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EDITORIAL

Vizeni ¢tenafi,

v tomto ¢isle naseho zpravodaje se vénujeme
pfedevsim postaveni vzdcnych onemocnéni
v systému Ceského zdravotnictvi. Probéhlo
totiZz vyhodnoceni Nérodniho akéniho planu
pro vzdcnd onemocnéni za léta 2012-2014.
Navic se finalizuje novy akéni pldn pro roky
2015-2017. Z hlediska zmén v systému
poskytovéni péce maji tyto dokumenty velky
vyznam. Definuji se v nich prioritni oblasti

i konkrétni tkoly a odpovédnosti. CAVO

se jako ¢len Meziresortni pracovni skupiny
pro vzdcnd onemocnéni pii MZ na piipravé
obou dokumenti podili. Pfindsime vim
zprévu o tom, jak se situace vyviji.

O nizory na problematiku vzacnych
onemocnéni a roli pacientskych organizaci

v systému zdravotnictvi jsme v této
souvislosti pozadali niméstka ministra
zdravotnictvi prof. MUDr. Josefa Vymazala,
DSc. Rozhovor s nim najdete také v tomto

Cisle. V rubrice Novinky pfind$ime zpravy
o regiondlni konferenci na téma vzdcnych
onemocnéni, na niz se sesli zastupci celého
stfedo- a vychodoevropského regionu,

o spoluprici s UBLG 2. LF UK pfi vyuce
vénované vzicnym onemocnénim, nebo

o spoluprici se sdruzenim Amelie.
Rubriku ,,Co znamena ...? jsme tentokrat
vénovali problematice klasifikace, resp.
kédoviéni, vzdcnych onemocnéni.

Doufime, Ze se vim toto vyddni bude
libit, pfipominky, ndzory a komentife,
prosime, posilejte na adresu cavo@vzacna-
onemocneni.cz.

Ptejeme vam dobry start do nového roku!
Anna Arellanesovd

Katerina Ublikovd

René Brectan

SEZNAM GLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

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

DebRa CR, www.debra-cz.org,
alice.brychtova@debra-cz.org

Diagnéza narkolepsie,
www.diagnozanarkolepsie.cz,
diagnozanarkolepsie@gmail.com

Fragilni X, www.fragilnix.cz,
fragilnix@fragilnix.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou,
www.cfklub.cz, info@cfklub.cz

Klub pacientid mnohocetny myelom,
www.mnohocetnymyelom.cz,
koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

Kolpingova rodina Smeé¢no, www.dumrodin.cz,
navstivte@dumrodin.cz

LYMFOM HELP, www.lymfombhelp.cz,
info@lymfomhelp.cz

Niérodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz

Nefrohema: www.nefrohema.cz,
info@nefrohema.cz

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

maselli@hae-imuno.cz

CAVO ZPRAVODA) 2/

Obcanské sdruzeni Metodgj, www.os-metodej.cz,
os-metodej@seznam.cz

Obeanské sdruzeni MYGRA-CZ,
www.mygra.cz, bruhova@mygra.cz

Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom,
www.prader-willi.cz, ospws@email.cz

OS rodicu a déti postizenych Gaucherovou
chorobou, www.gaucherova-choroba.cz

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

Parkinson-Help, www.parkinson-help.cz,
asociace@parkinson-help.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

Sdruzeni META, www.sdruzenimeta.cz,
info@sdruzenimeta.cz

Sdruzeni pacienti s plicni hypertenzi,
www.plicnihypertenze.cz, pah@pah.cz

Spole¢nost C-M-T, www.c-m-t.cz,
simunekm@seznam.cz

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

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

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

Zivot bez stieva: www.zivotbezstreva.cz,

info@zivotbezstreva.cz

Clenové bez organizace zastupuji ndsledujici
diagnézy:

Arnold-Chiari malformace

Agamaglobulinémie

Atrézie jicnu

CIDP - chronické zénétlivd demyelizaéni
polyneuropatie,

Ehlersiv-Danlostv syndrom

Familidrni sttedomoiskd horecka

Frasertv syndrom

Hydrosyringomyelie

Klippel-Trenaunaytiv syndrom

McCune-Albrightiv syndrom

Peutz-Jegherstiv syndrom

Primérni cylidrni dyskineze

Sjogrentv syndrom

Syringomyelie

Systémovy lupus

Relabujici polychondritida

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu

Seznam clenii je platny ke dni vyddani
Zpravodaje CAVO.



