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Milé kolegyné, mili kolegové,

vkroCili jsme do nového roku 2019. Pravdépodobné zadny z nas se neubrani urcité bilanci roku pre-
deslého. Pokud se ohlédnu za rokem 2018, byl to pro mne rok naplnény zejiména praci pro Sdruzeni
a praci v ordinaci, ale byl to dobry rok. Po dlouhé dobé nam svitla nadéje podpory primarni péce a pod-
pory praktickych l€karfl pro déti a dorost ze strany vedeni ministerstva zdravotnictvi. Na konci roku
jsme dospéli k definitivni podobé materialu, ktery zahrnuje hlavni teze planované reformy primarni
péce. Material byl poprvé prezentovan Sirsi odborné verejnosti na ministerstvu 14. 12. 2018. Nyni je
zejména na ministerstvu, jak budou realizovany planované zmény. Jednoduché to urcité nebude, ale
bez potfebnych zmén nebude zajiSténa dostupnost péce praktickych Iékafl a zejména praktickych
|ékaru pro déti a dorost.

Na jedno z poslednich jednani na ministerstvu zdravotnictvi jsem musela jet z kancelare taxikem.
Ridi& taxiku byl chlap jako hora, vypadal spise jako motorkaf, ktery vlastni Harley-Davidson. Chybéla
jen kozena bunda a dalsi prisluSenstvi. Ptal se, co je to SPLDD a zda jedu na néjaké jednani. Kdyz
zjistil, Ze jsem détska doktorka, zacal vzpominat na svého détského Iékare. Pfi povidani se usmival
a vzpominal, jak pan doktor chodil jeSté i do Skoly ockovat a na prohlidky. V jeho oéich to byl vysoky
chlap, ktery chodil rovné jako pravitko a budil velky respekt. | nejvétsi tridni rostaci pfed nim zkrotli.
Dodnes pry vidi jeho chlupaté ruce v bilych rukavech doktorského plasté. Vzpominal na strach pred
ockovanim, ale také na jeho laskavost a jeho pomoc, po které se mu pfi jeho détskych nemocech
ulevilo. Vypravél moc hezky a ja jsem si uvédomila jednu véc &i dar, ktery mame. Pfes vSechny potize
a konflikty, které pfi své praci zazivame, je nam dopfano néco, co jini nemaji. Zanechavame nejen
v mysli, ale i v srdcich nasich détskych pacientll nesmazatelnou stopu. | po dlouhych letech si kazdy
dokaze vzpomenout na svého détského Iékare, ke kterému chodil a ktery se o néj staral. Nakonec to
potvrdil ve svém editorialu pro nas VOX i sou€asny ministr zdravotnictvi.

Mili kolegove,

preji vam do nového roku hodné sil, pevné zdravi, co nejvice pracovnich a osobnich Gspéchu. Preji
vam, at pozitivné zasahnete co nejvice srdci nasich malych i téch vétsich pacient(, a pokud se zadaf,
i jejich rodicl. Necht na vas vzpominaji s vdéénosti a Gsmévem na rtech, jako ten obrovity taxikar po
dlouhych letech.

S (ctou llona Hilleova

Kongresové centrum a hotel Primavera
Lékarska fakulta UK Plzen

OSPDL a SPLDD

Détska klinika Fakultni nemocnice Plzen
Ceska asociace sester

poradaji

XXXI. PLZENSKE
PEDIATRICKE DNY
22.-23.3. 2019

V kongresovém centru hotelu Primavera
Nepomucka tt. 128, Plzef

Témata lékarské sekce:
* Détska hematoonkologie
* Problematika détské primarni péce
* Varia
Téma sesterské sekce
« Komplexni oSetfovatelska péce
o détského pacienta

Organizacni zajisténi

Zuzana Pribylova, Renata Kejzlarova
Sekretariat prednosty Détskeé kliniky
LF UK Plzen a FN Plzen

Tel: 377 104 692, 377 104 693

fax: 377 104 694

e-mail: pribylovaz@fnplzen.cz
kejzlarovar@fnplzen.cz
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Prehled cinnosti SPLDD za uplynulé obdobi

MUDr. llona Hiilleova
predsedkyné SPLDD CR

v uwv

vave

Obdobi vanocnich svatki je jednim z nejkrasnéjsich, ale také jednim z nejstresovéjsich obdobi
roku. Vérim, ze vétsina z vas si nasla cas na sveé nejblizsi a vdobé vanocniho volna relaxovala
a uzivala si zaslouzeného klidu a pohody. Ti z vas, kteri slouzili na LPS, byli dle mych informaci
zavaleni mnozstvim pacientil, ale na tyto situace jsme si jiz v poslednich letech zvykli. Diky
témto kolegim jsme my ostatni mohli odpocivat v kruhu rodiny a véem, ktefri slouzili na LPS
(nebo nas zastupovali) v dobé svatku patri velké podékovani.
Konec roku 2018 znamenal pro vybor SPLDD zejména boj o zachovani soucasné distribuce ocko-
vacich latek do nasich ordinaci, dotazeni koncepcéniho materialu k reformé primarni péce a do-
jednani individualnich cenovych dodatkiui s jednotlivymi zdravotnimi pojistovnami. Probéhla

mv -

rada jednani na MZ ¢i na VZP, které ani nelze vsechny vepsat do tradi¢niho prehledu ¢cinnosti.

Na pocatek roku 2019 jsme pfipravili kaz-
dorocni cyklus seminaiii , MANAGEMENT
V ORDINACI PLDD*, tentokrat pljde o pét
sobotnich akci konanych v obvyklych més-
tech.

24. 11. 2018 se opakoval pro velky zajem
seminéar ,Sestra v ordinaci PLDD“ v Praze.
K nasi litosti jsme nemohli vyhovét pro velky
zajem vSem sestfickam, kapacita byla rychle
naplnéna. Pro rok 2019 hledame vétsi saly
a budeme se snaZzit uspokojit vSechny za-
jemce o druhy roénik téchto seminard.

27.-28. 11. 2018 se konala v Praze od-
bornd konference ,Efektivni nemocnice
2018 - Strategie zdravotnich pojistoven,
nemocnic a ambulanci“. Konferenci zahjjil
premiér BabiS, ministr zdravotnictvi Adam
Vojtéch a dalsi vyznamni hosté. V prvnim,
Gvodnim diskusnim bloku byla vénovéana

4. 12, 2018 se na plGdé VZP konala tis-
kova konference, kterd byla zaméfena na
dostupnost péce praktickych lékafd v CR.
VZP predstavila svlij projekt o mapovani
kapacity ordinaci praktickych Iékaf(. Zajem
zastupcl médii vzbudily i vystupy naSeho
dotaznikového Setfeni, zejména informace
0 budoucim planovaném ukonéeni ¢innosti
cca 1/3 PLDD v nasledujicich péti letech.
Timto zavainym problémem se hodla za-
byvat nejen ministerstvo zdravotnictvi, ale
i nejvétsi zdravotni pojistovna - VZP.

7. 12. 2018 probéhlo v kancelafi Sdruzeni
posledni jednani predsednictva SPLDD
a nasledné ve vecernich hodinach vanocni
posezeni se spolupracovniky a hosty.
V pratelské predvanocni atmosfére jsme
méli moznost i neformalné pohovofit s na-
Simi  spolupracovniky a podporovateli,
podékovat za spolupraci a podporu, kterou

primarnipéce. Najednanibyli pfizvani kromé
zastupcl pracovni skupiny také zastupci
dalSich segmentl zdravotnictvi, odborné
vefejnosti i krajskych Gfadd. Ocekavame
pfipominky a podnéty z jejich fad, jiz jsme
zaznamenali nepfilis pozitivni reakci ze
strany prezidenta CLK.

Zavérem piehledu ¢innosti dobra zprava.
Dne 21. 12. 2018 hlasovali poslanci ve
tretim éteni novely zakona o lécivech (tzv.
protipadélkova novela) pro pozménovaci
navrh, ktery zachovava soucasné moz-
nosti distribuce vSech ockovacich latek
do nasich ordinaci. Ze 174 pfFitomnych
poslancii nas podpofilo 167 poslancii ze
vSech politickych stran ¢i uskupeni, proti
byli jen 3 poslanci ANO. Vnimame to jako
velky tspéch zdravého rozumu. Dékuji
v§em, ktefi nam v této snaze pomohli.

pozornost i primarni pééi. Byly vyhodnoceny  vénovali ndm PLDD. [ |
mj. preventivni programy zdravotnich po-
jistoven pro déti. BEhem dvoudenni konfe- ~ 14. 12. 2018 byly na MZ prezentovany
rence jsme se sesliina planovaném jednani naméstkem ministra zdravotnictvi prof. Pry-
Koalice soukromych Iékaf(. mulou vystupy pracovni skupiny k reformé
SdruZeni praktickych Iékafii pro déti a dorost CR a 0SPDLCLSJEP 7. finor 2019
si vas dovoluji pozvat na odborné seminare v roce 2019. Seminare . - < .
se konaji vZdy prvni étvrtek v mésici v Lékarském domé, Sokolska 31, Indikace k Vysetrer“
Praha 2, stanice metra ,C“I. P. Pavlova, od 16:30. Vzdélavaci akce = Y, i
maji charakter postgradualniho vzdélavani a jsou garantovany CLS detSKYn! kardIOIogem’
JEP ve spolupréci s CLK (ohodnoceny kredity) jako akce kontinuélniho spoluprace s PLDD S
o o = OSPDL CLS JEP
vzdélavani. MUDr. Jiri Hostasa
Odborny garant: MUDr. Alena Hanzlova, MUDr. Bohuslav Prochéazka Détské kardiocentrum FN Motol
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B Informace o zménach v placeni
pojistného na socialni pojisténi
osobami samostatné vydélecné
c¢innymi od 1. 1. 2019

Dnem 1. 1. 2019 nabyvaji G¢innosti zmény
v zakoné ¢. 589/1992 Sh., o pojistném na
socialni zabezpecéeni a prispévku na statni
politiku zaméstnanosti, ktery upravuje
u OSVC mj. placeni zaloh na pojistné na
diichodové pojiSténi a pojistného na nemo-
censké pojisténi. Zmény se tykaji predevsim
splatnosti zaloh na pojistné na diichodové
pojisténi a splatnosti pojistného na ne-
mocenské pojisténi. Zmény jsou upraveny
zakonem €. 259/2017 Sh.

Pfehled zmén v placeni zaloh na pojistné

na diichodové pojisténi

 Zaloha za kalendarni mésic je splatna od
prvniho do posledniho dne tohoto mésice
(napf. zaloha za leden je splatna od 1. do
31. ledna).

« Dluh na zaloze za kalendafni mésic, ktery
bude uhrazen do konce néasledujiciho
mésice, neni penalizovan (dluh na zaloze
za leden, tj. dluh na zaloze neuhrazené
v lednu, bude-li uhrazen do konce tnora,
neni penalizovan).

« Za kalendaini mésic, v némz 0SVC za-
héajila ¢innost, je zaloha splatna ode dne
zahjeni €innosti do konce nasledujici
mésice (zahdjila-li ¢innost 10. brezna,
zaloha za bfezen je splatnd od 10. bfezna
do 30. dubna; bude-li zaloha za bfezen
uhrazena po 30. dubnu, je dluh na zaloze
za obdobi od 1. kvétna penalizovan).

e Za prosinec 2018 neni povinnost zapla-

tit zalohu a vSechny Castky zaplacené

v lednu 2019 jako zalohy se budou po-

vaZovat za zalohu na leden 2019. (Pokud

napr. minimalni vySe zalohy €ini 3 000 K¢,
je mésicné pravidelné placena, v prosinci

2018 byla uhrazena jen zaloha za listopad

ve vy$i 3 000KE a v lednu 2019 bylo za-

placeno na zaloze 2 x 3 000KG, je celych

6 000 K¢ zapocteno jako zaloha na rok

2019. Za rok 2018 bude za 11 mésici

zapoGteno 11 plateb zaloh na pojistné,

které se budou na pfehledu za tento rok
ziGtovavat s pojistnym).

Zalohu za prosinec miZze OSVC zaplatit

dobrovolng, a to po 20. prosinci 2018

(platba, kterou 0SSZ obdrZi jako zalohu

v obdobi od 21. do 31. prosince 2018,

Informace SPLDD

bude povaZovana za zalohu za prosinec,
jestlize OSVC nedluZi zalohy - v tomto
pfipadé by na prehledu za rok 2018 bylo
ziGtovavano 12 plateb zaloh).

Dluh na zalohach za rok 2018 zanika
dnem 31. prosince 2018 (od 1. ledna
2019 se dluh na zalohach za mésice roku
2018 jiz nemiiZe penalizovat, ale nelze jej
ani doplatit).
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vznika povinnost platit zalohy na zakladé
prehledu podaného za predchozi kalen-
darni rok od mésice nasledujiciho po
mésici, v némz byl nebo mél byt prehled
podan v nasledujicim roce; povinnost pla-
tit zalohy na zakladé tohoto prehledu trva
jeSté v mésici nasledujiciho roku, v némsz
byl nebo mél byt podan prehled (pokud
je napf. prehled vidy podavan v breznu,
povinnost platit zalohy vznikla od dubna
2019 na zakladé prehledu za rok 2018,
to znamend splatnost prvni zalohy
od 1. do 30. dubna 2019, a tato povin-
nost trva jesté za brezen 2020. Povinnost
platit zalohy od dubna 2020 se posuzuje
na zakladé pfehledu podaného v bfeznu
2020 za rok 2019).
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se dobrovolné pfihlasila k dichodovému
pojisténi v pribéhu kalendarniho roku,
plati zalohy do konce roku, ve kterém se
prihlasila, nikoliv i v nasledujicim roce az
do podani prehledu za tento rok.
0SVC si jiz neuruje vysi mésiéniho vy-
métovaciho zakladu. Predpis vySe zalohy
i vySe jeji Ghrady odpovidaji minimalni
vySi mésiéniho vyméfovaciho zakladu
pro OSVC (napf. minimaini vy3e zalohy
¢ini 5 000 Kg, ale je placeno kazdy mésic
5 500 K¢E; 500 K¢ je kazidy mésic preplat-
kem na zalohach).
Castka zaplacena nad minimaini vysi za-
lohy je pfeplatkem. Pfeplatek se pouZije
na Ghradu splatnych zadvazki na zalohach.
0SVC jiz nemusi oznamovat 0SSZ placenf
zaloh dopfedu, protoZe z preplatku na za-
lohach budou hrazeny zalohy v minimalni
vySi aZ do konce kalendarniho roku (Gini-li
minimalni vySe zalohy 5 000 K¢ a za ¢er-
venec a srpen potfebuje OSVC zaplatit
zalohu dopredu, tak zaplati-li v €ervnu
15 000KG, zaplatila zalohu dopredu na
dva mésice).
* Pfeplatek na zalohach za kalendarni rok,
o jehoi vraceni OSVC nepoiadala do

konce kalendafniho roku, bude uveden na
prehledu jako zaplacena zaloha v tomto
roce.
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pozadat 0SSZ nejen o rozhodnuti o sni-
Zeni zalohy, ale i o rozhodnuti o0 neplaceni
zaloh, pokud je predpoklad na zakladé
vySe pfijmi dosaZzenych v ¢asti kalendai-
niho roku, v némz Zada o zruSeni povin-
nosti zalohy platit, Ze pfijmy budou tak
nizké, 7e OSVC nebude povinné GEastna
diichodového pojisténi v tomto roce.
Minimalni mésiéni vymérovaci zaklad
plati obvykle od kalendafniho mésice
nasledujiciho po mésici, v némz byl nebo
mél byt prehled podan. Je-li ale mésicni
vymérovaci zaklad podle podaného pre-
hledu nizsi, nez byl dosud, plati tento nizsi
mésicni vymérovaci zaklad jiz od mésice,
ve kterém byl pfehled podan (pfehled je
vidy podavan v breznu; podle prehledu
podaného v roce 2019 se zéloha zvySuje
z3 000 K& na 4 000 K¢ - nova vyse zalohy
proto bude platit az od dubna; pokud
se ale v roce 2020 snizi vySe zalohy ze
4 000 K¢ na 3 500 K¢, tato nova vyse za-
lohy bude platit jiz od brezna).
¢ Nenistanovena maximalnivySe mésiéniho
vymérovaciho zakladu pro platbu zaloh.
0SVC miiZe zaplatit zalohu v jakékoliv vysi
pFi dodrZeni minimalni vySe zalohy.

Prehled zmén v placeni pojistného
na nemocenské pojisténi
Pozor: Od ledna 2019 se zvySuje minimalni
mésicni zaklad pro vypocet pojistného na
nemocenské pojisténi (dale jen ,pojistné
na NP“) z 5 000 K¢ na 6 000Kg¢, proto mi-
nimalni pojistné na NP za leden 2019 a na-
sledujici mésice ¢ini 138K¢, a nikoli jako
dosud 115 K. Placenim pojistného nadale
vdosavadni vysi 115 K¢ aZ 137 K¢ by mohlo
dojit k zaniku nemocenského pojisténi.

* Pojistné na NP za kalendaini mésic je
splatné od prvniho do posledniho dne to-
hoto mésice (pojistné za bfezen je splatné
od 1. do 31. brezna).

« Za prosinec 2018 se pojistné na NP plati
od 1. ledna do pondéli 21. ledna 2019.
Pojistné za leden 2019 se plati také
v lednu od 1. do 31. ledna. V lednu 2019
by mélo byt pojistné zaplaceno dvéma
platbami (minimalni vySe platby za prosi-
nec 2018 musi ¢init aspof 115 K¢ a druhé
platby za leden 2019 aspon 138 KE) nebo
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jednou platbou ve vySi aspoi 253 K&
(115Ke + 138Kc), zaplacenou nejpozdéji
do 21.ledna 2019.

Dluh na pojistném na NP za kalendarni

mésic, ktery bude uhrazen do konce na-

sledujiciho mésice, neznamena zanik ne-
mocenského pojisténi. Dluh se uhrazuje
ve vySi minimalniho pojistného 138 K¢

(je-li napf. pojistné placeno pravidelné

za kaZdy mésic od prvniho do posledniho

dne tohoto mésice ve vysi 300K, ale
za duben nebylo zaplaceno, tak doSla-li

v kvétnu jedna platba 300 K¢, uhradi se

z této platby pojistné za duben 138 K¢

a za kvéten 162 Kc).

Za kalendafni mésic, v némZ se OSVC

pfihlasila k nemocenskému pojisténi, je

pojistné na NP splatné ode dne, od néhoz
se prihlasila k nemocenskému pojistént,
do konce néasledujici mésice (OSVC se
pfihlasila k nemocenskému pojisténi od

5. dubna; pojistné za duben musi byt za-

placeno od 5. dubna do 31. kvétna, jinak

nemocenské pojisténi dnem 5. dubna
nevznikne - nebylo-li pojistné zaplaceno

v dubnu, v kvétnu by mélo byt uhrazeno

pojistné jak za duben, tak za kvéten ve

vySi alespon 2 x 138 K¢, tj. ve vysi aspon

276 KE).

OSVC si uréuje vy3i mésiéniho zékladu

mezi minimalni vysi (6 000 K¢ - minimalni

pojistné 138 KE) a svoji maximalni vysi.

Placeni pojistného dopfedu musi proto

oznamovat 0SSZ.

Nova vySe maximalniho mésicniho za-

kladu stanovena v navaznosti na uréeny

vymérovaci zaklad na pfehledu plati

- od kalendafniho mésice, v némz byl
prehled podén, pokud je novy mésicni
zaklad vy$Si nez dosavadni,

- od kalendafniho mésice nasledujiciho
po kalendafnim mésici, v némz byl pre-
hled podan, pokud je mésicni zaklad
nizsi nez dosavadni.

* Preplatek na pojistném na NP za kalen-
darni rok se vraci v nasledujicim roce do
konce (inora - sniZzeny o ¢astku odpovida-
jici aZ dvojnasobku minimalni vySe pojist-
ného, tj. snizeny az o 2 x 138 K¢.

Zdroj: https.//www.mpsv.cz/cs/34458

B Mukolytika pro déti v prvnich
dvou letech Zivota

Na Zadost SUKL ze dne 6. 3. 2018 bylo
vypracovano stanovisko Ceské pediatrické
spolecnosti k lé¢ivym latkdm s mukolytic-
kym Géinkem u déti v prvnich dvou letech

Zivota. Na znéni stanoviska se podileli i od-
bornici z Ceské spoleénosti détské pneumo-
logie CLS JEP.

Predkladame odpovédi na otazky polozené

SUKL:

1. Jaké je stanovisko Vasi odborné spolec-

nosti k sou¢asnym poznatkim tykajicim se

bezpeénosti mukolytické Iécby (acetylcys-
tein, karbocystein, erdostein, ambroxol,
bromhexin) u déti mladsich 2 let? Spatfuje

Vase odborna spolecnost pomér prinosi

a rizik mukolytické 16¢by u této pediatrické

populace jako pozitivni, ¢i negativni?

V soucasné dobé se latky uZivané k IéChé

produktivniho kasle oznacuji souhrnné jako

,mukoaktivni ¢i mukomodifikacni“ a zahr-

nuji nasledujici podskupiny IéGiv:

1) mukoregulacéni latky - moduluji hleno-
a antioxidaéni acinky (karbocystein,
bromhexin, erdostein).

2) mukolytika - méni biofyzikalni vlast-
nosti hlenu, tedy sniZuji viskozitu, nékdy
zvySuji mukociliarni clearance, a tim
zlepSuji  prGchodnost dychacich cest
¢i naopak zhorSuji kaSlaci clearance
(ambroxol, bromhexin, erdostein,
N-acetylcystein).

3) mukokinetika - zlepSuji pohyblivost
hlenu a jeho odstrafovani, tedy muko-
cilidrni i kaSlaci clearance (ambroxol,
hedera saponiny - obsahové latky
bfe€tanu popinavého, v SirSim kontextu
i bronchodilatancia).

4) expektorancia - reflexné (vagove) nebo
osmoticky zvySuji produkci Fidkého
hlenu, coZ indukuje kaslani a zvySuje
jeho efektivitu (guaifenesin, salinicka
expektorancia, emetin, extrakt z brec-
tanu).

JiZ v r. 2008 vydala FDA doporuceni, ve

kterém udava, Ze u déti pod 2 roky véku

by se neméla mukolytika s ohledem na
nizkou evidenci Gcinku a bezpeénostni
rizika viibec podavat. Toto doporuceni se
pivodné tykalo OTC pFipravki, postupné
se vSak rozsiFilo i na vy$si vékové skupiny
aZ do 4 let véku. EMA také v pirehodno-
ceni bezpecnosti pFipravki obsahujicich
ambroxol a bromhexin vroce 2015 (EMA/

PRAC/800767/2015, Pharmacovigilance

Risk Assessment Committee [PRAC] do-

spéla k nazoru, Ze u vékové skupiny do 4 let

véku rizika pouZiti bromhexinu prevaZuji
nad pozitivy, u ambroxolu dokonce i u star-

Sich vékovych skupin déti (0-6 let).

Aktualni metaanalyzy varuji pfed zvySenym

rizikem paradoxni hypersekrece hlenu

u déti mladSich 2 let po podani mukoaktiv-
nich latek (acetylcystein, karbocystein),
a tim i zvySeni bronchialni hyperreakti-
vity.

Hydrochlorid bromhexinu je mukolytikum
a sekretomotorikum. Nadmérné stimuluje
poharkové bunky, které nasledné dege-
neruji, a proto by se nemél podavat détem
v prvnich letech Zivota. Jiné mukoaktivni
substance nebyly u déti v prvnich dvou le-
tech Zivota studovany. Néktera mukolytika
prokazuji i antitusicky Gc¢inek (ambroxol
- anesteticky tcinek - blokada sodiko-
vych kanali neuronii), logicky by neméla
byt tedy uZivana u osob s omezenym kasla-
cim reflexem, jako jsou déti do 2 let véku
¢i osoby s muskuloskeletalnim postiZzenim
(podobné i guaifenesin). Vybrana muko-
lytika (ambroxol) navic pusobi jako mu-
kokinetika, tedy zvySuji celkové mnoZstvi
hlenu, a tim se pfimo podileji na u malych
déti neZadouci hypersekreci hlenu.
Erdostein je v souéasnosti povaZovan za
nejicinnéjsi mukolytikum, jeho efektivitu
potvrdila i kontrolovana klinicka hodnoceni,
kterd u ného prokazala antioxidacni a proti-
zanétlivé pdsobeni, zvySovani imunoglobu-
linu A, lysozymu a laktoferinu v bronchialnim
sekretu, sniZovani pfilnavosti bakterii. Efekt
erdosteinu byl vSak také zkouman u déti az
po druhém roce Zivota (Balli 2007) nebo po
dosaZeni hmotnosti 15 kg.

Zavér: Z pohledu soucasnych znalosti
mediciny zaloZené na diikazech rizika
podavani mukoaktivnich substanci u déti
pod 2 roky pFevaZuji nad moZnymi pf¥inosy
této 1écby (N-acetylcystein, karbocystein,
bromhexin - paradoxni hypersekrece
hlenu). Pacienti ve véku pod dva roky
s vybranymi chronickymi plicnimi one-
mocnénimi (napf. s cystickou fibrozou)
mohou z této Iéchy profitovat, ale pouze
na zakladé doporuceni Iékare, ktery indi-
vidualné stanovi davkovani i délku Iéchy.

2. Pokud pomér pfinost a rizik mukolytické
16¢by u pediatrické populace do 2 let spat-
fujete jako negativni, planuje Vase odborna
spolecnost vydat v tomto sméru néjaké do-
poruceni &i stanovisko urcené pro odbornou
verejnost?

Mimo jiZ publikované ¢lanky v periodicich
pro pediatrickou vefFejnost, které se pro-
blematikou kasle u déti zabyvaly, bude
vybor CPS iniciovat spoleénost détskych
pneumologii k pFipravé spoleéného stano-
viska k této problematice.
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3. ZtotoZhujete se se zavéry nékterych
evropskych regulaénich agentur, Ze je za-
potfebi tyto nové bezpeénostni informace
implementovat jako kontraindikaci do SmPC
a nasledné do PIL jednotlivych I&Civych pfi-
pravk(?

