NA PRIDOPIDIN

V zati loniského roku uzavrel genericky farmagigant Teva Pharmaceutical Industries
dohodu s ddnskou firmou NeuroSearch o pfevodu majetku a vsech prav k experimen-
talnimu lé¢ivu pridopidin (Huntexil) vyvijenému pro symptomatickou lé¢bu pohybi
ruky, poruch rovnovéhy a chtze u Huntingtonovy choroby. V soucasné dobé je cely
projekt ve stadiu priprav nové studie a nového testovani. SPHCH kontaktovala zastou-
peni spole¢nosti v CR a doufime, 7e v budoucnu bude mozna spolupréce, ktera pomiize
v hledani vhodného léku na projevy nemoci.

VZPOMINKA NA ZENU GERRITA DOMMERHOTA
Ing. Jiti Hruda

Vsem, ktefi se setkali s vyznamnym clovékem Gerritem Dommerholtem, ktery byl
s MUDr. J. Zidovskou u zaloZeni na$i SPHCH v roce 1991, chci oznédmit, Ze 22. inora
2013 jsem dostal od Gerrita zpravu o umrti jeho manzelky. Jiz nékolik let se o ni staral.
Za Spole¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé jsem mu kondoloval. Prosime
o vzpomenuti v§echny, ktefi ho znali, setkali se s nim nebo slyseli jeho prednésku na vi-
kendovém setkani k 15. vyro¢i zalozeni SPHCH.
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OZNAMENI

CLENSKY PRISPEVEK

Prosime o zaplaceni ¢lenského ptispévku na letodni rok ve vysi 150K¢e. Cislo uétu
1543349/800, Ceska spotitelna a.s., variabilni symbol 222. Pokud pro zaplaceni ptispév-
ku pouzivate slozenku, napiste Ing. Martiné Musilové - Palackého tt¥ida 248, 530 02
Pardubice, office@huntington.cz, tel.: 775 321 784 - a slozenku Vam zasleme. Dékujeme
za pochopeni.

PROMA REHAPOTEX A MEDICAL FAIR BRNO

V leto$nim roce se opét kona Mezinarodni veletrh zdravotnické techniky a zdravi ME-
DICAL FAIR BRNO a Mezinarodni veletrh rehabilita¢nich, kompenza¢nich a prote-
tickych pomtcek REHAPROTEX. Tyto dva samostatné projekty se uskute¢ni na br-
nénském vystavisti premiérové v jarnim terminu 14. - 17. kvétna 2013. Vice informaci
vystavé ziskate na strankach www.bvv.cz. Posterovou prezentaci zajisti dr. Zdenka Von-
drackova a Jit{ Peprnik.

LETNI TABOR

Letos$ni letni rekondi¢ni détsky tabor, ktery probéhne v terminu 10. - 17. 8. 2013, bude
probihat opét na taboristi nachodské Devitky ve Vysoké Srbské (u Police nad Metu-
dr. Zdenku Vondrac¢kovou (kontakty naleznete v adresafi na konci zpravodaje). Vice
informaci naleznete také na nasich strankach www.huntington.cz.

SVETOVY KONGRES IHA 2013

Letos$ni svétovy kongres IHA se bude konat 15. az 18. zafi 2013 v Rio de Janeiru v Bra-
zilii. V odkazu na oficidlnich strankach www:wchd2013.com naleznete stru¢ny nastin
programu kongresu. Dale zde budou postupné dopliiovany informace o podminkéach
registrace, jednotlivych predndskach nebo o turistickych zajimavostech. O vsech no-
vinkach ohledné letosniho svétového kongresu vas budeme informovat také na nasich
strankach. SPHCH obdrzela na ucast na kongresu 40 000 K¢ od Vladniho vyboru pro
zdravotné postiZené.

VYROCI 20 LET OBJEVENI GENU HCH

Ve stfedu 3. dubna 2013 potradala HDSA spole¢né se senatorkou Kirsten Gillibrand
vyzkumné symposium s ndzvem ,,20. vyro¢i objeveni genu HCH: co jsme se naudili®.
Hlavnim pfednésejicim byl dr. Francis Collins, feditel NIH. Déle vystoupili predni vé-
decti odbornici na HCH - dr. Jim Gusella, dr. Marcy MacDonald, dr. Nancy Wexler
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nebo Louise Vetter. Prednasejici diskutovali o minulosti, pfitomnosti a budoucnosti ge-
nomickych vyzkumt, které se tykaji HCH.

MARKET NEZISKOVEK

NGO Market 2013 (Non-governmental organization Market) - veletrh pro zastupce ne-
ziskovych organizaci a firem - se uskute¢ni v patek 3. kvétna 2013 v prostorach Nérodni
technické knihovny (NTK), Technicka 6, Praha 6 (metro Dejvicka). Veletrh bude ote-
vten od 9.00 do 18.00 hodin. Veletrh a doprovodné akce jsou pro vSechny navstévniky
zdarma. Navstévnici budou moci navstivit stanky prezentujicich se neziskovych orga-
nizaci, dobrovolnické centrum, workshopy, praktické ukazky, zacastnit se netradi¢nich
aktivit a stravit pfijemny den v zajimavém prostfedi.

