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SLOVO UVODEM

Vazeni pratelé, kolegové a podporovatelé,

rok 2020 byl pro nas vsechny zcela jiny, neZ jsme ocekavali. S vyzvami, kterym jsme museli Celit, jsme neméli zkusenosti. Vsichni
jsme se snazili s novou situaci néjak vyrovnat, a hlavné se nevzdat. Tento rok byl pro kazdého z nas tézky, pro nékteré rodiny
osudovy. Vzpominame na ty, se kterymi se jiz bohuzel nesetkame. Velice si také vazime kazdé pomoci, pochopeni a snahy vyjit
vstfic, se kterou jsme se po dobu pandemie setkavali mnohem vice nez v letech predchozich.

Rok 2020 jsme zahdjili vcelku optimisticky. Na spolecném setkani 29. 2. 2020 jsme si pfipomnéli Den vzacnych onemocnéni.
BohuZel to byla na dlouhou dobu posledni pfileZitost sejit se osobné s nasimi ¢leny. Pak pfisla pandemie COVID-19.

Obrovsky dik patfi vsem, ktefi s nami sili a distribuovali rousky a snazili se v prvnich tydnech pomoci, jak jen to bylo mozné.
Podékovani patfi také pacientskym organizacim i spole¢nostem, které se na pomoci podilely. Tato solidarita byla a je velmi
dllezita.

V nasich aktivitach jsme vSak nemohli ustat a rychle jsme se adaptovali. Setkavani s nasimi ¢leny i jednani statni spravou,
zdravotnimi pojistovnami i mezinarodnimi organizacemi se presunula do online prostredi.

V oblasti zdravotni politiky se pfipravovala zasadni zména: novelizace zakona ¢&. 48/1997 Sb. o vefejném zdravotnim pojisténi,
ktera obsahovala navrh upravuijici vstup novych lécivych pripravkd pro vzacna onemocnéni na trh. Byli jsme soucasti pracovni
skupiny, ktera navrh pfipravovala a jsme presvédceni, ze pokud bude tato novela v roce 2021 schvalena, bude to znamenat
obrovsky pfinos pro pacienty se vzacnym onemocnénim. Pfipominkovali jsme vsak i dalsi legislativni navrhy a predpisy véetné
Strategie ockovani proti COVID-19, kde se jednalo o zafazeni vzacnych onemocnéni do prednostnich skupin. Spolu s odborniky
jsme pracovali také na nové Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta 2020-2030. Véfime, Ze se podafi tuto strategii

v roce 2021 dopracovat a prijmout. Na mezinarodni Urovni jsme se podileli na ¢innosti pracovnich skupin pfipravujicich evropskou
strategii Rare 2030.

Jsme velice radi, Ze jsme v této dobé zvladli také zvyseny pocet dotazli na help lince. Dik za to patfi nasi koordinatorce

a poradnimu tymu experttl. Velky obdiv zaslouZi téZ nasi ¢lenové, ktefi dokazali v téchto podminkach pokracovat ve své cinnosti
a zajistovat sluzby svym clentim.

Diky schopnostem nasich ¢lent jsme dokazali pfevést do virtualni podoby, a tim udrZet v chodu také nas projekt vzdélavani
mediku. Virtualni seminafe, které nahradily klasickou vyuku, hodnotili studenti 2. Iékafskeé fakulty UK a FN Motol jako jedny

z nejprinosnéjsich v daném roce.

Ke konci roku 2020 se ndm podafilo realizovat také velky priizkum povédomi o vzacnych onemocnénich mezi vefejnosti i mezi
Iékafi prvniho kontaktu. Vysledky nas potésily a ukazuji, Ze nase spolecna prace ma smysl. Prizkum nam ukazal také dalsi sméry,

kterym je tfeba se vénovat.

Jsme velmi vdécni nasim garantdm - odbornikiim na vzacna onemocnéni, ktefi ndm pomahaji uskutecriovat nase poslani. Bez

nich by to nebylo mozné.

Dékuiji Vam vsem a preji, abychom rok 2021 zvladli spolecné co nejlépe.

Za tym CAVO Anna Arellanesova, predsedkyné
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POSLANI CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNEN (CAVO0)

Nasim poslanim je sdruzovat organizace pacient( se vzacnym onemocnénim i jednotlivé pacienty, zastupovat je a prosazovat jejich
zajmy a posilovat povédomi o specifické problematice vzacnych onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli neziskovych,
statnich i mezinarodnich instituci i verejnosti.

CINNOST A ROLE CAVO PRI PLNENI POSLANi

posilovat povédomi vefejnosti, predstavitelll neziskovych, statnich i mezinarodnich instituci o problematice vzacnych onemocnéni
podporovat svou ¢innosti organizace pacientli se vzacnym onemocnénim, prosazovat zajmy pacientll se vzacnym onemocnénim

zlepSovat pristup k informacim, diagnostice, [é¢bé i dalSim zdravotnim sluzbam pro pacienty se vzacnym onemocnénim

Oo0Ooano

podporovat védecky i klinicky vyzkum v oblasti vzacnych onemocnéni, zlepSovat kvalitu Zivota pacient(i se vzacnym onemocnénim skrze
vzdélavani a dalsi formy podpory
zastupovat zajmy pacientl se vzacnym onemocnénim za CR na mezinarodni Urovni

O

STRATEGIE CAVO: ZADNY PACIENT NESMi ZUSTAT OPOMINUT

V roce 2019 jsme pro CAVO stanovili hlavni dlouhodobé cile rozvoje. Vychazeli jsme z viastni zkugenosti, nasi znalosti potteb pacient v Ceské
republice a také z podnétd, které jsme ziskali pri vzniku evropské strategie RARE 2030 na niZ jsme se aktivné podileli v rémci EURORDIS.
Jednim z hlavnich bod(i nasi strategie je zajistit, aby Zadny vzacny pacient nezistal opominut. Chceme nastavit takovy systém, aby se kazdy
pacient se vzacnym onemocnénim dostal ke spravné diagndze, péci a dostupné Ie¢bé. To v soucasné dobé bohuzel neni viibec samoziejmé.
Pro nasi ¢innost jsme si vytycili Ctyfi hlavni strategické pilife, na kterych nase cinnost stoji a které chceme rozvijet. Toto nam umoznuje
v rocnich periodach postupné realizovat jednotlivé projekty a cile.
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ZAKLADNI PILIRE STRATEGIE CAVO

