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Biochemicka laboratof Ustavu dédiénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN (UDMP) v Praze ziskala od Ceského
institutu pro akreditaci osvédéeni podle normy CSN EN ISO 15189 a tim i celosvétovy kredit k diagnostice vzacné se
vyskytujicich onemocnéni.

Akreditacni pfiprava pracovisté byla soucasti projektu Metabolické diagnostické centrum, ktery je podporovan Finanénim
mechanismem EHP/Norsko a VSeobecnou fakultni nemocnici v Praze.

Sir Fleming by neuspél

,Obnova a doplnéni vybavy laboratofe SpiCkovymi analytickymi pfistroji, rozsifeni souboru diagnostickych metod i
zleps$eni systému interni a externi kontroly kvality na nas sice kladlo znaéné naroky, ale s pozitivnim vysledkem,” shrnula
akredita&ni proces primarka UDMP MUDTr. Sylvie Stastna, CSc., MBA. ,Kdyby systém ISO existoval v dobé& Alexandra
Fleminga, jenz sv(j kliCovy objev uskute¢nil na zakladé nahodného vyuziti systematického neporadku v laboratofi,
lidstvo by zfejmé nemeélo penicilin,“ zazertoval zastupce feditelky VFN MUDr. Jan Bfiza, CSc., MBA. Ve vazné;si roviné
zaroven poukazal na to, Ze soucasné Uspéchy mediciny uz nejsou zaloZzeny na nahodnych objevech a pozornost je
treba zaméfit na zkvalitnéni dostupnych diagnostickych a vyzkumnych metod.

Vzacné nemoci nejsou okrajovy problém

Usnesenim vlady CR ze 14. &ervna 2010 byla pfijata Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020.
Definice vzacného onemocnéni neni dana typem postizeni, ale jeho vyskytem v populaci. Podle tohoto kritéria je vzacné
onemocnéni takové, kterym trpi méné nez 5 lidi z 10 tisic. V kartotéce kazdého praktického Iékafe se objevi minimalné
jeden pacient s dédi¢nou metabolickou poruchou, pfi€emz neexistuje zadné kritérium, podle kterého by ho klinik mohl
poznat. Zhruba jedna tfetina téchto pfipadu je ovlivnitelna Ié€bou. Diagnostika, ktera uréi naslednou terapii, ale vyzaduje
vysoky stupen expertizy pfi interpretaci vysledkd. Pravé tady sehrava zasadni roli kvalitni laboratorni vySetfeni.

V UDMP je provadén selektivni screening u zhruba 6 tisic pacient(l roéné&. Jsou zde stanovovany metabolity (stovky
rdznych latek) v enzymologické laboratofi, v laboratofi DNA diagnostiky a v laboratofi patologie. Od 1. fijna 2009 sem
prichazeji v ramci novorozeneckého screeningu také vzorky od dvou tfetin novorozenc, u kterych se provadi vysetfeni
deseti nemoci.




