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Poslani Ceské asociace pro vzacna
onemocnéni (CAVO)

Posldnim Spolku je sdruZovat organizace pacientii se vzaicnym onemocnénim i jednotlivé pacienty,
zastupovat je a prosazovat jejich zajmy a posilovat povédomi o specifické problematice vzdacnych
onemocnéni mezi odborniky ve zdravotnictvi, predstaviteli neziskovych, statnich i mezinarodnich
instituci i vefejnosti. Onemocnéni je povaZovdno za vzdcné, pokud postihuje méné neZ pét z deseti

tisic obyvatel.

v é

Cinnost a role CAVO pfi plnéni poslani

e posilovat povédomi vefejnosti, pfedstavitel( neziskovych, statnich i mezinarodnich instituci o
problematice vzacnych onemocnéni

® podporovat svou ¢innosti organizace pacientl se vzacnym onemocnénim, prosazovat zajmy
pacientl se vzacnym onemocnénim

e zlepSovat pfistup k informacim, diagnostice, [é¢bé i dalSim zdravotnim sluzbdm pro pacienty
se vzacnym onemocnénim

® podporovat védecky i klinicky vyzkum v oblasti vzacnych onemocnéni, zlepSovat kvalitu Zivota
pacientd se vzacnym onemocnénim skrze vzdélavani a dalsi formy podpory

e zastupovat zajmy pacientd se vzacnym onemocnénim za CR na mezinarodni rovni

CAVO sdru?uje organizace pacient(i se vzacnymi onemocnénimi a jednotlivé pacienty bez vlastni
organizace. Ke 31. 12. 2019 méla 41 c¢lenskych organizaci a dalSich 60 individualnich ¢lenq, ktefi
celkem zastupovali 91 vzacnych diagnéz.
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Slovo uvodem

Vazeni pratelé, kolegové a podporovatelé,

V roce 2019 jsme pracovali na predevsim na dlouhodobych projektech, které napliuji poslani naseho
zastresujiciho spolku. Nabrali jsme dalsi zkuSenosti a naucili se nékterym novym vécem. Doufame, ze
nam pomohou lépe dobre zastupovat nase ¢leny a hajit jejich zajmy.

Diky ¢lenstvi v Pacientské radé ministra zdravotnictvi jsme se mohli zicastnit ¢innosti pracovni skupiny,
kterd pripravovala navrh nové legislativy, jez umozni systémovy vstup Iékl na vzacna onemocnéni do
Uhrad. Nové je v této novele navriena také Gcast odbornik( a pacientl. V rdmci Pacientské rady jsme
vedli pracovni skupinu pro inovativni 1é¢bu.

Spolu s odborniky na vzacnd onemocnéni a ministerstvem zdravotnictvi jsme se snazili posouvat dal
pilotni projekt vysoce specializovanych pracovist pro pacienty se vzacnym onemocnénim. Nasi snahou
je, aby na téchto pracovistich byla poskytovana ucelend péde, nejenom zdravotni, ale i podpdrna.
Lécba by méla byt poskytovana dle dostupnych standardd péce a méla by byt také patficné
ohodnocena. Zaroven by tato pracovisté méla byt propojena jak mezi sebou na narodni Urovni, tak se
zahrani¢nimi klinikami podobného zaméreni vramci Evropskych referencnich siti pro vzacna
onemocnéni. Cilem pilotniho projektu ministerstva zdravotnictvi je vytvofit model pro tato
specializovana pracovisté.

V roce 2019 jsme dokondili projekt vénovany paliativni péci o pacienty se vzacnym onemocnénim. Jeho
vystupem je studie, kterd ukazuje, jak by méla byt nastavena paliativni péce v rdmci specializovanych
pracovist.

Dale jsme pokracovali v projektu VEasna diagnostika. Jeho cilem je, aby se lidé se vzadcnym
onemocnénim vyhnuli tzv. diagnostické odyseji a byli spravné diagnostikovani dfive, nez dojde k
nevratnym zménam na jejich zdravi. Proto povaZujeme za tak vyznamné nase dilc¢i projekty Help-linka
a Medici.

v

Soustavné se také snazime posilovat povédomi o problematice vzacnych onemocnénich u laické i
odborné verejnosti. U pfilezitosti Dne vzacnych onemocnéni, jeZ se kona vidy posledni Unorovy den
po celém svété, jsme pfipravili stejné jako v predeslych letech informaéni kampan.

Den vzacnych onemocnéni porfddame ve spolupraci s evropskou pacientskou organizaci EURORDIS. Ta
je pro nds vyznamnym mezindrodnim partnerem i v jinych oblastech. Skrze tuto spolupraci se také
podilime na nastavovani systému péce o vzacné pacienty na drovni EU. Jsme zapojeni také do nékolika
projektud a studii, jako jsou napt. Solve-RD nebo Foresight study Rare2030.

V letoSnim roce nam pribylo opét nékolik ¢lenskych organizaci a mnoho individudlnich ¢len( s ultra-
vzacnymi diagndzami. VSem nasim ¢lendm patfi nas obdiv a respekt k jejich spolecensky vyznamnym

aktivitdm ve prospéch lidi s jednotlivymi vzacnymi chorobami.

Zvlast dékujeme nasim garantim a odbornikdim na vzacna onemocnéni, bez nichz bychom nemohli
nase poslani uskutecnovat.

Za tym CAVO Anna Arellanesova, predsedkyné




Strategie CAVO

V roce 2019 jsme pro CAVO stanovili hlavni dlouhodobé cile rozvoje. Vychazeli jsme mimo jiné
z podnétl, které jsme ziskali pti vzniku evropské strategie RARE 2030, kterou jsme pfipravovali v ramci
EURORDIS.

Jednim z hlavnich bod{ nasi strategie je zajistit, aby Zadny vzacny pacient nezlstal stranou. Chceme
nastavit takovy systém, aby se kazdy pacient se vzacnym onemocnénim dostal ke spravné diagnoze,
péci a dostupné lé¢bé. To v soucasné dobé bohuzel neni samoziejmé.