@

PARTICIPACE NA TVORBE
ZDRAVOTN{ POLITIKY

VZDELAVANI

SERVIS
PRO PACIENTY

PILIR 1 PILIR 2

PARTICIPACE NA TVORBE ZDRAVOTNI POLITIKY

Snahou CAVO je podilet se na tvorbé zdravotni politiky, na vzniku i naplfiovani strategickych dokument(i (strategie pro vzacna
onemocnéni 2030, narodni akéni plany pro vzacna onemocnéni). Aktivné se Ucastnime v Pacientské radé i pracovnich skupinach
ministerstva zdravotnictvi, ministerstva prace a socialnich véci, prosazujeme podnéty nasich ¢lend a aplikujeme zkusenosti a dopo-
rueni organizace EURORDIS do nasich podminek. Nasim cilem je zajistit nastaveni a legislativni zakotveni ucelené péce a pristupu
k [é¢bé pro vSechny pacienty se vzacnymi onemocnénimi a také vytvoreni narodni sité specializovanych pracovist, kde bude poskyto-

vana a koordinovana ucelena péce vSem témto pacientlim vcetné téch, jejichz diagnoza je velmi vzacna nebo ani neni pojmenovana.

SERVIS PRO PACIENTY

CAVO poskytuje sluzby uréené pacientdim. Provozuje a usiluje o dalsi rozvoj help linky, rozvoj projektu véasna diagnostika vzacnych
onemocnéni, zajistuje koordinacni sluzby a poradenstvi pro ¢leny, usiluje o dalsi rozvoj spoluprace a vzajemné komunikace mezi
svymi ¢leny, rozvoj edukativnich projektil (napf. vzacnicz). CAVO také podporuje vznik novych pacientskych organizaci a poskytuje
podporu pro zacinajici spolky zaméfené na jednotlivé vzacné diagnozy.

VZDELAVANI
Aktivity CAVO v této oblasti jsou zaméFrené na vzdélavani odborné verejnosti (medikii, odborného personalu i lékai() a vzdélavani
pacientl. Dllezitou roli ma a bude mit nadale zvySovani povédomi o vzacnych onemocnénich, ale téz o pfinosech inovativni Iecby
a vlivu péce a l&cby na kvalitu Zivota pacientd. CAVO se podili nebo realizuje seminate, prednasky, vytvaii odborné materialy,
realizuje osvétove aktivity a cilené kampané pro verejnost. Nasim dlouhodobym cilem je pak ustanovit specialni edukacni centrum
zamérené na VO.

VYZKUM

Vzhledem k charakteru vétsiny vzacnych onemocnéni je zlepsovani situace pacientt vzdy spojeno s inovacemi, vyzkumem a novymi
poznatky. Usilujeme o to, abychom dosahli vétsiho vlivu na vyzkum, realizaci klinickych studii a aktivity, které umozni zapojeni nasich
pacientu. Snazime se takeé realizovat specificky zamérené priizkumy a systematicky mapovat potieby pacientti se vzacnymi onemoc-
nénimi.

CLENSTVI V CAVO

CAVO sdruzuje organizace pacientdl se vzacnymi onemocnénimi
a jednotlivé pacienty bez vlastni organizace. Ke 31. 12. 2020 méla 41
¢élenskych organizaci a dalsich 70 individualnich €lend, ktefi cel-

kem zastupovali 95 vzacnych diagnoz.

ONEMOCNENI JE POVAZOVANO ZA VZACNE, POKUD
POSTIHUJE MENE NEZ PET Z DESETI TISiC OBYVATEL.

Clenem CAVO se mlzZe stat pacientska organizace, ktera sdruzuje
a zastupuje zajmy pacientll se vzacnym onemocnénim nebo jejich
rodiny. Clenem se miiZe stét i jednotlivec se vzacnym onemocnénim,
pokud pro jeho onemocnéni neexistuje pacientska organizace.
O pijeti rozhoduje Rada CAVO hlasovanim. Clenstvi je bezplatné.
Prihlasku Ize stahnout na webu na www.vzacna-onemocneni.cz
v sekci O nas/Clenstvi v CAVO
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SEZNAM CLENU K 31. 12. 2020

PACIENTSKE ORGANIZACE CLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPUIJICI
NASLEDUJICi DIAGNOZY

ALSA, zs,

ANGELMAN CZ, spolek

Asociace genoveé terapie, zs.

Asociace muskularnich dystrofikti v CR, zs.

Asociace rodicl a pratel zdravotné postizenych
détiv CR, zs, klub Be Treacher-Collins / Be TCS

ATOS, zs.

AVminority, zs.

DEBRA CR, z..

Diagnoza MDS

Diagnoza FH, zs.

DIAGNOZA NARKOLEPSIE zs.

Dystonie - rodina spolu, zs.

End Duchenne zs.

HAE Junior zs.

Klub nemocnych cystickou fibrézou, zs.

Klub pacientd mnohocetny myelom, zs.

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

Kongenévus CZ-SK, zs.

LYMFOM HELP, zs.

META - spolek pacientd se stradavymi
onemocnénimi, 0.s.

METODE] zs.

MYGRA-CZ, zs.

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, zs.

NEFROHEMA, o.ps.

Obcanskeé sdruzeni Imunodeficitnich
pacientti HAE /AAE

Obcanské sdruzeni rodict déti a dospélych
postizenych Gaucherovou chorobou

Palecek - spolecnost lidi malého vzrlistu

PARENT PROJECT, zs.

PRADER-WILLI, zs.

Rett Community, z.s.

Revma Liga Ceska republika, zs.

Sdruzeni pacientd s plicni hypertenzi z.s.

SMAdi, zs.

Spole¢nost C-M-T, zs.

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, zs.

Spolec¢nost Parkinson, zs.

Spolek Ichtyoza

Spolek pro Atypické parkinsonske
syndromy (APS). zs.

Willik - spolek pro WilliamsGv syndrom, zs.

Tarlovova cysta, zs.

