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Precizna medicina pri epilepsii - od genetického objavu k integrovanej starostlivosti
Medzindrodny deri epilepsie — Rafal Kaminski

Zdravie mozgu ako strategicka investicia

Globalne systémy verejného zdravotnictva Celia stdle rasticemu tlaku a v obdobiach neistoty sa
prirodzene zameriavame na okamzité nidzové situacie. Dnes st vSak prvoradé strategické investicie, a
nie reaktivne vydavky do zdravia mozgu - oblasti, ktord podporuje!2 ucenie, produktivitu a socidlnu
sudrznost. Epilepsia je dobrym prikladom spolo¢enského vplyvu, ktory maji zdravotné stavy mozgu;3
postihuje Sest miliénov 'udi len v Eurépe, pricom kazdi min1 minutu je diagnostikovany jeden pripad
- zahfna celoZivotné potreby manazmentu a vyznacuje sa pretrvavajucimi rozdielmi v pristupe k
Specializovanym sluzbam v celej Eurdpe.2

Politické rdmce a ndstroje, ktoré umoziiuju inovacie v oblasti riadenia zdravia mozgu, uz existujq,
vratane Medzisektorového globalneho akéného planu Svetovej zdravotnickej organizacie pre epilepsiu
a iné neurologické poruchy (IGAP)* a nastrojov Eurépskej tinie (EU), ktoré mézu ulahéit preklad
vyskumu a poskytovanie sluzieb25. Pokrok vSak zostava obmedzeny, kedZe od polovice roku 2025 len
$tyri z 27 krajin EU a Spojené kralovstvo prijali vlddou schvalené plany v oblasti zdravia mozgu, ¢o
vytvara riziko, Ze sa nedosiahne ciel' IGAP, aby 75 % krajin malo takéto stratégie do roku 2031.2

V Eurépe praktické paky zahirnaju koordinované investicie prostrednictvom programu Horizont Eurépa,
ako je Eurdpske partnerstvo v oblasti zdravia mozgu a program EU4Health.2 Tieto iniciativy spolo¢ne
poskytuju cestu od ambicii k realizacii¢ a Medzinarodny den epilepsie ponika vhodny okamih na
zameranie tohto Gsilia na zriedkavé a genetické epilepsie, kde moZe skorSia diagnéza a presné pristupy
priniest zmysluplny rozdiel.

Odstranenie nedostatku Specialistov

Zriedkavé a genetické epilepsie vratane vyvojovych a epileptickych encefalopatii (DEE) predstavuju
mimoriadne zlozity stav.” Tieto poruchy sa zvycajne prejavuju v ranom detstve a vyznacuju sa zachvatmi
odolnymi voci liecbe, oneskorenym vyvojom, kognitivnymi poruchami a poruchami spravania.6 Rodiny
Casto zaZzivaju dlhé diagnostické cesty, ktoré sa tykaju viacerych zariadeni starostlivosti, a mnohé sa
stretavaju so systémovymi prekazkami pri pristupe k centrdm s odbornymi znalostami v oblasti
genetickej epilepsie.2¢ Tieto problémy s pristupom prispievaju k SirSej liecebnej medzere, kde az 40 %
l'udi s epilepsiou v celej Eurépe nedostava starostlivost, ktora potrebujy, a toto ¢islo moze dosiahnut
90 % v nedostato¢ne obsluhovanych oblastiach.2

Tieto zriedkavé stavy su sposobené Specifickymi genetickymi mutaciami, ktoré narusaju funkciu
neurénov a ponukaju definovany biologicky ciel pre terapeuticky zasah.68 Pokrok v genetickom
testovani teraz umoznuje skorsSiu a presnejSiu diagnézu, ¢im sa vytvara zaklad pre lieCebné stratégie
zalozené na biologickych mechanizmoch.6: 7 Pokrok v tejto oblasti ma navySe dosledky nad ramec
zriedkavych epilepsii: zavedenie osvedcenych postupov v diagnostickych cestach, stratifikacia pacientov
a koordinovana odborna starostlivost moézu zvysit Standardy v SirSom kontinuu starostlivosti o
epilepsiu.
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0d génov k terapii

RieSenie neuspokojenych potrieb pri zriedkavych a genetickych epilepsiach si vyzaduje investicie do
celej cesty terapeutického vyvoja. Zatial' ¢o klinicki lekdri m6zu Casto diagnostikovat geneticku pricinu
DEE, preloZenie tohto do liecebnej stratégie si vyZaduje spolo¢né vzdeldvanie naprie¢ vyskumnymi a
klinickymi centrami.® Na skratenie tejto vzdialenosti sa vyskumné pristupy vyvijaji smerom k
pouZivaniu laboratérnych modelov zaloZenych na ludskych neurénoch a pokrodilych analyz
podporovanych umelou inteligenciou, ktoré pomdahaju interpretovat komplexné biologické signdly s
bezprecedentnym rozliSenim.10

