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EDITORIAL

Vizeni ctenaii

préveé otevirdte dalsi &islo Zpravodaje Ceské
asociace pro vzacnd onemocnéni — CAVO.
Dozvite se v ném, jak je to s centrovou péci
pro vzicnd onemocnéni u nds, coZ je téma,
které v soucasné dobé fesi Meziresortni

a mezioborova pracovni skupina pro vzacnd
onemocnéni pii Ministerstvu zdravotnictvi
CR. Zjistite, jaké bylo nase prvni setkdni

s norskou asociaci Frambu a kam smétuje.
Podélime se s Vami o informace ze
zasedani Rady narodnich asociaci pro
vzicnd onemocnéni pii organizaci Eurordis
a predstavime Vam sluzbu RareConnect,
kterou Eurordis poskytuje. V neposledni
fadé Vam pak piindsime rozhovor s CEO
Eurordisu, panem Yannem Le Camem.

UkiZeme vim také nasi novou kanceldf
a pfedstavime nase nové webové stranky,
které byly spustény v lété.

Budeme ridi, kdyz se vim bude nové &islo
Zpravodaje libit. Pokud byste v ném néco
postradali, prosime, dejte nim védét.

A mite-li néjaké téma, kterému se vénujete
a chtéli byste se o né podélit s ostatnimi,
napiste ndm a dime ho do pristiho ¢isla.

Prejeme Vam krdsny adventni Cas, kouzelné
Vénoce a do nového roku hodné zdravi,

§tésti a spokojenosti!

Anna Arellanesovd, predsedkyné CAVO

SEZNAM CLENU GESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNEN

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

Asociace muskuldrnich dystrofika, www.
amd-mda.cz, info@amd-mda.cz

Atos, www.atos-os.cz, pradova@seznam.cz

AVMinority, www.avminority.cz, info@
avminority.cz

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

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

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

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

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

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

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

Nirodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
www.nspku.cz, radek.puda@seznam.cz
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Obcanské sdruzeni imunodeficitnich
pacientt HAE/AAE, www.hae-imuno.

cz, maselli@hae-imuno.cz

Obcanské sdruzeni Metod¢j, www.os-
metodej.cz, os-metodej@seznam.cz

Obcanské sdruzeni MYGRA-CZ, www.

mygra.cz, bruhova@mygra.cz

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

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

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

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

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

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.c

Spolecnost pro mukopolysacharidosu,
www.mukopoly.cz, spmps@seznam.cz

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

s€zZnam.cz

Clenové bez organizace zastupuji
nasledujici diagnézy:

Arnold-Chiari malformace
Atrézie jicnu

CIDP - chronicka zanétlivd demyeliza¢ni
polyneuropatie

Ehlersiv-Danlostiv syndrom
Familialni sttfedomofskd horecka
Frasertiv syndrom

Hemangiom
Hydrosyringomylie
McCune-Albrightiv syndrom
Syringomyelie

Tarlovova cysta

Tetrasomie X-chromosomu

Seznam clenii je platny ke dni vyddani Zpravodaje CAVO.



KONFERENCE PHARMAROUND:
TENTOKRAT 0 UVADENi LEK( DO PRAXE

TEXT: ANNA ARELLANESOVA

Konference PharmAround, kterou
potddd Farmakologicky tstav Lékarské
fakulty Masarykovy univerzity, byla
tento rok vénovédna otizkim uvadéni
novych 1ékt do praxe. Ve chvili, kdy je
prokazana bezpednost a iéinnost novych
lécivych piipravka, nastivd slozitd faze
jejich registrace a na narodni urovni
stanoveni vy§e thrad ze zdravotniho
pojisténi. Vzhledem k omezenym
zdrojim kazdého systému zdravotnictvi
je pochopitelné, Ze se ti, kdo maji na
starosti finan¢ni stabilitu celého systému,
snazi chovat co nejhospodarnéji. Na
druhé strané je ovéem nezbytné zajistit,
aby novd 1é¢iva byla co nejdiive dostupna
pro pacienty. Jednim ze zpusobt, jak

k tomuto problému pfistoupit, je Health
Technology Assessment, HTA. Tomu,
co je mozné ocekédvat od HTA, jaké jsou
zku$enosti v zahraniéi a jak jsme na tom
v Ceské republice, byla vénovédna letosni
konference.

Jednotlivi vystupujici pfednesli své
zkusenosti o vyuziti HTA na Slovensku,
ve Svédsku, Rakousku a Némecku. Svij
pohled prezentovali zdstupci SUKL a
vyrobcu inovativnich i generickych 1é¢iv.
Neékolik prispévki bylo také vénovino
problematice hodnoceni kvality Zivota
pacientd v ramci HTA. Cist konference
byla vénovina také vyuziti HTA v oblasti
zdravotnickych prostfedkd, pravnimu
zakotveni této problematiky a souc¢asnému

postupu v Ceské republice. Také CAVO

v ramci konference prezentovala svij

postoj k zavadéni HTA v Ceské republice.

Pozice CAVO prezentovani na
PharmAround (vynatek):

(..) Podle Ndrodniho akcniho planu,
prijatého vlddou Petra Necase, ktery vychdzi
z Ndrodni strategie pro vzdcnd onemocnéni,
by mél stdt zajistit vSem pacientiim se
vzdenym onemocnénim rovnocenny pristup

k indikované a vysoce kvalitni zdravotni péci
a zavést takovd organizacni opatient, aby

byly odstranény bariéry v pristupu pacientii
k takovéto péci. Soucasnd ceskd legislativa
viak neznd ani pojem léku na vzdcnd
onemocnént a Stdtni iistav pro kontrolu
léciv nebere pri registraci a stanovovdnit
tihrad na zretel specifika lékii pro vzdcnd
onemocnént. Podle metodiky S UKL % roku
2013 a dosavadni praxe vychdzejici z této
metodiky S UKL dokonce uplatriuje hranici
ndkladové efektivity (nespravné nazyvané
hranici ochoty platit) také u lékii z kategorie
orphan drugs a jiz existuji proni ndvrhy
na nehrazent takovych lékii z verejného
zdravotniho pojisténti. Tento postup je
neobvykly a v mnoha evropskych zemich

se prisnd kritéria farmakoekonomickd

a HTA na tyto léky neuplatiiuji. Pacientské
organizace maji proto opravnénou obavu,
Ze bude ztiZen pristup pacientil se vzdcnym
onemocnénim k iucinné a efektioni léché (...)

