
 
 

Precízna medicína pri epilepsii – od genetického objavu k integrovanej starostlivosti  
Medzinárodný deň epilepsie – Rafal Kaminski 

 

Zdravie mozgu ako strategická investícia  

Globá lne syste my verejne ho zdrávotní ctvá c eliá stá le rástú cemú tlákú á v obdobiách neistoty sá 

prirodzene zámeriáváme ná okámz ite  nú dzove  sitúá cie. Dnes sú  vs ák prvoráde  strátegicke  investí cie, á 

nie reáktí vne vy dávky do zdráviá mozgú – oblásti, ktorá  podporúje12 úc enie, prodúktivitú á sociá lnú 

sú drz nosť. Epilepsiá je dobry m prí kládom spoloc enske ho vplyvú, ktory  májú  zdrávotne  stávy mozgú;3 

postihúje s esť milio nov ľúdí  len v Eúro pe, pric om káz dú  minú  minú tú je diágnostikovány  jeden prí pád 

– záhr n á celoz ivotne  potreby mánáz mentú á vyznác úje sá pretrvá vájú cimi rozdielmi v prí stúpe k 

s peciálizovány m slúz bá m v celej Eúro pe.2  

 

Politicke  rá mce á ná stroje, ktore  úmoz n újú  inová cie v oblásti riádeniá zdráviá mozgú, úz  existújú , 

vrá táne Medzisektorove ho globá lneho ákc ne ho plá nú Svetovej zdrávotní ckej orgánizá cie pre epilepsiú 

á ine  neúrologicke  porúchy (IGAP)4 á ná strojov Eúro pskej ú nie (EÚ ), ktore  mo z ú úľáhc iť preklád 

vy skúmú á poskytovánie slúz ieb25. Pokrok vs ák zostá vá obmedzeny , keďz e od polovice rokú 2025 len 

s tyri z 27 krájí n EÚ  á Spojene  krá ľovstvo prijáli vlá doú schvá lene  plá ny v oblásti zdráviá mozgú, c o 

vytvá rá riziko, z e sá nedosiáhne cieľ IGAP, áby 75 % krájí n málo táke to stráte gie do rokú 2031.2  

 

V Eúro pe prákticke  pá ky záhr n ájú  koordinováne  investí cie prostrední ctvom prográmú Horizont Eúro pá, 

áko je Eúro pske pártnerstvo v oblásti zdráviá mozgú á prográm EÚ4Heálth.2 Tieto iniciátí vy spoloc ne 

poskytújú  cestú od ámbí cií  k reálizá cii6 á Medziná rodny  den  epilepsie ponú ká vhodny  okámih ná 

zámeránie tohto ú siliá ná zriedkáve  á geneticke  epilepsie, kde mo z e skors iá diágno zá á presne  prí stúpy 

priniesť zmyslúplny  rozdiel.  

 

Odstránenie nedostatku špecialistov  

Zriedkáve  á geneticke  epilepsie vrá táne vy vojovy ch á epilepticky ch encefálopátií  (DEE) predstávújú  

mimoriádne zloz ity  stáv.7 Tieto porúchy sá zvyc ájne prejávújú  v ránom detstve á vyznác újú  sá zá chvátmi 

odolny mi voc i liec be, oneskoreny m vy vojom, kognití vnymi porúchámi á porúchámi sprá vániá.6 Rodiny 

c ásto záz í vájú  dlhe  diágnosticke  cesty, ktore  sá ty kájú  viácery ch záriádení  stárostlivosti, á mnohe  sá 

stretá vájú  so syste movy mi preká z kámi pri prí stúpe k centrá m s odborny mi ználosťámi v oblásti 

genetickej epilepsie.2,6 Tieto proble my s prí stúpom prispievájú  k s irs ej liec ebnej medzere, kde áz  40 % 

ľúdí  s epilepsioú v celej Eúro pe nedostá vá stárostlivosť, ktorú  potrebújú , á toto c í slo mo z e dosiáhnúť 

90 % v nedostátoc ne obslúhovány ch oblástiách.2 

 

Tieto zriedkáve  stávy sú  spo sobene  s pecificky mi geneticky mi mútá ciámi, ktore  nárú s ájú  fúnkciú 

neúro nov á ponú kájú  definovány  biologicky  cieľ pre terápeúticky  zá sáh.6,8 Pokrok v genetickom 

testování  teráz úmoz n úje skors iú á presnejs iú diágno zú, c í m sá vytvá rá zá klád pre liec ebne  stráte gie 

záloz ene  ná biologicky ch mechánizmoch.6, 7 Pokrok v tejto oblásti má  návys e do sledky nád rá mec 

zriedkávy ch epilepsií : závedenie osvedc eny ch postúpov v diágnosticky ch cestá ch, strátifiká ciá pácientov 

á koordinováná  odborná  stárostlivosť mo z ú zvy s iť s tándárdy v s irs om kontinúú stárostlivosti o 

epilepsiú. 