Spolo¢nost Angelini Pharma posilituje svoj zdvdzok v tejto oblasti investovanim do objavov v
pociatocnom $tadiu, ktoré kombinujad tieto neurénové modely a vypocCtové metdédy na urychlenie
identifikacie novych cielov zaloZenych na mechanizmoch v Sirokej Skadle DEE. Tento vedecky impulz sa
uz prejavuje v klinickej stadii fazy Il pre radiprodil pri neurodevelopmentdlnej poruche suvisiacej s
GRIN,11 spolu s predklinickou pracou zameranou na drdhu mTOR pri epilepsidch spojenych s
malformaciami kortikdlneho vyvojal2 - o je Sirs$i posun smerom k inovaciam modifikujicim chorobu.

Tieto prielomy vsak prinasaju hodnotu len vtedy, ak majd systémy zdravotnej starostlivosti kapacitu na
ich prijatie. To si vyZaduje spdsoby starostlivosti ,pripravené na inovacie®, vratane rychleho pristupu k
genetickému testovaniu, ked' sa u jednotlivca vyskytni nevysvetlitelné zachvaty alebo iné symptéomy
neurologického vyvoja, jasné spésoby odporacania do Specializovanych centier a pracovnu silu schopnu
integrovat’ genomické vysledky do rutinného rozhodovania.21314 Stiasné rozdiely v pracovnej sile su
vyrazné: dostupnost’ neuroléga sa pohybuje od 1,8 na 100 000 obyvatelov v irsku aZ po nie¢o vyse 10
na 100 000 v Taliansku a Rakusku, ¢o zd6raznuje naliehavé potreby koordinovaného budovania kapacit.2
KedZe su tieto populadcie pacientov malé, pokrok navySe zavisi aj od cezhrani¢ného vzdelavania
prostrednictvom interoperabilnych registrov a redlnych dékazov zostladenych s eur6pskym priestorom
zdravotnych tdajov.2 Takato infrastruktira umoZiiuje pozdiZne sledovanie vysledkov a ulahéuje
cezhrani¢né vzdelavanie.

Spolupraca s komunitami pacientov v podstate zabezpecuje, Ze Klinicky ispech sa meria podla toho, na
¢om najviac zalezi rodindm: okrem toho, Ze pacient nema zachvaty, ide aj o hmatatelné zlepSenia vo
vyvoji, fungovani a kvalite Zivota.

Inovacie zaloZené na udajoch pre lepsie vysledky

Medzindrodny den epilepsie poskytuje prilezitost zosuladit vedeckd dynamiku s politikou a
implementaciou, takze pokrok vo vyskume zriedkavej a genetickej epilepsie sa premieta do
konzistentnejsich vysledkov v celej Eurdpe. Realizacia tohto potencidlu si vyzaduje opatrenia na
viacerych frontoch. Implementacia IGAP by sa mala urychlit prostrednictvom vnutrostatnych stratégii s
meratelnymi ciel'mi pre vCasnu detekciu, v€asni geneticki diagnostiku, ak je to vhodné, odborné
preskimanie, poskytovanie integrovanej starostlivosti a monitorovanie vysledkov v pripade
komplexnych epilepsii.246 Finanéné nastroje EU, ako s Horizont Eurépa a EU4Health, by sa mali
strategicky vyuZzivat na podporu celej cesty od vedy o objavoch a identifikacie cielov prostrednictvom
prekladu, tvorby dékazov a implementacie vo vel'kom rozsahu, pricom Eurdpske partnerstvo v oblasti
zdravia mozgu pomaha koordinovat' Gsilie a zniZovat fragmentaciu.26
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Okrem toho musia systémy zdravotnej starostlivosti posilnit odbornu kapacitu a sp6soby odosielania
pacientov, aby geneticka diagnéza viedla k véasnému pristupu k odbornej starostlivosti a koordinovane;j
dlhodobej podpore bez ohladu na to, kde pacient Zije.2 Cielené terapie prechadzaju klinickym vyvojom,
avSak premena tychto prelomovych objavov na lepsi Zivot pre deti a rodiny si vyzaduje, aby Eurépa
investovala nielen do objavov, ale aj do infrastruktiry, pracovnej sily a spésobov starostlivosti, ktoré
prinasaju inovacie konzistentne a spravodlivo. V konecnom ddésledku by zdravotnicke systémy a
tvorcovia politik mali rozsirit osvedc¢ené postupy, ktoré zlepSujd kontinuitu starostlivosti, aby sa
genetickd diagnoza stala katalyzatorom integrovanej odbornej starostlivosti, a nie zdrojom dlhodobej
neistoty.
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