Zivot bez stieva, zs.
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Adrenoleukodystrofie (ALD)

Lymfangioleiomyomatoza

Agamaglobulinemie

Lymfangiom

Amyloidoza

Alporttiv syndrom

Arnold-Chiari malformace

Atrézie jicnu

Autoimunitni polyendokrinni
(polyglandularni) syndrom

Barth syndrom

Bartterliv syndrom - typ 1

Centronuclear myopathy

CIDP - chronicka zanétliva
demyelizacni polyneuropatie

CrouzonGv Syndrom.

Diabetes insipidus, nefrogenni
forma

Dysautonomie; IST

Dystonia muscularum deformans

Ehlerstiv-Danloslyv syndrom

Familiarni stredomorska horecka

Fibrozni dysplazie

FraserQv syndrom

Genetické metabolické
mitochondrialni onemocnéni

Geneticka vada SETD5

Hereditarni spasticka paraparéza
(HSP)

Kabuki syndrom

KlippelGv-Trenaunaydv syndrom

Kongenitalni svalova dystrofie

Lambert-Eaton myastenicky syndrom

Loeys-Dietz syndrom

Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia
teleagniectasia

Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauseruv
syndrom

McCune-Albright syndrome

Neurofibromatoza

Neurofibromatoza 2 typu

Neurofibromatoza NF1
(Recklinhausenova choroba)

Parra-Romberg Syndrome

Peutz-Jegherslv syndrom

Phelan McDermid Syndrom

Primarni ciliarni dyskineze

Refsumova nemoc

Relabuijici polychondritida
(Relapsing Polychondritis)

Sarkoiddza

Sakroidoza Il. stupné

Sjorgrenliv syndrom

Spinocerebellarni ataxie 21

Sticklertv sydrom

Suspektni mitochodrialni
myopatie

Syndrom Ellis van Creveld

Syndrom fragilniho X chromosomu

Syndrom Joubertoveé

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrasomie 18p

Tetrasomie X-chromosomu

Tromboticka trombocytopenicka
purpura

Vitamino rezistentni rachitida

Wilsonova nemoc



DEN VZAGNCH ONEMDCNENI
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Setkani u prilezitosti Dne vzacnych onemocnéni v Brnénském Mendelové muzeu




CINNOST V ROCE 2020

|. AKTIVITY A PROJEKTY CAVO V ROCE 2020

Predstaveneé diagnozy za rok 2020 pocet prednasek

Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauseruv syndrom 1
Svalova dystrofie DMD/BMD 3
Williamsuv syndrom 5

Treacher-Collins-Sondrom

Vzacna forma autismu

Autistické spektrum

Kabuki syndrom

SMA

Fabryho choroba

1
a4
3
a4
1
2
I

Celkem diagnoz:

VZDF:LAVAyi 'STUDEleﬁ O'VZACN?CH
ONEMOCNENICH NA SKOLACH

Vzdélavani medikd ve spolupraci s 2. lékarskou fakultou UK a FN Mo-
tol probihalo v obou semestrech roku 2020. Viyuka pokracovala dis-
tancné pres aplikaci Zoom. Podafilo se nam realizovat 24 seminara.
Ohlasy na vSechny seminare byly velmi pozitivni. VSem z(c¢astnénym

dékujeme za aktivni a kreativni spolupraci.

HELP LINKA

Ve spolupraci s Narodnim koordinacnim centrem pro vzacna one-
mocnéni (NKCVO) pfi Ustavu biologie a lékaFské genetiky ve FN Mo-
tol jsme i v roce 2020 provozovali nasi help linku (help@vzacna-one-
mocneni.cz).

Sluzba je urcena jak pacientdm, tak i Iékafdm prvniho kontaktu.
Obraceji se na nas lidé, ktefi nemohou dojit ke spravné diagnoze, pa-
cienti hledajici odpovidajici péci, ale téz pacienti, ktefi chtéji navazat
kontakt s lidmi se stejnou diagnozou.

Nasim zamérem je provazet pacienty, ktefi nas kontaktovali
prostrednictvim help linky, i po vyfeseni jejich prvotni potieby. Usi-
lujeme o to, aby jim byla stanovena spravna diagnoza a nasledné
pomahame zajistit odpovidajici péci.

V roce 2020, zvlasté s nastupem pandemie, doslo k narlistu
poctu dotazu na help lince. Lidé byli ¢asto bezradni a potfebovali po-
radit, jak se ochranit, jak bezpecné absolvovat péci apod.

V roce 2020 jsme prostfednictvim help linky vyfesili 170 dotazl
tykajicich se vzacnych onemocnéni. Pouze 4 % dotaz(i byla od
lékafd, ostatni od pacientl. Nejvice dotazd se tykalo zajiSténi
odpovidajici péce (43 %) a stanoveni diagndzy (24 %).
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TYP DOTAZU NA HELP-LINCE (V %)
V ROCE 2020

Il hleda péci nebo lékare

Bl hleda diagnozu

B ostatni dotazy

[l dotazy na kontakty
dotazy lékaru

Proces feseni dotazd neni jednoduchy. Vyresit jeden ,bézny do-
taz“ zabere mnohdy i nékolik tydnd, béhem nichz koordinatorka help
linky ¢asto opakované komunikuje s pacientem, panelem expert(
i dalSimi Iékari a specializovanymi pracovisti.

DEN VZACNYCH ONEMOCNENI 29. 2. 2020

Tento rok pfipadnul Den vzacnych onemocnéni na 29. nora. Uspo-
radali jsme nékolik setkani, realizovali jsme komunikacni kampan
a rovnéz nasi ¢lenove se svymi aktivitami vyznamné zapojili do zvyso-
vani povédomi o vzacnych onemocnénich.

Akce ke Dnivzacnych onemocnéni byla, aniz bychom to tusili, na
dlouhou dobu posledni prilezitosti k osobnim setkanim. S nékterymi
nasimi ¢leny jsme se tehdy vidéli bohuzel naposled. Nasledujici den
byl v Ceské republice diagnostikovan prvni pacient s COVID-19.