SENIOR - HANDICAP: AKTIVNI ZIVOT

V terminu 13. - 16. ¢ervna 2013 se na vystavisti v Lysé nad Labem uskute¢ni 12. ro¢nik
uspésné vystavy Senior — handicap: aktivni Zivot se zaméfenim na zafizeni socialni
péce viech typu, zbozi pro kazdodenni zivot (pomuicky pro seniory i handicapované),
lé¢ebnou, rehabilita¢ni, lazenskou pééi a mnoho dalsiho.

HDBUZZ.NET

HDBuzz.net je webova adresa, ktera byla zpfistupnéna poc¢atkem roku 2011. Je vytvare-
na kanadanem Jeffem Carollem a angli¢anem Edem Wildem (mladymi védci) s finan¢ni
podporou riiznych spole¢nosti pro pomoc pti HCH. Laickou vefejnost srozumitelnou
cestou informuje o novinkach ve vyzkumu. Clanky jsou k dispozici v réiznych jazyko-
vych mutacich a jsou velmi hodnotnym zdrojem informaci pro svétovou huntington-
skou komunitu. Jiz jsme nékolik ¢lanka prelozili a publikovali.

Vyzva

Velice bychom jako Rada SPHCH uvitali, kdyby se nékdo z vas prihlasil u pani
Pavly Sasinkové na e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz a zapojil se do pie-
kladu tohoto webu, aby na ném nasli ¢lanky také ti, ktefi hledaji odpovéd
na Huntingtonovu chorobu v ¢estiné. Dékujeme.

STAV PUJCOVNY ZDRAVOTNICKYCH POMUCEK V HK

Ptj¢ovnu ridi pan Be. Jiti Havelka, kontakt v adresari.

V tuto chvili jsou ve skladu k dispozici 4 zvedaky, 2 nastavitelné postele, 4 kiesla
od firmy Kirton a dostate¢né mnozstvi ndhradnich podlozek na oba typy kfesel pro-
ti prolezenindm. Pfi podpisu smlouvy o vypijéce vyptjcitel uhradi vratnou zélohu
ve vysi 1 000K¢ a dale mési¢né 120K¢ jako prispévek na opravu a udrzbu. Po dohodé
jsme schopni zajistit dopravu. V puaj¢ovné jsou k dispozici pfedev$im finan¢né velmi
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nékladné pomiicky, které nehradi zdravotni pojistovny nebo jsou jiné problémy s jejich
ziskdnim.

Nasim cilem je umoznit nemocnému ztistat co nejdéle v domacim prostfedi a uleh-
¢it situaci ostatnim ¢leniim rodiny. Nevahejte a zavolejte. Zbyte¢né hledate jina feseni
a toto je pro vas jiz pripravené.

PORADNA PRI DIECEZNI KATOLICKE CHARITE VHRADCI
KRALOVE

Poradenskou ¢innost pro rodiny s HCH zajistuje pani Bc. Alena Lo-
rencova.
Mtizeme zprostfedkovat respitni pobyt, jsou-li zrovna volné kapa-
city. Jednd se hlavné o umisténi v Hospici v Cerveném Kostelci. Mii-
zeme pacienty odkdzat na odborniky, ktefi spolupracuji s SPHCH.
Zajistit umisténi pacienta v zatfizenich po celé republice, na to nema-
me v tuto chvili dostatek moznosti, ale snazime se alespon odkédzat
na Charity v jinych oblastech republiky. Odborné rady jako takové poradna sama ne-
poskytuje.
Najdete nads na adrese DKChHK, Velké nadmésti 37/46, 500 01 Hradec Kréalové,
tel.: 495 063 135, e-mail: hk.caritas.czdchhk@hk.caritas.cz, www.hk.caritas.cz.

CASOPIS ,MUZES*

Casopis i web vydéva Sdruzeni ptatel Konta Bariéry ve spolupréci s Nadaci Charty 77.

Nadace Charty — Konto Bariéry ziskava penize pro humanitarni ucely a na pomoc
v socialnich i zdravotnich kritickych situacich - a vydava ¢asopis pro zdravotné po-
stizené Muzes. Ten vychazi jiZ vice nez patnact let. Casopis piinasi handicapovanym
lidem informace a pomoc v oblasti zdravotni, prévni a ekonomické. Casopis Mtizes vy-
chazi vzdy prvni den v mésici. Vychdazi celkem 11 vytiskil ro¢né, cena je 29 K¢, ro¢ni
predplatné je za 240K¢, potom je cena 20 K¢. Objednat si jej lze na adrese Postservis,
oddéleni predplatného, Podébradska 39, 190 00 Praha 9 nebo na www.periodik.cz nebo
volejte na bezplatnou linku Ceské posty 800 300 302. Odkaz je na www.muzes.cz. Jeho
webové stranky prindseji prvni polovinu mésice zkracené verze ¢lanki, poté plné texty.
Web aktualné informuje o akcich, legislativnich zméndch a poskytuje prostor k diskusi
na zavazna spolecenska témata.

