) HLAVNI TEMA

NERVOSVALOVA ONEMOCNENT — UVOD K HLAVNIMU TEMATU

Nervosvalova onemocnéni -
uvod k hlavnimu tématu

doc. MUDr. Hana Oslejskova, Ph.D. - editorka hlavniho tématu
Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno
Centrum vysoce specializované péce pro vzacna nervosvalova onemocnéni/ERN EURO-NMD

Vazené a milé kolegyné, vazeni a mili
kolegové.

Na uvod hlavniho tématu o nervosva-
lovych onemocnénich bych vam rada rekla
nékolik vét. Vsichni rozumime faktu, Ze pro-
blematika neuromuskularnich onemocnéni je
velice aktudlnia vyviji se az neuvéfitelné dyna-
micky. Autofi ¢lankl spolu s redakci proto véi,
ze vam téma poskytne prehled o celkovém
managementu vétsiny téchto onemocnéni
ve zcela aktudlnim svétle.

Nervosvalovd onemocnéni odjakziva
pfedstavovala zna¢nou z3atéz pro pacienty,
jejich pecovatele a cely zdravotnicky systém.
Tyto choroby jsou pfevazné dédicné, progre-
sivni a ovlivAuji zivot pacienta ve vsech jeho
aspektech. Byly dlouho nelécitelné a nékteré
dokonce fatélni. Mnohé jsou diagnostikovéany
v détstvi a mladi. J& sama si dobfe pamatuji
nastup genetické diagnostiky, coz byl uzasny
pokrok, ale bohuzel navzdory znalosti presné
genetické diagndzy jsme ve svych doporuce-
nich byli dal3i dlouhé roky odkazani vyhrad-
né na symptomatickou terapii. Pravé détska

neurologie byla oborem, ktery byl s touto
absolutni beznadéji ¢asto konfrontovan.
Posledni roky nastésti pfinesly pacientiim
jisté nadéje. Byly doslova explozivni uz nejen
po strance diagnostické, ale také terapeutické
a celkové naprosto zménily management celé
fady nervosvalovych onemocnéni. Nové je
dostupnych nékolik schvalenych terapeutic-
kych moznosti a mnoho dalsich je aktualné
zartazeno v preklinickych a klinickych fazich
lékovych studii. Nékteré choroby se staly v z&-
sadé lécitelnymi”, dalsi na svQj terapeuticky
pralom cekaji. Jako priklady Ize uvést spinalni
svalovou atrofii (SMA), Duchennovu svalovou
dystrofii nebo Pompeho chorobu. Je potieba
mit ovéem na paméti, Ze dostupna terapeutika
spise pozitivné transformuji ptirozeny feno-
typ onemocnéni a pacienty doslova nevyléci
aopravdu dlouhodobé zkusenosti jesté chybi.

Na zékladé dosavadnich znalosti je zfejmé,
ze klicovym faktorem, ovliviujicim miru Gspé-
chu lé¢by konkrétniho onemocnéni, je vcas-
nost jeho diagndzy. Odrézi se to v nové zavede-
ném novorozeneckém screeningu SMA s cilem

zachytit déti jiz v bezpfiznakovém stadiu, a tim
dat maximalni sanci terapii. Od 1. 1. 2022 bézi
dvoulety celorepublikovy projekt a teprve na-
sledné, pokud projekt bude dobfe hodnocen,
bude screening ukotven do praxe.

Pokroky v [é¢bé nervosvalovych chorob
nelze pfisoudit jen nové dostupnym léceb-
nym moznostem, ale i celkovému zlepseni
komplexni multidisciplinarni péce, hlubsim
znalostem pfirozenych prabéht onemocnéni
amoznostem jejich predikce pfi znalosti gene-
tické diagndzy. Vznik vysoce specializovanych
nervosvalovych center, propracovani diagnos-
tiky a vyvoj novych vysoce inovativnich l1éka
pfedznamenal novou éru v |é¢bé nervosva-
lovych chorob, ve které se pravé nachazime.

V téchto veskrze nadéjnych souvislostech
nelze viak vynechat informaci, Ze terapie, kte-
ré se nyni stavaji dostupnymi, jsou extrémné
finan¢né naro¢né. Nam lékafiim spolu s pa-
cienty tedy nezbyva nez doufat, ze i ekono-
micka situace spole¢nosti bude dobra, a tim
pripravena akceptovat i podporovat tento
individualné uzasny trend.
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