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EDITORIAL

Vizeni ¢tendfi,

diagnézy.

v novém Cisle naeho zpravodaje jsme pro vis piipravili ¢ldnek o centru pro
vzicnd onemocnéni Frambu, které jsme navétivili s jasnym zdmérem: poucit se,
jak centrum funguje, abychom si takové mohli udélat u nds v Ceské republice.

Prindsime vim také dva rozhovory. V prvnim jsme hovofili

s farmakoekonomem Tomdsem Dolezalem o lécich na vzicna onemocnéni
a ve druhém s Kathy Devanny, kterd na druhé strané Atlantiku provozuje
pacientsky web zaméfeny na vzicnd onemocnéni.

Nakonec bychom vam rddi predstavili dvé iniciativy: novou organizaci, kterd

rozsifila fady nasich ¢lent, Spolek pro atypické Parkinsonské syndromy,
a mezindrodni iniciativu SWAN Europe, kterd se vénuje pacientim bez

Piejeme vim zajimavé ¢teni

Anna Arellanesovd, Katerina Ublikovd, René Brectan

SEZNAM GLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNEN

ANGELMAN CZ, spolek,
www.angelman.cz, angelman@email.cz
Asociace genové terapie, z.s.,
www.asgent.org, matejkova@asgent.org
Asociace muskuldrnich dystrofiki v CR,zs.,
www.amd-mda.cz, zdenek.janda@volny.cz
Asociace rodi¢i a pritel zdravotné
postizenych déti v CR, z.s., klub Be Treacher-
Collins / Be TCS, hladove@centrum.cz
ATOS, z.s., www.atos-0s.cz,
pradova@seznam.cz

AVminority, z.s., www.avminority.cz,
silvie.slivova@avminority.cz

DEBRA CR, z.4., www.debra-cz.org, alice.
brychtova@debra-cz.org

Diagnéza MDS,

www.diagnoza-mds.cz, jezek.b@volny.cz
Diagnéza FH, z.s., www.diagnozath.cz,
cillikova@me.com

DIAGNOZA NARKOLEPSIE zs.,
www.narkolepsie.cz,
diagnozanarkolepsie@gmail.com

Dystonie - rodina spolu, z.s.,
www.dystonia.cz, dystonia@dystonia.cz
End Duchenne z.s., www.endduchenne.cz,
info@endduchenne.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.,
www.cfklub.cz, zabranska@klubcf.cz

Klub pacientt mnohoéetny myelom, z.s.,
www.mnohocetnymyelom.cz,
koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz
KOLPINGOVA RODINA SMECNO,
www.dumrodin.cz,
Jolana.Kopejskova@dumrodin.cz
Kongenévus CZ-SK, z.s.,

www.nevus.cz, info@nevus.cz

LYMFOM HELDP, z.s., www.lymfomhelp.cz,
lida.simackova@lymfomhelp.cz

META - spolek pacienti se sttddavymi
onemocnénimi, o.s., www.sdruzenimeta.cz,
katerina.uhlikova@seznam.cz

METODE]J zs., www.metodej.com,
info@metodej.com

MYGRA-CZ, z.s., www.mygra.cz,
bruhova@mygra.cz

* Nirodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s.,
www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz
NEFROHEMA, o.ps.,
www.nefrohema.cz,
jaroslav.vich@nefrohema.cz
Obcanské sdruzeni Imunodeficitnich
pacientit HAE /AAE,
www.hae-imuno.cz, maselli@hae-imuno.cz
Obcanské sdruzeni rodi¢i déti a dospélych
postizenych Gaucherovou chorobou,
www.gaucherova-choroba.cz,
janina.mickova@seznam.cz
Palecek - spole¢nost lidi malého vzriistu,
www.ospalecek.cz, kvitkova.k@seznam.cz
PARENT PROJECT, z.s.,
Www.parentproject.cz,
reineltova@parentproject.cz
PRADER-WILLI, zs.,
www.prader-willi.cz, h.verichova@seznam.cz
Rett Community, z.s.,
www.rett-cz.com, lenka@rett-cz.com
Revma Liga Ceskd republika, z.s.,
www.revmaliga.cz,
edita.mullerova@revmaliga.cz
Sdruzeni pacienti s plicni hypertenzi z.s.,
www.plicnihypertenze.cz,
info@plicni-hypertenze.cz
SMAcij, z.s., www.smaczech.org,
ondrejhlavica@gmail.com
Spole¢nost C-M-T, z.s., www.c-m-t.cz,
simunekm@seznam.cz
Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, z.s.,
www.mukopoly.cz, janmichalik@email.cz
Spole¢nost Parkinson, z.s.,
www.spolecnost-parkinson.cz,
freund@spolecnost-parkinson.cz
* Spolek Ichty6za, www.ichtyoza.cz,
hanka.kadlecova@icloud.com
Spolek pro Atypické parkinsonské syndromy
(APS). z.s., www.aps.estranky.cz,
spolekATS@seznam.cz
Willik - spolek pro Williamsiv syndrom, z.s.,
www.spolek-willik.cz, info@spolek-willik.cz
* Zivot bez stfeva, z.s., www.zivotbezstreva.cz,
svoboda.ales@zivotbezstreva.cz

Seznam clenii je platny ke dni vyddni Zpravodaje CAVO.
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Clenové bez organizace zastupuji nasledujici
diagnézy

* Adrenoleukodystrofie (ALD)

* Agamaglobulinémie

Amyloidéza

Arnold-Chiari malformace

Atrézie jicnu

Autoimunitni polyendokrinni (polyglanduldrni) syndrom
Centronuclear myopathy

CIDP - chronické zénétlivd demyelizaéni
polyneuropatie

Dysautonomie; IST

Dystonia muscularum deformans
Ehlersiv-Danlosiv syndrom

Familidrni sttedomoisk4 horecka

Fibrézni dysplazie

Frasertv syndrom

Genetické metabolické mitochondridlni onemocnéni
Klippeliv-Trenaunayiv syndrom

Kongenitélni svalovd dystrofie

Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia teleagniectasia
Lymfangioleiomyomatéza

Lymfangiom
Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauseruv syndrom
McCune-Albright syndrome
Neurofibromatéza

Neurofibromatéza 2 typu

Neurofibromatéza NF1 (Recklinhausenova choroba)
Parra-Romberg Syndrome

Peutz-Jegherstav syndrom

Phelan McDermid Syndrom

Primiérni cilidrni dyskineze

Relabujici polychondritida (Relapsing Polychondritis)
Sakroidéza II. stupné

Sjorgrentv syndrom

Spinocerebelldrni ataxie 21

Sticklerav sydrom

Suspektni mitochodridlni myopatie

Syndrom fragilniho X chromosomu
Syringomyelie

Systémovy lupus

Tarlovova cysta

Tetrasomie 18p

Tetrasomie X-chromosomu

Trombotickd trombocytopenicka purpura
Wilsonova nemoc



NOVINKY

PROC POTREBUJEME CESKE FRAMBU?

