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ALSA, z.s., monika@zsalsa.cz www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek angelman@email.cz www.angelman.cz

Asociace genové terapie, z.s. matejkova@asgent.org www.asgent.org

Asociace muskulárních dystrofiků v ČR, z.s. zdenek.janda@volny.cz www.amd-mda.cz

Asociace rodičů a přátel zdravotně postižených dětí v ČR, z.s., 
klub Be Treacher-Collins / Be TCS

hladove@centrum.cz

ATOS, z.s. pradova@seznam.cz www.atos-os.cz

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

DEBRA ČR, z.ú. pavel.melicharek@debra.cz www.debra-cz.org

Diagnóza MDS jezek.b@volny.cz www.diagnoza-mds.cz

Diagnóza FH, z.s. cillikova@me.com www.diagnozafh.cz

DIAGNÓZA NARKOLEPSIE z.s. diagnozanarkolepsie@gmail.com www.narkolepsie.cz

Dystonie – rodina spolu, z.s. dystonia@dystonia.cz www.dystonia.cz

Ehlers-Danlosův syndrom a syndrom hypermobility, z.s. elik1307@seznam.cz www.ehlers-danlosuv-syndrom.org

Frieda, z.s. vlada.houska@gmail.com www.frieda.cz

HAE Junior z.s. haejunior@protonmail.cz www.haejunior.cz

Kabuki syndrom CZ, z.s. korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocných cystickou fibrózou, z.s. zabranska@klubcf.cz www.cfklub.cz

Klub pacientů mnohočetný myelom, z.s. koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMEČNO Jolana.Kopejskova@dumrodin.cz www.dumrodin.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s. info@nevus.cz www.nevus.cz

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

META – spolek pacientů se střádavými onemocněními, o.s. katerina.uhlikova@seznam.cz www.sdruzenimeta.cz

METODĚJ z.s. info@metodej.com www.metodej.com

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

Národní sdružení PKU a jiných DMP, z.s. radek.puda@seznam.cz www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s. jaroslav.vich@nefrohema.cz www.nefrohema.cz

Občanské sdružení Imunodeficitních pacientů HAE /AAE maselli@hae-imuno.cz www.hae-imuno.cz

Občanské sdružení rodičů dětí a dospělých postižených Gaucherovou 
chorobou

janina.mickova@seznam.cz www.gaucherova-choroba.cz

Paleček – společnost lidí malého vzrůstu kvitkova.k@seznam.cz www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s. reineltova@parentproject.cz www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s. h.verichova@seznam.cz www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s. lenka@rett-cz.com www.rett-cz.com

Revma Liga Česká republika, z.s. edita.mullerova@revmaliga.cz www.revmaliga.cz

Sdružení pacientů s plicní hypertenzí z.s. info@plicni-hypertenze.cz www.plicnihypertenze.cz

SMÁci, z.s. info@smaci.cz www.smaci.cz

Společnost C-M-T, z.s. simunekm@seznam.cz www.c-m-t.cz

Společnost pro mukopolysacharidosu, z.s. janmichalik@email.cz www.mukopoly.cz, 

Společnost Parkinson, z.s. freund@spolecnost-parkinson.cz www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Ichtyóza hanka.kadlecova@icloud.com www.ichtyoza.cz

Spolek pro atypické parkinsonské syndromy (APS). z.s. spolekATS@seznam.cz www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidí s Rubinstein-Taybi syndromem, z. s. rts. czech@gmail.com 

Tarlovova cysta, z.s. potckachlova@seznam.cz

Willík – spolek pro Williamsův syndrom, z.s. info@spolek-willik.cz www.spolek-willik.cz,

Život bez střeva, z.s. svoboda.ales@zivotbezstreva.cz www.zivotbezstreva.cz

Adrenoleukodystrofie (ALD)
Agamaglobulinémie
Amyloidóza
Alportův syndrom
Alströmův syndrom
Aplastická anémie PNH klon
Arnold-Chiari malformace
Atrézie jícnu
ATTRV122I amyloidóza
Autoimunitní hemolytická anémie (AIHA)
Autoimunitní polyendokrinní 
(polyglandulární) syndrom
Barth syndrom
Bartterův syndrom – typ 1
Castlemanova choroba
Centronuclear myopathy 
CIDP – chronická zánětlivá  
demyelizační polyneuropatie
CRMO – chronická rekurentní multifokální 
ostemyelitída
Crouzonův Syndrom
DDX3X
Desmin storage myopatie
Diabetes insipidus, nefrogenní forma
Dysautonomie; IST
Dystonia muscularum deformans
Ektopie čoček a zornic oboustranně, 
ADAMTSL4

Familiární fokální epilepsie s varibialními 
ložisky

Familiární středomořská horečka

Fibrózní dysplázie
Fraserův syndrom
Genetické metabolické mitochondriální 
onemocnění
Genetická vada SETD5
Glutarová acidurie typu 1 / Deficit glutaryl-
CoA dehydrogenázy
Hereditární spastická paraparéza (HSP)
Hyperimunoglobulinemie D  
s periodickou horečkou / Deficit 
mevalonátkinázy
Hypofosfatemická rachitida  
(X-vázaná hypofosfatemická křivice)
Chromozomová aberace
Christianson Syndrom SLC9A6
Chiariho malformace I. typu
Invertovaná duplikace s delecí v oblasti 
krátkého raménka chromosomu 8
Klippelův-Trenaunayův syndrom
Kongenitální svalová dystrofie
Lambert-Eaton myastenický syndrom
Loeys-Dietz syndrom
Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia 
teleagniectasia
Lymfangioleiomyomatóza
Lymfangiom

Marfanův syndrom
Mayer-Rokitansky-Kustner-Hauserův 
syndrom
McCune-Albright syndrome
Metafyzární Chondrodysplázie typu 
Jansen
Mikrocefalické primordiální trpaslictví 
Alazamiho typ
Moebiův syndrom
Neurčená epileptická encefalopatie 
s časným nástupem (neurčená EOEE)
Neurofibromatóza 
Neurofibromatóza 2 typu
Neurofibromatóza NF1 (Recklinhausenova 
choroba)
Parciální delece dlouhého raménka 
chromozomu 4 (4Q34,1-Q35,2)
Parra-Romberg Syndrome
Peutz-Jeghersův syndrom
Phelan McDermid Syndrom
PPP2R5D
Primární biliární cirhóza / cholangitida
Primární ciliární dyskineze
Primární sklerotizující cholangitida
Refsumova nemoc
Relabující polychondritida (Relapsing 
Polychondritis)
Ritscher-Schinzelův/3C syndrom

Sarkoidóza
Sakroidóza II. stupně
Sjorgrenův syndrom
Spinocerebellární ataxie 21
Sticklerův sydrom
Suspektní mitochodriální myopatie
Syndrom dlouhého QT intervalu
Syndrom Dravetové
Syndrom Ellis van Creveld
Syndrom fragilního X chromosomu
Syndrom Joubertové 
Syndrom Syngap 1
Syndrom vrozených vad mozku, 
muskuloskeletálních abnormalit, 
faciálního dysmorfismu a intelektové 
nedostatečnosti / ZTTK syndrom
Syndrom zahrnující megacystis, 
mikrokolon a hypoperistaltiku střev
Syringomyelie
Systémový lupus
Tetrasomie 18p
Tetrasomie X-chromosomu
Trombotická trombocytopenická 
purpura
Vitamino rezistentní rachitída
Vrozená spondyloepifyzární dysplazie
Wilsonova nemoc

Seznam členů České asociace pro vzácná onemocnění

Členové bez organizace zastupují následující diagnózy
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Help@vzacna-onemocneni.cz: 
Pomoc ve složitých případech
Orientace v oblasti vzácných onemocnění může být velmi 
složitá, ať jde o stanovení diagnózy, hledání specializovaných 
lékařů nebo řešení sociální pomoci. Proto Česká asociace pro 
vzácná onemocnění provozuje konzultační mail help@vzacna-
onemocneni.cz, kam se se svými dotazy mohou obracet lékaři, 
rodiče nebo pacienti samotní. Odborným garantem projektu je 
Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění při Ústavu 
biologie a lékařské genetiky 2. lékařské fakulty UK a FN Motol. 

Editorial

Vážení čtenáři, 

letošní rok byl v mnoha ohledech pro vzácná onemocnění 
převratný. Byla formálně ustavena Národní síť specializovaných 
center pro vzácná onemocnění, byl pilotně rozšířen novorozenecký 
screening, vstoupila v platnost nová legislativa upravující 
dostupnost léčivých přípravků pro vzácná onemocnění. 
Všechny tyto změny se udály díky soustavnému úsilí mnoha lidí 
v předchozích letech. 