»NENi NUTNO“ ANEB SPOLECENSKE ODPOLEDNE

U PRILEZITOSTI DNE VZACNYCH ONEMOCNENI

Spolecenské odpoledne jsme usporadali prostorach byvalé sodov-
karny v Praze 29. 2. 2020. Nase pozvani pfijal i ministr zdravotnictvi
Adam Vojtéch a fada dalSich vyznamnych osobnosti. Na programu
bylo napriklad divadelni predstaveni souboru Kriplici, koncert Jaro-
slava Uhlife nebo spolecné foceni, kdy si Ucastnici mohli své fotky
s vlastnim textem hned vytisknout a odnést.

»SPOLU NADOTEK*“ - DEN VZACNYCH ONEMOCNENI V BRNE
V ramci Dne vzacnych onemocnéni jsme se také Ucastnili diskusni-
ho odpoledne, které usporadala pacientska organizace DEBRA CR
v Mendelové muzeu v Brné. Na akci, kterd se uskutecnila 26. 2. 2020,
vystoupili mezi jinymi Marek Orko Vacha nebo primarka oddéleni lé-
kafské genetiky FN Brno Renata Gaylliova. Centrum provazeni zde

prezentovalo svou vystavu.



INFORMACNIi KAMPAN
L,VZACNI, UKAZ, ZE JSI S NAMI

V roce 2020 navazali na témata z prechozich let, kdy jsme pouka-
zovali pfedevsim na potfeby vzacnych pacientt. Kampan vychazela
z materiall pripravenych organizaci EURORDIS, ale pro nase pod-

minky jsme ji uzpdsobili.

Nas slogan v roce 2020 byl: Vzacni. Ukaz, Ze jsi s nami!
Ucelena péce pro vsechny vzacné pacienty!

Zakladni sdéleni kampané:

[ Lidi, ktefi Ziji s néjakym vzacnym onemocnénimi je v populaci vice
nezs %

[ V Ceské republice odhadujeme pocet pacientd na 500 tisic,
v Evropé 30 miliontl a celosvétové az 300 miliond

[ Vzacni pacienti potfebuii
- Znat spravnou diagnozu véas
- Mit pristup k ucelené péci a lé¢bé

[ Proto je zapottebi, aby vznikla sit' vysoce specializovanych center
pro vzacna onemocnéni, ktera bude aktivné spolupracovat se

zahranicnimi centry v rdmci Evropskych referencnich siti

Informacni kampan byla velmi Uspésna, a to i diky zapojeni nasich
Clend, ktefi pfi svych aktivitach pfipominali Den vzacnych onemoc-
néni. Podékovani zaslouzi také vsichni ti, kdo svoji podporu vyjadfili
pres socialni sité.

Planovanou tiskovou konferenci a vystavu jsme vSak uz bohuzel
z diivodli protiepidemickych opatfeni realizovat nemohli. Presto se
v médiich podafilo mnoZstvi vystupd, napriklad série rozhovor(i na
Ceském rozhlase nebo serial o vzacnych onemocnénich v poradu
Sama doma.

Informacni kampan se konala také on-line, v podobé plakatt
na lékarskych fakultach a ve vybranych fakultnich nemocnicich,
i formou video spotd, které se vysilaly v nemocnicich, poliklinikach,
méstskych Ufadech i na velké obrazovce na Hlavnim nadrazi

v Praze.

PROJEKT VZACNI.CZ

Skrze pribéhy konkrétnich lidi ukazujeme problematiku jednotlivych
onemocnéni i témata spolecna vSem vzacnym onemocnénim. K dané
diagnoze Ize na webové strance najit kazuistiku a popis onemocnéni
dle Orphanetu (orpha.net) nebo jinych odbornych informacnich zdro-
ji. Soucasti jsou odkazy na pacientské stranky nebo weby vénuijici
se dané diagndze, novinky ze svéta vzacnych onemocnéni a dalsi
uzite¢né odkazy. Ddraz klademe na kvalitu poskytovanych informaci
a odkazy na zdroje.

Web je urcen jak pacientim, ktefi na ném mohou nalézt infor-
mace nebo inspiraci pro feseni své situace, tak odbornikiim, ktefi
uvidi problematiku vzacnych onemocnéni z pohledu pacienta.
Tési nas, Ze z prispévkl na webu Casto Cerpaji také média pro své
¢lanky. Web vznikl v roce 2015 a od té doby ho priibézné rozvijime
a dopliujeme.
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PROJEKT PALIATIVNI PECE U PACIENTU
SE VZACNYM ONEMOCNENIM

V roce 2020 jsme navazali na zavéry studie ,Rozvoj paliativni péce
u pacient( se vzacnymi chorobami®, ktera byla realizovana v CAVO
MUDr. Monikou Némcovou diky stipendijnimu grantu Nadacniho fon-
du spolecnosti Avast jiz v roce 2019. Nasim dlouhodobym cilem je,
aby kazdy pacient se vzacnym onemocnénim mél moznost vyuzivat
sluzeb paliativni péce a také aby paliativni péce byla soucasti sluzeb
center vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni. Z ddvo-
du pandemie a restrikci jsme vSak pracovali pouze na formulaci cilti
a strategii, jak téchto cild postupné dosahnout a seminare ani dalsi
setkani na toto téma se neuskutecnily.

KOMUNIKACE SE CLENY A VEREJNOSTI

ZPRAVODA] CAVO

V pribéhu roku 2020 jsme vydali dvé cisla Zpravodaje v nakladu
nékolika tisic vytiskd, které jsme distribuovali mezi své cleny, spolu-
pracovniky, statni spravu a zdravotnické pracovniky. Stejné jako vloni
jsme vydali Special, ktery vypravi pfibéhy nasich pacient(.

CAVONOVINY
Jednou mési¢né zasilame nasim ¢lentim Cavonoviny. Jde o souhrn

onemocnéni a zdravotni politiky.

WEB A FACEBOOK CAVO

V roce 2020 jsme byli velmi aktivni na nasem webu i facebookovych
strankach. Zvefejriovali jsme pfibéhy nasich pacient(, aktuality z do-
mova i zahranici i informace o Ucasti nasich ¢lend na akcich. Velmi
nas tési, ze nase facebookové stranky zaznamenavaji staly narlst

navstévnosti i sdileni.

¢

CAVONOVINY 8=,

§ ANNOU ARELLANESOUOU 0 VYY1 VZACNYCH ONEMOCNENT
AK FUNGUJE HELP LINKA EAVD
CEMU POTREBUJEME NARODNi STRATEGII PRO VZACNA ONEMOCNENT?
DOSTANOU LEKY NA VZACNA ONEMOCNENI ZVLASTNI STATUT?