Tym CAVO posileny o primdiku Ustavu
biologie a lékaiské genetiky z FIN v Motole

a zdstupkyni Ndarodniho koordinacniho

centra pro vzdcnd onemocnéni Markétu
Havlovicovou navitivil v ramci projektu
bilaterdlni spoluprdce podporeného z norskych
fondii lefos na podzim norské edukacni centrum
Frambu. Cilem cesty bylo co nejlépe poznat
Jeho fungovdni, sexndmit se se viemi sluzbami,
které poskytuje, a navrbnout, jak bychom
norské zkusenosti mohli vyuzit v Cechich.

K ¢emu je vlastné dobré centrum pro
pacienty se vzdcnym onemocnénim, kde

se nikdo neléc¢i? Odpovédi je sama povaha
vzacnych onemocnéni: zdvazna chronickd
onemocnéni, na které v 95 % pfipadi neni
1ék. Pokud neni mozné onemocnéni vylécit,
je tfeba se s nim naudit Zit a co nejlépe
piekonavat prekdzky, které pfinasi. A pravé
s tim se snazi pacientim a jejich rodindm ve
Frambu pomahat.

Hlavni néplni centra jsou tydenni kurzy
pro celé rodiny. Lidé, ktefi se dozvi svou
diagnézu, se mohou obrétit na Frambu

a pozddat o zafazeni do pfislusného kurzu.
V nich se setkavaji lidé bud podle diagnézy,
nebo podle funkénich omezeni, kterd
piindsejf jejich onemocnéni. Takovych
kurzi je kazdy rok nékolik desitek. Zucastni
se jich celé rodiny, pfipadné dalsi pecujici.
Vzhledem k tomu, Ze pacienti jsou asto
déti, je dulezité, Ze je pro né na misté
pfipravena mistni $kolka a skola.

Tam se oviem neudi béZnou latku. U& se
zvladat to, co jim nejde a zlepSovat to, v ¢em
jsou dobfi. Provazi diagnézu neschopnost
udrzet pozornost? Nebo nechut k jidlu?
Specidlni pedagogové vytvori tydenni plin
zaméfeny na konkrétni potieby déti s danou
diagnézou a zkousi pomoci zvlidnout
konkrétni hendikep nebo rozvijet néjakou
schopnost.

Ziroven s tydennimi kurzy pro rodiny jsou
organizovany také kurzy pro lidi, se kterymi
se pacienti setkdvaji ve svém kazdodennim
Zivoté. Muze to byt lokalni socidlni
pracovnik, mistni prakticky lékaf nebo ucitel
& asistent ze 8koly, pokud se jednd o détského
pacienta. Cilem je, aby pokud mozno

Tym CAVO na stiese budovy opery v Oslo.

vsichni byli informovini o tom, co diagnéza
znamend a jak mohou efektivné pomoci.
Autorita, kterou Frambu za desitky let svého
ptisobeni ziskalo, pomah4 také na lokélni
tdrovni: informace, které z centra pfichazeji,
maji svou vihu u téch, jimz jsou urceny.

Vedle tydennich kurza poskytuji
zaméstnanci Frambu také konzultace na
dalku. Pokud se néktery pacient nebo rodina
ocitne v situaci, se kterou potiebuje poradit,
muzZe se na centrum obritit a dohodnout
pro sebe, nebo tieba pro ucitele ve své skole,
konzultaci na ddlku. Na centrum se mohou
obracet také samotni pracovnici v profesich,
se kterymi se pacienti setkdvaji v misté, kde
bydli (ucitelé, prakticti lékafi, fyzioterapeuti
a dalsi). V kritickych pifipadech je tym
Frambu schopen také piijet pfimo za
pacientem a pomoci rodiné se zorientovat
v komplikované situaci.

Pomoc, kterou Frambu poskytuje, v Ceské
republice ¢4stecné zajistuji nékteré
pacientské organizace. Jen nékolik organizaci
je v8ak tak silnych a dobfe zorganizovanych,
aby takovou podporu mohly pfinéset.
Vytvoteni obdobného zafizeni v Ceské
republice by pomohlo dostat tyto sluzby na
novou Uroveri a zajistilo by jejich dostupnost
pro vSechny vzacné pacienty.

Proto bude CAVO v piistim roce usilovat
o grant na studii proveditelnosti, ktery by
umoznil pfipravit podminky pro vznik
takového centra u nis.

JAK VYPADA TYDENNI TYPICKY KURZ
PRO PACIENTY S RODINAMI?

PONDELI: SEZNAMENi
Rodiny piijizdéji do centra, jdou se
podivat do skoly, informuji zaméstnance
o svych potfebach. Pak nisleduje skupi-
nové sezeni s koordindtory a probiraji se
jednotlivé aktivity na cely tyden.

UTERY: LEKARSKY DEN

Pacienti a jejich rodiny se tcastni
piednédsek o daném onemocnéni,
obtizich, se kterymi se mohou setkat
i o tom, jak je fesit. Pak maji moznost
individualné konzultovat svou situaci
s 1ékafi a fyzioterapeuty. Lékarského
dne se mohou zucastnit osobné nebo
na délku také prakticti lékafi rodiny.

STREDA: KOGNITIVNI DEN

Kurzy jsou zaméfeny na zvlddani
vzdélavani, rozvijeni jednotlivych do-
vednosti, zvlddani hendikepu. Ziacast-
nit se mohou i ucitelé a asistenti, ktefi
konkrétni pacienty uéi v jejich skole.

CTVRTEK: RODINA A VZTAHY

Prednasky a konzultace se vénuji
zvladani zatéze, kterou nemoc piindsi
do rodiny i tomu, jak fesit problémy

v partnerskych a sourozeneckych vzta-
zich, nebo v §ir§im okoli. K odpolednim
aktivitdim jsou pfizvani také zdstupci
prislunych pacientskych organizaci, se
kterymi se tak rodice seznamuj.

PATEK: SOCIALNI ASPEKTY

Se socidlnim pracovnikem mohou ro-

diny hovofit o tom, jak fesit konkrétni
situace, jak najit pomoc a na koho se
obratit.
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JAK POKRACUJE PROJEKT ROZVOJE PALIATIVNI

PECE U 0SOB S V0?

