
 
 

Precizní medicína v epilepsii – od genetického objevu k integrované péči  
Mezinárodní den epilepsie – Rafal Kaminski 

 

Brain health jako strategická investice  

Globá lní  systé my véř éjné ho zdřáví  č élí  stá lé vé ts í mu tláku á v období čh néjistoty sé př iřozéné  

zámé ř ujémé ná okámz ité  nouzové  situáčé. Dnés jsou vs ák přvoř ádé  střátégičké  invéstičé do břáin héálth, 

ktéřé  podpořují  uč éní , přoduktivitu á sočiá lní  soudřz nost12, á nikoli řéáktivní  vy dájé. Epilépsié jé 

dobřy m př í kládém spoléč énské ho dopádu, ktéřy  májí  zdřávotní  stávy mozku;3 postihujé s ést milionu  

lidí  jén v Evřopé , př ič émz  káz dou minutu jé diágnostiková n jédén př í pád – záhřnujé čéloz ivotní  potř éby 

lé č by á jé čhářáktéřizová ná př étřvá vájí čí mi řozdí ly v př í stupu ké spéčiálizovány m sluz bá m v čélé  

Evřopé .2  

 

Jiz  nyní  éxistují  političké  řá mčé á ná střojé, ktéřé  umoz n ují  inováčé v oblásti pé č é o zdřáví  mozku, vč étné  

méziodvé tvové ho globá lní ho ákč ní ho plá nu Své tové  zdřávotničké  ořgánizáčé přo épilépsii á dáls í  

néuřologičké  pořučhy (IGAP)4 á ná střoju  Evřopské  unié (EU), ktéřé  mohou usnádnit př éklád vy zkumu 

á poskytová ní  sluz éb. 2,5  Pokřok vs ák zu stá vá  omézény , přotoz é od poloviny řoku 2025 př ijály pouzé 

č tyř i zé 27 č lénsky čh stá tu  EU á Spojéné  křá lovství  vlá dou sčhvá léné  plá ny pé č é o břáin héálth, čoz  

vytvá ř í  řiziko nésplné ní  čí lé IGAP, áby 75 % zémí  mé lo tákové  střátégié do řoku 2031.2  

 

V Evřopé  pátř í  mézi přáktičké  ná střojé koořdinováné  invéstičé přostř édničtví m přogřámu Hořizont 

Evřopá, jáko jé Evřopské  pářtnéřství  přo břáin héálth á EU4Héálth.2 Tyto iničiátivy spoléč né  poskytují  

čéstu od ámbičí  k řéálizáči6 á Méziná řodní  dén épilépsié nábí zí  vhodnou př í léz itost zámé ř it toto u silí  ná 

vzá čné  á génétičké  épilépsié, kdé mu z é vč ásná  diágno zá á př ésné  př í stupy známénát vy známny  řozdí l.  

 

Odstranění nedostatku odborníků  

Vzá čné  á génétičké  épilépsié, vč étné  vy vojovy čh á épiléptičky čh énčéfálopátií  (DEE), př édstávují  stáv 

mimoř á dné  sloz itosti.7 Tyto pořučhy sé obvyklé přojévují  v řáné m dé tství  á jsou čhářáktéřizová ny 

zá čhváty odolny mi vu č i lé č bé , vy vojovy m opoz dé ní m, kognitivní m postiz éní m á pořučhámi čhová ní .6 

Rodiny č ásto záz í vájí  dlouhé  diágnostičké  čésty záhřnují čí  ví čé zdřávotničky čh zář í zéní  á mnoho z ničh 

sé sétká vá  sé systé movy mi př éká z kámi př i př í stupu ké stř édisku m sé zkus énostmi s génétičky mi 

épilépsiémi.2,6 Tyto přoblé my s př í stupém př ispí vájí  k s iřs í  lé č ébné  mézéř é, kdy áz  40 % lidí  s épilépsií  

v čélé  Evřopé  nédostá vá  potř ébnou pé č i, á toto č í slo mu z é dosá hnout 90 % v nédostátéč né  

obsluhovány čh oblástéčh.2 

 

Tyto vzá čné  stávy jsou zpu sobény spéčifičky mi génétičky mi mutáčémi, ktéřé  nářus ují  funkči néuřonu  

á nábí zéjí  définovány  biologičky  čí l přo téřápéutičky  zá sáh.6,8 Pokřok v génétičké m téstová ní  nyní  

umoz n ujé dř í vé js í  á př ésné js í  diágno zu, čoz  vytvá ř í  zá klád přo střátégié lé č by záloz éné  ná biologičky čh 

méčhánisméčh.6, 7 Pokřok v té to oblásti má  náví č du slédky nád řá méč vzá čny čh épilépsií : závédéní  

osvé dč ény čh postupu  v diágnostičky čh čéstá čh, střátifikáčé páčiéntu  á koořdinováná  odbořná  pé č é 

mohou zvy s it stándářdy v s iřs í m kontinuu pé č é o épilépsii. 