Na konferenci jsme se viak dozvédéli,

7e SUKL tdajné zacal posuzovat léky
pro vzdcna onemocnéni také z pohledu
etického a socidlniho, nejenom z pohledu
toho, jakou zdtéz predstavuji.

Citovdno ze sborniku PharmAround 2013,
vydaného Lékarskou fakultou Masarykovy
univerzity v Brné 2013.
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FRAMBU, VELKA INSPIRACE PRO CAVO

TEXT: ANNA ARELLANESOVA

Na pocdtku listopadu jsme se v motolské nemocnici poprvé setkali se zdstupcem norského ndrodniho centra pro vzdcnd onemocnéni Frambu, panem
Davidem Bergsakerem. Setkdni se zicastnili 2dstupci Ustavu biologie, lékarské genetiky a biochemie 2. LF UK a FN Motol.

Frambu je norské ndrodni centrum
poskytujici sluzby lidem se vzdcnym
onemocnénim. Bylo zaloZeno jiz

v padesitych letech minulého stoleti

a od poloviny sedmdesatych let se

zacalo vénovat problematice vzdcnych
onemocnéni. Frambu neni klasickou
zastfesujici organizaci, jakou je CAVO.
Vénuje se predevsim informa¢nim

a vzdéldvacim aktivitim. Porddd pobytové
kurzy, pfi nichZ nemocni, jejich rodiny
iti, ktefi jim poskytuji péci, zistavaji

na pidé centra a vymeéna informaci

a navazovani kontaktt je tak velmi
intenzivni. Frambu pofadé tydenni nebo
¢trndctidenni letni tabory pro déti a mladé
pacienty. Mezi hlavni aktivity Frambu

patii shromazdovani informacnich zdroja

k jednotlivym vzdcnym onemocnénim,
veetné zpracovéani informaénich materiald,
které vychazeji z vlastnich poznatki

a zkusenosti pracovniki centra. Pracovnici
centra také v piipadé potieby vyjizdéji do
mista bydli§té pacientd a pomdahaji tam

s FeSenim specifickych potieb a posilovinim
vazeb mezi lidmi, ktefi jim poskytuji péci.

Velkorysy norsky piistup k vzacnym
onemocnénim se projevuje i tim, Ze veskeré
poskytované sluzby centra Frambu jsou
hrazené ze stitniho rozpo¢tu. Dokonce

i volno, které si rodiny na pobyt ve Frambu
vybiraji, se po¢ita jako nemocenskd a je
hrazeno ze socidlniho pojisténi.
Zajimavosti je, Ze v Norsku je vzdcnost

vyjédiena pomérem 1 : 10 000 (u nds je

to 5 :10 000). V soucasné dobé Frambu
pomiéha asi tak stovce riznych vzacnych
diagnéz.

Setkdni bylo zorganizovino diky aktivité
UBLGB, ktery jiz pfed ¢asem navazal
spojeni s touto organizaci v rimci projektu
financovaného ze zdroji Norskych fonda.
Jednani s doktorem Davidem Bergsakerem
bylo opravdu velmi inspirativni. Brzy

se také budeme moci podivat na vlastni
odi, jak to ve Frambu chodi, protoze

jsme dostali pozvéni jej osobné navstivit.
O tom vsak aZ v nékterém z nasich dalsich
Zpravodajti.

CAVO MA NOVOU KANCELAR

Diky ochotg a veliké vstficnosti majitele objektu ziskala nase asociace
nové prostory. Kanceldfe véetné zazemi jsou bezbariérové a nachazeji se
na adrese: Bélohorskd 19,169 00 Praha 6 — Bfevnov. (Ve stejném domé
sidli také pobocka pojistovny UNIQA.) Prosime vis o zasildn{ veskeré
korespondence na tuto novou adresu.

WEBOVA STRANKA GCAVO MA NOVOU GRAFIKU

Na prelomu léta a podzimu spustilo CAVO
novou webovou stranku. Naleznete na ni
zprévy o déni v asociaci, informace tykajici
se problematiky vzacnych onemocnéni

v Ceské republice i zpravy z déni

v evropskych institucich, jez se zabyvaji
vzdcnymi onemocnénimi.

Adresa nasi webové stranky je i nadale
www.vzacna-onemocneni.cz, ale ma novy
design a poskytuje vyrazné vétsi objem
informaci nez dfive. Za vytvofeni webové
stranky a jejiho obsahu dékujeme zejména
Mgr. Lence Skoc¢dopole Vakermanové

a Janu Mihulemu, za jeji spravu nasi
dobrovolnici Be. Markété Stranské.
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Z AGENDY EURORDIS:

JAK FUNGU)I NARODNI PLANY V EVROPE A JAKY BUDE
DEN VZACNYCH ONEMOCNENI 20147

TEXT: RENE BRECTAN

CAVO je pridrugenym clenem Eurordis a 2 tohoto divodu jsme se v roce 2013 wicastnili dvou oficidlnich zaseddini CNA (Council of National
Alliances). Letosniho proniho zaseddni na konci kvétna se v Dubrovniku zicastnila Anna Arellanesovd, predsedkyné CAVO. Jednini v Parisi ve
dnech 28.-29. 11. se vicastnil René Brectan, mistopredseda CAVO.

