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EDITORIAL

Vézeni ¢tenafi,

v tomto ¢isle naseho Zpravodaje jsme
se hodné vénovali tématu Evropskych
referencnich siti. Zapojeni mnoha
Ceskych pracovist vnimdme jako velky
uspéch. Zaroveri povazujeme myslenku

systematické mezindrodni spoluprice
v oblasti vzdcnych onemocnéni za velice
pfinosnou.

Referencni sité byly na programu
posledniho jednini meziresortni pracovni
skupiny pro vzdcnd onemocnéni, které se
uskutecnilo na konci zdfi. Sviyj prispévek
na tomto setkdni pfednesla také Ariane
Weinman z EURORDIS. Poprosili jsme ji
pii té piileZitosti o rozhovor. Ptali jsme se
hlavné na roli, jakou EURORDIS sehril
v celém pFibéhu vzniku ERN, od prvni
myslenky, po piijeti patfi¢né legislativy, po
spusténi celého projektu v praxi.

Chtéli jsme znat také nézor lékaiti na ERN.
Proto jsme se obritili na primdiku Hanu
Buckovou, jejiz détské kozni oddéleni ve

FN Brno je souc¢asti ERN-Skin, tedy sité

vénované dermatologii.

V dalsim ¢ldnku upozornujeme na ¢innost
Centra provézeni, které pro détské pacienty
se vzdcnymi onemocnénimi a dal$imi
diagnézami provozuje v prazské VFN
Spoleénost pro mukopolysacharidézu.

Rédi vim také predstavime novou
&enskou organizaci, SMAci. Vznikla
teprve neddvno, ale jeji ¢innost se nedd
pfehlédnout.

Prejeme vam zajimavé ¢teni

Anna Arellanesovd

Katerina Ublikovd
René Brectan

SEZNAM CLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNEN

* Angelman CZ,
www.angelman.cz, angelman@email.cz
* Asociace muskuldrnich dystrofiki,
www.amd-mda.cz, info@amd-mda.cz
* Atos,
www.atos-0s.cz, pradova@seznam.cz
* AVMinority,
www.avminority.cz, info@avminority.cz
« DebRaCR,
www.debra-cz.org,
alice.brychtova@debra-cz.org
* Diagnéza FH,
cillikova@me.com
* Diagnéza narkolepsie,
www.diagnozanarkolepsie.cz,
diagnozanarkolepsie@gmail.com
* End Duchenne z.s.,
info@endduchenne.cz,
www.endduchenne.cz
* Klub nemocnych cystickou fibrézou,
www.cfklub.cz, info@cfklub.cz
* Klub pacienti mnohocetny myelom,
www.mnohocetnymyelom.cz,
koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz
* Kolpingova rodina Smeéno,
www.dumrodin.cz, navstivte@dumrodin.cz
« LYMFOM HELP,
www.lymfomhelp.cz, info@lymfomhelp.cz
* META - spolek pacienti se stiddavymi
onemocnénimi, o. s.,
www.sdruzenimeta.cz, info@sdruzenimeta.cz
* Metodgj,
www.metodej.com, info@metodej.com
* Nirodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz
* Nefrohema,
www.nefrohema.cz,
jaroslav.vich@nefrohema.cz

* Obcanské sdruzeni imunodeficitnich
pacienti HAE/AAE,
www.hae-imuno.cz, maselli@hae-imuno.cz

* Ob¢éanské sdruzeni MYGRA-CZ, z.s.,
www.mygra.cz, bruhova@mygra.cz

* Obcanské sdruzeni PRADER-WILLI, z.s.,
www.prader-willi.cz, ospws@email.cz

* OS rodi¢i a déti postizenych Gaucherovou
chorobou,
www.gaucherova-choroba.cz

* Parent Project,
www.parentproject.cz,
parentproject@parentproject.cz

* Rett Community,
www.rett-cz.com, info@rett-cz.com

* Rodina spolu: www.rodinaspolu.estranky.cz,
rdnspolu@gmail.com

* Sdruzeni Diagnéza MDS,
www.sdruzeni-mds.cz, Jezek.b@volny.cz

. SMAci, Z.S.,
WWW.SmAci.cz,
ondrejhlavica@gmail.com

* Sdruzeni pacientii s plicni hypertenzi,
www.plicnihypertenze.cz,
pah@pah.cz

* Spolecnost C-M-T,
www.c-m-t.cz, simunekm@seznam.cz

* Spolec¢nost Parkinson,
www.spolecnost-parkinson.cz,
kancelar@spolecnost-parkinson.cz

* Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu,
www.mukopoly.cz, spmps@seznam.cz

» Willik,
www.willik.tym.cz,
willik.tym@seznam.cz

« Zivot bez stieva,
www.zivotbezstreva.cz
svoboda.ales@zivotbezstreva.cz

Seznam clenii je platny ke dni vyddani Zpravodaje CAVO.
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Clenové bez organizace zastupuji ndsledujici

diagnézy:

* Agamaglobulinémie

* AHUS

* Arnold-Chiari malformace

* Atrézie jicnu

* Centronuclear myopathy

* CIDP - chronickd zanétliva demyeliza¢ni
polyneuropatie

* Dysautonomie; IST

* Dystonia muscularum deformans

* Ehlerstv-Danlosiv syndrom

* Familidrni sttedomoiskd horecka

* Fraseriv syndrom

* Genetické metabolické mitochondrialni
onemocnéni

* Klippeliv-Trenaunayiiv syndrom

» Kongenitalni svalovi dystrofie

* Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia
teleagniectasia

* Systémovy lupus

* Lymfangiom

* Lymfangioleiomyomatéza

* McCune-Albright syndrome

* Multisystémovi atrofie

* Parry-Romberg Syndrome

* Peutz-Jegherstv syndrom

* Primérni cilidrni dyskineze

* Relabujici polychondritida (Relapsing
Polychondritis)

* Sjorgrentv syndrom

* Sticklerav sydrom

* Syndrom fragilniho X chromosomu

* Syringomyelie

* Tarlovova cysta

* Tetrasomie X-chromosomu

* Tetrasomie 18p

* Trombotickd trombocytopenickd purpura

* Treacher-Collins-Sondrom
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PRISTI EVROPSKA KONFERENCE
0 VZACNYCH ONEMOCNENICH
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Gth European Conference on Rare Diseases & Orphan Products

ﬂfl"ﬂ ﬁ?& 10-12 May 2018 Vienna

ECRD (European Conference on Rare Diseases and Orphan Products) je nejvétsi setkdni
lidi, ktefi se zabyvaji vzdcnymi onemocnénimi z nejriznéjsich pohledu. Zabyvi se tématy
vyzkumu a vyvoje, systémy zdravotni a socidlni péce i zdravotni politikou na nirodnich i na
evropské drovni.

