Stav boje proti
HAE v Evropée
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Na obou fotkach j
stejna Zzena: béhem
zachvatu tvare a mimo
dobu zachvatu.

“ Trvalo to roky, nez mi urcili diagnézu. Béhem té doby jsem ztratila Cas
ve Skole, byla propusténa z vice praci a prodélala jsem dve zbytecné
operace - vSe kvlli tomu, ze nikdo nepoznal, ze mam HAE.”
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Celeni hereditarnimu angioedému

Hereditarni angioedém (HAE) je ojedinéla, potencialné zivotu nebezpecna porucha s
priznaky prudkych, bolestivych a opakujicich se zachvatd edému (otoku). Pacienti s HAE
Casto mnoho let trpi a mohou byt podrobovani zbyteCnym léCebnym a chirurgickym
proceduram predtim, nez jim je uréena spravna diagndza. Prestoze HAE zatim nem(ize
byt vylécen, rozumné uziti dostupnych léc¢ebnych metod mize pacientdim pomoci vést
relativné normalni zivot.

Co je HAE?

HAE celosvétové postihuje jednoho z deseti tisic aZ jednoho z padesati tisic lidi."?> HAE je dédi¢ny, geneticka vada se
nese v rodiné. Pokud ma rodi¢ HAE, je 50 procentni pravdépodobnost, Ze jej jeho dité zdédi." Absence vady v rodinné
historii nicméné diagnézu HAE nevyluéuje, podle védcl jsou az 25 procent pripad’ HAE pacienti, u kterych doslo k
samovolné mutaci C1 inhibitoru béhem poceti. Tito pacienti mohou prenaset vadny gen na své potomky.®

Lidé s HAE prodélavaji zachvaty prudkého otoku, které postihuji rizné ¢asti téla véetné rukou, chodidel, tvére, dychacich
cesty a zpUsobit tak smrt udusenim. Otok hrtanu musi byt oSetien jako pripad pohotovosti a pacient tedy musi vyhledat
okamZitou lékarskou pomoc, jakmile ma podezreni na zasazeni hrtanu zachvatem. Studie odhaluji, Ze vice nez 50
procent pacient(l prodéla zachvat hrtanu alespon jednou za zivot.*®

Témér vsichni pacienti s HAE prodélavaji bfisni zachvaty.® Otoky bfisni dutiny obnaseji prudkou a tryznivou bolest,
zvraceni a prijem.""® Priblizné jedna tfetina pacientl s nediagnostikovanym HAE prodélava zbytecné chirurgické
zakroky, nebot pfiznaky pfipominaji pripady chirurgické pohotovosti.” Otoky tvare, rukou, chodidel a jinych &asti téla jsou
deformuijici, extrémné bolestivé a vysilujici. Ni¢im neobvyklym nejsou situace, kdy zachvat HAE postihne vice nez jednu
Cast téla.

NelécCeny, trva bézny zachvat mezi 24 a 72 hodinami, ale nékteré zachvaty mohou pokracovat i déle nez tyden.” VétSina
pacientt proZije svij prvni zachvat v priibéhu détstvi nebo dospivani.’ Zachvaty obvykle prichézeji samovolné bez zjevné
priciny. Jako spoustéci impulzy byvaji nicméné uvadeny Uzkost, stres, mensi traumata, urcité Iékarské, chirurgické a
dentalni procedury a nemoci jako nachlazeni i chfipka. ACE inhibitory (krevni tlak regulujici I€ky) a derivaty estrogenu
(tablety proti poceti a léky nahrazuijici hormony) jsou rovnéz predkladany jako pficiny zachvatt HAE.

Pacienti Casto zaznamenavaiji pocit “tésnosti” na misté, kde se o tficet minut az nékolik hodin pozdéji objevuje otok. V

nékterych pripadech miize byt takovy pocit vniman 12 az 24 hodin predtim, nez otok zacne. Priblizné jednu Ctvrtinu
pacientl s HAE postihuje pred zachvatem a v jeho pribéhu plocha, nesvédiva, Cervend skvrnita vyrazka.
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Co zpusobuje HAE?

