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EDITORIAL

Vizeni ¢tenari,

oblast vzdcnych onemocnéni se neustéle
proméiiuje, ostatné podobné je na tom celé
zdravotnictvi. Nadgji, které zmény pfinaseji
pacientiim, je mnoho, jenze mnoho je také
nejistot, které z proménlivé situace plynou.

Je na nds, abychom se

v tom vem vyznali,
abychom dokézali rozlisit,
co je podstatné a co ne,

a odhadnout, jaky vliv na
nds zmény budou mit.

Predevsim musime
vyhledavat a podporovat
takovd opatfeni, o nichz
jsme piesvédceni, Ze nasi
situaci zlepsi. Jako ptiklad
mohou poslouzit Evropské
referencni sité — snazime
se o co nejrozsihlejsi
zapojeni véech pacientskych organizaci

do rozhodovini o ERN skrze evropské
pacientské skupiny (ePAG). Usilujeme také
o to, aby se CR zapojila do mezindrodnich
projektii na podporu vyzkumu, jako je
E-Rare. Podporujeme také vyuzivini

nazvoslovi a kédovani vzécnych onemocnéni
podle referen¢ni databdze Orphanet.

Ziroven se snazime o soustavné
zviditelfiovani problematiky vzacnych
onemocnéni skrze existujici i nové se
formujici pacientské platformy, jako je ta
pfi ministerstvu zdravotnictvi. Doufime, Ze
tyto aktivity jednoho dne povedou k tomu,
Ze role pacientskych organizaci v systému
zdravotnictvi bude zfetelnd a pevné dana.
To je ovsem jesté docela vzdéleny cil.

Douféme, Ze pro vis bude nové ¢&islo naseho
zpravodaje zajimavé. Kdyby se vim zdilo,
ze né&jaké dulezité téma opomijime, dejte
nam védét, ridi ho piisté zafadime.

Anna Arellanesovd
Katerina Ublikovd
René Brectan

SEZNAM GLENU CESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

Angelman CZ, www.angelman.cz,
angelman@email.cz

Asociace muskuldrnich dystrofika,
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 FH, cillikova@me.com

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

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

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

Kolpingova rodina Sme¢no, www.dumrodin.
¢z, navstivte@dumrodin.cz

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

Metodgj, www.metodej.com,
info@metodej.com

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

Nefrohema, www.nefrohema.cz,
jaroslav.vich@nefrohema.cz

Ob¢anské sdruzeni imunodeficitnich
pacientdt HAE/AAE, www.hae-imuno.cz,
maselli@hae-imuno.cz
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Obcanské sdruzeni MYGRA-CZ,
www.mygra.cz, bruhova@mygra.cz

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

OS rodici 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

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

Sdruzeni pacientt 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,
svoboda.ales@zivotbezstreva.cz

Clenové bez organizace zastupuji
ndsledujici diagnézy:

Arnold-Chiari malformace

Agamaglobulinémie

Atrézie jicnu

CIDP - chronické zénétlivd demyeliza¢ni
polyneuropatie

Dystonia musculorum deformans

Ehlerstv-Danlostiv syndrom

Familidrni sttedomotska horecka

Frasertv syndrom

Genetické metabolické mitochondridlni
onemocnéni

Hydrosyringomyelie

Klippeltv-Trenaunayiiv syndrom

Kongenitélni svalova dystrofie

McCunetv-Albrightiv syndrom

Multisystémova atrofie

Peutziv-Jeghersiv syndrom

Primarni cilidrni dyskineze

Sjégrentv syndrom

Sticklertv syndrom

Syndrom fragilniho chromosomu X

Syndrom terminalni delece dlouhého
raménka 1. chromosomu

Syringomyelie

Systémovy lupus

Relabujici polychondritida

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu

Seznam clenii je platny ke dni vyddani
Zpravodaje CAVO.



NOVINKY

JAK SE VYZNAT V NAZvOSLOVI
VZACNYCH ONEMOCNENI?

Ustav zdravotnickych informaci

a statistiky CR (UZIS CR) v letosnim
roce realizuje projekt prekladu terminii
mezindrodni databdze vzdcnych nemoct
Orphanet.

Orphanet je vyjimeénym datovym
zdrojem, ktery na internetovém portéle
www.orpha.net nabizi podrobné
informace o vzécnych onemocnénich,
data o dostupnych testech, odbornych
centrech vénujicich se vzdcnym
onemocnénim i kontakty na pacientské
organizace. Orphanet vznikl na pafizském
institutu INSERM a v soucasné

dobg¢ je zastitovan mezinarodnim
konsorciem. Databdze Orphanetu je
pravidelné aktualizovina multioborovym
tymem na zakladé¢ resersi aktudlni
odborné literatury. Nové objevend nebo
identifikovand onemocnéni jsou vklddina
do databdze a existujici zdznamy inovovany
a dopliioviny.

V loniském roce jsme v CR zacali

vyuzivat &iselnik termind Orphanetu

(v mezinarodnim anglickém znéni)

pro sbér dat o vrozenych vadich do
Niérodniho registru vrozenych vad.

V letosnim roce jsme se rozhodli postoupit
dal a pfipravujeme pieklad vsech nazvi
onemocnéni obsazenych v databizi
Orphanet do ¢estiny.

Ve vétsing pripadi se ovSem nejednd

o pieklad v obvyklém slova smyslu,

ale o vyhleddni existujiciho terminu

v odborné Ceské literatufe. Existuji
ovsem i onemocnéni, kterd jsou v Ceské
republice reportovina tak vzicné, Ze
Cesky nézev nemaji. V tom pfipadé je
ndzev navrhovin na zdkladé kombinace
existujicich obecnéjsich pojmi nebo
pokusem o pieklad.