NOVINKY

NARODNI PLAN PRO VZACNA ONEMOCNENI NA 0BDOBI 2015—2017

Niérodni akéni plan pro vzdcnd onemocnéni
je zdkladnim programovym dokumentem,
ktery ukazuje na to, jak by se mélo
poskytovini péce v oblasti vzicnych
onemocnéni v CR rozvijet. Pojmenovéva
cile a priority, které soucasnd vedeni resortti
zdravotnictvi a socidlnich véci vnimaji jako
tkoly a odpovédnosti, které z nich pro
jednotlivé subjekty plynou. Platnost
soucasného ndrodniho planu konéi

s koncem roku 2014. Jeho novi podoba na
obdobi 2015-2017 se aktudlné pfipravuje.

JAK POKRACUJE PRIPRAVA NOVEHO
NARODNIHO PLANU?

V névaznosti na jedndni Meziresortni

a mezioborové pracovni skupiny pro vzicni
onemocnéni pii MZ jednotlivi ¢lenové
komise (mezi nimi CAVO) pfipravili
pfipominky jednak k hodnotici zpravé

o plnéni tkoli vyplyvajicich z Narodniho
akéniho planu pro vzicnd onemocnéni,
jednak k navrhu nového plinu na obdobi

2015-2017. Jakmile bude ukon&eno

vnitini pfipominkové fizeni na MZ CR,
bude dokument rozeslin do vnéjsiho
pfipominkového fizeni a poté ho projednd
vlada. Podkladové materialy jsou tedy
pfipraveny, ale cesta k hotovému plinu jesté
neni u konce.

CO SE V NARODNIM PLANU MENI?
Nirodni plan na obdobi 2012-2014
obsahoval jedendct oblasti (cilit), které byly
rozdéleny do jednotlivych tkold, jimiz byli
povéfeni konkrétni gestofi. Jde o nasledujici
oblasti:

1. Zlepseni informovanosti o RD (Rare
Diseases)

Vzdélavani v oblasti RD

Prevence RD

Zlepseni screeningu a diagnostiky RD

A S

Zlepseni dostupnosti a kvality péce pro
pacienty s RD
6. Zlepseni kvality Zivota a socidlniho

zaclenéni osob s RD

7. Podpora zékladniho a aplikovaného
vyzkumu v oblasti RD

8. Sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologickych
vzorkii o RD

9. Podpora a posileni role organizaci pacientil
se vzdcnym onemocnénim s RD

10. Meziresortni a mezioborové spoluprace

11. Zahrani¢ni spolupréce v oblasti RD

Tato zakladni struktura bude
pravdépodobné zachovina. Zmény v plinu
budou viceméné dil¢i. Nékteré dkoly by
mély byt rozsifeny (rozsifeni by se méla
dockat napriklad kapitola vzdélavini,

a to pfedev§im v oblasti pregradudlni

a postgradudlni vyuky na lékafskych
fakultich). Dalsi tkoly by mély pokracovat
ve stejném sméru jako v minulém
programovacim obdobi (napf. by méla byt
ustavovéna dalsi specializovana centra pro
vzicnd onemocnéni).

Niérodni plén ve finalni podobé miZeme
ocekavat v prvnich mésicich nového roku.
Budeme vés informovat o tom, co je
nového.

PSYCHOSOCIALNI SLUZBY SDRUZENI AMELIE | PRO PACIENTY
SE VZACNYMI ONEMOCNENIMI

CAVO navizala spoluprici se sdruZenim
Amelie, které poskytuje psychosocidlni
sluzby onkologicky nemocnym i jejich
blizkym. Diky této spoluprici jsou zdarma
k dispozici sluzby sdruzeni Amelie

také pro vechny pacienty se vzdcnym
onemocnénim.

Tato spolupréce by méla pomoci pfedevsim
tém, jejichz sdruzeni nemd vlastni socidlni
pracovniky, resp. pro jejichz diagnézu zadné
sdruzeni neexistuje.