 

 

 



 
 
Od génov k terapii  

Ries enie neúspokojeny ch potrieb pri zriedkávy ch á geneticky ch epilepsiá ch si vyz ádúje investí cie do 

celej cesty terápeúticke ho vy vojá. Zátiáľ c o klinickí  leká ri mo z ú c ásto diágnostikováť genetickú  prí c inú 

DEE, preloz enie tohto do liec ebnej stráte gie si vyz ádúje spoloc ne  vzdelá vánie nápriec  vy skúmny mi á 

klinicky mi centrámi.9 Ná skrá tenie tejto vzdiálenosti sá vy skúmne  prí stúpy vyví jájú  smerom k 

poúz í vániú láboráto rnych modelov záloz eny ch ná ľúdsky ch neúro noch á pokroc ily ch ánály z 

podporovány ch úmeloú inteligencioú, ktore  pomá hájú  interpretováť komplexne  biologicke  signá ly s 

bezprecedentny m rozlí s ení m.10  

 

Spoloc nosť Angelini Phármá posiln úje svoj zá vá zok v tejto oblásti investování m do objávov v 

poc iátoc nom s tá diú, ktore  kombinújú  tieto neúro nove  modely á vy poc tove  meto dy ná úry chlenie 

identifiká cie novy ch cieľov záloz eny ch ná mechánizmoch v s irokej s ká le DEE. Tento vedecky  impúlz sá 

úz  prejávúje v klinickej s tú dii fá zy III pre rádiprodil pri neúrodevelopmentá lnej porúche sú visiácej s 

GRIN,11 spolú s predklinickoú prá coú zámeránoú ná drá hú mTOR pri epilepsiá ch spojeny ch s 

málformá ciámi kortiká lneho vy vojá12 – c o je s irs í  posún smerom k inová ciá m modifikújú cim chorobú. 

 

Tieto prielomy vs ák priná s ájú  hodnotú len vtedy, ák májú  syste my zdrávotnej stárostlivosti kápácitú ná 

ich prijátie. To si vyz ádúje spo soby stárostlivosti „priprávene  ná inová cie“, vrá táne ry chleho prí stúpú k 

geneticke mú testovániú, keď sá ú jednotlivcá vyskytnú  nevysvetliteľne  zá chváty álebo ine  sympto my 

neúrologicke ho vy vojá, jásne  spo soby odporú c ániá do s peciálizovány ch centier á prácovnú  silú schopnú  

integrováť genomicke  vy sledky do rútinne ho rozhodovániá.2,13,14 Sú c ásne  rozdiely v prácovnej sile sú  

vy rázne : dostúpnosť neúrolo gá sá pohybúje od 1,8 ná 100 000 obyváteľov v I rskú áz  po niec o vys e 10 

ná 100 000 v Táliánskú á Rákú skú, c o zdo rázn úje nálieháve  potreby koordinováne ho búdovániá kápácí t.2 

Keďz e sú  tieto popúlá cie pácientov mále , pokrok návys e zá visí  áj od cezhránic ne ho vzdelá vániá 

prostrední ctvom interoperábilny ch registrov á reá lnych do kázov zosú ládeny ch s eúro pskym priestorom 

zdrávotny ch ú dájov.2 Táká to infrás trúktú rá úmoz n úje pozdl z ne sledovánie vy sledkov á úľáhc úje 

cezhránic ne  vzdelá vánie. 

 

Spolúprá cá s komúnitámi pácientov v podstáte zábezpec úje, z e klinicky  ú spech sá meriá podľá toho, ná 

c om nájviác zá lez í  rodiná m: okrem toho, z e pácient nemá  zá chváty, ide áj o hmátáteľne  zleps eniá vo 

vy voji, fúngování  á kválite z ivotá.  

 

Inovácie založené na údajoch pre lepšie výsledky  

Medziná rodny  den  epilepsie poskytúje prí lez itosť zosú ládiť vedeckú  dynámikú s politikoú á 

implementá cioú, tákz e pokrok vo vy skúme zriedkávej á genetickej epilepsie sá premietá do 

konzistentnejs í ch vy sledkov v celej Eúro pe. Reálizá ciá tohto potenciá lú si vyz ádúje opátreniá ná 

viácery ch frontoch. Implementá ciá IGAP by sá málá úry chliť prostrední ctvom vnú tros tá tnych stráte gií  s 

meráteľny mi cieľmi pre vc ásnú  detekciú, vc ásnú  genetickú  diágnostikú, ák je to vhodne , odborne  

preskú mánie, poskytovánie integrovánej stárostlivosti á monitorovánie vy sledkov v prí páde 

komplexny ch epilepsií .2,4,6 Finánc ne  ná stroje EÚ , áko sú  Horizont Eúro pá á EÚ4Heálth, by sá máli 

strátegicky vyúz í váť ná podporú celej cesty od vedy o objávoch á identifiká cie cieľov prostrední ctvom 

prekládú, tvorby do kázov á implementá cie vo veľkom rozsáhú, pric om Eúro pske pártnerstvo v oblásti 

zdráviá mozgú pomá há koordinováť ú silie á zniz ováť frágmentá ciú.2,6 

 



 
 
Okrem toho músiá syste my zdrávotnej stárostlivosti posilniť odbornú  kápácitú á spo soby odosielániá 

pácientov, áby genetická  diágno zá viedlá k vc ásne mú prí stúpú k odbornej stárostlivosti á koordinovánej 

dlhodobej podpore bez ohľádú ná to, kde pácient z ije.2 Cielene  terápie prechá dzájú  klinicky m vy vojom, 

ávs ák premená ty chto prelomovy ch objávov ná leps í  z ivot pre deti á rodiny si vyz ádúje, áby Eúro pá 

investoválá nielen do objávov, ále áj do infrás trúktú ry, prácovnej sily á spo sobov stárostlivosti, ktore  

priná s ájú  inová cie konzistentne á správodlivo. V konec nom do sledkú by zdrávotní cke syste my á 

tvorcoviá polití k máli rozs í riť osvedc ene  postúpy, ktore  zleps újú  kontinúitú stárostlivosti, áby sá 

genetická  diágno zá stálá kátályzá torom integrovánej odbornej stárostlivosti, á nie zdrojom dlhodobej 

neistoty. 
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