V druhé fizi jsou vechny terminy
kontroloviny klinickym expertem na
vzicni onemocnéni, ve tfeti fizi dochdzi ke

ACTD BETA-GLUCOSTDASE

DEFICIE

NCY
GLUCOCEREBROSTDASE

DEFICTENCY

GAUCHER DISEASE

ORPHA3YS

GAUCHEROVA CHOROBA

Do konce roku 2016 by mély byt k dispozici terminy Orphanetu v lestiné.

sjednoceni terminologie napfi¢ klinickymi
tématy. Terminy Orphanetu by mély byt

do ¢estiny prevedeny do konce roku 2016.
Vysledkem bude seznam nazvi onemocnéni
publikovany na webovych strankich UZIS
CR k volnému uziti. Predpokliddme,

7Ze ndsledné bude tento seznam pouzit

v informacnich systémech, coZ uz ovéem
neni pfedmétem feseni uvedeného projektu.

Celkem je ptekliddano pies osm tisic ndzvii
onemocnéni a jejich skupin, plus nékolik
tisic synonym. Pfestoze Orphanet obsahuje
u Césti onemocnéni i encyklopedické texty
a popisy onemocnéni, v rimci aktualniho

projektu plné texty neprekladdme. Na
anglické verze textid a podrobné informace
v jinych databankich je mozné u nézvi
pielozenych do Cestiny odkazovat.

Véfime, Ze zmapovini ¢eskych termind

a pripadné pielozeni zahrani¢nich termina
pro vzdcnd onemocnéni piispéje ke snazsi
identifikaci vzdcnych onemocnéni v klinické
praxi a ke snaz§imu porozuméni mezi
experty na vzdcnd onemocnéni, ostatnimi
zdravotnickymi pracovniky a pacienty.

MUDry. Miroslav Zvolsky
Oddélent klinickych klasifikaci, UZIS CR
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ROZHOVOR

LENKA TESKA ARNOSTOVA:
ZDRAVOTNICTVI JE PRO PACIENTY
A MAJI 0 NEM SPOLUROZHODOVAT

Na MZ se pravidelné uz skoro rok
setkavate s pacienty. Co se za tu dobu
podafilo a co oéekivite do budoucna?
Komunikace ministerstva zdravotnictvi

s pacientskymi organizacemi dosud nebyla
optimdlni, chtéla jsem ji dit novy impuls.
To se ndm myslim za ten rok podafilo a uz
je za nami vidét konkrétni price. Podarilo
se nim mimo jiné zprovoznit e-mailovou
adresu propacienty@mzcr.cz, na které uz
ministerstvo dostalo stovky dotazil, na které
se snazime odpovidat co nejrychleji, v fadu
dni, maximalné vsak do tydne. Nejvice
podnéti je spojeno s 1écbou, Iéky a jejich

doplatky a kompenza¢nimi pomuckami.
Ziroven zveme pacienty na pravidelnd
setkdni, na kterych jsme probrali fadu
témat a informovali pacientské organizace
o nejnovéjsim stavu legislativy a o dalSich
oblastech, které se jich tykaji. Samozfejmé
sbirdme i informace od pacientskych
organizaci, které v budoucnu vyuzijeme
pro zlepseni jejich postaveni. Také se mi
podafilo vytvofit tady na ministerstvu tym
lidi, ktery se pod mou gesci pacientiim
soustavné vénuje.

Na poslednim setkani s pacienty jste
hovoiila o projektu Férum. Jak se projekt
vyviji a co pfinese pacientim?

Osobné ho vnimédm jako zdsadni krok

k tomu, aby se pacientské organizace

staly nepfehlédnutelnymi partnery pro
vefejnou sprévu i samospravu. Vime,

¢eho checeme dosdhnout: zavést takovy
systém, ve kterém by se pacienti G¢astnili
rozhodovacich procest v systému
zdravotnictvi. Jejich zdstupci prosté museji
mit moZnost spolurozhodovat a aktivné

ovliviiovat podobu zdravotni péce. Projekt
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pfitom v mnoha pripadech nefika, jakym
zpisobem toho docilime, odpovéd na

tuto otdzku bychom totizZ méli hledat
spole¢né. Slibuji si od toho, Ze tak dojdeme
k dcelnym a spravedlivym rozhodnutim.

A mozni najdeme v rdmci projektu

i neotteld feseni, kterd dosud nikoho
nenapadla, protoze, jak se fikd, vic hlav

vic vi.

Participace pacienti na rozhodovini ve
zdravotnictvi je v nékterych zemich béznd.
Odkud ¢erpdte inspiraci?

V' Evropé existuje nékolik raznych
zpisobu, jakym jsou pacientské organizace
pojimany v legislativé, v nékterych

neni upravena jejich ¢innost nijak. U nds
zélezi pfedevsim na nich, jakou cestu
budou povazovat za nejlepsi. Mohou se
inspirovat normami v riznych zemich EU.
Mné osobné je nejblizsi némecka Gprava,
kde pacienti za jasné danych pravidel
participuji na hodnoceni novych lécebnych
postupt a diagnostickych metod pii jejich
zafazovéni do praxe. Podileji se také na
vytvéfeni standardu kvality péce.

teskg
Qsociace
provzdeng
onemocneni

SPOLU

:

s
VZicwi,
I

Rikala jste, Ze usilujete o otevieni

Ministerstva zdravotnictvi ndzorim
pacienti. Jak se to dafi?