Konference se kond 10.-12. kvétna 2018 ve Vidni (Messe Wien Congress Center), cestovani
tedy bude snazsi a mizZeme se na konferenci dostavit v hojném poctu.

CAVO SE STALO CLENEM
NOVE PACIENTSKE RADY
MINISTRA ZDRAVOTNICTVI

Ministerstvo zdravotnictvi obnovilo
éinnost pacientské rady a CAVO v ni
zastupuje predsedkyné Anna Arellanesova.
Jednd se o stly poradni orgdn ministra.
Miize poddvat podnéty a ndvrhy v oblasti
ochrany prav a napliiovdni potieb pacientii
a miiZe se vyjadrovat k ndvrhiim novych
zdkonii a dalsich predpisii ve vnitinim
pripominkovém Fizeni.

KNIHA
KAZDY JSME
GENIALNI

Velmi aspésna kniha popularizujici
genetiku od nizozemskych autori Pascala
Borry a Gerta Matthijse vysvétluje slozité
otazky genetiky laickému publiku. Je
prolozend kreslenymi vtipy a nakladatelstvi
Galén ji ve spolupraci s CAVO piipravuje
k vydéni.

Help@vzacna-onemocneni.cz:
Pomoc ve slozitych piipadech

Orientace v oblasti vzdcnych
onemocnéni mize byt velmi slozitd,
at jde o stanoveni diagnézy, hleddni
specializovanych 1ékaid nebo feseni
socidlni pomoci. Proto Ceskd
asociace pro vzdcni onemocnéni
provozuje konzulta¢ni mail
help@@vzacna-onemocneni.cz, kam
se se svymi dotazy mohou obracet
lékafi, rodi¢e nebo pacienti samotni.
Odbornym garantem projektu je

Nirodni koordinaéni centrum pro

vzicnd onemocnéni pii Ustavu

biologie a lékatské genetiky 2. 1ékafské

fakulty UK a FN Motol.
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ROZHOVOR

HANA BUEKOVA: NASE CENTRUM FUNGUJE
UZ 15 LET A ZARAZENi DO ERN NAM POMUZE
ROZSHRIT MEZINARODNI SPOLUPRAC!

Vytvdreni Evropskyjch refereninich siti
stoji vsechny, kdo se na ném podileji, mnoho
sil. Chtéli jsme se sexndmit s tim, jak se na
nové mognosti, které se diky nim oteviraji,
divaji lékati. Proto jsme se obrdtili na
primdiku détského kozniho odddéleni FN
Brno, kde se léci mnozi pacienti se vzdcnymi
dermatologickymi onemocnénimi, hlavné ti

s nemoci motylich kiidel.
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Hana Buckovd s eurokomisarem Vytenisem Andriukaitisem

Co pro vis znamenalo rozhodnuti pfihldsit
se do ERN?

Prihlasit se do ERN bylo logické vyusténi
mé price na Détském koznim oddéleni.
Dlouhodobé se zaméfuji na vrozené vady
kize u déti. Byl to administrativné ndro¢ny
proces, vedeni FN Brno bylo vstiicné,
vypracovalo odpovédi na nékteré otizky,
které se tykaly managementu nemocnice.
Jsem potésena, ze jsme ve velké rodiné 56
center z 18 zemi, které byly do ERN-Skin
zafazeni. Z osmi vzniklych podskupin jsme
zafazeni v Sesti, coZ je vyzva, ale i hodné

préce.

Jak jste k takovému rozhodnuti dosli?
Podat prihlasku do ERN byl mgj

ndpad. Jsem ¢lenem védeckého vyboru
Genodermatoses Network, zdroven jsem
zapojena v GeneSkin, dile jsem ¢lenem
EB-Clinetu — mezinirodniho sdruzeni

klinickych expertu, které pecuje o pacienty
s nemoci motylich kiidel — Epidermolysis
bullosa congenita, v CR jsem ¢lenem
Mezirezortni a mezioborové komise pro
vzicnd onemocnéni na MZ CR. V pilotni
studii se ERN pfipravovala od roku 2008.

Vidéla jste néjaky zdsadni rozdil mezi
na$imi a zahrani¢nimi klinikami pfi
zapojeni do ERN?

Mohu s potésenim konstatovat, Ze ne. Nase
détské kozni oddéleni patii mezi velmi
kvalitni centra. Mohu to fict i proto, Ze

v 1ét€ nase pracovisté navstivil eurokomisaf
Vytenis Andriukaitis, ktery byl s kvalitou
nasi komplexni péée o pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi velmi spokojen. Détské
kozni oddéleni ve FN Brno se dlouhodobé
zaméfuje na genodermatézy, mame
mezioborovy tym specialisti, Centrum
molekularni biologie a genové terapie



Hana Buckovd, feditel FN Brno MUDr. Roman Kraus MB a eurokomisar Vytenis Andriukaitis

v nasi nemocnici vysetfuje 186 gent, které
se vizou k riznym genodermat6zdm.
Spolupracujeme se dvéma pacientskymi
organizacemi a jedna z nich spolupracuje
na mezindrodni trovni. Téméf vsichni
nasi pacienti jsou vy$etfeni na molekuldrni
urovni. Prof. Christine Boedemer,

kterd je koordindtorkou ERN-Skin mi
navrhla, abychom se aktivné zapojili do
dvou podskupin ERN, zvolili jsme EBC

a ichtyézy. Se zbylymi 4 podskupinami jsem
ve spojeni, ziskdvim veskeré informace,
reagujeme na viechny dotazy.

Co by podle vis mélo ERN piindset
lékafdm? A co pacientim?