Nově ustavenou síť center je zapotřebí nyní naplnit obsahem. 
K tomu, aby mohla efektivně pokrývat potřeby všech pacientů 
se vzácnými onemocněními, je nyní zapotřebí určit, jak přesně 
budou centra fungovat a jak budou propojena s dalšími složkami 
zdravotního a sociálního systému. A především jak budou 
financována, aby mohla rozvíjet svoji činnost. 

Podobně v oblasti léčivých přípravků pro vzácná onemocnění se 
teprve ukáže, jak bude nový systém fungovat a jestli bude splňovat 
očekávání, která jsou do něj vkládána. Tedy především, jestli se 
zrychlí a rozšíří dostupnost existujících a nově přicházejících léků 
na vzácná onemocnění.

Pokud jde o novorozenecký screening, dvě nově testované diagnózy  
by se měly po ukončení pilotu stát jeho standardní součástí. 
Toto rozšíření také zřejmě nebude poslední. Ve srovnání s jinými 
zeměmi je Česká republika někde uprostřed, jsou země, kde se 
testuje daleko méně nemocí, ale i takové, kde se testuje daleko více. 
Na evropské úrovni se nyní také hovoří o tom, jestli by se neměly 
národní systémy nějakým způsobem sbližovat.  

V tomto čísle se ovšem věnujeme hlavně českému předsednictví 
Radě Evropské unie, tedy tomu, co přineslo v oblasti vzácných 
onemocnění. V posledních letech jsme se intenzivně snažili ukázat, 
že právě vzácná onemocnění by se měla stát prioritou České 
republiky v oblasti zdravotnictví, že právě u vzácných onemocnění 

má úzká evropská spolupráce zásadní přínos a smysl. Dlouho 
se zdálo, že se to nepodaří. Nakonec se však české ministerstvo 
zdravotnictví za téma vzácných onemocnění postavilo, a dokonce 
vydalo výzvu, ke které se připojila více než polovina členských 
států EU, a která nabádá Evropskou komisi, aby začala připravovat 
společný Evropský plán pro vzácná onemocnění. 

Tento plán by měl především propojit jednotlivé aktivity 
v oblasti vzácných onemocnění mezi sebou navzájem, ať už jde 
o péči v centrech, dostupnost léčiv, včasné stanovení diagnózy 
nebo výzkum a vývoj, ale také koordinovat aktivity členských 
států v těchto oblastech. Vznik Evropského plánu pro vzácná 
onemocnění nyní dostal velký impuls, ale jsme teprve na začátku a 
toto téma nás bude provázet jistě i následující roky. 

Vedle našich snah o změny zdravotní politiky, ať už na úrovni 
České republiky nebo na úrovni EU, jejichž dopady jsou 
patrné jen v dlouhodobém horizontu, se snažíme pracovat také 
s jednotlivými lidmi tak, aby problematiku vzácných onemocnění 
vnímali jako něco hodného pozornosti. Jde o lékaře primární 
péče, které upozorňujeme na problematiku vzácných onemocnění 
v našem projektu „včasná diagnostika“, budoucí lékaře, na jejichž 
výuce se podílejí sami pacienti v našem projektu „medici“, i lékaře 
center při  ERN, kde podporujeme zapojení pacientů do činnosti 
těchto sítí. 

Zdá se, že po mnoha letech velmi pozvolných změn ve vnímání 
vzácných onemocnění se postupně dostáváme do období, kdy by se 
mohly uskutečnit změny většího rozsahu, které konečně budou mít 
zásadní dopady na kvalitu a dostupnost péče, léčby, podpůrných 
služeb i sociální podpory. Náš výhled je tedy mírně optimistický. 
Prosazování změn, které zohledňují existenci lidí se vzácnými 
onemocněními, ovšem vyžaduje podle naší zkušenosti nejen 
soustavnou práci, ale především pevné nervy, protože jde prakticky 
vždy o velice zdlouhavé procesy naplněné problémy, které se jeví 
jako neřešitelné. Proto jsme s optimismem raději opatrní. 

Jsme velice vděčni všem, kdo jsou s námi a kdo nás na této cestě 
podporují – díky nim má naše práce smysl, nejsme v tom sami. 
Náš cíl je stále stejný: žádný pacient, ať je jeho onemocnění 
sebevzácnější, nemá zůstat bez odpovídající péče a podpory. 

Anna Arellanesová, Kateřina Uhlíková, René Břečťan 
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René Břečťan
Dosud byla naprostá většina léků na 
vzácná onemocnění dostupná jen v režimu 
výjimky, takzvaně na §16. Pokud takový 
lék lékař předepsal, nemohl ho pacient 
dostat automaticky. Bylo zapotřebí požádat 
pojišťovnu o individuální souhlas a tuto 
žádost v pravidelných intervalech opakovat. 
To se na začátku letošního roku změnilo. 
Vstoupila totiž v platnost novela zákona 
č. 48/1997 Sb. o veřejném zdravotním 
pojištění, která pro léčivé přípravky na 
vzácná onemocnění vytvořila specifický 
postup pro stanovení úhrady. Tento postup 
nově bere ohled vedle čistě medicínských 
a ekonomických kritérií také na dopad nemoci 
na život pacientů a další tzv. měkká kritéria. 
Správního řízení, v němž se o stanovení 
podmínek úhrady léků rozhoduje, se nově 
vedle zdravotních pojišťoven, státních 
orgánů a odborníků mohou zúčastnit také 
pacientské organizace. 

Systém stanovení maximální ceny, výše 
a podmínek úhrady léčivých přípravků 
určených k léčbě vzácných onemocnění, 
jak se celý postup oficiálně nazývá, má dvě 
části: hodnocení (assessment) a posuzování 
(appraisal). První část řízení, hodnocení, 
probíhá ve Státním ústavu pro kontrolu léčiv 
(SÚKL). Podle zákona má trvat 110 dní, 
nicméně řízení bývá v praxi často přerušeno 
například proto, že si SÚKL vyžádá další 
podklady. Výstupem první části řízení je 
hodnotící zpráva, kterou vydává SÚKL. 

V první části správního řízení podávají jeho 
účastníci, tedy i pacientské organizace, svá 
vyjádření a další podklady na SÚKL. Na to 
mají 30 dní od zahájení řízení. Účastníci 

se také mohou vyjádřit k již dokončené 
hodnotící zprávě ve lhůtě 15 dní. Poté 
SÚKL odesílá hodnotící zprávu na 
ministerstvo zdravotnictví, kde začíná druhá 
část řízení, posuzování. 

Ministerstvo zdravotnictví zřídilo pro 
druhou fázi správního řízení poradní orgán, 
ve kterém jsou rovně zastoupeny zdravotní 
pojišťovny, stát, odborné společnosti 
a pacientské organizace. Tento poradní 
orgán rozhoduje ve lhůtě 30 dní o tom, 
jestli doporučí nebo nedoporučí úhradu 
posuzované terapie. 

Jednání poradního orgánu je ústní a mělo 
by se ho zúčastnit vždy 8 členů, dva za 
každý segment. Aby došlo k vyloučení 
konfliktu zájmů, nemohou se na 
rozhodování podílet ti, jichž se léčba 
profesně nebo osobně týká. Z tohoto 
důvodu je tedy počet jmenovaných členů 
poradního orgánu vyšší. 

Na základě doporučení poradního orgánu 
vydá ministr zdravotnictví závazné 
stanovisko a SÚKL vydá konečné 
rozhodnutí. 

Jaké jsou dosavadní zkušenosti? 
Rozhodování o léčivých přípravcích 
pro vzácná onemocnění podle nových 
pravidel se rozbíhá poměrně pomalu. 
Nicméně k polovině listopadu bylo podáno 
celkem 13 žádostí. Z toho jedna terapie, 
určená pro SMA, již celým procesem 
úspěšně prošla a má od září 2022 kladné 
rozhodnutí o úhradě. Do konce roku 
očekáváme dokončení správního řízení 
ještě asi dvou nebo tří přípravků. Žádost 
o úhradu podává držitel rozhodnutí 
o registraci léčivého přípravku, tedy 
výrobce nebo jím pověřená farmaceutická 
společnost. Zajímavé je, že žádost může 
podat i zdravotní pojišťovna, a to se již 
v jednom případě také stalo. 

Na hodnocení nového systému je nyní ještě 
brzy. Nicméně věřím, že bude přínosný nejen 
pro pacienty, kteří získají jistotu, že jejich lék 
bude dostupný, a lékaře, kterým ubyde admi
nistrativní zátěž, ale také pro všechny ostatní, 
díky tomu, že nyní jsou jasně daná pravidla.  