Béhem roku 2018 jsme s Monikou Némcovou pod patronact CAVO provedly celkem
20 hloubkovyich rozhovorii jako podklad ke kvalitativnimu sociologickému Setveni s ndzvem

»Potteby pacientii se vzdcnym onemocnénim a jejich rodin v CR“ Bexz pomoci vSech, kteri

s ndmi spolupracovali, bychom nebyli spésni. Dékujeme.
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LENKA MASINDOVA
Vysledky vyzkumu jsme prezentovaly

v rdmci semindfe ,Komplexni a podptrna
péce u vzdcnych onemocnéni®, ktery

se konal 20. tinora 2019 v Poslanecké
snémovné. Doporuceni, ktera vychézela

z nasich zavéry, byla zakomponovina

do spole¢ného memoranda. K nému se
piipojily vSechny zicastnéné strany, véetné
Davida Kasala, poslance a ¢lena vyboru pro
zdravotnictvi, Romana Prymuly, ndméstka
pro zdravotni pé&i MZ CR a Davida

BUDEME MIT DALSTKLINIKY
V EVROPSKYCH REFERENENICH SITICH?

Na jate roku 2017 vzniklo 24 evropskych
referencnich siti, na kterych se podili

neceld tisicovka vysoce specializovanych
zdravotnickych pracovist' 26 clenskych stdti
a celkem asi 300 nemocnic.

Kliniky z Ceské republiky (z osmi
¢eskych nemocnic) se zapojily do 17

z nich. Pro pacienty, ktefi spadaji do
sedmi zbyvajicich diagnostickych skupin,
tedy dosud Zadna ceska pracovisté
zapojena do ERN nebyla. To se miize
nyni zménit. Evropskd komise oteviela
letos na podzim novou vyzvu, ve které

se mohla jednotlivd pracovisté do konce
listopadu 2019 hlésit do jednotlivych ERN.
O tom, Ze cely projekt ERN déva smysl,
svédéi zdjem pracovist, kterd se piihldsila
do aktudlni vyzvy (asi 850 z celé Evropy,

z nich 22 z CR). Pokud budou nakonec

do ERN zafazena, vyznamné se zvysi
pokryti diagnostickych skupin i pocet
zapojenych klinik. Z4adn4 pracovisté z CR
se nepiihlasila do dvou siti: ERN pro
transplantace u déti a ERN pro vzicna
multisystémovi cévni onemocnéni.
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C0 JE ZAPOTREBI, ABY ERN PRINASELY

CO NEJVETSI UZITEK PACIENTUM?

Evropské referencni sité funguji piiblizné
dva roky. Nékteré se ustavily rychleji, jiné
pomaleji. V nékterych oblastech byla silnd

a funkéni spoluprace uz pred vznikem ERN
a jejich ustaveni tak bylo snazsi. V jinych
oblastech to trvalo déle. Vedle rozsifeni

o nové pracovisté a pokryti zbyvajicich siti
klinikami v CR je nyni zdsadni, aby se ERN
integrovala do mistniho systému zdravotni
péce a stala se jeho integrdlni souddsti.

ERN jsou evropskym ndstrojem, oviem
poskytovini zdravotni péée spadd do
kompetence ¢lenskych stiti. Evropa mize
pouze podporovat spoluprici a koordinaci,
nemuze zasahovat do poskytovani nebo
do uhrad péce. Proto je nezbytné, aby

si jednotlivé clenské stity ERN osvojily

a nauily se s nimi pracovat. Je zapotfebi
napiiklad upravit cesty, kterymi pacienti
postupuji zdravotnim systémem (jsou
odesildni na riznd pracovisté nebo
vySetfeni), nebo zajistit financovéini péce,

kterd se poskytuje v ramci ERN.

Smehlika, ndméstka feditele VZP pro

zdravotni pé¢i a mnozi dalsi.

Ve spole¢ném prohldseni vsichni podepsani
pozaduji zahrnuti sluzeb Center provézeni,
paliativnich tymu a koordinétorid do
pilotniho projektu specializovanych
pracovist pro vzicnd onemocnéni,
informacni propojeni jednotlivych
specializovanych pracovist a podporu pro
vybudovani edukaéniho centra pro VO.

Vysledky Setfeni jsme prezentovaly také
na vyroéni konferenci CAVO 13. dubna
2019 v Thomayerové nemocnici a v rdmci
zévére¢ného dilu pfedniskového cyklu
Medicina a smrt dne 22. fijna 2019 na
3.LF UK.

Na tento projekt navazuji dalsi aktivity,
které CAVO pfipravuje, novy informaéni
portal pro pacienty a vybudovani

edukaéniho centra pro vzécnd onemocnéni.

C0 JSOU ERN?

Z4dna zemé sama o sob& nemd dostatek
znalosti ani moZnosti pokryt vechna
vzdcnd onemocnéni.

Evropské referencni sité (ERN) jsou
virtudlni sit&, které propojuji jednotlivé
poskytovatele zdravotni péce (kliniky,
specializovan centra) v konkrétni
diagnostické skupiné (napf. respiraéni
onemocnéni, endokrinologicka

onemocnéni) napfi¢ Evropou.

Umoznuji napfiklad svoldni virtualniho
konsilia. K feseni pfipadu konkrétniho
pacienta se mohou spojit specialisté

z riiznych obort a klinik z celé Evropy.
Skrze zabezpecenou informaéni
platformu projednaji napfiklad
stanoveni diagnézy, uréeni potfebnych
vySetfeni nebo navrhnou zpusoby 1écby.

Panuje obecna shoda na tom, Ze ERN
mohou napomoci vyraznému zlepseni kvality
poskytované péce u vzicnych onemocnéni.
Nyni je zapotiebi, a CAVO se k tomu

v rdmci svych mozZnosti bude snazit pfispét,
aby se o jednotlivych opatfenich, kterd jsou

k efektivnimu vyuzivini ERN zapotfebi,
zalalo hovofit a byla postupné piijata.



JAK{\jU,DE EVROPSKA POLITIKA VZACNYCH ONEMOCNENI
\ PRISTIGH DESETI LETECH?

Zdravotni politika na evropské sirovni se
proménuje a tykd se to i vzdcnych onemocnéni.
Nastupuje novy Evropsky parlament i novd
Evropskd komise. Béhem poslednich deseti
let se na evropské iirovni podarilo prosadit
nékterd opatrent, kterd pomdhaji zlepsovat
situaci pacientii se vzdcnym onemocnénim,
naposledy napriklad zavedeni Evropskych
referencnich siti. Nyni je oviem zapotrebi,
aby se ve zménéné politické situaci v Evropé
podarilo dosazené vysledky udrzet a také
prosazovat novd opatieni, kterd pomohou
zlepsit péci v oblasti vzdcnych onemocnéni.

Rare 2030 je prognostickd studie

vedend evropskou asociaci pro vzdcnd
onemocnéni EURORDIS. Jejim cilem

je kriticky zhodnotit soucasny stav
evropské politiky pro vzicnd onemocnéni
a navrhnout opatfeni na obdobi
nasledujicich 10 let tak, aby odpovidala
na soucasné trendy promériujici zdravotni

politiku jako celek.