Pacienti s HAE maji vadu genu, ktery ovlada krevni protein zvany C1 inhibitor, a proto se o této poruse bézné hovori také
jako o snizené hladiné C1 inhibitoru. Geneticka vada vede k tvorbé nedostate¢ného, nebo nefunkéniho mnozstvi C1
inhibitoru. Normalni C1 inhibitor pomaha regulovat komplexni biochemické interakce krevnich systém, které se podileji
na boji proti nakazam, zanétlivé reakci a srazeni krve. Protoze vadny C1 inhibitor nepini dostatecné svoji regulacni funkci,
mUize nastat biochemickéa nerovnovaha a dojit k produkci nezadouciho peptidu zvaného bradykinin, ktery prfiméje kapilary
vypustit do okolnich tkani tekutinu a tedy zpUsobit otok.

Jak ukazuje tabulka &. 1, existuji dvé formy HAE. Nejbéznéjsi forma tohoto onemocnéni - typ 1 - je charakteristicka
nizkymi kvantitativnimi Grovnémi C1 inhibitoru a postihuje okolo 85 procent pacienttl. Typ 2 HAE postihuje zbyvajicich
patnact procent pacientd, ktefi maji hladinu C1 inhibitoru normalini nebo zvysenou, ale protein nefunguje spravné. Tyto
dva typy jsou symptomaticky nerozliditelné a postihuiji stejnou mirou Zeny i muze. Nékolik vyzkumnikd zaznamenalo
rodinny (a tedy zdédény) angioedém u pacientd s normaini hladinou C1 inhibitoru. Casto oznadovana pojmenovanim
HAE typ 3, nebyla tato forma angioedému doposud zcela vysvétiena.

Tabulka €. 1: podtypy hereditarniho angioedému’

Typ 1 Nizka kvantitativni / antigenni 85 procent pripad(
uroven C1 inhibitoru

Typ 2 Normalni nebo zvySena kvantitativni 15 procent pripadd
/ antigenni Uroven C1 inhibitoru,
ale protein je nefunkéni (méreni
se provadi pfi rozboru funkce C1
inhibitoru)

Jak HAE dopada na pacienty?

Neléceni pacienti maji zachvat v prdméru kazdych 7 az 14 dn(, s frekvenci pohybuijici se od ‘prakticky nikdy’ po ‘kazdé
tfi dny’."® Prudkost HAE je znaéné kolisava, dokonce i mezi postizenymi pfislusniky jedné rodiny.®

Vzhledem k tomu, Ze obvykly zachvat trva nékolik dnd, nez ustoupi, mohou byt lidé s HAE vysilovani pfiznaky az 100 dnd
¢ili vice nez 3 meésice v roce.® HAE predstavuje znaéné spolecenské bremeno, nebot kvalitu Zivota snizuji vynechané dny
v praci, ve 8kole, i ve volno&asovych aktivitach. Pacienti s HAE trpf oslabenou fyzickou i dusevni kondici v&etné depresi.
HAE kromé toho mUze zpUsobit, Ze pacienti opusti vzdélavani, praci nebo spolecenské aktivity.
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Dopad HAE na pacienty

Diagram é&. 1: Uslé prilezitosti v diisledku hereditarniho angioedému (HAE)'"

HAE mél negativni dopad na kariémi postup 57.5% n=263 Procentualni pOC|“ pacientf),
ktefi uvedli, ze HAE branil
Nemoznost uchéazet se o urdité pracovni pozice kvili HAE 69.1% n=316 jejich studijnim a pracovnim

prilezitostem, vyjadren poctem

tvrzenimi v jejich pripadé.
Pacient se v disledku HAE nedostal tak

daleko ve gkole, jak chtél 40.5% n=185

HAE prekézel v dosaZzeni potfebnych studijnich znalosti 48.4% n=221

HAE mél dopad na studijni rozhodnuti 54.5% n=249
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Podil pacientd, ktefi potvrdili dané tvrzeni