Proč se zúčastnit správního řízení? 
V nově nastaveném systému hodnocení 
léků na vzácná onemocnění se posuzují 
ze své podstaty také nekvantifikovatelná 
kritéria, jako je dopad onemocnění na 
pacienty, dopad na rodinu a pečovatele, 
očekávané přínosy a zlepšení kvality 
života. SÚKL očekává, že tyto oblasti 
bude popisovat právě pacientská 
organizace. Tato vyjádření jsou brána 
v potaz a uváděna v hodnotící zprávě. 
Považujeme za velmi důležité, aby se 
pacientské organizace správního řízení 
účastnily a aby právě tyto aspekty 
byly při posuzování nových léčiv 
zohledňovány.  

Jak se dozvědět o nových lécích?
K tomu, aby se pacientská organizace moh-
la řádně připravit a zapojit do správního 
řízení je zapotřebí, aby věděla, že se pro její 
diagnózu připravuje vhodný lék. Oficiální 
informace o tom publikuje Evropská léková 
agentura (EMA). Existuje však mnoho 
dalších zdrojů informací, které je možno 
využít. V ČAVO se nové léky snažíme sys-
tematicky sledovat a včas členy na schvále-
né léky upozorňujeme. Je však důležité, aby 
proces od klinických studií až ke schválení 
u EMA sledovali pacientské organizace 
a o nadějném postupu nás informovaly. 
Tím pak společně můžeme zajistit včasnou 
přípravu pro následné vyjádření. 

Jak funguje nový systém pro léky 
na vzácná onemocnění? 

Víte, že se pro vaši diagnózu chystá 
lék, ale nevíte, jak postupovat?
K tomu, aby se pacientská organizace 
mohla zúčastnit správního řízení, musí 
být především zapsána na příslušném 
seznamu ministerstva zdravotnictví. Ty, 
kdo nemají pro svou diagnózu organi
zaci, může ve správním řízení zastoupit 
ČAVO.

Pro ty, kdo se chystají správního řízení 
zúčastnit a pociťují potřebu se v této věci 
poradit, připravila ČAVO možnost kon
zultací. Prosíme, obraťte se na nás:  
uhlikova@ vzacna-onemocneni.cz.
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Kateřina Uhlíková 
Správní řízení o výši a podmínkách úhrady 
léčivého přípravku pro vzácná onemocnění 
připouští, aby podklady v rámci správního 
řízení nepředkládali jen výrobci léků, 
zdravotní pojišťovny nebo odborníci, ale 
také pacienti. Pacientským organizacím 
se tak otevírá možnost hodnocení nových 
léků ovlivnit a ukázat, jaké dopady má 
konkrétní nemoc na jejich život. Správní 
řízení má ovšem jasně daná pravidla, která 
je zapotřebí dodržet. 

Posuzování léčivých přípravků na vzácná 
onemocnění by mělo být podle nové úpra
vy komplexní. Nemělo by tedy zahrnovat 
jen lékařské nebo ekonomické aspekty, ale 
i pohled pacientů a jejich zkušenosti ze 
života s nemocí. V řízení by tak měly být 
zohledněny vedle odborných argumentů 
například ekonomické a sociální dopa
dy onemocnění, dopady na chod rodiny, 
vzdělávání, práci. Mělo by být také zřejmé, 
které projevy onemocnění jsou pro pa
cienty nejvíce zatěžující a co od nové léčby 
očekávají. 

Kdo se může za pacienty zúčastnit 
řízení? 
Do správního řízení nemohou vstupovat 
individuální pacienti, ale jen pacientské orga
nizace, navíc jen takové, které splní zákonem 
stanovená kritéria a jsou zapsané v přísluš
ném seznamu pacientských organizací na 
ministerstvu zdravotnictví. Těch je v sou
časné době celkem 34 (o tom, kdo může být 
zapsán na seznam pacientských organizací 
viz rámeček). ČAVO je mezi nimi a aktivně 
se už několika správních řízení účastnilo. 

Jak podání vypadá a na co si dát pozor? 
Podání, přesněji řečeno vyjádření, by mělo 
co možná nejvýstižněji popsat, jaké má 
nemoc dopady na život člověka a jeho rodiny. 
Mělo by také obsahovat informace o tom, 
jak se v současné době pacienti léčí, jaké 
mají zkušenosti se současnou léčbou a co 
očekávají od nové léčby. 

Všechny informace se vkládají do formulá
ře, který pro tento účel vytvořil Státní ústav 
pro kontrolu léčiv (SÚKL) a je dostupný na 
jeho webových stránkách. Jedná se o takzva
né strukturované vyjádření, které vyhotoví 
a fyzicky nebo elektronicky odešle paci
entská organizace, respektive její statutární 
zástupce na příslušnou adresu SÚKL. Ústav 
ji zařadí jako jeden z podkladů, který bude 
brát v potaz při vytváření hodnotící zprávy. 
Na základě hodnotící zprávy se o léku bude 
dále rozhodovat. 

Důležité je, že čas na přípravu podání je daný 
zákonem a je poměrně krátký, 30 dní. Pokud 
to kapacity pacientské organizace umožňují, 

je vhodné, aby se s dostatečným předstihem 
dozvěděly, že se nová léčba chystá. V tako
vém případě pak mohou potřebné podklady 
připravit předem a v dané lhůtě jen vyplnit 
podání. Pokud je dostatek času, je možné 
vytvořit strukturovaný dotazník, rozeslat ho 
pacientům, sesbírat odpovědi a vyhodnotit je. 
Takové informace budou pak mít zřejmě větší 
váhu při posuzování léku. Pokud je času málo 
a je zapotřebí vše připravit během několika 
týdnů, je možné provést alespoň strukturované 
rozhovory, ve kterých se podchytí pokud mož
no všechny tři oblasti, které podání obsahuje 
(dopady nemoci do života, současná léčba, 
očekávání od nové léčby).  
 

Kritéria pro pacientské organizace 
 hlavní činnost: pomoc pacientům 

a ochrana jejich práv a zájmů 
 doba činnosti pacientské organizace: 

minimálně 12 měsíců bezprostředně 
předcházejících datu podání žádosti

 členové nebo osoby podílející se na 
činnosti organizace: pacienti s daným 
onemocněním nebo jejich osoby blízké 

 řízení organizace: členové pacientské 
organiazce mají rozhodující vliv (spolek) 
nebo prokazatelně rozhodující vliv 
(o.p.s., ústav) na chod organizace

 transparentnost: pacientská organizace 
zveřejňuje na svých internetových 
stránkách účetní závěrku a zdroje 
financování

 právní forma: spolek, ústav, obecně 
prospěšná společnost

Tato kritéria jsou vymezena v §113f zákona 
o zdravotních službách.

Jak mohou přispět pacientské 
organizace k hodnocení nových léků? 

Správní řízení pro léčivé přípravky pro vzácná onemocnění
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Anna Arellanesová
Předsednictví Radě Evropské unie dává 
členským státům mimořádnou příležitost 
poukázat na témata, která jsou pro ně 
významná. Často se díky zařazení určitého 
tématu mezi priority otevře možnost 
navazujících aktivit, které vedou k úpravě 
evropské legislativy nebo dalším opatřením. 
Jsme přesvědčení, že právě vzácná 
onemocnění ze své povahy vyžadují společný 
postup na úrovni celé EU. Z toho důvodu 
jsme v posledních dvou letech velice usilovali 
o to, aby se vzácná onemocnění stala jednou 
z priorit českého předsednictví. Ukázat, 
že tato oblast vyžaduje stejnou pozornost 
jako onkologie, očkování nebo jiná témata 
dotýkající se prakticky každého občana, 
nebylo jednoduchým úkolem. O to více nás 
potěšilo, když ministerstvo zdravotnictví 
nakonec téma vzácných onemocnění mezi 
své priority zařadilo. Otevřela se tím cesta 
k odborným konferencím a dalším jednáním, 
které dnes směřují k přijetí celoevropského 
plánu pro vzácná onemocnění. 

Proč potřebujeme celoevropský plán pro 
vzácná onemocnění? 
Evropská unie má jako celek velice silné 
postavení, které dokáže přinášet zásadní 
změny. V oblasti vzácných onemocnění 
se díky EU změnilo mnohé. Díky 
pobídkám v evropské legislativě se stal 
vývoj léčivých přípravků pro vzácná 
onemocnění atraktivním pro řadu výrobců 
a bylo vyvinuto mnoho nových léčivých 
přípravků. Díky činnosti Evropské komise 
vznikly Evropské referenční sítě, které mají 
za úkol zlepšovat úroveň péče o všechny 
pacienty se vzácnými onemocněními. 
Funguje řada programů, které jsou 
věnovány různým aspektům vzácných 
onemocnění. Společný evropský postup 
má tedy na oblast vzácných onemocnění 
zásadní pozitivní dopady. 