Je zapottebi napiiklad reagovat na
demografické zmény (starnuti populace atd.),
dostupnost dat umoznujicich informované

JAK SE MOZEME PODILET NA VZNIKU RARE 2030?

— V bifeznu a dubnu 2020 se uskuteéni dalsi kolo priazkumu Rare Barometer Voices

Survey. Cim vice lidi se za&astni, tim vice bude zfejmé, co konkrétné pacienti se

vzicnym onemocnénim potiebuiji.

— O Rare 2030 se bude také hovofit na nadchazejici konferenci ECRD ve Stockholmu.
Ti, kdo by se chtéli dcastnit, mohou poziadat EURORDIS o finanéni podporu.

— V roce 2020 se budou také konat regionalni seminafe v jednotlivych ¢lenskych

zemich. Mimo jiné v Ceské republice. O jejim kondni vis budeme informovat.

— Nakonec je mozné se zucastnit konference v Evropském parlamentu v prosinci 2020.

rozhodovini, rozvoj celoevropskych siti,

v nichz spolupracuji riizni partnefi véetné
pacientl na zlep$ovéni diagnostickych

a lé¢ebnych metod. Ziroven se objevuji stile
nové inovace v oblasti diagnostiky i 1é¢by;,
které pfindseji nové moznosti, ale provazeji je
problémy s dostupnosti.

Tym Rare 2030 m4 vlastni panel odbornika
a deset pracovnich skupin, které se vénuji
jednotlivym oblastem (napiiklad vyzkum,
diagnostika, socialni politika, 1é¢iva), ktery
studii zpracovavd a zdroveri své zavéry
konzultuje s Evropskou komisi a tymem
externich experti.

Vysledkem prace bude sada
pravdépodobnych scéndfi budouciho
vyvoje v oblasti vzdcnych onemocnéni

a doporuceni takovych opatfeni zdravotni
politiky, kterd povedou ke zlepsovini
situace pacientii se vzicnym onemocnénim
v nésledujicim obdobi.

Zavéry Rare 2030 budou prezentoviny
v prosinci 2020 Evropské komisi
a Evropskému parlamentu.

CO VSECHNO MUZEME DELAT V EVROPE SPOLECNE

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

Orientace v oblasti vzdcnych
onemocnéni mize byt velmi slozita,
at jde o stanoveni diagnézy, hleddni
specializovanych 1ékati nebo feseni
socidlni pomoci. Proto Ceska
asociace pro vzdcnd onemocnéni
provozuje konzultaéni mail
help@vzacna-onemocneni.cz, kam
se se svymi dotazy mohou obracet

lékafi, rodice nebo pacienti samotni.

Odbornym garantem projektu je

Niérodni koordinaéni centrum pro

Na setkdni Rady ndrodnich alianci EURORDIS, kterd se konala v listopadu v Bruselu, jsme

s ostatnimi zdstupci z evropskych zemi diskutovali o tom, jakd opatienije zapotiebi prosazovat
na vrovni EU a jak co je potieba ucinit na strané ndrodnich stdtii v oblasti spolecného hodnocent
zdravotnich technologii (HTA), sdileni zdravotnich dat, propojovini Evropskych referencnich
siti s ndrodnimi zdravotnimi systémy, feseni dalsiho financovdni Orpbanetu i 0 nadchdzejicim
Dni vzdcnych onemocnéni.

vzicnd onemocnéni pii Ustavu

biologie a 1ékatské genetiky 2.
lékaiské fakulty UK a FN Motol.
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TEMA

TOMAS DOLEZAL: BUDOU LEKY NA
VZACNA ONEMOCNENi DOSTUPNEJSi?

Rozhovor s MUDy. Tomdsem Dolezalem, PhD. teditelem Institutu pro zdravotni ekonomiku a technology assessment o novelizaci

zdkona o zdravotnim pojisténi a o tom, jaké bude mit chystand zména dopady.

Jak se divite na sou¢asnou tpravu,

kterou se fidi dostupnost 1é¢iv pro vzdcnd
onemocnéniv CR?

V soucasnosti se Cesky systém thrad divé
na léky pro vzdcnd onemocnéni, takzvané
orfany (z anglického Orphan Drug), Gplné
stejné na jakékoliv jiné 1é¢ivé piipravky.
Neexistuji pro né Zidna specidlni pravidla.
Orfany sice maji diky svému vyjimeénému
postaveni vétsi Sanci splnit pfedpoklady

a ziskat statut vysoce inovativniho lé¢ivého
piipravku (VILP), ale zase maji malou $anci
dostat se pod hranici ochoty platit.

Ministerstvo zdravotnictvi zahdjilo asi
pied rokem proces novelizace pfislusného
zdkona. Vytvofilo pracovni skupinu pod
vedenim ndméstka Filipa Vrubela, pfizvalo
odborniky i pacientské organizace. Jak
tento postup hodnotite?

Samotny proces jednini pracovni skupiny,
ve které se vSechny zdsadni parametry

i rozpory diskutovaly, byl velmi pfinosny.
Jen nerozumim tomu, pro¢ navrh novely
stdle jesté nedoputoval do vlidy a do
snémovny, kdyZ pracovni skupina skoncila
svou {innost v z4f{ 2018.

V pribéhu jedndni se objevovaly rizné
moznosti, jak zdkon zménit. Je souc¢asny
ndvrh tim nejlepsim z nich?

To je hrozné tézkd otizka. Problém vstupu
1€kt na vzdcnd onemocnéni a modernich
terapii vibec nemaji idedlné vyfeseny nikde.
Vsechny systémy se stdle uéi a postupné
upravuji, vyladuji. Je dalezité s tim zacit.
Musime byt zdroven piipraveni proces
postupné na zdkladé zkusenosti upravovat.

Zikon nyni lezi na ministerstvu
zdravotnictvi a mél by byt predlozen

k projedndni vlddé nékdy na jaie. Obsahuje
jesté néjaké vyznamné sporné otdzky, nebo
jde o ¢isté procedurélni zdlezitost?

Nevim o Zddnych spornych otdzkéch.

S navrzenym znénim souhlasily v§echny
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strany zastoupené v pracovni skuping,
véetné zdravotnich pojistoven. Nic
kritického byt tam uz byt nemélo. Jedna
véc, kterd ovSem neni pfedmétem samotné
novely, zatim pfilis jasnd neni. Podle novych
pravidel by pod ministerstvem zdravotnictvi
méla byt zfizena pracovni skupina, kterd
bude na zakladé hodnoceni SUKL o thradé
de facto rozhodovat. Nezndme ovem
mechanismus pfipravy podkladd, jednaci
fad, pfesné slozeni pracovni skupiny ani
postup, jakym bude rozhodovat.

Zdstupci pacientskych
organizaci se poprvé
stanou nejen soucdsti

rozhodovaciho procesu,
ale také castniky

spravniho Fizen.