PREDSTAVUJEME SPOLEK ALSA -
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II. KONFERENCE A SEMINARE 0 VZACNYCH ONEMOCNENICH,ZDRAVOTNI

POLITIKA

KONFERENCE CLENU CAVO

Dne 19. 11. 2020 se uskute¢nila konference CAVO spojena se setka-
nim ¢lenG. Vzhledem k protiepidemickym opatfenim se tentokrat ko-
nala on-line. Byli jsme mile prekvapeni, Ze se akce vydafila i po tech-
nické strance i pfi pomérné vysokém poctu ucastnikd.

EVROPSKAVK(')N FERENCE O VZACNYCH
ONEMOCNENICH

Evropska konference o vzacnych onemocnénich (ECRD) je nejvétsi
pacienty vedenou akci zaméfenou na vzacna onemocnéni. Setkavaji
se zde odbornici, pacienti, pacientské organizace, zastupci farmaceu-
tického priimyslu, zdravotnich pojistoven i requlacnich organ(. Infor-
mace a trendy, které jsou na ECRD prezentovany, ¢asto tvori zaklad
pro formovani budoucich politik v oblasti vzacnych chorob.

V roce 2020 se konference ECRD uskutecnila on-line. Hostitel-
ské Svédsko viak ve spolupraci s organizaci EURORDIS usporadaly
zcela plnohodnotnou dvoudenni akci, na které se seslo vice nez 1500
Ucastnikll z 57 zemi. Mezi zavérecné fecniky byl pozvan poprvé také
¢esky ministr zdravotnictvi Adam Vojtéch.

Na konferenci ECRD 2020 byla mimo jiné projednana dlouho-
doba strategie RARE 2030, na jejiz pripravé jsme se za Ceskou repub-
liku také podileli. Tato strategie je zakladnim vychodiskem pro tvorbu
politiky v oblasti vzacnych onemocnéni na dalsi roky.

UCAST NA CINNOSTI EURORDIS

Organizace EURORDIS zastfeSuje cinnost pacientskych organizaci
zaméfenych na vzacna onemocnéni v Evropé a CAVO je jejim ¢le-
nem od svého zaloZeni. Pravidelné se Ucastnime poradanych zaseda-
ni Rady narodnich alianci EURORDIS (v roce 2020 se konaly on-line
at019.3. a 26.11.2020) a ¢lenskych schiizi.

V roce 2020 jsme se z(castnili také on-line vzdélavacich seminarl
(napt. o Evropskych referencnich sitich). Dale jsme se podilelina ¢innosti
pracovnich skupin zamérenych na pripravu Dne vzacnych onemocnéni
nebo finalizaci dlounodobé evropské strategie RARE 2030.

SEMINI-'\'ﬁ NA TEMA BUDOUCNOST
GENOVE TERAPIE

Dne 3. 9. 2020 probéhl v rezidenci velvyslance USA v Praze seminaf
na téma budoucnosti genové terapie v kontextu novely zakona, kte-
ry méni zpUsob schvalovani Uhrad inovativni [éCby, tedy mimo jiné
pravé genové terapie. V panelu sedéli poslanci, zastupci ministerstva
zdravotnictvi i zdravotnich pojistoven, Iékafi a pravnici. Diskuse, na
které jsme se také podileli, byla vénovana predevsim postupu novely
zakona €. 48/1997 Sb,, ktera byla v té dobé pfipravovana na predlozeni
do Poslanecké snémovny.
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KULATY STp LNA TEMA LECBY VZACNYCH
ONEMOCNENI vV CR

Dne 30. 6. 2020 se uskutecnil kulaty stdl Zdravotnického deniku na
téma lécby vzacnych onemocnéni v CR. Na akci vystoupila také pred-
sedkyné CAVO Anna Arellanesova s prispévkem o diileZitosti realiza-
ce systémové zmény vstupu lékd pro vzacna onemocnéni do Uhrad.

NARODNIi STRATEGIE PRO VZACNA
ONEMogNENi A NARODr:u' AKéNi PLAN
PRO VZACNA ONEMOCNENI

V roce 2020 koncilo obdobi realizace prvni Narodni strategie pro
vzacna onemocnéni (platné od roku 2010) i Narodniho akéniho planu
pro vzacna onemocnéni na roky 2018-2020. Nasim Ukolem bylo ini-
ciovat a ve spolupraci s odborniky a Ministerstvem zdravotnictvi pfi-
pravit novou Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta 2020
- 2030 a novy Narodni akéni plan na dalsi obdobi.

V ramci narodni strategie se snazime prosadit nas dlouhodoby
cil, aby zadny pacient, byt by bylo jeho onemocnéni sebevzacnéjsi,
nezlistal opominut. Povazujeme za zasadni, aby se kazdy pacient se
vzacnym onemocnénimi dostal vcas ke spravné diagnoze, odpovida-
jici péci podle standardl a soucasnych poznatkl lékarské védy
i dostupné lécbé a socialni podpore.

Strategie do roku 2030 by méla byt zamérena zejména na:

[ na vcasnou diagnostiku a dostupnost adekvatni 1é¢by vzacnych
onemocnéni

[ koordinaci a centralizaci efektivni péCe v navaznosti na zavedeni
systému presnéjsi identifikace vzacnych onemocnéni v narodnim
zdravotnickém informacnim systému

[ zlepSeni vzdélavani a informovanosti odborné i laické verejnosti

[ spolupraci na narodni i mezinarodni Urovni

[] zapojeni pacientskych organizaci

Pfipravovana Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2021
- 2030 by méla byt pIné v souladu s Doporucenim Rady EU z roku
2009 a dalsi evropskou legislativou, a méla by reflektovat doporuceni
studie Rare 2030 a také vychazet ze strategie Zdravi 2030.

Vlivem pandemie se vsak nepodafilo novou narodni strategii
dokoncit a projednat v roce 2020, a tak prace budou pokracovat
i v roce 2021.