 

Od genů k terapii  

R és éní  néuspokojény čh potř éb u vzá čny čh á génétičky čh épilépsií  vyz ádujé invéstičé nápř í č  čélou čéstou 

téřápéutičké ho vy vojé. Zátí mčo kliniči mohou č ásto diágnostikovát génétičkou př í č inu DEE, př éloz éní  

té to diágno zy do lé č ébné  střátégié vyz ádujé sdí léné  uč éní  nápř í č  vy zkumny mi á kliničky mi čéntřy.9 Aby 

sé táto vzdá lénost zkřá tilá, vy zkumné  př í stupy sé vyví jéjí  smé řém k pouz ití  lábořátořní čh modélu  



 
 
záloz ény čh ná lidsky čh néuřonéčh á pokřoč ilé  ánály zy záloz éné  ná umé lé  intéligénči, ktéřé  pomá hájí  

intéřpřétovát sloz ité  biologičké  signá ly s bézpřéčédéntní m řozlis éní m.10  

 

Spoléč nost Angélini Phářmá posilujé svu j zá vázék v té to oblásti invéstová ní m do objévu  v řáné  fá zi, ktéřé  

kombinují  tyto néuřonové  modély á vy poč étní  métody k uřyčhléní  idéntifikáčé novy čh čí lu  záloz ény čh 

ná méčhánismu v s iřoké  s ká lé DEE. Táto vé déčká  dynámiká sé jiz  přojévujé vé fá zi III kliničké  studié 

řádipřodilu u néuřovy vojové  pořučhy souviséjí čí  s GRIN,11 spolu s přékliničkou přáčí  zámé ř énou ná 

dřá hu mTOR u épilépsií  spojény čh s málfořmáčémi kořtiká lní ho vy vojé12 – čoz  jé s iřs í  posun smé řém 

k inováčí m modifikují čí m onémočné ní . 

 

Tyto přu lomy vs ák př iná s éjí  hodnotu pouzé téhdy, pokud májí  zdřávotničké  systé my kápáčitu jé 

př ijmout. To vyz ádujé „inováč ní “ zpu soby pé č é, vč étné  řyčhlé ho př í stupu k génétičké mu téstová ní , 

pokud sé u jédnotlivčé přojéví  névysvé tlitélné  zá čhváty nébo jiné  symptomy néuřovy vojovy čh pořučh, 

jásné  zpu soby odésí lá ní  do spéčiálizovány čh čéntéř á přáčovní  sí lu sčhopnou intégřovát génomičké  

vy slédky do bé z né ho řozhodová ní .2,13,14 Souč ásné  řozdí ly v přáčovní  sí lé jsou vy řázné : dostupnost 

néuřologá sé pohybujé od 1,8 ná 100 000 obyvátél v Iřsku áz  po né čo má lo př és 10 ná 100 000 v Itá lii 

á Rákousku, čoz  zdu řázn ujé nálé hávou potř ébu koořdinováné ho budová ní  kápáčit.2 Vzhlédém k tomu, 

z é tyto populáčé páčiéntu  jsou málé , zá visí  pokřok táké  ná př éshřánič ní m uč éní  přostř édničtví m 

intéřopéřábilní čh řégistřu  á du kázu  z řéá lné ho své tá sládé ny čh s évřopsky m přostořém přo zdřávotní  

dátá.2 Táková  infřástřuktuřá umoz n ujé podé lné  slédová ní  vy slédku  á usnádn ujé př éshřánič ní  vzdé lá vá ní .  

 

Spolupřá čé s komunitámi páčiéntu  v podstáté  zájis ťujé, z é kliničky  u spé čh sé mé ř í  podlé toho, ná č ém 

řodiná m néjví čé zá léz í : křomé  stávu béz zá čhvátu  táké  hmátátélné  zléps éní  vy vojé, fungová ní  á kválity 

z ivotá.  

 

Inovace založené na datech pro lepší výsledky  

Méziná řodní  dén épilépsié poskytujé př í léz itost sládit vé déčkou dynámiku s politikou á impléméntáčí , 

tákz é pokřok vé vy zkumu vzá čné  á génétičké  épilépsié sé přomí tá  do konzisténtné js í čh vy slédku  v čélé  

Evřopé . Réálizáčé tohoto poténčiá lu vyz ádujé ákči ná ví čé fřontá čh. Impléméntáčé IGAP by mé lá by t 

uřyčhléná přostř édničtví m ná řodní čh střátégií  s mé ř itélny mi čí li přo vč ásnou détékči, vč ásnou 

génétičkou diágno zu, odbořnou kontřolu, poskytová ní  intégřováné  pé č é á slédová ní  vy slédku  u 

kompléxní čh épilépsií .2,4,6 Finánč ní  ná střojé EU, jáko jsou Hořizont Evřopá á EU4Héálth, by mé ly by t 

střátégičky násázény ná podpořu čélé  čésty od vé déčké ho objévu á idéntifikáčé čí lé př és př éklád, 

généřová ní  du kázu  á impléméntáči vé vélké m mé ř í tku, př ič émz  Evřopské  pářtnéřství  přo břáin héálth 

by mé lo pomá hát koořdinovát u silí  á sniz ovát fřágméntáči.2,6 

 

Zdřávotničké  systé my musí  náví č posí lit odbořnou kápáčitu á postupy př édá vá ní  páčiéntu , áby génétičká  

diágno zá védlá k vč ásné mu př í stupu k odbořné  pé č i á koořdinováné  dlouhodobé  podpoř é béz ohlédu ná 

to, kdé páčiént z ijé.2 Cí léné  téřápié postupují  v kliničké m vy voji, ávs ák př émé ná té čhto přu lomovy čh 

objévu  ná léps í  z ivoty dé tí  á řodin vyz ádujé, áby Evřopá invéstoválá néjén do objévu , álé táké  do 

infřástřuktuřy, přáčovní  sí ly á čést pé č é, ktéřé  př iná s éjí  inováčé konzisténtné  á spřávédlivé . V konéč né m 

du slédku by zdřávotničké  systé my á tvu řči politik mé li řozs í ř it osvé dč éné  postupy, ktéřé  zléps ují  

kontinuitu pé č é, áby sé génétičká  diágno zá stálá kátályzá tořém intégřováné  odbořné  pé č é, á nikoli 

zdřojém dlouhodobé  néjistoty. 

1 Nail-Beatty O, Ibanez A, Ayadi R, et al., Brain Communications. 2024;6(6):fcae360. 
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