Dveé pétiny lidi jsou klinicky deprimované a je u nich oproti obecné populaci dvakrat velka pravdépodobnost uzivani
psychoaktivnich drog. Bfimé v podobé& HAE spojené se snizenou produktivitou je podobné tomu, které Ize pozorovat v
Udajich ziskanych od pacientd s vice znamymi chronickymi nemocemi, jako jsou prudké astma a Crohnova nemoc.°

Diagram €. 2: Zhors$eni pracovni produktivity a celkové aktivity - dokumentace zakladni zdravotnické péce
(WPAI-GH)™

Procentudini podil pacientd, ktefi kvdli svému zdravotnimu stavu chybéli v préci nebo zaznamenavali jina zhorseni

0 I Prudké astma
_ HAE 52.0
Q [7] Crohnova nemoc 45.9 450
<C
%L o 40.5 41
2 335 336
§ 30 6 28
§ Dopad HAE na fungovani
5 2 18.3 pacientl v pracovnim procesu
& i celkové aktivité je porovnatelny
10 7 9.4 se zhorSenim uvadénym v
pfipadé prudkého astma
0 - nebo Crohnovy nemoci.
Zameskany Zhorseni v Celkové zhorseni Zhorseni celkové
¢as v praci pribéhu prace V préci aktivity

“ Pacienti se snizenou hladinou C1 inhibitoru nejsou pouze poutavym zdrojem
studia... jsou to vazné nemocni lidé. Mnozi z nich méli predky, ktefi zemreli
nahle udusenim. Tito pacienti ziji v konstantnim strachu z ucpani hrtanu.®”
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Jaka je cena za HAE?

Ekonomické bfimé spojené s HAE ma znacny vliv na pacienty, systém zdravotni péce i celou spole¢nost. Nedavna studie
uskutecnéna ve Spojenych statech americkych ukazala znacné ekonomické naklady spojené jak s akutnimi zachvaty, tak
s pokradujici chronickou (dlouhodobou) podobou nemoci.' Studie naznacuje, Ze celkova cena za pacienta s HAE miize
byt az 100 tisic dolar(i ro¢né, a Ze jednotlivé polozky stoupaiji se zvySujici se prudkosti onemocnéni. Studie nicméné miize
skute¢nou cenu HAE podcenovat. Rozbor byl provadén jesté predtim, nez byla ve Spojenych statech k dispozici akutni
terapie. Pfes dvé tretiny pacientl podle této studie nevyhledavaiji v pripadé zachvatd okamzitou Iékafskou pomoc, nejspid
kvlli zkuSenostem z minulosti, kdy byla asto $patné uréena diagndza a moznosti IéCby byly omezené. Studie rovnéz
nebere v potaz cenu nepatficnych procedur a jinych zbytednych zplsobd 1éSby, které lidé s HAE bézné podstupui.

Jak probiha diagnostikovani HAE?

Je dulezité, aby pacienti s HAE ziskali pfesnou diagndzu v co nejranéjsi fazi Zivota. Rlzné studie ukazuiji, Ze riziko smrti,
predevsim v disledku uduseni béhem zachvatu hrtanu, mdze byt 30 az 40 procent v pfipadé nediagnostikovanych
pacient.® Zpozdéné diagndzy jsou u pacientl s hereditarnim angioedémem bézné. Primérna doba mezi nastupem
priznak{ a diagnézou byla v roce 1977 22 let a v roce 2005 stéle pres 10 let. Podezieni na diagndzu HAE by mélo nastat
u pacientd, ktefi trpi opakovanym andioedémem nebo biignimi bolestmi mimo pritomnost alergend, které by mohly
poukazovat na alergicky angioedém.® Diagnéza je komplikovand, protoze HAE je extrémné ojedinély a vétsina lékard se
nikdy s pacientem trpici touto poruchou nesetka. Kromé toho, vétsina pripad angioedému je zplsobena alergickymi
reakcemi. BFisni zachvaty si Ize splést se stavy jako je zanét slepého stfeva, coz mlze vyustit v nikoliv nezbytny
explorativni chirurgicky zakrok. Pfiznaky pacientl jsou také ¢asto mylné diagnostikovany jako psychosomatické zachvaty
a pacienti jsou nespravné odkazovani na psychiatricky posudek.