CASOPIS ,MOSTY*
Casopis MOSTY, do roku 2010 vychézel pod jménem ,,Skok do reality, je samostat-
né neprodejny a vydavatel jej distribuuje pfimo do schranek na zakladé objednavky.
Casopis vychazi pétkrit ro¢né a je ZDARMA pro osoby se zdravotnim postizenim, je-
jich rodinné pfislu§niky a organizace osob se zdravotnim postizenim. Pro objednani
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bezplatného doru¢ovani ¢asopisu MOSTY napiste na adresu NRZP CR, Partyzanska 7,
170 00 Praha 7 nebo na e-mail m.dvorak@nrzp.cz.

POMUCKY PRO OSOBY SE ZDRAVOTNIM POSTIZENIM

Nérodni rada osob se zdravotnim postizenim CR vydala publikaci ,,Pomiicky pro oso-
by se zdravotnim postizenim®, ktera se vénuje problematice kompenza¢nich pomtcek
uréenych osobdm se zdravotnim postiZenim, jejich ziskani a thradam. To je velmi roz-
sahlé a komplikované téma, ve kterém neni vidy zcela snadné se orientovat. Zvlasté
pak nyni, kdy, po¢inaje 1. 1. 2012 a v nékterych ptipadech pocinaje 1. 4. 2012, vstoupilo
v u¢innost nékolik zcela novych ,,reformnich“ zakont. Uvedené zdkony tuto problema-
tiku nové upravuji, v mnoha ptipadech zna¢né odli$né od apravy z minulého obdobi.
Tato publikace volné navazuje na jeji velmi uspé$nou a poptavanou predchiadkyni, kte-
rou NRZP CR vydala v roce 2005 pod nézvem ,,Pomiicky pro zdravotné postizené*.
Publikaci Ize objednat pisemné na adrese NRZP CR, Partyzanska 7, 170 00 Praha 7,
telefonicky na tel.: 266 753 421 nebo emailem na adrese m.kubickova@nrzp.cz.

KNIHA ,NUTRICNI PODPORA*

Kniha od pani MUDr. Zuzany Kala Grofové, doporucujeme k precteni. Je zde i kapito-
la o nutri¢ni podpore pacientti s HCH. Publikace je zaméfena predev$im na praktické
provadéni nutri¢ni podpory.

INTERNETPORADNA.CZ

Obc¢anské sdruzeni InternetPoradna.cz podporuje zajisténi kvalitnéjsiho Zivota pro
osoby s postizenim za pomoci informac¢nich technologii, vzdélavani a podpory pii za-
¢lenovani do spolec¢nosti. Sdruzeni funguje jako internetovd poradna a také jako Porad-
na pro osoby se zdravotnim znevyhodnénim a seniory v Olomouci.

Kontakt:

Obcanské sdruzeni InternetPoradna.cz, Ztracend 36, 779 00 Olomouc
Tel.: 587 406 126, mobil: 774 724 877

E-mail: recepce@iporadna.cz, www.internetporadna.cz., www.iporadna.cz

UMENI DOPROVAZET

Novou poradenskou linku spustil nada¢ni fond Uméni doprovazet od ledna 2013 pro ty,
ktet{ trpi nevylé¢itelnym onemocnénim, pro jejich rodiny a pratele. Pracovnici poradny
jim poskytnou podporu a informace o sluzbach v oblasti hospicové, socidlnii zdravotni.

Poskytované socidlni a odborné poradenstvi je uréeno tézce nemocnym lidem, kteti
se ocitli v situaci, kdy jejich onemocnéni jiz nereaguje na lé¢bu kurativni (byly vyéerpa-
ny vSechny moznosti vedouci k vyléceni) a nastupuje 1é¢ba paliativni, hospicova. Sluzeb
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poradny mohou vyuzit i odbornici ze zdravotnich a socialnich sluzeb, obci, statni spra-
vy. Poradenstvi je poskytovéno bezplatné a anonymné uzivateliim z celé Ceské repub-
liky. Vice informaci naleznete na www.umenidoprovazet.cz. Tel.: 604 414 346, e-mail:
poradna@umenidoprovazet.cz.

SOCIALNE PRAVNI MINIMUM PRO OSOBY SE ZDRAVOTNIM
POSTIZENIM

V sou¢asné dobé NENI tato piirucka aktualni, kviili legislativnim zméndm, NRZP pra-
cuje na jeji aktualizace, kterd by méla byt pfipravena jiz brzy.
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ZAVAZNA PRIHLASKA NA LETNi REKONDICNI TABOR PRO
DETI V ROCE 2013

JMENO A PIHMENI: ..ot nseasaes

ULICE, C.Pui cereneeeiencieereeieieseistseaetstcesstses ettt sttt sttt st s s eese st stsesenscacans

MESTO: vttt eeenns PSCt oot seeseneenes

SKYPE: vttt Tel. zdkon. Zastupcli: ....c.ccvcucevecucenenee.

Nehodici se skrtnéte

Vage dité je plavec? ANO - NE - CASTECNY (podpiirné dopliky:
rukavky, kruh, pas atd.)