Myslim, Ze na pravidelnych setkdvanich
se ukazuje, Ze opravdu bereme jejich
nazory vazné, coz dokladd i projekt
Férum. Na setkdnich samoziejmé
nemiizeme vyfesit jednotlivé podnéty,
ale vyvolavime na jejich zakladé
jednotlivé schizky se zastupci MZ, aby
se u konkrétnich podnéti nachédzela
konkrétni feseni. Jednali jsme takto
napiiklad o problematice fenylketonurie
a metabolickych poruch, konkrétné

o thradé nizkobilkovinovych potravin,
nebo o celilakii, konkrétné o prispévich
pojistoven na dietu, jejichZ vyse neni
uspokojujici.

Co vis privedlo k tomu, Ze se vénujete
pacientskym organizacim?

Pacientské organizace délaji opravdu
obrovské mnozZstvi nezastupitelné price,
jejich zéstupci obétavé vykonavaji ve svém
volném ¢ase. O podpote pacientskych prav

a jejich organizaci hovofilo mnoho vlad,
nebylo to vsak jejich prioritou. Ja jsem se
rozhodla to zménit.

Co podle vis pacientiim a pacientskym
organizacim v CR nejvice schdzi a jak tyto
nedostatky vyfesit?

Pacientskym organizacim schazi predevsim
profesiondln{ zézemi. To ¢dstecné bude
fesit zminény projekt Férum. V jeho ramci
vznikne pacientsky HUB, ktery bude
zajistovat fadu aktivit: web, workshopy,
publika¢ni a konferenéni ¢innost atd. Jeho
prostiednictvim se také budou realizovat
zahrani¢ni cesty pro zdstupce pacientskych
organizaci, aby mohli poznat ,best practice*
v ciziné a zkusit ji zavést u nds. Otevieme
rovnéz kanceldf, kterd mé byt mistem pro
vzijemnd setkavini samotnych pacientskych
organizaci, ale nejen to. Budou zde lidé,
kterym pacientské organizace davéfuji

a ktefi jim mohou byt nipomocni pfi feseni
jejich problému. Ale samoziejmé vim, Ze

to nestaci: chceme pfipravit takovy systém,
ve kterém budou pacientské organizace

po splnéni urcitych podminek pravidelné
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JUDr. Lenka Teska Arnostova, Ph.D.

Je ndméstkyni ministra zdravotnictvi CR (od tinora 2014), advokétka a vysokoskolskd

pedagozka. Vystudovala Pravnickou fakultu Univerzity Karlovy. Mezi roky 1999 a 2007

pracovala na Ministerstvu zdravotnictvi CR, poté v agentufe Czechlnvest a soukromém

sektoru. Pusobi také jako odborny asistent na Ustavu vefejného zdravotnictvi

a medicinského prava 1. Lékaiské fakulty Univerzity Karlovy.

dostévat finan¢ni prostfedky potfebné pro
jejich Cinnost.

Vasi doménou je zdravotnické privo. Co
z tohoto pohledu chybi pacientiim v CR?
Jak uz jsem fekla, chybi jim, Ze v legislativé
neni zakotveno jejich oficidlni postaveni.
A druhym velkym problémem je fakt,

Ze jejich hlas neni slyset pii pfipravé
legislativy, coz chci zménit. Pacientské
organizace by v prvni fazi mély byt alespon
ucastniky vnitiniho pfipominkového fizeni
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ministerstva zdravotnictvi. Nejde ovSem jen
o legislativu, ale i o nelegislativni Gpravy.
Existuje mnoho predpisii, metodickych
pokyni ¢&i guidelines, které maji dopady

na pacienty. O vSem, co v této oblasti
ministerstvo pfipravuje, informuji na
pravidelnych setkdnich s pacienty a snazim
se ziskdvat k novym predpisim jejich
zpétnou vazbu.

Mezi odborniky panuje shoda o tom,
Ze vzicna onemocnéni je tieba lécit ve

specializovanych centrech. V CR nékolik
takovych center funguje, ale mnozi
pacienti musi hledat péci roztfisténé
vlokélnich ambulancich, kde jsou ¢asto
se svou diagnézou jedini. Jaky vyvoj
ocekavate?

Vnimédm shodu mezi odborniky o tom,

Ze vzicnd onemocnéni je tieba 1écit ve
specializovanych centrech — 1ékafi, vétsinou
multioborové tymy, tak budou moci sbirat
vice zkusenosti s jednotlivymi diagnézami.
A budou je také moci snéze sdilet s kolegy
v zahrani¢i, coZ je také smyslem projektu
Evropskych referen¢nich siti. Cilem

je poskytovat vysoce specializovanou
komplexni péci, nejenom lé¢ebnou, ale

i diagnostickou a néslednou (socidlni sluzby,

rehabilitace).

Kdy jste se tésila do prace?

Té&sim se kazdy den, protoze mdm pocit,

Ze moje prace ma smysl. Myslim, Ze stile
plati, Ze do zdravotnictvi byznys nepatfi, ze
se stit md postarat o nemocné, garantovat
péci o né. Nemoci nechodi po horich, chodi
po lidech a za vétsinu nemoci si lidé sami
nemohou. A ja nemdm rdda stav, kdy by lidé
méli byt trestdni — tfeba hor$im pfistupem
k péci — za néco, co nemohou ovlivnit.
TakZe mne t&§i, Ze toto krédo mohu
pomidhat napliiovat a hledat cesty, jak se
muze nemocnym lidem poskytovat kvalitni
péce. A myslim, Ze nejde jen o lécen, ale

i o dobré informace a komunikaci mezi
lékafi a pacienty. Pravé tomu se vénuji pii
jedndni s pacientskymi organizacemi.

Co jste si naposledy ptecetla?