Tabulka €. 2: Diagnéza hereditarniho angioedému?®

Mezi typické znaky a symptomy HAE patti:

¢ Opakujici se obdobi angioedému a biisnich zachvatd bez urtikarie (svédéni)

e Epizodické zachvaty s prestavkami mezi etapami otoku

e Nastup zachvatl v détstvi nebo rané dospélosti zhorsujici se okolo obdobi dospivani
e Dlouhotrvajici zachvaty (obvykle v délce mezi 76 - 96 hodinami)

e ZAachvaty v rodiné (u 75 procent pacientd)

e Zachvaty nereaguji na antihistaminika nebo kortikosteroidy

Diagndza musi byt potvrzena laboratornimi testy na C1-IHN a jiné krevni parametry
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Lécba HAE

Protoze HAE je nealergickou formou angioedému, pfiznaky nereaguiji na léCiva urCena pro alergické reakce, jako jsou
antihistaminika, kortikosteroidy a epinefrin. V minulosti byla Ié€ba omezena na kyselinu tranexamickou a Iéky proti
bolesti (véetné morfia) u akutnich zachvatd (zachvat(, které pravé probihaji) a anabolické steroidy (jako je danazol)
pro dlouhodobou prevenci pred zachvaty. Anabolické steroidy jsou u mnoha pacient efektivni ve snizovani frekvence
zéchvaty, ale jsou spojovany se zna¢nymi vedigj$imi Ucinky. Vzhledem k tomu, Ze anabolické steroidy jsou muzské
hormony, mohou tyto vedlejsi Ucinky byt obzvlast prudké v pripadé pacientek Zenského pohlavi. Navic tato léCiva
nemohou byt podavana téhotnym zenam a détem.

Jak ukazuje tabulka ¢. 3, k dispozici jsou jiné druhy terapii za ticelem prevence zachvatd a jejich 1éCby ve chvili, kdy nastanou.

Tabulka €. 3: Lécba hereditarniho angioedému

Nazev lécCiva Typ léciva Zpusob uziti

Akutni Iécba

Berinert Koncentrat C1 inhibitoru Intravendzni

Cetor (derivat krevni plazmy)

Cinryze*

Ruconest (Rhucin) Rekombinantni C1 inhibitor Intravendzni

Firazyr (icatibant) Antagonista bradykininového Podkozni
receptoru B2

Kalbitor (ecallantid)* Inhibitor kallikreinu Podkozni

Profylakticka lécba
Danazol (danokrin) Anabolické steroidy Oralni

Koncentrat C1 inhibitoru Intravendzni

* Cinryze a Kalbitor nejsou zatim schvaleny Evropskou Iékovou agenturou (EMA)

Pacienti obvykle podstupuji [é¢bu zachvatd na klinikach & v nemocnicich. Nékolik studii nicméné naznaduje, Ze domaci
1éCba mUzZe byt bezpedna a mize redukovat prudkost a dobu trvani zachvatl. Samolécba mize pacientim pomoci
znovuziskat kontrolu nad svym Zivotem, zvysit jeho kvalitu a vyhnout se nakladdm spojenym s nemocniéni 1ébou.

Nedavny prizkum upozoriiuje na velké rozdily v mife pistupu pacientl k 16Sbé v ramci Evropy véetné samolécby.
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Prabéh pripadu

Je mi 25 let, jsem vdana a mam malého tfiletého chlapce. Poprvé jsem zaznamenala, ze mi otékaji ruce a chodidla, kdyz
mi bylo asi 11 let, ale kdyz mi bylo zhruba 14, hodné se to zhorSilo. Brala jsem si tolik volna ve Skole, Ze jsem nezvladala
zkousky. Podarilo se mi naijit praci v kancelari, ale byla pro mé velmi stresuiici a otoky prichazely ¢astgji. Odesla jsem
zhruba po Sesti mésicich a od té doby mivam pouze docasné prace trvajici kratka obdobi. MUj HAE neovliviuje pouze
mé. KdyZz mam zachvat, musi se o mé starat moje matka a mdj maly syn, protoze manzel si nem(ize bréat volno z prace.
V posledni dobé se véci hodné zlepSily. Kdyz citim, ze na mé prichazi zachvat, pichnu si injekci icatibantu, ktery hodné
pomaha. Az pljde mdj syn do Skoly, uvidim, jestli se mi podari najit praci na plny Gvazek.