Implementaci informaci o poznatcich a za-
vérech autorit v oblasti farmakoterapie
u déti je podle nazoru Ceské pediatrické
spoleénosti CLS nutno po kritickém vy-
hodnoceni prosazovat do informaci o Iéku
(SmPC, PIL a dalSich). Diskutovana pro-
blematika mukolytik u déti mladSich nez 2
roky by jiZ méla byt ukonéena a kontrain-
dikace pro tuto vékovou skupinu uvedena
v SPC a v pfibalové informaci téchto Iéku
na nasem trhu.
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Pozn. Toto stanovisko bylo pfipraveno spo-
leéné s vyborem Ceské spolecnosti détské
pneumologie CLS JEP

Praha 29. 8. 2018

B Stanovisko odbornych
spoleénosti CLS JEP k oékovani
nedonosenych déti

Stanovisko Ceské neonatologické spo-
leGnosti, Ceské spolecnosti alergologie
a klinické imunologie, Odborné spoleénosti
praktickych détskych 1ékafii a Ceské vakci-
nologické spolednosti CLS JEP k pravidel-
nému ockovani nedonoSenych déti.

ZAKLADNi TERMINOLOGIE A DEFINICE

Terminy ,donoseny”, resp. ,nedonoSeny“

novorozenec se opiraji o dobu téhotenstvi,

vyjadfenou poétem dokoncenych tydn( té-
hotenstvi. Doba téhotenstvi zpravidla uréuje
porodni hmotnost a celkovou anatomickou

a funkéni (ne)zralost novorozence. Terminy

»hedonoseny novorozenec” a ,novorozenec

S nizkou porodni hmotnosti“ nejsou iden-

tické.

a) ,Novorozenec s nizkou porodni hmot-
nosti“ je kazdy novorozenec, bez ohledu
na dobu téhotenstvi, jehoZ porodni
hmotnost pfi narozeni je mensi nez
2500¢.

b) ,NedonoSeny novorozenec“ je podle
definice Svétové zdravotnické organi-
zace (WHO) kaZdy novorozenec, ktery
se narodil dfive neZ za 37 dokoncenych
tydn(i gestace (tj. 36 + 6 dnil gestace
améné).

c) ,Velmi nedonoSeny novorozenec“ je
podle definice WHO kaZdy novorozenec,
ktery se narodil dfive neZ za 32 dokon-
¢enych tydnl gestace (tj. 31 + 6 dnli
gestace a méné). Soucasti této kate-
gorie jsou ,extrémné nedonoseni novo-
rozenci”, tj. novorozenci narozeni dfive
nez za 28 tydnd (tj. 27 + 6 dnl gestace
améné).

1/ NedonoSené déti (v CR neceljch 8% ze
vSech Zivé narozenych déti)

Z publikovanych literarnich Gdajd vyplyva, Ze
pravidelné ockovani nedonoSenych déti je
vhodné zahajit po stabilizaci jejich klinic-
kého stavu, a to podle stejného schématu
jako u donoSenych déti, tj. podle chronolo-
gického (kalenda¥niho) véku. Tento postup
se voli u déti narozenych po 32 ukonéenych
tydnech gravidity (tj. poCinaje 32 tydny + 0
dny), pokud nelze presné uréit, pak u déti
s porodni hmotnostinad 1 500 g.

2/ Velmi nedonoSené déti (v CR cca 1,2 %
ze vSech Zivé narozenych déti)

Pfes obecné doporuceni ockovat nedono-
Sené déti jako dono$ené podle chronolo-
gického véku je tfeba ke skupiné velmi ne-
donoSenych déti pfistupovat individuaing.
Samotna nedonoSenost bez dalSich kom-
plikaci by ale neméla byt dlivodem pro od-
kladani ockovani. NedonoSené déti se fadi
meziimunokompromitované jedince, kterym
by méla byt vénovana zvySenad pozornost,
vakcinaéni podporu nevyjimaje. Prevazina
vétSina z nich je schopna v rlizném ¢asovém
horizontu docilit dostateéné imunoprotekce
proti vétSiné vakcinacnich antigend, v né-
kterych pfipadech ovSem aZ po naslednych
booster davkach.

Velmi nedono$ené déti predstavuji mino-
ritni, avSak velmi specifickou kategorii
détské populace, ktera zasluhuje indivi-
dudlni pfistup k zahajovani pravidelného
ockovani se zohlednénim vySe uvedenych
skutecnosti a aktualniho zdravetniho
stavu ditéte v dobé zvaZovaného zahajeni
vakcinace. Rozhodnuti o zahajeni vakci-
nace naleZi registrujicimu praktickému
Iékafi pro déti a dorost (PLDD), ktery tuto
otdzku pfipadné konzultuje s odborniky,
ktefi se o velmi a extrémné nedono$ené
déti v ramci follow-up perinatalné ohroze-
nych déti staraji. Takto obecné definovana
skupina velmi nedonoSenych déti zahrnuje
jak nedono$ené déti ve velmi dobrém zdra-
votnim stavu, tak déti, jejichZ zdravotni stav
je natolik komplikovany, Ze vyZaduje odklad
oCkovani do pozdéjsiho véku. Rozhodovani
o dobé zahajeni vakcinace tak musi vzdy
respektovat nejlepsi zajem ditéte.

OCKOVANi VELMI NEDONOSENYCH DETI
Zahajeni pravidelného oc¢kovani
Zahajujeme s ohledem na celkovy zdravotni
stav u prospivajiciho ditéte, zpravidla nej-
pozdéji mezi 4.-6. mésicem chronologic-
kého véku. V pfipadech, kdy to zdravotni stav
umoznuje, je mozné ockovat i dfive, nejsou-li
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znamé Zadné dalSi kontraindikace uvedené
v souhrnu Udajd o Iécivém pripravku (SPC)
jednotlivych oékovacich Iatek. Pro ockovani
velmi nedonoSenych déti se pouZzivaji do-
stupné ockovaci latky, které maji studiemi
ovérené pouZiti pro tuto skupinu déti.
Zakladni (povinné) ockovani proti diftérii,
tetanu, pertusi (acelularni vakcinou), in-
vazivnim onemocnénim vyvolanym Haemo-
philus influenzae b (DTaP-Hib), proti
virové hepatitidé B (VHB), proti pfenosné
détské obrné (inaktivovanou ockovaci lat-
kou IPV)

Ockovani se miZe zahdjit CtyfsloZkovou
vakcinou (DTaP-Hib). Z dlivodu eliminace
opakovaného podavani ockovacich latek je
mozny pfechod na pouZivanou vy$si kom-
binaci ockovaci latky zahrnujici i oCkovani
proti pfenosné détské obrné a virové hepa-
titidé B. V pfipadé prechodu na vy$si kom-
binaci je nutné doplnit chybéjici ockovani,
za pInohodnotné Ize povaZovat podani prvni
davky DTaP-Hib s naslednych pfechodem na
schéma2 + 1vakcin svy$§ikombinaci (hexa-
a pentavalentni). V pfipadé nedostupnosti
Ctyfslozkové vakciny nebo v situaci, kdy
neni divod pro zahajeni oc¢kovani pouZitim
Ctyfslozkové vakciny, se oCkujici Iékaf Fidi
SPC jednotlivych ockovacich latek, které
umoznuji podani u nedonoSenych déti.
Schémazakladniho o¢kovaniDTaP-Hib:3 + 1
bez ohledu na chronologické stafi v dobé
zahajené vakcinace, 3 davky v odstupu 1-2
mésicl, 4. davka nejdfive za 6 mésicl od
3. davky. U déti ockovanych ze zdravotni in-
dikace aZ od Sestého mésice korigovaného
véku jiZ ockovani ve schématu 2 + 1.
Schéma zakladniho ockovani proti VHB:
3+1,ev.2+1 0d6 mésicli chronologického
véku.

Schéma zakladniho ockovani proti pfenosné
détské obrné (IPV): 3+ 1, ev. 2 + 1 v pfipadé
pozdéjsiho zahajeni ockovani také od 6
mésicli chronologického véku. Mozno podat
simultanné s vakcinou proti VHB.

Zakladni (povinné) ockovani proti spal-
ni¢kam, pfiusnicim, zardénkam (MMR
vakcina)

Zahajujeme u déti bez klinické sympto-
matologie poruSené imunity, nejdfive od
13. mésice, nejpozdéji do 18. mésice
chronologického véku. Za klinickou sym-
ptomatologii poruSené imunity povazujeme
prolongované, komplikované, atypické nebo
recidivujici infekce pfedevs§im dolnich cest
dychacich, otitidy, mastoitidy, prdjmy, sep-
tické stavy, kozni a slizni€ni zanéty, artritidy,
osteomyelitidy. Naopak infekce postihujici

pouze horni respiraéni trakt nebyvaiji pfizna-
kem zavaznéjsi imunodeficience. V pripadé
podezfeni na zavainy imunodeficitni stav
je nutné pred podanim Zivé ockovaci latky
doplnitimunologické vySetfeni.

Ockovani BCG vakcinou - jen u déti ohroZe-
nych TBC (rizikové skupiny). Kalmetizaci pro-
vadét po dosaZeni vahy 2 000 g (,provadeéji
kalmetizacni stanice*). Pravidelné o¢kovani
zahéjit po 12 tydnech od zhojeni chranicky.
Ockovani velmi nedonosenych déti matek
HBsAg pozitivnich

Po narozeni se aplikuje prvni davka hyper-
imunniho gamaglobulinu proti virové hepa-
titidé B (napr. Neohepatect) a do 12 hodin
se oc¢kuje monovalentni vakcinou proti VHB.
Déle nasleduji 3 davky, a to ve véku od 6
tydnd kombinované hexavalentni vakciny
s preockovanim Sest mésicli po posledni
davce zakladniho ockovani (schéma 3+1
davka). U déti, u kterych je kontraindiko-
vana aktivni imunizace, je nutno pokracovat
v aplikaci imunoglobulinu proti virové hepa-
titidé B v Sesti tydnech a ve tfinacti tydnech
véku. U déti, u kterych zdravotni stav ne-
umoZiuje oCkovani hexavalentni vakcinou,
je nutno pokracovat v oékovani monovakci-
nou proti VHB.

Citace: Prevention of Hepatitis B Virus Infection
in the United States: Recommendations of the
Advisory Committee on Immunization Practices
MMWR Recommendations and Reports / January
12,2018/ 67(1);1-31
https.//www.cdc.gov/hepatitis/hbv/pdfs/cor-
rectedtable4.pdf

Dalsi nepovinna oc¢kovani

Ockovani proti pneumokokovym infekcim
- v mezidobi mezi davkami kombinované
vakeiny, tj. s minimalné dvoutydennim od-
stupem, ockovat ve schématu 3+ 1. U déti
oCkovanych ze zdravotni indikace aZ od Ses-
tého mésice korigovaného véku jiz ockovani
ve schématu 2 + 1.

Ockovani proti rotavirovym infekcim - na
zakladé spoleéného doporuéeni 6 odbor-
nych spoleénosti CLS JEP (Ceska vakcino-
logickad spolecnost, Spole¢nost infekéniho
Iékafstvi, SdruZeni praktickych Iékafd pro
déti a dorost, Spolecnost pro epidemiologii
a mikrobiologii, Odborna spole¢nost prak-
tickych détskych Iékaf(, Ceska pediatricka
spolecnost) ze dne 24. 2. 2014 je doporu-
¢eno ockovat proti rotavirovym infekcim
i nedonoSené déti. Ockovani nedonosenych
déti s gestanim vékem minimalné 25,
resp. 27 tydnl (podle pouZité vakeiny) je
mozné zahdjit podle chronologického véku
od 6 tydnd. Toto doporuceni se tyka déti

v klinicky stabilizovaném stavu, jsou-li pro-
pustény z nemocnicni péce.

Ockovani proti onemocnénim vyvolanym
meningokoky skupiny B - v mezidobi mezi
davkami kombinované vakciny, tj. s mini-
malné dvoutydennim odstupem, ockovat ve
schématu 3+ 1.

Navrhovana schémata nejsou v kolizi s imu-
noprofylaxi RSV infekce (palivizumab).

Stanovisko bylo schvaleno vyborem CNeoS
dne 25. 1. 2018.
Jii Dort, pfedseda

Toto rozSifené stanovisko bylo schvaleno
vyborem CSAKI dne 8. 3.2018
Vit Petr(i, mistopfedseda CSAKI

Stanovisko bylo schvéleno vjborem Ceské
vakcinologické spole€nosti dne 5. 10.2018
Roman Prymula, predseda

B Novela vyhlasky se seznamem
zdravotnich vykonu

Dne 13. prosince 2018 vydalo MZ CR vy-

hlasku €. 301/2018 Sb., kterou se méni

vyhlaska €. 134/1998 Sb., kterou se vydava
seznam zdravotnich vykond s bodovymi
hodnotami, ve znéni pozdéjSich predpis0.

Jeji G€innost nastava 1. 1. 2019.

MZ CR priib&Zné provadi revize zdravotnich

vykonil obsaZenych v seznamu zdravotnich

vykon(, aby odpovidaly vyvoji v poskytovani
zdravotnich sluZeb a jejich nakladovosti.

Zarazeni, zménu ¢i vyfazeni zdravotniho

vykonu ze seznamu zdravotnich vykoni

navrhuji MZ CR, zdravotni pojistovny nebo
prislusné odborné spolecnosti ¢i profesni
organizace.

Pro hodnoceni navrhu z odborného hlediska

ziidil ministr zdravotnictvi jako svij poradni

orgén Pracovni skupinu k seznamu zdravot-
nich vykona.

Vyhlaska €. 301/2018 Sh. pfinasi pro PLDD

zménu minutové rezie, Gpravu sesterského

vykonu a dva nové vykony.

- NavySeni minutové reZie: Minutové re-
Zijni sazby se valorizuji z ddvodu inflace.
Nové reZijni sazby se vypoCtou vidy
k 1. cervenci kalendafniho roku tak, Ze
se k soucasné hodnoté pficte primérna
mira inflace za uplynuly rok. Tato data
jsou publikovdna Ceskym statistickym
Gfadem. Nové stanovené minutové reZijni
sazby se zaokrouhluji na dvé desetinna
mista a pouzivaji se zpravidla v obdobi
od 1. ledna do 31. prosince nasledujiciho
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kalendafniho roku. Od 1. 1. 2019 doslo
k navySeni minutové reZie z 3,04 na 3,12
bodu/min.

Celkova thrada provedeného vykonu je
tedy soucétem bodové hodnoty vykonu
a Gasu nasobeného vysi minutové reZie.

- Uprava nazvu a obsahu vykonu 02200
- Navstéva novorozence détskou, po-
pfipadé vSeobecnou sestrou z ordinace
praktického lékaFe pro déti a dorost:
dosavadni znéni ,Navstéva novorozence
détskou sestrou z ordinace praktického
|ékafe pro déti a dorost v doméacim pro-
stfedi zamérfenda na kontrolu zdravotniho
stavu ditéte, stavu prostiedi a poskyto-
vané rodinné péce, obvykle 1x na jedno
rodné Cislo“ je rozSifeno o vSeobecnou
sestru, protoZe pred lety byl studijni obor
détska sestra zruSen, av mnohych ordina-
cich PLDD tudiZ pracuji vSeobecné sestry.
Podminkou k vykazovani a (ihradé vykonu
je sestra s odbornou zplisobilosti, tedy
samostatné pracujici bez nutnosti dozoru.
Vykon navstévy novorozence sestrou je
ohodnocen 157 body, ¢asova kalkulace
je 60 minut.

- Novy vykon 02245 - Sledovani novo-
rozenecké Zloutenky v ordinaci PLDD
metodou transkutanni bilirubinometrie:
Transkutanni  koncentrace bilirubinu,
kterd se vztahuje k koncentraci sérového
bilirubinu, mzZe byt okamzZité a neinva-
zivné zmérena priloZzenim detektoru pfi-
stroje na pokozku novorozence. V pfipadé
hyperbilirubinémie slouzi k monitoraci
a ev. indikaci dalSiho vySetfeni a terapii.
Casova kalkulace je 5 minut, podet mé-
feni je omezen na 1x denné a max. 3x
za mésic. Vykon je ohodnocen 43 body.
K nasmlouvani vykonu je nutné predloZit
doklad o vlastnictvi pfistroje, nevyZaduje
se absolvovani Skoleni.

- Novy vykon 02250 - Otoskopie v or-
dinaci praktického Iékafe: VySetieni
zevniho zvukovodu a bubinku otoskopem,
oboustranny vykon. Casové kalkulace je
10 minut, vykon je ohodnocen 85 body.
K nasmlouvani vykonu je nutné predloZit
doklad o vlastnictvi otoskopu. Neni vy-
Zadovano absolvovani Skoleni. Vykon je
sdilen i pro odbornost 001.

DalSi vykon, ktery se PLDD dotyka nepfimo,
je vykon odbornosti ORL 71112 - audio-
metricky screening sluchu ditéte ve véku
5 let. Détsky screening sluchu se provadi
na ORL nebo foniatrickém pracovisti. Jedna
se o vySetfeni neinvazivni, realizované v au-

diologické komore nebo v tiché mistnosti.
Do sluchatek umisténych na usich ditéte
pousti audiologicka sestra tony definované
intenzity na frekvencich 0,5, 1, 2 a 4 kHz.
Do zaznamu vySetfeni (audiogramu) sestra
zaznamendava hladinu zvuku, na které dité
slySi vySetfovany tén. Vysledek vySetfeni
hodnoti ORL Iékaf nebo foniatr. Cilem vySet-
feni je zachyt poruch sluchu u déti jesté pred
nastupem do Skoly.

Ceskaé spolegnost otorinolaryngologie a chi-
rurgie hlavy a krku CLS JEP predpoklada
aktivni G¢ast PLDD na tomto vykonu, a to
odeslanim déti v rdmci preventivni prohlidky
v 5 letech na toto vySetfeni. K vykonu bude
vydan metodicky pokyn MZ.

B Metamizol - davkovani, pouziti
v téhotenstvi a béhem kojeni

Statni tstav pro kontrolu léciv informuje,
Ze bylo ukonéeno evropské prehodnoceni
zamérené na maximalni denni davky a po-
uZivani béhem téhotenstvi a pfi kojeni.
Metamizol je pouzivan k 16Ebé silné bolesti
a horecky, které nereaguji na jinou lécbu.
Platnd dokumentace (SmPC a PIL) riiznych
pfipravkli s obsahem metamizolu v riiznych
evropskych statech obsahuje odlisné Gdaje
0 maximalni davce a pouZiti v téhotenstvi
a béhem kojeni. Prehodnoceni skon€ilo
doporucéenim, aby rozdilné Udaje byly od-
stranény a dokumentace byla sjednocena
pro vSechny pfipravky s obsahem metami-
zolu na evropském trhu. Pfehodnoceni bylo
spusténo v kvétnu 2018 na Zadost Polska,
které bylo znepokojeno zminénymi rozdily
v souvislosti s moznymi zavaznymi nezadou-
cimi G¢inky metamizolu, zejména poruchami
krvetvorby.

Evropska agentura pro |é¢Givé pripravky (EMA)
provéfila dostupné informace o tom, jak je
metamizol distribuovan v lidském téle, jak
funguje a jak ovliviiuje vyvoj plodu a koje-
nych déti. EMA doporucuje, aby u pacienti
od 15 let byla maximéalini jednotlivd davka
stanovena na 1 000 mg a uZivala se nejvyse
Ctyrikrat denné (tj. do maximalni denni davky
doporucenou davkou, kterd se ma zvysit jen
v pripadé potfeby. Maximalni denni davka
pfi injekénim podani nesmi prekroéit 5 000
mg. U pacientd mladsich 15 let ma byt davka
stanovena v zavislosti na télesné hmotnosti,
avSak nékteré pfipravky nejsou pro déti
vhodné z diivodu pfili§ vysoké sily v tableté.
Poznatkl o vlivu metamizolu na plod a ko-
jené dité existuje omezené mnozstvi, ackoli

se tato Ié€iva latka pouZiva jiz témér sto let.
V ¢asnych fazich téhotenstvi nebylo zjisténo
negativni ovlivnéni plodu. Nemohou-li byt
pouZity jiné Iéky proti bolesti, Ize v prvnich
Sesti mésicich téhotenstvi uZivat jednot-
livé davky metamizolu. Existuji vSak urcité
dlikazy, Ze v poslednich tfech mésicich
téhotenstvi ma metamizol vliv na ledviny
a ob&hovy systém plodu. V tomto obdobi se
proto metamizol nema pouZivat. Z diivodu
opatrnosti by se metamizol nemél pouZivat
ani béhem kojeni, nebot s matefskym mlé-
kem miZe do téla kojence proniknout mnoz-
stvi této latky, u néjZ nelze vyloudit mozné
ovlivnéni ditéte.

Prehodnoceni provedl evropsky Vybor pro
humanni Ié€ivé pfipravky (CHMP). Oficialni
dokumentace pfipravkli obsahujicich me-
tamizol bude upravena, jakmile rozhodnuti
potvrdi Evropska komise.

V Ceské republice jsou registrovany na-
sledujici pfipravky obsahujici metamizol:
Algifen, Algifen Neo, Analgin, Metamizol
Stada, Metamizole Kalceks a Novalgin.
Podrobné&jsi informace o pribéhu prehod-
noceni jsou dostupné v angli¢tiné na webu
EMA (search: metamizole referral).
Oddéleni farmakovigilance

21.12.2018

B Ministerstvo zdravotnictvi
podpo¥ilo vznik novych lékarskych
praxi ¢astkou 15,5 milionu korun

Podpora lékari pfi zakladani novych praxi
v regionech, a tedy zvySovani dostupnosti
zdravotni péce pro obcany patfi mezi prio-
rity Ministerstva zdravotnictvi. Vypsalo
proto dva dotacni programy, které jsou
urceny pro praktické lékafe a pediatry
a pro zubni lékare. V roce 2018 minister-
stvo podpofilo celkem 23 novych praxi
v celkové vysi 15,5 milionu korun.

Ceska republika se potyké s nerovnomérnym
rozmisténim primarni péce, nebot dochazi
k odlivu Iékafd z venkova do velkych mést.
»Podporujeme Iékafe ke zfizeni praxi
i v méné atraktivnich oblastech tak, aby
byla zajisténa dostupnost zdravotni péce
rovnomeérné ve vSech regionech a pacienti
nemuseli daleko dojiZdét. Dotace pomiiZe
lékariim pokryt vysoké vydaje na perso-
nal a u praktikii i na vybaveni. Je to jedno
Z Feseni neutésené personalni situace na
venkove,“ uvedl ministr zdravotnictvi Adam
Vojtéch. Oba programy maiji proto za cil fi-
nanéné podpofit vznik praxi v oblastech, kde
Iékafi dlouhodobé chybéji. Oblasti s ome-

10

VOX PEDIATRIAE ° leden/2019 « ¢. 1 » rocnik 19



CASOPIS PRAKTICKYCH LEKARU PRO DETI A DOROST

zenou dostupnosti zdravotnich sluZeb jsou
presné definovany v metodice dotacnich
programd.

Dotaéni program pro praktické lékare
a praktické Iékare pro déti a dorost na
podporu dostupnosti jejich zdravotnich slu-
Zeb je vypisovan od roku 2016. Od té doby
ministerstvo udélilo jiz 24 dotaci v celkové
vysi 6,9 milionu korun. Z toho jen za rok
2018 (k 21. prosinci) bylo schvaleno celkem
14 dotaci ve vy$i 4,6 milionu korun. ,,Zajem
praktickych lékafi o dotaci jednoznaéné
roste. KaZdy rok na né ministerstvo vyéleni
zhruba 5 milionii korun,“ dodal k programu
ministr Vojtéch. Celkova vySe jednorazové
dotace z dotaéniho programu pro praktické
Iékafe je 500 tis. korun. Dotace je uréena na
mzdu sestry nebo zdravotnického asistenta
v maximalni vy$i 250 tis. korun a na zajisténi
vécného a technického vybaveni ordinace
praktického Iékafe rovnéZ v maximaini vysi
250 tis. korun. Zadost o poskytnuti dotace
mohou predloZit pravnické nebo fyzické
osoby, které planuji poskytovat nebo zacaly
poskytovat v pfedchozich 3 mésicich pred
podanim Zadosti zdravotni sluzby v mistech,
kde je zajisténi téchto sluZzeb podstatné
omezeno. Minimalni rozsah poskytovanych
zdravotnich sluzeb je 20 hodin tydné rozlo-
Zenych do 5 pracovnich dn( véetné zajiSténi
navstévni sluzby.

Druhy dotaéni program na podporu zub-
nich lékari v oblastech s omezenou do-
stupnosti zdravetnich sluZeb ministerstvo
vyhlasilo v kvétnu 2018. Stomatologové
mohou Zadat o prispévek na kryti mzdy vSe-
obecné sestry, dentalni hygienistky nebo
zubni instrumentarky aZ do vySe 1,2 milionu
korun. ,,Celkem jsme vyclenili pres 100 mi-
lionti korun ze statniho rozpoctu. BEhem
CtyF let tak miiZe byt dotace udélena aZ
stovce Zadatelii,“ uved| ministr. K prosinci
letoSniho roku bylo schvdleno celkem
9 dotaci v celkové vysi 10,8 milionu korun.
»Jednou z podminek udéleni dotace je,
aby IékaF do 3 let prijal minimalné 1 500
pojisténcii. Do konce roku 2021 tak svého
zubare ziska minimalné 13 500 pacientii,“
zd(rraznil ministr Vojtéch. Zadatel o dotaci
je rovnéZ povinen doloZit, Ze ma uzavienou
smlouvu alespof se ¢tyfmi zdravotnimi po-
jistovnami s nejvétsim zastoupenim pojis-
téncl v dané oblasti. Velmi obtizné se dale
hledaji zubni Iékafi ochotni oSetfovat d&tské
pacienty. Z toho dlivodu ministerstvo mezi
vstupni kritéria pro udéleni dotace zafadilo
podminku, Ze déti do 15 let (véetné) spo-
lecné se seniory ve véku 65 a vice let museji

tvofit alesponn 10% vSech registrovanych
pojisténci daného Iékarfe. Zubar dale musi
poskytovat zdravotni sluzby v rozsahu ales-
pon 35 ordinacnich hodin tydné rozloZenych
do 5 pracovnich dnl. Udélenim dotace se
Iékaf zavaze, Ze bude poskytovat zdravotni
sluzby v dané obci po dobu minimalné péti
let od dne udéleni dotace.