Základy evropského přístupu ke vzácným 
onemocněním však byly položeny před 
více než dvaceti lety a od té doby se mnohé 
změnilo jak na úrovni vědy a výzkumu, 

tak v oblasti legislativy. Evropský přístup 
ke vzácným onemocněním dnes vyžaduje 
revizi: jde jednak o citlivé úpravy stávající 
legislativy a jednak o změnu celkového 
přístupu k problematice vzácných 
onemocnění. Jednotlivé aktivity, které se 
odehrávají na úrovni EU (např. v oblasti 
léčivých přípravků, práce s daty, výzkumu) 
i na úrovni členských států potřebují 
společný rámec tak, aby se účinně 
doplňovaly a podporovaly. To by měl 
zajistit společný Evropský plán pro vzácná 
onemocnění. 

Jak by měl společný evropský plán vypadat? 
Mezi členskými státy unie jsou v oblasti 
zdravotnictví, sociálních věcí, školství, 
výzkumu i souvisejících oblastí značné 
rozdíly. K tomu, aby byl společný evropský 
plán realizovatelný, je tedy zapotřebí, aby 
byl postaven na společných cílech. Jak se 
k těmto společně vymezeným cílům budou 
jednotlivé země dostávat, bude záležet na 
jejich konkrétní situaci. 

Co přineslo české 
předsednictví EU v oblasti 
vzácných onemocnění
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Pro ozřejmění můžeme použít příklad. 
Jedním z vážných problémů v oblasti 
vzácných onemocnění je stanovení správné 
diagnózy. Dnes je průměrná doba od 
propuknutí příznaků do stanovení diagnózy 
5 let. Při jednáních o společném evropském 
plánu by mohl být stanoven například cíl 
v určitém časovém období zkrátit tuto dobu 
na polovinu. Jednotlivá opatření, která by 
k tomuto společnému cíli měla vést, by 
měly určovat členské země podle toho, jak 
fungují jejich zdravotní systémy a jaké jsou 
jejich možnosti. 

Je přijetí společného evropského plánu 
reálné? 
Ještě před rokem se zdálo, že se Evropská 
unie v nejbližším období v oblasti vzácných 
onemocnění výrazně neposune. V roce 2020 
byla dokončena významná výhledová studie 
Rare 2030, do níž se zapojilo přes 250 
expertů z různých zemí, a právě společný 
postup na úrovni EU byl mezi hlavními 
doporučeními této studie. Na tento fakt 
systematicky upozorňovala evropská 
organizace pro vzácná onemocnění 
EURORDIS, mimo jiné kampaní 30 
milionů důvodů. Pandemie covid však zcela 
změnila priority a problematika vzácných 
onemocnění byla odsunuta. 

K tomu, že se téma vzácných onemocnění 
opět objevilo na evropské agendě, významně 
přispěli naši evropští a francouzští kolegové. 
V návaznosti na to, že vzácná onemocnění 
zařadila mezi priority svého předsednictví 
Francie, se otevřela možnost, že trio 
Francie – Česká republika – Švédsko 
budou schopny problematiku vzácných 
onemocnění výrazně posunout směrem ke 
společnému postupu. 

Přelomovým bodem bylo, když se české 
ministerstvo zdravotnictví postavilo za 
přijetí společného evropského plánu 
a vyzvalo ostatní země, aby se připojily. 
Stalo se to na Expertní konferenci 
o vzácných onemocněních, která se 
uskutečnila v Praze 25.26. října. 

Jaký je další postup? 
Fakt, že Česká republika vyzvala ostatní 
členské státy k vytvoření společného 
evropského plánu je sice velmi významným 
úspěchem, ale k tomu, aby Evropská 
komise plán připravila a přijala, je zapotřebí 
především shody mezi vládami členských 
zemí. České ministerstvo zdravotnictví 

ČAVO připravila při příležitosti expertní konference v Praze výstavu. Podle témat 
jednotlivých sekcí konference byly vybrány příběhy lidí, kteří se s probíranými problémy 
setkávají ve svém životě. Cílem výstavy bylo upozornit ty, kdo jsou v rozhodujících 
pozicích, že nejde jen o předpisy a dokumenty, ale o osudy konkrétních lidí. 

přislíbilo, že se o tuto podporu zasadí. 
Zároveň lze předpokládat, že bude 
zapotřebí další aktivity pacientských 
organizací v ostatních evropských státech, 
aby na toto téma své vlády, především 
v zemích, které se k výzvě dosud nepřipojily, 
systematicky upozorňovaly. 

Jakých oblastí by se měl společný evropský 
plán týkat? 
Ve výzvě, kterou vydalo české ministerstvo 
zdravotnictví, jsou stanoveny obecné cíle: 
zvýšení kvality života a jeho prodloužení, 
rovné příležitosti bez ohledu na místo, kde 
lidé se vzácnými onemocněními žijí, a přístup 
k inovacím. O konkrétních tématech se 
jednalo na expertní konferenci v Praze. 

Expertní konference o vzácných 
onemocněních byla strukturována 
do pěti sekcí: 
1. Společná evropská strategie pro vzácná 

onemocnění
2. Včasná diagnóza 
3. Revize legislativy pro vzácná onemocnění 

a pediatrické přípravky
4. Dostupnost léčby u vzácných 

onemocnění
5. Ucelená péče a integrace ERN do 

národních zdravotních systémů 

Vzhledem k tomu, že tato témata jsou 
v oblasti vzácných onemocnění velmi 
aktuální, lze předpokládat, že se v určité 
podobě objeví také v evropském akčním 
plánu.
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Včasná diagnóza
O tom, co je možné udělat pro zlepšování 
v oblasti diagnostiky, jednali experti jednak 
na říjnové konferenci v Praze, ale i na 
technickém meetingu, který se také pod 
záštitou českého předsednictví uskutečnil už 
v červnu v Brně. 

Podle závěrů z obou konferencí by ke 
zlepšování novorozeneckého screeningu 
mělo vést především sdílení správných 
postupů (best practice). Současné systémy 
novorozeneckého screeningu by měly 
být podrobně analyzovány a mělo by být 
provedeno hodnocení, jak jejich jednotlivé 
součásti fungují. Ty části, které fungují 
dobře, by měly být popsány a nabídnuty 
ostatním ke uplatnění. Měly by být také 
definovány ukazatele kvality, které by 
umožnily hodnocení jednotlivých systémů 
jak navzájem mezi sebou, tak jejich vývoj 
v čase. Jednotlivé členské státy by také měly 
sdílet výstupy svých pilotních programů, aby 
je mohly ostatní případně uplatnit ve své 
praxi. Měly by být také vytvořeny společné 
definice případů a u každého onemocnění 
zařazeného do screeningu by měly 
vzniknout studie, které umožní vzájemné 
porovnávání výsledků screeningu. Na 
úrovni EU by také měl vzniknout poradní 
orgán složený z expertů na screening 
z jednotlivých zemí. 

Zvláštní pozornost by měla být věnována 
novým nástrojům, které s sebou přináší 
rychlý rozvoj genomiky. Tyto nástroje 
mají značný potenciál ke zlepšování 
zdraví lidí se vzácnými onemocněními, 
ale pojí se s nimi mnohé otázky, které je 
zapotřebí vyřešit. Jde především o etické 
otázky, nicméně řada technických 
a ekonomických aspektů by měla být také 

objasněna. Související předpisy by měly 
být citlivě nastaveny tak, aby na jedné 
straně zajišťovaly bezpečnost a účinnost 
používaných prostředků, ale aby na druhé 
straně nezabránily rozvoji této oblasti. 

Vývoj nových léčivých přípravků
Od doby, kdy bylo přijato Nařízení 
o léčivých přípravcích pro vzácná 
onemocnění, vzniklo množství nových 
léků. Zároveň ovšem vyvstaly nové otázky: 
v mnoha oblastech zůstává potřeba 
výzkumu a vývoje nový léčiv velmi naléhavá, 
ale přesto jim není věnována adekvátní 
pozornost, na druhé straně je otázka 
dostupnosti nových léčiv a jejich ceny. 

V současné době se připravuje revize 
předpisů, která před lety výzkum a vývoj 
léčivých přípravků nastartovaly (Nařízení 
Evropského parlamentu a Rady č. 
141/2000 o léčivých přípravcích na vzácná 
onemocnění). Při této příležitosti by bylo 
zapotřebí upravit pobídky tak, že budou 
výzkum silněji směřovat do oblastí, kde je 
jeho potřeba největší. Na tomto vymezení 
by se významnou měrou měli podílet právě 
pacienti, kteří s těmito nemocemi žijí a měli 
by proto být zapojeni také do nastavování 
priorit výzkumu. 