Prdbéh pripadu

Je mi 46 let a mivam zachvaty dvakrat do tydne. VétSinou zasahuji brisSni oblast, ale mivam Casto také zachvaty hrtanu.
Az do 36 let jsem se IECil anabolickymi steroidy, které mély na zachvaty, jejich frekvenci a prudkost pouze velmi maly
ucinek. Néekolikrat jsem podstoupil zachrannou tracheotomii, a byl tak naprosto indisponovan, neschopen vénovat se
praci &i spoleGenskym aktivitam.

Ve veku 36 let jsem se spajil se specialistou na HAE, ktery mi ihned predepsal koncentrat C1 inhibitoru. Naucil jsem se
také autonomni IECbE a dnes se [éCim sam kazdé tfi dny, jakmile se objevi rané pfiznaky zachvatu. Kratce poté, co jsem
zménil zptisob terapie, jsem byl schopen pokracovat v praci na plny Uvazek a rovnéz najednou zit normalni spolecensky
Zivot. Spravna lécba zménila mUj Zivot a ucinila jej znovu hodnym Ziti.

8 Stav boje proti HAE v Evropé




Cést 2.: Prlizkum
SkuteCnosti 0 hereditarnim angioedému v Evropée

Zatimco HAE v této dobé nemiize byt vylécen, spravné uzivani dostupné 1écby mize
zabranit nastupu symptomd a Ucinné zvladat zachvaty. Nedavny prizkum mezi
pacientskymi organizacemi zastupujicich vice nez 11 600 pacientd ve 12 zemich nicméné
zjistil, ze HAE je prili§ Casto nerozpoznan, pod-diagnostikovan a nespravné léCen.

Nerozpoznan

Vzhledem k tomu, Ze HAE je ojedinélé onemocnéni, maji o ném bézni Iékafi velmi omezené znalosti. Znalosti primérmého
zdravotnického odbornika jsou ohodnoceny jako:

e Velmi nizké nebo nizké podle 92 procent dotéazanych
e Dostadujici podle 8 procent dotazanych
e Z&dny z dotdzanych nehodnotil znalosti svého Iékare jako dobré nebo velice dobré

Primérné znalosti Iékait o HAE

Diagram 3: Hodnoceni znalosti Iékait dotazanymi

Jak hodnotite sou¢asné znalosti primérného 1ékare tykajici se HAE ve vasi zemi?

67
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40 . Znalosti priimémého Iékafe o HAE %
30 25
20
8
10
0 0
[0]
Velmi nizké  Nizké Dostaduijici Dobré Velmi dobré

* Prlizkum byl uskuteQnén v 8ervnu roku 2010 organizacemi zastupujici pacienty s HAE v Rakousku, Ceské Republice, Dansku, Finsku, Francii, Némecku,
Madarsku, Norsku, Spanélsku, Ukrajing a ve Velké Britanii. Mimo Evropu zahrnoval priizkum i pacienty z Izraele. Pocet pacientl Cinici 11 600 je vyvozen z
primérného vyskytu HAE, tj. v jednom z 30 000 pfipadu.
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Pacienti s HAE, ktefi navstivi Urazova a pohotovostni oddéleni nemocnic pfi akutnich zachvatech, neobdrzi vhodnou IéCbu,
protoze stavajici lékari nejsou dostateéné nebo nejsou vibec obezndmeni s HAE. Pfi souc¢asném stavu pohotovostni péce
je vysoka pravdépodobnost, ze nepfesna diagnéza vyusti v opozdénou nebo nevhodnou IéCbu (vEetné explorativniho
chirurgického zakroku), a pacientm bude hrozit riziko zbyte¢né bolesti, utrpeni a v nékterych pripadech Umrti.

