mediciny. PfestozZe kazdé vzacné onemocnéni postihuje jen maly pocet pacientt, dohromady
vzacna onemocnéni ovliviuji Zivot milion0 lidf po celém svété. Vyznamna ¢ast postizenych osob
zUstava bez diagndzy i po letech Iékarskych konzultaci a klinickych vySetreni.

Tato dlouhé a nejista cesta se ¢asto oznacuje jako ,diagnostickd odysea” - proces, ktery maze
trvat fadu let a byva provazen chybnymi diagnézami, opozdénou péci a znacnou emocni zatezi
pro pacienty i jejich rodiny.

Jedna z hlavnich obtiZi spociva ve vzacnosti a proménlivosti priznakd. Mnoho stavl se projevuje
prekryvajicimi se nebo nespecifickymi znaky, coz ztézuje jejich odliseni od Castéjsich onemocnéni i
od jinych vzacnych nemoci a zvySuje pocet chybnych diagndz. Omezeny pristup k pokrocilym
diagnostickym nastrojdm, jako je genomové sekvenovani, a nedostatek specializované odbornosti
navic mohou presnou identifikaci dale oddalit nebo ji zabranit.

Ity nejpokrocilejsi genetické testy dnes prinaseji odpovéd priblizné 4 z 10 pacientd. VétSina tak
zUstava v hledani diagndzy casto po léta, desetileti nebo po cely Zivot; zbyvajicich 60 % proto
zUstava lidmi Zijicimi s nediagnostikovanym onemocnénim (PLWUD).

U téchto osob mUze absence diagndzy vést k roklim nevhodné 1é¢by, omezenému pristupu k
podplrnym sluzbam a hlubokému pocitu neviditelnosti ve zdravotnickém systému. Bez diagndzy
pacienti casto obtizné ziskavaji odpovidajici péci, potfebnou podporu nebo uznani svého stavu. V
mnoha pfipadech mUZe tato situace pretrvavat roky, desetileti nebo i cely Zivot.

Mezinarodni sit pro nediagnostikovana onemocnéeni (Undiagnosed Diseases Network
International, UDNI, https://www.udninternational.org) byla zaloZzena v roce 2014, aby tyto
vyzvy fesila v globalnim meéritku.

UDNI je mezinarodnf sit klinickych pracovnikd, vyzkumnik( a zastupcl pacientd, ktefi spolec¢né
usiluji o zlepSeni diagnostiky a porozuméni vzacnym a nediagnostikovanym stavam.
Propojovanim expertnich center v riznych zemich UDNI usnadriuje sdileni znalosti, dat a
pokrocilych technologif.

Kli¢covou silou UDNI je jeji spolupracujici a multidisciplindrni pfistup. Slozité pripady pacientd
posuzujf tymy specialistd z rtznych obord, coz zvysSuje pravdépodobnost odhaleni zdkladnich
pricin. Sit' zaroven prispiva k védeckym objeviim tim, Ze identifikuje nova onemocnénf a rozsifuje
poznani znamych stava.

Zavérem lze rici, ze nediagnostikovana vzacna onemocnéni upozornuji na vyznamne mezery ve
zdravotnickych systémech a UDNI predstavuje slibnou snahu tyto mezery preklenout
prostrednictvim mezinarodni spoluprace, vyzkumu a inovaci. ZvySovani povédomi, podpora
vyzkumu a prosazovani rovného pfistupu k diagnostickym nastrojiim jsou konkrétni kroky, kterymi
mUZe kazdy z nds pomoci ukoncit diagnostickou odyseu, jiz Celf miliony lidi po celém svété.