Podrobnosti o dotaénich programech na-
jdete na webu www.mzcr.cz.

B Resorty zdravotnictvi a skolstvi
spolupracuji v ramci strategie
Zdravi 2020 na podpore pohybové
aktivity déti ve skolach

Zhruba 80 % déti v CR ma nedostatek po-
hybové aktivity. Ministerstvo zdravotnictvi
se proto ve spolupraci s resortem Skolstvi
zaméfuje na podporu pohybu déti ve Sko-
lach v ramci akéniho planu Narodni stra-
tegie Zdravi 2020. ,,KaZdodenni pohybova
a sportovni aktivita je klicova z hlediska
zdravého Zivotniho stylu a jeji nedostatek
zplisobuje vazné zdravotni komplikace,“
uvedl ministr zdravotnictvi Adam Vojtéch.

V CR za posledni dekadu alarmujicim zpGso-
bem vzrostl vyskyt onemocnéni souvisejicich
s nezdravym Zivotnim stylem, jako je diabe-
tes mellitus 2. typu (cca 900 tis. pacientd),
kardiovaskularni  onemocnéni, rakovina
tlustého stfeva nebo obezita, kterou trpi az
20 % dospélych. VSechna tato onemocnéni,
kterd souviseji s pasivnim Zivotnim stylem,
zpGsobuji ve zdravotnim systému zasadni
ztréty, které by jinak mohly byt vynalozeny na
kvalitnéjsi zdravotni péci napfiklad u vazné
nemocnych déti. ,, Pravé déti jsou pro minis-
terstvo zdravotnictvi klicovou cilovou sku-
pinou z hlediska prevence, protoZe navyky,
které sivytvarime v détstvi a dospivani, nas
provazeji cely Zivot. Zhruba 80 % déti v CR
ma pritom nedostatek pohybové aktivity,
vétsina déti zaroven travi priliS mnoho
¢asu u televize a pocitace, coZ velmi ¢asto
prinasi problémy i s nadvahou,“ vysvétlil
ministr Vojtéch.

Z poslednich vysledkid nejvétsi vyzkumné
studie o Zivotnim stylu mladé generace
(HBSC) vyplyva, Ze pocet déti trpicich
nadvahou nebo obezitou se od roku 1998
u chlapci témér zdvaapllnasobil, u divek je
vyskyt nadvahy a obezity pfiblizné 2x vy§si.
Negativni trendy ve vyskytu nadvahy a obe-
zity u déti se u nas na rozdil od zemi zapadni
Evropy nedafi zastavit.

Ministerstvo zdravotnictvi proto v této
souvislosti pracuje na Akénim planu se

zaméfenim na podporu pohybové aktivity
v rdmci Narodni strategie Zdravi 2020.
,Plan definuje nékolik opatreni, ktera by
situaci méla zlepsit. Jde zejména o zavedeni
aktivnich prestavek, navyseni poctu hodin
pohybu ve Skolach, zafazovani pohybu do
pfedméti primarné nepohybového charak-
teru, podpora strategického planovani obci
v oblasti sportu a zajisténi informovanosti
odborné i laické verejnosti prostiednictvim
narodniho portalu zaméfeného na podporu
pohybu,” uvedla naméstkyné ministra
zdravotnictvi Alena Steflova s tim, Ze je zde
kliGova spolupréce s resortem Skolstvi.

V rdmci Skol jsou pohybové aktivity déti jako
zdravotni prevence a rozvoj vztahu k pohy-
bovym aktivitam feSeny jak na Skolach, tak
ve sportovnich klubech. Ministerstvo Skol-
stvi letos podpofilo vice nez pal milionu déti
v celkem GtyFech tisicovkach klubd ¢astkou
blizici se miliardé korun. ,Zajem o program
MUij klub roste. V roce 2019 se registrovalo
témér Sest tisic klubd, které sdruZuji 712
tisic déti a mladeZe. Ministerstvo Skolstvi
je v ndsledujicim roce pfipraveno rozdélit
1,4 miliardy korun,” uvedl ministr Skolstvi
Robert Plaga. DalSim programem, kterym
chce ministerstvo ,rozpohybovat® déti
a mladeZ, je Hodina pohybu navic, ktery
probiha ve Skolach a ve Skolnich druZinach.
»,Na podzim tohoto roku byl tento program
po dvouletém ovérovani spustén a prihla-
silo se do néj témér 300 skol. Na rok 2019
uzZ je ale prihlasenych 900, cozZ ve vysledku
znamena zapojeni aZ 50 tisic déti,“ doplnil
naméstek ministra Skolstvi pro fizeni sekce
sportu a mladeze Karel Kovar.

Aktivity MZ a Skolstvi ocenili vrcholovi spor-
tovci Sarka Kasparkova a Tomas Verner, ktefi
v rdmci své prace motivuji déti ke sportu.
,Jsem rada za dnesni akci, protoZe je videt,
Ze se ve sportu blyska na lepSi ¢asy a mi-
nisterstva maji kone¢né jasnou koncepci.
Kdyby systém fungoval uZ drive, tak jsme
tady dnes vlastné nemuseli byt,”“ zhodnotila
situaci olympionicka Sérka Ka3parkova.
,V podpore pravidelného sportovani déti
vidim velky potencial jak pro budouci zdravi
naseho celého naroda, tak pro budoucnost
ceského vrcholového sportu,” dodal k jejim
sloviim krasobruslaf Tomas Verner.

Zdroj: www.mzcr.cz

[ |

Pro Vox pfFipravil

MUDr. Ctirad Kozderka
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Rok 2019 prinese ve zdravotnictvi
radu novinek a zmen

B Zakonné predpisy uc¢inné
od roku 2019

* Novela zakona o vefejném zdravotnim
pojisténi &. 48/1997 Sb.

Zavedeni nového modelu regulace (hrad
zdravotnickych  prostfedkdl  vydavanych
pojisténclim na poukaz v reakci na nélez
Ustavniho soudu. Podoba nového systému
Ghrad je pro systém vefejného zdravotniho
pojisténi financné Unosna, zbytecné ne-
zvySuje spolulcast pacientl, a zajisti jim
tak Sirokou dostupnost zdravotnickych pro-
stredkd.

Novela je Géinnd od 1. 1. 2019. U dosud
hrazenych zdravotnickych prostfedkl od
1. 12. 2019, u zdravotnickych prostfedki
nové zafazenych do Ghrad nejdfive od 1. 10.
2019. U individuaIné zhotovovanych zdra-
votnickych prostredkl (na zakazku) jiz od
1. 1.2019.

* Novela vyhlasky ¢. 134/1998 Sbh.,
kterou se vydava seznam zdravotnich
vykonii s bodovymi hodnotami

Novela seznamu zdravotnich vykond na-
priklad reflektuje pfipravovanou koncepci
zmén primarni péce, kdyZ nové zafazuje
vykony podporujici screening néadord ko-
lorekta. Déale zafazuje novy bonifikacni
vykon pro sestry, které pracuji v socialnich
sluzbach v nepfetrZitém nebo tfisménném
pracovnim reZimu, nebo zpfeshuje poZa-
davky pro indikaci protonové Iécby, aby se
tato IéEba dostala k potfebnym pacientlim
co nejrychleji.

Uginné od 1. 1.2019.

* Vyhlaska o stanoveni hodnot bodu, vyse
uhrad hrazenych sluZeb a regulacnich
omezeni pro rok 2019 (ihradova
vyhlaska)

Stanovuje hodnoty bodu, vysi Ghrad zdra-
votni péée hrazené ze zdravotniho pojisténi
a regulacni omezeni na rok 2019, které
respektuji dohody uzaviené v dohodovacim
fizeni. Poprvé v historii vznikla na zakladé
dohody vSech zdravotnich pojistoven a po-
skytovateli zdravotni péée. Uhradové vy-
hlaSka pocita s navySenim pfiplatku sestram
pracujicim ve sménném provozu o 5 000
korun mésiéné, coZ znamenana mezirocni

narlist o 15 %. Ostatni nelékarsky personal,
napfiklad sanitafi, dostanou na pfiplatku za
sménnost 0 2 000 korun navic, plat jim tedy
vzroste 0 10 %.

Uginné od 1. 1. 2019.

* Platy zdravotniku

Nafizeni vlady tykajici se platovych tabulek
pro zaméstnance ve vefejné sféfe, které
pfipravuje MPSV, pocita se 7% ristem tarif-
nich platl sester, sanitari a mladych lékard.
VSem sestram a sanitaflim tak vzroste plat
v priiméru o 2 000 korun mésiéné. Plat mla-
dého Iékare priimérné vzroste 0 2 500 korun
mésiéné. Kvalifikovanym lékafim (od 14.
platové tfidy) platy vzrostou o 2 %. V roce
2019 pdjde na platy zdravotnik( v nemocni-
cich celkové 6 mlid. korun navic.

Uginné od 1. 1. 2019.

* Novela zakona o lééivech
¢.378/2007 Sh.

Zakotvuje se tzv. Iékovy zdznam pacienta,
ktery umozni Iékafdm, farmaceutlim a zdra-
votnické zachranné sluzbé pfi poskytovani
zdravotnich sluzeb zohlednit stavajici 1é-
kovou historii konkrétniho pacienta, coZ
povede k omezeni neZadoucich interakci
IéCivych pripravki a jejich duplicitnimu po-
uZivani a zajisti vy$si miru bezpeéi pacienta.
Novela pfinasi také snizeni maximalni
sankce za nepredepsani elektronického
receptu na 300 000 korun.

Novela je nyni projedndvana v Parlamentu
CR. Pfedpokladana Gginnost v poloviné roku
2019.

* Novela zakona ¢. 96/2004 Sh.,
kterou se méni zakon ¢. 95/2004 Sh.
v bodech, které se tykaji aprobacnich
zkousek Iékari

Nové budou napf. omezeny pocty moznych
opakovani zkousky na étyfi, naopak pfibude
mozZnost zapoéteni nékterych Gspésné slo-
Zenych Casti a zkouSka bude rozloZena do
dvou dni.

Pfedpokladana Gi¢innost od 1. 1. 2019.

* Novela zikona o lé€ivech
¢.378/2007 Sh.

Implementace evropského nafizeni
o ochrannych prvcich s sebou pfinese ce-
loevropsky model pro zajisténi ovérovani

pravosti baleni IéCivych pfipravkl. Posili se
tim bezpecénost legalniho dodavatelského
fetézce pfed padélanymi léCivymi pFipravky,
a tim bude zajisténa dostateéna ochrana
pacientd.

Predpokladana G¢innost 9. 2. 2019.

* Novela zakona o vefejném zdravotnim
pojisténi ¢. 48/1997 Sh.

Implementace evropského nafizeni o rtuti
dopada do oblasti dhrad stomatologické
péce - upravuje se narok pojisténcl v ob-
lasti hrazenych zubnich vypini. Zejména
zajisti plnou Uhradu zubnich plomb z tzv.
dozovaného amalgamu a dale pro vybrané
skupiny pojisténcl (déti, t€hotné a kojici
Zeny) rozSiti spektrum hrazenych zubnich
vyplni.

Predpokladana acinnost 1. Q 2019.

* Provadéci pravni predpisy k zakonu
o podminkach ziskavani a uznavani
odborné zplisobilosti a specializované
zpuisobilosti k vykonu zdravotnického
povolani Iékafe, zubniho lIékaFe
a farmaceuta ¢. 95/2004 Sh.

Provadéci pfedpisy budou upravovat zku-
Sebni Fady a sloZeni zkuSebnich komisi pro
4 typy zkouSek postgradualniho vzdélavani
(z&kladni kmen, atestace, nastavba, funkéni
kurs) pro Iékafe, zubni Iékate a farmaceuty
a v souvislosti s tim budou stanoveny
i Ghrady za nové typy zkouSek, tj. za zkouSku
po zakladnim kmeni a zkouSku funkéniho
kursu.

Predpokladana acinnost 1. Q 2019.

« Vyhlaska o vzdélavani v zakladnich
kmenech farmaceutii

Cilem je stanovit obsah a rozsah vzdélavani
ve dvou farmaceutickych kmenech: v 1éka-
renském a technologicko-laboratornim.
Pfedpokladana Géinnost 1. Q 2019.

« Vyhlaska o stanoveni ¢innosti, které
miuZe Iékaf vykonavat bez odborného
dohledu a bez odborného dozoru na
zakladé odborné zplisobilosti

Cilem je stanovit ¢innosti, které mlze Iékaf
samostatné vykonavat po ukonceni vyso-
koSkolského vzdélani, tj. nabyti odborné
zpisobilosti.

Pfedpokladana acinnost 1. Q 2019.
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* Novela vyhlasky o hlukovém mapovani
€.523/2006 Sh.

Touto novelou vyhlasky, kterou se stanovi
mezni hodnoty hlukovych ukazatel(, jejich
vypoCet, zadkladni pozadavky na obsah
strategickych hlukovych map a akénich
plant a podminky G€asti vefejnosti na jejich
pripravé, se implementuje smérnice Komise
(EU) 2015/996 ze dne 19. kvétna 2015
o stanoveni spoleénych metod hodnoceni
hluku podle smérnice Evropského parla-
mentu a Rady 2002/49/ES. Novela bude
mit vliv na zpracovani strategickych hluko-
vych mapvr. 2022,

Pfedpokladand tGcinnost 1. Q 2019.

* Novela smérnice pro jednotny postup
p¥i vzniku mimofadné udalosti podlé-
hajici Mezinarodnim zdravotnickym
predpisim v souvislosti s vyskytem
vysoce nakazlivé nemoci na palubé
letadla pFistavajiciho ve vstupnim misté
pro leteckou dopravu (aktualizovana
smérnice Fesici ¢innosti a postupy pfi
podezieni na vysoce nakaZlivou nemoc
na Letisti Vaclava Havla Praha).

Predpokladana Géinnost 1. Q 2019.

* Novela smérnice pro jednotny postup
p¥i vzniku mimoradné udalosti podié-
hajici Mezinarodnim zdravotnickym
predpisim v souvislosti s vyskytem
vysoce nakaZlivé nemoci ve zdravotnic-
kém zafizeni poskytovatele zdravotnich
sluZeb (aktualizovana smérnice FeSici
¢innosti a postupy pfFi podezieni na
vysoce nakaZlivou nemoc ve zdravotnic-
kém zafizeni).

Pfedpokladana acinnost 1. Q 2019.

» Nova smérnice pro jednotny postup pFi
vzniku mimofadné udalosti podléhajici
Mezinarodnim zdravotnickym pred-
pistim (nova smérnice Fesici Cinnosti
a postupy pFi podezfeni na vysoce
nakaZlivou nemoc nad ramec situaci,
které jsou FeSeny vyse uvedenymi
smérnicemi).

Pfedpokladana acinnost 1. Q 2019.

* Legislativni zmény podminek ochrany
zdravi p¥i praci v navaznosti na nafizeni
vlady ¢. 361/2007 Sh.

Pfedpokladana acinnost 3. Q 2019.

* Novela zakona ¢. 258/2000 Sb., kterou
se adaptuje do ceského prava nafizeni
Evropského parlamentu a Rady (EU)

2017/625 ze dne 15. bfezna 2017

o tirednich kontrolach a jinych tfednich
¢innostech provadénych s cilem zajistit
uplatiovani potravinového a krmivo-
vého prava a pravidel tykajicich se
zdravi zvifat a dobrych Zivotnich podmi-
nek zvifat, zdravi rostlin a pripravki na
ochranu rostlin.

Predpokladana acinnost prosinec 2019.

B Dalsi opatreni iéinna od roku
2019

¢ Cenové rozhodnuti pro stomatologii

Toto nové cenové rozhodnuti reguluje né-
které stomatologické vyrobky, které jsou
pIné hrazené z vefrejného zdravotniho pojis-
téni. Jedna se o nasledujici vyrobky: korunka
plastova celokovova preparace do ztracena
(osoby starSi 18 let, osoby do 18 let);
korunka plastova celokovova, preparace
schlidkova (osoby starsi 18 let, osoby do 18
let); korunka plastova z plastu, preparace
schlidkova (osoby starsi 18 let, osoby do 18
let); celkova nahrada horni (osoby starsi 18
let, osoby do 18 let); celkova ndhrada dolni
(osoby starsi 18 let, osoby do 18 let).
Uginné od 1. 1. 2019.

* Cenova regulace lécivych pripravki

Po Sesti letech dochazi ke zménam cenové
regulace éCiv, ktera jsou ¢astecné Ci pIné
hrazena zdravotnimi pojistovnami z pro-
stfedkd vefejného zdravotniho pojisténi.
Zaroven vstoupi v Géinnost téZ nové cenové
rozhodnuti stanovujici seznam skupin [é¢i-
vych pripravki, které nepodléhaji cenové
regulaci stanovenim maximaini ceny.
Uginné od 1. 1. 2019.

« Cenovy predpis regulace zdravotnic-
kych prostredkii

Tento cenovy predpis stanovi obecna pravi-
dla cenové regulace hrazenych zdravotnic-
kych prostiedkil vydavanych na poukaz.
Jeho G€innost se ocekava v zavislosti na
priibéhu procesu jeho pfijimanti, a to bud od
1. 1. 2019, nebo v pribéhu mésice ledna i
Gnora.

* Metodika dotacniho fizeni pro rok 2019

0d 1. 1. 2019 je platna tato metodika pro
Zadatele o dotaci ze statniho rozpoétu na
rezidenéni mista pro rok 2019, véetné poctu
vypsanych rezidenénich mist v jednotlivych
oborech specializacniho vzdélavani nelé-

kafskych zdravotnickych povolani pro rok
2019.

* Vzdélavaci programy specializaéniho
vzdélavani
V priibéhu roku 2019 budou v oborech spe-
cializaéniho vzdélavani nelékafskych zdra-
votnickych pracovnik( v ndvaznosti na pro-
vedenou novelu nafizeni vlady ¢. 31/2010
Sh., o oborech specializacniho vzdélavani
a oznaceni odbornosti zdravotnickych pra-
covnik(i se specializovanou zplsobilosti,
aktualizovany stévajici vzdélavaci programy
¢i vydany nové vzdélavaci programy specia-
lizaniho vzdélavani.
« Kvalifikac¢ni standardy pripravy
na vykon nelékarskych zdravotnickych
povolani

V priibéhu roku 2019 budou vydany kvalifi-
kacni standardy pfipravy na vykon jednotli-
vych nelékafskych zdravotnickych povolani,
v nichZ budou podrobnéji specifikovany
minimalni poZadavky na studijni program
vysoké Skoly nebo vzdélavaci program vyssi
odborné Skoly vdaném oboru vzdélavan.

* Seznamy automaticky uznavanych
diplomi

V pribéhu roku 2019 v ndvaznosti na vyvoj
vyjednavani dohody o vystoupeni Spojeného
kralovstvi z EU mlzZe byt aktualizovano sdé-
leni ¢. 275/2007 Sb., obsahujici seznamy
diplom( mimo jiné pro vSeobecné sestry
a porodni asistentky v ramci EU automa-
ticky uznavané; aktualizace bude provedena
v pfipadé nesjednani dohody o vystoupeni
Spojeného kralovstvi z EU.

« Narodni zdravotnicky informacéni portal

Ministerstvo zdravotnictvi pracuje na vzniku
portalu pro ob&any, ktery nabidne ovérené
informace z oblasti zdravotnictvi pro Sirokou
verejnost (ordinacni hodiny, informace o 0¢-
kovani, preventivnich prohlidkach, scree-
ningy, prevence nemoci atd.).

Spusténi 1. Q roku 2019.

B Novinky v seznamu zdravotnich
vykonu od roku 2019:

« Osetiovaci den nasledné komplexni
intenzivni rehabilitacni 1écby u paci-
enti se ziskanym poskozenim mozku

0d roku 2019 je do seznamu zdravotnich

vykond zatazen novy oSetfovaci den véetné
podminek pro jeho vykazovani, ktery pa-
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cientlim s poSkozenim mozku zajisti vSechny
potfebné diagnostické a lécebné rehabili-
tacni postupy nutné k dosazeni maximalnich
rehabilitacnich cild.

- Prevzeti pacienta po onkologické 1é¢bé
do péce praktického Iékate

- Naslednéa prohlidka pacienta s onkolo-
gickym onemocnénim

- Management kolorektélniho screeningu

- Kolorektalni screening - analyticka ¢ast,
stanoveni okultniho krvéaceni ve stolici

- Signalni vykon - stanoveni okultniho
krvaceni ve stolici specidlnim testem
v rdmci screeningu kolorektalniho karci-
nomu - nalez negativni

- Signalni vykon - stanoveni okultniho
krvaceni ve stolici specidlnim testem
v rdmci screeningu kolorektalniho karci-
nomu - nalez pozitivni

- Kvantitativni stanoveni krve ve stolici na
analyzatoru

0d roku 2019 je do seznamu zdravotnich

vykon( zafazeno nékolik vykon(, které Gzce

souviseji s pFipravovanou koncepci zmén
primarni péée (reforma primarni péce).
Konkrétné se jedna o zarazeni vykonl pro
pfedani pacienta do péce praktického
Iékafe onkologem po skon&eni primarni on-
kologické |écby a také vykon( pro podporu
Standardu pfi poskytovani a vykazovani vy-
koni screeningu nadord kolorekta v Ceské
republice.

* Vyplii stalého nebo doéasného zubu

V radmci Evropské unie plati nafizeni
Evropského parlamentu a Rady o rtuti
a o zruseni nafizeni ¢. 1102/2008. Na za-
kladé ¢lanku 10 tohoto nafizeni bude v ¢len-
skych statech EU od 1. 1. 2019 moZné po-
uZivat dentalni amalgamy pouze v dozované
formé a pouZiti v nedozované formé bude
zakazano. PouZiti dozované formy u déti
do 15 let véku, u t€hotnych a u kojicich Zen
je zakazano nafizenim EU jiZ od 1. 7. 2018.
S ohledem nato neni mozné, aby z vefejného
zdravotniho pojiSténi byly nadéle hrazeny
zubni vyplné z nedozovaného amalgamu, jak

je stanoveno v soucasné dobé. S tim souvisi
také pripravovana novelazakona¢. 48/1997
Sh., ktera je v souc¢asné dobé projednavana
Parlamentem CR jako snémovni tisk &. 172
a jejimZ obsahem je zejména adaptace zmi-
néného nafizeni EU.

« Bonifikacni vykon za praci sestry
v nepretrZitém nebo tfisménném
pracovnim reZimu

Novy vykon v rdmci (hrad zohledfiuje a bo-
nifikuje praci vSeobecnych sester v poby-
tovych zafizenich sociélnich sluZeb. Tento
vykon bonifikuje praci vSeobecné sestry
v nepretrZitém nebo tfisménném pracovnim
reZimu v dobé pracovniho volna nebo pra-
covniho klidu. Opravnéni k jeho vykazovani
budou mit pobytova zafizeni socidlnich
sluzeb, ktera zajistuji pfitomnost vSeobecné
sestry v tiisménném nebo nepfretrzitém pro-
voznim reZimu.
[ |
Prevzato z www.mzcr.cz

Déti po mozkové obrné maji nadéji, Ze intenzivni rehabilitaci zaplati pojistovny

Intenzivni rehabilitace u déti s détskou mozkovou obrnou (DMO)
a jinym poskozenim mozku ma jednoznacné lepsi ucinky nez
standardni l1écebné rehabilitacni pobyt hrazeny zdravotni po-
jistovnou. Vyplyva to ze studie Sanatorii Klimkovice, ktera tak
chtéji dosahnout toho, aby stat nastavil standardy rehabilitacni
Iéchby pro déti s DMO.

Na studii pracovala sanatoria dva roky, vysSla na 1,911 milionu
korun, pficemz 700 tisic hradil Moravskoslezsky kraj a zbytek za-
platily 1azné. Studie sledovala a porovnavala vysledky intenzivni
neurorehabilitace u 15 déti s vysledky béZné rehabilitace u stej-
ného poctu klientd. ,Nejvice se déti zlepSily ve stoji, respektive kva-
lité stoje, a charakteru chlize. U chlize se jednalo o dvojnasobné,
u stoje Slo aZ o trojnasobné zlepSeni. Celkové jsme zaznamenali
dvojnasobné zlepSeni po druhém pobytu,“ sdélila vedouci fyzio-
terapie Romana Holanova. Vysledky studie odeslala sanatoria na
ministerstvo zdravotnictvi. Sou¢asné poslala také navrh na pilotni
projekt, jehoZ cilem je ovéfit postup v redlném provozu a nasledné
vytvofit standardy pro rehabilitaci déti s vrozenym nebo ziskanym
poskozenim mozku. ,Predpokladame vyclenéni 16 liZek. Pilotni
¢ast by probihala dva roky a G¢astnily by se ji déti od dvou do 10
let. Ty by absolvovaly Gtyfi pobyty v ramci intenzivni rehabilitace.
Vérime, Ze se timto zplisobem dokaze G¢innost intenzivni rehabili-
tace, a nasledné bychom mohli ministerstvu pripravit podklady pro
zménu v systému dhrad a intenzivni rehabilitacni péce,“ vysvétlil
prokurista Sanatorii Klimkovice Jozef Dejcik.