Nizk& uroven odborného povédomi a znalosti vyvolavaji obavy obzviasté ve Ctyfech z 12 zkoumanych zemi, kterym chybi
odborné stfedisko zabyvajici se touto zdravotni indispozici. Odborné znalosti jsou nezbytnou podminkou v pristupu k
vaznym ojedinélym onemocnénim jako je HAE, aby byl zajistén pristup pacientl k vhodné é¢bé navrzené ke zvySeni
kvality jejich Zivotl a ke snizeni rizika indisponovanosti nebo dmrti.

“ Lékari pohotovostni péCe musi umét rozpoznat HAE, protoze nikdy
nevim, kdy se mé symptomy mohou vyvinout v zachvat hrtanu,
ktery by mohl ohrozit m(j Zivot.”

Pod-diagnostikovan

Podle informacfi ziskanych od dotazanych je odhadovano, Ze po celé Evropé bylo méné nez dvéma pétindam pacientti
s HAE udélena oficiélni diagndza jejich stavu. V disledku toho hrozi zbyvajicim tfem pétinam pacient(l vazné a Zivotu
nebezpené komplikace spojené s jejich onemocnénim.

Podle odhadU je Siroké $kala rliznych diagndz ve 12 zkoumanych zemich pri¢inou dalsiho znepokojent:

e Vjedné ze zemi neobdrzel prakticky ani jeden pacient spravnou diagnézu.

e Vjedné ze zemi obdrzelo spravnou diagndzu 20 % pacientd.

¢ Ve Gtyfech zemich obdrZelo spravnou diagndzu 33 % pacientd.

¢ e tfech zemich obdrzelo spravnou diagnodzu 40 % pacientd.

¢ Pouze ve tfech zemich obdrZelo spravnou diagndzu vice nez 50 % pacientd.

Diagram 4: Procento pacientt diagnostikovanych ¢&i nikoliv podle odhad z prizkumu.
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Nespravna lécba

K dispozici je nékolik IéCebnych metod, které zabranuji epizodam HAE a ucinné IéCi akutni zachvaty (viz. strana 7). V
okamziku autorizace regulacnimi organy EU by léky mély byt dostupné pro pacienty po celé Evropé, priizkum nicméné
zdUrazriuje existenci prudkych vykyvl mezi jednotlivymi zemémi:

e Pacienti v jedné ze zemi nemaji pristup k jakékoliv IECbe.
e Vjinych zemich maji pacienti pristup k 1é¢bé v 10% aZz 80% pripad(

“ Mi doktori mi nemohou poskytnout I1éCebné prostredky pro 1ECbu
HAE, prestoze jsou dostupné v okolnich zemich.”

Dostupnost samo-podavaci domaci &by je pro pacienty s HAE dllezitd. Umozriuje jim poskytovat si pravidelnou
preventivni léCbu nebo moznost sami se oSetfit pfi naznacich nastavajicino akutniho zachvatu. Jak bylo vSak zminéno
dfive, dostupnost plné Skaly IéCebnych metod se na Uzemi Evropy lisi:

e Vjedné ze zemi nemaji pacienti pfistup k zadné preventivni nebo akutni 1ECbé.
e Ve dvou zemich maji pacienti pfistup k akutni IéCbé, ale pouze v pfipadé, Ze nastaly zachvat je zivotu nebezpecny.
e \/ péti zemich maji pacienti pristup k akutni IéCbé v ramci domaci samolécby nebo skrze Urazové Ci
pohotovostni oddéleni.
eV péti zemich maji pacienti moZnost preventivni nebo akutni domaci samolécby.

Vyzva k ¢inu

Prlizkum pacientskych organizaci ve 12 zemich zdraznuje nedostatek odborného povédomi a znalosti o HAE,
v8eobecné Setny vyskyt pripadd pod-diagnostikovani a obrovské rozdily v pfistupu k osvédcené 1éCbé. Toto je
nepfijatelné.