Nirodni plan u nas a v Evropé
Spole¢nym tématem téchto jedndni je
predevsim vymeéna informaci a zkusSenosti
tykajicich se aplikace narodnich plant

v evropskych zemich. V soucasné dobé se
zéstupci jednotlivych stitd domluvili na
zpracovani a vyméné dokumentd, které
budou popisovat zkusenosti z piipravy

¢ plnéni téchto plni. Informace o tom,
jak se postupuje v ostatnich evropskych
zemich, budou i pro nasi dalsi ¢innost
velmi dulezité.

Den vzicnych onemocnéni 2014
Hlavnim programem zaseddni v Pafizi
byla pfiprava Dne vzdcnych onemocnéni.
Jednalo se o materidlech, které pfipravuje
centrilné tym Eurordis, a TV spotu.
Hotové materialy di Eurordis jednotlivym
zemim k dispozici, aby je mohly adaptovat
a pouzit. Hlavnim sloganem Dne vzdcnych
onemocnéni bude ,Join together for better

care!“ (Spolecné za lepsi pécil).

Podklady pro Den vzicnych onemocnéni
2014 dostaneme zacitkem prosince,

a tak jesté pred koncem roku za¢neme
piipravovat kampan i zde v Ceské
republice. Uvitdime zapojeni co nejvétstho
poctu pacientskych organizaci, a to ve vSech
podobich: od ndvrhu jednotlivych aktivit
po ziskdvini adekvitni pozornosti médii
pro Den vzicnych onemocnéni. Pokud se
chcete zapojit, dejte ndm védét. Nase motto
fikd: ,Sami vzicni, spolu silni, pojdme
spojit nase sily pfi pfipravé Dne vzicnych
onemocnéni.

CAVO ZPRAVODA) 2/13



TEMA

ROZVO) CENTROVE PECE JE VYZNAMNY
PRO PACIENTY, LEKARE | POJISTOUNY

7~ 7

VYSLO VE ZDRAVOTNICKYCH NOVINACH, AMBIT MEDIA, A. ., C. 19, DNE 9. ZARI 2013, KRACENO

Specializovand centra maji v péci o pacienty se vzdcnym onemocnénim vyznamnou roli. Koncentrace léchy pomdhd prekonat handicap témto

onemocnénim vlastni: nedostatek poznatkii o nemoci, nizky pocet specializovanych lékarii a nedostatek zkusenosti s léchou. U téch vzdcnych

onemocnéni, jejich% terapie je nakladnd, je lécha v centrech nexbytnosti i s ohledem na iihrady péce ze strany zdravotnich pojistoven. Pro pacienty by

specializovand centra méla prindset také dalst vyhody — multidisciplindrni pristup a podporu i ze strany nemedicinskych profest.

Specializované centrum ma4 pro rtizné
aktéry v oblasti zdravotnictvi rizné
vyznamy. Pro pojistovny je centrem se
zvlastni smlouvou, tedy cestou, jak hradit
ndkladnou pé¢i a neztratit ze zietele
racionalni vyuzivani zdroja. Pro pacienty
je mistem, kde se jim diky specializaci

a multidisciplinirnimu p¥istupu (véetné
rehabilita¢ni a paliativni péce) dostdva
kvalitni péce. Je pro né také dalezitym
ukazatelem, kam se obritit pfi hleddni
odborné péce. Pro 1ékate je mistem, kde
ziskdvaji zkudenosti pii 1é¢bé vétsiho poctu
pacienti a zvy$uji si kvalifikaci v rdmci
konkrétni specializace. Koncentrace péce
také usnadiluje shromazdovéni informaci
0 1é¢be a jejich zprostiedkovani pro ostatni
pracovisté. Se zvysujici se specializaci

a s pfichodem novych 1é¢ebnych postupii
nabyvi centrova péée na vyznamu nejen
v oblasti vzdcnych onemocnéni, ale

iu zévaznych Castych onemocnéni, jako
je naptiklad roztrousena skleréza. Dalsi
koncentrace péce a rozvoj center se zdd
nevyhnutelny napfi¢ zdravotnictvim

a v souvislosti s tim se jako naléhavé
ukazuji otazky udrzitelnosti soucasného
modelu financovéni centrové 1é¢by. At uz
bude otdzka dal$iho nastaveni regulace,
ktera povede k dlouhodobé stabilizaci
financovini centrové péce, vyfesena
jakkoli, je zfejmé, Ze pro oblast vzacnych
onemocnéni mé dalsi rozvoj centrové péce
zésadni vyznam.

Kromé zdkladnich vyhod centralizace

péce zminénych vyse je ustaveni sité
specializovanych center uvnitf jednotlivych
statd pfedpokladem pro mezindrodni
spoluprici, pfi niZ mohou jednotliva
specializovana centra v ¢lenskych zemi-

ch spolupracovat v ramci diagnostickych
skupin nebo jednotlivych vzicnych
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onemocnéni. Cilem této spoluprice je
sdileni odbornych informaci (napfiklad
porovnavinim doporudenych postupii
nebo statistickych dat o onemocnénich

v jednotlivych stitech), efektivni vyuziti
materidlnich kapacit i schopnosti expertt,
pfipadné vyuziti moznosti pfeshrani¢ni
péce pro velmi vzdcné diagnézy.

U nékterych velmi vzdcnych onemocnéni
totiZ ani koncentrace do jediného centra
v Ceské republice neni dostacujici a je
praktické s ohledem na specializaci 1ékaia
i ndklady na péci posilat pacienty za lécbou
do zahrani¢nich zdravotnickych zafizeni.

