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Den 29. února byl vyhlá&scaron;en Mezinárodním dnem boje proti vzácným chorobám. Datuje se od roku 2008, a jak
vidno, slaví se vÅ¾dy po Ä•tyÅ™ech létech. Ale pÅ™ipomenout si ho mÅ¯Å¾eme i dnes. Moderní genetické testy pomáhají odhalit
vzácná onemocnÄ›ní je&scaron;tÄ› pÅ™ed narozením dítÄ›te. Ta mají genetický základ a jsou také podmínÄ›na dÄ›diÄ•ností.

 

 

 

 

  
    				

   Jsou tedy pÅ™ená&scaron;ena z rodiÄ•Å¯ na potomky a v souÄ•asnosti existují  metody, které dokáÅ¾í jiÅ¾ u stádia embrya
rozpoznat, zda jsou jeho geny  nositelem nÄ›kterého z mnoha vzácných onemocnÄ›ní. V&scaron;e odhalit nelze, ale právÄ›
tyto testy dávají nastávajícím rodiÄ•Å¯m &scaron;anci k narození zdravého dítÄ›te. Díky metodÄ› PGD, tedy preimplantaÄ•ní
genetické diagnostice, je moÅ¾né u rizikových párÅ¯ pÅ™edejít pÅ™enosu nemoci na jejich dítÄ›.    

    BohuÅ¾el, na léky proti vzácným nemocem na&scaron;i pacienti dlouho Ä•ekají. Vzácných onemocnÄ›ní známe asi 7 000,
ale víme o nich stále opravdu docela málo. Pacienti tak Ä•elí celé Å™adÄ› pÅ™ekáÅ¾ek, které nemocní s bÄ›Å¾nými chorobami
vÅ¯bec neznají. Ani lékaÅ™i, kteÅ™í se na jejich léÄ•bu úzce specializují, nemají v dne&scaron;ní dobÄ› snadnou práci. TotéÅ¾ platí
o vÄ›deckých výzkumnících, kteÅ™í vyvíjejí léky proti vzácným nemocem; tyto léky se nazývají &bdquo;sirotÄ•í léky&ldquo; neboli
orphany, anglicky orphan drugs.  Takové léky za bÄ›Å¾ného stavu totiÅ¾ nemohou výrobcÅ¯m pokrýt vývoj. Pojem se tedy 
vztahuje k zákonu vydanému v USA v roce 1983 (Orphan Drugs Act; podobná  pravidla pozdÄ›ji vydala také Evropská
unie), který zvýhodÅˆuje  spoleÄ•nosti, které se rozhodnou takový lék vyvinout (daÅˆové úlevy, del&scaron;í  doba monopolu).
Seznam o. d. dnes zahrnuje pÅ™es 100 lékÅ¯, napÅ™. eculizumab, epogen, fenylbutyrát, laronidáza, sunitinib aj.     V ÄŒeské
republice Å¾ije podle odhadÅ¯ ÄŒeské asociace pro vzácná onemocnÄ›ní asi 600 000 aÅ¾ 800 000 lidí se vzácnou nemocí. V
Evropské unii jde o více neÅ¾ 30 milionÅ¯ lidí. CelosvÄ›tovÄ› o víc neÅ¾ 350 milionÅ¯ lidí.   Zdroj: internet   
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