Pro nasi ¢innost jsme si vytyCili ¢tyfi hlavni strategické pilite, na kterych nase Cinnost stoji a které
chceme rozvijet. Toto rozdéleni je pro nas klicové a umozni nam v roc¢nich periodach postupné plinit
jednotlivé projekty a cile.

Pilif 1 — Participace na tvorbé zdravotni politiky

Snahou CAVO je podilet se na tvorbé zdravotni politiky, na vzniku i naplfiovéni strategickych
dokumentl (Strategie pro vzdcnd onemocnéni 2030, narodni akéni plany pro vzacna onemocnéni).
Dale se chceme aktivné Ucastnit v Pacientské radé i pracovnich skupindch ministerstva zdravotnictvi,
ministerstva prace a socialnich véci, prosazovat podnéty nasich ¢lenli a aplikovat zkusSenosti a
doporuceni pacientské organizace EURORIDS do nasich podminek. Nasim cilem je nastaveni a
legislativni zakotveni ucelené péce pro pacienty se VO a také vytvoreni ndrodni sité specializovanych
pracovist, kde bude poskytovana a koordinovana péce i pacienty se VO.

Pilit 2 - Servis pro pacienty

Jednim z hlavnich projektl této Casti je provozovani a rozvoj HELPLINKY, rozvoj projektu Vcasna
diagnostika, zajisténi veskerych koordinacnich sluzeb, poradenstvi, spoluprace pro nase cleny, rozvoj
vzajemné komunikace, rozvoj projektd edukace a prezentace (vzacni.cz apod). Rozvoj a podpora vzniku
pacientskych organizaci pro jednotlivé vzacné diagndzy a servis pro zacinajici spolky.

Pilit 3 - Vzdélavani

Jedna se o rozsahlé aktivity vzdélavani odborné verejnosti (medikl, odborného personalu i lékafl) i
vzdélavani pacientld. Dulezitou roli ma a bude mit naddle zvySovani povédomi o vzacnych
onemocnénich, ale téZ o pfinosech inovativni 1éCby a vlivu péce a Iécby na kvalitu Zivota pacientd.
Vystupem budou vedle seminarid, prednasek nebo osvétovych aktivit pro vefejnost téZz odborné
materialy a cilené kampané. Nasim dlouhodobym cilem je pak ustanovit specialni edukacni centrum
zamérené na VO.

Pili¥ 4 - Vyzkum a inovace

Vzhledem k charakteru vétSiny vzacnych onemocnéni je jakykoli posun v této oblasti vidy spojen s
inovacemi, novym vyzkumem a poznatky. Budeme v této oblasti vyvijet aktivity, abychom dosahli
vétsiho vlivu na vyzkum, klinické studie a aktivity, které umoZzni zapojeni nasich pacientl. Budeme také
realizovat vice specificky zamérenych prizkuma a systematicky mapovat potreby pacient(l se vzacnymi
onemocnénimi. Zde je pro nas dulezita spoluprace s inovativnimi spolec¢nostmi.



Cinnost CAVO v roce 2019

V rdmci naseho poslani jsme si pro rok 2019 vytycili nékolik zdsadnich projektd, které jsme postupné
napliovali. Jednalo se primdrné o tyto:

Vytvoreni narodni sité specializovanych pracovist pro VO
Urychleni ptistupu k Iékdim na VO — nova legislativni Uprava
Zastoupeni a prdce v Pacientské radé ministra zdravotnictvi
Rozvoj projektu Véasna diagnostika

PInéni projektu Paliativni péce o pacienty s VO

ZvySovani povédomi o problematice vzacnych onemocnénich
Podpora a rozvoj zahrani¢ni spoluprace

S HBBLBLLLEL

V roce 2019 jsme ve spolupraci s nasimi partnery, ¢leny a dobrovolniky realizovali i dalsi aktivity.

Ukoly a aktivity Narodniho akéniho planu
pro VO v roce 2019

Zlepseni informovanosti o VO
Vzdélavani odbornikd v oblasti VO
Prevence VO

Zlepseni novorozeneckého screeningu a diagnostiky VO
Zlepseni dostupnosti a kvality péce pro pacienty s VO
Zlepseni kvality Zivota socialniho zaclenéni osob s VO
Podpora vyzkumu v oblasti VO

Sbér biologickych vzorki

Posileni role pacientskych organizaci
10. Meziresortni a mezioborova spoluprace

© 0NV R WNER

11. Zahranicni spoluprace v oblasti VO
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l. AKTIVITY, PROJEKTY, PREZENTACE CAVO

Vzdélavani studentu o VO na skolach,

Vcasna diagnostika I.

Vzdélavani medik( ve spolupraci s 2. LF UK a FN Motol probihalo v obou semestrech roku 2019.
Pokracovalo také vzdélavani specidlnich pedagogt diky spolupréci s PhDr. Mgr. Pavlinou Sumnikovou,
Ph.D. Ohlasy na vSechny seminare byly velmi pozitivni.

Predstavené diagndzy za rok 2019 pocet prednasek

Mayer-Rokytansky-Kustner-Hauserllv =~ |3
syndrom

Svalova dystrofie DMD/BMD

Williamstv syndrom

Treacher-Colins syndrom

Vzacna forma autismu

Kabuki syndrom
SMA, DMD

Cysticka fybrdza
Celkem: 28

R R PO |W|0|N

Pani doktorka predstavuje studentim Kacenku — WilliamsUtv syndrom.



Help-linka, Vcasna diagnostika II.

CAVO ve spolupréci s Narodnim koordinaénim centrem pro vzacna onemocnéni pri Ustavu biologie a
lékai'ské genetiky FN v Motole v roce 2019 dale rozsifovala projekt V¢asné diagnostiky. Ucastnili jsme
se nékolika odbornych konferenci a seminar( vzdélavani lékard, kde jsme projekt a help-linku
prezentovali. Diky spolupraci s OSPDL a SPLDD jsme mohli distribuovat nase materidly i mezi Iékare
prvniho kontaktu a Ucastnit se jejich setkani a seminara. Zde jsme predstavili ,rozsifenou verzi“ nasi
help-linky. N&s zamér je sledovat pacienty, ktefi nds kontaktovali prostfednictvim helplinky, i po
vyfreseni jejich prvotni potfeby. Usilujeme o to, aby jim byla stanovena spravna diagndza a nasledné
jim chceme pomoaoci zajistit odpovidajici péci. Linka help@vzacna-onemocneni.cz, ktera byla
provozovana pdvodné Narodnim koordinaénim centrem pro vzacna onemocnéni (NKCVO) pfi Ustavu
biologie a lékarské genetiky (UBLG) 2. Iékai'ské fakulty UK a FN Motol ve spolupraci s CAVO, se v roce
2018 definitivné pFesunula do koordinace CAVO za stalé spoluprace s vye uvedenym centrem.
Vsechny tyto aktivity pomahaji zlepSovat véasné urceni diagndzy VO a mohou zajistit pacientdm
vCasné zahajeni odpovidajici péce a |éCby.