CENTRUM SE ZVLASTNI SMLOUVOU
A VZACNA ONEMOCNENI

Od roku 2006 jsou pfedepisovini, resp.
thrada vybranych nakladnych 1é¢iv vazany
na specializovand pracovi§té, takzvana
centra se zvlastni smlouvou. Jde o léky
oznacované symbolem S. Vznik takového
centra je vizdn pravé na smluvni vztah

se zdravotni pojistovnou. Nevznikd
automaticky s nahromadénim patfi¢nych
odbornych kapacit, pfipadné splnénim
odbornych kritérii. Centra se zvldstni
smlouvou jsou primdrné uréena pro
nékladnou lé&bu. Cist center se zvl4stni
smlouvou se vénuje 1é¢bé vzicnych
onemocnéni, ostatni se vénuji nakladné péci
Casto se vyskytujicich nemoci.

EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO
VZACNA ONEMOCNEN (RD ERNS)

Centralizace péce o pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi se dlouhodobé ukazuje jako
efektivni zptisob, jak poskytovat kvalitni
péci pro tyto pacienty. Napfi¢ Evropou se
postupné ustavovala specializovana centra

pro riznd vzdcnd onemocnéni nebo skupiny

téchto onemocnéni. Tento vyvoj byl ovsem
spontdnni a velmi riznorody. Cilem
ustaveni referencnich siti v oblasti vzicnych
onemocnéni (RD ERNs — European
reference networks for rare disease) je
propojit tato jednotliva centra tak, aby
bylo mozné sdilet znalosti i specializované
kapacity a nadle zlepsovat droven péce

o pacienty se vzdcnymi onemocnénimi.
Evropské referencni sité se netykaji jen
vzdcnych onemocnéni, nicméné pravé

v této oblasti je potfeba spoluprice velmi
vysokd. V oblasti vzdcnych onemocnéni
zatim vzniklo deset pilotnich projekta
financovanych z prostfedkit DG — Sanco
(napf. referenéni sit pro cystickou fibrézu).
Vice o pilotnich projektech na http://www.
eucerd.eu/2post_type=documentSp=1357

PRO KTERA ONEMOCNENI
LZE OCEKAVAT ZRIZENI
SPECIALIZOVANYCH CENTER?

Adekvitni péce by méla byt zajisténa pro
véechny nemocné, bez ohledu na jejich
diagnézu. Jaky bude konkrétni postup, to
zélezi na konkrétni situaci v jednotlivych
lenskych statech. Evropskd komise
expertl na vzdcnd onemocnéni (European
Union Committee of Experts on Rare
Diseases — EUCERD) provedla srovnéni
mezi jednotlivymi ¢lenskymi stéty podle
udaji poskytnutych referen¢nim portilem
Orpha.net. Vycet byl sestaven na zdkladé
porovnéni fungujicich center v ramci
jednotlivych ¢lenskych statd. Vzacné
onemocnéni nebo jejich skupina byla
na seznam zafazena, pokud existovala
specializovand centra nejméné ve tiech
Clenskych statech:
— Juvenilni artritida/vzacné pediatrické
revmatologické choroby



— Vyvojové anomalie a malformace/
dysmorfie

— Vzéacné dermatologické choroby

— Epidermolysis bullosa

— Pradertiv-Williho syndrom

— Hemofilie a dalsi vrozena krvaciva
onemocnéni

— Mastocytdza

— Dédi¢né metabolické poruchy

— Lysosomalni onemocnéni

— Porfyrie

— Vzécné epilepsie

— Neuromuskularni onemocnéni

— Amyotroficka lateralni skler6za

— Vzacna plicni onemocnéni

— Zavazna plicni hypertenze

— Cysticka fibroza

— Vzacné genetické choroby ledvin

— Vzécné kraniofacialni anomalie

— Renduova-Oslerova nemoc

Citovdno podle: EUCERD Workshop Report:
National centres of expertise for rare diseases
& European collaboration between centres of
expertise, 21-22 March 2011 http//www.
eucerd.eu/2post_type=documentSp=1231

CO MAJi SPLNOVAT CENTRA
Z POHLEDU EVROPY?

Po sérii jedndni expertd reprezentujici-

ch jednotlivé ¢lenské stity formulovala

EUCERD ve formé doporuceni kvalitativni

kritéria, kterd by méla spliiovat jednotliva

centra 1é¢by vzacnych onemocnéni

v Evropské unii. Cilem tohoto doporuceni

je harmonizovat fungovéni center napfi¢

Evropou a usnadnit tak mezinarodni

spoluprici, tedy zallefiovédni jednotlivych

pracovist do sité ERN. Maji také pomoci
¢lenskym stitim vytvéfet centra na
vnitrostatni irovni.

Doporuceni kritéria EUCERD byla piijata

Meziresortni a mezioborovou pracovni

skupinou pro vzdcnd onemocnéni jako

zéklad pro vytvifeni center v rdmci CR.

Kritéria pro uréovini odbornych center pro

vzdcnd onemocnéni v Elenskych stdtech:

— Kapacita k tvorbé a dodrzovini
osvédéenych postupt v oblasti stanoveni
diagnézy a péce.

— Zavedeni systému fizeni kvality, aby byla
zajiténa kvalita péle, véetné vnitrostatni-
ch a evropskych prévnich predpist,

a piipadné ucast na vnitinich i vnéjsich
programech na podporu kvality.

— Schopnost navrhnout ukazatele kvality
péce v jejich oblasti a provadét méfeni
vysledki, véetné méfeni spokojenosti
pacientq.

— Vysokd uroven odbornych znalosti
a zkusenosti, kterd je doloZena napiiklad

ro¢nim objemem postoupeni pfipadil

a druhych stanovisek a prostfednictvim
recenzovanych odbornych publikaci,
grantd, stanovisek a vyukovych a Skolici-
ch aktivit.

— Dostate¢na kapacita pro péci
o pacienty se vzdcnymi onemocnénimi
a poskytovani odborného poradenstvi.