CINNOST V PACIENTSKE RADE
MINISTRA ZDRAVOTNICTVi A DALSICH
PORADNICH ORGANECH

V fijnu 2017 byla ustanovena Pacientska rada, ktera je stalym po-
radnim organem ministra zdravotnictvi slozenym ze zastupcd paci-
entskych organizaci. PIni konzultacni roli: U¢astni se pripominkovych
fizeni, vydava stanoviska ¢i konzultuje jako zastupce pacientd, zfizuje
pracovni skupiny a vénuje se oblasti ochrany prav a naplfiovani po-
treb pacientdl.

Rada ma 24 clen( z rlznych oblasti a zaseda cCtyfikrat rocné.
V roce 2020, zejména kvili pandemii zasedla celkem Sestkrat, z toho
dvakrat mimoradné. Predsedkyné CAVO Anna Arellanesova byla
zvolena mistopredsedkyni této rady a vede pracovni skupinu pro
inovativni lécbu, jez Fesi také problematiku Uhrad lékd na vzacna
onemocnéni.

CAVO se také U&astnilo &innosti pracovni skupiny ministerstva
zdravotnictvi pro revizi systému cen a Uhrad |éCiv, jeZ pfipravovala
nove znéni zakona ¢. 48/1997 Sb. o vefejném zdravotnim pojisténi.

Velmi aktivni byla také pracovni skupina ministerstva zdravotnict-
vi pro zdravotnickeé prostfedky, do které se intenzivné zapojili zastupci
pacientskych organizaci.

Vysledky Ucasti na pracovnich skupinach ukazuji na vyznam
zapojeni pacient(i do ¢innosti ministerstva zdravotnictvi.

Hlavnim tématem ¢innosti v ramci poradnich organd v roce 2020
byla ovSem problematika pandemie. Pacientska rada upozornovala
a prosazovala potfeby chronickych pacient( pfi ockovani a spolupra-

covala s ministerstvem pfi Sifeni informaci k oc¢kovani proti COVID-19.

LEGISLATIVA A PRgSAzovANi
SYSTEMOVYCH ZMEN

V roce 2020 jsme se podileli na pfipravach nékolika legislativnich
Uprav, které se primo tykaji problematiky vzacnych onemocnéni.

NOVELA ZAKONA C. 48/1997 SB. O VEREJNEM ZDRAVOTNIM
POJISTENI
Tato novela pfinasivyznamné zmény v nékolika oblastech zdravotnictvi.
My jsme se vénovali formou navrhd a pfipominek predevsim feseni
vstupu lécivych pripravki pro vzacna onemocnéni do systému Ghrad
(§39da), které v nasem zdravotnictvi zasadné chybi. Jde o vyznam-
nou systémovou zmeénu, kterd umozni pacientim dostat se dfive ke
schvalené Ié¢bé. To je pfi zavaznych chronickych onemocnénich, ktera
navic ¢asto rychle postupuii, zcela zasadni. Soucasny stav navic zatézu-
je rozsahlou administrativou lékafe i zdravotni pojistovny.

Novela byla predlozena k projednani v Poslanecké snémovné 2.
zafi 2020.

NOVELA ZAKONA C. 372/2011 SB. O ZDRAVOTNICH
SLUZBACH

U této novely jsme spolu s odborniky iniciovali a navrhli Upravu statu-
su specializovanych pracovist, jez jsou ¢leny Evropskych referencnich
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siti pro vzacna onemocnéni (ERN). Cilem je, aby pracovistim, ktera
prosla naro¢nym evropskym hodnocenim, mohl byt dan status vyso-
ce specializovaného centra také v CR. To umozni vznik planované sité
center pro vzacna onemocnéni.

V ramci této novely jsme se téz podileli na diskusi o podobé
definice pacientskych organizaci, ktera je klicova pro novelu zako-
na ¢. 48/1997 Sb. podle niZz budou do posuzovani a rozhodovani
o Uhradach Iékii na vzacna onemocnéni nové vstupovat také pacienti.

Novela ale nebyla v roce 2020 predlozena do poslanecké
snémovny.

STRATEGIE OCKOVANi PROTI NEMOCI COVID-19

Ve spolupraci s nasimi odbornymi garanty jsme vypracovali navrh,
aby ve strategii byly prednostné zahrnuty potfebné kategorie paci-
entll se vzacnym onemocnénim a nasledné téZ pecovatelé. Prvotnim
impulsem véak bylo vytvoreni Stanoviska CAVO k ohrozenym skupi-
nam pacientd se vzacnym onemocnénim. Nasledné jsme v pribéhu
podzimu 2020 méli moznost pfipominkovat Strategii oc¢kovani proti
nemoci COVID-19 jesté pred jejim zvefejnénim.

MEZIOBOROVA KOMISE PRO VZACNA ONEMOCNENI
V roce 2020 jsme se také podileli pfipravé a pfipominkovani nového
statutu Mezioborové komise pro vzacna onemocnéni. Cilem zmén
bylo zajisténi vétsi akceschopnosti a flexibility této komise a také za-
pojeni zastupcl pracovist zapojenych v ERN do jeji ¢innosti.

Navrh statutu byl v roce 2020 projednan Ministerstvem zdra-
votnictvi.

PILOTNi PROJEKT CENTER PRO VZACNA
ONEMOCNENI

Pilotni projekt center pro vzacna onemocnéni byl spustén ve spo-
lupraci zdravotnich pojistoven, UZIS, odborniki a CAVO roce 2019.
Jeho cilem je zmapovat soucasny stav péce o pacienty se vzacnym
onemocnénim, zjistit realny pocet téchto pacientt, spocitat naklado-
vost péce, formulovat standardy péce a identifikovat pfipadné nedo-
statky v péci o tyto pacienty.

Pilot nyni probiha ve FN Motol (vzacna neuromuskularni
onemocnéni a vzacna respiracni onemocnéni), ve VFN v Praze
(vzacna dédi¢na metabolicka onemocnéni, vzacné imunodeficience,
autoinflamatorni a autoimunitni onemocnéni) a ve FN Brno (vzacna
hematologicka onemocnéni).