Priznam se, Ze kromé navrha legislativy

a dalsich dokumentd nemam prili§ casu
na ¢teni. Asi nejcastéji ¢tu své deefi
pohadky. Hodné ¢asto premyslim, zda se
ditéti vénuji, jak potiebuje, zda vykonavim
obé price dobfe. To ale nenf jen problém
Zen — politicek, ale Ze se to tykd mnoha
part. Otcové i matky si kladou otizku, zda
udélali pro vychovu svého ditéte to nejlepsi.
Snazim se aspon o vikendu a po vecerech
dit svému ditéti maximum. Hrajeme spolu
tfeba na klavir. Mam §tésti, Ze manzel

a rodice mi davaji pocit jistoty. O mé dité
se hodné staraji rodice, musim zaklepat,
zdravi jim slouzi. Bez jejich podpory si to
nedovedu predstavit.



VYZKUM VZACNYCH ONEMOCNENI
CO JE ZAPOTREBI A CO MOZEME OGEKAVAT?

Nové technologie pro sekvenovini

lidského genomu a nové postupy v oblasti
bioinformatiky se jevi jako hlavni oblasti
budouciho vyzkumu vzicnych onemocnéni.
Prinéseji zajimavé vysledky u mnoha
vzécnych diagnéz. Rozvoj vyzkumu vzicnych
onemocnéni je zapotiebi podporovat vSemi
zplisoby, a kde je to mozné, se na téchto
aktivitich podilet. Jde vsak také o to, jak se
s vysledky vyzkumu bude naklidat a v jaké
podobé a kdy se k pacientim dostanou,

a jaky budou mit dopad na diagnostiku

a lé¢bu jejich onemocnéni.

Dvé oblasti vyzkumu: diagnéza a 1écba

U velkého mnozstvi vzicnych onemocnéni
je stanoveni spravné diagnozy stale

velkym problémem. Lidé, ktefi svou
diagnézu ¢asto mnoho let neznaji, se neléci
odpovidajicim zpiisobem a nemohou

tak plné vyuzivat soucasnych védeckych
poznatki v oblasti 1écby. Casto podstoupi
nelehkou ,diagnostickou odysseu“. Mnoho
vyzkumnych projekti je proto zaméfeno
na samotné diagnostické postupy a jejich
zlepSovani. V této véci md své nezastupitelné
misto pravé molekuldrni genetika a metody
tzv. masivné paralelniho sekvenovéni
lidského genomu (také nazyvané
sekvenovani nové generace).

Poznatky z oblasti genetiky ovSem zacinaji
hrét ¢im dél vétsi roli v oblasti samotné 1écby
vzécnych onemocnéni. Od rozeznivani gent,
které jsou pficinou jednotlivych onemocnéni,
se vyzkum pfesouvd k postupiim, jak tyto
geny upravit a nemoci timto zpisobem lécit.
Soucasné lze standardni farmakologickou
1é¢bu zacilit podle typu genetické mutace,
jako napriklad u cystické fibrézy.

Vysledky vyzkumu musi byt rychle
pouzitelné v praxi

Jak v oblasti diagnozy, tak v oblasti 1écby
ziistdvd podstatnd otdzka: jak rychle se
vysledky vyzkumu dostanou do kazdodenni
praxe a ke konkrétnim pacientiim? To zévisi
jednak na samotnych novych postupech

a metoddch, tedy na jejich naro¢nosti na
zdroje, znalosti i finance, a jednak na schop-
nostech zdravotnich systémii tyto nové po-
stupy zavadét a financovat. Zalezi vak také
na tom, jak budou nové poznatky sdileny
mezi experty, kteff je uplatiiuji ve své praxi.

Je tedy dilezité podporovat takova prakticka
opatfent, kterd pomohou sdileni informaci
napii¢ hranicemi jednotlivych stiti i napfi¢
jednotlivymi obory mediciny. Jednim ze
zakladnich nastroji usnadnujicich spolupraci
a komunikaci mezi experty jsou funkéni

nézvoslovi, databdze a odpovidajici kédovini,

jako jsou ta, kterd systematicky zpracovava
konsorcium Orphanet (o vyuzivini kédovéini
a ndzvoslovi Orphanetu v CR piseme na
jiném misté).

Zirover je zapotiebi, aby se jednotlivé
zdravotni systémy soustavné ucily pfijimat
nové technologie a zavidét je do praxe —
mnozstvi novych poznatki, které prichézeji
kazdy rok, se stile zvétsuje a tento trend
bude snad i nadéle pokracovat. Jednotlivé
zdravotni systémy musi proto vytviret
postupy, jak je efektivné zaclefiovat a zdroveri
udrzovat vlastni finan¢ni stabilitu.

E-Rare: Jak nejlépe vyuzit dostupné
kapacity pro vyzkum

Vyzkum vzicnych onemocnéni je ndroény
a nékladny, pfitom mnozZstvi expertd, ktefi
nemoci znaji, i financi, které maji k dispozici,
je omezené. Velké a ekonomicky silné zemé
maji vlastni programy na podporu vyzkumu
vzicnych onemocnéni. Podobné jako

v oblasti 1écby i v oblasti vyzkumu je v§ak
zapotiebi koncentrace vyzkumnych kapacit
i finan¢nich zdroji jednotlivych narodnich
statd Evropské unie. Diky ni se mohou
uskutecnit i velmi rozsahlé a komplikované
projekty, na které by jednotlivé stity
samostatné nedosdhly. Je také mozné
vyuzivat vyzkumnych kapacit zemi, které

v danych oblastech nemaji vlastni specifické
vyzkumné programy. Diky takovéto

spoluprici je mozné efektivné koordinovat

vyzkumné Usili tak, aby na sebe projekty

navazovaly a nezdvojovaly se.

Na téchto predpokladech stavi projekt

E-Rare. Jeho prvni fize zacala uz v roce

2006.V zacitcich se spojily vyzkumné

organizace ze $esti Evropskych zemi.