— Piispivani k nejnovéjsimu vyzkumu.

— Kapacita pro uc¢ast na shromazdovini
udaji pro klinicky vyzkum a pro tcely
vefejného zdravi.

— Kapacita pro u¢ast na piipadnych
klinickych zkouskach.

— Pripadné poskytovat multidisciplinarni
pfistup, ktery by zahrnoval 1ékarské,
nelékatské, psychologické a socialni
potieby (napiiklad v rimci rady pro
vzicnd onemocnéni).

— Organizace spoluprice za ucelem
zaji§téni kontinuity péce od détstvi
pies obdobi dospivani, pfipadné az do
dospélosti.

— Organizace spoluprice za ucelem
zajisténi kontinuity péce mezi viemi
stadii onemocnéni.

— Vazby a spoluprice s ostatnimi
odbornymi centry na vnitrostitni,
evropské a mezindrodni drovni.

— Vazby a spolupréce s organizacemi
pacientd, pokud existuji.

— Vhodni opatfeni pro postoupeni piipadi
v rdmci jednotlivych ¢lenskych stita
a pripadné z/do ostatnich zemi EU.

— Vhodna opatfeni pro zlepSeni
poskytovani péce a zejména ke zkrdceni
¢asu potfebného ke stanoveni diagnézy.

— Zvizeni zavedeni elektronického
zdravotnictvi (jako jsou sdilené systémy
fizeni pfipadd, expertni systémy pro
odborné posouzeni na délku a sdilend
evidence pfipadi).

Citovdno x EUCERD Doporuceni

o kritériich kvality pro odbornd centra pro
vzdend onemocnéni v clenskych stitech,
24/10/2011. http://www.eucerd.eu/2post_
type=documentSp=1922

CINNOST EUCERD NAHRADI EXPERTNI
SKUPINA PRO VZACNA ONEMOCNEN(

EUCERD byla ustavena rozhodnutim
Evropské komise (EK) v roce 2009. Tato
komise navizala na ¢innost pracovni
skupiny pro vzdcnd onemocnéni (Rare
Disease Task Force), ktera fungovala

od roku 2004. Jejim tkolem bylo

pomdhat Evropské komisi pfi pfipravé

a implementaci jednotlivych aktivit

v oblasti vzdcnych onemocnéni, jejich
vyhodnocovéni a monitorovani. EUCERD

zajidtovala spoluprici a vyménu odbornych
informaci mezi jednotlivymi ¢lenskymi
staty, relevantnimi evropskymi organy

a dalimi stakeholdery. Komise byla
vytvofena z expertli na vzicnd onemocnéni
z jednotlivych ¢lenskych statd. Za Ceskou
republiku v ni zasedali prof. MUDr. Milan
Macek jr., Ph.D., a MUDr. Katefina
Kubickova. Na ¢innost EUCERD

navize v leto$nim roce nové ustaveni
Expertni skupina pro vzdcnd onemocnéni
(Commission Expert Group on Rare
Diseases).

v rw

NAPRIC RESORTY A ODBORNOSTMI

Problematika fungovani center pro vzicnd
onemocnéni je mimo jiné také soucdsti
kompetence Meziresortni a mezioborové
pracovni skupiny pro vzdcnd onemocnéni.
Tato pracovni skupina zfizend pti MZ CR
sdruzuje odborniky z resortu zdravotnictvi
i socidlnich véci, zdstupce poskytovateli
zdravotni péce, zdstupce pojistoven,
odborniky z klinické praxe i statistiky.
Meziresortni skupina pfipravovala obsah
narodniho plinu pro vzicnd onemocnéni
a zabyvi se také jeho napliovanim.

SPECIALIZOVANA CENTRA PRO LECBU
VZACNYCH ONEMOCNENI

Nize uvedend centra byla zfizena

rozhodnutim ministerstva zdravotnictvi

o udéleni statutu centra zdravotnickym

zafizenim publikovanym ve Véstniku MZ

4/2012:

— Nirodni koordinaéni centrum pro
pacienty se vzicnym onemocnénim:
Fakultni nemocnice v Motole.

— Centra vysoce specializované zdravotni
péce o pacienty s cystickou fibrézou:
Fakultni nemocnice Brno, Fakultni
nemocnice Hradec Krilové, Fakultni
nemocnice v Motole, Fakultni nemocnice
Olomouc, Fakultni nemocnice Plzen.

— Centrum vysoce specializované
zdravotni péce o pacienty s dédiénymi
metabolickymi poruchami: Vseobecna
fakultni nemocnice v Praze.

— Centrum vysoce specializované zdravotni
péce o pacienty s epidermolysis bullosa
congenita: Fakultni nemocnice Brno.

— Dalsi vzédcna onemocnéni se 1é¢i v rdmci
hematoonkologickych center (napi.
vzdcné krevni malignity, lymfomy,
leukemie) a komplexnich onkologickych
center, kde se kromé ¢astych malignit 16
také vzdcné nadory.
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ROZHOVOR

YANN LE CAM, PREDSEDA ORGANIZACE
EURORDIS: ,,EVROPA MUSI ZKRATIT DOBU
MEZI REGISTRACI TZV. SIRUT(VII'CI:I LEKU
A JEJICH DOSTUPNOSTI PACIENTUM.

PREVZATO Z CASOPISU GENOME, RESEARCH & SOCIETY, ROC. IIL., C. 10
PRELOZILA: HANA CAPKOVA

Zastdnce prav pacientii Yann Le Cam se na poslednim setkani IRDiRC (Mezindrodni konsorcium pro vyzkum vzdcnych onemocnéni) v Dublinu ve
svém projevu zaméiil na zrychlent procesu registrace lécivych pripravki pro vzdcnd onemocnéni (an gl. orphan drugs, sirotci Ze’ky), které by evropskym
pacientiim umoznilo snadnéjsi pristup k témto prepardtiim. Le Cam se v roce 2013 ziicastnil celé fady mezindrodnich for, vietné nékterych v zdmori.