Statistika

obdobi pocet dotazl
2015 32

2016 54

2017 84

2018 72

2019 146

dle dotazu pocet v procentech za rok 2019
dotazy lékar 5

dotazy k stanoveni diagnézy 10

dotazy s diagndzou-hleda péci, Iékare 60

apod.

hledaji kontakt na jiné pacienty 6

dotazy ostatni (socidlni problémy, 19

psycholog apod.)

pocet novych clen(l z toho vzniklych 8

dotazy obecné pocet za rok 2019
Leden 2019 5

Unor 2019 16

Bfezen 2019 38

Duben 2019 13

Kvéten 2019 12

Cerven 2019 11

Cervenec 2019 12

Srpen 2019 10




Z3ri 2019 2
Rijen 2019 14
Listopad 2019 3
Prosinec 2019 10
Celkem dotazi za rok 2019 146

Projekt vzacni.cz

Jiz v roce 2015 jsme spustili dlouhodoby projekt www.vzacni.cz. Skrze pribéhy konkrétnich lidi
ukazujeme problematiku jednotlivych onemocnéni i témata spolecnd vSéem vzacnym onemocnénim. K
dané diagndze pak lze na webové strance najit kazuistiku a popis onemocnéni dle Orphanetu
(orpha.net) nebo jinych odbornych informacnich zdroja.

Soucasti jsou odkazy na pacientské stranky nebo weby vénujici se dané diagnéze. V tomto velmi
Uspésném projektu budeme nadale pokracovativ roce 2020. V roce 2019 jsme také na zakladé velkého

s

zajmu o sdileni pfibéhu jsme vydali specialni Cislo Zpravodaje, ktery se vénuje tomuto tématu.

O

Je pro nés velkd motivace, kdyZ vidime,
jak se dcera zlepsuje: SMA typu 1

Snazim se byt optimista, ale nékdy to
nejde: familiarni adenomatézni
polypéza

Nejvic m& bavi hudba: Sticklertv
syndrom

asi nejhor

dvouleté Niny, k

muskulam atrofii

pokratovani

Zinu roku se citfr

moci. ,Réda

ale ze vieho pokracovani




Projekt paliativni péce u pacientu se
vzachym onemocnénim

V prosinci 2019 jsme ukoncili projekt s nazvem ,,Rozvoj paliativni péce u pacientti se vzacnymi
chorobami “. Projekt byl realizovan s MUDr. Monikou Némcovou diky stipendijnimu grantu
Nadacniho fondu spole¢nosti Avast.

Vzhledem k tomu, Ze na vic nez 95 % vzacnych onemocnéni neexistuje kurativni 1écba,
paliativni pfistup k nemocnym a jejich rodindm by mél byt nedilnou soucdasti komplexni péce.
Paliativni péce totiz neni pouze péce l|ékarska, ale zahrnuje téZ podporu socialni,
psychologickou a spiritudini béhem celého pribéhu nemoci. Jedna se o péci, ktera pristupuje
k pacientovi jako ¢lovéku, respektuje jeho autonomii a dlistojnost. Zaroven v sobé zahrnuje i
péci na konci Zivota, v dobé umirani, smrti a truchleni.

Paliativni pé¢e pomaha pacientliim a rodindm s vzacnym onemocnénim vést co nejlepsi Zivot po
cely cas, ktery je jim dan.

Cilem projektu bylo otevFeni tématu této péce mezi pacienty, rodinami a léka¥i, zmapovani situace v CR
a zvyseni povédomi o paliativni pééi mezi pacienty a lékafi a vytvoreni tymu odbornikl pfi
specializovanych pracovistich pro vzacna onemocnéni.

Zavérecnou zpravu projektu spolu s vysledky kvalitativniho sociologického vyzkumu naleznete na
nasem webu.

MUDr. Monika
Mgr. Lenka
2019

Potreby pacientl se vzacnymi onemocnénimi
a jejich rodin v rémci paliativni péce v CR
ZAVERECNA ZPRAVA Z KVALITATIVNIHO SOCIOLOGICKEHO VYZKUMU

Toto Setfeni je soucdsti prvni faze stipendia nadacniho fondu AVAST ,Rozvoj paliativni péce
u pacientt se vzdcnymi onemocnénimi® fesitelky MUDr. Moniky Némcové
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Den vzacnych onemocnéni, 28. 2. 2019

Spole¢né za lepsi peci

28.UNOR2019
DEN VZACNYCH ONEMOCNEN

4 #vzacni2019 | #ShowYourRare
RARE DISEASE DAY® VIACNA-ONEMOCNENLCZ | RAREDISEASEDAY.0RG

Den vzacnych onemocnéni se kona kazdoroc¢né posledni Unorovy den. Smyslem této akce je ukazat
Siroké verejnosti i tém, kdo se podileji na rozhodovani o otdzkach zdravotni a socidlni péce, co vzacna
onemocnéni jsou a co znamenaji pro Zivot pacient(. Je to pfileZitost pro spoleénou komunikaci mezi
vyzkumniky, védeckou i odbornou vefejnosti, studenty, statni sprdvou a pacienty se vzacnym
onemocnénim.

Tuto akci koordinuje na mezindrodni Grovni EURORDIS, v Ceské republice pak Ceska asociace pro
vzacnd onemocnéni. Den vzacnych onemocnéni se vroce 2019 poukazoval na potiebu
multidisciplinarni péce v ramci specializovanych pracovist.

