
Před rozvojem příznaků DiagnózaPrvní příznaky Léčba Sledování

RR
NN
DD

!!

RR
NN
DD

???

ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT
ACTGGCCATTTCGCATTCCCACACTTTGGCGGACTC
CGTTTATATAGGCCCGCAATAACGCAATCGATTCCAC
AAGTCAAGTAAGCCTACCGTCCTCAACGTCACGATT

!

O
ne
m
oc
ně
ní

K
lin
ik
a

Vý
zv
y

C
íle
/p
ot
ře
by

H

€€

Vzácná neurologická onemocnění
(RND) často vyvolávají v rodině
významnou úzkost.

Bez příznaků. Genetická onemocnění
lze diagnostikovat v asymptomatickém
stadiu pomocí genetických testů (jsou-
li k dispozici) a poskytnout pacientům
s těmito onemocněními podporu.

Strach z rozvoje progresivního RND
onemocnění. Hodnota genetického
testování vs. netestování.

Zohlednění preferencí pacientů při
genetickém poradenství.
Bezpříznakoví lidé nad 18 let.

Včasná genetická diagnostika a
poradenství. Genetické testování
pro rodiny s RND onemocněním,
prenatální vyšetření v rodinách s RND.

Multidisciplinární, integrovaná a
holistická péče. Zohlednění pohledu
rodiny. Včasný přístup k léčbě.

Zlepšení sdílení informací a
povědomí o RND onemocněních
u všech zúčastněných stran.

Konzultovat ERN-RND doporučení;
Rychlejší přístup ke genetickému
testování; Zlepšit přístup k odborným
znalostem.

Nedostatečné povědomí odborníků
jiné specializace o prvních příznacích.

Nalezení cesty k příslušnému odborní-
kovi pro stanovení správné diagnózy,
opožděné genetické poradenství, stigma
spojené s dědičným onemocněním.

Chybění léčby, znalostí a přístupu ke
klinickým studiím. Finanční zátěž pro
postižené osoby.

Znalost doporučení pro péči; obtížná
predikce progrese; nedostatek
podpůrné / paliativní péče

První příznaky mohou být
nespecifické, to může ztěžovat
diagnostiku.

Informujte o riziku širší rodinu. Pora-
denství ohledně plánování rodiny,
pokud je to vhodné. Genetické
poradenství.

Konzistentní a pečlivě budovaný vztah
mezi lékařem a pacientem v rámci
multidisciplinární kliniky.

Podpora zdravého životního stylu,
posouzení duševního zdraví, podpora
pečovatelů, přístup k pacientským
organizacím.

Mnoho RND onemocnění spolu sdílí
příznaky, které jsou obvykle pomalu
progresivní, ale mohou být i epizodické.

Nesprávná či opožděná diagnóza, v
některých případech žádná diagnóza.
Neúplná genetická diagnóza.

Velmi málo onemocnění s dostupnou
léčbou modifikující průběh onemoc-
nění; sledování a zvládání symptomů
za účelem zlepšení kvality života.

Průběh onemocnění se u jednotlivých
pacientů liší, proto je obtížné jej
předpovědět při první konzultaci.
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Cesta pacienta se vzácným neurologickým onemocněním - grafická verze

Upozorňujeme, že ne všechna vzácná 
neurologická onemocnění jsou gene-
tická. Kurzívou jsou označeny stavy, 
na které se tyto informace nevztahují, 
např. většina forem frontotemporální 
demence, negenetická dystonie, cho-
rea, atypický parkinsonismus.

Upozorňujeme, že konkrétní pojmy 
(např. domácí péče, praktický lékař, 
fyzioterapie) nemusí zahrnovat stejné 
služby v závislosti na jednotlivých zemích 
EU. Podpůrné pacientské skupiny často 
mohou poskytovat podporu a další 
prostředky pro pacienty a jejich rodiny.

Prohlášení
ERN-RND výslovně odmítá jakékoli 
záruky obchodovatelnosti nebo vhod-
nosti pro konkrétní použití nebo účel. 
ERN-RND nepřebírá žádnou odpovědnost 
za jakékoli zranění nebo škody na oso-
bách nebo majetku vyplývající z těchto 
informací nebo související s jakýmkoli 
použitím těchto informací nebo za jaké-
koli chyby nebo opomenutí.

Aktualizováno v říjnu 2025.