Pocet statii, ktery se do projektu zapojil,
od té doby vzrostl na 17. Do roku 2015 se
v ramci E-Rare uskuteénilo na osm desitek

vyzkumnych projektd, zapojilo se asi 350

vyzkumnych tymi z Evropy i dalsich zemi.

Vyznamnym aspektem programu E-Rare

také je, Ze penize vylozené ndrodnimi stity

se dostdvaji pouze uchaze¢im dané zemé.

ang

Y ot

NA PROJEKTU E-RARE
SPOLUPRACUJI TYTO ZEME:

F1 1| o =]

SR il

Belgie
Francie
Izrael

Italie
Kanada
Lotyssko
Madarsko
Némecko
Nizozemsko
Polsko
Portugalsko
Rakousko
Rumunsko
Recko
Spanélsko
SV}?carsko
Turecko

Participace CR v E-Rare je sou&dsti
Niérodniho akéniho plénu pro vzicnd
onemocnéni na roky 2015-2017.
Jednéni o nasem zapojeni do projektu
probihala na pocitku jeho tieti faze

v roce 2015. Bohuzel vsak dosud nebyla
dokoncéena jedndni s Ministerstvem

skolstvi, mladeze a télovychovy

a Ministerstvem zdravotnictvi, a nase

vyzkumné tymy tak i nadale zastavaji

mimo tento projekt.

CAVO ZPRAVODA) 2/



V 4 4

EVROPSKE REFERENCNI SITE

JAK JSME NA TOM?

Vize projektu Evropskych referencnich siti (ERN) je jasnd a divody pro jeji
vznik velmi logické: vzdcni pacienti pottebuji komplexni péci. Jenomze je jich
mdlo, konkrétnim diagnozdm obycejné roxumi jen tizky okrub specialistil,
poxndnijednotlivych onemocnénije casto nedostatecné a v drtivé vétsiné pripadii
nent k dispozici kauzdlni lécha — o to vice je zapottebi mezioborové spoluprdce.

Pacientu, védeckych poznatkii a zkusenosti
s 1éc¢bou i medicinskych kapacit je jen
omezené mnozstvi. Proto je potieba
piekrocit hranice narodnich stitt

a pokusit se propojit jednotlivd pracovisté
odpovidajicich specializaci tak, aby co
nejsndze mohla sdilet poznatky, kapacity

i pacienty. Jako pfirozend platforma tohoto
usili se jevi aktivity Evropské unie.

To jsou ve stru¢nosti divody vzniku
projektu Evropskych referencnich siti,
ktery je zakotven v evropské smérnici

o pfeshrani¢nim poskytovani zdravotnich
sluzeb z roku 2011. Jak jsme na tom dnes,
pét let po prijeti obecného legislativniho
piedpisu, ktery vznik ERN umoznil?

Jak se déld referenéni sit?
Evropské referencni sité jsou projektem

Evropské unie, ktery vede Evropska komise.

Jejich existence ovSem stoji na aktivité
jednotlivych poskytovatelii zdravotnich
sluzeb — tedy specializovanych center

v konkrétnich nemocnicich v jednotlivych
Clenskych stitech.

To, jak budou jednotlivé sité vypadat, zalezi

na ¢innosti a expertize center, kterd se do

ZAPOJENI CESKYCH
PRACOVIST DO ERN

Do Evropskych referen¢nich siti se

v bfeznu a dubnu leto$niho roku
piihlasovala také Ceska pracoviste.

K tomu bylo zapotiebi vytvofit na
Ceské strané odpovidajici metodiku

a postupy osvédcujici kvality
jednotlivych pracovist. O to, aby méla
CR vsechny formality véas pripraveny
a také aby se do ERN pfihlasilo
dostatek pracovist, se dlouhodobé

snazila CAVO ve spolupréci

s Nédrodnim koordina¢nim centrem pro
vzécna onemocnéni ve FN Motol.
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projektu zapoji. Tato centra se do ERN
hlisi nejen jako ucastnici, ale mohou také
projevit zdjem vést jednotlivé sité nebo
jejich tematické casti.

Konkrétni refereneni sit vznikne,

kdyz Zadost o jeji ustaveni odsouhlasi
formalné nejvyssi rozhodujici organ
Vybor ¢lenskych stiti (Board of Member
States). Ten schvaluje vznik jednotlivych
siti a md posledni slovo pfi rozhodovéni

o zaflenéni konkrétniho poskytovatele —
specializovaného centra. Zaroven vybor
koordinuje aktivity, které jdou napii¢
skupinami diagnéz vzacnych onemocnéni.

K tomu, aby konkrétni referenéni

sit vznikla, je zapotiebi, aby nékteré

z fungujicich specializovanych center
(konkrétni poskytovatel zdravotnich sluzeb
v konkrétnim stdt¢) prihlasilo s tim, Ze by
chtélo takovouto sit vést. Pfitom je tieba,
aby kazda jednotlivi ERN zahrnovala
nejméné 10 riznych poskytovatela
zdravotnich sluzeb z nejméné 8 ¢lenskych
statd. Pritom jde o poskytovatele, ktef{ musi
prokazat nélezitou odbornou zpusobilost

a instituciondlni pfipravenost se referenéni
sité zacastnit.

Kolik referenénich siti bude?