Evropské referenéni sité by mély zkvalitnit
péci o pacienty, sjednotit nomenklaturu,
napomoci zavidéni modernich

diagnostickych a 1é¢ebnych postupi

MUDr. Hana Buékova, Ph.D.

i novych 1éka. Pracuje se na projektu
vytvofeni mezindrodnich registrd, coz neni
legislativné viibec jednoduché. Vznikajici
pacientské organizace mohou Cerpat
inspiraci od fungujicich skupin v Evropé.
Mohou tfeba organizovat spole¢na setkani.
Tak to délaji pacienti s Epidermolysis
bullosa, pro néz setkdni zastituje DEBRA
International. Pro pacienty vznikla také
moznost pravnich konzultaci, v podstaté
takovy ombudsman — European Patient

Advocacy Group (ePAG).

Jak vypadd a jak bude vypadat spoluprdce
v ERN v kazdodenni praxi? Co bude
muset udélat 1ékaf navic a co mu bude

v prdci pomdhat? Co se zméni pro
pacienta?

Pribylo e-mailt, dotaznikd a ERN

meetingu. Lékaf ziskd aktualni informace

* Je od roku 1993 primédikou Kozniho oddéleni Pediatrické kliniky Fakultni nemocnice

v Brné, zasadila se o vySetfovéni vrozenych vad kize na molekuldrni drovni

V roce 2011 zalozila a od té doby koordinuje Centrum pro Epidermolysis bullosa,

multidisciplindrni tym 27 odbornika, ktefi pecuji o détské i dospélé pacienty

* Je clenkou védeckého vyboru Genodermatoses Network, ¢lenkou mezindrodni

skupiny klinickych experti pro EB — EB Clinet a ¢lenkou Mezirezortni

a mezioborové komise pro vzdcnd onemocnéni MZ CR

Od roku 1998 je clenem Vyboru Ceské dermatovenerologické spolecnosti CLS JEP,
vedouci Sekce détské dermatologie CDS CLS JEP

* Je odbornym garantem sdruzeni DEBRA CR

ERN-SKIN

* Do sité se zapojilo 56 center

zabyvajicich se vzédcnymi

a komplexnimi nemocemi kize

z 18 evropskych zemi.

Ma oficidlni podporu tii hlavnich

evropskych odbornych spoleénosti

v oblasti dermatologie:

* the European Academy of
Dermatology and Venereology

(EADV);

the European Society of
Paediatric Dermatology (ESPD);

the European Dermatology
Forum (EDF).
Podporuje Eurordis.
Prof. Christine Bodemer z koZzni
kliniky Pafizské nemocnice Necker
Enfants Malades je koordindtorkou

sité.

o chorobdch, praktické guidelines, mize
rychle konzultovat nejasné piipady
e-mailem s odborniky. Bude mit vétsi
moznost zapojit se do mezinirodnich
vyzkumnych tkold. Pacient muize byt
zafazen do mezindrodnich studii a mize se
inspirovat ¢innosti pacientskych organizaci
v jinych zemich. Také mezindrodni
spoluprice pacientskych organizaci se
usnadni. Je dobré, kdyz se pacienti domluvi
anglicky.

MEéla byste piiklad, jak se ustaveni ERN
projevilo v praxi?

Vyrazné se zvysil zdjem o zapojeni naseho
centra do mezindrodnich studii.

Zménil se vas pohled na ERN od chvile,
kdy jste se rozhodli zapojit?

Jde o prvni, ,zkusebni“ rok fungovani
ERN-Skin. Je to jesté kratkd doba. Jsem
angazovand hlavné v podskupiné EB,
ktera je diky fungujicimu EB-Clinetu
od roku 2011 nejlépe zorganizovand
skupina odborniku ze vsech podskupin
ERN-Skin. Pozitivni je, Ze ERN-Skin
uzce spolupracuje s dalsimi odbornymi
funkénimi sitémi, jako je EADV

Task Force, Geneskin, EB-Clinet.
Partnerem ERN jsou také pacientské
organizace a aliance, jako je Eurordis,

i dalsi organizace vénované vzacnymi
onemocnénim, jako je Orphanet.
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ARIANE WEINMAN: ERN POTREBUJEME,
ABY NIKDO NEBYL VYNECHAN

EURORDIS (Evropskd asociace pro vzdcnd onemocnéni) zavedeni Evropskych referenénich siti dloubodobé a systematicky
podporoval. S Ariane Weinman jsme o tomto projektu hovotili, kdyz na zacdtku podzimu navstivila Prahu.

Do vefejnych konzultaci k této normé
jsme zacali pfispivat kolem roku 2008,
2009. Upozornovali jsme na problematiku
vzicnych onemocnéni a na vyznam
spolupréce v raimci ERN. Usilovali jsme

o vic véci, nez kolik se jich nakonec ve
smérnici objevilo. Dulezité vsak je, Ze
smérnice ve findlnim znéni obsahuje
clanky 12 a 13, které se zabyvaji vzdcnymi
onemocnénimi a vytvareji pravni rimec
pro fungovini ERN. Samotné prijeti

této smérnice by velmi dlouhy proces
(pozn. red.: vysla v roce 2011). K naplnéni
smérnice musela jesté nasledné Evropskd
komise pfijmout dalsi provadéci predpisy.
Jedniéni o nich trvala dalsi dva roky. Hodné
price udélala Expertni skupina Evropské
komise pro vzicna onemocnéni (dfive
EUCERD - European Union Committee

of Experts on Rare Diseases).

Jak se ERN lisi od klasické mezindrodni
spoluprdce expertii na jednotlivd
onemocnéni?

Pro nékterd onemocnéni (piikladem mize
byt cysticka fibréza) existuje rozvinutd
mezindrodni spolupréce jiz dlouho.
Ovsem pro mnohd vzdcnd onemocnéni

Ariane Weinman

nic takového neexistovalo. ERN maji

| Ariane Weinman pracuje v EURORDIS od roku 2004. Zastiva pozici senior pokryvat celé oblasti, tedy nejen napiiklad
manager v tymu Public Affairs. Dfive pracovala ve Francouzské asociaci vefejnych cystickou fibrézu, ale viechna vzacnd plicni
nemocnic nebo ve védeckém oddéleni Francouzského velvyslanectvi v Ciné. Hovoii onemocnéni. Pfitom samozfejmé Cerpaji

i francouzsky, anglicky a mandarinskou ¢instinou. ze zkuSenosti, které vychdzeji z praxe

jiz fungujici spoluprace. Tyto velké sité

potiebujeme proto, aby ndm ¢dst pacienti
nezlistala mimo.