Ve Spojenych stitech existuje vétsi pocet V ¢em spoéiva hlavni rozdil mezi pacientim nejsndze zilo v USA, protoze
registrovanych 1ékd pro vzdcnd onemocnéni  pééi o pacienty ve Spojenych stitech pravé tam vznikl zakon o 1é¢ivych

nez v Evropé, ale pokud jde o lécbu av Evropé? Zda se, ze v Americe se vyviji ptipravcich pro vzicnd onemocnéni.
pacientd, podle Yanna Le Cama neexistuji vétsi aktivita a vénuje se vétsi pozornost Také se tam vyrobila vétsina téchto léka.
Zadné zdsadni rozdily... kromé toho, Ze vyzkumu vzicnych onemocnéni. Evropsti pacienti méli pfistup k pouhé
proces registrace je v Evropé pomalejsi. Zacnu tim, Ze pred patnicti lety se poloviné z nich. Kdyz se podivite

na soucasnou situaci, zjistite, ze diky
Evropskému nafizeni o 1é¢ivych pfipravcich
pro vzdcna onemocnéni a diky globalizaci
vyrobeti, vyzkumu a pacientskych skupin uz
nejsou evrop$ti pacienti v porovndni s témi
v USA v nevyhodé.

Pacienti nyni maji k Iékdm stejny pfistup,
i kdyZz nékdy s malym zpozdénim. EMA
(Evropska lékova agentura) i FDA
(americky Ufad pro kontrolu potravin

a 1é¢iv) spolupracuji a vyuZivaji stejny
format dokumentace pro designaci,

tedy pfidéleni statusu léku pro vzicna
onemocnéni.

Jsme svédky toho, Ze ve vyvoji a registraci
1é¢iv se tento spolecny postup objevuje stale
Castéji. Je to ddno vétsi spolupraci mezi
agenturami.

Druhou strankou této véci je dostupnost
1éka pro pacienty. Je pravda, Ze v Evropé
existuji prekdzky v dostupnosti, protoze
Unie ma 27 ¢lenskych stitti a jednotlivé
stdty se svymi penézi naklddaji samostatné.
Nékdy o financovini rozhoduji i jednotlivé
regiony nebo nemocnice. Celkové jsou

Photo © Genome R&S magazine
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letech velice dobfe dostupné. Existuji
ovsem dlouhé prodlevy mezi registraci

a dostupnosti 1ékd pro pacienty, coZ se

jevi jako problém. S vyjimkou nékterych
Clenskych statd vsak pacienti pfece jenom
k 1ékiim pristup maji. Nékteré stity se také
domnivaji, Ze si nemohou dovolit ur¢ité
drazsi 1éky. Doufédme, Ze se to zméni, ale
takova je v soucasné dob¢ situace.

Ekonomické oziveni v Evropé nastupuje
pomalu. Jak to ovliviiuje vyzkum a péci

o pacienty se vzicnymi nemocnénimi?
Ekonomicka krize zkomplikovala

ptistup k 1ékim pro vzdcnd onemocnéni

a v soucasnosti existuji velké obavy. Platci
mnohem opatrnéji vazi svd rozhodnuti.

V této specifické situaci je véak mnohem
zajimavéjsi to, Ze se Evropa snazi vyporddat
s rozdily a nerovnosti v dostupnosti

1éki. Kromé toho také Celi ekonomické
krizi a jejimu dopadu na rozpocty ve
zdravotnictvi. V celoevropském méfitku se
zvy$uje spoluprice v oblasti HTA a rovnéz
mezi pltci. Zaméfujeme se na inovativni
pfistupy, napf. na sladovini hodnoceni
ptinosu léki, spoluprici pii vyjedndvini

a stanovovini cen, na dohodu o uvedeni

léku na evropsky trh a podobné.

Na druhou stranu kladné hodnotim,

ze po Obamovych reforméch ve
zdravotnictvi maji pacienti v USA

lepsi piistup k placené zdravotni péci,

ale (a to zddraznuji) o této véci bude
jesté rozhodovat padesit statd USA.

V minulosti existovaly skutecné obrovské
rozdily v dostupnosti 1ékd, protoze

ve Spojenych stitech fungovalo 350
soukromych pojistoven s raznymi pfistupy
k ahraddm lé¢iv. Kromé toho je zndmo,
Ze mnoho Ameri¢and nemélo zdravotni
pojisténi, takze si potfebné 1éky nemohli
potidit. To byl pro USA zna¢ny problém.
Nyni jsou léky diky Obamové reformé
pacientim teoreticky dostupnéjsi, ale
napfi¢ Spojenymi staty stéle existuji velké
rozdily. Kazdy z padesiti statd bude stile
rozdilnéji pfistupovat k tomu, co zaplati
a co ne, nebo které pojistovny budou platit
léky pro vzicnd onemocnéni.

Toto nastalo hned po reformé a problém
se bude jesté prohlubovat. Soucasna vlada
totiZ v budoucnosti bude chtit hodné
$etfit, a to i ve zdravotnictvi. Bude tedy
znacné snizovat vydaje. Hodl4 vénovat
mnohem vétsi pozornost dopadu, ktery
budou mit vydaje na léky pro vzicna
onemocnéni na rozpocet. Proto nyni

ve Spojenych stitech neni diilezitd

pouze Glinnost 1éky, ale také jejich

efektivita. Ameri¢ané chtéji platit jen za
1éky, které maji nejvétsi terapeutickou
hodnotu, pfesné jako to délame v Evropé.
Dynamika procesi je tedy pfesné opacnd —
Evropa se vice propojuje, zatimco USA se
rozdrobuje. V obou pfipadech viak celime
stejnym problémim a uplatiiujeme velice
podobnd feseni, kterd se nabizeji, napt.

v oblasti HTA a efektivity 1éka. Velmi
podobni je i koordinace pfi vyjedndvini

o cendch, o objemu vyrobenych 1é¢iv

a o vyzkumu po uvedeni na trh. S jeji
pomoci se vytvoii dikazy, diky nimz

se najde nejlepsi misto a zpusob 1é¢by

pro uréitou chorobu. IRDiRC dochizi

k ndzoru, Ze zdsadni véci v dialogu

o regulaci 1é¢iv je nalézt vétsi flexibilitu.