MIuvéi ministerstva zdravotnictvi Gabriela St&panyova uvedla, Ze
ministerstvo nyni vysledky studie analyzuje a do konce roku pro-
jedna se zastupci zdravotnich pojisStoven moznost hrazeni tohoto
typu péce v ramci pilotniho projektu.

~ 2 2

PomiiZe Strom prani?

Pocetdétido 18 lets DMO sev CR odhaduje okolo 10 tisic. Zdravotni
pojistovny hradi bézny pobyt, ktery zahrnuje cviéeni v rozsahu asi
30 minut nékolikrat tydné a pocCita s tfemi terapiemi denné, a to
jedenkrat za rok. Intenzivni rehabilitace nabizi cviéeni az 2,5 hodiny
denné. Rodice ji vSak hradi sami, jeden mésicni cyklus vyjde na
vice nez 60 tisic korun. ,Maminky shanéji finanéni prostredky pres
nadace, riizné organizace. Je to vSak naro¢né nejen na cas, ale je
to i stresujici,“ upozornila Lenka Dlouhd z Ceskobudgjovicka, jejiz
pétilety syn Péta podstoupil intenzivni rehabilitaci v Klimkovicich uz
Ctyrikrat a momentalné absolvuje paty turnus za posledni dva roky.
Pokroky na ném vidi maminka velké. ,Zpevnil se v oblasti trupu,
zpevnilo se svalstvo. Ale bohuZel samostatna chiize tam jeSté neni.
Doufame vSak, Ze diky intenzivni neurorehabilitaci zacne Péta cho-
dit,“ nevzdava se Dlouha, ktera upozornila i na to, Ze se syn zlepSil
také po psychologické strance a zacal i vice mluvit.

Aby rodice nebyli na shanéni penéz potrebnych k intenzivni reha-
bilitaci sami, vymyslela Sanatoria Klimkovice projekt Strom prani.
Podle koordinatorky specialnich program(i Petry Moravcové mohou
na transparentni Gcet posilat darci finanéni prostfedky uréené
k Ghradé specialnich programdi pro détské i dospélé pacienty.
»Strom prani vznikl jako reakce na poZadavky rodicd, ktefi si
mnohdy sami ve svém okoli zajisti podporu ze strany spolecensky
zodpovédnych zaméstnavatelll, mésta, popfipadé od lidi Zijicich
v jejich okoli. Ti ale potfebuji penize predat transparentné a chtéji,
aby byly vyuZity na konkrétni Gicel. To vSechno Strom prani umoz-
nuje,“ popsala Moravcova.

Zdroj: novinky.cz, 7. 11. 2018
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CASOPIS PRAKTICKYCH LEKARU PRO DETI A DOROST

Pravni rubrika

Posuzovani ¢lenu jednotek shoru dobrovoinych

Pravni (prava je obsaZzena v nafizeni vliady
¢. 352/2003 Sh., kterym se provadi zakon
¢. 133/1985 Sb., o pozarni ochrané (dale
jen ,zakon“).

V zdsadé nas zajimaji vstupni a periodické
prohlidky. Nafizeni vlady rozliSuje 4 katego-
rie (I-1V), kdy narozdil od kategorizace prace
je kategorie IV s nejnizSimi naroky, kategorie
| pak s nejvysSimi.

Pro dobrovoIné hasice jsou smérodatné
pouze kategorie IV. a kategorie 1. Ostatni
se jich netykaji.

Clenové jednotek SDH obci jsou obecné
zarazeni v kategorii IV. Vyjimkou jsou pouze
nositelé dychaci techniky, ktefi jsou hod-
noceni podle kategorie |. Rozsah vstupni
i periodické prohlidky u ¢lenli jednotek
SDH je totoZny. Periodicka prohlidka ma byt
provadéna kazdé dva roky. Tyto prohlidky
provadi registrujici prakticky léka¥. Nejde
o pracovnélékaiskou péci (dobrovolny
hasi¢ neni zaméstnancem).

PFi prohlidce c¢lena jednotky se provede
komplexni fyzikalni vySetfeni véetné orien-
tacniho vySetfeni zraku, sluchu, kiiZe a pod-
plrného a pohybového aparatu, orientacni
neurologické vySetfeni a orientacni che-
mické vySetfeni mogi.

U nositele dychaci techniky se navic
provede spirometrické a elektrokardio-
grafické vySetfeni. Podle aktualniho zdra-
votniho stavu a zaveéri vySetreni Ize provést
i dalSi odborné vySetfeni nezbytna pro po-
souzeni zdravotni zplsobilosti.

V Zadosti o provedeni prohlidky nas v za-
sadé nezajima, jakou funkci ma posuzovana
osoba vykondvat (hasic, starsi hasic, hasic-
-strojnik, hasic-technik, velitel druzstva, ve-
litel jednotky), protoZe kritéria pro vSechny
tyto funkce jsou totozna.

Zajima nas ovsem, jakmile je uvedeno, Ze
provadi ¢innost s vyuZitim dychaci techniky
(nositel dychaci techniky). Nafizeni vlady
stanovuje pro jednotlivé kategorie i kontra-
indikace. Pro skupiny, které miZeme fesit,
jsou uvedeny niZe.

Mgr. Jakub Uher

hasicu (SDH)

B Kontraindikace

Kategorie IV (vSichni dobrovolni hasici):

- nemoci podplirného a pohybového aparatu
véetné patefe vylucujici zatéZ nebo omezu-
jici pohyblivost, pokud nelze zatéz vylougit,

- zavazné nemoci hornich a dolnich koncetin
omezujici jejich funkci nebo zatéz,

- zédvainé nemoci klZe a spojivek vcetné
onemocnéni alergickych vylucujici zatéz
chemickymi Iatkami a alergeny; zjiSténi
takového onemocnéni nebrani vykonu é&in-
nosti, pokud lze zatéZz chemickymi latkami
a alergeny vyloucit,

- zavainé nemoci dychacich cest a plic
véetné onemocnéni alergickych vylucujici
z4téZ chemickymi latkami a alergeny; zjis-
téni takového onemocnéni nebrani vykonu
prace, pokud Ize zatéz chemickymi latkami
a alergeny vylougit,

- zavazné nemoci srdce a obéhové soustavy
vyluéujici stfedné velkou zatéz, pokud
stfedné velkou z&téZ nelze vylougit,

- diabetes mellitus, pokud je komplikovan
opakovanym vyskytem hyperglykemickych
nebo hypoglykemickych pfihod aZ kdmat,

- vertigo jakékoliv etiologie, pokud nelze vy-
lou€it €innosti ve vySkach nebo v nebezpeti
Urazu,

- zachvatové stavy a zvySena pohotovost
k jejich vzniku, nemoci s moznymi stavy
bezvédomi, pokud nelze vylouéit €innosti
ve vySkach nebo v nebezpedi Grazu,

- zavazné poruchy vidéni, zorného pole nebo
barvocitu znemoZiujici orientaci v prostoru
a za ztizenych podminek, zejména refrakéni
vady vyZaduijici trvalou korekci brylemi s vy-
jimkou pfipad( bezproblémového pouZivani
kontaktnich ocnich CoCek nebo mozZnosti
pouZit osobni ochranné pomlicky s ko-
rekci, pokud nelze vylougit obGasné prace
v kategorii | nebo ¢innosti ve vySkach nebo
v nebezpedi Grazu,

- zavazné duSevni nemoci a poruchy cho-
vani,

- alkoholové a drogova zavislost nebo proka-
zané pouZzivani alkoholu nebo drog.

Kategorie | (nositele dychaci techniky)

- nemoci vyluGujici sménny nebo nepravi-
delny rezim nebo préci v nepfiznivych kli-
matickych podminkach,

nemoci podpirného a pohybového aparatu
véetné nemoci patefe vylucujici zatéZ nebo
omezujici pohyblivost,

nemoci hornich a dolnich koncetin omezu-
jici jejich funkci nebo vylucujici jejich zatéz
nemoci kliZe a spojivek véetné onemocnéni
alergickych vyluéujici zatéz chemickymi
latkami a alergeny,

nemoci dychacich cest a plic vCetné one-
mocnéni alergickych vylucujici zatéZ che-
mickymi latkami a alergeny,

nemoci srdce a obéhové soustavy vyluéu-
jici zatéZ organismu nebo omezujici jeho
funkci,

poruchy krvetvorby omezujici vykonnost,
zavaziné krvacivé stavy,

nemoci endokrinni a pfemény latek véetné
diabetes mellitus vyluCujici zatéZ orga-
nismu,

chronické nemoci jater (chronicka hepati-
tis) vyluéujici zatéz,

epilepsie a epileptické syndromy, kolap-
sové stavy nebo jiné zachvatovité stavy
a zvySena pohotovost k jejich vzniku, one-
mocnéni s moZnymi stavy bezvédomi,
vertigo jakékoliv etiologie,

poruchy sluchu a vestibularniho aparatu
znemoznujici orientaci v prostoru a komuni-
kaci za ztiZzenych podminek, stavy po chro-
nickych onemocnénich stfedniho ucha,
nemoci oka znemoznujici zvySenou fyzickou
zaté7,

poruchy vidéni, zorného pole a prostoro-
vého vidéni nebo t€zSi poruchy barvocitu
znemoznujici orientaci v prostoru a za zti-
Zenych podminek, zejména refrakéni vady
vyzaduijici trvalou korekci brylemi s vyjim-
kou pripaddl bezproblémového pouZivani
kontaktnich ocnich CoCek nebo mozZnosti
pouZit osobni ochranné pracovni pomicky
s koreket,

duSevni nemoci a poruchy chovani zne-
moziujici praci s psychickou zatézi, rychlé
rozhodovani a rychlou reakci,

alkoholova a drogova zavislost nebo proka-
zané pouzivani alkoholu nebo drog,
gynekologické nemoci znemoZnujici zatéz
organismu a praci za ztizenych podminek.
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Informace OSPDL CLS JEP

Véazené kolegyné, vazeni kolegoveé,

na konci starého ¢i na zacatku nového roku
vétSinou bilancujeme.

Pfemyslela jsem, zda tuto bilanci tedy udélat
jako zpravu OSPDL pro toto Cislo, ale jednak
mne konec roku nezastihl zrovna v nejlepsi
kondici a jednak mam pocit, Ze bilance jesté
nema zaver.

V priibéhu roku jsme s kolegy praktiky sice
velmi intenzivné spolupracovali s minister-
stvem zdravotnictvi na rozjezdu reformy pri-
marni péce, nékteré diléi Gkoly jsou na velmi
dobré cesté, nékteré ale bohuZel ne; dalsi cas
ukaZe, jak bude mozné uvést jisté zasluzné
mySlenky do praxe. Ne vSe, co jsme my, prak-
tici, pfesvédceni, Ze je v nasSich rukou a v na-
Sich kompetencich o tom rozhodovat, tak ve
findle dopada.

Protoze nechci predbihat udalostem, uvedu
v dnedni informaci vlastné pfiklad, jak to také
nékdy vypada a jak téZké je mnohdy obhajovat
a prosazovat postoje PLDD, jakkoli se to zda
logické a jakkoli to povaZzujeme za organizacné
i odborné spravné. A plati to, samoziejmé,
jak pro zastupce OSPDL, tak SPLDD, protoze
mnohd témata feSime spole¢né.

Takovym tématem bylo v uplynulych dvou
letech i téma feSeni problematiky osob s po-
ruchou autistického spektra.

Jsem ¢Elenem vladniho vyboru, ktery se touto
problematikou zabyva. Historii zavedeni jisté
vSichni znate, pokud mé informace Gtete.
Nicméné pfipomenu: Dfive, neZ jsme mysleli,
vesla v platnost novela vyhlasky o preventiv-
nich prohlidkach, dostali jsme zadani velmi
rychle vypracovat metodiku pro provadéni
a vykazovani véasného zachytu PAS v 18 mé-
sicich. Metodika vznikla ve spolupraci OSPDL,
SPLDD a détskych psychiatri. Velké podéko-
vani patfi vam vSem, ktefi jste podle ni zacali
velmi brzy pracovat, a i dle vyjadfeni pravé
kolegli détskych psychiatril je tato prace vidét
- déti s poruchami vyvoje zacaly byt odesilany
dfive.

V priibéhu roku se ale ukazalo, Ze je tfeba
pozménit Cislo diagndzy ve vykazovani, aby
nebylo zavadéjici ve statistickém vykazovani
autismu. Potud, myslim, zcela racionalni pfi-
pominka.

A pak to zacalo - v dal§im prdbéhu jsme byli
pozadani, abychom dali ,Metodiku“ k dispo-
zici ministerstvu, které ji vyda néasledné po
pfipominkovém fizeni jako metodicky pokyn
MZ. Prosté z nééeho, co mélo byt praktickym
navodem, se zacala délat véda. Pfipominky

MUDr. Alena Sebkova
predsedkyné OSPDL CLS JEP

veskrze validni dodali détSti psychiatfi, ktefina
to maji naprosto jasné odborné pravo. Klinicti
logopedi poZadovali zménit nazev pracoviste,
kam mame odesilat, na ,klinickou logope-
dii*, co? jsme akceptovali. Kolegové z CPS se
vyjadfili, Ze metodika plsobi ,nedodélanym
a neprofesiondlné pfipravenym dojmem a ob-
sahuje preklepy...”

Nicméné dokument jsme dopracovali, ade-
kvatni pfipominky zapracovali a ¢ekali, Ze tedy
jizvyjde.

K mému velkému pfekvapeni dlouho po pfipo-
minkovém fizeni ,kdosi“ pocitil potfebu nam,
praktikim, ,poradit, pfikazat, ¢i ja nevim co
jeSté“ a zacal ji celou prekopdvat, pridavat
véci, které do véasného zachytu PAS nepatfi,
a dokonce véci i odborné nespravné. Nastésti
tentokrat na nas odpor je bran zfetel.

MoZna si ted fikate, pro¢ to vSe piSu. MoZna
proto, abyste si uvédomili, Ze Zadna jednani,
kterd vedeme za nas vSechny, vilbec nejsou
jednoducha. PrestoZe spolupracujeme s mno-
hymi, kterych se to tyka, i tady jsme se dozvé-
déli, Ze jsme si metodiku vymysleli sami...
Proto i niZze uvadim citaci z vyjadfeni pani
docentky Starkové, kterd se PAS dlouhodobé
zabyva ve své praxi a kterd s ndmi z povéreni
vyboru Sekce détské a dorostové psychiatrie
nejen na metodice spolupracovala a spolu-
pracuje. (Cely ¢lanek v Newsletteru OSPDL
4/2018 véetné odbornych zdrojli.)

»Zahdjit screeningové vySetfeni déti v zajmu
¢asného zachytu PAS (porucha autistického
spektra) doporucila American Academy of
Pediatrics (AAP) détskym Iékaflim v USA uZ
v roce 2006. Divodem byla zvySena preva-
lence PAS v poslednich dekadach, stejné jako
trend k zahajeni vEasné intervence, kterd sice
neni kauzélni 1écbou, nicméné mize stimulo-
vat vyvoj ditéte v rliznych smérech (v oblasti
feCi, chovani, emocniho sdileni, atd.). Pediatfi
konstatuji, Ze provadéni riznych screeningi
obecné podporuji. Obvykle je jako pfiklad zmi-
novano screeningové vySetreni za iéelem zjis-
téni fenylketonurie. Véasny zachyt a adekvatni
IéCba je smysluplnd a z klinického hlediska
velmi prosp&sna - ma charakter kauzalni [éChy
pfi zndmé pficiné této nemoci. Détsky autis-
mus, jako duSevni porucha, nema zatim jedno-
zna€né znamé priciny, a proto nelze ocekavat,
Ze jsme schopni u déti, u kterych bylo v raném
véku vysloveno podezieni na PAS, poskytnout
srovnatelnou kauzalni I1éEbu. VSechno, co
nového na poli PAS kondme, je zatim skladani
jednotlivych dilG mozaiky s nadéji, Ze budouc-

nost nabidne nemocnym détem mnohem vic,
neZ dokaze souc¢asna medicina.

Metodika, kterd byla vypracovana ve spo-
lupréci praktickych 1ékafl a psychiatrli pro
déti a dorost, pIné odpovida doporucenim tak
vyznamnych instituci, jako je AAP. Zadny lepsi
nastroj pro véasny zachyt déti s PAS v popu-
laci zatim nebyl navrZen. VSichni rozumime
tomu, Ze je to prvni krok sprdvnym smérem
a museji navazovat kroky dalsi. Sledujeme,
jaké jsou zkuSenosti ve svété (viz svétovy
kongres IACAPAP, ktery se konal v Cervenci
v Praze a kde jsme méli mozZnost diskutovat se
svétovymi kapacitami v oblasti PAS). Vyzkum
v oblasti duSevnich nemoci je ale velmi
sloZity a my se snazime reflektovat zasadni
nové kroky v mediciné v nejvétsi mozné mifte.
Vasnivé diskuse kolem autismu rozéefily v po-
se rodicovské skupiny, bojuje vladni vybor.
VSichni usilujeme o totéZz: odhalit vyvojovou
poruchu u ditéte co nejdfiv a vénovat mu na-
leZitou pozornost a péc¢i. Stejnou miru zajmu
a péce musime ovSem vénovat také détem
s jinymi nemocemi. Ano, rostouci prevalence
autismu ve svété zplsobila, Ze se PAS stala
jednou z ,top* nemoci, kterym medicinsky
vyzkum stejné jako klinickd medicina vénuje
velkou pozornost. Z publikovanych zprav ale
plyne, Ze vzrostla také prevalence ADHD a glo-
balné vzrostl pocet déti s rliznymi duSevnimi
nemocemi (napf. dle NHMH (US 2010) - trpi
néjakou diagnostikovanou duSevni poruchou
az 22 % mladeze v USA). Je tedy zapotiebi
vnimat nase praktické moznosti v komplexu
dalSich medicinskych Gkold, které pfed nds
kazdodenni praxe stavi. Pfesto se nam po-
dafilo spoleénym silim postavit zakladni
stavebni kdmen, kterym je nepochybné pravé
vCasny zachyt déti s PAS v raném véku. Moc
bychom si prali, aby byl screening pro véasny
zachyt PAS stejné smysluplny jako screening
na zachyt fenylketonurie, ale cesta k odhaleni
pfi¢in dusevnich nemocije, bohuZel, mnohem,
Jsem presvédéena, Ze z vySe uvedeného
vyplyva, Ze bez komunikace, spoluprace,
vysvétlovani pfipadnych nedorozuméni, bez
respektovani prace kazdého lékare, ktery
poskytuje svoji péci pacientim podle svého
nejlepSiho védomi a svédomi, to prosté nejde.
Jeden kaZdy z nas by si mél uvédomit, Ze jsme
sklddali naprosto stejnou pfisahu, a to bez
ohledu na mnoZstvi titulli, kterymi jsou nasSe
jména ,ovéncena“.
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Aktualni vyvoj vysetrovacich metod
v lékarskeé genetice

MUDYr. Ivan Subrt, Ph.D.

Ustav Iékafské genetiky LF UK a FN Plzer

Nékolik desetileti trvajici historie mladého medicinského Iékarského oboru, jakym je lékar-
ska genetika, je neodmyslitelné spjata se stale se zrychlujicim rozvojem poznani o stavbhé
a funkcich lidského genomu, vlivu jeho zmén na vznik geneticky podminénych onemocnéni
a s prudkych rozvojem laboratornich vysetreni, které studium i rutinni diagnostiku téchto

Zmeén umoznuji.

B Cytogenetické metody

Prvni velkou skupinou genetickych vySetfeni
jsou metody studujici chromozomy v bunéé-
némjadre, tj. vySetfenicytogeneticka. VyuZiti
hypotonickych roztokli umozZnilo v roce
1956 zlepsit studium lidskych chromozomd,
stanovit jejich poéet na 46 a odhalit prvni
pocetni chromozomové aberace. Pruhovaci
techniky, zavedené v 60. a 70. letech minu-
Iého stoleti, umozZnily identifikaci jednotli-
vych chromozomd a odhaleni strukturnich
chromozomovych aberaci. Tyto metody jsou
zaloZeny na klasické svételné mikroskopii
a vysledek zavisi na subjektivnim hodno-
ceni lidského pozorovatele. Fluorescencni
in situ hybridizace (FISH) jako prvni mo-
lekularné cytogenetickd metoda rozSifila
moznost detekce chromozomovych aberaci
na submikroskopickou UGroven a zvysila
objektivitu hodnoceni, stale vSak vyZaduje
podezfeni na specifickou diagnézu pro vybér
vhodnych sond. Teprve dokonéeni projektu
vyzkumu lidského genomu umoznilo vznik
molekularné cytogenetickych vysetieni
na mikroarrayi (chromosomal microarray;
CMA), typicky jako komparativni genomova
hybridizace na mikroarrayi (array compara-
tive genomic hybridisation; aCGH) a ana-
lyza SNP na mikroarrayi (single nucleotide
polymorphism array).

Metody CMA spojuji objektivitu molekularni
analyzy s celogenomovym pfistupem ne-
vyZadujicim postup zaloZeny na zvaZované
diagnéze. Vedly k odhaleni variant poétu
kopii dseklii DNA (copy number variation;
CNV), které se vyskytuji napfi¢ celym geno-
mem. Spojeni mezi CNV a patologickym fe-
notypem vSak neni vidy zfejmé, protoZe né-
které CNV mohou byt pfitomny u nemocnych
i zdravych kontrol a situace ¢asto vyZaduje
vySetfeni tria proband - matka - otec. Rada

studii presto potvrdila klinickou uZite¢nost
metod CMA a ty jsou v soucasnosti rutinné
vyuzivany napf. u nemocnych s vrozenymi
vadami, intelektovou nedostatecnosti,
poruchami autistického spektra, ADHD ¢i
DMO. V nékterych souborech je CNV pfisu-
zovéana kauzalni role aZ u 15 % nemocnych.
Metody CMA jsou vyuZivany i u nemocnych
se zdanlivé balancovanymi strukturnimi
chromozomovymi aberacemi, v pfipadech
znamych mikrodeleénich syndromi, kde
vhodné dopliuji vySetieni FISH a MLPA, a pfi
prenatalnim vySetfeni plod( s abnormalnim
USG nélezem.

Metody CMA konverguiji ze vSech cytogene-
tickych metod nejsilngji k molekularnége-
netickym metodam a lze predpokladat, Ze
v budoucnosti budou nahrazeny technologii
sekvenovani pristi generace (next genera-
tion sequencing; NGS). ZlepSovani bioinfor-
matickych postupd k identifikaci CNV z NGS
dat je vénovano velké Gsili a tyto postupy
ziejmé& umozni identifikaci malych CNV pod
Grovni rozliSovaci schopnosti metod CMA
i balancovanych chromozomovych presta-
veb pro CMA zcela nedetekovatelnych.

H Molekularnégenetické metody

Vznik  molekuldrnégenetickych  vySetfo-
vacich metod byl podminén poznanim
struktury nukleovych kyselin (DNA, RNA)
a mechanism0 prenosu informace z molekul
nukleovych kyselin do struktury protein(
(centralni dogma molekularni biologie,
reverzni transkripce, geneticky kod, pro-
teosyntéza) v 50. a 60. letech minulého
stoleti. Pfimy vyznam pro molekularni klo-
novani, a tim pro pfipravu monoklonalnich
protildtek a hormon(, méla in vitro syntéza
molekuly DNA pomoci enzymu DNA poly-
merdzy a vyuziti bakterialnich restriké-

nich endonukleaz, Stépicich fetézec DNA
v definovanych mistech za vzniku tupych i
lepivych koncl. Diagnosticky vyuZitelnou
identifikaci specifickych fragmentl DNA
umoznila metoda hybridizace radioaktivné
znacenych jednoretézcovych sond k mole-
kule DNA v roce 1975, pozdéji byly zavedeny
i jiné zpdsoby znaceni (fluorescencni, enzy-
matické). Ve stejném obdobi byly zkoumany
metody pfimého sekvenovani molekuly
DNA a zlatym standardem se stala metoda
sekvenovani syntézou s dideoxynukleotidy
F. Sangera (1977). V roce 1983 byla pub-
likovdna metoda polymerazové fetézové
reakce (polymerase chain reaction; PCR),
umoznujici amplifikaci kratkych Tfetézcl
DNA. Kombinace téchto metod umoznila
prudky rozvoj sekvenovani nukleovych kyse-
lin zavedenim automatickych sekvenatori
s kapilarni elektroforézou a podminila fadu
dalsich objevi na poli molekularni biologie
(struktura sloZenych genil, alternativni se-
stfih a Gpravy RNA molekul, objev nekddu-
jicich RNA molekul). Tento vyvoj vyvrcholil
v roce 2003 publikovanim UpIné sekvence
lidského genomu.

Béhem néasledujicich 15 let dochazi k roz-
voji metod sekvenovani pFisti generace
(next  generation sequencing;  NGS).
Z technologického hlediska v souGasné
dobé prevazuji sekvenacni pfistroje druhé
generace vyuZivajici metodu masivné pa-
ralelniho sekvenovani syntézou. Systém
lon Torrent (ThermoFisher) vyuziva polovo-
diGovou detekci signalu a nachazi uplatnéni
pfi sekvenovani genovych panell napf.
v onkologii ¢i mikrobiologii. Platforma firmy
lllumina vyuzivd fluorescenéné znacené
nukleotidy s optickou detekei, plivodné
vyvinutou firmou Solexa. Analyzatory této
platformy umoziuji svoji vysokou kapacitou
nakladové efektivni sekvenovani celych
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lidskych exom( €i genom( s dostateénou
hloubkou pokryti.

Kromé rozvoje metod sekvenovani pfisti
generace dochazi v nedadvné minulosti
také k dalSimu rozvoji metod zaloZenych
na polymerazové fetézové reakci a metod
vyuZivajich dalSich enzymi, jako napf.
MLPA (multiplex ligation-dependent
probe amplification), vhodna pro detekci
specifickych CNV nebo metylaéniho sta-
tusu specifickych DNA sekvenci.
Cytogenetické i molekularnégenetické
metody vyuZivané pro genetické labo-
ratorni testovani jsou velmi rozmanité
a komplexni. Jejich podrobny pfehled
pfesahuje rozsah tohoto élanku a za-
jemce, ktefi si preji proniknout hloubéji
do biologickych i technickych detaill
této progresivné se rozvijejici skupiny
laboratornich vySetfeni, odkazuji na se-
znam literatury.