Pro nase ¢leny jsme vyrobili grafické podklady, vytiskli plakaty a letdky. Na socidlnich sitich jsme sdileli
prispévky vSech ztucastnénych.

Pti pfilezitosti Dne vzacnych onemocnéni jsme hovofili s novinari a oslovili jsme také poslance, senatory
a europoslance, abychom je informovali o problematice vzacnych onemocnéni. VSechny, ktefi se o
vzacna onemocnéni zajimaji, jsme také vyzvali, aby si v tento den pomalovali obli¢ej a vyjadrili tim
solidaritu s lidmi, ktefi se vzacnymi onemocnénimi Ziji. Mnohym jsme poslali specialni balicek, ktery
obsahoval pastelky k malovéni na obli¢ej a vyzvu: VZACNI. UKAZ, ZE JSI S NAMI! Spole¢né za lepsi
péci. Své fotografie s nami sdileli nasi ¢clenové, jejich rodinni pfislusnici a pratelé, odbornici i politici.
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O dni vzacnych onemocnéni jsme hovofili ve vysilani Ceské televize v pofadu Dobré rano.

o7:28) W 6/10/12°C B Kedimit
: »

o
Kazimir

Letosni informacni spot, ktery pfipominal Den vzacnych onemocnéni byl k dispozici on-line, na
obrazovkach nemocnic, poliklinik, méstskych uradd, Hlavnim nadrazi v Praze i jinde. Ramecky s plakaty
se nam podafilo umistit mimo jiné do pfiméstskych vlak( CD. Velky dik pat¥i nagim &lendim, ktefi se do
podpory Dne vzacnych onemocnéni zapojili sdilenim fotografii.

Spot: https://www.youtube.com/watch?v=VNhqZAHDFQOo
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Na ministerstvu zdravotnictvi se u pfrilezitosti Dne vzacnych
onemocnéni 2019 konala tiskova konference

Poté jsme spole¢né s Centrem provazeni otevieli jejich vystavu ,Vas pohled, nds svét” na
Ministerstvu zdravotnictvi.

Seminar v Poslanecké snémovneé

U prileZitosti Dne vzdcnych onemocnéni se konal také seminar “Komplexni a podplirnda péce u
vzdcnych onemocnéni — dil 4. v PSP CR. Hlavnim tématem byla ucelend péce v budoucich
specializovanych pracovistich pro vzacna onemocnéni se zamérenim na paliativu a urychleni pfistupu
k Iékdm na vzacna onemocnéni.

Seminar se konal v Poslanecké snémovné pod zastitou poslanci MUDr. Davida Kasala, predsedy
podvyboru pro preventivni programy, prednemocni¢ni zdravotni péci a prava pacientl a Ing. Alese
Juchelky, ¢lena podvyboru pro socidlni sluzby a osoby zdravotné postiZzené.
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Velmi dlleZitym vystupem tohoto setkani bylo Spole¢né prohlaseni Gicastnik(l seminare.

’

Spole¢né prohlaseni ucastniki seminaie
,Komplexni a podpiirna péce u vzacnych onemocnéni*

potadaného Vyborem pro zdravotnictvi PSP CR

V navaznosti na zavéry seminafe konaného v Poslanecké snémovné PCR 20. 2. 2019, se my,
nize podepsani ucastnici, obracime na Ministerstvo zdravotnictvi CR se Zzadosti a
doporucenim.

Navrhujeme, aby pfi vytvafeni pilotniho projektu sité specializovanych pracovist' pro vzacna
onemocnéni pi vybranych zdravotnickych zaiizenich v CR byly do standardniho ramce jejich
¢innosti zafazeny i sluzby poskytované Centry provazeni a sluzby paliativnich tymi. To vie
jako soucast komplexni moderni zdravotni péfe zaméfené na pacienty se vzacnymi
onemocnénimi a jejich rodiny. Podpora pacienta se vzacnym onemocnénim a jeho rodiny by
méla byt zajisténa i roli koordinatora, ktery bude primarnim kontaktem pro organizaci
zdravotni péce.

U fady piipadi vzacnych onemocnéni neni vyjimkou dlouhé obdobi hledéani diagnézy a jeji
nasledné potvrzovani. A to ¢asto v ruznych zdravotnickych zafizenich. Navrhujeme proto,
aby bylo zajisténo co nejefektivnéj$i informaéni propojeni jednotlivych specializovanych
pracovist tak, aby byla usnadnéna orientace pacienta a jeho rodiny i zdravotnickych
pracovniki v systému poskytované péce.

Vzhledem k tomu, Ze je stile velky nedostatek informaci o jednotlivych druzich vzacnych
onemocnéni (diagnézach), navrhujeme, aby Ministerstvo zdravotnictvi CR podpofilo vznik
vzdélavaciho centra pro odborniky i pacienty se vzacnymi onemocnénimi a jejich rodiny.

Zpravodaje CAVO

V prdbéhu roku 2019 vydalo CAVO dvé &isla Zpravodaje v nakladu nékolika tisic vytisk(, které
distribuovalo mezi své cleny, spolupracovniky, statni spravu a zdravotnické pracovniky na kongresech
a konferencich. Cast zpravodajii byla prezentovéna i na Veletrhu neziskovek — NGO Marketu 2019, na
konferencich, odbornych seminarich, setkanich c¢lend a v informaéni kampani o vzacnych
onemocnénich.
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DEN VZACNYCH
OKEMOCNEN]
e

PROC POTREBUJEME CESKE FRAMBU?

§ TOMASEM DOLEZALEM 0 LECICH NA VZACNA ONEMOCNENI

KATHY DEVANNY 0 WEBU PATIENT WORTHY

PREDSTAVUJEME: SPOLEK PRO ATYPICKE PARKINSONSKE SYNDROMY
SWAN EUROPE: PRO PACIENTY BEZ DIAGNOZY

Zeska 'i"
s
gevse,  Orphanet AR

NGO Market 2019

Zucastnili jsme se tradi¢niho veletrhu neziskovek — NGO Marketu, ktery se konal v dubnu v prostorach
Féra Karlin.