Vyzaduje Vase dité zvlastni denni rezim? ANO - NE - CASTECNY
Pokud ANO nebo CASTECNY prosim PopiSte.........oeweeeeemereeeessmreeessnnseeees

S ditétem budu predavat léky? ANO - NE

S ditétem budu piedavat pritkaz pojisténce ve formé? KOPIE - ORIGINAL
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Vazeni rodice, na$ tabor se fidi platnymi stanovami a normami uréeny-
mi pro poradani letniho détského tabora (LTD) a zakony nasi republiky.
Timto Vas prosime o nezaml¢ovani jakéhokoliv zdravotniho stavu Va-
$eho ditéte a jinych dilezitych informaci. Détem bude vénovana béhem
LDT ,,2013 ze strany poradatelii a organizatori maximalni moznd péce,
a proto zadame o kompletni informace o Vasem ditéti.

Pfedem velmi dékujeme.

Letni stanovy rekondi¢ni tébor ,,2013“ se bude konat od 10. - 17. 8. 2013
Popis tabora: plné vybavené taboristé nedaleko Hronova, rodisté A. Jirds-
ka, a Adr$passko-teplickych skal.

Vs s ADNE e
Podpis zakonného zastupce

Cena:

o détido 3let - 600K¢ o 7letavice - 1780K¢

o déti od 3 do 6(véetné) — 1200 K¢ o instruktofi — 900K¢

Prihlasku zaslete nejpozdéji do 17. 4. 2013 na adresu PharmDr. Zderika
Vondrackova, Ceskd Cermna 41, 549 21 Ceskd Cermnd (mobil:
723 349 327, e-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz).

Penize zaslete na tcet 1543349/0800 do 17. 4. 2013, jako variabilni
symbol uvedte rodné ¢islo. Odeslani penéz, prosim, potvrdte SMS nebo
e-mailem. Rodindam s HCH bude po ukonceni tabora vraceno 1 000 K¢/
dité (u déti do 3 let bude vraceno 600K¢, platba za instruktory bude
feSena individualné).

UPOZORNENI

Prosime, poslete zpravu o zdjmu o tuto akci s poctem déti z rodiny
na e-mail hrudaHD@seznam.cz nebo SMS na mobil 724 903 243 co
nejdrive. Pro dalsi informace sledujte www.huntington.cz.
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JARNI REKONDICNE-EDUKACNI POBYT

Letosni jarni Rekondi¢né-edukacni pobyt

zi se bude konat v Hotelu Labe, Masarykovo
i 5 ndmésti 2633, Pardubice, a bude zahajen
A wza ¢lenskou schiizi SPHCH, ktera za¢ne v pa-

tek ve 20:00. Bude zde probrana dalsi exis-
W  tence SPHCH, a proto je dulezité, aby se
—— A zGcastnilo co nejvice ¢lentd. Diky mini-
e ¢ malnim finan¢nim piispévkim a dotacim
. g je dalsi fungovéni spole¢nosti ohrozeno.
Sobotni odborny program bude vénovan prednaskam a diskusim - pro pecovatele
»Jak zvladat vlastni frustraci a zlost” pod vedenim PhDr. Jeronyma Klimese, Ph.D., a pro
osoby v riziku ,,Genetické testovani a jak nalozit s vysledky testu®. Doprovodny odpo-
ledni program se bude vénovat praktickym ukazkam a konzultacim na téma ,,Jak sprav-
né pecovat o pacienty pod vedenim Mgr. Marie Hubalkové. Cely den bude jako obvykle
patfit diskusnim krouzkiim s odborniky na aktudlni témata.
Soubézné bude probihat 12. rekondi¢ni pobyt pro pacienty s HCH pod vedenim tera-
peutek Mgr. Evy Baborové, Jany Dvorakové a Soni Therové.
Sobotni vecer bude zakoncen tancem.

Informace o hotelu

Bohuzel hotel md omezenou kapacitu
parkovani. Pred hotelem lze zastavit, vy-
stoupit a vylozit zavazadla, ale dlouhodo-
bé bezplatné parkovani je mozné u hyper-
marketu Albert u hlavniho vlakového
nadrazi. Pro jednodenni parkovani lze
vyuzit odstavné parkovisté mezi hokejo-
vou halou a fekou Labe (20 K¢/den) nebo
podzemni parkovisté v obchodnim cent-
ru Afi Palace, ktery je v bezprostfedni
blizkosti hotelu. Poplatek v podzemnim
parkovisti za celodenni parkovani je
300K¢ a nelze zde parkovat pres noc. Pokud potfebujete zajistit parkovani v blizkosti
hotelu, informujete Ing. Martinu Musilovou (tel.: 775 321 784, e-mail: office@hunting-
ton.cz).

Dale upozoriiujeme, ze v koupelnich na hotelovych pokojich jsou vany nikoli spr-
chové kouty.
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PROGRAM
Patek 12. 4. 2013

Do 18:00

18:30 - 19:30
19:30 - 19:45
19:45 - 20:30
20:30 - 22:00

Ubytovini

vecere

Zahajeni rekondic¢niho pobytu

Clenska schiize SPHCH

Diskuse o ¢innosti a budoucnosti SPHCH, organizacni zaleZitosti,
vede PharmDr. Zdenka Vondrackova a Ing. Jiti Hruda

Sobota 13. 4. 2013

07:00 - 08:15

Hlavni program

08:30 - 08:45
08:45 - 09:00
09:00 - 09:15
09:15 - 09:45
09:45 - 10:00
10:00 - 11:00
11:00 - 12:00
12:00 - 12:30
12:30 - 13:30
13:30 - 14:00
14:00 - 14:45
14:45 - 15:00

snidané

Zahdjeni sobotniho programu a predstaveni vSech odborniku a hostt
MUDr. Jifi Klempif, Ph.D.