Jak hodnotite navrzenou upravu? Pomuze
v dostupnosti léka pro pacienty se
vzdcnymi onemocnénimi?

Je jednoznaéné krokem vpied. Od
okamziku, kdy SUKL zagal aplikovat
pevnou, nepropustnou hranici ochoty platit,
nemaji mnohé orfany $anci dhradu ziskat.
K jejich hrazeni se pouzivaji individudlni
z4dosti na §16.

Kdy by se mohl novy postup za¢it pouzivat
v praxi a co by se konkrétné zménilo?
Pevné véfim, Ze zikon nabyde ucinnosti

v prvni poloviné roku 2021. Dfive to asi
stihnout nelze. Novela zikona 48/1997

Sb. bude velmi komplexni a projednavini

v parlamentu sloZité. Az bude novy zikon
ptijat, bude pfi hodnoceni 1éki se statusem
ptipravku pro vzicnd onemocnéni mozné

pfihlédnout i k jinym parametrim ¢i
diikazim neZ nyni. Bude zohlednéna
napiiklad zdvaznost onemocnéni,
dostupnost jiné terapie, dopad na kvalitu
Zivota nebo socidlni a rodinné dopady

nemoci.

Poprvé v historii by se rozhodovaciho
procesu méli uéastnit pacienti. Povazujete
to za dilezitou zménu?

Naprosto zdsadni. Poprvé se zastupci
pacientskych organizaci stanou nejen
soucdsti rozhodovaciho procesu, ale také
ucastniky spravniho fizeni s pravem podévat
diikazy a data z pacientské perspektivy.
Pacienti tak budou moci posilat své podnéty
v prib&hu spravniho fizeni, naptiklad
dukazy o tom, jak onemocnéni dopadd

na kvalitu béZného Zivota nebo ovliviiuje
socidlni stav rodiny. Dile budou mit své
zéstupce v rozhodovacim orgdnu/komisi pfi
Ministerstvu zdravotnictvi.

Jak konkrétné bude vypadat jejich
zapojeni?

MEeli by byt soucdsti poradniho, de facto
rozhodovaciho télesa ¢i komise pfi
ministerstvu zdravotnictvi, tedy budou mit
hlasovaci pravo. A budou moci také podavat
pacientskd podéni do spravniho Fizeni, coz
je velmi nro¢nd a odpovédnd ¢innost.

Existuje néjaky velmi dobfe fungujici
zahrani¢ni model, ktery by byl pro nds
vhodnou inspiraci?

Podobny model funguje napfiklad

v Kanadg, v Anglii nebo Skotsku.

Jak jsme na tom ve srovndni s nasimi
nejblizsimi sousedy?

Nase nejblizsi sousedy touto Gpravou
jednozna¢né pfed¢ime o nékolik konskych
délek. Pokud vim, tak nikde v zemich
postkomunistického bloku nemaji pacienti
tak silnou pozici, jakd se pro né chystd

v novele zakona. Mnohdy jsou vyznamnymi



Hranice ochoty platit je ndstrojem
rozhodovini o vstupu zdravotnich
technologii do uhrad. Vyjadiuje,
kolik je spole¢nost ochotna platit
za jednotku pfinosu (rok Zivota

v absolutni kvalité, QALY')
vyjadfenou na jednoho pacienta.
Uplatiiuje se dnes ve vétsiné stitl
Evropy. V CR neni explicitné
stanovena v zdkoné, ten ji jen obecné
vyzaduje, ale kalkuluje se na zakladé
rozhodovaci praxe SUKL a MZ

CR. Timto zpiisobem je stanovena

fixné ve vysi 1,2 milionu K¢ za jeden

ziskany QALY.

lobbisty, ale nikde nesedi u stolu, kde se
rozhoduje.

Jak se v dlouhodobém horizontu vyviji
podil 1€k na vzdcnd onemocnéni na
celkovych vydajich na 1éky?

Kolem toho je hodné mytt. Podil 1éka

na vzacnd onemocnéni se mirné zvysuje.
Za poslednich 5 let narostl zhruba ze

3 % na 5 %, stile vSak zistivd velmi maly.
Mnohem dynamictéji roste celd skupina
centrovych 16k, z nichz orfany tvofi jen
zlomek. Tento podil samoziejmé muize

dale nartstat a neznimou jsou zejména MUDR. TOMAS DULEzAL, PHD.

budouci ndklady na modernf genové je farmakoekonom a feditel Institutu pro zdravotni ekonomiku a technology assessment.
a bunécné terapie. Zaméfuje se na zdravotni ekonomiku, problematiku 1é¢iv a zdravotnich technologii.

Aktudlné se také vénuje problematice elektronizace zdravotnictvi a dostupnosti

A jaky budou mit tyto genové a bunééné dat ve spole¢nosti COGVIO a zvySovini zdravotni gramotnosti v projektu www.

terapie dopad na systém thrad 1é¢iv? N T g
Pocitd s nimi novd dprava, nebo by mély
mit néjakou vlastni upravu?

Obecné lze fici, Ze nova pravidla HTA
hodnoceni nejsou tfeba ani v pfipadé
orfand, ani modernich terapii. Co se ale

musi zménit je fize vyhodnocovini dikaza JAK VZNIKALA NUVELIZAC ?

a price s nejistotami, které tyto nové terapie

pfindseji. Tyto terapie maji obvykle méné Zacdtkem roku 2018 ziidilo ministerstvo zdravotnictvi pracovni skupinu pro revizi systému
prukazné klinické studie a pfedpokladi se, cen a iihrad 1é¢iv pod vedenim ndméstka Filipa Vrubela. Cilem této skupiny bylo vymezit
ze budou fungovat nékolik desitek let. Také hlavni problémy sou¢asného systému stanovovini cen a ihrad 1é¢iv a navrhnout jejich

se musi vyrazné zménit thradova schémata feseni. K jednani pracovni skupiny byli pfizvini mimo jiné zdstupci pacienti a CAVO

a dohody mezi vyrobci a zdravotnimi zde reprezentovala Anna Arellanesovi.

pojistovnami tak, aby platebni mechanismy

zohlednovaly vysledky 1écby. Znameni to, Vystupem z jedndni pracovni skupiny byl také aktudlni ndvrh specifického zptsobu

Ze se napfiklad vyrobce zavize, Ze G¢inek stanovovini cen a thrad pro 1é¢iva na vzdcnd onemocnéni, ktery je nyni v pfipominkovém
1é¢by bude trvat 10 let, a pokud 1é¢ba selze, fizeni.

bude muset vracet ¢dst platby zdravotni

pojistovné zpét.
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ROZHOVOR

S KATHY DEVANNY 0 TOM,
JAK VZNIKAL WEB PATIENT WORTHY

Patient Worthy (patientwartby. com) je web,
urceny pacientiim se vzdcnym onemocnénim
a jejich rodindm. Snazi se prindset informace
z celého svéta x perspektivy pacientii. Kathy
Devanny z tymu, ktery web zaklddal, se
letos na jare v ramci projektu Paliativni péce
u vzdcnych onemocnéni podivala za ndmi do
Prahy. Hovotili jsme spolu o tom, jak web,
ktery provozuje, vznikl a jak funguje.