CAVO a jednotlivi ¢lenové se v letodnim roce aktivné ucastnili tohoto veletrhu, a opét jsme se snafili
vytvofit ,ulicku vzacnych”. Cilem bylo pfedevsim zviditelnit oblast vzacnych onemocnéni a
prezentovat jednotlivé diagndzy, které do vzdcnych onemocnéni patfi.
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Web a Facebook CAVO

V roce 2019 jsme byli velmi aktivni na facebookovych strankach naseho spolku. Zverejriovali jsme
pribéhy nasich pacientd, aktuality z domova i zahranici i informace o Ucasti nasich ¢lenl na akcich
Facebookové stranky zaznamenaly staly rlst ndvstévnosti i sdileni, coZ nas velmi tési.

CAVO - Ceské
asociace pro vzacna

onemocnéni

@CAVO.vzacna.onemocne
ni
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Foceni kalendare ve spolupraci s tanecni
skupinou

Taneéni krouzek DreamModelingByAnn, ktery vede déti k tanci, nafotil spoleéné s CAVO kalendar na
rok 2020. Na fotografiich k jednotlivym mésiciim byly déti z tanecniho krouzku spolecné lidmi, ktefi
se vzacnymi onemocnénimi Ziji a pod kazdym obrazkem i kratky ptibéh o dané nemoci.
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Il. SPOLUPRACE S ORGANIZACEMI, KONFERENCE A
SEMINARE O VZACNYCH ONEMOCNENICH V ROCE 2019

Konference ¢lenti CAVO

Dne 13. 4. 2019 se uskute¢nila konference CAVO spojend se setkanim ¢lend. Na akci, kterd se konala
tradi¢né v kavarné Thomayerovy nemocnice se predstavili novi ¢lenové. Na programu byla i panelova
diskuse s odborniky, ktefi hovofili o vzniku Narodni sité pracovist pro VO. O soucasné situaci v oblasti
Uhrad |ékG na vzacna onemocnéni hovotil Tomas Dolezal z institutu iHeta, o zdravotné-socidlnim
pomezi hovotila predsedkyné Parent Project CZ Jitka Reineltova. Na zavér konference predstavila
vysledky projektu Paliativni péce o pacienty se vzacnym onemocnénim Monika Némcova.
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Rada narodnich alianci pri Eurodis (CNA) a
clenska schlize Eurodis

EURORDIS je evropskd pacientskd zastfedujici organizace v Evropé a je aktivni jiz vice nez 20 let. CAVO
je jejim ¢lenem od samého pocatku ¢innosti (vice na www.eurordis.org)

V roce 2019 jsme se Ucastnili dvou vyznamnych setkdni EURORDIS, v kvétnu v Bukuresti a v listopadu
v Bruselu.

Jednak jsme se zucastnili jednani Council of National Alliances. To je skupina, jejimiz cleny jsou
zastupci zastresujicich organizaci ze ¢lenskych statd. Jejim ukolem je koordinovat spolecny postup v
jednotlivych zemich.

Déle jsme se jako kazdym rokem zucastnili také ¢lenské schtize EURORDIS, kterd v roce 2019 probéhla
v Bukuresti. Rumunsko v tu dobu predsedalo EU. Nase predsedkyné méla na ¢lenské schizi pFispévek
k vysledkim studie Rare Barometer Voices.
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Konference Inovace ve zdravotnictvi

Dne 21. kvétna 2019 jsme se Ucastnili mezinarodni odborné konference Inovace ve zdravotnictvi
2019. Odbornici z Velké Britanie a Ceska ptedstavovali nové digitalni technologie, které by
v budoucnu mély pomoci ménit zdravotnictvi.

Meziresortni a mezioborova pracovni skupina pro
vzacna onemocneéni pri ministerstvu
zdravotnictvi

Tato pracovni skupina byla ustanovena ministerstvem zdravotnictvi v roce 2010, kdy byla schvélena
Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020. CAVO je ¢lenem jejim ¢lenem od roku
2012. V soucasné dobé v ni zasedd pres 30 zastupct odbornych |ékarskych spolecnosti, zdravotnich
pojistoven, MZCR, MPSV, Statniho ufadu pro kontrolu Ié¢iv a pacientd. Jejim ukolem je plnit a
koordinovat realizaci narodnich akénich plant pro vzacna onemocnéni. V roce 2019 se tato pracovni
skupina setkala pouze jednou, 10. prosince a predmétem jednani byla druha vyzva k pfipojeni k ERN.
Pozvani CAVO pfijala pani Ines Hernando z EURORDIS, ktera méla prednasku o dileZitosti referen¢nich
siti. DalsSim tématem byl pilotni projekt k vysoce specializovanym pracovistim pro vzdcna onemocnéni.

Zastoupeni v Pacientské radé ministra
zdravotnictvi

V Fijnu 2017 doslo k ustanoveni Pacientské rady. Je to staly poradni organ ministra zdravotnictvi sloZzeny
ze zastupcl pacientskych organizaci, pIni svou konzultaéni ¢innost, tedy Ucastni se pripominkovych
fizeni, vydava stanoviska ¢i konzultuje jako zastupce pacient(, zfizuje pracovni skupiny a vénuje se
oblasti ochrany prav a napliovani potfeb pacientl. Ma 24 ¢lend z rGznych oblasti a zaseda 4x rocné.
Nase predsedkyné, pani Anna Arellanesova byla zvolena mistopfedsedkyni této rady.
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V roce 2019 se Pacientska rada sesla celkem ¢tyfikrat a zapojila se do jednani mnoha pracovnich skupin
na ministerstvu. NaSe predsedkyné vede pracovni skupinu pro inovativni |écbu, jez resi také
problematiku uhrad Iék(i na vzacna onemocnéni. Uastnila se jednani ministerské skupiny pro revizi
systému cen a Uhrad, jeZ pfipravovala nové znéni zdkona ¢. 48/1997 Sb. o vefejném zdravotnim
pojisténi.

Velmi aktivni je také skupina pro zdravotnické prostifedky, do které se intenzivné zapojili zastupci
pacientskych organizaci. Spoluprace na této iniciativé poprvé ukazala, jak dileZité a prospésné mize
zapojeni pacientl pro ministerstvo zdravotnictvi byt. Vice o Cinnosti Pacientské rady je mozné
shlédnout na webu ministerstva v sekci Pacientské organizace.