Vedle toho je zapotřebí se věnovat 
dostupnosti nově přicházejících léčiv. 
Přitom je nutné vybalancovat na jedné 
straně schopnost zdravotních systémů za 
léčbu platit a na druhé straně atraktivitu 
Evropy jako místa pro vývoj a uvádění 
nových léků do praxe. 

Jakým tématům by měl být  
společný evropský plán věnován?
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Dostupnost léčby
Mezi jednotlivými členskými státy 
existují často významné rozdíly 
v dostupnosti nových terapií. Je to 
dáno jednak rozdíly v dostupnosti 
specializované péče, ale především 
rozdílnými přístupy k lékům na vzácná 
onemocnění. Tyto přípravky jsou obvykle 
velmi složité a nákladné. Přitom ve chvíli, 
kdy jsou uváděny na trh, jsou údaje 
o nich často neúplné a provází je mnoho 
nejistot ohledně jejich skutečné hodnoty 
a přínosu pro pacienty. Proto by členské 
státy měly nastavit způsoby, jak o těchto 
lécích sdílet informace a jak tyto léky 
společně hodnotit (tzv. HTA – Health 
Technology Assessment). 

Zároveň by bylo zapotřebí, aby členské 
státy mezi sebou sdílely zkušenosti 
s různými modely nákupu, které uplatňují 
při zajišťování těchto léčiv a platbách za ně. 
Měly by být také prozkoumány možnosti 
společného vyjednávání s výrobci těchto 
přípravků (Mechanisms of Coordinated 
Accesss).

Ucelená péče ve vysoce 
specializovaných centrech 
Jedním ze zásadních problémů, který 
se v oblasti vzácných onemocnění 
projevuje, je dostupnost ucelené vysoce 
specializované péče. Proto Evropská 
komise iniciovala vznik Evropských 
referenčních sítí, které propojují podle 
diagnostických skupin jednotlivá 
specializovaná pracoviště napříč členskými 
státy. K tomu, aby mohl být potenciál 
těchto sítí plně využit, je však zapotřebí, 
aby byly plně integrovány do národních 
zdravotních systémů. 

Zároveň je zapotřebí, aby pracoviště 
zapojená v těchto sítích měla odpovídající 
kapacity a byla schopna poskytovat péči 
všem pacientům, kteří ji potřebují. Je tedy 
také třeba nastavit jejich odpovídající 
financování. Tyto sítě otevírají celou řadů 
možností, jak posunout péči o pacienty se 
vzácnými onemocněními na vyšší úroveň. 
Jde především o možnost sdílení dat, 
zkušeností a poznatků i o to, uplatnit tyto 
nové poznatky v praxi. K tomu je ovšem 
zapotřebí především zajistit, aby zdravotní 
data byla vytvářena takovým způsobem, 
aby bylo možné je odpovídajícím 
způsobem sdílet. Zároveň by toto 
propojení mělo vést k tomu, že bude 
možné vytvořit standardizované postupy 
pro integrovanou péči napříč jednotlivými 
specializacemi. 

Dva lidé narození v různých zemích EU 
se stejnou nemocí by neměli mít zcela 
rozdílné zkušenosti s péčí 
Evropská organizace EURORDIS se už 25 
let zabývá formulováním a prosazováním 
zájmů pacientů se vzácnými onemocněními 
na úrovni EU. Je také hlavním iniciátorem 
úsilí směřujícímu k vytvoření společného 
evropského plánu pro vzácná onemocnění. 
Zeptali jsme se jejího ředitele, Yanna Le 
Cama, a Jenny Steelové, vedoucí oddělení 
evropských záležitostí, na to, jak by měl 
společný evropský plán vypadat a co by 
mohl přinést. 

Jak by měl tento společný evropský plán 
pro vzácná onemocnění vypadat? Co by 
v něm podle vás nemělo chybět?
Tento plán by měl mít především jasné cíle. 
Ty by měly být určeny pro každý členský 
stát a měly by mít časový rámec, ať už 

jde o zkrácení doby do diagnózy, snížení 
zranitelnosti lidí se vzácnými onemocněními 
nebo zlepšení přístupu k léčbě. Tento plán by 
měl také zahrnovat a sladit všechny politiky, 
které již existují na národní a mezinárodní 
úrovni. Měl by také vést a podporovat vznik 
národních plánů a strategií, aby každá země 
měla jasno v tom, jak bude postupovat, 
aby zlepšila životy lidí se vzácnými 
onemocněními, kteří v ní žijí.

Kdy by měl být plán navržen, projednán 
a přijat?
Co nejdříve! V roce 2019 stanovil Evropský 
účetní dvůr jako termín pro „revizi, 
aktualizaci nebo obnovení“ strategie pro 
vzácná onemocnění rok 2023 a Evropská 
komise s tím souhlasila. Ovšem zatím 
jsme nezaznamenali žádný pokrok. Od 
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zahájení výhledové studie Rare 2030 
v roce 2019 probíhají diskuse o tom, jak by 
měla vypadat. Mnohé se vyjasnilo během 
nedávných diskusí na expertní konferenci 
českého předsednictví o vzácných 
onemocněních.

Kdy bychom mohli vidět konkrétní dopady 
přijetí plánu a jakým způsobem?
Aby plán nabyl konkrétní podoby, musela 
by jej navrhnout Evropská komise. 
Doufáme, že v příštích několika měsících 
budou přijata opatření, která připraví půdu 
pro evropský plán pro vzácná onemocnění. 
Doufáme také, že se můžeme spolehnout na 
podporu nadcházejících předsednictví EU, 
včetně Španělska a Belgie, aby se vzácná 
onemocnění udržela v programu a aby tyto 
země podpořily vypracování plánu.

Mezi členskými státy existují značné 
rozdíly v dostupnosti zdravotní péče 
a léčby vzácných onemocnění. Myslíte si, 
že by se tyto rozdíly měly snížit? A pokud 
ano, do jaké míry umožňuje současný 
soubor pravomocí Evropské unie tyto 
rozdíly zmenšovat?
Rozdíly mezi členskými státy, pokud jde 
o diagnostiku, přístup k diagnostickým 
nástrojům, přístup k léčbě a způsoby 
péče, jsou nepřijatelné. Dva lidé narození 
v různých zemích se stejnou nemocí mohou 
mít zcela odlišné zkušenosti s péčí i s tím, 
co jim přinesla. Usilujeme o rovnost v rámci 
Evropy. Věříme, že stanovením měřitelných 
cílů, se kterými budou souhlasit všechny 
členské státy EU, se nerovnosti sníží. I když 
Evropská unie nemůže přímo zasahovat 
do členských států, doufáme, že strategie 
poskytne zemím nástroje, které potřebují, 

podpoří sdílení osvědčených postupů a určí 
společný směr pro všechny země.

Zdravotnictví je až na výjimky jednou 
z oblastí, ve které může EU členské země 
pouze podporovat, koordinovat jejich 
úsilí nebo doplňovat jejich aktivity. Unie 
zde nemá pravomoc přijímat legislativu 
a nesmí zasahovat do legislativních 
opatření členských zemí. Mělo by se to 
změnit a pokud ano, jak?
To je opravdu zajímavá otázka: víme, že se 
vzácnými nemocemi si žádná země nemůže 
poradit sama. Rozmanitost zdravotnických 
systémů a kompetencí by ovšem jakýkoli 
centralizovaný proces umožnila jen těžko. 

Existují však oblasti, kde by centralizovaný 
proces mohl a měl být prozkoumán. Mohl 
by fungovat například při společných 
jednáních o cenách léčby nebo při 
koordinaci péče o ultravzácná onemocnění. 
Společnou akci o integraci Evropských 
referenčních sítí do vnitrostátních systémů 
zdravotní péče vnímáme jako příležitost 
k zajištění konzistentní výměny informací 
v rámci Evropské unie, která bude 
odpovídat potřebám každého členského 
státu.

Má plán pro vzácná onemocnění 
zahrnovat i problematiku léků na VO, 
nebo bude tato problematika dostatečně 
ošetřena ve farmaceutické strategii?
Plán pro vzácná onemocnění by měl 
zahrnovat všechny oblasti, které se dotýkají 
člověka se vzácným onemocněním. Víme, 
že léčba je pro lidi žijící se vzácným 
onemocněním považována za nejvyšší 
prioritu. Je to složité téma, což je přesně 
důvod, proč doufáme, že evropský akční 
plán pro vzácná onemocnění by mohl 
zajistit integraci různých politických 
iniciativ od těch týkajících se výzkumu, 
až po ty, které se zabývají dostupností pro 
pacienty. V současné době se na evropské 
úrovni pracuje na mnoha tématech – od 
revize předpisů týkajících se léčivých 
přípravků pro vzácná onemocnění, jež mají 
stanovit pobídky, přes zavedení Evropského 
prostoru pro zdravotní data, jež se zabývá 
tím, jak lze data využít ve výzkumu 
a politice, po implementaci nařízení o HTA 
– to vše by mělo být zohledněno.
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Na expertní konferenci o vzácných onemocněních, která proběhla na konci října v Praze, vydalo 
české ministerstvo zdravotnictví výzvu k vytvoření evropského plánu pro vzácná onemocnění. 
O potřebnosti společného evropského postupu u vzácných onemocnění hovořili jak ministr 
zdravotnictví Vlastimil Válek, tak náměstek Jakub Dvořáček. O tom, jak bude ČR postupovat 
dál, jsme hovořili právě s Jakubem Dvořáčkem.  