Kde se vzala myslenka vytvoiit Evropské O vytvofeni spolecné platformy se

referencni sité? dost debatovalo a na zacatku k ni méli Je to podobné jako na drovni ¢lenskych
Spoluprice mezi specializovanymi lidé casto rezervovany postoj. Nebylo statl. Tfeba ve Francii byla na zikladé
centry je tu velmi dlouho. Ovem prvni jasné, jak by méla konkrétné vypadat. ndrodniho planu pro vzicna onemocnéni
konkrétni kroky k ustaveni Evropskych EURORDIS i jeho feditel, Yann Le ustavena a akreditovina specializovand
referen¢nich siti (ERN) tak, jak je zndme Cam, myslenku ERN hodné podporovali. centra. To bylo kolem roku 2005. Mezi
dnes, byly uc¢inény asi pred deseti roky. Casto jsme o tom mluvili na setkénich prvnimi byla tehdy i centra pro CF. Dnes
Pacienti i jejich rodice citili, Ze je zapotfebi nadich ¢leni. O této problematice se posouvame ddl a struktura center se
shromazdovat znalosti a zkusenosti bez jednala také Evropska komise, téma se proméiuje tak, aby byly pokryty celé
ohledu na hranice. Bylo zfejmé, Ze ani probiralo i v Evropské 1ékové agentufe. skupiny diagnéz, podobné jako jsou
velké zemé, jako je Némecko nebo Francie, Uskutecnilo se mnoho konferenci na v ERN.

nemohou bez spoluprice na evropské toto téma, kde se projedndvala konkrétni

urovni efektivné zvlddat problematiku podoba budouci spoluprice. Pak prisla Pro mnoho lidi, pacientd i rodict, bylo
viech vzdcnych onemocnéni. jedndni o smérnici o pfeshrani¢ni péci. tézké ptijmout koncept ERN. Trvalo to
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S Annou Arellanesovou a René Brectanem na cesté na jedndni Meziresortni pracovni skupiny

na Ministerstvu zdravotnictui.

tedy asi deset let, nez jsme se od myslenky
dostali k ustaveni siti. A ted doufime, Ze
to nepotrva dalsich 10 let, neZ tyto zmény
uvidi pacienti v realité, tedy Ze se ¢innost
ERN projevi na klinickych vystupech.
Zietelné vidime entuziasmus na strané
klinikd i na strané pacientd a dalsich
stakeholderd, tak by se to mohlo podafit.

Kde jste hledali podporu béhem tohoto
procesu?

Intenzivné jsme spolupracovali s ¢lenskymi
organizacemi. Ty zase jednaly déle

s experty v jednotlivych zemich. Velmi
ndm pomohli také odbornici, které jsme
vidali na raznych setkdnich na evropské
urovni. Mluvili jsme o této problematice na
konferencich, kam jsme byli zvani. Hodné

price udélala EUCERD. Jednali jsme

CO JE EURORDIS?
« EURORDIS-Rare Diseases

Europe je neziskové organizace
sdruzujici 750 organizaci pacientd
se vzdcnymi onemocnénimo z vice
nez 60 zemi, véetné viech ¢lenskych
staitd EU. Cilem této spoluprice je
zlepSovat Zivoty 30 millionu lidi,
ktef{ se vzdcnymi onemocnénimi

Spolupraci pacientd, jejich

rodin a pacientskych organizaci,
stejné jako propojovanim viech
stakeholdert a aktivizaci komunity
vzacnych onemocnéni, EURORDIS
posiluje hlas pacientt pfi formovéni
vyzkumu, vytvafeni zdravotnich

politik a sluzeb pro pacienty.

ve spolupréci s lokdlnimi pacientskymi
sdruzenimi, také se zastupci jednotlivych
¢lenskych statd.

Znite néjaké priklady z praxe, co se uz
podafilo?

Na to je jesté trochu brzy. Nyni je dulezité,
aby se jednotlivé sité zorganizovaly

a zacaly fungovat, aby se ustavilo jejich
vedeni a aby si nastavily vnitini procesy.
Evropské komise nyni poskytla IT

ndstroj, ktery lékafim umoznuji vyménu
informaci o pacientech a nemocech. Ovsem
tento ndstroj se teprve zavadi do praxe

a jednotlivi 1ékafi se teprve uéi ho vyuzivat.

Jak vidite budoucnost ERN?

V nejblizsi budoucnosti se otevie moznost
zapojeni do ERN pro novd pracovistg,
ktera se nezacastnila prvni viny. Evropska
komise by méla vyhlasit dalsi vyzvu
koncem roku 2017.

V EURORDIS jsme byli velice piekvapeni
uspésnosti celého projektu. Hned napoprvé
prosly vlastné véechny zadosti o ERN
(pozn. red.: tyka se zadosti o vytvofeni

siti, nikoli o Zddosti jednotlivych klinik —
vytvoteno bylo 24 siti). Mysleli jsme, ze
jich bude akceptovina mozna polovina
nebo dvé tietiny. To svédéf o kvalité prace
expert v celé Evropé, které si velmi
vézime. ERN nezméni Zivot pacientt za
jeden den, ale jsou cestou k dlouhodobému
rozvoji. Véfime tomu, Ze kdyz budou

sité¢ dobfe fungovat, zlepsi se kvalita

a dostupnost péce. Doufime, Ze se také
zjednodusi pfistup k vysoce specializované
1é¢bé v zahranidi pro ty, ktefi nemohou
dostat odpovidajici péci ve své zemi. Téch
ocekavani je mnoho, ale bude to jesté
néjaky Cas trvat.

DESET LET PB{\CE EURORDIS V OBLASTI
CENTROVE PECGE A ERN

+ Téma ERN bylo poprvé na programu
setkdni ¢lent EURORDIS Membership
Meetings v roce 2006 v Berliné. A od té
doby pravidelné kazdy rok.

* Na pocitku roku 2008 se EURORDIS
zapojil do vefejnych konzultaci evropské
komise na téma “Vzicnd onemocnéni:
evropské vyzvy”.