Pracovni skupiny Pacientské rady

B Pracovni skupina pro zdravotnické prostredky

B Pracovni skupina pro inovativni [écbu

B Pracovni skupina pro zdravotné socialni pomezi
B Pracovni skupina pro dusevni onemocnéni

B Pracovni skupina pro celiakii

Seznam clend Pacientské rady

Andrle, Jaroslav CiKaDa, Asociace pacientli s onemocnénim ledvin

Arellanesova, Anna (mistopfedsedkyné) Ceska asociace pro vzacna onemocnéni

Dusek, Karel Pacienti IBD

Faltynkova, Zdeika Ceska asociace paraplegikii - CZEPA, z.s.
Grammetbauerova, Klara Obcanské sdruzeni SMS

Hejzak, Robert Ceska spole¢nost AIDS pomoc

Asociace rodi¢u a pratel zdravotné postizenych déti v

zorek, Dali 3
Jestelc; Palil CR, z.s. — Klub celiakii Brno

Knappova, Eva Aliance Zen s rakovinou prsu

Kolmanova, Jitka Ondfej, sdruzeni na pomoc dusevné nemocnym, z.s.
Krasa, Véclav Narodni rada osob se zdravotnim postizenim CR, zs.
Lacinova, Barbora Spolek Kolumbus

Michalik, Jan Spole¢nost pro mukopolysacharidosu

Milata, Vlastimil (pfedseda) Diaktiv Czech Republic

Miillerova, Edita (mistopfedsedkyn¢) Revma Liga Ceska republika

Pelouchovd, Jana Diagnoza leukémie

Polasek, Véclav SONS CR, z. 5.

Prokapeikovi Brigis Sdruzeni pro rehabilitaci osob po cévnich mozkovych

ptihodéch
Prokopiusové, Sarka Svaz neslysicich a nedoslychavych osob v CR, z.s.
Reineltova, Jitka Parent project, z.s.
Redinové, Marie Ceské ILCO
Skéla-Rosenbaum, Romana Parkinson-Help, z.s.
Stérbova, Sarka Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s.
Zébranska, Simona Klub nemocnych cystickou fibréozou
Zaviel, Miloslav Spolek psoriatiki a atopickych ekzematiki
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I1l. UEAST NA MEZINARODNiICH PROJEKTECH

Evropské referencni sité pro vzacna
onemocnéni (ERN)

Zdravotnické systémy v EU maji za cil poskytovat vysoce kvalitni a nakladové efektivni zdravotni péci.
Toho je vSak obzvlasté obtizné dosahnout v pripadé vzacnych nebo komplexnich onemocnéni a nemoci
a poruch s nizkou prevalenci. Tyto nemoci vSak maji kazdodenni dopad na Zivot 30 milionli osob v celé
EU.

Evropské referencni sité (ERN) jsou virtudlni sité mezi poskytovateli zdravotni péce (jednotlivymi
klinikami) v celé Evropé. Jejich cilem je usnadnit poskytovani kvalitni a vysoce specializované péce pro
komplexni nebo vzacnd onemocnéni .

V soucasné dobé je zaloZeno celkem 24 siti ERN. Ceska republika ma zastoupeni v 18 z nich. Celkem se
zapojilo 28 klinik z 8 fakultnich nemocnic. Na podzim 2019 byla vyhlasena vyzva k ptipojeni dalSich
pracovist. Z Ceské republiky se jich prihlasilo celkem 21. Informace o pfijeti budou zndmy na konci roku
2020.

Béhem roku 2019 jsme na téma ERN iniciovali fadu jednani na ministerstvu zdravotnictvi, kterych se
ucastnili odbornici na vzacna onemocnéni, pacienti a zastupci pojistoven.

2

KTERYCH ONEMOCNENI SE EVROPSKE REFERENCNi
SIiTE V SOUCASNOSTI TYKAJi?

E”"’Dean L T L o= Kazda z 24 evropskych referencnich siti se specializuje
Sferen, g na urtitou oblast, atkoli také &asto diky komplexnimu

NEtworks

charakteru jednotlivych diagnéz spolupracuji.

« ERN BOND: kostni onemocnéni

« ERN CRANIO: kraniofacialni
anomalie a onemocnéni v usni,
nosni a krénioblasti

+ Endo-ERN: endokrinni
onemocnéni

« ERN EpiCARE: epilepsie

+ ERKNet: onemocnéni ledvin

« ERN-RND: neurologicka
onemocnéni

« ERNICA: vrozené vady

« ERN LUNG: respiraéni
onemocnén{

+ ERN Skin: koZni onemocnéni

+ ERN EURACAN: vzacné formy
rakoviny (solidni nadory) u
dospélych

+ ERN EuroBloodNet
hematologicka onemocnéni

+ ERN eUROGEN: urogenitalni
onemocnéni

+ ERN EURO-NMD: nervosvalova
onemocnéni

+ ERN EYE: ocni onemocnéni

zdroj: web Evropské komise o ERN

« ERN GENTURIS: hereditami

nadorové syndromy

+ ERN GUARD-HEART

onemocnéni srdce

« ERN ITHACA: kongenitalni

malformace a vzacné formy
vyvojového opoZdéni

+ MetabERN: dédicné poruchy

metabolismu

« ERN PaedCan: vzacné formy

rakoviny u déti

- ERN RARE-LIVER: jaterni

onemocnéni

- ERN ReCONNET: nemoci pojivové

tkané a muskuloskeletalni
onemocnéni

«+ ERN RITA: imunodeficitni,

autoinflamatorni a autoimunitni
onemocnéni

+ ERN TRANSPLANT-CHILD

onemocnéni a komplikace
spojené s transplantacemi u déti

« VASCERN: vzacna

multisystemickova cévni
onemocnéni
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Zapojeni do studie k projektu Solve-RD
Solve&

Solving the Unsolved Rare Diseases

o
oS

Solve-rd.eu je pétilety projekt financovany Evropskou komisi. Cilem je poskytnout diagnostiku pro
vétsinu pacientll s VO do roku 2020, ktery si stanovilo International Rare Diseases Research Consortium
(IRDIRC).