Diagnoza, léCba a péce o pacienty s ojedinélym onemocnénim jako je HAE se staly prioritami pro evropskou iniciativu a

spolupraci (viz vysledky grémia). Pacienti s HAE nyni reaguji na tuto celoevropskou iniciativu vyzvou k ¢inu smérem ke
svym vliadam, zdravotnickym odbornikdim, zdravotnickym fidicim organdim a spoluob&antim.

“ MUj zivot se zménil, kdyz jsem byla koneéné odkéazana na
odbornika. Nyni jsem v péci zdravotnik( obeznamenych s HAE.”

Celenf hereditarnimu angioedému 11



HAE: Evropsky rozmér

V Cervnu roku 2009 prijala Evropska rada doporuceni pro nakladani s ojedinélymi onemocnénimi*, ktera maiji za cil:

o Podpotit a posilit snahu pfijeti narodnich plant a strategii v pristupu k ojedinélym onemocnénim do roku
2013.

o ZlepSit povédomi o ojedinélych onemocnénich.

o Podpofit vyzkum ojedinélych onemocnéni.

. Vytvorit spojeni mezi poradenskymi stfedisky odbornikl z rliznych zemi. A to pomoci vytvoreni

Evropskych referencnich siti k zajisténi Ucinné vyméné informaci a odbornych posudkd a, v pripadé
potreby, k odkazovani pacientll na mista, kde mohou ziskat tyto informace a posudky v pfipadé jejich
nedostupnosti.

Pacientské organizace hraji obzviast ddleZitou roli pfi dosahovani téchto cild.

Cilem iniciativy Evropské rady je seskupit zdroje zamérené na ojedinéla onemocnéni, které jsou momentainé

roztrou$ené v jednotlivych zemich EU, a pomoci pacientdm a odbornikdim spolupracovat napfi¢ ¢lenskymi staty
smérem k podpore sdileni a koordinace odbornych posudk{ a dalSich ddlezitych informaci.

Evropska rada definuje ojedinéla onemocnéni, véetné téch genetického plvodu, jako Zivotu nebezpecna a
chronicky vysilujici onemocnéni s tak nizkou mirou vyskytu, Ze je nutné spojit snahu nahlizet na tuto problematiku
tak, aby bylo zabranéno nadmérné indisponovanosti nebo prfed€asné smrti, nebo znatelného snizeni kvality
zivota jedince &i jeho socialniho nebo ekonomického potencialu. Za nizkou Uroven vyskytu se povazuje vyskyt u
méngé nez péti jedinct z 10 000 lidi v rdmci Evropské unie.

*Doporuceni Rady z 8. Eervna 2009 v oblasti ojedinélych onemocnéni. (2009/C 151/02). Dostupné z:
<http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF> (pouZito 22. listopadu 2010)

“ Mit moznost se IéCit doma sam mi umoznuje udrzet si zameéstnani a
vyhybat se nemocnicim. Je to pro mé lepsi nez zdravotnicka sluzba.”
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Cést 3.: Vyzva k &inu
HAE: Evropska vyzva k Cinu

Pacienti s HAE chtéji mit pristup k 16Cbé, ktera jim umozni vést normalni zivot. Chtéji mit

kontrolu nad svymi symptomy, aby mohli mit pocit bezpedi a naplnit svij zivotni potencial

ve Skole, v praci a v mezilidskych vztazich.

Pacienti z celé Evropy zadaji:

(

Vlady, zdravotni Ufady a zdravotni odborniky, aby uznali, Ze HAE je vazny, vysilujici a potencialré zivotu
nebezpelny chronicky zdravotni stay, ktery vyzaduje v€asnou a presnou diagndzu a ucinnou 1éCbu.

Odborné skoleni, které umozni zdravotnim odbornikdm rozpoznat symptomy HAE, diagnostikovat tento
zdravotni stav, vhodné 1€Cit zachvaty a celkové porozumét dllezitosti odbornych konzultaci a priibézné
péce.

Vzdélavani verejnosti a pacientt, které zvysi povédomi o HAE a podniti pacienty, aby:
- Whledavali informace o aktualnich moznostech IéCby.
- Navazali spolupréaci se svym Iékafem oSetrujicim HAE.