Jak je mozné dosiahnout vétsi flexibility?
Je tieba postupovat velmi pfesné, stanovit
konkrétni pravidla pro klinické studie

v malych skupindch pacientu i pro to,
jakym zpiisobem se prokazuji véci na takto

Photo © Eurordis

malych populacich a také upravit podobu
klinickych testi. Také je dobré mit uréend
pravidla nebo body ke zviZeni v oblasti
kazdé choroby, pro niz vzniké nékolik
1ékti najednou. Regulitofi tedy vytvori
pravidla, ktera ur¢i pfijatelnou kone¢nou
podobu vysledku klinickych studii a typy
biomarkeri a registri. V tomto ohledu
bychom radi vic diskutovali s EMA, aby
tato pravidla byla jednotnéjsi. Na setkdni
IRDiRC jsme také zduraznili, Ze naprosto
zésadni je pomoc s protokoly a doporuceni
a aktivnéjsi. Je potieba prestat se obdvat, Ze
zasihneme vyrobciim do rozvoje. Rovnéz
je tfeba vyvijet vétsi aktivitu a sledovat
proces vzniku 1ékt od samého pocitku po
jejich uvedeni na trh a dale. Je nutné, aby
spolu ob¢ regula¢ni agentury mnohem

vic komunikovaly. Pokud pfileZitostné
budeme na véci nazirat stejné, tim 1épe.
Ale neni to nutné. Dilezité je vic spolu
komunikovat a vyménovat si nézory.
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Puvodni zaimér na vytvofeni
narodnich plani a strategii do
konce roku 2013 se realizuje
pomalu a jednotlivé zemé neplni
své zavazky...

Naprosto souhlasim s tim, Ze

ten proces je pomaly. Kdyz si
vezmeme pozici jednoho pacienta
v ¢lenském stdtu, nevyhnutelné
nés to bude frustrovat. Mdme
totiz urditd o¢ekavani a vime, jak
maji vypadat feSeni, jakd opatfeni
by se méla zavést a nechdpeme,
pro¢ je ti, ktefi vytvafeji
koncepci, jednoduse neuvedou

do praxe. To je jeden mozny

thel pohledu. Druhy je ten, Ze

se jednd o zdlouhavy proces,

coz je normdlni a my to musime
pfijmout. Vytvifime néco, co

je iv Evropé dost vyjimeéné.
Vytvofili jsme evropskou
legislativni soustavu, podle niz
¢lenské zemé maji do prosince
2013 vytvorit narodni plany.

Bylo zadéno Sest prioritnich
oblasti, coz je samo o sobé hodné,
ale ¢lenské staty maji ve svém
poc¢indni volnou ruku. Mohou se
vénovat jenom jedné ¢dsti, nebo
pevné dané ¢asti. Mohou pracovat
bez rozpoctu nebo s rozpoétem.
Vsechny tyto rozdily, jichz

jsme svédky, jsou zdrojem nasi
frustrace. Ale to je normalni.

Je to tak vzdycky.

Jaké je feseni této situace?

Reéenije zfejmé — za prvé je tieba
pokracovat v propojovéni aktivit na narodni
a evropské rovni a vytvofit ndrodni pliny.
Tento proces, ktery stile probih4, je tfeba
ze véech sil podporovat. Potom je nutno
tento pldn analyzovat, abychom zjistili,
ktera opatfeni jsou nejlepsi, a potom
vytvofit méfitko pro ostatni ¢lenské stity
a snazit se ho prosadit. Mozna bude trvat
dalsich pét nebo deset let, nez se vsichni
dostanou na stejnou uroven, ale ta moznost
existuje. Mdme spole¢ny evropsky rimec
pro vzdcnd onemocnéni i komise jako je
napt. Evropsky vybor expertt EUCERD
nebo komisi pro 1é¢ivé pfipravky pro
vzdcnd onemocnéni. Jsme schopni
integrovat ndrodni strategie do evropskych
strategii, takZe se stdle vic ubirime

jednim spole¢nym smérem. I kdyz kazdy
¢lensky stit nepostupuje stejnou rychlosti,
vSechny mifi ke stejnému cili. Situace
pacientt se tedy uz zlepsuje. V pfistich
deseti letech vzniknou dileZité projekty,
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jako jsou specializovand odbornd centra,

ktera jsou ¢lenské staty povinny vytvofit

a podporovat. Vznikne Evropska referenéni
sit téchto center. Vzniknou registry a dojde
k velké reformé v uchovavani informaci...

Cely tento proces naznacuje velké
problémy.