Huntingtonova choroba - zakladni informace

Michaela Opletalova

Vyziva v nemoci

Mgr. Marie Hubélkova

Jak bezpec¢né o$etfovat pacienty v pokrocilém stadiu HCH + diskuse
prestdvka

MUDr. Jana Zidovskd, CSc., PhDr. Jana Koblihova

Genetické testovani a jak nalozit s vysledky testu + diskuse

Mgr. Miroslav Horndk, Ph.D.

Preimplantacni geneticka diagnostika HCH v Sanatoriu Reprome-
da v Brné + diskuse

Bc. Alena Lorencova, Bc. Jifi Havelka

Prezentace piijcovny zdrav. pomicek pro pacienty s HCH

obéd

Rastislav Ostriz

Jaka je péce o pacienty s HCH v Anglii + diskuse

PhDr. Jeronym Klimes, Ph.D.

Jak zvladat vlastni frustraci a zlost jako pecovatel nebo osoba v ri-
ziku + diskuse

prestdvka

Odpoledni diskusni skupiny

15:00 - 17:00

15:00 - 17:00

O soby v riziku a genetické testovani

Vede MUDr. Jana Zidovskd, CSc., PhDr. Jana Koblihovd

Pecovatelé - Jak bezpecné osetiovat pacienty v pokrocilém stadiu HCH
Vede Mgr. Petra Ostrizovd, Rostislav Ostriz, Mgr. Marie Hubdlkovd
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17:00 - 18:00
18.00 - 19:30
20:00 - 01:00

Promitnuti dokumentu o prediktivnim testovani ,,Katka“
pro zdjemce

veclete

Hudba k tanci a individualni program

V pribéhu celého pobytu budou probihat individualni konzultace s odborniky

© NG R

PhDr. J. Koblihova, Mgr. O. Klempitova, Ph.D.: Psychologicka poradna
Prof. MUDr. J. Roth, CSc., MUDr. J. Klempif, Ph.D.: Neurologicka poradna
MUDr. J. Zidovska, CSc.: Geneticka poradna

M. Opletalové: Nutri¢ni poradna

J. Dvorakova, S. Therova: Dechova cvic¢eni, muzikoterapie

Mgr. E. Baborova: Logopedicka poradna

M. Zemanova: Pokladnik - Potvrzeni plateb

P. Saginkova: EHDN - konzultace a ndvrhy od ¢lentt SPHCH na EHDN

Specialni program pro déti

08:30 - 08:45
08:45 - 09:45
09:45 - 10:00
10:00 - 12:30
12:30 - 13:30
13:30 - 17:00
18.00 - 19:30
20:00 - 01:00

Zahajeni sobotniho programu a pfedstaveni v§ech odbornik a hostt
L. Slavikova

Zabavny program s terapiemi

prestavka

L. Slavikova, B. Hamerska

Hry o rodiné, o pocitaci a jeho paméti, malovani
obéd

L. Slavikova

Prohlidka mésta, zamku, Zelené brany

vecere

Hudba k tanci a individualni program

12. Rekondi¢né-edukacni pobyt pro pacienty

08:30 - 08:45
08:45 - 09:00
09:00 - 09:15
09:15 - 09:45
09:45 - 10:00
10:00 - 12:00
12:00 - 12:30
12:30 - 13:30

Zahajeni sobotniho programu a pfedstaveni v§ech odbornik a hostt
MUDr. Jifi Klempif, Ph.D.

Huntingtonova choroba - zakladni informace

Michaela Opletalova

Vyziva v nemoci

Mgr. Marie Hubélkova

Jak bezpec¢né osetfovat pacienty v pokrocilém stadiu HCH + diskuse
prestavka

Terapeuticky nacvik ve skupinach

Bc. Alena Lorencova, Bc. Jifi Havelka

Piedstavni sortimentu pij¢ovny zdravotnickych pomiicek pro pa-
cienty s HCH

obéd
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13:30 - 15:00 Volna ¢innost, odpocinek

15:00 - 16:00 Terapie chiize a orientace v neznamém prostoru
16:00 - 18:00 Volna ¢innost, odpocinek

18.00 - 19:30 vecere

20:00 - 01:00 Hudba k tanci a individualni program

Nedéle 14. 4. 2013
08:00 - 09:00 snidané
09:00 - 09:30 Zavére¢né vystoupeni hosti a rady, zakonceni
Pevné véfime, Ze v programu kazdy najdete to, co potfebujete, a nebudete rusit ostatni
posluchace a prednasejici. Pro obsahovou naro¢nost v programu prosime o dochvil-
nost, je to predevsim pro vas!