B Geneticka vysetieni
pro uicely zdravotnich sluzeb

Geneticka vySetfeni pro ticely zdravot-
nich sluZeb (také genetické testovani)
jsou podmnozinou Sirokého spektra
genetickych laboratornich vySetfeni (viz
obr. 1). Jejich provadéni upravuje zakon
¢. 373/2011 Sh, o specifickych zdravot-
nich sluzbéach. Ten definuje genetické
vySetfeni jako klinické a genetické labo-
ratorni vySetieni, které slouZi ke stano-
veni podilu variant v lidském genomu na
rozvoj nemoci u vySetfované osoby nebo
jejich potomkd. Lidskym genomem zékon
rozumi souhrn dédiénych informaci, které
byly zdédény od predki nebo nové vznikly
u vySetfované osoby a mohou byt preda-
vany budoucim generacim. Genetickym
laboratornim vySetfenim se potom rozumi
laboratorni analyza struktury a funkce
lidského genomu nebo jeho ¢asti. Takové
vySetfeni musi byt indikovano na zékladé
jeho klinické opravnénosti a uZitecnosti
pro vySetfovanou osobu nebo budouci
generace a jeho provedeni musi byt
podrobné odlvodnéno ve zdravotnické
dokumentaci.

Genetickd laboratorni vySetfeni miize
provadét pouze poskytovatel v oboru lé-
karska genetika, a to v laboratofi akredi-
tované podle normy CSN EN 1SO 15189.

Obr. 1
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Geneticka vySetreni v oblasti zdravotnictvi
Ize nabizet nebo provadét pouze pro Gcely
zdravotnich sluZeb, a to

* k preimplantaéni diagnostice v ramci asi-
stované reprodukce,

e k diagnostice geneticky podminénych
onemocnéni, vrozenych vad a ziskanych
genetickych zmén,

* ke stanoveni miry predispozice ke vzniku
onemocnéni a vrozenych vad,

* ke stanoveni bezpfiznakového pfenasec-
stvi variant lidského genomu zplisobuji-
ciho onemocnéni nebo vrozené vady,

* k optimalizaci Iécby a sledovani jeji efek-
tivity.

Kromé téchto Gcelli zdkon umoznuje i vy-
Setfeni v ramci biomedicinského vyzkumu
spojeného se zdravim a jeho poruchami.
Genetické laboratorni vySetfeni Ize nabizet
nebo provést vySetfované osobé pouze po
podaniinformace o jeho tcelu, povaze a do-
padu na jeji zdravi, o rizicich neoGekavanych
nalezli pro ni a geneticky pfibuzné osoby,
véetné dopadu tohoto vySetfeni na zdravi
budoucich generaci a zavaznosti jeho vy-
sledk(i pro partnera vySetfované osoby a na
zakladé jejiho pisemného souhlasu nebo
pisemného souhlasu zédkonného zastupce
nebo opatrovnika vySetfované osoby.

Pokud lze z genetického laboratorniho vy-

Setfeni predpokladat diagnosticky zavér se

zavaznym medicinskym dopadem na zdravi

embrya, plodu nebo vySetfované osoby,
véetné budoucich generaci, nebo na zdravi
jejich geneticky pribuznych osob, je vidy
doporuéeno genetické poradenstvi pred
vySetfenim a po ném. Genetické poraden-
stvi je doporuceno i rodi€im embrya nebo
plodu, zdkonnému zastupci nebo opatrovni-
kovi vySetfované osoby, vySetfované osobé

a dotcenym geneticky pfibuznym osobam.

Ne kazdé stanoveni informace obsaZené

v genetickém materidlu vySetfovaného je-

dince je tedy genetickym vySetfenim podle

zakona €. 373/2011 Sh.

Zékon vyslovné stanovi, Ze za genetické la-

boratorni vySetreni podle tohoto zdkona se

nepovazuji vySetfeni provadéna:

« za (i¢elem posouzeni vhodného darce pro
pfijemce krve, krevnich sloZek, bunék,
tkani nebo organd,

* za (iéelem zjiSténi patogennich organism(i
vyskytujicich se u €lovéka,

* za (iGelem analyzy ¢asti lidského genomu
provadéné ke snizenifale$né pozitivity no-
vorozeneckého laboratorniho screeningu,

* za (celem posouzeni Géinku genotoxic-
kych faktorl Zivotniho a pracovniho pro-
stredi, nebo

* vyhradné za (celem urceni totoZnosti je-
dince.

Pokud je cilem genetického laboratorniho

vySetfeni analyza ziskanych somatickych

zmén v lidském genomu, neni nutné prova-
dét genetické poradenstvi.

Geneticka vySetfeni Ize rozdélit do nékolika

zakladnich skupin:

1. diagnostické testovani - provadi se
k odhaleni jiz existujiciho geneticky
podminéného onemocnéni, pfipadné
k upfesnéni, vyjimecné vylouceni urcité
diagnazy.

2. prediktivni testovani - provadi se
k odhaleni vlohy pro urité onemocnéni,
tj. varianty genomu, kterd v pozdéjSim
Zivoté povede ke vzniku onemocnéni.
Prediktivni genetické testovani s sebou
prinasi zavazné dopady etické a psycho-
logické, zejména v pfipadé onemocnéni,
pro kterd v sou¢asnosti neexistuje Iécba
ani prevence. Pfed testovanim je ne-
zbytné ziskat pIny informovany souhlas
vySetfované osoby nebo jejiho zastupce,
obvykle v priibéhu procesu genetického
poradenstvi, poskytovaného Iékarem
se specializovanou zpUsobilosti v oboru
IékaTska genetika.

3. predispozicni testovani - je variantou
prediktivniho testovani s tim rozdilem,
Ze pfitomnost viohy nemusi nutné vést
k rozvoji onemocnéni, pouze zvySuje
celozivotni riziko.

4, vysetieni prenaSecstvi - testovani
zdravych osob k zajiSténi reprodukénich
voleb nebo k ozfejmeni segregace viohy
v rodeé.

5. prenatalni/preimplantaéni testovani
- varianta diagnostického C¢i predik-
tivniho testovani provadéna u plodu
v priibéhu nitrodéloZniho vyvoje nebo
u embrya v rdmci postupli asistované
reprodukce. SlouZi k zajisténi repro-
dukénich voleb, téhotna se v nékterych
pfipadech na zakladé vysledku vySetteni
miZe rozhodnout pro ukonéeni téhoten-
stvi. Vzhledem ke svému charakteru ob-
dobné jako testovani prediktivni pfinasi
zavazné etické a psychologické dopady.

B Geneticke testovani metodami
NGS

Diagnostické testovani metodami NGS ma
zvlastni vyznam pfi identifikaci kauzalnich
genomovych variant na molekularni Grovni,
zvlasté u geneticky heterogennich skupin
onemocnéni. Umoziuje identifikaci vzac-
nych variant i tam, kde pfedchozi vySetreni
na Grovni jednotlivych genl bylo negativni,
dosud probiha, pfipadné nebylo vzhledem
k velkému pocCtu vySetfovanych genl z eko-
nomickych diivod(i viibec zahajeno - tato
situace rodin, které ¢ekaji na vysledky po-
stupné analyzy jednotlivych gen(, pfipadné
dokonce na jeji zahdjeni, je ¢asto oznaco-
vana jako tzv. ,diagnosticka Odyssea“.
VySetfeni miZe byt provedeno na (rovni
genovych paneli, tzv. klinického exomu
(sekvence genli spojovanych se znamymi
geneticky podminénymi onemocnénimi),
tpIného exomu (WES), ¢i dokonce genomu
(WGS) vySetfované osoby. S rozsahem sek-
venovanych Gsekd genomu rostou naroky
na mnozstvi sekvenovanych dat (za dosta-
tecnou hloubku pokryti pro diagnostické
cely se povaZuje hodnota 16x az 30x, tj.
kaZda baze analyzované sekvence musi byt
detekovana v prisluSném poctu sekvenac-
nich fragmentd), a tim naroky na spotiebni
material, vypocetni techniku, GloZisté dat
i konecnou interpretaci vysledkd analyzy.
VSechny tyto faktory také zvySuji finanéni
narocénost vySetfeni. Pfed zavedenim testu
do klinické praxe museji byt vyfeSeny otazky
jeho klinické uZite¢nosti a validace labora-
torni metody.

Zjisténé varianty jsou v provadéjici labora-
tofi interpretovany z hlediska biologického
vyznamu a klasifikovany na Skale 1-5 (be-
nigni - pravdépodobné benigni - varianta
neznamého vyznamu (VUS) - pravdépo-
dobné patogenni - patogenni). Pfitomnost
kauzalnich variant zjisténych metodami NGS
je podle aktualnich doporuceni ovéfovana
referenéni metodou, tj. pfimym sekveno-
vanim podle Sangera. Vysledek analyzy je
predavan Iékafi - genetikovi, ktery zajistuje
klinickou interpretaci vyznamu varianty pro
vySetfovanou osobu, jeji rodinu a pfipadné
reprodukéni partnery a zjisténé informace
vyuZiva v procesu genetického poradenstvi.
VySetfeni na Grovni exomu €i genomu po-
dobné jako molekuldarné cytogenetickéa
vySetfeni metodami CMA nevyZaduji pFistup
zaloZeny nazvaZzované diagnoze. V nékterych
pfipadech se vSak osvédcuje pFistup spoci-
vajici v provedeni celoexomové €i celogeno-
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mové sekvenace, ale analyzovan je pouze
Lirtualni“ panel genli spojovanych se zvazo-
vanou diagnézou. V pfipadé, Ze je nalezena
kauzalni genova varianta, ktera je v souladu
s klinickou diagnézou probanda, mizZe byt
vySetfeni ukon€eno, v opaéném pfipadé je
mozné pristoupit k analyze dalSich Useku
genomu. Studie porovnavajici diagnostickou
vytéZnost WES a WGS pro testovani mono-
gennich onemocnéni dochazeji k obdobnym
hodnotéam, tj. cca 25-31 %. K tomu vSak
metoda WGS poskytuje vyznamnou pfida-
nou hodnotu spodcivajici v detekci vétsiho
spektra CNV. Z tohoto dlivodu je u pacientl
s nespecifickymi fenotypovymi projevy, jako
je stfedni a téZka intelektova nedostatec-
nost, uprednostfiovano WGS testovani.

B Specifické otazky genomového
testovani

Genetické testovani na genomické drovni
vzhledem k zavaznosti a Sifi spektra dopadi
vysledku vySetfeni vyZaduje jeSté vice nez
klasické genetické vySetfovaci metody zod-
povédny pristup k nasledujicim otazkam.

B Varianty neznamého vyznamu

Vzhledem k vysoké frekvenci zachytu variant
nezndmého vyznamu (variant of unknown
significance; VUS) genomickymi metodami
musi mit laboratof vypracovan postup
k rozhodnuti o reportovani zachycené VUS
indikujicimu klinikovi (obvykle v zavislosti
na tom, zda je zachycena varianta v souladu
s primarni indikaci vySetfeni). Zaroven by
laboratof méla mit zaveden funkéni systém
periodickych revizi a pfipadné reklasifikace
a reportovani zachycenych variant.

Bl Sekundarni nalezy (drive
incidentalni nalezy)

Zachyty patogennich a potencialné pato-
gennich variant v genech, které nemaji pfi-
mou souvislost s primarni indikaci vySetreni
(napt.zachyt patogennivarianty genu BRCA1
pfi WES testovani pro intelektovou nedo-
statecnost). American College of Medical
Genetics doporucuje v pripadé vyuziti WES/
WGS metody reportovani sekundarnich
nalezli patogennich a pravdépodobné pa-
togennich variant v nékolika desitkach genii
spojovanych se zavaznym onemocnénim,
pro které zaroven existuji moznosti prevence
(vsoucasnosti ACMG SF Panel v2.0,2016),
i kdyzZ testovanitéchto genli nebylo primarné
indikovano. Zaroven bylo dosazeno kon-

sensu vtom, Ze pacienti nebo jejich zastupci
maji v zajmu zachovani autonomie moznost
tento postup odmitnout (opt-out). Postoj
pacienta k této problematice by mél byt
postaven najisto jiz v priibéhu genetického
poradenstvi pfed testem a dokumentovan
ve formuldfi informovaného souhlasu.

B Testovani nezletilych

Prediktivni genetické testovani onemocnéni
s nastupem v dospélém véku u nezletilych
0sob je vhodné odloZit do doby, neZ bude
pacient schopen ucinit autonomni roz-
hodnuti o testu sam. Vyjimku tvofi pfipady
diagnostického testovani pfi existujicim pa-
tologickém fenotypu a pfipady, kdy jsou jiz
v détském véku dostupné Gcinné preventivni
programy ¢i profylaktické zakroky. Vhodny
vék nemusi byt nutné identicky s hranici
legalni zletilosti, ale zavisi na individualni
intelektové vyspélosti konkrétniho jedince.

B Sdileni genomovych
laboratornich a klinickych dat

Genetické testovani na genomické drovni
poskytuje informace az o 5 000-7 000
geneticky podminénych onemocnénich,
¢asto velmi vzacnych, i o vyznamu geno-
vych variant u komplexnich onemocnéni
s genetickou predispozici. Zaklad genetic-
kych onemocnéni tvofi nepreberny pocet
alelickych variant kauzalnich gent, ktery je
dale modifikovan variabilitou genomového
pozadi.

Obrovska variabilita genetické informace
znamena, Ze Zadny jednotlivy Iékaf, labo-
ratof, jiny poskytovatel, ¢i dokonce stat
nemUZe disponovat dostate¢nym objemem
informaci o daném genetickém onemocnéni,
aby mohl svym pacientdim poskytovat zdra-
votni péci nejvyssi kvality. Z tohoto dlvodu
je u genetickych onemocnéni doporucovano
dat pacient(i, ktefi podstoupili genomové
testovani. Dlislednou elektronizaci zdravot-
nické dokumentace mlZe zarovef umoznit
vytvareni anonymizovanych databazi gene-
tickych variant a fenotyp0, které poskytnou
robustni informaci pro dal$i zlepSovani zdra-
votni péce.

V pediatrii Ize prakticky dopad vyuZiti vySet-
fovacich metod na genomové Grovni nejlépe
ilustrovat na pfikladu novorozencti i dalSich
kriticky nemocnych déti. Odhaduje se, Ze
v rozvinutych zemich je néktera z konge-
nitalnich malformaci pfitomna asi u 13%

déti pfijimanych na novorozenecké jednotky
intenzivni péée (NICU). Tato onemocnéni
predstavuji také vedouci pficinu novoroze-
necké mortality (asi 20-34 %). Genetické
testovani novorozencli se v minulosti za-
méfovalo zejména na odhaleni vrozenych
chromozomovych aberaci a pozdéji i poruch
poctu kopii (CNV) urcitych definovanych
Gsekd dédicného materidlu. K etiologii
vrozenych poruch u zavazné nemocnych
novorozenc(l v§ak vyznamné pfispivaji i mo-
nogenné dédicna onemocnéni.

Studie souboru 278 novorozenci a kojencl
indikovanych pro zavazny stav k sekveno-
vani klinického exomu v prvnich 100 dnech
Zivota (median 2,5 dne) umoznila ziskat
molekularni diagnézu monogenniho one-
mocnéni u 36,7 % z nich a u 52 % pacienti
s diagnézou vysledek testovani pfimo ovliv-
nil management péce.

Také u kriticky nemocnych déti pfijimanych
na pediatrické jednotky intenzivni péce
(PICU) je Casto pfitomno jedno nebo vice
chronickych onemocnéni. Vzacna gene-
ticky podminéna onemocnéni predstavuiji
u téchto pfipadd rizikovy faktor, nebo do-
konce pfimou pfi€inu pfijeti, a nemoznost
presné stanovit diagnézu (a tim Gasto i pro-
gndzu) onemocnéni zasadnim zplsobem
pfispiva k obtiZim pfi stanoveni optiméalniho
planu zdravotni péce.

V souboru 24 kriticky nemocnych déti vedlo
WGS testovani tria proband - matka - otec
ke stanovend molekuklarni diagnézy iden-
tifikaci kauzalni genetické varianty u 10
pacientd (42%). U 3 z téchto 10 jedinci
(30%) mélo stanoveni diagnézy okamzity
dopad na individuadIni management |écby.
Organizacni systém indikace laboratorniho
vySetfeni, jeho provedeni, vyhodnoceni
a interpretace vysledku oznac¢ovany RaPS
(Rapid Paediatric Sequencing) umoznil
u poslednich 14 trojic dosdhnout medianu
¢asu do sdéleni vysledku 8,5 dne.
Genomicky pfistup ke genetickému testo-
vani bude v blizké budoucnosti klast stale
vy$8i naroky nejen na lege artis provedeni
a interpretaci vysledku genetického labo-
ratorniho vySetfeni v provadéjici laboratofi,
ale i na stalé zdokonalovani interakci s tes-
tovanymi osobami a jejich rodinami nejen
ze strany genetickych profesionald posky-
tujicich nezbytné genetické poradenstvi, ale
i Sirokého multidisciplinarniho tymu. Jednou
z takovych moznosti miZe byt napfiklad
Skalovatelny model reciprocni interakce,
ktery zdlraziuje aktivni pfistup pacienti
a jejich rodin k individualizovanym volbam
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obsahu poskytovaného genetického pora-
denstvi, uzivanych vizuélnich a edukacnich

pomiicek a zplisobu predavani informaci

dalSim oSetfujicim Iékarlim, podilejicim se
na poskytovani personalizovanych zdravot-
nich sluzeb.

Podporeno z prostredkii OP VaVal
LM2015091 a OP VVV MSMT
CZ.02.1.01/0.0/0.0/16_013/0001634
Nérodni centrum Iékafské genomiky
(NCMG) - modernizace infrastruktury

a vyzkum genetické variability populace.

15 Hgg
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Poruchy rustu na podkladé prestaveb
v lokusu genu SHOX

Mgr. Markéta Hejnalova, RNDr. Petra Vohradska, MUDr. Monika Cerna, Ph.D.,
MUDr. Daniela Polendova, MUDr. Radka Jaklova, Mgr. Tomas Zavoral, MUDr. lvan Subrt, Ph.D.

Gen SHOX se nachazi v pseudoautozomalni
oblasti kratkych ramen X i Y chromozomu,
patfi mezi homeoboxové geny a hraje dille-
Zitou roli pfi spravném riistu a zrani kosti.
Geny v pseudoautozomalnich oblastech
(PAR) nepodléhaji imprintingu, proto se
onemocnéni zplisobend poruchami geni
v tomto lokusu projevuji podobné jako auto-
zomalni s nelplnou dominanci. Zaroven je
to oblast, kde dochazi v genomu nejcastéji
k rekombinaci.

Pocet kopii genu SHOX se odrazive fenotypu.
0 jednu aktivni kopii méné maji pacientky
s Turnerovym syndromem a dale pacienti Ci
pacientky s Lériho-Weillovym syndromem
(LWS) nebo idiopatickym malym vzriistem
s disproporéni postavou (ISS) vlivem ne-
dostatecné exprese genu SHOX. Nejcastéjsi
pri¢inou je ztrata jedné kopie genu. Mohou
se vyskytovat také bodové mutace nebo
zmény v regulaénich oblastech pfed a za
genem. Maly vzriist na podkladé zmény genu
SHOX se uvadi priblizné u 2,5 % malych je-
dincdl.

Pokud se vyskytuji skeletarni deformity
(napf. Madelungova deformita u LWS, cu-
bitus valgus), postihuji mnohem castéji
Zeny. Predpoklada se, 7e je to pilsobenim
estrogenu, protoZe u zdravych Zen funguji
proteiny shox jako antagonisté estrogenu.
Pokud dojde k homozygotni deleci genu
SHOX, fenotyp je podobny achondroplazii
a oznaCuje se jako Langeriv syndrom.
Haploinsuficience mu0ze kromé malého
vzrlstu souviset i s dalSimi syndromy, ze-
jména pokud je pficinou delece zahrnujici
i dal§i geny v PAR oblasti. Nadpocetné kopie
genu SHOX jsou naopak nékdy spojovany
s vyS8im vzrlistem, napfiklad u pacientl
s Klinefelterovym syndromem nebo jinou
formou gonadalni dysgeneze.

Maly vzrlst na podkladé zmény genu SHOX
nemusi byt vidy doprovazen ndpadnou
kostni dysplazii, zejména u chlapci mohou
byt kostni zmény nendpadné a Casto je Ize
odhalit pouze radiologicky aZ v pozdni ado-
lescenci ¢i v dospélosti.

Ustav Iékafské genetiky LF UK a FN Plzef

Pokud jsou u déti se zpomalovanim ristu
vylouéeny hormonélni poruchy a chronicka
onemocnéni, mélo by se na tuto variantu
pomyslet. Pokud je LWS/ISS diagnostikovan
vCas a odhalena porucha v genu SHOX, je
mozZna |écba rlistovym hormonem. Podle vy-
sledk(i z poslednich let se zd4, Ze 1éEba rls-
tovym hormonem kromé dosaZeni vétSiho
vzrlstu také pacienty chrani pred rozvojem
Madelungovy deformity.

Il GEN SHOX (Short Stature
Homeobox)

Gen SHOXje exprimovan ve dvou izoforméach
aabsrlznou trovnitranslace. Obé izoformy
obsahuji homeodoménu a OAR doménu,
kterymi protein mlze specificky zvySovat
expresi jinych proteind (genova transakti-
vace). Protein shox je vysoce evolucné kon-
zervovany a pusobi jako aktivator dalSich
genu, které ovliviuji rdst dlouhych kosti.
Bunka miiZe regulovat (i¢inek podle aktualni
potfeby tvorbou dimerd, rdzné aktivnich
transkriptli a fosforylaci proteinu. Dilezité
jsou také regulaéni oblasti pred a za genem
(tzv. CNE, conserved non-coding elements),
které se nachazeji ve vzdalenosti az nékolik
kilobazi od genu.

H Moznosti vysetreni

VySetfeni genu SHOX je v Ceské republice ji
rutinné dostupné na nékolika pracovistich.
Nejcastéji se provadéji molekularnége-
netické analyzy genomické DNA metodou
multiplexové ligacné dependentni amplifi-
kace sond (MLPA) v kombinaci s moleku-
larné cytogenetickym vySetfenim metodou
fluorescencéni in situ hybridizace (FISH).
V pfipadé pozitivniho nalezu by mél byt vy-
sledek ovéfen druhou nezavislou metodou
(kromé jiz zminénych metod je mozno vyuZit
napf. long-range PCR a kvantitativni fluo-
rescencni PCR, ev. klasické cytogenetické
vySetfeni nebo arrayCGH). V pfipadé nega-
tivniho vysledku pokracujeme sekvenaci
koduijicich oblasti genu.

VSechny pouZivané metody maji samozrejmé
své vyhody i limity a je vhodné je kombino-
vat, jak bude ilustrovano v nasledujicich
kazuistikach.

E MLPA

Tato metoda je zaloZzena na PCR amplifikaci
sond navazanych do cilovych oblasti (gen
SHOX, jeho zndmé regulaéni oblasti CNE,
nékteré dalSi geny v pseudoautozomalnich
oblastech PAR1, resp. PAR2 i mimo né
a dale referenéni geny na jinych chromo-
zomech k urceni spravného poctu kopii).
Fluorescenéné znacené amplifikované frag-
menty se separuji kapilarni elektroforézou.
Metoda umoznuje detekci zmén v poctu
kopii (CNV varianty) - tj. deleci i duplikaci
v daném lokusu. Vyhodou je moZnost zachy-
tit i zmény mensiho rozsahu (napf. delece
pouze nékterych exond nebo duplikace
pouze regulacnich oblasti pred genem).
VySetfeni je nutné provadét samostatné pro
kazdé pohlavi vidy s nékolika referenénimi
vzorky zdravych osob. Metoda neni schopna
zachytit bodové mutace ani delece nékolika
parl bazi, takové zmény je vhodné dovySet-
fit pfimou sekvenaci. Touto metodou neni
mozné zjistit, na kterém pohlavnim chromo-
zomu dosSlo ke zméné.

B FISH

Metoda vyuziva navazani specifické fluores-
cencné znacené sondy do daného lokusu
na chromozomech X/Y a hodnoceni ve
fluorescenénim mikroskopu. Fluorescenéni
signaly je mozné hodnotit jak na burikach
b&hem mitdzy, tak i na interfaznich jadrech.
Vyhodou je samostatné provadéné vy-
Setfeni pro kazdého pacienta (bez ohledu
na pohlavi) a moznost odhalit mozaikové
genotypy (kdy je varianta pfitomna pouze
v urcitém procentu bunék). V pfipadé zmén
mensSiho rozsahu (delece jen ¢asti genu
nebo tandemové duplikace) mohou byt
pozorovany nékteré signaly slabsi/silnéjsi
intenzity nez obvykle, ale vysledek nemusi
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byt vZdy vyhodnocen jako pozitivni. Proto je
vhodné doplnit vySetfeni MLPA (k potvrzeni
pozitivniho i negativniho vysledku), které
vylouci faleSnou negativitu.

RreINATE - Sy - il

et
G

WA - g

oA

B KAZUISTIKY

Ar e AMT A- T i

SO AREA-fore - 1T
SRR AR A « At
SHOLAREA-daw - 1T

RROOCAMEA-CNTT

BHORAREA-DHESS - 384
BHENARERCMES - TR

THOAANEA-CHEAS - 420

SO ANEA- DN

SICAREA-CHED - § it
A A - 113

EEED.D . et

AELIT-§ . Fhie

PRRIRIE - 711
CRLFE
=T

Pfipad 1 (delece regulaéni oblasti):

U pacienta jsme metodou MLPA nalezli
deleci pouze ¢asti regulacéni oblasti za
genem SHOX (regulacni element CNE 5 az
po gen ASMT, viz obr. 1). Jedna se 0 zménu
zdédénou od matky, ktera je rovnéZ malého
vzristu, ma Madelungovu deformitu a je
u ni pfitomna delece stejného rozsahu.
V tomto pfipadé vySetfeni FISH zménu ne-
detekovalo.