Evropské referenéni sité v mnohém navazuji
na fungujici spolupraci jednotlivych
specializovanych center naprfi¢ evropskymi
staty. Neformalni sité¢ vznikaly diky iniciativé
jednotlivych pracovist nebo specialistii

a oby¢ejné byly Gzce zaméfeny na jednu
diagnézu nebo malou skupinu podobnych
onemocnéni. Piisobnost ERN by véak méla
byt vyrazné rozsihlejsi. V roce 2013 vydal
EUCERD (Vybor experti EU na vzdcnd
onemocnéni) doporudent, ve kterém jsou
vyjmenovany skupiny vzacnych onemocnéni,
podle nichz by mély byt ERN rozdéleny —
téchto doporucenych skupin diagnéz je 21.
Toto doporuceni se nyni jevi jako rozhodujici
a z probihajicich jednéni je zfejmé, Ze pravé

tehdy stanovenym skupindm onemocnéni
bude odpovidat struktura ERN s tim, Ze
pro kazdou skupinu vznikne jedna, nebo ve

vyjime¢nych piipadech dveé sité. Rozdéleni
do vice skupin je logické u velkych skupin
vzicnych onemocnéni, kdy z celé skupiny
neurologickych diagnéz se oddélila skupina
vzicnych forem epilepsii apod.

Tento pfistup byl zvolen proto, aby se
postupné snizila nerovnoviha mezi
onemocnénimi — pro nékterd onemocnéni
jsou vytvofena fungujici specializovand
centra, je relativni dostatek poznatka

o onemocnéni i specialistii schopnych
poskytovat odpovidajici péci. Pacienti

s jinymi onemocnénimi maji vyrazné horsi
podminky, pokud jde o dostupnost péce,
zvlasté pokud jsou velmi vzdcné.

Pokud by se ERN zuzovaly na jednotlivé
diagnézy nebo malé skupiny podobnych
onemocnéni, velkd ¢dst vzacnych diagnéz

by nakonec nebyla pokryta vibec. Tim by se
de facto zakonzervoval soucasny stav. Sirsi
zabér jednotlivych siti ma naopak motivovat
ty poskytovatele, ktefi se zapoji, k rozsifovani
kapacit na dalsi dosud nepokryté oblasti.

Uzce specializovand centra tedy mohou byt

ERN BUDOU VYHLASENY

V ROCE 2017

Evropskd komice vyhlésila prvni
vyzvu k vytvafeni ERN v bfeznu
letosniho roku. Bylo podino celkem
24 zadosti, které zahrnuji celkem

370 poskytovateli zdravotnich

sluzeb — nemocnic s celkem tisicem
specializovanych pracovist. Vyhldseni
vysledka a oficidlni ustaveni vybranych
ERN probéhne na zac¢itku roku 2017.

Cesk4 republika patfi k pfednim

uchaze¢im o Géast v Evropskych
referenénich sitich a pokryva vétsinu
diagnostickych skupin v rimci ERN.




GESTI POSKYTOVATELE ZDRAVOTNICH SLUZEB V ERN*

POSKYTOVATEL
BRNO Fakultni nemocnice Brno

KLINIKA Sit
Ortopedicka klinika vzacna onkologickd onemocnéni a nadory - déti
Plicni klinika vzacna onemocnéni plic

Détska onkologicka klinika

vzacna onkologickd onemocnéni a nadory - déti

Pediatricka klinika

vzacné dédi¢né metabolické poruchy

Détské revmatologické oddéleni

vzacna imunologicka a autoinflamatorni onemocnéni

Détské kozni oddéleni pediatrické kliniky

vzacna onemocnéni kiize

Neurologicka klinika

vzacna neuromuskuldrni onemocnéni

Hematologicko-onkologicka klinika

vzacna onemocnéni krve

Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné

Centrum pro epilepsie Brno (FN u sv. Anny ve spol.
s FN Brno)

vzacné epilepsie

Dermatovenerologicka klinika

vzacna onemocnéni kiize

Masarykuv onkologicky tstav

vzacna onkologickd onemocnéni a nadory - dospéli

PRAHA Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady

Dermatovenerologicka klinika

vzacna onemocnéni kiize

II. Interni klinika

vzacné endokrinologické poruchy

Fakultni nemocnice v Motole

Détské kardiocentrum

vzacna onemocnéni srdce

Kardiologicka klinika

vzacna onemocnéni srdce

Pediatrick4 klinika, Pneumologicka klinika, Ustav
biologie a Iékaiské genetiky

vzacna onemocnéni plic

Pediatricka klinika

vzacné endokrinologické poruchy

Pediatricka klinika

rare bone diseases

Pediatricka klinika

vzacna onemocnéni ledvin

Onkologicka klinika

vzacna onkologickd onemocnéni a nadory - dospéli

Détska hematoonkologicka klinika, Klinika détské
chirurgie, Ustav patologie a molekularni mediciny,
Neurochirurgicka klinika, Oddéleniradiologie

vzacna onkologickd onemocnéni a nadory - déti

Ustav imunologie

vzacna imunologicka a autoinflamatorni onemocnéni

Ustav biologie a lékafské genetiky, Narodni
koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni

vzacné malformace a vyvojové abnormality a vzacné
poruchy intelektu

Neurologicka klinika a Détska neurologicka klinika

vzacna neurologickd onemocnéni

Neurologicka klinika a Détska neurologicka klinika

vzacna neuromuskularni onemocnéni

Nemocnice na Bulovce

Dermatovenerologicka klinika

vzacna onemocnéni kiize

Thomayerova nemocnice

Plicni klinika

vzacna onemocnéni plic

Ustav hematologie a krevni transfuze

vzacna onemocnéni krve

Vseobecna fakultni nemocnice

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch

vzacné dédicné metabolické poruchy

Neurologicka klinika

vzacna neurologickd onemocnéni

Oc¢ni klinika

vzacné poruchy zraku

Centrum plicni hypertenze

vzacna onemocnéni plic

Détské revmatologické centrum

vzacna imunologicka a autoinflamatorni onemocnéni

OLOMOUC | Fakultni nemocnice Olomouc

Hematoonkologické centrum, Hemato-onkologicka
klinika

*Seznam pracovist a ERN neni definitivni. Je sestaven na zakladé podanych Zadosti o vstup do ERN.