Na dvanactém rekondi¢nim pobytu pro pacienty s HCH se jim budou vénovat i tera-
peuté, a proto, prosim, zajistéte pro pacienty vhodné sportovni pohodIné obleceni a obuti.

Setkani je uréeno véem ¢lentim rodin (partnertim pacienta a jeho potomkim ¢i vnu-
kim, partnertim osob v riziku), ptip. dobrovolnikiim, ktefi se chtéji zapojit do prace
SPHCH. Tésime se na ucast spolupracujicich pacientt, ktefi maji chut néco zkusit. U pa-
cientt je tfeba mit na paméti, Ze neni zajistén specidlni dohled. Pfesto mame v posledni
dobé dobré zkusenosti s pacienty, ktefi si s nami i zatancili a pres pocate¢ni ostych, zda
jet ¢i nejet, se mezi nds vraci.

Pfejeme prijemny a obohacujici pobyt a doufame, ze s nami budete i nadale radi
jezdit.
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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.

Koordinatorka pro EHDN v CR: Pavla Saginkova, Purkytova 535, 547 01 Nachod,
mobil: 602 289 567, e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz.

Hereditary Disease Foundation, www.hdfoundation.org, cures@hdfoundation.org.
Huntington’s Outreach Project for Education, www.stanford.edu, kontaktni formular
na strankach.

Huntington Study Group, www.huntington-study-group.org, kontaktni formular
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 ziskate spojeni na vSechny ndrodni organizace, napf.:

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.

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

Polsko: Stowarzyszenie na rzecz 0sob z choroba Huntingtona w Polsce,
www.huntington.pl, kontakt@huntington.pl.

Slovenska spolo¢nost’ pre pomoc pfi Huntingtonovej chorobe, www.sphch.sk, predsed-
kyné: Jana Pavlikovd, Klokocova 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, www.nrzp.cz.
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CESKA RADA SOCIALNICH SLUZEB
Diive pod nézvem Cesky rada humanitnich organizaci. Ceskobratrsk4 9, 130 00 Praha 3,
tel.: 222 587 455, e-mail: kancelar@crss.cz, www.crss.cz.

KOALICE PRO ZDRAVT, O.P.S.

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, kancelaf: Jana
Petrenko, e-mail: info@koaliceprozdravi.cz, www.koaliceprozdravi.cz.

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

Asociace sdruzuje organizace pacientll se vzacnymi onemocnénimi i jednotlivé paci-
enty a zastupuje jejich zdjmy. 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 - st¥edisko BETANIE, Sprenarova 1053, 547 01 Nachod
Ing. Z. Rysavy, tel.: 491 423 154

E-mail: betanie@diakoniecce.cz

www.betanie.diakoniecce.cz

Domov diichodci Stity, Na Pilniku 222, 789 91 Stity

Tel.: 583 480 050, 583 455 660

E-mail: vaclavveprek@domovstity.cz, pavlina.vlkova@domovstity.cz
www.domovstity.cz

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

Domov Severka Jifikov, p.o., Filipovska 582/20, 407 53 Jitikov

Tel.: 412338122, 412337005

E-mail: reditel@domovseverka.czwww.domovseverka.cz

KONTAKTY NA MULTIDISCIPLINARNI TYM SPOLUPRACUJICI
S SPHCH

KONTAKTY NA PRACOVISTE 1. LF UK A VFN PRAHA
DOTAZY NA NEUROLOGICKE PROBLEMY, ev. zddosti o zprostiedkovani péce
v¢. hospitalizace.
Prof. MUDr. Jan Roth, CSc., Neurologicka klinika, VEN, Extrapyramidové cent-
rum, Katetinskd 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 539, e-mail: janlroth2@gmail.com.
MUDr. Jifi Klempif, Ph.D., na téZe adrese a telefonu, e-mail: jiri.klempir@seznam.cz.

DOTAZY NA PSYCHIATRICKE PROBLEMY
MUDr. Tereza Uhrova, Ph.D., Neurologicka klinika, VEN, Extrapyramidové centrum,
Katetinska 30, 120 00 Praha 2, mobil: 602 327 487, e-mail: uhrovat@centrum.cz.
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MUDr. Martin Anders, Ph.D., Psychiatricka 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 PROBLEMECH, napf. rozhodovani osob v riziku, zda se
dat geneticky testovat.

PhDr. Jana Koblihova, Ustfedni 1ékafsko-psychologické odd. Ustiedni vojenské ne-
mocnice, ULPO - pavilon A3, 1. poschodi, 160 00 Praha 6 - Stfesovice,

tel.: 973 201 111 (Astfedna), 973 203 467, e-mail: jana.koblihova@uvn.cz.

GENETICKOU KONZULTACI

MUDr. Jana Zidovska, CSc., Odd. 1ékaiské genetiky, DAK, Ke Karlovu 2, 128 02 Praha 2,
tel.: 224 967 171-2,(¢tvrtek), Privatni genetickd ambulance, Sokolovska 35, Praha 2,
(Gtery, stfeda, 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 dietologické
oddéleni, Kyjevska 44, 532 03 Pardubice, tel.: 466 012 999, 466 019 426,

e-mail: zuzana.grofova@upce.cz.