Ratie

Pfipad 2 (incidentdlni nalez): Obr. 1 Heterozygotni delece regulacnich oblasti za genem SHOX (kit MRC Holland P018)
U pacientky vySetfované pro maly vzriist byl
pfitomen normalni pocet kopii genu SHOX,
zjistili jsme ale samostatnou heterozygotni

EE Yrrrvaddnnen
deleci v oblasti genli CRLF2 a CSF2RA, i:.; :j-.i “«‘- 3 ?ji:—_&f{-:} !
ktera je u ni spojovéana s plicni alveolarni Iudy, FRVIERIINETILEL STITEREEE:
s . . . <x¢ ErEE IR TS A E VR EEEESE D8 ikl R
proteinézou a v literatufe také s vy3sim gRaa i AAn iH’#&’EHH?EW? SERREy %
rizikem leukémie. Pipad ilustruje moznost R EE R R LR T T '§§ g;gg;
e P A ARG RASR hadsaddEadiddia B

incidentélnich nalezl. Incidentalni nalez
nesouvisi s primarni diagnézou, ale je to _ ]

varianta spojovana s jinym onemocnénim. | .nm[-q.EE-—IIJDnjDHL.. o= on--Hoeoa={S éﬁﬁ?ﬁg‘igt?iﬁ
Tyto nalezy jsou Gasté zejména pFi vySetfeni = i
novymi metodami, kde jsou zahrnuty i jiné I
geny neZ kauzalni pro dané onemocnéni.

o

+ }‘ii*“+i"i"! lii{"i!i‘iji ®

Pfipad 3 (LWS na podkladé strukturni
aberace vedouci k deleci):

Dnes jiZz dospély pacient, u néhoZz bylo
provedeno vysetieni pro zpomalovani riistu
pod 3. percentil azvjeho 17 letech. Pacient Obr. 2 Heterozygotni delece genu SHOX a pfilehlych oblasti (kit MRC Holland P018)
méfi 158cm, ma disproporéni postavu,

dle RTG abnormalni postaveni loketni kosti

a z dal3ich znakd gotické patro, Sirokou Obr. 3 Karyotyp

§iji a hypertrofii svalstva hornich i dolnich s derivovanym )l ‘( )(

konéetin. chromozomemY )i ]( (
VySetfeni MLPA odhalilo deleci celého U Pacienta
genu SHOX, jeho regulacnich oblasti pred
i za genem SHOX a jeSté nékolika dalSich
genl v pseudoautozomalni oblasti PAR1

(viz obr. 2). Tim byla potvrzena diagnéza l II " '( )‘ “ )l
Lériho-Weillova syndromu. Cytogenetické e T T T g T am T an T ws

vySetfeni vSak pfineslo dalsi necekany
nalez. U pacienta byl pfitomen ve vétSiné

bunék derivovany chromozom Y (viz obr. 3) p ]
a priblizné v 15 % bunék byla zjiSténa mo- _ ” 2 “ - " - . " o “ . “

EfE

B3z
W&

1«.-

R

>

s Lériho-Weillovym S 2 $ 4 s
syndromem

nozomie chromozomu X (chromozom Y chy- = =
bél GipIné). Pacient je tedy mozaikou bunék
s derivovanym chromozomem Y a bunék
s monozomii X. Tomu odpovida i fenotyp : " e r] | : _ i .
21 22 mar

pacienta s nékterymi znaky typickymi pro
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PAR 1 (Yp11.32) — 3
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11.
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11.23

centromera

heterochromatin ———— =
12

PAR2 (Yq12) —4m8Mm >

SHOX (Yp11.32)
SRY (Yp11.2)
ZFY (Yp11.2)
AMELY (Yp11.2)

AZFa (Yq11.221)

2 geny 1100 kb 24 genli, nékteré

AZFb (Yq11.223) 6,2 Mb >_ ve vice kopiich

AZFc (Yq11.23) 3,5 Mb - rekombinace
palindrom0

Obr. 4 Klinicky vyznamné oblasti chromozomu Y. Upraveno dle ISCN2009 ©Nicole Chia

Obr. 5 Pacientka s Turnerovym syndromem

« divka, 7 let 8 mésicl, 21 kg, 110cm

¢ maly vzrist, dlouhodobé pod 3. percentilem
« disproporéni postava, kratsi dolni segment
« svalova hypertrofie, Stitovity hrudnik, lateralizace prsnich

bradavek

« kratky krk s naznacenymi pterygii, nizka vlasova hranice
* mirnd facialni dysmorfie - gotické patro, antimongoloidni

postaveni o¢i, naznaceny epikanty

« dysplastické, nize posazené usni boltce
« zevni genital divéi, USG nezobrazuje vajeéniky
 psychomotoricky vyvoj v normé, chodi do 1. tfidy, uci se dobre

* bez Madelungovy deformity zapésti
* bez autoimunitniho onemocnéni

Na zakladé klinického, cytogenetického a molekularnégene-
tického vySetfeni stanovena diagnéza Turnerova syndromu
s mozaicismem monozomie chromozomu X a vice aberantnich
bunéénych linii s izodicentrickym chromozomem Y.

Zahajena lécba riistovym hormonem a dispenzarizace na
specializovanych pracovistich, naplanovana profylakticka

gonadektomie.

Obr. 6 Vznik izodicentrického chromozomu Y (A, dle Lange et al., Cell 138, 2009) a izodicentrického

chromozomu Y s ndslednou inverzi (B)
A) Vanik Idic(Y)

B) Venik der(Y) — idic{Y) 5 nasiednou inverzl

g -
idic(¥)

/

E der(Y)

Turner(v syndrom. Po dopInéni dalSich vy-
Setfenijsme zjistili téZ ztratu heterochroma-
tinu a deleci vSech tfi AZF oblasti na dlou-
hych ramenech chromozomu Y (viz obr. 4),
zodpovédnych za spermiogenezi (pacient
bude infertilni). VySetfenim pfibuznych
jsme zjistili, ze se u ného jednd o zménu de
novo. Vzhledem k tomu, Ze pacient ma jiz
ukonéen rist dlouhych kosti, nent jiZ mozna
IéEba rlistovym hormonem.

Pfipad 4 (strukturni aberace vedouci

k duplikaci):

Sedmiletd divka (viz obr. 5) - vzhledem
k fenotypu jsme pfedpokladali u pacientky
Turnerlv syndrom (nejCastéjsi genotyp
45, X).

VySetfenim karyotypu z periferni krve
G-pruhovanim byla zjiSténa monozomie
chromozomu X pouze ve 14% mitdz.
V dalSich 10 % bunék byl pfitomen izodi-
centricky chromozom Y, ve 3 % bunék do-
konce dva takové chromozomy. Pfekvapilo
nas ale, Ze témér tfi Ctvrtiny bunék nesly
izodicentricky chromozom Y s naslednou
inverzi. Takovato zména je velmi vzacn3,
protoZe vznikd postzygoticky v dlsledku
dvou dalSich zlomi na chromozomu pre-
stavéném jiz b&hem vzniku pohlavnich
bunék (viz obr. 6). Vysledky vySetfeni
MLPA ukazaly zvySeny pocet kopii genu ZFY
a naznacovaly pravdépodobnou duplikaci
lokusu s genem SHOX (vzhledem ke tfem
liniim bunék v periferni krvi nebylo mozné
stanovit pfesny pocet kopii genu).

V pfedchozich letech jsme jiz vySetfovali né-
kolik pacient(i s nalezem izodicentrického
chromozomu Y. Fenotyp téchto pacientii je
velmi variabilni, mohou to byt jedinci muz-
ského i Zenského pohlavi nebo s nékterou
z forem gonadalni dysgeneze.

Chromozom Y je jednim z chromozomd,
u kterych dochéazi nejéastéji k rekombinaci
-atojednakv PAR oblastech, kde se paruje
s chromozomem X, a potom zejména homo-
logni rekombinaci sesterskych chromatid
na dlouhych ramenech, kde se vyskytuje
velké mnoZstvi palindromatickych a repe-
titivnich sekvenci. Vyména materidlu mezi
sesterskymi chromatidami dlouhych ramen
chromozomu Y béhem spermiogeneze
miiZe vést ke vzniku izodicentrického chro-
mozomu Y. Tento (tvar ma dvé centromery,
proto je velmi nestabilni a nachylny k na-
slednym pocetnim i strukturnim aberacim.
Disledkem je tzv. dynamicky mozaicismus
nékolika bunéénych linii, véetné linie s mo-

VOX PEDIATRIAE °* leden/2019 « ¢. 1 » roCnik 19

25



CASOPIS PRAKTICKYCH LEKARU PRO DETI A DOROST

g

SHOX

46, XX

i

N

tat

= W
= NI NI

SR

46 XY

:

A +'q PAR
-
| SO
o
b
- U ¥l
X ¥

FISH Probe Kit:
SHOX(Xp22.33)/(Yp11.2),Xcen,Ygh (Cytocell)

X.idic{Y)
X, der¥)

Obr. 7 Periferni krev - vySetfeni FISH (SHOX) - dynamicky mozaicismus vice bunéénych linii

nozomii X. Rozhodujici pro fenotyp je prav-
dépodobné velikost linie s monozomii chro-
mozomu X v gonadach, ale zéleZi i na dalSich
okolnostech, napt. na pfitomnosti funkéniho
genu SRY. Cytogenetické vysetFeni je v po-
dobnych pfipadech nezastupitelné, Zadnym
jingm zplisobem nelze v soucasné dobé zjis-
tit zastoupeni jednotlivych bunécnych linii
v riznych tkanich.

Pfitomnost dynamického mozaicismu jsme
u naSi pacientky ovéfili i metodou FISH
(viz obr. 7) jednak na bunkach periferni
krve a také na bunkach z bukalniho stéru.
V bukalnim stéru nejsou pfitomny témeér
Zadné bunky s inverzi chromozomuY, ale pfi-
blizné 3/4 bunék maji monozomii chromo-
zomu X. Domnivame se, Ze Zensky fenotyp
pacientky je dan vysokym zastoupenim linie
s monozomii chromozomu X v gonadach.
Pacientky s nalezem izodicentrického chro-
mozomu Y by mély byt sledovany na specia-
lizovanych pracovistich vzhledem k vyso-
kému riziku gonadoblastomu v nizkém véku.
Genetické poradenstvi je velmi obtiZné,
zejména pokud by se jednalo o prenatalni
nalez.

B Zaver

Molekularnégenetické i molekularnécyto-
genetické vy3etfeni genu SHOX je v CR jiz

rutinné dostupné a mélo by byt détskymi
endokrinology indikovano s dostateénym
predstihem pred ukoncenim rastu, kdy
je u pacient( jeSté mozna Iécha riistovym
hormonem. Podle naSich zkuSenosti neni
vyjimkou, Ze zména poCtu kopii genu SHOX
vznikne na podkladé strukturni aberace
gonozomd.

Préce byla podpofena z prostredkid OP Vaval
LM2015091 a OP VVV MSMT CZ.02.1.01/
0.0/0.0/16_013/0001634 Narodni cent-
rum Iékarské genomiky (NCMG).
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Molekularnégenetickeé vysetreni diabetes

insipidus renalis

MUDr. Monika Cerna, Ph.D., Mgr. Markéta Hejnalova, Mgr. Tomas Zavoral,
Michaela Novakova, DiS., MUDr. Radka Jaklova, MUDr. Daniela Polendova, MUDY. lvan Subrt, Ph.D.

Diabetes insipidus mlzeme délit na vrozeny
a ziskany, vrozeny diabetes insipidus se
pak déli na centralni a renalni. Nejcastéji
se vyskytuje ziskana (sekundarni) forma,
kterd vznika napt. pfi iontovych poruchach
u chronického onemocnéni ledvin, pfi dlou-
hodobém podavani nékterych 1€kl (lithia)
nebo pfi obstrukci mocovych cest.
Vrozenymi typy primarniho diabetes in-
sipidus jsou diabetes insipidus centralis
(alternativni nazev neurogenni diabetes in-
sipidus), dédicna forma, které je zplisobena
nedostateénou hladinou antidiuretického
hormonu (ADH) na podkladé patogenni va-
rianty genu pro prekursorvazopresinu, a dia-
betes insipidus renalis (alternativni nazev
nefrogenni diabetes insipidus). Zde se jedna
o0 heterogenni skupinu vice vzacnych typd
primarniho diabetes insipidus, kde pficinou
onemocnéni je porucha ledvin. Onemocnéni
je zplisobeno necitlivosti ledvinnych tubuld
na antidiureticky hormon, coZ vede k po-
klesu schopnosti ledvin koncentrovat mo¢
zpétnym vstfebavanim vody.

Zakladnimi projevy diabetes insipidus rena-
lis jsou polyurie a polydipsie. Vzhledem k vy-
raznym ztratam tekutin je u pacientl vysoké
riziko dehydratace. Onemocnéni se projevuje
u détijiz po nékolika mésicich Zivota. Dilezita
je vEasna diagnostika. Pokud zlstava toto
onemocnéni nelééeno, miZe mit za nasledek
nevratné poskozeni organismu. U déti mdze
diabetes insipidus renalis vést ke Spatnému
pfijmu potravy, coZ v disledku zplsobuje
Spatné prospivani a opozdény vyvoj, vedouci
az k mentalni retardaci. Dale se mlize vysky-
tovat drazdivost, horecky, prijmy a zvraceni.
Pfi neléceném diabetes insipidus renalis
miZe dojit i k poSkozeni mocového méchyre
a ledvin, pacient trpi bolestmi a infekcemi
vedoucimi aZ k selhani ledvin.

Cilem lécby je sniZit polyurii a zaroven
s tim i polydipsii diuretickou lécbou za
soucasného dodrZovani dietniho reZzimu
s dostate¢nym pfijmem iontl. Déti by mély
byt dispenzarizovany a mélo by byt u nich
sledovano jejich prospivani, riist a hladina
sodiku. Dillezita je i pravidelna sonograficka
kontrola ledvin.

Ustav Iékafské genetiky LF UK a FN Plzefi

B Molekularnégeneticka
podstata

Dédicna forma diabetes insipidus renalis
byva zplisobena pfitomnosti patogennich va-
riant ve dvou hlavnich genech. PFiblizné 90 %
pacientl s dédiénou formou jsou muzi s X-va-
zanou recesivni formou (typ ), ktera je zplso-
bena pfitomnosti patogenni varianty v genu
kddujicim vazopresinovy receptor V2 (gen
AVPR2) v hemizygotnim stavu. Zbyvajicich
10 % pacientli ma autozomalni formu (typ I1)
zplisobenou patogennimi variantami v genu
pro aquaporin 2 (gen AQP2).

B AVPR2

Gen AVPR2 se nachéazi na dlouhém raménku
chromozomu X v lokusu Xq28, ma 3 exony
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a jeho celkova velikost je 2,2 kb (obr. 1).
Velikost proteinu kddovanéhotimto genemje
370 aminokyselin. Jedna se o vazopresinovy
receptor V2, na ktery se v ledvinach vaze
hormon vazopresin (antidiureticky hormon).
Receptor se naléza ve sbhérnych kanalcich,
které reabsorbuji vodu z ledvinnych tubulli
zpét do krevniho obéhu. V literature bylo
popséano vice nez 200 patogennich variant
genu AVPR2 (obr. 2). VétSina poruch vede
k poruSe vazby vazopresinu na extracelu-
larni Gast receptoru V2. Méné Casté varianty
genu AVPR2 postihuji pfimo produkci re-
ceptorového proteinu vazopresinu V2 nebo
vedou k poruSe transportu pres bunécnou
membranu.

Vzacné byly popsany i aktivacni varianty
genu AVPR2, které zpUsobuji onemocnéni
zndmé jako nefrogenni syndrom nepfimé-
fené diurézy.

Obr. 1 Gen AVPR2 - lokalizace
Obr. 2 Schematické znazornéni V2 receptoru

pro vazopresin a identifikace pfedpokladanych
183 AVPR2 mutaci zplsobujicich onemocnéni
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ik

Obr. 3 Gen AQP2 - lokalizace

Obr. 4 Schematické znazornéni aquaporinu 2
(AQP2) aidentifikace 35 domnélych mutaci
AQP2 zplisobujicich onemocnéni

B Aquaporin 2

Gen AQP2 se nachéazi na dlouhém raménku
chromozomu 12 v lokusu 12q13.12, ma
4 exony a jeho celkova velikost je 8,1 kb
(obr. 3). Kéduje aquaporin 2 o délce 271
aminokyselin. Jedna se o protein za skupiny
vodnich kanali. Dosud bylo identifikovano
10 rdznych aquaporinl, z nichZz kazdy ma
v podstaté unikatni vzor exprese v konkrétni
tkani a stadiu ontogeneze. Pro diabetes
insipidus renalis je zasadni aquaporin 2. Pri
poruSe genu AQP2 nejsou ani po aktivaci
vazopresinového receptoru 2 vytvafeny
vodni kanaly v membrané bunék sbérnych
kanalkd. V literatufe bylo popsano kolem
40 rdznych patogennich variant genu AQP2
(obr. 4).

B Kazuistika 1

Vroce 2017 byla na ambulanci Ustavu lékaf-
ské genetiky LF UK a FN Plzen odesléna ke
genetické konzultaci pfed planovanim rodi-
covstvi zdrava sestra probanda s diagn6zou
diabetes insipidus renalis. Proband byl od
4 mésicli véku sledovan pediatrickym nefro-
logem pro dg. diabetes insipidus renalis a tr-

Obr. 5 Rodina se sporadickym vyskytem AR diabetes insipidus renalis
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vale lécen diuretiky. V 7 letech podstoupil
operaci pro kryptorchidismus, trazy 0, aler-
gie 0. V 19 letech vySka 164 cm, hmotnost
65 kg, somaticky nalez bez pozoruhodnosti,
pracuje jako kuchaf. Molekularnégeneticka
diagno6za nebyla v minulosti uzavfena.

Z genealogického vySetfeni: Matka r.
1970, 161 cm, zdrdva, jeji bratr amblyopie,
175cm, jeho dcera sledovdna pro PMR.
Matka matky 150cm zdrdva, otec matky
+ 42 let onemocnéni srdce, méfil 172 cm.
Otec r. 1967, 182cm, zdrdv i jeho sestra
a jeji dcera a dva synové. Sestra r. 1989
zdrdva, 165 cm (obr. 5).

Vzhledem k muZskému pohlavi probanda
a vyssi pravdépodobnosti X-vazané formy
(cca 90%) bylo molekularnégenetické vy-
Setfeni zahajeno diagnostickym testovanim
variant genu AVPR2. Pfiméa sekvenace vSech
exonl genu AVPR2 neprokazala Zadné od-
chylky od referenéni sekvence genu ziskané

z databaze NCBI. Vzhledem k negativnimu
vysledku bylo indikovano dalSi testovani
genu AQP2. Pfima sekvenace kodujici oblasti
genu prokazala v genotypu probanda dvé
sekvenéni varianty: ¢.439G>A (p.Alal47-
Thr) a ¢.236_244del (p.Cys79_Val81del)
v heterozygotnim stavu. Obé varianty byly
v minulosti v literatufe popsany jako pato-
genni. Pro potvrzeni nélezu bylo Indikovano
testovani prenasecstvi u obou rodicd pro-
banda. U matky probanda byla nalezena
varianta ¢.236_244del (p.Cys79_Val81del)
v heterozygotnim stavu, u otce pak varianta
c.439G>A (p.Ala147Thr). Tento vysledek po-
tvrdil trans polohu obou variant, a tim také
molekularni diagnézu autozomalné recesivni
formy diabetes insipidus renalis u naseho
probanda. Nasledné testovani zdravé sestry
probanda prokazalo prenaSecstvi paternaini
varianty ¢.439G>A (p.Alal47Thr) v hetero-
zygotnim stavu (obr. 6). Kalkulované riziko

Obr. 7 Rodina se sou¢asnym vyskytem AR diabetes insipidus renalis

na podkladé varianty genu AQP2 a souc¢asnym vyskytem hereditarniho

nadorového syndromu na
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rekurence onemocnéni se zdravym nepfi-
buznym partnerem je nizsi nez 1% a mlze
byt déale snizeno negativnim vysledkem
testovani prenaSecstvi variant genu AQP2
u partnera. V pfipadé pozitivity vySetfeni je
naopak mozZno nabidnout prenatalni/pre-
implantacni testovani. Nalez také umozniuje
dalSi testovani prenaSeéstvi v paternalni
i maternalni linii rodu.

B Kazuistika 2

V lednu 2018 byla ke genetické konzultaci
odeslana zdrava sestra probandky pfed pla-
novanim rodicovstvi. Probandka sama byla
v minulosti vySetfena na ambulanci (stavu.
Molekularnégenetické testovani diabetes
insipidus renalis v té dobé nebylo k dispo-
zici, byl vSak uloZen vzorek genomické DNA.
Ostatni rodinnd anamnéza byla v té dobé
bez z4téZe, pouze u paternalni babicky pro-
bandky byl diagnostikovan karcinom prsu
v 66 letech. Pri doplnéni genealogického
vySetfeni byl zjiStén novy Gdaj o nadorové
duplicité - adenokarcinomu prostaty a me-
tastazach spinocelularniho karcinomu ne-
zndmého origa u otce obou sester.

Vzhledem k pohlavi probandky a predpo-
kldadané autozomalné recesivni dédicnosti
zakladniho onemocnéni bylo indikovano
genetické testovani variant genu AQP2
a po ziskani informovaného souhlasu byla

v ulozeném materialu prokazana patogenni
varianta ¢.439G>A (Alal47Thr) v homozy-
gotnim stavu. Tato patogenni varianta byla
nasledné v heterozygotnim stavu prokazana
u obou rodicd. Vysledek opét potvrdil mo-
lekularni diagnézu autozomalné recesivni
formy diabetes insipidus renalis u pro-
bandky a nasledné testovani jeji zdravé
sestry prokazalo prenaSecstvi rodiGovské
varianty genu AQP2 v heterozygotnim stavu
(obr. 7).

DalSim nélezem byl prikaz patogenni
varianty genu PALB2 c¢.172_175delTTGT
v heterozygotnim stavu u otce probandky,
stejnd patogennivarianta zplsobujici posun
¢teciho rdmce byla zjiSténa i u jeho zdravé
dcery. Patogenni varianty v genu PALB2
zvySuji riziko vzniku karcinomu prsu u Zen
priblizné 5x vzhledem k neselektované po-
pulaci, uvadéna je i moznost zvySeni rizika
karcinomu prsu u muzl a rizika karcinomu
slinivky bfisni, lymfom( a leukémii u muzl
i Zen. Patogenni varianty PALB2 v hete-
rozygotnim stavu vedou k prenaSeCstvi
Fanconiho anémie komplementaéni skupi-
ny N s autozomalné recesivni dédi¢nosti.
MozZnosti genetické prevence v rodiné jsou
obdobné jako v pfipadé prvni kazuistiky
a dopliuje je moznost prediktivniho tes-
tovani na pfitomnost paterndlni patogenni
varianty genu PALB2.

Uvedené kazuistiky ilustruji mozZnosti gene-
tického testovani vzacnych forem geneticky
podminénych onemocnéni, vyznam genetic-
kého poradenstvi, dlouhodobého sledovani
rodin a peclivé aktualizace genealogickych
Gdajd pfi novych konzultacich.

Prace byla podporena z prostredkii OP
VaVal LM2015091 a OP VVV MSMT
€Z.02.1.01/0.0/0.0/16_013/0001634
Naérodni centrum Iékarské genomiky
(NCMG).
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Kazuistika

Leoparduv syndrom a myotonicka dystrofie

1. typu u novorozence

MUDYr. Tereza Pomahacova?, Doc. MUDr. Jifi Dort, Ph.D., MUDr. Alice Mockova, Ph.D.},
MUDr. Martin Matas', MUDr. Monika Kepkova!, MUDr. Michal Huml, Ph.D.?,
MUDY. Petr Jehlicka, Ph.D. 2, MUDr. Ivan Subrt, Ph.D.3

1 Neonatologické oddéleni FN PlzeR, 2 Détska klinika FN Plzen, 3 Ustav lékafské genetiky FN Plzefi

Klicova slova

Leopardiv syndrom, RASopatie, hypertro-
ficka kardiomyopatie, myotonicka dystrofie
1. typu, kongenitalni myotonicka dystrofie

B Uvod

Leopardiv syndrom (LS) je komplexni
dysmorfogenetické onemocnéni, nazev
LEOPARD je akronymum tvorené hlavnimi
klinickymi pfiznaky: mnohoCetné hyperpig-
mentace - (L)entigines (obr. 1), pfevodni
poruchy srde¢ni - (E)lectrocardiographic
conduction abnormalities nebo soucasné
hypertrofickd obstrukéni kardiomyopatie,
hypertelorismus - (O)cular hypertelorism,
pulmonalni stenéza - (P)ulmonary stenosis,
abnormality genitalu, napf. kryptorchismus,
hypospadie - (A)bnormalities of genitalia,
ristova restrikce - (R)etardation of growth,
hluchota - (D)eafnessS. Ne vSechny vySe
zminéné pfiznaky jsou pfitomny u konkrét-
niho pacienta. Souéasti klinické symptoma-
tologie byva rlizné tézky kognitivni deficit.

LS je soucasti genetickych onemocnéni
souhrnné oznacovanych jako RASopatie.
Tyto poruchy jsou charakterizovany mu-
tacemi genll kodujici proteiny, které jsou
soucasti RAS/MAPK signalizacni kaskady.