Sdruzeni Amelie mi centra v Praze,

Rakovniku a Olomouci.
Linka Amelie je dostupnd od 9.00 do

15.00 hodin na telefonnim ¢&isle +420
739 004 333 a na e-mailu poradna@
amelie-os.cz

Jsme velice ridi, Ze nam sdruzeni Amelie
timto zpiisobem pomaha. Dékujeme.
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V' PRAZE SE POD ZASTITOU CHAFEA USKUTECNILA
REGIONALNI KONFERENCE 0 VZACNYCH ONEMOCNENICH

Konference o vzacnych onemocnénich,
kterou organizovala Vykonna agentura
Evropské komise pro spotiebitele, zdravi
a potraviny (Chafea) ve spoluprici

s Ministerstvem zdravotnictvi CR a za
podpory Narodniho koordina¢niho
centra pro vzicna onemocnéni, UBLG
2.LF UK a FN Motol, se konala v Praze
ve dnech 2. a 3. 12. 2014. Fakt, ze se tato
konference uskutecnila pravé v Praze,
ukazuje na reputaci odborniki, ktefi

v této oblasti v CR piisobi.

Spoluprice na mezindrodni trovni je
vzhledem k omezenym zku$enostem

s jednotlivymi diagnézami velice uzite¢na.
Prispévky na konferenci ukazovaly vysledky
projektu, které se v regionu stredni

a vychodni Evropy uskutecnily s pfispénim
Evropské unie.

Jednotliva vystoupeni konference byla
zaméfena bud na konkrétni témata &i

projekty (napiiklad kédovéni vzicnych

onemocnéni, pouziti HTA, genetice

CAVO ZPRAVODA) 2/

¢i dostupnosti 1éeby), nebo na souhrny
zkusenosti z jednotlivych zemich naseho
regionu (CR, Polsko, Slovensko, Madarsko)
i vzdilenéjsich zemi vychodoevropského
regionu (Bulharsko,
Rumunsko).

ROZDILY MEZI ZEMEMI
JSOU VELIKE

Srovnéni zkusenosti

z jednotlivych zemi
ukazuje veliké rozdily,
které mezi nimi jsou. Tyto
odlisnosti plynou jednak
z rozdili v ekonomické
urovni jednotlivych
zemi, ale jsou dény

také rozdily na drovni
politického rozhodovini, tedy predevsim
ve véci koordinace jednotlivych opatieni

a jejich efektivity. Rozdilnd, a prevdzné
nedostate¢nd, je také Groveil mezindrodni
koordinace nérodnich politik skrze ndrodni
pldny pro vzdcnd onemocnéni,
které jsou navic obvykle
nedostate¢né financované.
Nedostate¢nost financovini se
ukazuje napiiklad u vyzkumu
,Problémem je, Ze v oblasti
vyzkumu jsme se mohli

v uplynulych letech spoléhat
jediné na evropské vyzkumné
prostiedky, které pro léta 2008
az 2013 ¢inila asi 30 miliont
euro,“ fikd prof. MUDr. Milan

Macek, DrSc., pfednosta Ustavu biologie
a lékafské genetiky FN Motol a ¢len
vyboru EUCERD.

Celkoveé vychazi Ceska republika

z mezindrodniho srovnini pomérné

dobfe. Vedle vsudypfitomnych obtizi

s financovinim je zde zapotfebi

pfedevsim postoupit v oblasti centralizace
specializované péce a navazujicich thrad ze
zdravotniho pojisténi, v oblasti legislativy
(ukotveni pojmu ,vzécné onemocnéni*

a ,lécivy ptipravek pro vzicnd onemocnéni®
v Ceské legislativé) a zkvalitfiovani
diagnostiky tak, aby se pacienti dostévali ke
spravné diagnéze co nejrychleji.

Velky prostor byl na konferenci vénovin
roli pacientskych organizaci v celém
systému péce o nemocné se vzicnymi
diagnézami. Jeden z workshopu
konference byl také zaméfen na vyménu
zkuSenosti mezi narodnimi asociacemi
pacientskych organizaci z regionu. Za
Ceskou republiku na tomto féru hovoril

René Bfectan, mistopiedseda CAVO.

»Obdiv si podle mého nézoru zaslouzi

kolegové z Rumunska, ktefi dokédzali
vybudovat fungujici centrum pro vzacnd
onemocnéni ve velmi sloZité situaci, stejné
jako préce genetiki ze Slovinska, ktefi se
v diagnostice vzdcnych onemocnéni opiraji
o siroku mezindrodni spolupraci,“ shrnuje
své dojmy René Brectan. ,Jsem také

rdd, Ze na tiskové konferenci k této akci
vystoupil i niméstek ministra zdravotnictvi,
prof. MUDr. Josef Vymazal, DSc., ktery
pii rozhovoru s novindfi jednoznaéné
podpofil dilezitost pisobeni pacientskych
organizaci jako nezbytnou soucést celého
zdravotniho systému,“ dopliiuje.