Jak jste se dostala ke své praci?
Vystudovala jsem antropologii a vefejné
zdravotnictvi. Mnoho let jsem pracovala
pro neziskové organizace, které usilovaly
o zlepSovani zdravi lidi. KdyZ mi bylo
Ctyficet, narodila se mi deera s velmi
vzdcnou chorobou. Nebyla jsem na to
vibec pfipravena. Bylo velmi tézké se
cokoli o jeji nemoci dozvédét. Bylo to na
zalitku devadesatych let a internet byl
teprve v zacitcich. Tehdy jsem si zacala
uvédomovat problémy, které jsou pro
vzdcnd onemocnéni typickd. Zazila jsem,
jak je t&zké najit informace o nemoci
nebo specializovaného lékarte, ktery by
onemocnéni znal. Jak je tézZké rozhodovat,
co je pro vase dité nejlepsi, kdyZ nemite
podle &eho se orientovat. A pfitom jsou
takovd rozhodnuti ¢asto nevratnd. Méla
jsem hrozny strach, Ze néco udélim

$patné.

Spolecny workshop se cleny CAVO
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Pamatuju si jednu chvili, kdy se na mé
dcerka smala a ja jsem zacala plakat.
Premyslela jsem o tom, jakd budoucnost ji
¢ekd. Tehdy mi pomohla ma matka. Rekla
mi: ,,Stadi, Zze bude muset zvladnout, co

ji Cekd. Kdyz nebude mit matku, kterd se
sméje, kdyZ se sméje ona, bude to mit jesté

t€z81.“ Byla jsem ji vdé¢na.

Samoziejmgé, tahle zkusenost vis uplné
zméni. Vstoupite do nového svéta, o jehoz

existenci jste pfed tim neméli tuseni.

Pozdgji jsem si zacala viimat, jak lidé
hledaji informace na socidlnich médiich.
Moje dcera az do svych deviti let nepotkala
nikoho se stejnou nemoci, jako méla ona.

se podélili o sviij pfibéh. Postupné jsme
zalali také vyuzivat vyhleddvaci ndstroje
vyuzivajici umélou inteligenci, které byly
schopné podle zadanych parametra vybirat
zprivy napfic¢ celym internetem. Diky
tomu mame vyznamny zdroj témat. Kazdy
den najdeme informaci zajimavou pro
nase Ctendfe, at uZ je to pacientsky pfibéh
publikovany v lokilnich novinich nékde

v Africe, nebo zprava o sbirce pro dité

se vzdcnym onemocnénim v cirkevnich
novinich v Argentiné. Prochdzime zpravy
z mediciny nebo informace o klinickych
studiich. Jsou to vechno vefejné dostupné
informace, ale nikdo nemad ¢as je hledat.
Rodice pracuji, staraji se o své déti,
nemohou jesté prochdzet cely internet.

Miij proni clanek si po tydnu od zverejnéni precetli tvi lide.

Rikala jsem si: to je strasné, co to délam?

Kdyz se takové setkani nakonec podafilo,
sledovala jsem je s radosti. Rikalajsem

si, Ze by mél existovat zpusob, jak ddvat
lidi dohromady. A taky sdilet informace

a zpravy. Tou dobou se rozvijely pacientské
organizace vénované jednotlivym
nemocem. A také pacienti za¢inali byt

vic slyset. Zadinali vice hovofit s 1ékafi,
ktefi se jim pokouseli poradit, jak pecovat

o jejich dité.

A jak zacalo samotné Patient Worthy?
Byli jsme mala skupina lidi, ktefi méli déti
se vzdcnou nemoci, nebo byli sami nemocni.
Rozhodli jsme se, Ze vytvoiime webovou
stranku, kde bude mozno najit vSechny
mozné zpravy o vzicnych onemocnénich.
A méli jsme §tésti, protoZe se ndm podafilo
najit cloveéka, ktery nds zimér finanéné

podpofil.

Nejdiiv jsme sami napsali nékolik ¢lankd.
Pak jsme ziskali nékolik dobrovolnych

pispévateli a také nékolik pacientd, ktefi

Ovsem zacitky byly tézké. Kdyz jsem

psala sviij Gplné prvni ¢lanek, stravila jsem

na tom stra$né Casu. Psala jsem to velmi
poctivé, zpracovala jsem vSechny odkazy na
literaturu, jako kdyz jsem byla v akademické
sféfe. Je ovSem rozdil, kdyZ pisete online,

a kdyz publikujete v Casopise. Na webu totiz
piesné vite, kolik lidi si vas clanek precetlo.
No a muj ¢lanek si po tydnu od zvefejnéni
piecetli dohromady tfi lidé. Rikala jsem si:

to je stra$né, co to délim? Jedna kolegyné,
bylo ji tehdy 22 let, napsala jiny ¢linek.

Ten precetlo sedm tisic lidi za tyden, a jesté
mnohem vic do konce mésice. Pfemyslela
jsem o tom pro¢, kdyZ mijj ¢linek byl lepsi,
tedy kazdopddné jsem si to myslela. Tak
jsem za ni $la a zeptala se ji. Rikala mi, Ze je
tieba psat kratké ¢lanky s jasnym nadpisem,
ktery lidi ke ¢ldnku pfitdhne. A obrizek. Bez
obrazku se to neobejde. Zkratka, uili jsme se
za pochodu. Dnes mame kazdy mésic 82 tisic
&tendft ze 144 zemi svéta. Cast nasich clanki
publikujeme také v dalsich tfech jazycich. Po
vydani ¢ldnky publikujeme také na Twitteru,



Ze setkdni ke Dni vzdcnych onemocnéni. S Monikou Némcovou, Annou Hlavicovou a Annou Arellanesovou.

Instagramu, Facebooku a Apple news. Kdyz
chcete, aby vase ¢lanky lidé Cetli, potiebujete
je publikovat na platformach, které pouzivaji.

O ¢em hlavné pisete a kolik publikujete
clanka?

Nyni publikujeme mezi osmi a deseti
¢lanky kazdy den, za mésic to je asi 300
¢ldnki. Dosud jsme ale nepokryli ani
vSechny vzdcné nemoci. Zacali jsme v roce
2015 a ted v roce 2019 méame informace
o pfiblizné $esti stech nemocech. Pro
kazdou nemoc udélime nejprve vychozi
strinku se zdkladnimi informacemi. Pak
ke kazdé z nich hledime alespon dva
pacientské pfibéhy. U nékterych nemoci
je to snazsi, protoze je o nich daleko vic
informaci, u nékterych to jde hif.