Je to problém, ale zdroveri na néj existuje
fe$eni. V nynéjsich registrech jsme uz
zavedli kli¢ové koncepty. Napfiklad chceme
registry nemoci, ne produktd. Chceme,
aby tyto registry fungovaly napfi¢ Evropou
a data v nich aby pochdzela od klinickych
lékatt a pacientd. Chceme, aby pomahaly
nejen vytvofit pfirozenou historii dat,
vyvoje produkttli a postmarketingovych
pruzkumd, ale aby také poméhaly ve
zdravotnictvi a pfi planovini socidlnich
sluzeb. Tohle vSechno je nyni uz jasné

a pravé davime dohromady nistroje.
Neékolik dalsich let bude trvat, nez se
ndstroje za¢nou pouzivat. Uz se viak
pracuje na spole¢né databdzi pro tyto
registry. Pracuje se na jejich propojeni, a az

k nému skute¢né dojde a registry se za¢nou
skute¢né pouzivat, uvidime jejich vyhody
pro pacienty. Bude potieba pfitdhnout

do Evropy vétsi miru vyzkumu. Potom
budeme schopni mnohem lépe analyzovat
pfirozenou historii dat a lépe vyvinout
smérnice pro dobrou praxi v diagnostice

a péci o pacienty.

Je tedy potieba ohlédnout se do doby pred
deseti lety a zdroveri pohlizet do budoucna
a ur€it, kde chceme byt za nékolik let.
Z4dné zdzrané fesent neexistuje. Uvddime
do pohybu néco velkého a potiebujeme

k tomu pacienty, hodné penéz, profesiondli
a stakeholdera.

Kdyz to porovndm s oblasti rakoviny

v osmdesitych letech nebo s AIDS,

muiiZu vam fict, Ze totéZ probihd dnes na
poli vzdcnych onemocnéni. Postupujeme
rychleji a sprdvnym smérem pro pacienty.
Ale trvi to a to mne jako rodice velmi ¢asto
frustruje. I tak krd¢ime spravnym smérem.
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V oblasti vzdcnych onemocnéni se to jen hemzi cizimi slovy a zkratkami. Budeme

postupné piindset vysvétleni téch, které maji vyznam pro véechna vzdcnd

onemocnéni.

RARECONNECT

SPOJUJE PACIENTY Z CELEHO SVETA

/-"{“f o

RareConnect:

Nayjit spolecnost lids, kteri rozumi vasi situaci a 7esi podobné problémy miize byt u vzdcnych onemocnéni tézké. Vyhleddvat relevantni informace nebo

organizace pro vzdcnd onemocnéni v USA) spolecnou platformu pro setkdvdni pacientii a pacientskych organizaci z celého svéta.

RareConnect je celosvétovou platformou
pro pacienty se vzacnym onemocnénim,
jejich pribuzné a pritele. Sit je
strukturovand do skupin podle jednotlivych
diagnéz. V soucasné dobé existuje 48
skupin a nové neustile pfibyvaji.

Sluzby, které Rareconnect poskytuje, se
deéli do tfi sekci. Prvni z nich se snazi
§ifit povédomi o jednotlivych vzacnych
onemocnénich skrze sdileni osobnich
zkuSenosti a situaci z kazdodenniho
Zivota, piibéhi nebo fotografii. Poskytuje

Seznam existujicich komunit
(18/11/2013)

Nizvy vzdcnych onemocnént jsou uvedeny
v anglictingé.

Alkaptonuria (AKU)

Alstrom Syndrome

Alternating Hemiplegia (AHC)
Amyloidosis

Atypical Hemolytic Uremic Syn. (aHUS)
Behget’s Syndrome

CAPS

CDG

Coats Disease

Cobb syndrome
Cryoglobulinemia

Cystinosis

Dravet Syndrome

DysNet

Ehlers-Danlos Syndrome (EDS)

také kontakty na jednotlivé pacientské
organizace.

Druha sekce je zaméfend na diskusi

s ostatnimi a navazovani kontaktd p¥imo
mezi jednotlivymi pacienty. Tteti sekce se
zaméfuje na poskytovini davéryhodnych
informaci o jednotlivych diagnézach.
Obsahuje odkazy na ¢linky, odborné
publikace i publikace pacientskych
organizaci a Casto kladené otazky.
Jednotlivé skupiny vznikaji na popud
pacientskych organizaci, které je zakladaji

Epidermolysis Bullosa (EB)
Erdheim-Chester Disease (ECD)
Evans Syndrome

Familial Mediterranean Fever (FMF)
Fibromuscular Dysplasia (FMD)

Glutl DS

Hereditary Leiomyomatosis and Renal
Cell Cancer (HLRCC)

Hereditary Spastic Paraplegia (HSP)
Idiopathic Pulmonary Fibrosis (IPF)
Leigh Syndrome

Lipoprotein Lipase Deficiency (LPLD)
Lowe Syndrome

Malignant Infantile Osteopetrosis (MIOP)
Mastocytosis and Mast Cell Activation
Disorders

Moebius syndrome

Multiple Myeloma

Multiple System Atrophy (MSA)
Myasthenia Gravis (MG)

" 1 HINISTERSTVO ZDRAVETRICTVE
B 7l ceoce meruniicr

v partnerstvi s organizitory RareConnect.
Skupiny maji své vedouci, moderitory

a v nékterych pfipadech partnery z fad
lékaiskych specialista.

RareConnect funguje v péti jazycich:
anglicky, francouzsky, italsky, némecky

a $panélsky.

Sluzby RareConnect jsou dostupné zdarma
registrovanym uzivatelim na adrese www.
rareconnect.org

Narcolepsy

Neuroacanthocytosis
Neurodegeneration with Brain Iron
Accumulation NBIA

Paraneoplastic Neurological syn. (PNS)
Pitt Hopkins syndrome (PTHS)
Porphyria

Propionic Acidemia (PA)

Pulmonary hypertension (PH)

Rett Syndrome

Trimethylaminuria (TMAU)

Tumor Necrosis Factor Receptor-
Associated Periodic Fever Syndrome
(TRAPS)

Undiagnosed Brain Diseases

Von Hippel-Lindau (VHL)
Waldenstrom Macroglobulinemia (WM)
WHIM Syndrome (WHIM)

Tento &asopis byl vytvoren diky podpofe Ministerstva zdravotnictvi CR.
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Obrizek namalovala holcicka s atrézii jicnu.
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