Z RINOVEHO SETKANI CAVO V PRAZE

Setkani clenti Ceské asociace pro vzdcnd i pfedndsky odborniki z riznych oblasti o diskusni platformé RareConnect a jejim
onemocnéni se uskute¢nilo dne 11. 10. zdravotnictvi, jako je tvorba cen lé¢iv roz§ifovani o nové vzicné diagnézy. Diskuse
2014 v Thomayerové nemocnici v Praze. (MUD:r. Slaby ze Statniho dstavu pro dile sméfovala k hodnoceni vysledka

Na programu bylo hodnoceni stévajicich kontrolu 1é¢iv), nebo moznosti 1écby stavajiciho Narodniho akéniho plinu

aktivit asociace, mimo jiné projektu v zahraniéf (JUDr. Ander z Centra a k jeho budouci podobé. Tomuto tématu se
v&asné diagnostiky vzacnych onemocnéni, mezistitnich dhrad). Dile se hovofilo ovSem vénujeme v samostatném ¢lanku.

—
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PRIPRAVUJE SE DEN VZACNYCH ONEMOCNENI 2015

Leto$ni zasedani ¢lentt CNA (Council of piitelé i pacientské organizace, i na potiebu

National Alliances), které se uskute¢nilo 13 vzdjemné spoluprice mezi pacienty napfi¢

a 14. fijna v PaffZi, bylo vénovino hlavné geografickymi hranicemi. Pro materialy,

piipravé dalsiho roéniku Dne vzdcnych které pfipravuje Eurordis na centrdlni trovni,

onemocnéni. Uskuteéni se jako kazdy rok piipravuje CAVO éeslfé mutace. Ty budou DISEASE

28. 2., tentokrét s mottem ,,Den za dnem, k dispozici pro ¢leny CAVO béhem ledna. Ayt

ruku v ruce (Day-by-day, hand-in-hand). Aktudlné dostupné materialy, loga, bannery, B i

Odkazuje tak na kazdodenni Zivot lidi, ktefi informacni bali¢ek nebo tieba odpocitavini

se vzacnym onemocnénim Ziji. Upozoriiuje najdete na webu http://www.rarediseaseday. ukazovat denni Zivot skute¢nych pacienti
také na kazdodenni pomoc, kterou org. Den vzicnych onemocnéni v roce 2015 a jejich nejblizsich. Tento spot bude oficidlné
pacientim poskytuji jejich rodiny, blizci, bude provézet televizni spot, ktery bude k dispozici od pulky tnora.

Pocet zemi, které se na organizaci Dne vzdcnych onemocnéni podileji, se neustdle rozristd. V roce 2014 se konalo 410 akei v 84 zemich svéta, z toho
9 novych, mezi nimi byly napriklad Kuba, Ekvddor, Jorddnsko nebo Keria. Na koordinaci aktivit na iirovni jednotlivych stdtii se podileji ndarodni
asociace, jejich seznam prindsime niZe.

Narodni asociace, které spoluorganizuji Den vzacnych onemocnéni 2015

Belgie RaDiOrg www.radiorg.be

Bulharsko National Alliance of People with Rare Diseases (NAPRD) www.rare-bg.com

Cesks republika Czech National Association for Rare Diseases (CAVO)* WWWw.vzacna-onemocneni.cz
Chorvatsko Croatian Alliance for Rare Diseases www.rijetke-bolesti.hr
Dinsko Rare Disorders Denmark (Sjaeldne Diagnoser) www.sjaeldnediagnoser.dk
Finsko HARSO - Organisation for RD and Disabilities in Finland* www.harsofinland.net
Francie Alliance Maladies Rares www.alliance-maladies-rares.org
Irsko Genetic and Rare Disorders Organisation (GRDO) www.grdo.ie

Itilie UNIAMO - Federazione Italiana Malattie Rare WWW.uniamo.org

Kanada CORD www.raredisorders.ca

Kypr Cyprus Alliance for RD www.raredisorderscyprus.com
Lucembursko ALAN www.alan.lu

Madarsko Rare Diseases Hungary www.rirosz.hu

Némecko ACHSE Allianz Chronischer seltener Erkrankungen e.V. www.achse-online.de
Nizozemsko Vereniging Samenwerkende Ouder en Patiéntenorganisaties www.vsop.nl

Polsko IS)IE;};{I\ESOMJ Forum on the Treatment of Orphan Diseases - www.rzadkiechoroby:pl

