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Precizni medicina v epilepsii - od genetického objevu k integrované péci
Mezindrodni den epilepsie - Rafal Kaminski

Brain health jako strategicka investice

Globalni systémy verejného zdravi celi stile vétSimu tlaku a v obdobich nejistoty se prirozené
zamérujeme na okamzité nouzové situace. Dnes jsou vSak prvoradé strategické investice do brain health,
které podporuji uceni, produktivitu a socidlni soudrZznosti2 anikoli reaktivni vydaje. Epilepsie je
dobrym prikladem spolecenského dopadu, ktery maji zdravotni stavy mozku;3 postihuje Sest miliont
lidi jen v Evropé, pricemz kazdou minutu je diagnostikovan jeden ptipad - zahrnuje celozivotni potireby
lécby aje charakterizovdna pretrvavajicimi rozdily v piistupu ke specializovanym sluzbam v celé
Evropé.2

Jiz nyni existuji politické ramce a nastroje, které umoziuji inovace v oblasti péce o zdravi mozku, véetné
meziodvétvového globalniho akéniho planu Svétové zdravotnické organizace pro epilepsii a dalsi
neurologické poruchy (IGAP)# a nastrojii Evropské unie (EU), které mohou usnadnit pteklad vyzkumu
a poskytovani sluzeb. 25 Pokrok vsak zlistava omezeny, protoZe od poloviny roku 2025 pftijaly pouze
Ctyri ze 27 clenskych statli EU a Spojené kralovstvi vladou schvalené plany péce o brain health, coz
vytvari riziko nesplnéni cile IGAP, aby 75 % zemi mélo takové strategie do roku 2031.2

V Evropé patii mezi praktické ndastroje koordinované investice prostrednictvim programu Horizont
Evropa, jako je Evropské partnerstvi pro brain health a EU4Health.2 Tyto iniciativy spolecné poskytuji
cestu od ambici k realizaci®¢ a Mezinarodni den epilepsie nabizi vhodnou piilezitost zaméftit toto usili na
vzacné a genetické epilepsie, kde miize v€asna diagno6za a presné pristupy znamenat vyznamny rozdil.

Odstranéni nedostatku odbornikii

Vzacné a genetické epilepsie, véetné vyvojovych a epileptickych encefalopatii (DEE), predstavuji stav
mimotadné sloZzitosti.” Tyto poruchy se obvykle projevuji vraném détstvi ajsou charakterizovany
zachvaty odolnymi vici 1é¢bé, vyvojovym opozdénim, kognitivnim postizenim a poruchami chovani.6
Rodiny Casto zaZivaji dlouhé diagnostické cesty zahrnujici vice zdravotnickych zarizeni a mnoho z nich
se setkava se systémovymi prekazkami pri pristupu ke strediskiim se zkuSenostmi s genetickymi
epilepsiemi.2¢ Tyto problémy s piistupem prispivaji k $irsi 1écebné mezere, kdy az 40 % lidi s epilepsii
vcelé Evropé nedostava potiebnou péci, atoto cCislo mize dosahnout 90 % v nedostatecné
obsluhovanych oblastech.2

Tyto vzacné stavy jsou zpusobeny specifickymi genetickymi mutacemi, které narusuji funkci neuront
anabizeji definovany biologicky cil pro terapeuticky zasah.68 Pokrok v genetickém testovani nyni
umozinuje diivéjsi a presnéjsi diagnozu, coz vytvari zaklad pro strategie 1éCby zaloZené na biologickych
mechanismech.6 7 Pokrok v této oblasti ma navic disledky nad ramec vzacnych epilepsii: zavedeni
osvédcenych postupid v diagnostickych cestach, stratifikace pacienti a koordinovana odborna péce
mohou zvysit standardy v $irSim kontinuu péce o epilepsii.