Jak vybirdte, kterym nemocem se budete
vénovat?

Vzicnych nemoci je asi sedm tisic a diky
pokroku genetiky je kazdy rok popsino
dalsich priblizné 250, takze jsme si
samoziejmé fikali, kde zacit. Rozhodli jsme
se, Ze budeme postupovat od téch nemoci,
kde je alespoii néjakd moznost 1é¢by: bud
hotovy 1€k, nebo preparét v klinickych
studiich.

Chceme také pomoci véem pacientskym
organizacim, aby se védélo o akcich, které
pofadaji. TakzZe jsme vytvofili kalendéf, ve
kterém se akce ukazuji. Uvidite tieba, Ze se
kond tfidenni akce pro déti s imunodeficity,

kliknete na ni a rovnou se zobrazi
podrobnosti. Mapa mista, kde se akce kond,
registraéni formuldf, moznosti finan¢ni

podpory, zkritka vsechno.

Jednotlivé pacientské organizace se také
mohou stét partnery Patient Worthy. Maji
pak na nasich strankdch logo a kdyz na néj
kliknete, ukédze se stranka s kompletnimi
informacemi o organizaci, o tom, jaké maji
cile, kdo ji vede a dalsi informace, které

0 sobé chce organizace Fict.

O pacientskych organizacich informujeme
také v zdpati kazdého ¢lanku, ktery se jich
tykd. Treba kdyz mdme ¢linek o MPS,
ddme na jeho konec odkaz na MPS Society.
Pokud existuje vice organizaci, snazime se
dat odkaz na vSechny.

Nase partnery také vzdy prosime, aby
nam posilali aktudlni informace o sobé

i materidly, které pfipravuji pro média. Pro
malé skupiny je vzdycky tézZké dosdhnout
mimo okruh lidi, které osobné znaji

a oslovovat dalsi. Pfitom informace, které

zvefejiuji, jsou dulezité.

Vsichni partnefi u nds také mohou
publikovat své pacientské piibéhy,
samoziejmé pokud si to preji. Je Gplné
normilni, Ze néktefi lidé o sobé nechtéji
mluvit a chtéji ziistat v soukromi. Pokud si
oviem nékdo pieje svijj pfibéh publikovat,
velmi rddi to udélime. Hodné pacientskych

ptibéhi navic pfekracuje hranice
jednotlivych onemocnéni a jsou zajimavé
i pro lidi s jinou diagnézou.

Vybavuji si pfibéh jedné mladé slecny.
Vypravi o tom, jak Zije se vzdcnou nemoci
a vypada odlisné. Fakt, Ze je nemocnd,
ovSem neznamend, Ze by nechtéla najit
partnera nebo prozit milostny vztah. Na
tento pfibéh reagovala spousta mladych
lidi se vzdcnym onemocnénim. Psali nim
a chtéli sdilet své pribéhy. Rikali, nejsme
jen svoje diagnéza, jsme normalni lidé

a samoziejmé potfebujeme spolecnost.

Jak funguje vase redakce?

Mime dohromady pét zaméstnancii. A jak
uz to u vzdcnych onemocnéni byvd, jsou
v§ichni pro svoji préci nadseni. Je opravdu
dtlezité mit dobry tym. Dnes mdme také
75 spolupracovnikd, ktefi ndm pravidelné
posilaji své ¢lanky.

Snazime se také posilat nékoho z redakce
na kazdou vyznamnou konferenci, at uz je
Cisté védeckd, nebo zaméfend na pacienty.

Nasi praci ovSem neni jen psani ¢lankd.
Snazime se také prosazovat zdjmy pacientd.
Tteba nyni usilujeme o to, aby se zvysila
podpora rodin se vzicnou nemoci od
narozeni a7 do smrti. Ta se totiz v USA
velice li§f stit od stdtu. Zasazujeme se také
o zvy$eni podpory vefejného vyzkumu
vzicnych onemocnéni.
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PREDSTAVUJEME

EVROPSKA SPOLUPRACE NABIZi NOVE
PACIENTSKE A MEDICINSKE HORIZONTY

LUBOMIR MAZOUCH

Pacientsky Spolek pro atypické Parkinsonské
syndromy (ddle jen Spolek pro ASP)

vznikl v poloviné Fijna roku 2018. Je

tedy pravdépodobné nejmladsim  ceskych
pacientskych organizaci. Jeho vznik byl
prostou reakci na kondni vyrocniho zaseddni
sekce Vzdcnych neurologickych onemocnéni
Evropskych referencnich siti (ERN-RND),
které se konalo v cervnu 2018 v Praze.

O tom, Ze se toto zaseddnt kond, jsme se
dozvédéli skrze nase denstvi v CAVO.
Samotnd dicast na jedndnich ndam byla i genetickou Parkinsonovou chorobou spada
umoznéna diky velkorysosti némeckého do podskupiny vzicnych neurologickych
vedeni sekce RND a pritomnych zdstupkyr

organizace EURORDIS.

onemocnéni, pracovné oznacovanych
jako atypické Parkinsonské syndromy.

Ve srovndni s ostatnimi vzdcnymi
neurologickymi onemocnénimi, napiiklad
Diivod vzniku naseho spolku je prosty: Huntingtonovou chorobou, je nase
dynamicky se rozvijejici lékatska véda skupina nejmladsi a zjevné stranou
dokéze definovat a diagnostikovat fadu hlavniho proudu vyzkumu. Také v chdpani
vzicnych onemocnéni. Bohuzel je viak Ceské spolecnosti jsou tyto diagnézy
Casto neumi 1é€it, nezna piiciny jejich mimo centrum pozornosti. Vydalo by na
vzniku, nemd dostatek podnéti pro samostatny cldnek, kdybychom méli popsat
védu, vyzkum a farmaceuticky primysl nase kazdodenni usili vysvétlovat podstatu
k produkei odpovidajicich 1&¢iv. choroby zejména v 1ékafské komunité. Na
zésadni nepochopeni jsme narazili také
»Nase“ neurologicka diagnéza, v Ceské justici ohledné prava pacienta
Multisystémovd atrofie (MSA), spolu

s ojedinélou diagnézou progresivni

rozhodnout se o tom, jak bude ve smyslu
Listiny prav a nového obc¢anského zikoniku
supranukledrni obrna a nejnovéji organizovana jeho udrzovaci lécba.
MSA je onemocnéni fatdlni, které se

zpravidla projevuje u lidi starsich 60 let.

CO PRO PACIENTY ZNAMENA
MULTISYSTEMOVA ATROFIE?