Od 1. 1. 2020 byl pro dana pilotni centra vytvofen tzv. signal-
ni kod ,dispenzarizace pacienta s diagnostikovanym vzac-
nym onemocnénim®, ktery ma umoznit po vyhodnoceni ziskat
prehled nejen o poctech pacientd se vzacnym onemocnénim, ale
i 0 prichodu pacienta zdravotnickym systémem. Na zakladé téchto
informaci bude mozné optimalizovat péci podle mezinarodnich
doporuceni. PGvodné planované vyhodnoceni prvni faze tohoto pi-
lotu na podzim roku 2020 bylo z divodu pandemie presunuto na
rok 2021.
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PROSAZOVANI ZAJMU PACIENTU
V DOBE PANDEMIE

Na lidi se vzacnym onemocnénim se v pandemii zapomnélo. Pro
mnohé vypadla nezbytna péce, zcela chybély rousky a respiratory.
Pritom pravé lidé se vzacnymi onemocnénimi patfi z hlediska naka-
zy koronavirem do rizikové skupiny. Snazili jsme se pomahat nasim
¢lentim a véem lidem se vzacnym onemocnénim jak individualné, tak
systémovym pristupem.

Vydali jsme Stanovisko CAVO ,V dobé pandemie onemocnéni
COVID-19 jsou pacienti se vzacnym onemocnénim vysoce riziko-
vou skupinou” a stale jsme jednali s Ministerstvem zdravotnictvi
o zajisténi pomucek, zajisténi péce a odbornych vysetreni nasich
pacientli v pribéhu pandemie.

Situace se ménila kazdy den. Bohuzel se plivodné domluvené
dodavky ochrannych pomdcek nasim pacientim ze strany statu
nepodarilo prosadit. O to vice si cenime nasazeni, ochoty a spolu-
prace nasich ¢lend, firem i jednotlivcl, ktefi nasim pacientdm v dobé
pandemie pomahali.

VYROCNI ZPRAVA ZA ROK 2020
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lIl. SPOLUPRACE S ORGANIZACEMI

SPOLUPRACE V PANDEMII

Kdyz propukla pandemie, byl vyrazny nedostatek rousek a dalSich
ochrannych prostfedkd. Nase asociace i jednotlivi ¢lenové se zapojili
do Siti a rozesilani doma Sitych rousek na vlastni naklady. Byli jsme
velice dojati, kolik se projevilo vzajemné solidarity a podpory mezi
nasimi cleny.

Navazali jsme také spolupraci s firmou GoodMask, ktera nasim
pacientim nabidla rousky a respiratory za zvyhodnéné ceny.

SETKéNI' S PACIENTSKOU ORGANIZACI
PALECEK

V priibéhu letniho setkani organizace Palecek (21. 8. 2020) jsme méli
prilezitost se osobné seznamit s jejimi ¢leny. Predstavili jsme jim ¢in-
nost CAVO a vedli jsme spole¢nou diskusi na téma vstupu nového
léku pro jejich diagndzu na cesky trh. Hovofili jsme také o zapojeni
organizace do projektu vzdélavani studentl o vzacnych onemocné-

nich na Skolach, o ktery projevili velky zajem.

SCHUZE RADY CAVO A CINNOST
PRACOVNI SKUPINY

V lofiském roce se pravidelné schiize Rady CAVO i mési¢ni setkani
nasi pracovni skupiny vétsinou konaly online. Pfesto jsme méli prile-
Zitost se potkat i osobné, a to pfi diskusi o vyznamnych novelach za-
konli a Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta 2021-2030.

V dobé nejvétsich restrikci jsme se snazili nase online setkani
obohatit 0 nové prvky. Jako specialniho hosta jsme pozvali napfiklad
psycholozku Pavlu Hodkovou, ktera pro nas pfipravila virtualni
seminar ,,Pandemie a psychika“.

SPOLUPRACE V RAMCI ALIANCE PRO
INDIVIDUALIZOVANOU PODPORU

V letoSnim roce jsme se stali ¢leny Aliance pro individualizovanou
podporu. Na prvnim setkani, které probéhlo 16. 1. 2020 jsme stanovili
hlavni cile aliance a také urcili jednotlivé kroky, jakymi bude aliance
postupovat.

IV, UCAST NA MEZINARODNICH PROJEKTECH

v

EVROPSKE REFERENCNI SITE
PRO VZACNA ONEMOCNENI

Evropskeé referencni sité (ERN) jsou virtualni sité mezi poskytovateli
zdravotni péce (jednotlivymi klinikami) v celé Evropé. Jejich cilem je
usnadnit poskytovani kvalitni a vysoce specializované péce pro kom-
plexni nebo vzacna onemocnéni.

V soucasné dobé funguije celkem 24 siti. Ceska republika ma zas-
toupeni v 17 z nich. Celkem se zapojilo 26 pracovist z osmi fakult-
nich nemocnic. Do dalSich péti siti se v nové vyzvé prihlasila dalsi
pracovisté. Vyhodnoceni viak probéhne az v roce 2021.

Béhem roku 2020 jsme se na téma ERN zUcastnili fady jednani
spolu s odborniky na vzacna onemocnéni, zastupci ministerstva zdra-
votnictvi, UZIS i zdravotnich pojistoven.

ZAPOJENI DO STUDIE PROJEKTU
SOLVE-RD

Solve-rd.eu je pétilety projekt financovany Evropskou komisi. Jeho ci-
lem je zlepSovani diagnostiky u vzacnych onemocnéni.

V ramci tohoto projektu bylo CAVO osloveno, aby spolupraco-
valo s ¢eskymi odborniky na studii ,Jak sdélovat vysledky sekvenovani
genomu pacientlm a jejich rodinam®. Tato studie byla zamérena na
sdélovani vysledk( ziskanych metodou NGS (Next Generation Se-
quencing) pacientim a jejich rodinam tak, aby pro né byly co mozna
nejpfinosnéjsi. Studie byla zaloZzena na tzv. metodé EBCD (Evidence
Based Co-Design) pro genetické poradenstvi u testovani lidského
genomu. Spolu s CAVO se studie z(¢astnili odbornici z Velké Britanie
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i zastupci pacient(l z pacientské organizace SWAN UK. Vysledky po-
zorovani, rozhovor(, diskusi a setkani, které jsme v roce 2019 spolecné
s rodinami pacienty a zastupci pacientskych organizaci i zdravotniky
absolvovali, vyUstily v roce 2020 ve tfi doporuceni, ktera pomohou
zefektivnit a zlepsit zplisob sdélovani vysledku:

1/ Moznost re-konzultace

2/ Predchazeni pocitu viny

3/ ZlepSeni prostfedi oddéleni genetiky

Dékujeme vSem koleglim z Ceskych ¢lenskych pacientskych organi-
zaci, Ze se do studie zapojili.