Obr. 1 Mnohoéetné hyperpigmentace u pacienta
se syndromem Leopard (literarni zdroj)

DUsledkem je abnormélni prenos signalu
uvnitf bunék® (obr. 2).

Mezi RASopatie dale fadime napf. syndrom
Noonanové, Costello syndrom, kardio-fa-
cio-kutanni syndrom, Legius syndrom nebo
také neurofibromatézu 1. a 2. typu.
Leopardiv syndrom je nejcastéji zplso-
ben mutaci genu PTPN11 lokalizovaného
na dlouhém raménku 12. chromozomu
(12924.1)t. Produktem tohoto genu je
enzym SHP2 (tyrosin fosfataza). LS mize
byt rovnéz zplisoben mutacemi genil RAF1
a BRAF, z GehoZ vyplyva geneticka heteroge-
nita tohoto syndromu.

LS vykazuje autozomalné dominantni typ
dédiénosti®s.

Myotonickd dystrofie 1. typu (MD1) je
geneticky podminéna forma muskularni
dystrofie postihujici svaly a dalSi organové
systémy (kardiovaskularni, endokrinni nebo
centralni nervovy systém)3. RozliSujeme
tfi formy tohoto onemocnéni: mirnou, kla-
sickou (s pozdé&jSim rozvojem symptomato-
logie) a kongenitalni. Kongenitalni forma je

Obr. 2 RAS/MAPK signalizaéni draha
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W Pooran syndnome
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W Cartic-fncio-cutaneous _
[ LEC®ARD synckome |
D FMeurnlervmatosss 1 1
B Leges syndreme !

charakteristickd pfitomnosti tézké svalové
hypotonie a respiracni insuficience po na-
rozeni?2,

Dédicnost MD1 je autozomalné dominantni.
MD1 je zplisobena expanzi trinukleotidu CTG
(cytosin, thymin, guanin) v genu DMPK (myo-
tonic dystrophy protein kinase). Jednotlivé
formy myotonické dystrofie se lisi prQ-
mérnym poCtem CTG repetic (viz tabulku).
Kongenitalni forma MD1 vykazuje obvykle
nejdelSi CTG expanzi (> 1 000). Pfi pfenosu
onemocnéni z generace na generaci mize
dojit ke zvySeni pocétu CTG repetic, tento
fenomén se nazyva anticipace?*. Zavaznost
onemocnéni je v dlsledku anticipace vyssi
u potomk0 nez u rodica.

Tab. Formy myotonické dystrofie 1 podle poctu
CTG expanzi

Typ myotonické Pocet CTG repetic
dystrofie

mirny 50-150

klasicky 100-1 000
kongenitalni >1000

Obr. 3 ,Kapfi“ Gsta
u kongenitalni myotonické
dystrofie 1 (literarni zdroj)
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l Praprarodice .

Prarodice

Teta Rodice

Bratr

Sestra \

Obr. 4 Familiarni vyskyt: Leopard(v syndrom (LS), myotonicka dystrofie 1. typu (MD1)

LS je pfitomen u pradédecka a tety. MD1 u prababicky. Dédecek, matka a starsi sestra (*2009) maji
potvrzeny oba genetické syndromy. Starsi bratr (*2014, +2014) zemfel kratce po porodu (hydrops
plodu, narozen ve 31. tydnu gestace), anamnesticky nezjisténa vrozené vada.

Obr. 5 RTG hrudniku - kardiomegalie

Mezi dal§i symptomy MD1, kromé svalové
slabosti a myotonie (prolongovana svalova
relaxace), patfi psychomotoricka retardace,
dysfagie, intestinalni pseudo-obstrukce,
katarakta, ptdza vicek, prevodni poruchy
srdecni, respiracni insuficience, diabetes
mellitus, imunodeficit, hypogonadismus,
prominujici Celo, gotické patro, kapfi Usta
(horni ret ve tvaru obraceného V, projev
slabosti oblicejového svalstva, obr. 3),
talipes. Kapfi Gsta a pes equinovarus con-
genitus jsou specifické pro kongenitalni
formu myotonické dystrofie2. Myotonie se
u kongenitalni myotonické dystrofie 1. typu
vyviji pozdéji.

B Kazuistika

Kazuistika se tykd novorozence muzského
pohlavi s prenatdlné diagnostikovanymi
vySe uvedenymi genetickymi syndromy
s familidrnim vyskytem obou onemocnéni
(obr. 4, rodokmen rodiny).

Jedné se o dono$eného eutrofického novo-
rozence ze lll. sledované rizikové gravidity.
Porod byl veden sekci pro suspektni CTG
zaznam ve 38. tydnu gestace. Byl vyba-
ven asfykticky novorozenec s klinickymi
znamkami fetainiho hydropsu. Vzhledem
k absenci spontanni dechové aktivity i pres
provadénou ventilaci vakem a maskou bylo
dité na porodnim séle intubovano (Apgar
skore 2-4-7).

Po prijeti naJIRP neonatologického oddéleni
byla zahajena uméla plicni ventilace, pro
pretrvavajici hypotenzi provadéna volumex-
panze, opakované byla podana plazma. Pfi
téchto opatfenich se novorozence podafilo
stabilizovat.

Ve stéafi 2 hodin bylo provedeno echokardio-
grafické vySetfent, které prokazalo hypertro-
fickou kardiomyopatii s extrémni hypertrofii
interventrikularniho septa (13,2 mm, norma
2-5mm), obstrukci levého vytokového
traktu, snizenou systolickou i diastolickou
funkci levé komory, zndmky zvySené plicni
cévnirezistence. Vlaboratofi pfitomna trom-
bocytopenie (54 x 10°/1), hypoglykémie
(0,6 mmol/l), hypoproteinémie (34,2g/1)
a signifikantné zvy$ené hodnoty natriuretic-
kého peptidu BNP (>35 000ng/I) a tropo-
ninu (2 345ng/I).

Sonografické  (USG) vySetfeni mozku
vstupné vykazovalo negativni toky v diastole
na a. cerebri anterior, v bfisni dutiné dle
USG pritomen ascites. Na RTG snimku plic
popséana dilatace srdeéniho stinu doleva
a oboustranny pleuralni vypotek (obr. 5).
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Obr. 6 Somaticky nalez - kapfi (sta, vysoké Gelo, kratky nos se zobakovitou Spi¢kou, pedes

equinovares

Obr. 7 Echokardiogram, M zobrazeni. Extrémni hypertrofie IVS.

Dle pravidelnych echokardiografickych
kontrol se postupné zlepSovala systolicka
funkce levé komory, doSlo k dstupu plicni
hypertenze. Pfetrvavala vSak extrémni
hypertrofickd kardiomyopatie s domi-
nantnim postiZzenim interventrikularniho
septa. Laboratorné trvala elevace BNP
(>35 000ng/I), hladina troponinu vykazo-
vala klesajici trend (2345...2075...1352...
327...244...195...148 ng/1).

Ve stéii 8 dnli bylo dité pro dostatecnou
spontanni dechovou aktivitu extubovano,
ventilaéni podpora byla definitivné ukon-
¢ena ve véku 18 dnl.

21. den Zivota doSlo u ditéte k atace komo-
rové tachykardie se spontannim Gstupem.
Vzhledem k uspokojivé systolické funkci
levé srdecni komory byla dle doporuceni
kardiologa zahdjena terapie betablokatory
(Propranolol 1,7 mg/kg/den), pfi nastavené
farmakoterapii jiz nedoslo k recidivé komo-
rové tachykardie.

V neurologickém nélezu od narozeni do-
minovala vyznamna svalovd hypotonie
s nedokonalou vybavnosti novorozeneckych
reflexti. V somatickém nélezu vice vyjadieny
fenotypické projevy MD1 (vysoké céelo,
kratky nos se zobakovitou SpiCkou, gotické
patro a horni ret ve tvaru obraceného V),

pedes equinovares, klize bez nalezu hyper-
pigmentaci (obr. 6).

Enteralni pfijem dité od pocatku vzhledem
k zévainému gastroezofageadlnimu refluxu
(GER), obtiZné vybavnosti saciho a polyka-
ciho reflexu Spatné tolerovalo, byla nutna
vyZiva nazogastrickou sondou v kontinudlni
infuzi a disledna antirefluxni opatfeni. Bylo
rovnéZ zvazovano zavedeni nutriéni jeju-
nostomie, nicméné vzhledem k vysokému
anesteziologickému riziku nebyl vykon indi-
kovan.

Béhem hospitalizace se opakované nepoda-
filovybavitotoakustické emise oboustranné.
Oc¢ni vySetfeni neprokazalo patologii.

V ramci celkového vySetieni byla ve stari
1 mésice dopinéna magneticka rezonance
mozku, kde popsano malé subakutni
subtentoridlni subarachnoidalni krvaceni
v zadni jAmeé lebni a velmi drobné teckovité
hemoragie stény Ill. komory a lateralniho
okraje levého putamen.

Na zakladé zavazného kardialniho postizeni,
nepfiznivého neurologického nélezu a ne-
jisté prognoézy probéhla béhem hospitali-
zace rekategorizace péce na paliativni.

Dité bylo propusténo ve véku 2 mésicil ve
stabilizovaném klinickém stavu do domaci
péce. Vzhledem ke kardiologické, neurolo-

gické a gastroenterologické problematice
(GER, vyZiva NG sondou) bylo dité po dimisi
sledovano v pfislusnych odbornych porad-
nach.

Pfi posledni kardiologické kontrole ve stafi
5 mésicl trva vyznamna hypertrofie srdeéni
svaloviny s obstrukci obou vytokovych
traktll a diastolickou dysfunkci levé komory,
Sife komorového septa je 16 mm na konci
diastoly (norma pro dany vék cca 2,5-8 mm,
obr. 7), ejekéni frakce v normé (83 %).
Poslechové je pfitomen systolicky Selest
3/6 nacelém prekordiu, dité je normotenzni.
V orientacnim neurologickém nélezu pre-
trvava vyrazna svalova hypotonie zejména
na hornich kon€etinach, na dolnich konce-
tinach patrny spiSe hypertonus, spontanni
motorika je chuda. Nalez v sou¢asné dobé
odpovida tézké psychomotorické retardaci.

Bl Diskuse

RASopatie jsou relativné ¢asta onemocnéni.
NejCastéjsi z této skupiny geneticky podmi-
nénych onemocnéni je syndrom Noonanové
(NS) s prevalenci zhruba 1:1 000 aZ
1:25000.

Leopard(iv syndrom a syndrom Noonanové
maji fadu spoleénych projevi: podobnou
facialni dysmorfii (relativni makrocefalie,
hypertelorismus, epikanty, nizko posazené
usni boltce), hypertrofickou kardiomyopatii
a pulmonalni stendzu®.

Nejcéastéjsi pricinou LS i NS je mutace
v genu PTPN11. PTPN11 mutace zpUsobujici
syndrom Noonanové je oproti mutaci zpiiso-
bujici LS spojena se zvy$enim SHP2 aktivity.
U LS je aktivita enzymu nedetekovatelna®.
Jsou popsany i sporadické pfipady LS (de
novo mutace) a mirna preference muzského
pohlavit. V naSi kazuistice prezentujeme
novorozence muzského pohlavi s prenatalni
diagndzou LS a soucasné MD1, s familiar-
nim vyskytem obou geneticky podminénych
onemocnéni (obr. 4, rodokmen rodiny).
Postnatalni genetické testovani potvrdilo
prenatalni diagnézu Leopardova syndromu
se zjiSténou patogenni variantou genu
PTPN11 specifickou pro LS v heterozygotni
formé: c. 1493G>T (p. Arg498Leu).
Hypertrofickd kardiomyopatie je pfitomna
u80-90 % pacientil s Leopardovym syndro-
mem a jen u 20 % pacientli se syndromem
Noonanové®. Hypertrofickd kardiomyopatie
se u naseho pacienta projevila kardiopul-
monalni nestabilitou bezprostfedné po
narozeni, mize tedy byt prvnim pfiznakem
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LS. Podil na zdvazném stavu méla nejspiSe
souéasné pfitomna myotonicka dystrofie.
Mnohocetné hyperpigmentace jsou pro
Leopardilv syndrom specifické (obr. 1).
U novorozence nemuseji byt pfitomné a vy-
vijeji se pozdéjiv pribé&hu détstvit. U naseho
pacienta, v souladu s timto pozorovanim,
nejsou hyperpigmentace zatim patrné. Jeho
matka ma hyperpigmentace difuzné po téle,
zejména v obliceji a na trupu.
Senzorineuralni hluchota se oproti LS vy-
skytuje u pacientd s NS zfidka®. Vzhledem
k opakované nevybavnym otoakustickym
emisim je pravdépodobnost sluchového
postiZeni u naSeho pacienta vysoka.
Myotonickd dystrofie nebyla u naSeho
pacienta po narozeni dosud geneticky po-
tvrzena. Vzhledem k prenatalni diagnostice
(detekce expanze trinukleotidu CTG na jedné
alele DMPK), svalové hypotonii a typickému
fenotypu u naSeho pacienta (kapfi Usta,
pedes equinovares) je diagnéza kongeni-
talni MD1 vysoce pravdépodobna.

50-60 % déti s kongenitalni MD1 méa ko-
gnitivni deficit>*. Svalova sila se obvykle
v ¢asném détském véku zlepSuje, postizené
déti jsou obvykle schopné chize, nicméné
v obdobi druhé dekady Zivota dochazi v di-
sledku progresivni myopatie k postupnému
sniZzovani svalové sily8. Obecné ¢im delsi je
expanze CTG, tim ¢asnéji dochazi k nastupu
projevil onemocnéni, zavaznost klinickych
pfiznaki je pfimo Umérna poétu CTG repe-
tic?. Jejich délka je vSak mitoticky nestabilni,
proto se miiZe liSit v rliznych tkanich (soma-
ticky mozaicismus). Korelace mezi délkou
CTG expanze a zavaznosti onemocnéni ne-
musi byt v dlisledku mozaicismu vZdy hod-
notitelnd®. EMG zmény ve smyslu typickych
myotonickych vyboji se u kongenitalnich
forem onemocnéni objevuji pozdéji, obvykle
az po prvni dekadé®.

Priznaky myotonické dystrofie se u matky di-
téte projevily az v dospélém véku (pFiznaky
myotonie na hornich kongetinach a mandi-
bule). StarSi sestra pacienta ma pfiznaky
MD1 od 9 let véku (hypoplastické masetery,
porucha dekontrakce na hornich konce-
tinach), nemda zavaznou kardiomyopatii.
U naseho pacienta doSlo k projevim MD1
hned po narozeni.

B Zaver

Prezentujeme kazuistiku pacienta s prena-
talné potvrzenymi genetickymi syndromy
s familidrnim vyskytem: Leoparddv syndrom
a myotonickd dystrofie 1. typu. Spoleény

vyskyt té€chto syndrom(i u jednoho pa-
cienta je velmi vzacny. Klinické pfiznaky
obou chorob se u naSeho pacienta znacné
prekryvaji. Prognéza pacienta je s ohledem
na zavaznou hypertrofickou kardiomyopatii
nejistd. Z hlediska dlouhodobého vyvoje
je progndza, vzhledem k asociovanému
kognitivnimu deficitu u obou genetickych
syndromdl, rovnéZ nepfizniva.
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|
Spousti cokolada migrénu?

Na nedavné konferenci American
Headache Society zaznél prispévek, ktery
bofi hluboko zakofenény mytus o migréné.
Pripravte si kousek cokolady a ¢téte dal.
Nejisté zaklady

Teorie, Ze Cokolada muUZe byt spousté-
¢em migrény, ma velmi nejisté zaklady.
Néktefi pacienti navic pfisahaji, Ze je
tato oblibena potravina pred zachvaty
migrény naopak chrani. Pro osobu, ktera
vnima c¢okoladu jako spousStéc migrény,
je tato asociace velmi redlna, ale studie,
jejiz zavéry prezentoval neurolog Kenneth
Shulman, nenalezla u 95,7 % ze 606 osob
trpicich migrénou viibec Zadnou spojitost
mezi zachvaty a ¢okoladou.
Stochasticky jev

Vyzkum byl proveden na zakladé do-
taznikového Setfeni mezi nemocnymi.
Respondenti vyuzivali po dobu 90 dni
digitalni platformu, do niZ zaznamenavali
domnélé spoustéce probéhlych mig-
rendznich zachvatd a bolesti hlavy. Tyto
zaznamy pak byly statisticky zpracovany.
Podle nich Ize asi 0 2,6 % respondentl
fici, Ze u nich ¢okolada skutecné mohla
nastartovat zachvaty migrény. Naopak
u 1,7 % dotazovanych méla ¢okolada pro-
tektivni Gginek. Cokoladu tedy za obecny
Spoustéc migrény prohlasit nemizeme.
Podle autorli tohoto vyzkumu to vSak
neznamena, Ze by u nikoho nemohla exis-
tovat souvislost mezi pozitim Cokolady
a zvySenim nebo sniZenim rizika zachvatu
migrény; je to vSak jev stochasticky - spiSe
vyjimka neZ pravidlo.

,Cokoladova aura“

Tento prispévek se dockal také zajima-
vého komentare. Profesor neurologie
z Kalifornské univerzity v Los Angeles
(UCLA) Andrew Charles upozornil, ze
nastup zachvatu migrény je nékolikastup-
novy proces, ktery ma v prodromaini fazi
projevy jako fotosenzitivita, zmény nalady
nebo zmény chuti. Konzumace ¢okolady
pritom miZe byt vyznamnéjSi nez ¢oko-
lada sama - pravé chut na ¢okoladu mize
byt projevem prichazejiciho zachvatu mi-
grény (sympatickym oznacenim takového
jevu by mohla byt ,Cokoladova aura“).
Cokoldda tedy nemusi fungovat jako
spoustéc, ale jako ukazatel prodromalni
faze zachvatu.

Zdroj: www.prolekare.cz, 26. 11. 2018
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Aktuality...

[ |
Existuje asociace mezi uzivanim SSRI u otcul
a rozvojem ADHD u jejich potomkii?

Studie dansko-Einského tymu publikovana v lednu 2018 v €asopisu
Pediatrics se zabyvala prokazanim ¢i vyvracenim mozné spojitosti
mezi uzivanim selektivnich inhibitord zpétného vychytavani seroto-
ninu (SSRI) u budoucich otcl a rizikem rozvoje poruchy pozornosti
s hyperaktivitou (ADHD) u jejich déti. Vyzkumnici méli k dispozici
data z narodniho registru tykajici se rozsahlé populacni kohorty.
ADHD - charakteristika a prevalence

ADHD (attention deficit hyperactivity disorder) fadime mezi tzv. neu-
rovyvojové poruchy. Celosvétova prevalence ADHD u déti a adoles-
centil se odhaduje na 3,4 %. Porucha je charakterizovana nepozor-
nosti, motorickym neklidem a impulsivitou postiZzenych déti, které
nasledkem toho nejsou schopné regulovat svoje chovani a vétsinou
plsobi konfliktné aZ agresivné. Onemocnéni milZze mit i dlouhodobé
dlisledky zahrnujici poruchy chovani, antisocialni jednani a drogo-
vou zavislost.

V etiopatogenezi ADHD se uplatfiuji genetické i environmentalni fak-
tory, presna pricina vzniku choroby vSak neni objasnéna. V odborné
literatufe se objevuje Fada praci, které vyzdvihuji prenatalni faktory
podilejici se na vzniku ADHD (napf. nikotinismus matek, abizus al-
koholu a drog nebo expozice toxinlim z okolniho prostredi).
Paternalni faktory v etiopatogenezi ADHD

V soucasné dobé vSak existuje minimum poznatki o mozné roli pa-
ternalnich faktor(i v etiopatogenezi ADHD. Je zndmo, Ze xenobiotické
vlivy na paternalni gamety mohou zpisobit reprodukéni a vyvojové
abnormality u potomk(i (vrozené vyvojové vady, ristovou retardaci,
poruchy chovani a vyvojové deficity), eventuaIné ovlivnit karcinoge-
nezi. Mezi xenobiotika s vlivem na paternalni faktory patfi i farmaka
uZivana k 1éCbé depresivnich Ci s anxietou spojenych onemocnéni.
Studie provedené ve skandindvskych zemich a v Nizozemsku uka-
Zuji, Ze tretina otcl uZivala nejméné jeden Iék po dobu 6 mésici
pred koncepci.

Vlivu selektivnich inhibitord zpétného vychytavani serotoninu po
dobu 3 mésicl pfed koncepci bylo vystaveno nejméné 1,4 % budou-
cich otcl. Z literatury je zndmo, Ze SSRI mohou indukovat zhorSeni
kvality spermatu a abnormalni fragmentaci DNA spermii. Tyto zmény
mohou byt asociovany se zhorSenou schopnosti koncepce, ztratou
téhotenstvi a vy$Sim rizikem nezadoucich G¢inki na potomky (psycho-
motoricka retardace, zmény socialniho a adaptivniho chovani aj.).
Analyzovana data

Cilem prezentované studie bylo zjistit, zda existuje spojitost mezi
uZivanim SSRI u budoucich otcl a rizikem rozvoje ADHD u jejich
déti. Do vyzkumu byla zafazena data z danského narodniho registru
zahrnujici kohortu 781 470 déti z jednoCetnych téhotenstvi. Déti se
narodily v obdobi 1996-2008, jejich sledovani probihalo aZ do roku
2003. Potomci, jejichZ otcové uzivali SSRI nejméné 3 posledni mé-
sice pred koncepci, byli oznaceni jako exponovani. Pomoci Coxovy
regresni analyzy byl vypoéitan pomér rizik (HR - hazard ratio) pro
ADHD.

Vysledna zjisténi

Z celkového poétu zafazenych déti mélo 12 520 jedinci stanovenou
diagnézu ADHD. Exponované déti mély o 26 % vyssi riziko vyvoje
ADHD neZ déti neexponované SSRI (HR 1,26; 95% interval spolehli-
vosti [Cl] 1,06-1,51). U otcl uZivajicich SSRI v obdobi 3-12 mésicil
pfed koncepci Einil pomér rizik pro ADHD u potomki 1,35 (95% Cl
1,10-1,66), u otcd exponovanych pouze 3 mésice pred koncepci
potom 1,31 (95% CI 0,95-1,82).

Zaveér

UZivani SSRI u otcd bylo spojeno s mirné zvySenym rizikem rozvoje
ADHD. U podskupiny exponovanych déti otcl se SSRI a afektivnimi
poruchami vSak vy$§i riziko ADHD zjisténo nebylo. Lze tedy predpo-
kladat, Ze na rozvoj ADHD u potomk(i otct ma vliv zejména vlastni
paternalni onemocnéni (eventualné jiné, nezjisténé faktory), nikoliv
samotna terapie prostfednictvim SSRI.

(moa)

Zdroj: Yang F, Liang H, Chen J et al. Prenatal Paternal Selective
Serotonin Reuptake Inhibitors Use and Risk of ADHD in Offspring.
Pediatrics. 2018 Jan;141(1). pii: €20171081. doi: 10.1542/
peds.2017-1081.

Zdroj: www.prolekare.cz, 4. 12. 2018

|
Léky v Cesku nejsou drahé, proto mizeji
v ciziné, fika ministr zdravotnictvi

Léky jsou v CR v ramci Evropy relativné levné. Stat resi problém,
Ze distributofi léky radéji vyvezou, nékteré pak mohou chybét
v Iékarnach, Fekl v rozhovoru pro Novinky ministr zdravotnictvi
Adam Vojtéch (ANO). Za dodavky lékii ma noveé rucit vyrobce.
Podle indexu Eurostatu v Cesku zdraZily Iéky oproti roku 2015
o vic neZ 10 procent, nejrychleji ze zemi EU. Cim takové zdraZeni
vysvétlit, povaZujete tu statistiku za relevantni?

Docela nas to prekvapilo. Viibec nevime, z ¢eho Eurostat vychazi,
nezname jejich metodiku, chceme se jich na to zeptat. Je otazka,
zda se do toho nepocitaji treba i néjaké doplfiky stravy, coZ je (plné
jina kategorie.

TakZe nepovaZujete zdraZovani nebo vysoké ceny lékii za pro-
blém?

0 CR je obecné zndmo, 7e v ramci Evropy jsou zde léky levné. Jinak
bychom nefesili problém reexportli, coZ je nyni hodné diskutované.
Léky se nakoupi v CR, vyvezou do jiné zemé a tam se prodaji tfeba
0 30 procent draz. Kdyby u nas byly Iéky drahé, tak by ty reexporty asi
neexistovaly a naopak se dovazely Iéky ze zahrani€i, coZ se nedéje.

V praxi to funguje podle zdkona tak, Ze Statni Gstav pro kontrolu Ié¢iv
(SUKL) se p¥i stanoveni maximalni ceny konkrétniho Iéku podivé na
referenéni ko§, ktery se sklada ze 20 zemi EU. Vybere tfi nejlevnéjsi
zemé a z priméru toho se stanovi maximalni cena v CR. Systém je
nastaven tak, aby tlacil ceny dold. Pak je tam néjaka obchodni pfi-
razka, Iékarny museji z néceho Zit, ale i ta je regulovana. Myslim si,
Ze ty béZné léky mame jedny z nejlevnéjSich v Evropé.

Samoziejmé pokud se bavime o kategorii skuteéné inovativnich
Iéki, dodavanych do nemocnic, to je néco jiného. Takové Iéky nékdy
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stoji velké penize. To je tfeba mediainé zndma Spinrasa (pro pacienty
se spinalni svalovou atrofii). Pojistovna se v takovém pfipadé snazi
s firmou dohodnout na néjakém limitu nebo slevé pro skupinu pa-
cientd.

Koncem zafi jste nemocnicim nafidil zvefejiiovat ceny, za které
nakupuji Iéky. Pro¢?

Za kolik nemocnice nakupuji Iéky, bylo donedavna tajné, i kv(li
obchodnimu tajemstvi. Ministerstvo jako zfizovatel nemocnice po-
tfebuje ty ceny znat, stejné tak i SUKL a pojistovny.