Alianga Portuguesa de Associagiones das Doengas Raras, Federagao

Portugalsko Portuguesa de Doengas Raras FEDRA www.aliancadoencasraras.org, www.fedra.pt
Rakousko Pro Rare Austria Wwww.prorare-austria.org
Recko Greek Alliance for Rare Disease WWWw.pespa.gr
Rumunsko Rare Diseases Romania www.bolirareromania.ro
National Association “GENETICA, Russian Patients Union - RD . .
Rusko . www.nacgenetic.ru, www.rare-diseases.ru
Working group
Slovensko Slovenskd aliancia zriedkavych choréb www.sazch.sk
Spanélsko Federacion Espafiola de Enfermedades Raras www.enfermedades-raras.org
= The Swedish Association of Rare Disorders (Riksférbundet Sillsynta .
Svédsko . www.sallsyntadiagnoser.se
diagnoser)
Svycarsko Proraris www.proraris.ch
USA NORD www.rarediseases.org
Velkd Britdnie Genetic Alliance (Rare Diseases UK) www.raredisease.org.uk
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S MEDIKY NA 2. LF UK 0 VZACNYCH ONEMOCNENICH

Jsme pfesvédéeni, Ze pro postupné
zlepSovini péle o pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi je rovnéz dulezité
spolupracovat v oblasti vzdélavani
budoucich lékatu. Proto jsme se velice

radi zapojili do spole¢ného projektu

s Ustavem biologie a lékafské genetiky 2.
lékatské fakulty Univerzity Karlovy v Praze
a FN Motol, ktery se vyuce v této oblasti
dlouhodobé vénuje.

Odbornym garantem projektu je pani
primédika MUDr. Markéta Havlovicovd,
ktera spolupracuje s vedoucim pfedmétu
klinické genetiky pro 4. ro¢nik mediciny doc.
MUDr. Tiriou Matikovou, CSc. Jsme velice
radi, Ze mizeme spolupracovat s nadSenym
tymem specialisti z tohoto pracovisté, které
rovnéz funguje jakozto Narodni koordinaéni
centrum pro vzicnd onemocnéni.

Smyslem tohoto projektu je osobni
piedavéni zkuSenosti pacientu a jejich

rodin studentiim mediciny. Pacienti a jejich
rodice, ktefi na stdze s mediky chodi, hovofi
nejenom o piiznacich dané choroby, ale

i o problémech, se kterymi se pii zvladani
svého onemocnéni potykaji.

National-Comrainaliom-Conlr
.-i I for RareDijeaey - FN MOTOL

Do projektu se zatim zapojili ¢lenové
CAVO s témito diagnézami:

B Muskuldrni dystrofie,

B Syndrom fragilnho X,

1]BLEG

Ustav biologie a lékarské genetiky

B Prader-Willi syndrom,
B Gaucherova choroba,
B Rettv syndrom,

B Williamstv syndrom.

noruway
grants#

VSICHNI JSME
GENIALNi

popularizujich genetiku v posledni dobé
napasli nizozemsti autofi Pascal Borry

a Gert Matthijs a jmenuje se Iedereen
Genlaal, tedy ¢esky ,,Vsichni jsme
GENidlni“. K vysvétlovini komplikovanych
genetickych problémi si autofi vzali na
pomoc kreslené vtipy. Na poslednim
setkani CAVO v poloviné prosince jsme na
Zivém publiku otestovali ukdzku z ¢eského
piekladu a podle reakei posluchac si
dovolujeme usoudit, ze ani v Cechach

by kniha neméla zapadnout. Nakladateli
piejeme, aby kniha brzy vysla, abychom si
co nejdfive mohli mohli pfecist zbyvajici
Césti.
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ROZHOVOR

JOSEF VYMAZAL: PACIENTSKE ORGANIZACE MAJI
VE ZDRAVOTNICTVI NEZASTUPITELNOU ROLI
A U VZACNYCH ONEMOCNENI TO PLATI DVOJNASOB

Pripravuge se novy akini plan pro vzdcnd onemocnéni. O ném, o vzdcnych onemocnénich jako celku i o postavent pacientskych organizaci v systému
zdravotnictvi jsme hovorili s prof. MUDr. Josefem Vymazalem, DSc.., ndméstkem pro zdravotnt péci na MZ CR.

Platnost Narodniho akéniho planu pro
vzacni onemocnéni konéi s koncem roku.
Nyni se pfipravuje novy. Jak postupuje
prace?