Na konferenci jste prezentovali výzvu 
k vytvoření Evropského plánu pro vzácná 
onemocnění s tím, že v rámci času, který 
českému předsednictví zbývá, se budete 
snažit získat pro ni co nejširší podporu 
mezi členskými státy. Proč jste výzvu vydali 
a jak by měl plán vypadat? 
Evropská unie už dnes postupuje u vzác
ných onemocnění v mnoha ohledech 
společně – jsou vytvořeny Evropské 
referenční sítě, fungují pobídky pro výrobce 
léků i podpora výzkumu. Nyní je zapotřebí 
všechny tyto oblasti propojit a začít řešit ob
lasti, které dosud zůstávaly stranou. K tomu 
je zapotřebí vytvořit akční plán, který by 
měl mít podobnou strukturu a měl by být 
financován podobným způsobem, jako už 
dříve přijatý plán pro onkologii, Beating 
Cancer Plan. K vytvoření plánu pro vzácná 
onemocnění by měla přistoupit Evropská 
komise, přesněji řečeno DG Santé. Ta to 
ovšem nyní nemá v plánu. A právě to je 
potřeba změnit. Lidé, kteří se vzácnými 
onemocněními žijí, nemají čas čekat: když 
nedostanou potřebnou léčbu a péči včas, má 
to pro ně nezvratné zdravotní důsledky. 

A jak dlouho mohou jednání o zahájení 
práce na plánu trvat? 
Chtěli bychom dosáhnout toho, že se celý 
proces nastartuje dřív, než skončí trio našeho 

předsednictví, tedy do poloviny příštího roku. 
Naše výzva směřuje k tomu, aby komise 
vyčlenila potřebné kapacity a začala plán 
připravovat. Snažíme se, spolu s organizací 
EURORDIS a dalšími, o to, aby ji podpořilo 
co nejvíce zemí a doufám, že až ji budeme 
v prosinci uzavírat, bude snazší spočítat země, 
které ji nepodpořily, než ty, které ji podpořily. 

Jak bude proces pokračovat dál? 
Samotná výzva, i kdyby ji podpořily všechny 
země, ještě neznamená, že komise musí začít 
jednat. Je potřeba, aby podpora přišla ze 
všech stran, třeba z evropského parlamentu. 
Až komise přistoupí k tvorbě plánu, bude jí 
trvat tak půl, tři čtvrtě roku, než ho vytvoří, 
a pak bude zapotřebí další čas ke schvalování. 
Optimistický odhad je, že celý proces bude 
od chvíle, kdy komise vyčlení potřebné 
kapacity, trvat přibližně rok. Každopádně by 
bylo velice dobře, abychom to stihli během 
funkčního období současného evropského 
parlamentu (pozn. red.: tedy do r. 2024). 

Vzácná onemocnění byla mezi prioritami 
všech zemí našeho tria předsednictví (Francie, 
Česká republika, Švédsko). Po Švédsku přebí
rá předsednictví Španělsko, které se vzácným 
onemocněním také dlouhodobě věnuje. Je 
tedy pravděpodobné, že na naše úsilí naváže 
a podaří se práci na plánu nejen nastarto

vat, ale také dokončit, tedy plán projednat 
a schválit. Oblast vzácných onemocnění se za 
poslední dobu velmi posouvá a mnoho věcí 
se podařilo změnit. To není obvyklé v jiných 
oblastech zdravotnictví. Je vidět dlouhodobá 
a systematická práce organizací, které o tyto 
změny usilují, ať na národních úrovních, jako 
je ČAVO, nebo na evropské úrovni, tedy 
především EURORDIS. 

Jaké je podle vás nejdůležitější téma, které 
by v plánu rozhodně nemělo chybět? 
Já vidím jako velmi vážný nedostatek 
současné situace nevyváženost dostupnosti 
léčby. Máme síť center ERN, která mají 
poskytovat v ideálním případě stejně kvalitní 
péči. Jenže pak narazíte na to, že určitá 
léčba nebo technologie v některých státech 
dostupná je a jinde ne. A ten rozdíl může 
být obrovský, třeba šest nebo osm let. To je 
dlouhodobě nepřijatelné. Není možné, aby 
pacient z Bulharska a z Německa měli takto 
diametrálně odlišné podmínky. Neříkám, 
že je nutné, aby byly léky dostupné v celé 
Evropě ve stejný den, ale je zapotřebí, aby se 
technologie dostala k pacientům v nějakém 
rozumném čase. 

Druhou stranou problému je nastavení 
ceny u těchto technologií. Investujeme 
jako Evropa obrovské prostředky do vývoje 
léčiv. Nejde jen o investice do výzkumu, ale 
i o prodlouženou patentovou ochranu těchto 
léků. Ovšem přípravky, které EMA registru
je, jsou často tak nákladné, že některé státy, 
ČR nevyjímaje, mají problém je zaplatit 
a některé státy si je prostě nemohou dovolit. 
Máme tedy na jedné straně dobře nastavené 
podmínky pro výzkum, ale evidentně nám 
něco nefunguje v oblasti cenotvorby. To je 
zapotřebí změnit. Nemá cenu investovat do 
výzkumu a pak si nemoci technologii pro 
pacienty dovolit. Dokud toto nevyřešíme, 
budeme stále narážet na problémy s dostup
ností. A to je zrovna věc, kterou nemůžeme 
řešit stát po státu, ale jako EU dohromady.
 
Myslíte si, že je potřeba změnit, jak 
funguje EU v oblasti zdravotnictví? 
Myslím, že k tomu postupně směřujeme. 
Neznamená to však nutně změnu kompeten
cí nebo legislativy. Poslední dva roky ukázaly, 
že Evropa umí v odpovědi na zdravotní krize 
fungovat společně. Samozřejmě, vždy bude na 
členském státu, zda se rozhodne vydat nějaké 
prostředky na určitou péči nebo léčbu. Mohli 
bychom ale například vyjednávat společně 
o cenách technologií. Na to máme nástroje 
už dnes. A nejde jen o léky, v rámci současné 
evropské legislativy můžeme posílit spoluprá
ci v mnoha dalších oblastech. 

Jakub Dvořáček: Je zapotřebí, aby 
Evropská komise začala pracovat 
na plánu pro vzácná onemocnění 
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Stává se, že romské děti z vyloučených 
lokalit v mnoha ohledech neprospívají: 
fyzicky, kognitivně i sociálně, nedaří se jim 
ve školách ani dalších oblastech života. Jako 
příčina se může jevit jejich sociální prostředí, 
potíže se vzděláváním nebo jiné příčiny 
souvisejcí s prostředím, kde vyrůstají. Někdy 
to ale může být daleko prostší: mají vzácné 
onemocmění, o němž nikdo neví, že by mohlo 
v této komunitě existovat. 

„V těchto populacích se poměrně často 
vyskytují neurovývojová onemocnění, 
kongenitální katarakty nebo glaukom, 
různé syndromy, demyelinizační 
neuropatie, kardiogenetická onemocnění, 
nesyndromová prelingvální hluchota a další 
onemocnění. Přitom nejsou dostatečně 
diagnostikována v primární péči,“ vysvětluje 
prof. MUDr. Milan Macek, DrSc. „Právě 
proto jsme jako Národní koordinační 
centrum pro vzácná onemocnění při 
Ústavu biologie a lékařské genetiky 2. 
lékařské fakulty a Faktultní nemocnice 
v Motole (www.nkcvo.cz) připravili projekt 
zaměřený na zlepšení diagnostiky vzácných 
onemocnění u romské populace v těchto 
vyloučených lokalitách,“ dodává. 

Projekt Národního koordinačního centra 
pro vzácná onemocnění je primárně 
zaměřený na stanovování diagnózy u lidí 
z vyloučených lokalik a na osvětu mezi 
lékaři primární péče v těchto regionech tak, 
aby byli schopni lépe odhalovat příznaky 
a pacienty správně nasměrovat.

