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Vedete nový výzkum, který má rozšířit informace o onemocnění ALS? Co je jeho podstatou?
Celosvětově neustále probíhá velké množství studií o onemocnění ALS, které žádají co největší zapojení samotných pacientů. Potřebujeme získat co největší množství dat, protože se jedná o vzácné onemocnění. 
Co je tedy cílem vašeho výzkumu?
Cílem je zmapovat „slovanskou“ populaci, která ALS onemocněla a získat o ní konkrétní data o výskytu nemocí v rodině, věku nástupu ALS, průběhu nemoci, životním stylu a pomocí genetické epidemiologie (studium role genetických faktorů při určování nemocí v rodinách a populacích) vyšetřit všechny geny.  Nejedná se tedy o výzkum nového léku, ale zjišťování nových mechanizmů a molekul, které pomohou lépe pochopit podstatu onemocnění ALS.
Zmiňovala jste slovanskou populaci, jaké země se tedy do výzkumu mohou zapojit?
Zapojit se mohou pacienti nejen z České republiky, ale také z Polska, Slovenska, Slovinska a dalších slovanských zemí. Získáme tak během tří let až 500 vzorků, bude se na ni podílet asi 20 odborníků. Studie je unikátní v množství dat, které získáme. 
A jak se mohou zapojit pacienti s ALS?
Budeme spolupracovat s Neuromuskulárními centry a co je důležité, že se mohou zapojit i pacienti se sporadickou ALS. Nejenom Ti, kteří mají výskyt v rodině. 
Musí dorazit na vyšetření osobně?
Máme připravené dvě varianty. Buď osobní setkání s lékařem a odběr nebo bude varianta pro pacienty, kteří nemohou jinak, kde použijeme vzorek slin. Pacient naplive do zkumavky a vzorek pošle poštou k nám do laboratoře.
Jak to, že nebylo možné tento výzkum realizovat dříve?
Genetická epidemiologie je možná díky novým technologiím. ALS sleduji už 15 let a za poslední roky udělaly technologie v tomto směru neskutečný posun. Celogenomové sekvenování totiž umožní přečíst lidský genom (souhrn veškeré genetické informace zapsané v DNA uvnitř lidských buněk). V České republice lze totiž nyní běžně vyšetřit jen několik genů, tento výzkum však bude na všechny geny a pro všechny pacienty bez rozdílu, zda mají genetické předpoklady nebo ne. 
Kolik taková technologie a celý výzkum nebo jedno vyšetření stojí?
Analýza samotná stojí okolo 15 000 Kč na pacienta. Pak následuje mravenčí práce zpracování dat a vyhodnocování, takže celková částka je samozřejmě vyšší. Při tak velkém počtu pacientů je to se všemi náklady asi 10 milionů. 
Kde bude průzkum probíhat a jak Vás mohou pacienti kontaktovat?
Na Ústavu biologie a lékařské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze.
Budete spolupracovat i s dalšími státy, které provádějí podobné studie?
Ano, rodí se velmi zajímavá mezinárodní spolupráce a bez toho dobrý výzkum dělat ani nejde. 
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Jana poskytuje konzultace nejen pacientům, ale i jejich rodinám. V rámci své odbornosti se zaměřuje na psychické obtíže spojené s ALS a pracuje v rámci mobilního týmu přímo v rodinách pacientů. Také provádí školení odborné i laické veřejnosti.
Při náročnosti Vaší práce přichází také otázka, kolik psychiatrů v České republice se vlastně specializuje na onemocnění ALS?
Kolegové psychiatři se pravděpodobně ve své praxi s ALS pacienty setkávají, ale specificky tímto onemocněním se zabývám patrně jen já. Aktuálně mám na starosti asi 30 pacientů. Toto číslo se v čase výrazněji nemění, mění se jen jména pacientů, o které pečuji. Medicína nedokáže toto onemocnění vyléčit, je ale schopna významně zlepšit kvalitu života nemocných. Mým úkolem je např. ulevit od masivní úzkosti, strachu či pocitů bezmoci. Fyzioterapeuti dokáží pravidelným cvičením předcházet svalovým kontrakturám.
Jak vlastně člověk reaguje na takovou zprávu, že má ALS?
Začátek bývá nejhorší. Pro pacienty je to šok, mají pocit, že nemohou celou situaci zvládnout, neví si rady, neví, na koho se obrátit. Kauzální léčba neexistuje, k dispozici je jen látka riluzol, která dle dostupných studií dokáže prodloužit život nemocných pouze o několik měsíců. Po sdělení diagnózy tak není výjimečné, že pacienti pomýšlí např. na euthanazii. Jsou ale i tací, kteří v sobě naleznou velkou bojovnost a jsou připraveni prát se o každý den.
Mají něco pacienti s ALS společné?
Nemám pocit, že by tyto nemocné spojoval nějaký osobnostní rys nebo snad přístup k životu. Každý se situací bojuje dle svých možností, schopností a zkušeností. Někteří pacienti se pokoušejí zapojit do probíhajících klinických studií, jiní zkoušejí alternativní přístupy k léčbě. Někteří jsou naopak zcela pasivní a nevyužívají ani možností, které mají k dispozici, jako je rehabilitace, pohovory s profesionály nebo komunikační pomůcky. 
Říkáte, že začátek je nejhorší. Co pacientům může třeba pomoci?
Ze zkušenosti vím, že pacienti nemají dostatek relevantních informací o samotném onemocnění. Pomůže pohovor s profesionálem, který zodpoví dotazy, vysvětlí jak onemocnění probíhá, jaké komplikace mohou nastat, na co je třeba se připravit, čemu předcházet…V rámci své profese pak pacientům pomáhám nalézt možné strategie zvládání nové situace, je-li to nezbytné pomáhám i farmakologicky.
A co pomáhá v průběhu onemocnění?
Během rekondičních pobytů, které organizace ALSA pořádá si pacienti se svými rodinami vyměňují osobní zkušenosti, konkrétní poznatky a např. nápady na zlepšení. To si pacienti velmi pochvalují. Mnohým pomůže podpis tzv. dříve vysloveného přání, ve kterém formulují svá přání týkající se např. možnosti ev. napojení na umělou plicní ventilaci v budoucnosti. Pomáhá ale i elektrický vozík, díky němuž si již nepohybliví pacienti mohou  vyjet třeba do přírody. 
Co vlastně podpora rodiny a okolí? Měli by to být právě oni, kdo musí být pacientovi největší oporou.
Ano, rodina se zpravidla snaží být pacientovi oporou. Ale i pro ni je celá situace velmi náročná. Pečující osoby si nezřídka prochází obdobně tíživými stavy nejistoty, pochybností a strachu a potřebují profesionální podporu, aby dokázali situaci zvládnout.