V rdmci tohoto projektu bylo CAVO osloveno, aby se zapojilo do spoluprace s ¢eskymi odborniky na
studii: ,Jak sdélovat vysledky sekvenovani genomu pacientim a jejich rodinam®. Tato studie byla
zamérena na sdélovani vysledkd ziskanych metodou NGS (Next Generation Sequencing) pacientdim a
jejich rodinam tak, aby pro né byly co mozna nejprinosnéjsi. Studie byla zaloZena na tzv. metodé EBCD
(Evidence Based Co-Design) pro genetické poradenstvi u testovani lidského genomu. Spolu s CAVO se
studie Ucastnili odbornici z Velké Britanie i zastupci pacientd z pacientské organizace SWAN UK.
Vysledky pozorovani, rozhovord, diskusi a setkani, které jsme v roce 2019 spolec¢né s rodinami pacient(
a zastupci pacientskych organizaci i zdravotniky absolvovali vyustily ve tfi doporuceni, ktera pomohou
zefektivnit a zlepsit zpUsob sdélovani vysledka:

1) Moznost re-konzultace
2) Pfedchazeni pocitu viny
3) ZlepsSeni prostredi genetického oddéleni

Dékujeme viem koleglm z ¢eskych ¢lenskych pacientskych organizaci, Ze se do studie zapojili.

Zapojeni do projektu Rare2030

Rare2030.eu je dvoulety projekt evropské pacientské organizace EURORDIS, diky némuz ma
vzniknout prognosticka studie. Studie spojuje velkou skupinu pacientd, lékafl a dalSich
stakeholderd za ucelem navrzeni doporuceni, jeZz povedou ke zlepseni politiky pro vzacné
pacienty v Evropé. ZavrSenim projektu bude predstaveni doporuéeni Evropskému parlamentu
na konci roku 2020.

SUB-GROUP TOPIC
CAVO je do projektu zapojeno jako clen panelu 1. Political & strategic frameworks relevant to rare diseases
expertd, jez se podili na vytyceni témat v rdznych 2. Data Collection and Utilisation
problematikach tykajicich se vzacnych
onemocnéni. Na podzim jsme se v Bruselu
Ucastnili setkani panelu expertt a z nasi schlizky

3. Availability and accessibility of Orphan Medical Products
(OMPs) and medical devices

Vyplyn U|O Celkem 12 trend Gr které je pOtFeba \Y 4. Basic, Clinical, Translational and Social Research for Rare
ramci formulovanych doporuceni vyresit. Dissases
S podrobnostmi se mizete seznamit na webu & Disgnostics

H 6. Integrated, Social and Holistic Care for People with Rare
Qr0|ektu . Diseases

R 7. Rare Disease Patient Partnerships
o 8. Access to Healthcare
Rare2030
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IV. MEZINARODNI SPOLUPRACE
Patie nt WO rthy https://patientworthy.com[

V ramci projektu paliativni péce pfi vzacnych onemocnénich nds navstivila pani Kathy Devany,
zakladatelka webu Patient Worthy, ktery se vénuje vzacnym onemocnénim na Uzemi Spojenych statd.
U pfileZitosti Dne vzacnych onemocnéni jsme spolecné s ni a nasimi ¢leny usporadali schlzku, na které
jsme sdileli své zkuSenosti ze Zivota se vzacnym onemocnénim. O této navstévé piSeme také v nasem
Zpravodaji 2/19.

24


https://patientworthy.com/
https://patientworthy.com/
https://patientworthy.com/

E U RO R D I S https://www.eurordis.org/

Pravidelné se setkdvame s kolegy z mezinarodni organizace EURORDIS, které jsme ¢lenem. Vedle
pravidelnych schizi se setkdvame také individualné. Zde fotografie ze setkani s Yanem Le Camem,
feditelem CEO organizace.

National Alliance .
for Rere Diseases Support https://rarediseasesmalta.com/

MALTA

Dne 3. 7. 2020 probéhlo setkani s pani Michelle Muscat, ktera je prezidentkou National Alliance for
Rare Diseases na Malté. Setkani probéhlo v klidné, komorni a pratelské atmosfére v kancelii CAVO.
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F ra m b u https://frambu.no/

Diky grantu z Fondu pro bilateralni vztahy jsme mohli navstivit norské centrum pro vzacna
onemocnéni Frambu. Na workshopu s pracovniky centra jsme se zabyvali predevsim sluzbami,
které Frambu nabizi, jeho vztahem k lidem se vzacnym onemocnénim a jejich rodinami i tim, jak je
centrum zapojeno do celého zdravotniho systému v Norsku.

Fungovani Frambu je pro nas velkou inspiraci pro vybudovani jeho obdoby, ¢eského edukacniho
centra pro vzacnd onemocnéni. K nahlédnuti je i zapis zprava z tohoto setkani a workshopu.

Zucastnili se Bc. Anna Arellanesovd, MUDr. Monika Némcovd, MUDr. Markéta Havlovicova, Ing. René

v v

Brec¢tan a Vojtéch Kucera.
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V. EKONOMICKA CAST

Zprava o hospodaieni CAVO v roce 2019

Zprava o hospodareni za rok 2019

Naklady Skutecnost 2019

Spotifeba materialu 47 248,00
Ostatni sluzby 1118 162,45
Cestovné 135 501,50
Naklady na reprezentaci 54 391,23
Mzdové naklady 715 164,00
Zdravotni a socialni pojisténi 125 110,00
Kurzové ztraty 1 504,96
Bankovni poplatky 369,00
Pojisténi 1 907,00
Poskytnuté clenské prispévky 5857,12

Naklady celkem

2 205 215,26

Vynosy

Provozni dotace 425 404,00
Prijaté prispévky (dary) 1968 341,00
Prijaté prispévky (ostatni) 158 400,00
Jiné provozni vynosy 399,83

Vynosy celkem

2552 544,83

Hospodarsky vysledek za rok 2019

347 329,57
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Zastupci a spolupracovnici vroce 2019

Rada CAVO

Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné
Ing. René Bfectan, mistopredseda
Katefina Uhlikova, mistopredsedkyné

Revizorka
Mgr. Alice Onderkova

Koordinatorka
Martina Michalova

Odborni garanti

MUDr. Katefina Kopeckova

prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc.
Prof. MUDr. Pavla Dolezalova, CSc.
MUDr. Markéta Havlovicova
MUDr. Renata Gaillyova, PhD.
Prof. MUDTr. Viktor Kozich, CSc.
MUDr. Marek Turnovec

MUDr. Jana Haberlova

Prof. MUDr. Anna Sediva

Mgr. Pavla Hodkova

Spolupracovnici

MUDr. Monika Némcova
Bc. Markéta Stépancicova
Vojtéch Kucera

Mgr. Alena Nagyova

Ing. Jan Mihule


https://is.cuni.cz/webapps/id/1135924761937420/

Dékujeme vsem, kteri nas podpofrili vr. 2019
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Copy General, s.r.o.