* Vefejné konzultace vyustily ve Sdéleni
Evropské komise z 11. listopadu 2008

,O vzécnych onemocnénich: vyzvy pro
Evropu® a pozdgji v doporuceni Rady EU ze
dne 8. ¢ervna 2009 o akei v oblasti vzdcnych
onemocnéni.

* Dne 15. listopadu 2008 vydal EUROR-
DIS Deklaraci spoleénych zdsad pro speci-
alizovand centra a Evropské referenéni sité.
(Aktualizovano 29. srpna 2011)

* Eurordis usiloval o piijeti Smérnice o pie-
shrani¢ni péci (piijaté roku 2011) ve znéni
uvidéjicim vzdcnd onemocnéni a Evropské
referenéni sité.

* V kvétnu 2012 vydal EURORDIS stano-
visko k problematice Evropskych referenc-
nich siti.

+ Clenové EURORDIS participovali na
vzniku Doporuc¢eni EUCERD a Expert-
ni skupiny Evropské komise pro vzicnd
onemocnéni o kvalitativnich kritériich pro
specializovand centra a ERN.

* EURORDIS podporoval za¢lenéni spe-
cializovanych center a ERN do ndrodnich
pldni pro vzicnd onemocnéni skrze EU

Joint Actions a konference EUROPLAN.

JAK VZNIKALY ERN
* 16. bfezna 2016 vydala Evropska
komise prvni vyzvu k ustaveni ERN
* Legislativnim ramcem pro
tuto vyzvu byla smérnice pro
preshraniéni pédi, provadéci
rozhodnuti a rozhodnuti Komise
v pfenesené pravomoci z 1. bfezna
2014. Pravidla vychdzela také
z doporuceni EUCERD a EU
expertni skupiny pro vzécnd
onemocnéni
Uzavérka zadosti byla stanovena na
Cerven 2016

Béhem podzimu 2016 byly vsechny

zadosti posouzeny nezavislym
hodnotitelskymi organizacemi podle
komplexnich mezinarodnich kritérii
15. prosince 2016 bylo schvileno 23
zadosti Vyborem ¢lenskych stati

V lednu 2017 byla schvilena
posledni, 24. Zadost
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CENTRUM PROVAZENI:
SNAZIME SE NASLOUCHAT
A POMAHAT

PROLOG

Prabha — Duben 1985. V rychliku z Prahy do
Ostravy tise place mladd Zena. Jeji mug sedi
naproti. Ani jeden nemd silu promluvit. Rano
se v nemocnici dozvédeéli, Ze jejich ctyrletd
dcera Hanka je nevylécitelné a smrtelné
nemocnd. ,Diagnozu ndm sdélili na chodbé
oddélent, kde pordd nékdo chodil. Pamatuju
se, Ze po nds pokukovaly sestvicky, asi védély,
0 co jde, a mné to bylo hodné neprijemné.
Sedéli jsme u stolecku a pan doktor pri
vysvétlovdni onemocnéni nakreslil na papir
pandcka, kterému do hlavy a bvicha priddval
Cerné chuchvalce. Ten pandcek mé potom

Jesté dloubo budil ze spani, “vzpomind dnes
Lenka na den, ktery jeji rodiné obrdtil naruby
dosavadni Zivot. Dcera Hanka byla do té doby
Jjen trochu nemotorné dité. Nic vic, nic miri.
Diagnoza byla doma jesté dloubo tabu. Kdyz
ast po piil roce jeli vSichni na kontrolu, Lenka
si 0 nemoci nic konkrétniho nepamatovala.
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,Viechno se mi z paméti vymazalo. Zddné
broZury neexistovaly. Jediné, co mi z té doby
v hlavé ziistalo, bylo to, Ze Zije néjaky pdin

s fouto diagndozou v Anglii a Ze je mu pres
50 let. Jesté dlouho jsem doufala, Ze nase
Hanicka tu nemoc nemd, Ze se kruté spletli...
Lékari se bobuzel nemylili, Hanka trpéla
mukopolysacharidosou. Pred deseti lety

«

zemitela. Bylo ji poulych 19 let.

I dnes vétsina rodicu po sdéleni zavazné
diagnézy svych déti place. Uz to ale

nemusi byt ve vlaku, na ulici nebo na

dvofe nemocnice. Od ledna 2015 funguje
pii Klinice détského a dorostového
lékatstvi Vseobecné fakultni nemocnice

v Praze ojedinéld sluzba — Centrum
provizeni. Rodi¢e nové diagnostikovanych
déti se tu mohou svéfit nejen s aktudlnimi
pocity, ale ziskat také prvni rady a konkrétni

Vojta s rodici, jedni z klientii Centra
provdzeni

pomoc. Centrum zalozila Spole¢nost pro
mukopolysacharidosu pod vedeni profesora
Jana Michalika. Samotny vznik Centra
podpofila nadace Sirius, kterd i naddle
podporuje jeho rozvoj. Poradenské a krizové
pracovnice jsou soucdsti tymu lékaia pii
sdélovani diagnézy &i bezprostedné po jejim
sdéleni. Zaméfuji se na provézeni rodin

s détmi se vzdcnym onemocnénim, s tézkym
zdravotnim postizenim nebo s détmi
pfed¢asné narozenymi.

Spole¢nym zacdtkem pro vSechny je sdéleni
diagnézy. Pak nastdvaji nejtézsi hodiny, dny,
tydny a Casto i mésice zivota. Prvni dny
jsou v podpofe rodin velmi dtlezité. Mnozi
rodi¢e maji pocit, Ze to nezvlddnou, Ze jim
nebudou stadit sily. Potfebuji informace

— co délat a na koho se obratit. Potfebuji
podporu — védomi, Ze existuje nékdo,

kam mohu pfijit a povidat nebo i mlcet.
Potiebuji ¢as — u kazdého je to odlisné, ale
v zdsadé plati pravidlo, Ze nikdo nechce byt
sam. Alespon ne dlouho.

Rodice, ktefi za ndmi do centra pfichdzeji
uz téméf tii roky, si svoji situaci nevybrali,
ale museji ji zvlddnout, nikdo jiny to za
né neudéla. Nikdo jiny jejich dité tolik
nemiluje. Nikdo jiny o ném nevi tolik.
Nejsou odbornici, jsou rodice. A v této
nejdilezitéjsi roli je Centrum provizeni

podporuje.