KONZULTACE LOGOPEDIE

Mgr. Zuzana Lebedova, Neurologicka klinika, VFN, Extrapyramidové centrum,
Katerinsk4 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 539, e-mail: zuzana.lebedova@email.cz.
PeadDr. et Bc. Eva Strykova, Na Louckach 2340/3, 750 02 Pierov 1. — Mésto,

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

Mgr. Eva Baborova, Neurologicka klinika, VFN, Extrapyramidové centrum,
Katerinsk4 30, 120 00 Praha 2, tel.: 224 965 020, mobil: 777 942 147.

KONZULTACE FYZIOTERAPIE
Mgr. Lenka Vincikova, Neurologicka klinika, VEN, 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, Tyr-
Sova 13, 120 00 Praha 2, tel.: 222 518 280, e-mail: caak@braillnet.cz, www.saak-os.cz.

KONZULTACE Z ERGOTERAPIE
momentdlné nemame konkrétniho spolupracovnika, www.ergoterapie.org.

KONTAKTY NA PRACOVISTE FN OLOMOUC A UNIVERZITY PALACKEHO
OLOMOUC

USTAV NORMALNI ANATOMIE

Mgr. Radka Filip¢ikova, Ph.D., mobil: 725 327 878, e-mail: radka.filipcikova@upol.cz.
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USTAV LEKARSKE GENETIKY A FETALNI MEDICINY
Doc. MUDr. Alena Santava, CSc., tel.: 588 444 464, e-mail: alena.santava@upol.cz,
alena.santava@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.

KONTAKTY NA PRACOVISTE FN OSTRAVA PORUBA

17. Listopadu 1790, 708 52 Ostrava Poruba.
NEUROLOG. KLINIKA, AMB. PRO EXTRAPYRAMIDOVA ONEMOCNENI
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 - primaika, tel.: 597 372 527, e-mail: eva.silhava@fno.cz.

ODDELENI PSYCHIATRICKE
MUDr. Petr Silhdn — primaf, 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. Jifi Havelka, tel.: 495 063 148, mobil: 731 402 271, e-mail: jiri.havelka@hk.caritas.cz.
Diecezni katolicka charita krdlovéhradeckého kraje, Velké ndm. 37, 500 01 Hradec Kralové.

PORADNY

PORADNA NRZP CR

Odborné socialni poradenstvi je bezplatné poskytovano telefonicky, elektronicky, pi-
semné i osobné. Partyzanska 7, 170 00 Praha 7, tel.: 266 753 427, fax: 266 753 431,
e-mail: poradna@nrzp.cz, www.nrzp.cz.

Po: 9.00 - 12.00 a 13.00 - 16.30

Ut: jen na objedndni

St: 9.00 - 12.00 a 13.00 - 17.00
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Ct: jen na objednani

Pa: 9.00 - 11.00

Poradci: JUDr. Pavel Jungr, tel.: 266 753 422, Mgr. Monika Heczkova, Mgr. Petr
Schweiner, tel.: 266 753 247.

PORADNA PRO UZIVATELE SOCIALNICH SLUZEB

Partyzanska 7, 170 00 Praha 7. Zde naleznete ke stazeni ptislu$né dokumenty pro uzavi-
rani smluv, vzorové smlouvy, adresy poraden pro uzivatele socialnich sluzeb v celé CR,
platné pravni predpisy, tiskoviny v PDF formé a dtilezité odkazy, jako napf. na MPSV
(Ministerstvo prace a socidlnich véci) atp., www.poradnaprouzivatele.cz.

UMENI DOPROVAZET

Od ledna 2013 zahajila provoz nova poradenska linka pro ty, ktefi trpi nevyléc¢itelnym
onemocnénim, pro jejich rodiny a blizké. Pracovnici poradny jim poskytnou podporu
a informace o sluzbach 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.

Diecezni katolicka charita kralovéhradeckého kraje, Velké nam. 37, 500 01 Hradec Kralové.

PORADENSTVI V SOCIALNI OBLASTI

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

e-mail: kluckova.dagmar@seznam.cz.

Oddéleni socidlnich sluzeb, Krajsky utad Zlinského kraje, ttida Tomase Bati 21, 761 90 Zlin.

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

KONTAKTNI ADRESY CLENU RADY SPHCH

PharmDr. Zdeiika Vondrackova - predsedkyné, Ceskd Cermna 41, 549 21 Ceska Cermna.
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.

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@vin.cz,
jana.zidovska@seznam.cz.

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

Tel. prace: 327 531 406, tel. domi: 327 532 209, mobil: 732 341 272,

e-mail: zemanova.marie@seznam.cz.
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EHDN - JAZYKOVY KOORDINATOR PRO CR

Pavla Sasinkova, tel.: 602 289 567, e-mail: pavla.krapacova@seznam.cz.

KONTAKTNI ADRESY CLENU SPHCH

Jedna se o ¢leny, ktefi jsou ochotni podélit se o své zkusenosti, informovat o vikendo-
vych setkanich, vSestranné 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.

Jana Soukupova, dcera byvalé pacientky.

Na Spojce 9, 315 02 Plzen.

Anna Majickova, matka byvalé pacientky.