Novy nérodni plan je nyni po vnitinim
piipominkovém fizeni. Byly zapracoviny
piipominky, které pfisly od ¢lent
meziresortni pracovni skupiny pro vzicna
onemocnéni. Nyni, jesté v prosinci, jde
ndrodni pldn na poradu vedeni ministerstva
zdravotnictvi. Takze jesté letos ptijde do
vnéjsiho pripominkového fizeni.

Piisobeni pacientskych
organizaci je v oblasti vzicnych
onemocnéni jesté vyznamncéjsi
nez u nemoci, které se
vyskytuji éasto.

Jednim z dilezitych bodi narodniho
planu je rozvoj sité specializovanych
center pro vzicni onemocnéni. Néktera
byla vyhlasena uz v roce 2012. Kdy
piedpoklidite, Ze budou ustavena dalsi?
V soucasné dobé znovu ustanovujeme
podle zikona o zdravotnich sluzbich
vSechna centra vysoce specializované péce,
onkologickd, iktové a dalsi. To zabere
hodné ¢asu. Totéz se tykd jiz ustavenych
center pro vzdcnd onemocnéni, napf.

pro cystickou fibrézu. Pokud jde o vznik
novych center, je na spadnuti ustaveni
centra pro vzdcné choroby krvetvorby.

U téch dalsich to jesté né&jaky cas potrvd —
dulezitd je shoda mezi pfislusnymi
odborniky. Jenze ono formalni ustaveni
centra stejné nemd dopad na dhrady ze
zdravotniho pojisténi. Nakonec je tu

jesté koordinaé¢ni centrum pro vzdcna
onemocnéni, které by mélo pomoci
vyhledat péci v Ceské republice i jinde,

v téch pfipadech, kdy si 1ékafi nebo pacienti

nevédi rady.
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Jednim z ukoli narodniho plinu je rozvoj
screeningu, vytipovani novych nemoci
ajejich zavedeni do praxe. Kdy bude
screening rozsifen a jak?

V soucasné dobé je pfipraveno rozsifeni
novorozeneckého screeningu ze 13 na

18 nemoci. Je nélezité upraven seznam
vykonu ve vyhldsce a chystd se metodicky
pokyn. Ziroveri se upravuje vyhlaska

o zdravotnické dokumentaci, abychom do
budoucna méli jasny statut screeningovych
karticek.

Jednim z problémd, se kterym se

vzacni, ale vlastné viechna chronicka
onemocnéni potykaji, je rozhrani mezi
socialnimi a zdravotnimi sluzbami. Jak se
stavite ke spoluprici mezi resorty prace

a socidlnich véci a zdravotnictvi?
Spolupraci mezi MZ a MPSV chapu jako
naprosto klicovou. Je to napiiklad otizka
dlouhodobé péce, paliativni péce. V této
oblasti je velké mnozstvi nejasnych véci,
vznikaji nelogické nebo nefesitelné situace,
které maji dopad na pacienty.

Rekl bych, 7e v soucasné dobé se spoluprace
MZ a MPSV zadina rozvijet daleko vice
nez dtive. Tieba pravé ted ve spoluprici

s MPSV fesime podnéty ze strany pacientii
k novelizaci zdkona o zdravotnich sluzbdch.

Jaka by podle vas méla byt role
pacientskych organizaci v systému
zdravotnictvi?

Kdyz jsem kdysi piijel pracovat do
Spojenych stitd, tak jednim z velkych
ptekvapeni pro mé byla role, jakou

hraji pacientské organizace v celém
zdravotnickém procesu. Byla to pro mé
inspirace a jsem rdd, Ze za tu dlouhou dobu,
ktera od této zkusenosti uplynula, jsme uz
nékam dospéli.

Jinak pusobeni pacientskych organizaci
je v oblasti vzdcnych onemocnéni jesté
vyznamnéj$i nez u nemoci, které se
vyskytuji ¢asto. Je zapotiebi, aby se
zdstupci téchto organizaci obraceli se
svymi problémy na patfi¢nd mista, tfeba
VZP nebo ministerstvo zdravotnictvi.
Onemocnéni jsou vzdcnd a zkusenosti

s nimi také. A problémy, které z toho
vznikaji, je tfeba fesit.

A jak by se podle vas mélo dal vyvijet
postaveni pacientskych organizaci v CR?
Ve své praxi, at uz na ministerstvu, nebo

v nemocnicich, se stile setkdvdm s lidmi,
ktefi podobnou zkusenost jako ja nemaj,
a berou pacientské organizace jako
zélezitost okrajovou nebo formdlni. A neni
to ojedinély postoj. Tady je urcité jesté co
zlepSovat.

prof. MUDrx. Josef Vymazal, DSc.