Odborníci z Fakultní nemocnice v Motole 
spolupracují v rámci projektu jednak 
s místními praktickými lékaři, ale také 
s koordinátory Regionálních center 
podpory zdraví Státního zdravotního 
ústavu. To jsou lidé, kteří pocházejí 
z těchto lokalit, ale byly vyškoleni Státním 
zdravotním ústavem, aby pomáhali 
orientovat místní lidi k odpovídajícím 
zdravotním službám. Díky projektu tak 
dochází k optimálnímu propojení vysoce 
specializované péče v rámci fakultní 
nemocnice a dalších pracovišť s místními 
lékaři a koordinátory v terénu. 

Lidé v regionech, ať už lékaři, koordinátoři, 
nebo samotné rodiny jsou také informováni 
o tom, že se mohou obracet na help linku 
ČAVO. 

„Tak jako v každé jiné populaci se i mezi 
Romy z vyloučených lokalit vyskytují 
vzácná onemocnění. Chtěli bychom naším 
projektem napomoci tomu, aby se snáze 
dostávali k odpovídající diagnóze a léčbě. 
Velice si ceníme práce lékařů primární 
péče i regionálních koordinátorů Státního 
zdravotního ústavu, kteří nám jsou v tomto 
úsilí velice nápomocni, bez nich by náš 
projekt nemohl fungovat,“ uzavírá Milan 
Macek. 

Neprospívání a neúspěch dětí z vyloučených 
lokalit bychom neměli automaticky 
připisovat prostředí, v němž vyrůstají

V populaci Romů se ve větší 

míře vyskytují některá specifická 

vzácná onemocnění, jako 

například neurovývojové, oční 

nebo neurosensorické choroby.

Projekt č. ZD-ZDOVA2-001 Fakultní nemocnice 
v Motole s názvem Zvýšení dostupnosti cílené 
prevence a včasné diagnostiky specifických přenosných 
a nepřenosných onemocnění ve vybraných sociálně 
vyloučených lokalitách s romskými komunitami je 
financován z finančního mechanismu EHP, Norských 
fondů.

zdroj: Ministerstvo práce a sociálních věcí - Analýza sociálně vyloučených lokalit v ČR

Výskyt sociálně vyloučených lokalit v ČR
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Pokud pacient čelí život ohrožující nemoci, 
měl by mít přístup k paliativní péči, tedy 
péči zaměřené na zvyšování kvality života 
pacientů a jejich rodin. To platí u častých 
i vzácných onemocnění. Vzhledem k tomu, 
že pro většinu vzácných onemocnění 
neexistuje lék, je pro tuto oblast paliativní 
péče velice významná. Je ovšem také 
v mnoha ohledech specifická. A nejde jen 
o typický nedostatek informací o těchto 
onemocněních. Zhoršování zdravotního 
stavu u lidí se vzácnými onemocněními 
je často postupné a může trvat několik 
desetiletí. A na to je zapotřebí pamatovat při 
začleňování paliativní péče do vznikající sítě 
center pro vzácná onemocnění. 

ČAVO proto usiluje o to, aby v rámci 
koncepce národní sítě center pro vzácná 
onemocnění byla vytvořena pozice 
klíčového pracovníka nebo koordinátora 
péče. Ten by měl být hlavním kontaktem 
pro pacienta a rodinu. Měl by je 
provázet dlouhodobě tak, aby se na něj 
mohli obracet například v situacích, 
kdy nemoc postoupí do dalšího stádia 
nebo se rozhodují o nějakém náročném 
zákroku či léčbě. Klíčový pracovník by 
v ideálním případě provázel pacienta 
a jeho rodinu od stanovení diagnózy, 
přes různé fáze progrese nemoci 
a související změny v každodenním 
životě, až k závěru života. 

Za tímto účelem se ČAVO účastní jednak 
vzdělávacích akcí a konferencí, naposledy 
například celostátní konference paliativní 
medicíny letos v září v Ostravě. Navazujeme 
také kontakty s partnery a institucemi, 
které se tématu dlouhodobě věnují, 
jako je Centrum provázení, Aliance pro 
individualizovanou podporu, Nadace rodiny 
Vlčkových nebo Institut Pallium. Skrze naši 
účast na konferencích i v rámci kontaktů 
s našimi partnery se snažíme přinášet pohled 
pacientů se vzácnými onemocněními tak, aby 
se stal běžnou součástí uvažování o paliativní 
medicíně a promítal se do připravovaných 
koncepcí a dalších dokumentů určujících 
další směřování oboru. 

Projekty 
Centra pro vzácná onemocnění  
mají poskytovat také paliativní péči

V některých evropských zemích existují 
centra, která mají za cíl usnadňovat život 
lidem se vzácnými onemocněními. Vycházejí 
z předpokladu, že diagnóza vzácného 
onemocnění dopadá na všechny oblasti života 
pacienta a jeho rodiny, tedy nejen na zdraví, ale 
také na rodinné a společenské vztahy, schopnost 
pracovat, ekonomickou soběstačnost rodiny nebo 
vzdělávání. V takové situaci rodiny potřebují 
také komplexní pomoc a podporu – a právě na 
poskytování této komplexní pomoci a podpory 
jsou tato centra zaměřena. 

Tato centra se snaží na jedné straně o podporu 
pacientů skrze pobytové kurzy zaměřené na 
zvládání života s nemocí nebo individuální 
konzultace v přelomových životních situacích. 
Na druhé straně také usilují o to, aby lidé, kteří 
se vzácnými pacienty přicházejí do styku ve 
své práci, tedy například asistenti, pedagogové 
nebo lékaři v terénu, byli adekvátně vyškoleni 
a byli schopni se o pacienty se specifickými 
potřebami postarat. 

ČAVO se rozhodlo prozkoumat možnost 
vzniku takového centra v České republice. 
Koncepce těchto center je ovšem velice 
různorodá a vychází z lokálních podmínek 
v jednotlivých zemí. Není tedy možné 
koncepci vybraného zahraničního centra 

jednoduše převzít, ale je zapotřebí, aby české 
centrum bylo vytvořeno podle zdejších 
potřeb a podmínek, ať už jde o nastavení 
zdravotních a sociálních služeb, dostupnosti 
podpůrných služeb, fungování pacientských 
organizací a podobně. Za tím účelem 
vznikl projekt, jehož cílem je vytvořit studii 
proveditelnosti, která vymezí, jaké potřeby 
má centrum pokrývat, jaké bude poskytovat 
služby, kdo budou příjemci těchto služeb 
a jak organizačně a finančně by měl být chod 
centra zajištěn. 

Vedle zkoumání činnosti zahraničních 
center v letošním roce uspořádala ČAVO 

dva workshopy, jeden s lékaři z vysoce 
specializovaných center a jeden se zástupci 
pacientských organizací. Jejich cílem bylo 
zjistit, jaké potřeby vnímají odborníci 
a jaké pacienti. Všechny tyto podklady pak 
poslouží k vytvoření koncepce centra, které 
bude plně odpovídat místním podmínkám 
tak, aby byly co nejlépe využity stávající 
dostupné služby a zároveň co nejlépe 
vyplněny mezery a nedostatky v nich. 

Edukační centrum pro vzácná onemocnění 

Projekt Edukační centrum pro vzácná onemocnění je 
financován z Fondů EHP 2014-2021 v rámci programu 
Zdraví „Podpora činnosti NNO v oblasti pacientských 
organizací“.
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Lubomír Mazouch 
Po mnoha letech společného úsilí organizací 
pacientů se vzácnými onemocněními, 
iniciovaných především EURORDIS, 
přistoupila před pěti lety Evropská komise 
k vytvoření Evropských referenčních sítí 
(ERN). Ty mají za úkol spojovat ve 24 
sítích zaměřených na jednotlivé diagnostické 
skupiny špičková pracoviště napříč Evropou. 
Cílem tohoto propojení je kumulovat 
znalosti a zkušenosti napříč členskými 
státy a dosáhnout tak zlepšování kvality 
diagnostiky a léčby u jednotlivých vzácných 
onemocnění. Vzhledem k tomu, že ERN mají 
být od samého začátku zaměřeny na řešení 
komplexních potřeb pacientů se vzácnými 
onemocněními, jsou k řešení přizvání také 
zástupci pacientů. 

Paralelně s tím, jak vznikaly ERN, připravil 
EURORDIS, evropská organizace 
pacientů se vzácnými onemocněními, 
vznik evropských skupin zástupců pacientů 
(European Patient Advocacy Group, 
ePAG). Cílově by tyto skupiny měly být 
strukturovány stejně, jako ERN, tedy do 
24 diagnostických skupin tak, aby bylo 
možné snadno propojit klinické a vědecké 
pracovníky s pacienty. Skupiny ePAG jsou 
v současnosti složeny z nejaktivnějších 
protagonistů a iniciátorů řešení pacientské 
dimenze vzácných onemocnění. 

