Cesta pacienta se vzacnym neurologickym onemocnénim - podrobné verze

Upozoriiujeme, Ze ne vSechna RND jsou geneticky podminéna. Kurzivou jsou oznaceny ty stavy, na které se tyto informace nevztahuji, napf. vétsina forem frontotemporalni demence, negeneticka dystonie, chorea, atypicky parkinsonismus.

prikonzultaci s genetikem a psychia-
trem (pokud je to mozné) ohledné
prediktivniho genetického testovdani
« Dle soucasnych postupt
doporuceno, aby osoby bez
priznakd genetického onemocnéni
vyskytujiciho se v roding, byly pred
testovdnim starsi 18 let, s vyjimkou
vzdcnych okolnosti, kdy existuje
Zivot zachrariujici lécba

onemocnénim by méli

byt vySetreniv souladu s
diagnostickymi pokyny, které
jsou k dispozici na webovych
strankach ERN-RND

« Rychlejsi pristup ke geneti-
ckému testovani pro rodinu s
RND onemocnénim

« Pristup k pfislusnym speciali-
zovanym vySetfenim

podle potreby

pokud je to mozné

« Genetické testovdni pro rodiny

s RND onemocnénim, pokud je to
vhodné

« Prenatélni vy3etfeni u rodin s RND
onemocnénim, u nichz lze presné
urcit autozomalné dominantni
onemocnéni (pokud je ve vasi zemi
dostupné a povolené)

onemocnéni s centralné dostupnymi zdroji tykajicimi se
RND onemocnéni pro mistni zdravotnické pracovniky

« Zohlednéni pohledu rodiny a podpora jejich potreb,
pokud je to mozné

« Vcasny pfistup k 1é¢bé s cilem minimalizovat naklady a
7atéz pro spolecnost zpisobenou onemocnénim

« Védci by méli ziskavat zpétnou vazbu od osob s RND
onemocnénim ohledné vysledka klinickych studii, tj. je
schopnost komunikovat dileZitéjsi nez schopnost chodit
« Naucit se, jak fungovat s onemocnénim (jak pacient, tak
jeho rodina)

FAZE Pred rozvojem pfiznaki Prvni pfiznaky Diagnéza Lécba Sledovani
Onemocnéni Vzacna neurologicka onemocnéni Mnoho RND onemocnéni « Nespravna ¢i opozdéna diagndza, « K dispozici je jen malo léceb modifikujicich pribéh Priibéh onemocnéni se u jednotlivych
(RND) ¢asto vyvolavaji v rodiné spolu sdili pfiznaky, které jsou v nékterych pfipadech Zadna onemocnéni, u nékterych onemocnénich neni k dispozici pacientt lisi, proto je obtizné jej pfedpovédét
vyznamnou Uzkost obvykle pomalu progresivni, diagndza zadna lécba modifikujici pribéh onemocnéni. pfi prvni konzultaci.
ale mohou byt i epizodické « Nedplnd genetickd diagnéza « Sledovani a lé¢ba zamérena na zvladani priznakd za
(epizodicka ataxie). Ucelem zlepseni kvality Zivota
« K dispozici je jen malo lé¢eb modifikujicich pribéh
onemocnéni, u nékterych onemocnénich neni k dispozici
zadna lé¢ba modifikujici pribéh onemocnéni.
« Sledovani a lé¢ba zaméfena na zvladani pfiznaki za
Ucelem zlepseni kvality Zivota
Klinika Bez pfiznakul. Nékterd asympto- « Prvni priznaky mohou byt PFi stanoveni diagndzy genetického | < Konzistentni a peclivé budovany vztah mezi lékafem a « Pravidelné hodnoceni RND onemocnéni
matickd genetickd onemocnéni [ze nespecifické, to miize ztéZovat | onemocnéni je dlleZité pacientem v rdmci multidisciplinarni kliniky v souladu s evropskymi nebo globalnimi
diagnostikovat pomoci genetickych diagnostiku « informovat o riziku pro Sirsi rodinu | «Vcasny pristup k [écbé, je-li k dispozici, a/nebo pfistup ke pokyny
testd, jsou-li k dispozici. « Néktera RND onemocnéni « poskytnout rodic¢tim poradenstvi klinickym studiim pro RND « Posouzeni dusevniho zdravi pacienta
jsou degenerativni povahy, ohledné planovani rodiny, je-li to « Podpora pecovatele
Jiné RND onemocnéni, napf. coz vede k postupnému vhodné « Doporuéeni zdravého Zivotniho stylu
vétsina forem frontotemporalni zhorSovani pfiznaku u jednot- véetné vhodného cviceni
demence a multisystémova atrofie, livych jedinch Genetické poradenstvi je vhodné, « Zdravotniéti pracovnici by méli osobam
nejsou geneticky podminény. « Nedostatek znalosti ale neni vZdy okamZité dostupné. s RND onemocnénim doporudit, aby
vyhledaly podporu u odborné pacientské
organizace
Vyzvy « Strach z rozvoje progresivniho Nedostatecné povédomi - Cekani na diagnézu « Chybéjici lécba « Zdravotnicky pracovnik pecujici o pacienta
RND onemocnéni odbornikU jiné specializace o « Lidé nejsou vySetrovani « Nedostatek znalosti o RND onemocnénich v mistnich s RND onemocnénim
« Vyznam genetického testovani vs. prvnich pfiznacich zptsobuje systematicky sluzbach a nasledny nedostatek pfistupu ke klinickym nezna doporuceni pro péci o konkrétni RND
netestovani oddaleni diagnostiky « Genetické poradenstvi neni po sta- studiim onemocnéni
noveni diagnézy snadno dostupné « Finanéni zatéZ pro rodinu s RND onemocnénim « Pribéh RND onemocnéni je obtizné
« Stigma spojené s dédiénym - Pacientem fizend péce je obtizna, protoze je nutné se predvidat
onemocnénim orientovat v riiznych systémech péce « S postupem nemoci se zvysuje finan¢ni a
« Onemocnéni s Casnym nastupem emocdni zatéz
s sebou muze nést spolecenské, « Nedostateénd podpora osob s terminalnim
rodinné a Zivotni vyzvy onemocnénim a nedostate¢na péce o né
Cile/potieby « Zohlednit preference pacienta « Lidé s neurologickym « Vasné urceni genetické diagnozy, « Multidisciplinarni, integrovana a holisticka péce o vzacna . Spolu;v)r'élvc.e mezi pacientem a lékari

ohledné Ucink( lécby

« Podpora optimalni péce o osoby s RND
onemocnénim prostrednictvim lepsiho
pristupu k vybaveni a dal$im zdrojim

« Pacienti-experti mohou prostfednictvim
pacientskych organizaci pomahat vzdélavat
osoby s RND onemocnénim

Upozoriujeme, Ze konkrétni pojmy (napf. domaci péce, prakticky |ékaf, fyzioterapie) nemusi zahrnovat stejné sluzby v zavislosti na jednotlivych zemich EU. Podp(irné pacientské skupiny ¢asto mohou poskytovat podporu a dalsi prostiedky pro pacienty a jejich rodiny.

Prohlaseni ERN-RND vyslovné odmita jakékoli zaruky obchodovatelnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouZiti nebo tcel. ERN-RND nepfebira Zzadnou odpovédnost za jakékoli zranéni nebo Skody na osobach nebo majetku vyplyvajici z téchto informaci
nebo souvisejici s jakymkoli pouZitim téchto informaci nebo za jakékoli chyby nebo opomenuti.
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