Plan 1eCby, ktery splfiuje individualni potfeby pacienta a bere v potaz domaci samolécbu jako realnou
moznost.

Spolupraci mezi zainteresovanymi osobami (pacienty, védci, odbornymi Iékafi a prlimyslem), aby byl zajidtén
prabézny vyzkum, véetné Klinickych testd, ktery mdze zdokonalit 1éCbu a v konedném piipadé nalézt zpUsob,
jakym by mohl byt HAE UpIné vylécen.

Mezinarodni spolupréci viad, regulacnich organt a primyslu k zajisténi trvalého a, ve vhodnych pfipadech,
zdokonaleného pfistupu ke vSem moznostem IéCby.

Celeni hereditarnimu angioedému

13



Priloha

Zdroje:

1

10

11

Agostoni A, Aygoren-Pursun E, Binkley KE, et al. Hereditary and acquired angioedema: problems and progress:
proceedings of the third C1 esterase inhibitor deficiency workshop and beyond. J Allergy Clin Immunol 2004; 114(3
Suppl): S51-131

Bowen T, Cicardi M, Bork K, et al. Hereditary angioedema: a current state-of-the-art review, VII: Canadian
Hungarian 2007 International Consensus Algorithm for the Diagnosis, Therapy, and Management of Hereditary
Angioedema. Ann Allergy Asthma Immunol 2008; 100(1 Suppl 2): S30-40

Zuraw BL. Hereditary angioedema. N Engl J Med 2008; 359: 1027-36

Bork K, Hardt J, Schicketanz KH, Ressel N. Clinical studies of sudden upper airway obstruction in patients with
hereditary angioedema due to C1 esterase inhibitor deficiency. Arch Intern Med 2003; 163: 1229-35

Bork K, Stauback P, Eckardt AJ, Hardt J. Symptoms, course and complications of abdominal attacks in hereditary
angioedema due to C1 inhibitor deficiency. Am J Gastroenterol 2006; 101: 619-27

Bork K. Hypovolemic shock caused by ascites in hereditary angioedema. Med Klin 1998; 93: 554 [v Néemcing]

Bork K, Meng G, Staubach P, Hardt J. Hereditary angioedema: new findings concerning symptoms, affected
organs, and course. Am J Med 2006; 119: 267-74

Frank MM, Gelfand JA, Atkinson JP. Hereditary angioedema: the clinical syndrome and its management. Ann Intern
Med 1976; 84: 580-93

Cicardi M, Agostini A. Hereditary angioedema. N Engl J Med 1996; 334: 1666-7

Lumry WR, Castaldo AJ, Vernon MK, et al. The Humanistic Burden of Hereditary Angioedema: Impact on Health-
related Quality of Life, Productivity, and Depression. Allergy Asthma Proc 31:407-414, 2010

Wilson DA, Bork K, Shea EP, et al. Economic costs associated with acute attacks and long-term management of
hereditary angioedema. Ann Allergy Asthma Immunol 2010; 104: 314-20

Bibliografie

Bork K Siedlecki K, Bosch S, et al. Asphyxiation by laryngeal oedema in patients with hereditary angioedema. Mayo Clin
Proc 2000; 75: 349-54

Bork K, Barnstedt SE, Koch P, Traupe H. Hereditary angioedema with normal C1-inhibitor activity in women. Lancet
2000; 356: 213-17

Cichon S et. al. Increased activity of coagulation factor Xl (Hageman factor) causes hereditary angioedema type Ill. Am J
Hum Genet 2006 Dec; 79(6): 1098-104

Moore GP, Hurley WT, Pace SA. Hereditary angioedema. Ann Emerg Med. 1988; 17: 1082-86

Pappalardo E, Cicardi M, Duponchel C, et. al. Frequent de novo mutations and exon deletions in the C1inhibitor gene of
patients with angioedema. J Allergy Clin Immunol 2000; 106: 1147-54

14 Stav boje proti HAE v Evropé



“ Domaci lécba je velmi malo uzivana. Jen malo Iékard pripousti
moznost samolécby pacientd a jen malo pacientt si je védomo
této moznosti.”
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