Deloitte BPO, a.s.

Kyowa Kirin Pharma, s.r.o.
Ministerstvo financi CR
Ministerstvo prace a socialnich véci
Ministerstvo zdravotnictvi CR
Nadaéni fond AVAST

Nadace ¢lovék ¢lovéku

Nagy Alexander

Pfizer PFE, spol. s r.o.

Sanofi

Shire Czech s r.o.

Utad vlady

Clenové CAVO «31. 12. 2019

ANGELMAN CZ, spolek

Asociace genové terapie, z.s.

Asociace muskularnich dystrofikd v CR, z.s.

Asociace rodi¢t a pratel zdravotné postizenych déti v CR, z.s., klub Be Treacher-Collins
ATOS, z.s.

AVminority, z.s.

DEBRA CR, z.0.

Diagnéza MDS

Diagnéza FH, z.s.

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

Dystonie-rodina spolu, z.s.

End Duchenne z.s.

HAE Junior z.s.

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.

Klub pacientd mnohocdetny myelom, z.s.

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

Kongenévus CZ-SK, z.s.

LYMFOM HELP, z.s.

META-spolek pacientll se sttadavymi onemocnénimi, z.s.
METODE] z.s.

MYGRA-CZ, z.s.

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s.

NEFROHEMA, o.p.s.

Obcanské sdruzeni Imunodeficitnich pacientl HAE /AAE
Obcanské sdruzeni rodi¢d déti a dospélych postiZzenych Gaucherovou chorobou
Palecek-spolecnost lidi malého vzristu

PARENT PROJECT, z.s.

PRADER-WILLI, z.s.

Rett Community, z.s.

Revma Liga Ceska republika, z.s.

Sdruzeni pacientu s plicni hypertenzi z.s.

SMAci, z.s.

Spolec¢nost C-M-T, z.s.

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, z.s.
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Spolecnost Parkinson, z.s.

Spolek Ichtydza, spolek

Spolek pro Atypické parkinsonské syndromy (APS). z.s.
Tarlovova cysta, z.s.

Willik-spolek pro Williamsutv syndrom, z.s.

Zivot bez stieva, z.s.

v 4

Clenové bez organizace zastupuijici
nasledujici diagnozy «31. 12. 2019

Adrenoleukodystrofie (ALD)

Agamaglobulinémie

ALS

Amyloiddza

AHUS

Angelmaniv syndrom

Atypicky HUS (aHUS)

Arnold-Chiari malformace

Arteriovendzni malformace hlavy a krku (AVM)
Atrézie jicnu

Autoimunitni polyendokrinni (polyglandularni) syndrom
Bartter(v syndrom-typ 1

Centronuclear myopathy

CIDP-chronickd zanétlivd demyelizaéni polyneuropatie
CIPO

Cysticka fibroza

Diabetes insipidus, nefrogenni forma

Dysautonomie; IST; POTS

Dystonie

Dystonia muscularum deformans

Epidermolysis bullosa congenita (nemoc motylich k¥idel)
Ehlers(iv-Danlostv syndrom

Fabryho choroba

Familiarni stfedomoftska horecka

Familiarni parkinsonska demence

FAP

Fenylketonurie a jina vzacna dédi¢.metabolic.onemoc.
Fibrézni dysplazie

Fraser(iv syndrom

Gaucherova choroba

Genetické metabolické mitochondridlni onemocnéni
Hereditarni angioedém

Homozygotni forma familiarni hypercholesterolémie
HSCR (MSCR)

Charcot-marie-tooth choroba

Ichtydza genetické onemocnéni klze

Kabuki syndrom

KlippelGv-Trenaunaylv syndrom

Kongenitdlni svalova dystrofie

Obfi kongenitalni melanocytovy nevus
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Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia teleagniectasia
Systémovy lupus

Lambert-Eaton myasthenic syndrom
Loeys-Dietz syndrom

Lymfomy

Lymfangiom

Lymfangioleiomyomatdza
Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauseruv syndrom
McCune-Albright syndrome

Metabolické vady vzacné

Mnohocetny myelom
Mukopolysacharidéza a dalsi dédi¢.metabolic.onem.
Multisystémova atrofie

Myasthenia gravis

Myelodisplasticky syndrom

Narkolepsie

NEC

Niemann-pickova choroba
Neurofibromatdza

Neurofibromatosa 2 typu
Neurofibromatdza NF1 (Recklinhausenova choroba)
Parra-Romberg Syndrome
Peutz-Jegherslv syndrom

Phelan McDermid Syndrom

Plicni hypertenze

PNH

Pompeho choroba

Primarni ciliarni dyskineze

Relabujici polychondritida (Relapsing Polychondritis)
Prader-Willi syndrom

Rettdv syndrom

Sarkoiddza Il. stupné

Sjorgrentv syndrom

Spinalni muskularni (svalova) atrofie
Spinocerebellarni ataxie 21

Sticklertv sydrom

Suspektni mitochodridlni myopatie
Svalové dystrofie

Svalova dystrofie DMD/BMD

Syndrom fragilniho X chromosomu
Syringomyelie

Tarlovova cysta

Tetrasomie X chromosomu

Tetrasomie 18p

Tourettelv syndrom

Tromboticka trombocytopenicka purpura
Treacher-Collins-Sondrom

Vitamino rezistentni rachitida
Williamstav syndrom

Wilsonova nemoc

Young Onset Parkinsonova nemoc
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