0d gent k terapii

Regeni neuspokojenych potieb u vzacnych a genetickych epilepsii vyZaduje investice napii¢ celou cestou
terapeutického vyvoje. Zatimco klinici mohou casto diagnostikovat genetickou pric¢inu DEE, pieloZeni
této diagndzy do l1éCebné strategie vyZaduje sdilené uceni napric¢ vyzkumnymi a klinickymi centry. Aby
se tato vzdalenost zkratila, vyzkumné piistupy se vyvijeji smérem k pouziti laboratornich modeld
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zaloZenych na lidskych neuronech a pokrocilé analyzy zaloZené na umélé inteligenci, které pomahaji
interpretovat slozité biologické signdly s bezprecedentnim rozliSenim.10

Spolec¢nost Angelini Pharma posiluje sviij zavazek v této oblasti investovanim do objevi v rané fazi, které
kombinuji tyto neuronové modely a vypocetni metody k urychleni identifikace novych cili zaloZenych
na mechanismu v Siroké Skale DEE. Tato védecka dynamika se jiZ projevuje ve fazi III klinické studie
radiprodilu u neurovyvojové poruchy souvisejici s GRIN,!! spolu s preklinickou praci zamérenou na
drdhu mTOR u epilepsii spojenych s malformacemi kortikalniho vyvojel2 - coz je $irSi posun smérem
k inovacim modifikujicim onemocnéndi.

Tyto prilomy vSak prinaseji hodnotu pouze tehdy, pokud maji zdravotnické systémy kapacitu je
prijmout. To vyzaduje ,inovacni“ zplsoby péce, vCetné rychlého pristupu k genetickému testovani,
pokud se u jednotlivce projevi nevysvétlitelné zachvaty nebo jiné symptomy neurovyvojovych poruch,
jasné zplsoby odesilani do specializovanych center a pracovni silu schopnou integrovat genomické
vysledky do bézného rozhodovani.2z1314 Soucasné rozdily v pracovni sile jsou vyrazné: dostupnost
neurologa se pohybuje od 1,8 na 100 000 obyvatel v Irsku aZ po néco malo pres 10 na 100 000 v Italii
a Rakousku, coz zdlraznuje naléhavou pottebu koordinovaného budovani kapacit.2 Vzhledem k tomu,
Ze tyto populace pacientli jsou malé, zavisi pokrok také na preshrani¢nim uceni prostiednictvim
interoperabilnich registrti a diikazl z redlného svéta sladénych s evropskym prostorem pro zdravotni
data.2 Takova infrastruktura umoziuje podélné sledovani vysledki a usnadnuje pireshrani¢ni vzd élavani.

Spoluprace s komunitami pacientd v podstaté zajistuje, Ze Klinicky uspéch se méii podle toho, na em
rodinam nejvice zalezi: kromé stavu bez zachvati také hmatatelné zlepsSeni vyvoje, fungovani a kvality
Zivota.

Inovace zaloZené na datech pro lepsi vysledky

Mezinarodni den epilepsie poskytuje prilezitost sladit védeckou dynamiku s politikou a implementaci,
takze pokrok ve vyzkumu vzacné a genetické epilepsie se promita do konzistentnéjsich vysledka v celé
Evropé. Realizace tohoto potencialu vyzaduje akci na vice frontach. Implementace IGAP by méla byt
urychlena prostrednictvim ndrodnich strategii s méritelnymi cili pro vcasnou detekci, véasnou
genetickou diagndzu, odbornou kontrolu, poskytovani integrované péce a sledovani vysledkli u
komplexnich epilepsii.246 Finan¢ni nastroje EU, jako jsou Horizont Evropa a EU4Health, by mély byt
strategicky nasazeny na podporu celé cesty od védeckého objevu a identifikace cile pres preklad,
generovani diikazli a implementaci ve velkém méritku, pricemz Evropské partnerstvi pro brain health
by mélo pomahat koordinovat Gsili a sniZovat fragmentaci.z6

Zdravotnické systémy musi navic posilit odbornou kapacitu a postupy predavani pacientt, aby geneticka
diagnoza vedla k véasnému ptistupu k odborné péci a koordinované dlouhodobé podpore bez ohledu na
to, kde pacient zije.2 Cilené terapie postupuji v klinickém vyvoji, avSak preména téchto prilomovych
objevili na lepsi zZivoty déti arodin vyzaduje, aby Evropa investovala nejen do objevi, ale také do
infrastruktury, pracovni sily a cest péce, které prinaseji inovace konzistentné a spravedlivé. V konetném
disledku by zdravotnické systémy a tvirci politik méli rozsitit osvédcené postupy, které zlepSuji
kontinuitu péce, aby se geneticka diagnoza stala katalyzatorem integrované odborné péce, a nikoli
zdrojem dlouhodobé nejistoty.
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