B Vystudoval Fakultu vSeobecného lékaistvi v Praze
M Pisobil na neurologické klinice Thomayerovy nemocnice
M Po stdzi na pocdtku 90 let pisobil pétlet v USA

M Stal se primdfem Radiodiagnostického oddéleni Nemocnice Na Homolce

Hl Od roku 2014 je niméstkem pro zdravotni péci Ministerstva zdravotnictvi CR

Na druhou stranu mé mrzi, kdyz se objevuje
rivalita mezi témito organizacemi. Kdyz
funguji dvé, tfi konkurenéni pacientské

Vzicnd onemocnéni jsou
specifickou skupinou, to je
neoddiskutovatelné. Tato
skupina onemocnéni by se bez
celkové podpory neobesla,
nevznikly by ani Iéky.

organizace na jedno onemocnéni, tak je to
absolutné kontraproduktivni. A samoziejmé
je to voda na mlyn téch, ktefi roli
pacientskych organizaci nepfipoustéji nebo
bagatelizuji.

Takze na tom musime pracovat na obou
strandch, jak na MZ nebo v nemocnicich,
tak pacientské organizace samy mezi sebou.

Povazujete za uzite¢né roli pacientskych
organizaci do budoucna néjak
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formalizovat, tak aby se jejich zastupci
ucastnili rozhodovacich procest?

To ano, ale je na del3{ diskusi jak pfesné

a v éem. Ted tfeba budeme jmenovat
zéstupce pacientskych organizaci do etické
rady ministerstva.

Meél by naptiklad vzniknout néjaky orgin
na ministerstvu, ktery by shromazdoval
azpracovaval pozadavky pacientskych
organizaci?

Ja se spis bojim, Ze kdyz vytvofime prilis
mnoho komisi a pracovnich skupin, feseni
problémii to neprospéje. Zatim je lepsi

fesit jednotlivé pozadavky, jak pfichazeji,
a k néjaké formalizaci piistoupit az ve chvili,
kdy to nepujde zvlidat béznym zpisobem.

A jak se divite na postaveni vzacnych
onemocnéni jako celku?

Vzécna onemocnéni jsou specifickou
skupinou, to je neoddiskutovatelné. Tato
skupina onemocnéni by se bez celkové
podpory neobesla, nevznikly by ani 1éky.
Je zapotiebi vénovat této oblasti pozornost
a podporu.

PROJEKT VCASNA DIAGNOSTIKA VZACNYCH ONEMOCNENI POKRACUJE

Stanoveni spravné diagnézy vcas
neni u vzdcnych onemocnéni zdaleka
samoziejmosti, v mnoha pfipadech se
na spriavnou diagnézu ptijde pozdé.

VEASHA i
DIAGN BS'“K Al ﬁ.. koordina¢nim centrem pro vzicnd
VZACNVCH
ONEMOCHEN

Videnich onemocnéni
e viice fak & 000, Tikaji s
piiblizné 5 % populace,
ale piesto - _aikdo # nds peni
chrinén statistikeu”,

onemocnéni a Ustavem biologie a lékafské
genetiky 2. 1ékafské fakulty Univerzity
Karlovy — konzulta¢ni linka, kam se
mohou v nejasnych pripadech obracet
pediatii i rodice, funguje zatim po e-mailu.
Poté, co dojde ke shodé na evropské trovni
ohledné spole¢ného telefonniho ¢isla,
bude tato sluzba rozsifena i na telefonni
konzultace. Prozatim usilujeme o $ifeni
povédomi o této moznosti pomoci mezi
pediatry a pfipravujeme rozsifeni na
praktické 1ékafe pro dospélé.

Véasna diagnostika g
vzacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni se z genetického hlediska tykaji pfiblizné
5% populace, ale presto ,.nikdo z nas neni chranén statistikou®.

Kdy bychom méli pomyslet na vzacné onemocnéni?
V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznakii u déti, které:

porucha vjvoje fecia porozumén);

Projekt Viasnd diagnostika vzdcnych onemocnént predstavila CAVO také na konferenci

Efektioni nemocnice, kterd se konala v Praze na konci listopadu.