Ostrozska Nova Ves 505, 687 22 Ostrozska Nova Ves, mobil: 608 435 337.

Jana Spatnd, manzelka byvalého pacienta a matka pacienta.

Spalov 30, 513 01 Semily, tel.: 481 623 064, mobil: 776 087 853, e-mail: j.spatna@seznam.cz.
Ladislava Hockeova, dcera pacientky, sestra pacienta, zkusenost s presymptomat. testem.
Lany na Dtilku 125, 530 02 Pardubice, mobil: 721 201 015.

Stanislava Kolmanova, manzelka byvalého pacienta.

Lutopecka 1422, 767 01 Kromértiz, 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, zkusenost s presymptomatickym testem.

Novodvorska 1099, 142 00 Praha 4, tel.: 241 493 684, mobil: 604 424 427,

e-mail: v.raftlova@seznam.cz.

Iva Vestfalova, manzelka byvalého pacienta a matka pacientky.

Stracovska Lhota 19, 503 15 Nechanice, mobil: 725 044 525, e-mail: ivavestfalova@seznam.cz.
Eva Jedli¢kova, 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
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HUNTINGTONOVA CHOROBA

Huntingtonova choroba (HCH) je dédi¢né neurodegenerativni onemocnéni, charak-
terizované mimovolnimi pohyby, poruchami chovani a demenci. K nastupu pfiznaka
dochazi obvykle v dospélosti, nej¢astéji mezi 35. - 45. rokem Zzivota. Progresivni ubyva-
ni télesnych a dusevnich schopnosti vede k uplné zavislosti pacienta na péci okoli. Jde
o relativné 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.

U¢inna lé¢ba dosud neexistuje. Piibuzni a partnefi postizenych i osoby v riziku
jsou obvykle po léta konfrontovani s povahou i prubéhem choroby. Mivaji velmi jas-
nou predstavu o jeji neodvratnosti i o dédi¢ném prenosu. Rodina se dostava do socialni
izolace, predev$im kvuli zméné Zivotniho stylu a nepochopeni okoli. Nékdy muze hrat
znacnou roli téZ snaha onemocnéni utajit. ZatéZ je umocniovana pocitem vyjimecnosti,
danym fidkym vyskytem onemocnéni. Rodina obvykle neznd kromé pfibuznych niko-
ho se stejnymi problémy a ani u odbornikt vzZdy nenajde patfi¢né pouceni a podporu.

Spole¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové chorobé (SPHCH) vznikla roku 1991 jako
svépomocna pacientska organizace (neziskové obc¢anské sdruzeni). Jejim cilem je po-
skytovat vSestrannou pomoc a podporu pacientiim a jejich rodinam, zlep$ovat informo-
vanost rodin, profesionaltl i vefejnosti a zkvalitiiovat dostupné sluzby a pé¢i.

K hlavnim aktivitim patti vydavani informaénich materidlti o vSech aspektech one-
mocnéni a poradani edukaéné-rekondi¢nich pobytl pro pacienty a pecovatele. Od roku
2010 poradame letni rekondi¢ni tabory pro déti z rodin s vyskytem HCH. Déle se SPHCH
podili na vzdélavani zdravotnikd i na osvété $irsi verejnosti a snazi se zajistit finan¢ni
zdroje pro veskerou ¢innost. Diky spolupraci s Diecézni katolickou charitou v Hradci
Kralové je zde v provozu piij¢ovna zdravotnickych pomucek pro pacienty s HCH.

Kontaktni adresa Spolecnosti pro pomoc pri Huntingtonové chorobé:
E-mail: info@huntington.cz, www.huntington.cz
Sidlo spole¢nosti: Velké namésti 37, 500 01 Hradec Kralové
PharmDr. Zdeiika Vondrackova
Ceskd Cermna 41, 549 21 Ceskd Cermna
Tel.: 491 424 142, mobil: 723 349 327
E-mail: zdenka.vondrackova@seznam.cz
MUDr. Jana Zidovska, CSc.

Oddéleni lékarské 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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Udélejte zdravé
rozhodnuti

Pojistéte se u VZP

Vase zdravi si zaslouZi tu nejlepsi péci.
Spolehnéte se na nejvétsi pojistovnu na ceském
trhu, ktera kazdy den pecuje o vice nez

6,2 milionu pojidténcl a vyuZiva nejsirsiho
zazemi lékarskych zafizeni v celé Ceské republice.
Spolehnéte se na VZP.

/0 VZP
( ¢ POJISTOVNA NA CELY ZIVOT

infolinka: 844 117 777
WWW.vZp.cz




A,
A "I

redukuje plgmentoves vrny. Prevratne slozeni Ea
s B-resorcinolem pronika i do hlubsich vrstev E ucerimn
pokozky a plisobi pfimo v misté vzniku T

plgmentaa Plet’ ziskava zarivéjsi a sjednocenéjsi ton uz za 4 tydny! Nasledné EVEN BRICHTER DAY
pravidelné pouzivani zaruci jesté vyraznéjsi efekt. KLINICKY POTVRZENO. :

- -
Eucerin MEDICINSKA PECE PRO KRASNOU PLET é.—- ‘5‘

|

|.‘1 “..mll