ZAPOJENi DO PROJEKTU RARE2030

Rare2030.eu je dvoulety projekt evropské pacientské organizace
EURORDIS, jehoz vystupem bude vyhledova studie a doporuceni.
Studie spojuje velkou skupinu pacientd, lékar( a dalSich stakeholdert
za Ucelem navrzeni doporuceni, jez povedou ke zlepseni politiky pro
vzacné pacienty v Evropé. Finalni studie a doporuceni budou predsta-
vena v Unoru 2021 a nasledné doporucena Evropskému parlamentu.

CAVO je do projektu zapojeno jako ¢len panelu expert(, jeZ se
podili na vytyceni témat v rliznych problematikach tykajicich se vzac-
nych onemocnéni. Na podzim jsme se v Bruselu zUcastnili on-line
setkani panelu expertl a z nasi schlizky vyplynulo celkem 12 trendd,
které je potfeba v ramci formulovanych doporuceni vyresit.

Vystupy se projednavaly téz na konferenci ECRD 2020.
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V. PRUZKUM NA TEMA VZACNA ONEMOCNENi

V listopadu 2020 jsme ve spolupraci s agenturou IPSOS realizova-
li prizkum ,Povédomi o vzacnych onemocnénich v bézné populaci®
a ,Povédomi o vzacnych onemocnénich mezi lékafi prvniho kontaktu®.

Vzhledem k tomu, Ze jsme zachovali vétsinu otazek, mohli jsme
vysledky srovnat s vystupy prizkumu realizovaného v roce 2016.
Zavéry nas pozitivné prekvapily.

Povédomi o vzacnych onemocnénich mezi populaci i odbornou
vefejnosti roste. V bézné populaci ma 47 % realné povédomi o vzac-

VYROCNI ZPRAVA ZA ROK 2020

nych onemocnénich. Témér vsichni lékari dokazali jmenovat spravné
néktera ze vzacnych onemocnéni, v priméru uvadéli 5 znamych
onemocnéni. Roste i povédomi o pacientskych organizacich. Kazdy
paty clovék ma zkusenost se vzacnym onemocnénim, 8 % populace
pak ma zkusenost dokonce pfimo ve své rodiné.

Vice nez 41 % lékard prvniho kontaktu ma ve své klientele pa-
cienty se vzacnym onemocnénim.
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EKONOMICKE UDAJE
ZPRAVA 0 HOSPODARENI CAVO V ROCE 2020

Spotteba materidlu 44 254,60
Ostatni sluzby 656 921,95
Cestovné 743186
Naklady na reprezentaci 45 722,00
Mzdové naklady 811 883,00
Zdravotni a socialni pojisténi 201298,00
Kurzové ztraty 103,22
Bankovni poplatky 120,00
Pojisténi 6 174,20
Poskytnuté ¢lenské prispévky 257972
Jiné provozni naklady 263855

Naklady celkem 1779 127,10
S

Provozni dotace 744 352,00
Prijaté prispévky (dary) 788 621,00
Pijaté prispévky (ostatni) 129 000,00
Jiné provozni vynosy 987,36
Vynosy celkem 1662 960,36

Hospodarsky vysledek za rok 2020 -116 166,74

VYROCNI ZPRAVA ZA ROK 2020
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LIDE V CAVO

Rada CAVO

[ Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné
[ Ing. René Brectan, mistopredseda

[ Katefina Uhlikova, mistopredsedkyné

Revizorka
[ Mgr. Alice Onderkova

Koordinatorka

[] Martina Michalova

18

Odborni garanti

[ MUDr. Katefina Kopeckova

] prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc.
[ Prof. MUDr. Pavla Dolezalova, CSc.
[ MUDr. Markéta Havlovicova

1 MUDr. Renata Gaillyova, PhD.

[ Prof. MUDr. Viktor Kozich, CSc.
[] MUDr. Marek Turnovec

[1MUDr. Jana Haberlova

[ Prof. MUDr. Anna Sediva

[J Mgr. Pavla Hodkova

Spolupracovnici

[ Bc. Markéta Stépancicova
[ Vojtéch Kucera

1 Mgr. Alena Nagyova
[JIng. Jan Mihule
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PODPORUJI NAS

W Alnylany

Alnylam Czech, sr.o.

COPY GENER/\L

Copy General, s.r.0.

Deloitte.

Deloitte BPO, ass.

QYOwaKIRIN

Kyowa Kirin Pharma, s.r.o.

U, NOVARTIS

Novartis s.r.o.

Ministerstvo financi
- Ceské republiky

Ministerstvo financi CR

MINISTERSTVO PRACE
A SOCIALNICH VEC]

Ministerstvo prace a socialnich véci CR

L~ = MINISTERSTVO ZDRAVOTMICTVI
e - CESKE REPUBLIKY

Ministerstvo zdravotnictvi CR

&

nadaéni fond avast

Nadacni fond AVAST

NADACE
CLOVEK CLOVEKU

Nadace clovek ¢lovéku

@ Lékarna

Pears Health Cyber, sr.o.

Dékujeme viem, ktefi nasi ¢innost v roce 2020 podporili.

@ Pﬁzer

Pfizer PFE, spol. sr.o.

PRAGOTOUR

Travel & Transport

Pragotour, s.r.o.

@,

J
SANOF|

sanofi-aventis, s.r.o.

Takeda Pharmaceuticals Czech, s.r.o.

Utad vlady Ceské republiky

O®0

Urad viady CR

Dale dékujeme vSem jednotlivclm, ktefi nas podpofili pfimo nebo dary pres darujme.cz.

VYROCNI ZPRAVA ZA ROK 2020
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CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI, Z.S. (CAVO)

Bélohorska 19, 169 00 Praha 6
cavo@vzacna-onemocneni.cz
WWW.vVZacha-onemocneni.cz, WWw.vzacni.cz
Tel: 774 151 290,

€. uCtu: 2700441666/2010, Fio banka
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