Úkolem zástupců pacientů, kteří se do 
činnosti ERN zapojují, je na jedné straně 
sbírat informace o tom, co pacienti 
v jejich oblasti potřebují a tyto zkušenosti 
zprostředkovat lékařům a vědcům v ERN 
a na druhé straně zase sdělovat pacientům 
a pacientským organizacím, co se děje na 
úrovni jejich ERN. 

K tomu, aby se člověk mohl do činnosti 
ePAG a potažmo ERN zapojit, je zapotřebí 
vedle schopnosti dorozumět se anglicky 
především znalost života s relevantní 
diagnózou. Zástupcem v ePAG může 
být tedy buď pacient sám, nebo člověk, 
který o něho pečuje. Musí být také 
vyslán relevantní pacientskou organizací. 
Vzhledem k charakteru záležitostí, které 
se v ERN řeší, je dobře, aby se pacientský 
zástupce orientoval v organizačních 
aspektech zdravotnictví, nicméně konkrétní 
znalosti je možné doplnit v některém 
z kurzů organizovaných např. EURORDIS. 

Při zapojení do činnosti ePAG a ERN 
je také zapotřebí zvážit, že tato činnost 
zabere určitý čas. Členové ePAG se 
mohou scházet čtyřikrát ročně a vedení 
ERN např. dvakrát. Ve formálních 
doporučeních se proto počítá s minimem 
dvou dnů za měsíc, ale velice záleží na 
tom, jak moc se konkrétní člověk zapojí 
a co všechno potřebuje nastudovat. Na 
úrovni EURORDIS vzniká množství 
užitečných pokladů, které je zapotřebí 
sledovat a studovat. Je také dobře vzít 
v potaz různé konzultace, ať už na 
evropské nebo národní úrovni. Je také 
zapotřebí počítat s občasnými cestami 
na mezinárodní setkání, i když se stále 
častějším využitím online nástrojů tato 
potřeba úměrně klesá. 

Vzhledem k tomu, že je řada témat, se 
kterými se pacientští zástupci ve svých 
ERN setkávají, společná (např. registry, 
databáze, telemedicína, vzdělávání, 
hodnocení kvality), vznikly i pracovní 
skupiny napříč jednotlivými sítěmi. Ty mají 
pomáhat zástupcům pacientů v jednotlivých 
ERN prosazovat funkční řešení v daných 
oblastech a ovšem přinášejí i další časovou 
zátěž pro zástupce pacientů. 

Evropská spolupráce umožňuje 
u vzácných onemocnění dosáhnout 
zvyšování kvality péče i kvality života 
pacientů se vzácnými onemocněními. 
Evropské referenční sítě, které byly za 
tímto účelem vytvořeny, však musí být 
implementovány do zdravotních systémů 
jednotlivých zemí. Považuji proto za 
důležité, aby se pacienti angažovali nejen 
na evropské úrovni, kde mohou přispět 
k formování těchto sítí, což je velice 
důležité, ale také na místní úrovni. Je 
zapotřebí, aby se zdejší specializovaná 
pracoviště efektivně zapojovala do práce 
ERN a také aby tato jejich činnost byla 
řádně finančně ohodnocena, jinak bude 
ze strany vedení nemocnic vnímána jako 
ztrátová a nebude dlouhodobě rozvíjena. 

JUDr. Lubomír Mazouch je předsedou 
Spolku pro atypické parkinsonské syndromy 
a v ERN-RND zastupuje tuto oblast. 

Jak pacienti přispívají k fungování 
Evropských referenčních sítí

Sbírat informace
o potřebách pacientů

a jejich pohledu 
a jednotlivé

aspekty péče 

Sdílet informace
od lékařů zapojených

v ERN s pacienty
a pacientskými
organizacemi 

Předávat tyto poznatky
lékařům zapojeným v ERN,

aby je mohli brát
v potaz při  řízení

činnosti sítě

13

2
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Představujeme 
Proč vznikla Národní 
asociace pacientských 
organizací

Bohdana Rambousková
Před rokem, 17. listopadu, byla založena 
Národní asociace pacientských organizací 
(NAPO). Sdružuje pacientské organizace 
zaměřené na všechny typy chronických 
onemocnění i zdravotního postižení působící 
v České republice. U jejího zrodu stálo též 
ČAVO a dalších 10 zakládajících členů. 
V tuto chvíli má NAPO již 35 členských 
organizací a další vyjadřují o členství zájem. 
ČAVO tak může v rámci NAPO prosazovat 
pohled pacientů se vzácným onemocněním 
i při tvorbě zdravotních politik společných 
pro všechny pacienty.

NAPO se zaměřuje na prosazování 
kolektivních zájmů pacientů a jejich 
účasti na rozhodovacích procesech ve 
zdravotnictví. S tím úzce souvisí snaha 
o zajištění udržitelného financování 
provozu pacientských organizací, aby 
se mohly věnovat své práci a nemusely 
každý rok bojovat o přežití. „Působíme na 
systémové úrovni a zastupujeme pacienty 
na jednání různých komisí, pracovních 
skupin a kulatých stolů. Prezentujeme 
postoje pacientů klíčovým účastníkům ve 
zdravotním systému, aby se už nestávalo, že 
se bude o pacientech rozhodovat bez nich,“ 
říká ředitelka NAPO Tímea Piskáčková. 

Z konkrétních témat, jimž se NAPO v prv
ním roce své činnosti věnuje, lze zmínit 
strategii rozvoje digitální medicíny v ČR 
pohledem pacientů, zapojení do diskuzí 
o distančním výdeji léků pacientům s chro
nickým onemocněním, nebo otevření téma
tu práva být zapomenut, které by odstranilo 
diskriminaci lidí s ukončenou léčbou váž
ných onemocnění při sjednávání životního 
pojištění a hypoték. „Za velmi významné 
považujeme také působení NAPO na 
mezinárodní úrovni. Jako člen evropských 
platforem European Patients´ Forum (EPF) 
a Patient Access Partnership (PACT) jsme 
získali jedinečný přístup k mezinárodnímu 
networkingu, webinářům a konferencím,“ 
zdůrazňuje Piskáčková. Letos v září NAPO 
ve spolupráci s EPF a PACT v Praze uspo
řádalo mezinárodní konferenci o zapojování 
pacientských organizací do rozhodovacích 
procesů ve zdravotnictví, která se konala 
v rámci českého předsednictví v Radě EU. 

Vznik Národní asociace pacientských 
organizací finančně podpořily Fondy 
EHP. Zahraničním partnerem NAPO je 
Funksjonshemmedes Fellesorganisasjon 
(FFO), norská zastřešující organizace 
zastupující 70 % všech pacientských 
organizací v zemi.

Priority NAPO  
(redakčně upraveno)

Elektronizace zdravotnictví
 sdílení zdravotnické dokumentace mezi 

poskytovateli zdravotnické péče a sdílení 
dat mezi zdravotnickými a sociálními 
systémy

 posílení práva pacientů k vlastnictví svých 
zdravotních dat 

 větší využívání zdravotnických datových 
souborů (big data)

 podpora dalšího rozvoje elektronických 
služeb pro pacienty 

 stanovení standardů zdravotní péče po
skytované v rámci veřejného zdravotního 
pojištění 

 zavedení motivačních systémů pro 
pacienty k péči o vlastní zdraví cestou 
zdravotního připojištění

 uplatňovat principy HTA (Health Tech
nology Assessment) ve všech oblastech 
zdravotních intervencí

Prevence vzniku onemocnění 
 zajistit dosažení cílů v oblasti podpory 

zdraví a prevence nemocí
 zvyšovat zdravotní gramotnost obyvatel

stva
 rozšířit bonifikační systém motivující 

občany ke zdravému způsobu života  
a prevenci

Pacientské organizace 
 posílit úlohu pacientských organizací 

a jejich zapojení do rozhodovacích proce
sů ve zdravotnictví

 zajistit udržitelnost činnosti pacientských 
organizací

 posílit roli pacientských organizací ve 
správních a dozorčích radách zdravotních 
pojišťoven 

 podporovat systémové zapojení pacientů 
do medicínského výzkumu včetně inovací

Dostupnost zdravotní a následné 
péče 
 zvýšit dostupnost zdravotní péče zajišťo

vanou praktickými lékaři a stomatology
 rozvíjet péči poskytovanou v centrech 

specializované péče s důrazem na multi
disciplinární přístup k léčbě

 podporovat paliativní péči pro děti i do
spělé, odlehčovací, mobilní i domácí péči

 zajistit legislativní a systémové propojení 
zdravotní a sociální péče 

 zajistit finanční udržitelnost zdravotního 
systému a kvality poskytované zdravotní 
péče 
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