Vime, Ze nemocnice nakupuji Iéky za rozdilné ceny, na to upozor-
foval i tfeba NKU. Pfipadné nesrovnalosti dosud mohly odhalit jen
nahodné kontroly. Ty rozdily samoziejmé mohou mit ur€ity ddvod,
kdyZ tfeba nemocnice nakupuje fadové vétSi mnozZstvi 1éku nez
jina, miiZe dostat lepsi cenu. Ale chceme do toho vidét, jaké ty ceny
realné jsou.

Jak nemocnice ten pokyn plni?

VétSina nemocnic ceny Iékd zvefejiiuje v registru smluv, nékteré ale
publikuji tfeba jen ¢ast smluv, u téch 1€k, kde jim to nezakazuje
néjaka dohoda o micenlivosti.

Farmaceutické firmy tvrdi, Ze kdyZ tfeba daji nemocnici mnoz-
stevni slevu na konci roku a musely by to zvefejnit, tak jim to srazi
cenyyv jinych zemich...

SlySel jsem ten argument. Urcitou relevanci to mlize mit, protoZe
zahranicni Iékové agentury se samoziejmé také divaji do jinych zemi
a tlaci cenu dold. Zadny stat nechce hradit za Iéky vice, nez musi.
Toho se firmy obavaji u nékterych 1€k, které sem dodévaji feknéme
020 ¢i 30 procentlevnéji nez napfiklad do Danska, Ze se dansky trad
podiva na ceny v CR a bude chtit také adekvatné sniZit Ghradu.
Nékteré farmaceutické firmy dokonce hrozily, Ze pokud se po-
rusi micenlivost, mohly by nékteré Iéky tfeba prestat dodavat.
Objevily se néjaké takové problémy v praxi?

Problémy nenastaly, protoZe s témi firmami jedname a snaZime se
najit feSeni vyhovujici vS§em stranam. Tam, kde je relevantni zacho-
vani obchodniho tajemstvi, nebudou muset byt ceny vefejné, ale
veskeré idaje firmy poskytnou do systému - databéze - ministerstva
zdravotnictvi, kam bude mit pfistup SUKL a zdravotni pojistovny. Ten
systém chceme spustit b&hem nékolika tydnd. Jednani nyni dokon-
¢ujeme, farmaceutické firmy jsou k tomu kroku pfipravené.
Lékarnici oznacuji za velky problém reexporty, kdy kvili vyvozu
nékteré pripravky v Iékarnach chybéji. Jak to chcete Fesit?
Nékteré 1éky mame opravdu levné, vyplati se je vyvazet, a nejsou
pak k dispozici pacientlim. U nékterych pfipravk(i mifi na vyvoz
i pres 80 procent téchto lékd.

Chceme regulovat reexport jednak tim, Ze distributor bude moci
vyvézt pouze po povoleni vyrobce. Dnes totiz vyvazeji 1éky hlavné
distributofi. Vyrobce takovou motivaci nema, ten vyrabi pro celou
Evropu.

Na vyrobci nové také bude povinnost, aby lék dodal do jakékoli 1é-
karny na jeji vyzadani do dvou pracovnich dni, pod pomérné vysokou
sankei az dvou milionG korun.

Kterych Iéku je napfiklad nedostatek?

Tézko uvadét konkrétni pfiklady, prlibéiné se to stale méni, jsou to
fadové jednotky Iék(. Problém m(iZe byt tfeba u nékterych Iékaren
v menSich méstech, i kdyzZ jinde ten |ék je dostupny. Chceme, aby
takto byla dostupnost zajiSténa po celé republice.

Vedle reexportu to miZe byt zplisobeno tfeba problémy ve vyrobé.

Toto zpfisnéni povinnosti pro vyrobce Iékii znamena upravit
zakon?

Ano. Intenzivné na tom pracujeme, novelu zakona o IéCivech chceme
predloZit do konce roku. Budeme tladit na to, aby se to pfisti rok po-
dafilo schvalit co nejrychleji. Inspirujeme se slovenskym modelem,
kde podobny systém funguje a jsou s nim spokojeni.

Zdroj: novinky.cz, 20. 11. 2018

[ |
Biji nas a drzi v porodnici proti nasi vuli,
stézuji si matky na slovenskou nemocnici
Nadavky, biti ¢i drZeni proti své viili mély zazZit romské matky
v keZmarské nemocnici na vychodé Slovenska. ReportaZ z Kez-
maroku zverejnila agentura AP. Mluvéi nemocnice pfiznala, Ze se
takové véci vyjimecné déji.
S neprijemnou zkuSenosti z keZmarské nemocnice se svéfila novi-
narim AP Zena s kiestnim jménem Monika. Nadavkam i fyzickému
nasili méla ze strany nemocniéniho personalu celit, kdyZ Gekala své
prvniidruhé dité. ,Zni¢ehonic na mé prestali hezky mluvit. Zacali na
mé kficet, bit i fackovat,” popsala.
»Néktefi doktofi na nds nadavaji, nestaraji se. Jen na nas kfici, Ze
stale rodime, Ze je vic Rom{ neZ bilych,” uvedla dalsi Zena.
Mluvéi pFipustila, Ze se to déje, pak to dementovala
Alzbeta Siva, mluvCi spolecnosti Agel SK, kterd nemocnici provo-
zuje, vypovéd Zen v reportazi nezpochybnila. ,Nékdy se stanou ta-
kové pfipady, ale velmi malo, minimalné,” fekla. Po medializaci vSak
svoje vyjadfeni pro AP dementovala. ,Je absolutné vylouéené, aby
byly romské pacientky fackované nebo jakkoli poniZované, jak je to
uvedeno v reportaZi. NaSe pacienty nerozliSujeme podle barvy pleti
nebo vyznéni, Zadna segregace v keZmarské nemocnici neexistuje.
Jedna se o absurdni vymysl,“ fekla Siva Novinkam. ,Reportéfi AP to
pochopili, Ze postup, 0 némz se zminili, je standardni,” fekla Siva.
Podle doporuceni slovenského ministerstva zdravotnictvi by Zeny
s détmi mély v nemocnicich zdstavat nejméné étyfi dny po porodu.
Mnohé slovenské nemocnice vSak termin neberou jen jako doporu-
ceni a matky i déti drZi v nemocnicich déle, éasto proti jejich vili.
Podle AP za tim mé stat snaha nemocnic éerpat vic penéz od zdra-
votnich pojistoven.
Dité nechaji v nemocnici a odejdou
Po porodu svého tfetiho ditéte se tak Monika rozhodla, Ze uZ nafizeni
nemocnice respektovat nebude, a jednoduse utekla. ,Nemaji pravo
se takhle chovat k Zendm. Oni nejsou jejich manzelé.“ K romskym
Zenam se dle ni doktofi v nemocnici chovaji jako k pstm.
Uték z nemocnic maji volit i dalsi Zeny, Easto odejdou bez déti.
Existuji vSak pfipady pfemisténi déti do péée détskych domovi,
poté co ziistaly v nemocnici bez matky. Nékteré matky mély novi-
narim AP vypovédét, Ze kdyzZ se do nemocnice vrétily po deseti az
¢trnacti dnech, bylo jim fe¢eno, Ze déti byly umistény do détského
domova.
»Ano, stava se to vyjimecné, ale jednoduse my mame urcité pred-
pisy a standardy. To znamena, Ze pokud tu dité zGistane Ctyfi pét dni
a potom matka nepfijde, to znamena, Ze musime kontaktovat statni
organy,” potvrdila postup keZmarské nemocnice jeji mluvéi.
Podle jejich slov pro Novinky je to ddno zakonem. ,Zeny se pro déti
nékdy vrati i za tfi tydny nebo za dva mésice. KdyZ matka odejde

To je napfiklad nyni Tamoxifen pro onkologické pacientky. Vyrobci by z nemocnice bez ditéte, je to podle zakona opusténi ditéte,” fekla
pro takové situace méli drZet urcité zasoby. Siva Novinkam.
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Dementi i z ministerstva

Proti informacim agentury AP se dlrazné ohradilo i slovenské minis-
terstvo zdravotnictvi. ,Ministerstvo zdravotnictvi se dlirazné ohra-
zuje proti informacim, podle nichZ jsou romské rodi¢ky zadrZovany
v porodnicich proti své v(li. Ministerstvo nedisponuje informacemi
0 Gdajném fyzickém nasili v porodnicich,” fekla Novinkdm mluvéi
ministerstva Zuzana ElidSova. ,V kazdém pfipadé vSak miZeme
jednoznacné konstatovat, Ze jakékoli chovani nebo postupy perso-
nalu, které nejsou v souladu s lidskou distojnosti a profesionalnim
pfistupem, povazujeme za nespravné,“ dodala mluvéi.

Ministerstvo v soucasnosti hleda cestu, aby mohla jit Zena po po-
rodu, pokud nenastanou zadné komplikace, dfive doma. ,V Zadném
pfipadé vSak nesmi byt ohroZena péce o novorozence a jeho bez-
pecnost. Aktualné zvazujeme zkraceni hospitalizace po porodu ze
Ctyf na tfi dny,“ konstatovala EliaSova.

Zdroj: novinky.cz, 10. 12. 2018

[ |
Lécitele, sarlatani?
Stat chce pravidla

Dlouhodobé zdravotni potiZe, Casto beznadéj. Praveé takové chvile
vedou nékteré lidi k nediivéfe ve zdravotnictvi a k pFiklonu k Ié-
citeliim. Jejich Einnost ale neni v Cesku nijak regulovana. Proto
ministerstvo zdravotnictvi sepsalo navrh zakona o Iécitelstvi, ke
kterému by se do poloviny ledna pfed schvalovanim ve viadé mély
vyjadrit dalsi resorty a organizace.

Navrh pocita s povinnou registraci a pokutami za poruSeni zdkona,
jez maji dosahovat od sta tisice korun do milionu.

Ne vSichni 1é¢itelé totiZ patfi mezi fundované odborniky a spis se
fadi do kategorie Sarlatand, ktefi tahaji z lidi penize a vysledek jejich
IéCitelstvi mliZe byt v lepSim pfipadé nula, v horSim jesté vétsi zdra-
votni komplikace. Po regulaci tak volaji i 1€kafi.

,Jsem urcité pro zakon, byt tusim, Ze to bude té7ké téma a debata
nebude jednoduchd,” fekl Pravu ¢len snémovniho zdravotniho vy-
boru Rostislav Vyzula (ANO). Podle n&j Cesko patfi v Evropé mezi
trojici zemi, kde podobny zakon neexistuje.

LVidim denng, jak néktefi tzv. 1éCitelé zneuzZivaji velmi téZkou zdra-
votni situaci pacienta a parazituji na ni,“ popsal své zkuSenosti
predniho ¢eského onkologa. Sam se nelispésné pokusil v minulém
volebnim obdobi prosadit regulaci tradi¢ni ¢inské mediciny.

Vyzula pfipousti, Ze ne vSichni IéCitelé jsou stejni a zneuZivaji si-
tuace, nicméné pro pacienta je tézké odhadnout, kdo je sluSny a kdo
chce jen situaci zneuZit. Pravé to naznadil napf. nedavny dokument
CT o praiském centru alternativni mediciny Aktip. PfestoZe policie
pfipad odloZila, reportaz posilila zastance regulace této oblasti.
Proto néavrh zdkona poCita s tim, Ze |é¢itelé budou muset splfovat
zakladni predpoklady pro osoby vykonavajici ¢innosti v oblasti péce
o zdravi, jako tfeba beziihonnost nebo zdravotni zplsobilost.

»Je to likvidaéni“

Podle resortu zdravotnictvi plsobi v Cesku odhadem stovky nebo
spiS tisice osob, které se vénuji poskytovani sluzeb v oblasti kom-
plementarni a alternativni mediciny. Jsou mezi nimi i poskytovatelé
zdravotnich sluzeb.

.Regulace, kterad by zavedla alespon zakladni pravidla €innosti, je-
jichZ poruSovaniby bylo stihatelné statem, a takto by doSlo k ochrané
pacientd jako slabsi strany pravniho vztahu, vak neni. Z opakované
se objevujicich pfipad(i poSkozovani pacientd nékterymi osobami

poskytujicimi I&Citelské sluZby se vSak takova regulace jevi jako po-
tfebnd,” zddvodniuje ministerstvo zdravotnictvi sv{j krok.
NeudrZitelnou situaci by tak podle navrhu zakona mélo zastavit
vedle povinného opravnéni |éCitell také vedeni zaznam{ o poskyto-
vanych sluzZbach, na které by mél v pfipadé zajmu mit narok pacient,
|écitelé by dopfedu méli informovat o cenach svych sluZeb a vydavat
potvrzeni o zaplaceni ceny.

Poskytovatelé sluZeb Ié¢iteld maji odpovidat za Skodu zplsobenou
nelplnou nebo nespravnou informaci nebo $kodlivou radou danou
za odménu. A ndvrh poCita i s tim, Ze z kazdé reklamy na sluZby Ié¢i-
tell musi vyplyvat, Ze nejde o zdravotni sluzby poskytované podle
pravidel védy a uznavanych medicinskych postupd.

Sami |éCitelé oznaCuji novy zakon za likvidacni. Vadi jim zejména
vySe pokut, které by museli platit, kdyby udélali chybu, nutnost vést
si povinnou dokumentaci, stejné jako nutnost pojisténi.

Naznadila to i nedavna diskuse v Ceské televizi v pofadu Michaely
Jilkové Mate slovo. ,Lidi, ktefi to délaji uz ctyficet let, maji dar od
boha, tfeba jen pfikladaji ruce a fadé lidi pomohli, by si najednou
méli délat dokumentaci. To se na to spis vykaslou. Ten navrh zakona,
to je spousta buzerace pro IéCitele, ale nic pro né nepfinasi,“ po-
steskl si homeopat Vaclav Hrabak.

Zdroj: novinky.cz, 17. 12. 2018

[ |
Epidemiolog Prymula: Na spalnicky
miuzete i umrit
Epidemiolog a naméstek ministerstva zdravotnictvi pro zdravotni
péci Roman Prymula v rozhovoru pro Pravo varuje, Ze Sifici se
pocet pripadi spalnicek v Cesku je nebezpeény.
Jaka je situace ohledné spalnicek v CR?
V minulych letech byla situace zcela klidna, nemocnost se pohybo-
vala kolem nuly aZ dvou piipadl roéné, tedy prakticky nic. Spliiovali
jsme veSkera kritéria Svétové zdravotnické organizace.
V tomto roce je situace takova, Ze uZ tu mame vic nez 180 pfipadd.
Epidemie zpravidla zaéinaji importovanym pfipadem ze zahraniéi, ze
zacatku je postiZzena détska populace, pak to jde do vySSich véko-
vych kategorii.
Jsou ta Cisla alarmujici?
Nejsou to katastroficka €isla jako v Rumunsku, kde bylo deset tisic
pfipadi, ale uZ pocéet sto aZ dvé sté znamena, Ze je to problém.
| vzhledem k pfisnym opatfenim v nemocnicich, kde personal kvili
kontaktu s nemocnym jde do karantény a nemUze vykonavat praxi.
Bylo to napfiklad na urgentnim pfijmu v Motole, kde se hledal nou-
zovy rezim, aby to viibec mohlo fungovat.
Jak nebezpecné jsou spalnicky?
Spalnicky jsou bohuZel z détskych onemocnéni s vyrazkou nejza-

falitida, ktera vede k mrti v fadé pfipadq.

Podle vas se spalnicky do CR dostaly ze zahranici. Hodné se ale
mluvi i o tom, Ze epidemii Zivi  neochota nékterych rodicii nechat
své déti ockovat.

Ta tomu urcité prispiva. Kdyby byla proo¢kovanost vétsi nez 95 pro-
cent, tak by virus v populaci teoreticky vilbec nemél cirkulovat. Je to

vvvvvv

nitu, protoZe se s onemocnénim nesetkavaly, ale toto urCité hraje
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roli u détskych skupin. Pokud je proockovanost jen 90 procent, tak
epidemie mze cirkulovat.

Jak miiZe stat tuto situaci zlepsit?

Chceme plsobit na populaci mladych matek a rodicd, aby to ne-
podcenovali. Oni argumentuji, Ze by nechali déti ockovat jen proti
spalnickdm a ostatni oCkovani nechtéji. To povazuji za zastupny
problém, protoZe u téchto vakcin nejsou popsané zadné nezadouci
reakce, které by se vymykaly nad rdmec téch béznych.

Druha véc je informaéni kampan na riiznych portalech, i minister-
skych, protoZe dnes pfibyva neovéfenych informaci na socialnich
sitich. Rada matek v&fi konspiraénim teoriim, Ze stat chce manipu-
lovat s lidmi a v pozadi stoji farmaceutické firmy. S timhle musime
bojovat, na za¢atku jsme to podcenili a nyni je proockovanost nizka.
V nékterych komunitach se diskutuje o tom, Ze je potfeba se vyhnout
ockovani, a to je Spatné.

Ministerstvo pfitom ale pfipravuje zakon o odskodnéni obéti
ockovani. NepFiznava tim stat, Ze fatalni nasledky ockovani sku-
tecné existuji?

Nikdy jsme netvrdili, Ze nejsou zavazné nezadouci G¢inky ockovani.
Ty jsou. Ale v porovnani s tim, kolik by zde bylo fatalnich pfipad,
pokud by toto onemocnéni rozbujelo, tak nezadouci (éinky ockovani
jsou zanedbatelné.

Presto vSak néktefi mohou byt postiZeni, a pravé proto ten zakon
0 odSkodnéni pfipravujeme. Predpokladame, Ze do roka se mliZe
vyskytnout ¢tyfi aZ pét takovych pripadd, které dité poSkodi nevrat-
nym zplisobem. Ty samoziejmé budeme chtit odSkodnit.

Zdroj: novinky.cz, 19. 12. 2018

INZERCE

542 10-18

Pro prevod Vasi ordinace na s.r.0. nabizim prodej obchodniho po-
dilu za symbolickou ¢astku, napf. 100 K¢. Svoji praxi jsem predala
kolegyni, ktera jizZ ma svoji s.r.0., a v budoucnu neuvazuiji o vyuZiti
tohoto podnikani. kadlcikova.j@seznam.cz, 604 546 415.

543 10-18
Prenecham za vyhodnych podminek dobfe zavedenou ordinaci
PLDD v Pribrami. Kontakt: tel. 602 274 748.

544 10-18

Nabizim velmi dobre zavedenou pediatrickou praxi v Zabiehu
s moznosti pronajmu bytu 3 + 1 v misté pracovisté, vhodny i pro
manzelsky par (pediatr + jina odbornost, pro kterou je mozné
zridit pronajem druhé ordinace). Prevzeti praxe je uvazovano

tel. 603 153 455 nebo mailem brandejsjos@gmail.com.

545 10-18
Pfenecham zavedenou ordinaci PLDD v Praze 13 od ledna
2019. Telefon: 251 617 339.

546 10-18
Hledam Iékate do ordinace PLDD. Nabizim prevzeti praxe nebo
zaméstnani. Moravsky Krumlov (tel. 515 322 123).

550 11-18

PFenecham velmi dobfe zavedenou ordinaci PLDD (s.r.0.)
v Letohradé, okr. Usti n. Orlici. Pozn: velmi vyhodné, termin
dohodou. Telefon: 602 115 928.

551 11-18

Hledam PLDD na plny/c¢asteény tivazek, mozna flexibilni pracovni
doba, na Praze 2. Velmi schopna sestra, atraktivni finanéni ohod-
noceni, dobfe vybavena ordinace, dobra klientela, velmi prijemné
prostredi i kolektiv. Kontakt: 724 088 999,
medikids.ordinace@gmail.com.

552 11-18
Prodam funkéni 10 let stary pristroj QuikRead 101 firmy Orion na
rychlou diagnostiku CRP. Cena 4 000 K, telefon: 602 642 637

553 12-18

Zaméstnam PLDD/pediatra na ¢astecny Gvazek (16 hod/tyd.)
do ordinace PLDD v BeneSoveé. Nastup od 1. 2. 2019. Pfesné
podminky domluvime pfi osobnim kontaktu, tel.: 777 859 495.

554 12-18

Nabidka na obsazeni pediatrické ordinace v obci Dolni Becva.
MozZnost pronajmu bytu 3 + 1 pfimo v obecnim zdravotnim
stfedisku. Kontakt 724 179 039.

547 10-18
Prodam prosperujici ordinaci PLDD v Praze 4-Braniku, mozny
nastup na 1-3 dny tydné nebo dle dohody. Tel: 736 189 782

555 12-18
Pfenecham dobie zavedenou praxi PLDD ve Sloupu v Morav-
ském Krasu. Vhodné i pro brnénské Iékare. Tel.: 724 258 304

548 10-18
Hledam zastup po dobu materské dovolené do dobie zavedené
détskeé ordinace v lokalité Brno-stied na obdobi leden a7 zafi

fonu 603 465 721.

556 12-18
Hledam zastupujiciho lékare/lékarku do dobie zavedené
ordinace PLDD ve Slapanicich (Brno-venkov) na éasteény

tel. 606 680 115.

549 10-18
PFedam prosperujici praxi PLDD v Brné. Tel. 739 570 704.

V této rubrice je mozné otisknout poZadavky na zastupy, mozZnost zaméstnani asistenta, lektory,
pronajem mistnosti apod. Pro ¢leny SPLDD a OSPDL zdarma.
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Infekce mocovych cest

Infekce mocovych cest (IMC) je nejcastéjsim
onemocnénim uropoetického traktu. Ve
vétsiné pripadu se jedna o infekci dolnich
mocovych cest (cystitida). Nejcastéjsimi
vyvolavateli IMC jsou

gramnegativni mikroorganismy

grampozitivni mikroorganismy

kmeny E. coli

Enterococcus

Hodnoceni mocového nalezu je vyznamné
ovlivnéno zpusobem odbéru moce.

V periuretralni oblasti se nachazeji zejména
u kojencu a batolat aerobni i anaerobni

bakterie ve vyssi denzité nez v pozdéjsim véku.

Odbér moce je nejcastéji provadén metodou
zachyceni stfedniho proudu moce. V takovem
pripadé je potreba pred odbérem moce na
mikrobiologické vysetieni ocistit zevni usti
uretry:

omytim pouze ¢istou vodou

omytim vodou a mydlem

otrenim dezinfekénim ubrouskem

omytim dezinfekénim roztokem

Odbér moce na mikrobiologické vysetieni

u kojencu pomoci adhezivniho plastického
sterilniho sacku neni doporucovan jako
rutinni metoda z diivodu vysokého rizika
kontaminace. Riziko kontaminace stoupa
takeé pri dobé fixace sacku delsi nez 30
minut po mikci a u déti s prujmem. Pokud je
adhezivni sacek pouzit jako nouzové reseni,
pak je doporuceno povazovat bakteriurii za
vyznamnou, jestlize je:

bakteriurie >10%/ml a je vykultivovan pouze 1 kmen
gramnegativnich bakterii

bakteriurie >10%/ml a je vykultivovano 2 a vice
kmenl gramnegativnich bakterii

bakteriurie >108/ml a je vykultivovano 2 a vice
kmenl grampozitivnich bakterii

bakteriurie >107/ml a je vykultivovana bakterialni
monokultura

Nezbytnym atributem diagnozy IMC je
signifikantni bakteriurie, ktera je zavisla
na zpusobu odbéru moce. O signifikantni
bakteriurii se jedna pfi nalezu

10%/ml a vice pri odbéru ze stredniho proudu
10*/ml a vice pfi odbéru ze stredniho proudu
103/ml a vice pri odbéru katetrizaci

1/ml a vice pri odbéru suprapubickou punkci

d)

Z diagnostického, terapeutického

a prognostického hlediska je dulezité

u podezieni na IMC odlisit infekci dolnich

od hornich mocovych cest. K odliseni jsou
predevsim pro primarni péci vhodna Jodalova
kritéria (UIf Jodal - Svédsky pediatr). Mezi
Jodalova kritéria patri horecka 38,5 °C a vice,
elevace FW>25 mm/hod., CRP>25 mg/I,
leukocytoza s posunem vievo. Pro diagnozu
akutni pyelonefritidy (tedy infekce hornich
mocovych cest) je pri patologickém nalezu

v moc¢i nutno spinit parametr Jodalovych
kriterii:

horecka + CRP

FW + CRP

CRP + leukocyt6za s posunem doleva

horecka + alespon jeden dalSi z uvedenych

U nejasné priciny zvysené télesné teploty,
zejména nad 38,5 °C, je imperativem provest
primo v ordinaci chemické vysetieni moce
pacienta. Nejcastéji jsou pouzivany testacni
prouzky se suchou chemii s neinstrumentalnim
nebo instrumentalnim (reflexni fotometrie)
vyhodnocenim. Podminkou k prukazu IMC je
pouzivani testacnich prouzki obsahujicich
policka na esterazovou a nitritovou reakci.

Princip esterazové reakce je zaloZzen na Stépeni
diazoniové soli pritomné v granulocytech esterazou
obsazenou v reagencnim policku za vzniku fialového
zbarveni. Pozitivni reakce znaci priikaz leukocyturie.
Princip esterazové reakce je zaloZen na Stépeni
esteru indoxylu obsazeného v reagenénim policku
esterazou pritomnou v granulocytech. Pozitivni
reakce znaci prikaz leukocyturie.

Princip nitritové reakce je zalozen na prikazu
dusitand reagujicich se sulfanilamidem obsazenym
v reagencnim policku. Pozitivni reakce znaci prikaz
bakterii v moci (pyurie), které dusi¢nany redukuji na
dusitany.

Princip nitritové reakce je zaloZen na prikazu
dusi¢nanl reagujicich se sulfanilamidem obsazenym
v reagencnim policku. Pozitivni reakce znaci prikaz
bakterii v moci (pyurie), které dusitany oxiduji na
dusi¢nany.
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Skok do budoucnosti
kojenecké vyzivy

HMO
skryta sila materskeho mleka

8 g/l Bilkoviny
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40 g/l
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70 g/I Laktéza
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