NAZOR ODBORNIKA

je vzdcné onemocnéni, vétdina o¢nich lékaft pacienta

s timto syndromem nikdy osobné nevysetiila a logicky
na tuto diagnézu spfie nepomysli. NeZ je pak diagnéza
stanovena, pacient typicky obejde nékolik Iékait. Cely
tento proces byva velmi frustrujicf, nebot pacienti a rodi-
ny Casto obdrZi i protichiidné informace a nabyvajf do-
jmu, Ze o jejich chorobé vlastné nikdo nic nevi. Z t&chto
a dalsich divodt (jako napf. urychlenf pifstupu k nove
vyvijenym terapifm) ustanovila Evropskd komise v neddv-
né dobé Evropské referenénf sit€ pro vzdcnd onemocné-
ni. Nase pracovisté — O¢nf klinika VEN a 1. LF UK - bylo
zafazeno do sit€ pecujici o pacienty se vzicnymi choro-
bami oka.

Z nezdravotnickych organizact nasi klienti dile spolupra-
Cuji napf. s centrem rané péce EDA, LORM a dalSimi, které
se zaméfujl na osoby se zrakovym nebo kombinovanym
postiZenim.

Na rozdil od nds existuje v zahrani¢f celd fada pacient-
skych organizact, ¢asto specidlnich dle konkréinf dia-
gnozy. Myslenkou je, Ze moZnost ovlivnit napf. dhradu
zdravotni péce z vefejného zdravotniho pojistént a jiné
veci, vzristd s poctem ¢lent skupiny. Evropski unie tyto
aktivity pacientii a jejich rodin vitd a podporuje spoluprici
mezi nimi a odbornou vefejnosti, véetné 1ékara, Takto roz-
$ffené aktivity jsem zatim v CR nezaznamenala.

Jakym zpasobem se v p¥ipadé diagnostikovani
Usherova syndromu dile postupuje — existuje

z hlediska postiZzeni zraku néjaka 1é¢ba nebo
rehabilitace? Co by méli pacienti pro rehabilitaci
zraku délat?

Zatimco ztrdtu sluchu lze dnes feSit razné, véetné koch-
ledrnich implantdtd, na postupnou ztrdtu zraku zatim
neexistuje zadnd ucinnd terapie. V soucasné dobé viak jiz
na pacientech s Usherovym syndromem probihaii klinické
zkousky, které testuji genovou terapii. Pokud se tato 1écha
prokdZe jako ucinnd, budeme mit moZnost ztritu zraku
alespofi zastavit. Dalsf smér, kterym se VYVOj terapif ubird,
jsou kmenové buriky, o kterych se dnes v médiich ¢asto
hovofi. Tady musim zatfm vSechny pacienty zklamat, tato
terapie opravdu jesté nenf vyzkouSend a jeji nespravné po-
uziti a aplikace dokonce neddvno vedly k zdvazné ztrite
zraku u tif Zen.

Pacientam a jejich rodindm obecné doporucujeme chranit
zrak pred UV zdfenim, napiiklad noSenim slune¢nich bryli,
aby se co nejvice zpomalil proces odumirin{ bunék, které
pfendseji zrakové signaly. Nastesti byvd u Usherova syn-
dromu dlouho zachovédna centrilni zrakova ostrost, ktera je
duleZitd napiiklad na ¢tenf ¢ poznavani oblicej, v praméru
az do 5. dekddy Zivota. Vzhledem k omezenému zornému
poli ale pacienti nespliiujf Casto ani v mladém veku kritéria
pro ziskdnf fidi¢ského pritkazu.

Jaka je situace v diagnostice a terapii v CR

v porovnini se zahrani¢im? A kam smé&fuje vyzkum
syndromu? Mohla byste doporucit néjaké zajimavé
informacni zdroje — naSe i zahrani¢ni?

Poté, co se ndm podafilo zavést i molekuldrné genetické
testovdni, nevidim v diagnostice, alespoii z hlediska o¢ntho
lékafstvi, mezi CR a zahrani¢im velké rozdily. Z mého po-
hledu ale chybf podptmna psychologickd pomoc a vlastné

i obecné poveédomi o tomto onemocnéni. Treba v Némecku
zvou ucitele ze zdkladnich $kol na oenf kliniku a v praxi se
jim snaZi ukdzat a vysvétlit specidlni potfeby détf se zrako-
vym, popf. kombinovanym smyslovym handicapem.

V Ceském jazyce o Zadnych informacnich zdrojich zamé-
fenych na Usher(iv syndrom nevim. Samotnd diagnéza
Usherova syndromu byvd velkou neznimou Pro svoji
vzdcnost ¢asto i mezi Iékafi. My se na nasich strankdch
(ocnigenetika.If1.cuni.cz) snaZfme poskytovat v fedting
alesponi zdkladni informace tykajicf se geneticky podmi-
nénych onemocnéni oka. O Usherove syndromu také
pldnujeme na zikladé probihajictho vyzkumu zpiistupnit
podrobnéjsi informace.

Zajimavym zdrojem je www.usher-syndrome.org. Jedn4
se o stranky koalice pacientii s Usherovym syndromem

a jejich rodin a pomérné hodné obsahu je vénovino i vy-
zkumu. Rodiny s vyskytem Usherova syndromu se mohou
pies tyto stranky zkontaktovat s jinymi rodinami nebo
odebirat novinky.

Co byste vzkdzala rodi¢um déti, u nich byla
potvrzena diagnéza US?
Pokud maji pouze jedno dit¢, tak aby se nebali mit dalsf
déti. Pfi znalosti piiciny na drovni genu je dnes jiZ moZno
pfenos vlohy pro toto onemocnéni ovlivnit. Zdravy sou-
rozenec maze byt v budoucnosti velkou oporou. Rada
pacientl s US, které jsem v na3f ambulanci vySetiila, md,
i pfes urcita omezenf, plnohodnotny Zivot a rodiny, které
jim jsou velkou oporou.
Autorka je vedouci Rané péce Cechy
Centra pro déisky sluch Tamtam, o.p.s.
Fotografie: Archiv MUDr., Liskovd, M.D, Ph.D.

20 ODBORNY MAGAZIN CENTRA PRO DETSKY SLUCH TAMTAM, 0.p.5,