P#ilis mnoho vysetfeni dité stresuje. 'S q
Shromazdéte si nejprve co nejvice informaci.
TR onemOGnen 7, v Orph. et

Odborny garant projectu:

Univerzty Karlovy v Praze PN Motol

KONZULTACNI E-MAIL PRO VCASNOU DIAGNOSTIKU S

VZACNYCH ONEMOCNENI

V piipadé nejasnosti pfi stanoveni diagnézy mohou prakticti 1ékafi i rodice

pozddat o konzultaci na e-mailu help@vzacna-onemocneni.cz.
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SERIAL

CO JE TO MKN-11A CO ORPHA CODES? DOJDE K ZAVEDENI
MEZINARODNIHO KODOVACIHO SYSTEMU KONSORCIA ORPHANET V CR?

orphanet

Pro statistické zpracovéni udaji tykajicich
se nemoci se obvykle pouzivda Mezindrodni
klasifikace nemoci (MKN, anglicky ICD,
International Classification of Diseases).
V soucasnosti je platnd desitd revize,

tzv. MKN-10. Potiz je, Ze soucasnd

verze MKN zahrnuje nékteré diagnézy

do vétsich skupin a velké mnozstvi
vzicnych onemocnéni nedokdze jednotlivé
identifikovat. Zpracovini informaci

o vzicnych onemocnénich pomoci této
klasifikace je tedy obtizné.

Mezindrodni konsorcium Orphanet
vytvofilo vlastni zplisob kédovani vzicnych
onemocnéni pomoci tzv. Orpha Codes

& Orpha Numbers. Databdze Orphanet

se kontinudlné aktualizuje a umoziiuje
jednoznaénou klasifikaci vzécnych
onemocnéni.

ROK 2019 EVROPSKYM ROKEM
VZACNYCH ONEMOCNENI?

V roce 2019 uplyne 20 let od pfijeti Nafizeni o pfipravcich pro vzicnd
onemocnéni a 10 let od pfijeti Doporuceni Rady o akci v oblasti vzdcnych
onemocnéni. Smyslem vyhlaseni evropského roku je zvysit povédomi

Pro zavedeni Orpha Codes v Ceské
republice je nyni zapotfebi nejprve spojit
s jednotlivymi kédy jednoznacné ceské
ekvivalenty v¢etné riznych alternativnich
ndzvi nemoci. Druhym a zfejmé
ndro¢néjsim krokem bude zavedeni
tohoto systému do kazdodenni praxe,
bud jako doplitkové identifikace vedle
standardni MKN, nebo v jejim ramci. Nova
revize Mezindrodni klasifikace nemoci
(MKN-11) by méla v budoucnu Orpha
Codes jako detailni kédovaci systém pro
vzdcnéd onemocnéni zahrnovat. MKN-

11 bude v Ceské republice k dispozici
pravdépodobné az po roce 2020.

8§ prispénim MUDr. Miroslava Zvolského
z Ustavu zdravotnickych informaci
a statistiky CR.

vefejnosti i politikii o problematice vzdcnych onemocnéni a upozornit na to,

Ze v thrnu se tato onemocnéni tykaji 30 miliond Evropand.

Kampax, jejimz cilem je pravé vyhlddeni roku 2019 evropskym rokem

vzdcnych onemocnéni, pfipravila na podzim evropska asociace pro vzicni

onemocnéni Eurordis.

MUZETE SE PRIPOJIT!

Kampai za vyhldseni Evropského roku vzdcnych onemocnéni

miizete podpofit svym hlasem na webovych strankdch Eurordis:

www.eurordis.org

K CEMUJE DOBRE
KODOVANI NEMOCI?

Pro jedno konkrétni onemocnéni
muzZe existovat vice nazvi
ivrdmci jediné zemé, jediného

jazyka, o mezindrodnim srovndni

ani nemluvé. Zpracovani
statistickych udaji a jejich

vyuziti napr. pro registry, ovsem
vyzaduje jednoznacnost. Systém
kédovini, samoziejmé s urcitou
mirou zobecnéni, umoziuje
zavedeni jednoznac¢ného oznaceni
onemocneéni.

Piesné oznaceni nemoci skrze
kédovani umoziiuje sdileni dat mezi
klinickymi pracovisti i vyzkumnymi
centry, umoziuje ziskdvat pfesné
informace o vyskytu onemocnéni.
Kédovini je zvldst uzite¢né v piipadé
onemocnéni, kterd se vyskytuji
vzicné, a pokud jsou pacienti

geograficky rozptyleni.

Obrizek na zadni strané obdlky namaloval Jirka Jifi¢ek, détsky pacient s Duchenneovou svalovou dystrofii, ¢len PO Parent Project >>
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