JEDEN PRIBEH

Zacitkem léta se s centrem spojil ordinujici
lékat s tim, Ze béhem ndsledujiciho tydne

k nému pfijedou rodice, kterym bude
sdélovat diagnézu jejich syna Honzika.
Zeptal se, zda je mozné, aby hned od

néj pfisli za nami do centra. Prisel den
konzultace. Kolem 15. hodiny zaklepali
rodice. Pravé se dozvédéli velmi zdvaznou
diagnézu s nelehkym prubéhem a bohuzel
konéici amrtim ditéte.

Jejich syn se narodil jako zdravé dité,
vyvoj probihal normalné, prospival, zacal
chodit i mluvit. Kolem Sestého roku
nastoupily prvni pfiznaky. Honzik zacal
pii chuzi zakopévat, $patné se mu béhalo.
Pak se problémy zacaly stupiiovat. Rodice
navstivili specializované pracovisté na
Klinice détského a dorostového lékatstvi
VEN v Praze. Po nékolika mésicich
Cekani na vysledky prislo sdéleni diagnézy.
A v tento okamzik navstivili nase Centrum
Provizeni.



Zaklepali, vesli, vybrali si, kam si chtéji
sednout. Nabidla jsem jim vodu, kdvu
nebo ¢aj. Hlavné jsem se snazila nabidnout
bezpeény prostor na cokoliv. Naslouchala
jsem jejich pfibéhu, strachu i bolesti

s troskou ulevy, Ze skon¢ila doba nejistoty.
Znali jméno nepfitele. Mohli si dovolit
projevit véechny emoce — pld¢, nastvini,
obavy, bezmoc.

Ziroven jsem se jim snazila vyjadrit
podporu. S rodiéi jsem na prvni navstéve
fesila pouze otdzku pochopeni toho, co se
déje, a ventilovédni vnitiniho napéti. Cilem
bylo pfivést je ke vnimdni situace ,tady

a ted” — nikdo nevi, jaky ¢asovy pribéh
nemoc bude mit, a proto je potfeba vnimat
kazdou chvili, kdy syn chodi a zatim nema
vétsi zdravotni potize. Po asi hodinovém
poviddni jsem jim dala nase kontakty

a také kontakt na krizové linky. Neékdy

je snazsi se oteviit a vypovidat cizimu
¢loveku.

Pii kazdém dal$im setkdni jsme spole¢né
hledali cestu nebo alespon smér. Probirali
jsme moznosti, jak Honzikovi o nemoci
fict, kdy je ta spravnd chvile. Tady neni
osvédéend rada. Jen rodice znaji své dité,
jeho povahu a reakce. Doporucila jsem
jim kontaktovat détského psychologa,
ktery muze byt podporou i po sdéleni
nemoci, doporucila jsem literaturu (existuji
knihy pro déti, na jejichz pfibézich se dd
vysvétlit spoustu véci), navrhla jsem, aby se
rodina spojila s jinou rodinou, kterd prosla
podobnou situaci o néco dfive.

V dalsi fazi jsme zacali pfemyslet o tom,
jak vyfesit situaci ve §kole, pomédhala jsem
s vyplnénim zadosti o pfispévek na péci,
popsala, jak probiha socidlni $etfeni. Do
budoucna je ¢ekd vyfeseni a uzpisobeni

bytu Honzikovym potiebdm.

Jsme v stdle kontaktu, kdyz si s né¢im
nevédi rady, tak se mi mohou ozvat.
Spole¢né se radime o feseni konkrétnich
situaci. Kdyz jdou na kontrolu, zastavi se
u nds, fekneme si, co je nového, jak se dafi.
Rodice i Honzik maji vedle sebe ¢loveka,
ktery na né ma ¢as, mize naslouchat,
poradit nebo vyhledat informace.
Usnadriuje jim cestu a taky Setii ¢as na
dulezitéjsi véci, nez je znalost zdkonu.
Totiz ¢as na sebe vzdjemné, ¢as na rodinu.

Autor: Mgr. Petra Tomalovd, Ph.D., vedouci
poradenskd pracovnice Centra Proviazent

PREDSTAVUJEME: SMACI

ONDRE) HLAVICA:
NEJTEZSI JE SMIRIT SE
SE SVYM OSUDEM

Organizace pacientii se Spindlni Muskuldrni Atrofii (SMA) SMAci, 2. 5. vznikla teproe letos
v lednu. Md za sebou vsak velmi iispésny start — podatilo se ji sdruZit nebo alesporn navdzat

kontakt s velkym mnoZstvim pacientii. ,Kazdy z nds md néjaké zkusenosti ze Zivota se SMA

a kazdy z nds bledd informace, jak zvlddat situace, které Zivot s timto vzdcnym onemocnénim

organizace Ondrej Hlavica, kterého jsme poprosili o rozhovor.

Kdy a proé byli SMAci zalozeni?

Jsme mladd organizace, vznikli jsme pfed
deviti mésici. Uvodni schiizky probihaly na
podzim 2016. Pfed tim jsme se setkdvali
jen neformalné, napt. diky ¢innosti

jinych organizaci, tfeba Kolpingovy

rodiny Smecno, kterd organizuje pobyty
nejen pro rodice a pacienty se SMA,

ale také s ostatnimi neuromuskuldrnimi

onemocnénimi.

Pacientska organizace chee jit dal, snazi

se propojit pacienty se SMA, jejich rodice

a vibec viechny, ktefi o tyto pacienty pecuji.
Jenze vlastné nevime, kolik nds tu je. Ani
zdravotni pojistovny a lékafi pfesné &islo
neznaji. Diky organizaci jsme pfisli tieba na

to, Ze i v naSem okoli Zije nékolik pacientt,
o kterych jsme do té doby viibec nevédéli.

Co je vasim cilem?