CILE ERN:

B ZvySovani kvality poskytované péce

B Zlepsovini bezpecnosti
poskytované péce

B Zlepseni dostupnosti specializované

péce

Cleny odpovidacich ERN (poskytovatel tedy
nemusi pokryvat celou skupinu onemocnéni
vymezenou ERN), ale ERN jako takové by
nemély byt zuzoviny.

Definitivni pocet ERN vsak neni zatim
stanoven. Doporuc¢eni EUCERD ohledné
skupin diagnéz bude, vzhledem ke
dlouhému hledani konsensu, které jeho
formulaci pfedchézelo, pravdépodobné
rdmcové dodrzeno. Je nicméné mozné,
ze nékteré sité nevzniknou (nenajdou se
centra, kterd by Zddost o vytvofeni ERN
podala, nebo podana zadost nebude
Uspésnd), nebo se nékteré skupiny rozdéli
(pokud pfi schvalovacim procesu budou
piedlozeny a obhdjeny zdvazné divody).

A KDE JSOU V CELEM
PROCESU PACIENTI?

Projekt pocita se zapojenim zdstupci
pacientskych organizaci do vedeni ERN.
Utast pacienti na fizeni ERN je dulezita

— je zapotfebi dévat jasné najevo, co je

z hlediska pacientt spravné. Je také tieba
zajistit, aby poskytovini péce bylo zaméfeno
pfedevsim na pacienty, respektovalo jejich
préva i jejich rozhodnuti.

Za celem zapojeni pacienti do Fizeni
ERN vytvofila organizace Eurordis tzv.
Evropské pacientské skupiny (ePAG). Pro
kazdou ERN byla vytvorena odpovidajici
pacientskd skupina. Zvoleni pfedstavitelé
téchto skupin budou mit své misto v radich
a vyborech jednotlivych ERN.

Zistupci pacientskych organizaci, ktefi
vyjadiili zdjem o zapojeni do ePAG, byli
v prvni poloviné letosniho roku vyzvini

vzacna onemocnéni krve

k tcasti na hlasovéni o volbé zdstupct
jednotlivych skupin. V kvétnu 2016 pak bylo
zvoleno celkem 86 predstavitel pacientskych
organizaci ve 22 skupinich ePAG.

Ti, ktefi se do procesu zatim nezapojili,

a chtéli by tak dodate¢né ucinit (stdt se
¢leny odpovidajiciho ePAG), se mohou
obratit na predstavitele Eurordis a pozadat
o ¢lenstvi. Kritériem pfitom neni ¢lenstvi
jejich organizace v Eurordis: skupiny ePAG
jsou otevfeny viem organizacim pacientii
se vzdcnymi onemocnénimi ze viech
¢lenskych stiti Evropské unie.

Nejde pfitom jen o pfimou Gcast na
rozhodovani v rimci ERN — pro vétsinu
ePAG byli uz predstavitelé zvoleni, ale
samotné ¢lenstvi ve skupiné prindsi
moznost participovat: ¢lenové budou
informovini o projedndvanych tématech
a mohou k nim vzndset své pfipominky.
Skrze zvolené zdstupce také mohou
pfichdzet s vlastnimi problémy a tématy.
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METODEJ: SNAZIME SE POMAHAT, | KDYZ
NEKDY MUZEME JEN DRZET ZA RUKU

Vizime si Zivota, jaky nase nevylécitelné nemocné déti vedou, a ucime se ho neporovndvat s Zivotem, jaky bychom jim jako rodice prali.

A to je to nejtézsi!

METODE)
® 0 0 0O
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ANANANANA

MEZI TOLIKA DETMI JEDINY

Nas spolek METODE] (MEzi TOlika

DEtmi Jediny) vznikl v roce 2009 a pomahd

rodindm déti se vzdcnymi, zejména
metabolickymi onemocnénimi. Sidli sice
v Havlickové Brodg, ale sdruzuje rodiny
nevylécitelné nemocnych déti z celé Ceské
republiky.

Myslenka na zaloZeni spolku, tehdy jesté
obcanského sdruzeni, vznikla na Klinice
détského a dorostového lékaistvi VEN

a 1. LF UK v Praze. Na tamni metabolické
jednotce se pravidelné potkévaly stale
stejné déti a stdle stejni rodice, ktefi citili
spole¢nou potiebu: schazet se a pomahat,
kde to bude mozné.

Od té doby se nim podafilo z vytézku
charitativnich akei nakoupit pro
metabolickou jednotku nékolik pulsnich
oxymetrti, kojenecké vihy, vysetfovaci
lehitko, nebulizdtory, obrazy a mimo jiné
zaplatit vymalovini vestibulu veselymi
motivy z pohadek, které vitaji malé pacienty
pii vstupu na oddélen.
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Adélka s tatinkem a Jitkou Smutnou, patronkou sdruzeni Metodéj.

Sdruzujeme rodiny déti bez ohledu na to, s jakou vzdcnou nemoci se narodily.

Zastavame nézor, Ze moznost patiit nékam, kde se ¢lovéku dostane pomoci, md mit

kazdy — i kdyz by tou pomoci mélo byt pouze to, Ze se na své cesté zivotem ma koho

drzet za ruku. Mezi nase ¢leny patii i rodi¢e zdravych déti, zdravotni sestficky nebo

mdame velkou radost.

VE SPOLKU METODE]J JSOU V SOUCASNOSTI DETI

S NASLEDUJICIMI DIAGNOZAMI:

glykogenéza 1A

glykogenéza 1B

chronick intestindlni
pseudoobstrukee

vrozend laktézov4 intolerance
klasicka galaktosemie

Nasi spolupréci jsme poté rozsifili i na
Ustav dédicnych metabolickych poruch,
kam ro¢né prichdzeji tisice rodin. Obstarali
jsme hracky do ¢ekarny a pro ambulanci
méfidla & multifunkéni tiskdrnu.