MSA je nevylécitelné neurologické

Pacienti nejsou postizeni na intelektudlni
kapacitg, ale mnozstvi doprovodnych
syndromu (logopedie, kardiologie,

onemocnéni, které se projevuje metabolismus apod.) omezuje jejich
> projevuy p Je je

mnoha symptomy. Pacienti mohou
mit problémy s fe¢i a vyslovnosti,
kardiologické piiznaky (hypertenze
ustupuje hypotenzi, kterd je ohrozuje
na Zivot€), metabolické komplikace,

respirani potiZe (zvysend citlivost na

bakteridlni pneumonii) a samozfejmé

to nejtypic¢téjsi pro MSA — svalové
a pohybové dysfunkce.
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sobéstatnost v kazdodennim Zivoté.

Cetné navstévy u lékaiskych specialistii

i obtizné vyrovnévani se s fatdlni podstatou
onemocnéni vytvafi mimofddny tlak na
psychiku. Prevdznd ¢dst pacientd s timto
onemocnénim se bez moznosti zafazeni
do klinickych studi ¢i umoznéni néjaké
experimentilni lé¢by s krutou osudovou
skutecnosti vyrovnivé ve své osobni
uzavienosti.

Nase organizace vznikla teprve vloni,

takze bojujeme se stejnymi obtizemi, jako
kazdy novy pacientsky subjekt. Resime
administrativu a snaZime se vyhleddvat
informace. Medicinska natoz laicka
uroveil pozndni naseho onemocnéni je
nizkd. Nejsou dostupna ani objektivni data
o poctech pacientd s APS. Zabyvime se
rozsahem a kvalitou poskytované lékafské
a socidlni péce i jejich naklady.

Pri kardinalni absenci vstupnich informaci
o moznostech lékaiského a socidlniho
feseni se upinime k zahrani¢nim zdrojim,
tedy Evropskym referen¢nim sitim a jejich
pacientské Cdsti zastfeSované organizaci
EURORDIS. Véasny piistup k informacim,
jak s vybranou diagnézou naklddaji na
nejaktivnéjsich zahrani¢nich univerzitnich
neurologickych klinikéch, je pro nds
zésadni. Tyto informace se pak snazime
distribuovat pro odbornou lékaiskou, ale

i pacientskou komunitu.

Vzhledem k tomu, ze v CR zcela chybi
podpora pro fungovini pacientskych spolka
seniort naseho typu, je pro nés spoluprace

a sdileni informaci se zahrani¢nimi partnery
a hnutim vzécnych onemocnéni dileZitou
oporou pro samotné fungovini naseho
spolku.

Vice informaci o Spolku pro APS najdete
na www.aps.estranky.cz. Na organizaci
se miiZte obritit také mailem:

SpolekproAPS@seznam.cz.



CO ZNAMENA..

SWAN EUROPE: PUDPlolRNIi,Sﬁ
PRO PACIENTY BEZ DIAGNOZY

LENKA MASINDOVA

Podle odhadii EURORDIS se v Evropé kazdorocné narodi 65 tisic déti
s nediagnostikovanou genetickou predispozici. Predstavujeme zastvesujici iniciativu
SWAN Europe, kterd vznikla 28. dubna 2017 u piilezitosti Dne nediagnostikovanych déti

(»Undiagnosed Children’s Day*).

Zkratka SWAN znamend v anglictiné
Syndrom Without A Name, tedy
bezejmenny syndrom. Oznaduje pocetnou
skupinu onemocnéni, kterd jesté nebyla
popséna, nezname jejich pficiny a neumime
je tedy ani diagnostikovat. Nejcastéji

se jednd o velmi vzdcnd onemocnéni
genetického pivodu.

Od této skupiny nediagnostikovanych
pacientd musime odlisit skupinu ,zatim
nediagnostikovanych®, ktefi sice maji
chorobu jiz popsanou, ale nikdo ji u nich
zatim nediagnostikoval. Divodem mohou
byt napfiklad nejasné nebo zavadéjici
piiznaky nemoci.

Samoziejmé nelze pfedem urcit, do

které skupiny konkrétni pacient bez
diagnézy a jeho rodina patii, nicméné

pro kazdou z téchto skupin jsou dulezité
jiné priority. Zatimco pro skupinu zatim
zlepseni diagnostickych néstroji

a zrychleni celého diagnostického procesu
od prvnich pfiznaki ke spravné diagnéze,
pro SWAN komunitu je kli¢ové zaclenéni
vétsiho poctu novych diagnostickych
ndstroji véetné genetickych do klinické
praxe, které bude podepfeno velkym
vzorkem medicinskych dat v ramci
celosvétové spoluprice.

PROC JE TAK DOLEZITE DOSTAT
SPRAVNOU DIAGNOZU?

Absence diagnézy zanechéva rodiny
ve vzduchoprézdnu, jelikoz evropské
zdravotnické systémy jsou postaveny
na stanoveni diagnézy, od niz se odviji
dalsi pé¢e. SWAN rodiny jsou ztraceny
v systému a péce o né je chaotickd.

Neexistuji také Zddné registry pro pacienty
bez diagnézy.

SWAN Europe vznikla z iniciativy SWAN
UK, nejstari pacientské organizace
podporujici rodiny v této situaci. SWAN
Europe sdruzuje narodni zastfesujici
organizace v oblasti vzacnych onemocnéni

i pacientské organizace, které pracuji

piimo s rodinami a pacienty bez diagnézy.
V soucasnosti ji tvoii 9 clenskych organizaci
na celoevropské (EURORDIS) i narodni
trovni z Francie (AnDDI-Rares, ASDU),
Spanélska (FEDER, Objetivo diagnostico),
Itdlie (Hopen, UNIAMO), Nizozemska
(Platform ZON) a Velké Britinie (SWAN
UK).

Hlavnim cilem je zviditelnit komunitu
SWAN v rémci vzécnych diagnéz

a upozornit na jeji zvldstni potfeby, které
jsou shrnuty ve spole¢ném dokumentu
(International Joint Recommendations to
Address Specific Needs of Undiagnosed
Rare Diseases Patients). Tato doporuceni
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Supporting families

affected by a
syndrome without a
name

@m_.

by méla byt brana v Gvahu pifi tvorbé
ndrodnich strategickych plana pro VO.
SWAN Europe chce byt kontaktnim
mistem pro zapojeni zG¢astnénych stran

v celé Evropé, poskytovat prostor pro
sdileni informaci, podporovat vznik novych
siti a organizaci zaméfenych na podporu

pacientt se SWAN.

Pacienti a rodiny bez diagnézy z CR se
mohou obracet na Ceskou asociaci pro
vzécnd onemocnéni, kterd je ¢lenem SWAN
Europe. Tato iniciativa zatim nema vlastni

naleznete na www.undiagnosed.org.uk
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