Prvnim velkym cilem je ziskat informace
o0 poctu pacientt se SMA, jejich potiebéch
a problémech. Checeme mit moznost se

s nimi setkdvat a vymériovat si zkusenosti.
Kazdy jsme proslapali néjakou cestu,
vyfesili néjaky problém a zkuSenosti s tim
muzeme sdilet. Tfeba my zndme diagnézu
nadi dcery uz dlouho (18 let). V roce 2000
nebylo mnoho informaci. Zakladnim
zdrojem informaci byl internet a vyména
informaci probihala hlavné sdilenim
prekladi ¢lanki. Dnes je situace vyrazné
lepsi a na tom bychom chtéli dél pracovat.
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Spolecnd vyprava na Jestéd

Chceme také podporovat vyzkum

a dostupnost 1ékd. Pro pacienty s SMA se
tésné pied Vinoci minulého roku objevila
nové nadéje. V USA a o nékolik mésici
pozdéji i v Evropé byl schvilen prvni 1ék.
S lékem md nyni zkuSenost také nékolik
Ceskych pacientl a dosavadni informace
potvrzuji, ze funguje.

Usilujeme o to, aby se novy lék dostal co
nejdfive pacientim v CR. Informujeme
a pomdhdme jim v tom, aby se k léku
dostalo co nejvice pacientt. K 1éku se dd
aktudlné dostat pouze v zahranici anebo
prostiednictvim Zddosti o mimofidnou
thradu. Cely proces zddosti je ale docela

sloZity a ndroény.

Jde ndm také o to, aby lidé vedéli

o studiich, které bézi. Také by bylo dobfe,
kdyby se do CR dostaly nékteré z novych
studii.

Vénujete se také socidlnim problematice?
Nechceme zdvojovat systém socidlni péce,
ktery poskytuje celou fadu sluzeb. Je vsak
zapotfebi se v ném vyznat a k tomu také
slouzi vymeéna zkusenosti. A stejné je to,
pokud jde o pomiicky, které jsou nezbytné
pro kazdodenni byti, zajisténi odpovidaji
péce, ale také pro zajisténi zdkladnich
zivotnich funkef (napf. plicni ventildtor).

Je pro vis aktudlni otdzka centrové péce?
Neurosvalovi centra, jak je znime dnes,

specializaci. Ti by pak byli dobfe seznimeni
se specifiky naseho onemocnéni. K tomu je
ovsem zapotiebi vétdi podpora jak ze strany
pojistoven, tak ze strany vedeni nemocnic.
Takovy systém umozni dalsi zkvalitnéni
péce a také pro pacienta bude lepsi, kdyz
do nemocnice ptijde jednou a ne pétkrit.

Na jaké otdzky se nejcastéji ptaji rodice

a pacienti s SMA?

Aktudlné je nejvétsi zdjem o informace
tykajici se 1éku a jeho dostupnosti. Dile
pak prognéza. Kazdy pacient nebo rodi¢ se

JAK SE ZUJE S SMA

snazi odhadnout, jaky bude mit nemoc
dopad do Zivota rodiny. Hleda zptisoby,
jak zvlddat situace, které pfijdou. Je tfeba
védét, ze SMA je velice individudlni

a nepiedvidatelné onemocnéni. Cim
pozdéji se projevi, tim méné zavazné byvaji
jeho projevy. Najdete pacienta, ktery v 18
letech potfebuje plicni ventilaci a prakticky
nepfetrzitou péci a také 18letého pacienta,
ktery zvedd ruce a dokdze se omezené
pohybovat, podat si véci a sedét bez

podpory.

Co je z pohledu sdruzeni nejvétsi problém?
Nikdo z nds nemd zkusenosti s fungovinim
pacientské organizace. Vsichni jsme
dobrovolnici a u¢ime se za pochodu.
Pritom mame doma své pacienty, mime
svd zaméstndni a své domdci starosti.
Potfebujeme se naucit prezentovat nase
témata, financovat nasi ¢innost, pfipravovat
setkdvani rodin, nachdzet efektivni zpisoby
pfedavani informaci. Nase ¢innost musi

mit jasny smysl pro vechny, jinak se nikdo
nebude chtit sdruzovat.

Co byste si prali?

Je toho vic. Nejdulezitéjsi by bylo,
abychom zacali diskutovat. Aby se
aktivizovali pacienti, ale i cely systém. Aby
se zacalo fesit, Ze tu jsou onemocnéni,

na které ten systém neni pfipraveny.

Pro nis bylo tézké poznini, Ze kdyz jste
mimo standardni $katulky, musite bojovat
o kazdou véc.

* Spindlni muskuldrni atrofie je vrozené, geneticky podminéné onemocnéni.

Zpusobuje postupné ochabovéni svali. Pacienti ztriceji pohyblivost a byvaji odkdzani

na vozik a dalsi pomicky. Ochabuji ov§em i dychaci svaly a byva zapotiebi podpora

dychéni.

Nemoc mi ¢tyfi typy (SMA 1-4). SMA 1 se projevuje nejdfive, naptiklad v prvnich

6 mésicich zivota, SMA 4 se mize projevit az v dospélosti. Cim pozdéji se nemoc

projevi, tim mirnéj$i miva priabéh. Nicméné prognéza je velice individudlni.

Ve vétsing piipada pacienti potfebuji celodenni péci. Jeden z rodict v takovém

ptipadé obvykle zistdvd doma a k zajisténi skolni dochdzky je zapotiebi asistence.

Velmi diilezita je kazdodenni rehabilitace, kterou je mozné predchédzet moznym

komplikacim (napf. kontraktury, infekty). Péce se komplikuje s tim, jak pfibyv

zdravotni obtiZe, at uz jde o samostatné drzeni hlavy ¢i sezeni, nebo podporu

dychéni ¢ odsavani hlent. Velkym problémem je zajisténi mobility a asistencnich
sluzeb. Pacienti fesi problémy s dojizdénim do $koly nebo za lékafi. Péci o pacienta
s tracheostomii a plicnim ventildtorem zajistuji nejcastéji rodinni pfislusnici.

