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Vzacna neurologicka onemocnéni
(RND) ¢asto vyvolavaji v rodiné
vyznamnou Uzkost.
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Mnoho RND onemocnéni spolu sdili
priznaky, které jsou obvykle pomalu

progresivni, ale mohou byt i epizodické.

Nespravna ¢i opozdéna diagndza, v

nékterych pripadech Zadna diagnéza.
Neuplna geneticka diagndza.

Velmi malo onemocnéni s dostupnou
lé¢bou modifikujici pribéh onemoc-
néni; sledovani a zvladani symptomu
za Ucelem zlepSeni kvality Zivota.

Prabéh onemocnéni se u jednotlivych
pacientu lisi, proto je obtizné jej
predpovédét pfi prvni konzultaci.

Bez pfiznakl. Genetickd onemocnéni
Ize diagnostikovat v asymptomatickém
stadiu pomoci genetickych testu (jsou-
li k dispozici) a poskytnout pacientim
s témito onemocnénimi podporu.
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Prvni pfiznaky mohou byt
nespecifické, to muze ztéZovat
diagnostiku.
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Informuijte o riziku $ir$i rodinu. Pora-
denstvi ohledné planovani rodiny,

pokud je to vhodné. Genetické
poradenstvi.
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Konzistentni a peclivé budovany vztah
mezi |ékafem a pacientem v ramci
multidisciplinarni kliniky.

Podpora zdravého Zivotniho stylu,
posouzeni duSevniho zdravi, podpora
pecovateld, pfistup k pacientskym
organizacim.
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Strach z rozvoje progresivniho RND
onemocnéni. Hodnota genetického
testovani vs. netestovani.
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Nedostate¢né povédomi odbornik
jiné specializace o prvnich pfiznacich.

Nalezeni cesty k pfislusnému odborni-
kovi pro stanoveni spravné diagnozy,
opozdéné genetické poradenstvi, stigma
spojené s dédiénym onemocnénim.

Chybéni lé¢by, znalosti a pfistupu ke
klinickym studiim. Finanéni zatéz pro
postizené osoby.

Znalost doporuceni pro péci; obtizna
predikce progrese; nedostatek
podpurné / paliativni péce
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Zohlednéni preferenci pacienti pri
genetickém poradenstvi.
Bezpriznakovi lidé nad 18 let.

Konzultovat ERN-RND doporuceni;
Rychlejsi pristup ke genetickému
testovani; ZlepSit pfistup k odbornym
znalostem.

V¢asna geneticka diagnostika a
poradenstvi. Genetické testovani

pro rodiny s RND onemocnénim,
prenatalni vysetreni v rodinach s RND.

Multidisciplinarni, integrovana a

holisticka péce. Zohlednéni pohledu
rodiny. V&asny pfistup k 1écbé.
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Zlepseni sdileni informaci a
povédomi o RND onemocnénich
u v8ech zucastnénych stran.

Upozoriiujeme, Ze ne viechna vzacna
neurologicka onemocnéni jsou gene-
ticka. Kurzivou jsou oznaceny stavy,
na které se tyto informace nevztahuiji,
napf. vétsina forem frontotemporalni
demence, negeneticka dystonie, cho-
rea, atypicky parkinsonismus.

Upozorfiujeme, Ze konkrétni pojmy
(napf. domaci péce, prakticky léka¥,
fyzioterapie) nemusi zahrnovat stejné
sluzby v zavislosti na jednotlivych zemich
EU. Podparné pacientské skupiny ¢asto
mohou poskytovat podporu a dalsi
prostfedky pro pacienty a jejich rodiny.

Prohlaseni

ERN-RND vyslovné odmita jakékoli
zaruky obchodovatelnosti nebo vhod-
nosti pro konkrétni pouZiti nebo Gel.
ERN-RND nepfrebira Zddnou odpovédnost
za jakékoli zranéni nebo $kody na oso-
béach nebo majetku vyplyvajici z téchto
informaci nebo souvisejici s jakymkoli
pouZitim téchto informaci nebo za jaké-
koli chyby nebo opomenuti.

Aktualizovano v fijnu 2025.
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