Vzhledem k tomu, Ze nase déti také

Casto potiebuji péci oddéleni détské
gastroenterologie v Motole, podpofili jsme
vyskoleni dvou sester tohoto oddéleni pro
préci se stomii.

mitochondridlni
encefalokardiomyopatie
leukoencefalopatie s postizenim
mozkového kmene

glutarovd acidurie 1

porucha tréveni lipida

Hlavni ¢innost naseho spolku vsak
nespodivé jen v podpofe instituci,
které pecuji o ,vzacné“ déti. Snazime
se pomdhat pfedevsim konkrétnim
rodindm ve finan¢ni nouzi. Pravidelné
pofdddme jarni charitativni bazar ve
spoluprici s Matefskym centrem Zvonecek
v Havlickové Brodg, jehoz vytézek
putuje k pfedem vybranému ditéti. Na
Mikuldsskych besidkich kazdoro¢né
drazime rukodéIné vyrobky, které nim



vénuji sikovni tviirci z celé republiky.

Chceme pfitom pobavit déti a zarover
pomoci dobré véci.

Vime také, jak je dulezité pohovorit si bez
zdbran s rodi¢i podobné postizenych déti,
z nichz u nékterych je prognéza velmi
nejistd. Proto pofddame vikendova setkdni
Clenskych rodin a pritel, kterd poskytuji

vice prostoru ke sdileni nasich Zivotnich
kotrmelct, a kde vznikaji nové a Gzasné
spole¢né zazitky. Pro mnohé z nasich rodin
jsou tato setkdni jedinou moznosti, jak se
vymanit z kazdodennich starosti.

Kazdy rok také vydavime kalendat, ktery pak
nase rodiny dévaji jako podékovani lékattim,
uditelim a dal$im pecovatelim, ktefi se

RARE BAROMETER:
ABY BYLO JASNE, CO PACIENTI POTREBUJI

Smyslem existence zdravotnich systémii je

poskytovat pacientiim tu nejlepsi moZnou péci.

O tom, co je pro pacienty nejlepsi, vsak casto
rozhoduji lide, kteri se na zdravotni sluzby
nedivaji pobledem pacientii. Tento nedostatek
Je obecny, nicméné v oblasti vzdcnych
onemocnéni jasnéjsi nez jinde — hlas malbyjch
skupin pacientii nebo jednotlivcil je slaby.

Prvnim krokem, ktery je v této véci mozné
udélat, je zjistit, co sami pacienti potfebuji,
co povazuji za diilezité. To je tkolem Rare
Barometer, projektu organizace Eurordis. Je
to néstroj, kterym lze zjistit a vyjadrit v feci
Cisel, co sami pacienti povazuji za dulezité —
napfi¢ vSemi vzdcnymi diagnézami a napric
celou Evropou.

B

Rare
Barometer

Voices

A EURORDIS % INITIATIVE

Systematicky zpracované ndzory pacienti
se vzdcnymi onemocnénimi

Rare Barometer je programem priizkuma
ke zjistovani ndzora pacientd, jejich
blizkych a téch, ktefi o né pecuji, na
konkrétni problémy. Ti, kdo se do programu
piihldsi, mohou odpovidat na dotazy
kladené v ramci probihajicich prazkuma.
Mohou také sami prichdzet s vlastnimi
podnéty a tématy, které by bylo vhodné do
prizkumi zafadit.

Je diilezité, aby se do projektu Rare
Barometer zapojilo co nejvice lidi, ktefi
jsou ochotni sdilet své nizory. Cim vice lidi
se zapoji, tim budou prizkumy presnéjsi

a témata vystiznéjsi. V soucasné dobé
probiha priizkum, jehoZ tématem je dopad
vzicnych onemocnéni na kazdodenni Zivot,
vzdélini a zaméstnanost.

o déti staraji. A protoze radi déldme radost,
vyhlasujeme v priibéhu roku i rizné soutéze
vétsinou zaméfené na déti a jejich tvorbu.

Nase ¢innost by se neobesla bez
sponzorskych darti a vytézki z projektt
organizovanych dobrovolniky, kterym neni
lhostejny osud nemocnych déti. Takovou
akei je napriklad charitativni multizanrovy
festival Houpacka porddany spolkem 2/4
v jihoceském Velesing.

Pokud se o nds chcete dozvédét vice, mizete
se podivat na pfibéhy nasich déti i pribéh
METODE]JE: objevily se v nékolika
vydanich magazinu Kli¢ Ceské televize.
Muzete se také podivat na nds facebook,

Metod¢j - MEzi TOlika DEtmi Jediny.

Simona Sedldckova,
predsedkyné spolku METODE]

Co se stane s vysledky prizkuma?
Vytvofeni obsahlych informacnich

podkladi je vsak pouze prvnim krokem.

S vysledky, které se podaii diky projektu
Rare Barometer zjistit, je poté zapotiebi
systematicky pracovat: seznamovat s nimi ty,
ktefi rozhoduji na evropské i nirodni drovni.

DEJTE NAJEVO SVUJ NAZOR

Pokud se chcete na projektu Rare
Barometer podilet a podpofit tak
kvalitu chystanych priizkumi, mizete
se piihlasit na http://www.eurordis.
org/voices/cs. O novych prizkumech
budete informovéni e-mailem. Budete

také dostdvat zpracované vysledky

prizkumi, abyste se dozvédéli, co si
mysli lidé odjinud v podobné situaci.
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Obrizek vytvorily déti z Klubu nemocnych cystickou fibrozou.
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