Asistentti schopnych zvlidat pfistrojovou techniku, péci o tracheostomickou kanylu

a dalsi ¢innosti (napf. zajisténi prichodnosti dychacich cest, sledovani hladiny kysliku
v krvi) neni mnoho.

udélala obrovsky pokrok. Prili bychom

e Py * Je dulezité systematicky pfedchdzet problémim a na ty, které pfijdou umét reagovat.
si, asi stejné, jako ostatni, aby se dale

K tomu je zapotiebi spoluprice mnoha specializovanych lékaii: neurologa,

rozvijela. Jde napifklad o to, aby v nich pneumologa, ortopeda, chirurga i vyZivového poradce.

spolupracovali i 1ékafi vSech navazujicich
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NARODNI AKCNI PLAN PRO VZACNA ONEMOCNENI

Ceskd republika md strategicky dokument,
ktery vymezuje zdravotni politiku v oblasti
vzdcnych onemocnéni. Urcuje hlavni
problémy a navrhuje, kdo a jak by je mél resit.
Jmenuje se Narodni akini plin pro vzdcnd
onemocnéni a pro obdobi 2015-2017 ho
schodlila Vidda CR 26. 4. 2015. K éemu je
takovy dokument dobry, co obsabuje a procje
dobré se jim zabyvat?

Pacienti se vzdcnymi onemocnénimi

se setkdvaji ve svém Zivoté s mnohymi
problémy. Nékteré jsou vlastni jen jejich
diagnéze. Nekteré jsou spoleéné viem
nebo aspon vétsiné vzdcnych onemocnéni.
Dalsi se dotykaji celého systému
zdravotnich sluzeb v CR. Nirodni akéni
plan pro vzdcnd onemocnéni vybird

ty, které se dotykaji vétsiny vzdcnych
pacientd a navrhuje cesty, jak je vyfesit.

Je to strategicky programovy dokument,
ktery urcuje vyvoj zdravotni politiky

v této oblasti. Takovych strategickych
dokumentd ma ¢eska republika mnoho.
Je dobfe, Ze vzicnd onemocnéni maji

ten svij. Neznamend to, Ze se jednotlivé
pojmenované problémy vyfesi béhem
uréeného obdobi. Jde o strategicky
politicky dokument, nikoli o zdvazny

a vymahatelny predpis. Je z néj vsak ziejmé,

které problémy jsou hlavni a jaké jsou cesty

k jejich feseni. Fakt, Ze ndrodni plin pro
vzdcnd onemocnéni Ceskd republika ma
znamend, ze politicka reprezentace vnima

téma vzdcnych onemocnéni jako vyznamné

a existujici problémy chce fesit.

V soucasné dobé dobih4 platnost narodniho
planu na obdobi 2015-2017. Je tedy ¢as
zalit usilovat o pfijeti nového pldnu na

dalsi obdobi. Méli bychom se také podivat,
jak jsme se posunuli pfi fedeni jednotlivych
tkold, které z konciciho planu vyplynuly.

Ostatné timto hodnocenim se pravé zabyvaji

¢lenové Meziresortni a mezioborové

pracovni skupiny pro vzdcnd onemocnéni pii

Ministerstvu zdravotnictvi CR, kterd ho m4
na starosti. CAVO je &lenem této skupiny

a ¢ast ukolt 1 hodnoceni lezi tedy i na ni. Jak

jsme na tom?

Mezi vyznamné zmény v oblasti vzdcnych
onemocnéni za posledni obdobi (2015-
2017) patii:

* Rozsifeni novorozeneckého screeningu
o0 novéd onemocnéni z roku 2016 (nyni se
screenuje 18 vzdcnych nemoc).

* Stale nedoslo ke zfizeni specializovanych

center pro vzdcnd onemocnéni, nicméné
jedndni pokrodila a je pravdépodobné, ze

KAPITOLY NARODNIHO PLANU

Nrodni pliny se, uz od dob proni ndrodni strategie (2010), déli na jedendct oblasti, ve kteryich se

7esi jednotlivé iikoly:

zlepseni informovanosti o vzdcnych one-
mocnénich;

vzdélavani v oblasti vzicnych onemocnéni,
zejména vélenéni specifické problematiky
vzidcnych onemocnéni do pregradudlniho
a postgradudlniho vzdélavani zdravotnic-
kych pracovnik;

prevence vzicnych onemocnénich se zamé-
fenim na rozvoj prekoncepéni a prenatdlni
diagnosti

roz$ifeni po¢tu diagnostikovanych vzac-
nych onemocnénich v ramci laboratorniho
novorozeneckého screeningu;

zlepseni dostupnosti a kvality péce pro
pacienty se vzicnymi onemocnénimi,
zefektivnéni diagnostiky a 1é¢by a zajisténi
rovnocenného piistupu viech pacientim

MZ CR v blizké dobé vyhlasi vyzvu pro
poskytovatele zdravotnich sluzeb, aby se
uchdzely o status specializovanych center.
* V roce 2015 se novelizaci zikona
48/1997 Sb. o vefejném zdravotnim
pojisténi stala definice vzdcnych
onemocnéni a lé¢ivych piipravka pro
vzdcni onemocnéni soucdsti Ceské
legislativy.

* Byla vytvofena pacientskd rada Ministra
zdravotnictvi CR a organizace pacienti

se vzdcnymi onemocnénimi se staly jeji
soucisti (m. j. CAVO).

+ CR se koneéné zapoji do E-Rare.
Ministerstvo Skolstvi se ucastni od konce
roku 2017 mezindrodni vyzvy v rdmci
projektu ERA-NET Cofound. Ucast

v tomto programu umozni Ceskym
pracovistim Gcast na mezindrodnich
vyzkumnych projektech v oblasti vzicnych

onemocnéni.

Akéni plany pro vzicnd onemocnéni mé
mnoho Evropskych zemi. Anglicky se
nazyvaji National Action Plan for Rare
Diseases. Akronym anglického ndzvu ddvi
v Cestiné velice nelichotivy ndzev. Velmi
dékujeme vSem, ktefi pfispivaji k tomu, aby
nelichotivému akronymu nebylo u¢inéno
zadost.

se vzdcnym onemocnénim k indikované

a vysoce kvalitni zdravotni péci;

zlepseni kvality Zivota a socidlniho zac¢lené-
ni osob se vzdcnymi onemocnénimi;
podpora védy a vyzkumu v oblasti
vzicnych onemocnéni, rozvoj zékladniho

a aplikovaného vyzkumu;

sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologic-
kych vzorka v rdmci vzdcnych onemocnéni
na nérodni i regionalni Grovni;

podpora a posileni role organizaci pacientti
se vzicnym onemocnénim;

meziresortni, mezioborovi a mezinirodni
spolupréce v oblasti vzicnych onemoc-
nénij

zahrani¢ni spoluprace v oblasti vzacnych
onemocnéni.
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