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Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocneni

Vyskyt jednotlivych vzacnych onemocnéni v populaci je sice velmi nizky, ale vzhledem K jejich po¢tu (odhaduje se az
7000) se odhaduje, ze v Ceské republice mize nékterym z nich byt postizeno az pal miliénu lidi.

V roce 2012 doslo k ustanoveni ,Narodniho koordina¢niho centra pro pacienty se vzacnym onemocnénim® (NKCVO)
pii UBLG 2. LF UK a FNM a ,Centra vysoce specializované zdravotni péée o pacienty s cystickou fibrézou® (toto
centrum zahrnuje UBLG a Pediatrickou kliniku 2. LF UK a FNM) viz VVéstnik MZCR 4/2012. Projekt je podpofen

grantem z Norskych fondu.
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Vzacna onemocnéni mluvi cesky

Mezinarodni konsorcium Orphanet spustilo Eeskoum
onemocn&nich. Portdl je ur
informaci, tak pacientdim,
pacientskou organizaci, kde mohou naj
Orphanetu v £eském prostiedi a usnadni Zivot lékaruim i

Orphanet slouzi jako specia-
lizovana webové encyklopedie
o vzécnych onemocnénich spra-
vovani sdruzenim mezinérodnich
experti riznych obort. Zarovei
Zduje adresar specializo-
vanyich center, seznamy klinickych
studif pfinasejicich pacientim Giéast
na inovativni 16¢bé, nebo standar-
dizované doporu¢ené postupy za-
jistujici tu nejlepsf dostupnou péci.
Vneposledni ¥adé portal vydava svitj
informaénibulletin, kterym oslovuje
nejen odborniky v dané oblasti, ale
ipacienty a pe¢ujicf osoby.

Adkoliv z nazvu vyplyva, ze se
jedné o onemocnéni vyskytujici se
jenvzécené, presto se dotykajinema-
1¢ho poétulidi. , Podle zdrojd WHO
je ve vyspélych zemich nositelem
vzéeného onemocnéni piiblizné
osm procent obyvatel. U nés trpi
vzAcnym onemocnénim kolem piil
milionu pacientd, coZ je zhruba pét
procent éeské populace,“ upfesiiuje
MUDr. Miroslav Zvolsky, vedouc{
0Oddgleni Klinickych klasifikaci UZIS
CR

Orphanet vznikl ve fran-
couzském vyzkumném institutu
INSERM. Do projektu se postupné
kroméevropskych zemi zapojovaly
imimoevropské staty, napi Kanada
nebo Japonsko. Za vice nez 20 let
existence se Orphanet stal stan-
dardem nejen pro mezindrodni
terminologii vzdenych nemoct, ale
predeviim zdrojem kvalitnich ana
dfikazech zalozenych informaci.

Obsah portélu Orphanet do
Cestiny prelozilo Nérodni centrum
promedicinské nomenklaturyakla-
sifikace (NCMNK), jehoz¢innost je
zalozenanatizké spoluprici Ustavu
zdravotnickych informac a statis-
tiky CR @ZIS CR) s Univerzitou
Karlovou.

Do tohoto rozsahlého projek-
tu se zapojili také Kliniéti experti

shrc

zUstavubiologie a lékatské geneti-
ky (UBLG) 2. LF UK, déle Fakultni
nemocnice v Motole a tym editor
2z Oddglent Klinickych Klasifikaci
DRGUZISCR.

.Doposud byl tento portél pe-
lozen do osmi jazyki. Po polstiné
je od ervence 2021 nejnovéjsim
pirfistkem také ceskd verze,” uvé-
di profesor MUDTr. Milan Macek,
vedouci Narodntho koordinaéniho

utaci francouzského webového portélu o vzicnych
¢en jak specialistiim na vzacnd onemocnén jakoZto duileZity zdroj odbornych
kteri hledaji odbornika specializujiciho se na vhodnou léZbu, nebo hledaji
it tolik potfebnou podporu. Ceska verze portélu zvysi pouZitelnost
pacientiim se vzécnymi onemocnénimi.

centra pro vzicnd onemocnéni,
ktery jezdroven prednostou Ustavu
biologie alékatské genetiky (UBLG)
a predsedou Spole¢nosti lékatské
genetiky a genomiky Ceské 1ékai-
ské spole¢nosti Jana Evangelisty
Purkyné.

Na testovéani prekladu se podi-
lela také Ceské asociace pro vzicnd
. &nf (CAVO). Asociace sdru-
#uje podplirné neziskové organizace
ajeji ¢lenové se fadi k pravidelnym
uZivatelim Orphanetu. ,Tento
spolehlivy zdroj informaci, ktery je
nyni k dispozici i v éeské mutaci, je
pronase&lenyipacientykli¢ovy pfi
vyhtedavéni diivéryhodnych infor-
maci o dané diagndze, moznostech
1é&by, existujicich pacientskych or-
ganizacich, ale také o probfhajicich
Klinickych hodnocenich,“potvrzuje
piedsedkyné CAVO Anna Arella-
nesovd.

Portdl ted'v &estiné nabizi také
slovnik nézvi vzacnych nemo-
cf a jejich unikatnich kodi - tzv.
ORPHAkédy. Preklad by mél napo-
moci jejich zavedeni ve vykazovan{
zdravotni pééevéB, atimumozZnit
identifikaci téchto pHpadii vbéz-
né sbiranych datech, o coZ ve spo-
lupréci s UZIS CR usiluji odbornd
pracoviité zajistujici pédi o pacien-
ty se vzacnymi onemocnénimi.

, Pravéjednoznaénaidentifikace
apopis téchto pifpadii prostednic-
tvim ORPHA kddii jsou kli¢ové. Po-

mocipresnych datbudemoznélépe  losti jim poméhaji prohlubovat na-
naplénovatpotiebnézményvsysté-  piiklad projekt RD-CODE aprojekt
mu zdravotni péde o tyto pacienty  evropskychsitireferencnich center
tak, aby byla dostupnd véem aod-  European Reference Networks for
povidala evropskym standardiim,“  Rare Diseases (ERN).
zdiirazine profesorka MUDT. Pavla Cesky preklad portdluOrphanet
DolezalovézKlinikypediatrieadé-  aaktualizaceaprosazovinikédova-
di¢nych poruch metabolismul.LF  ciho systému ORPHAcodesvadmi-
UK, vedouc{ Centra détské revma- istrativnich sbérechdatjsoupouze
tologie a autoinfl srnich one-  vybr i,alevelmidtilezitymikro-
éniapracovniskupinyproIT/  kyprozintenzivnénisbéruaanalyz
eHealth ERN RITA. dat o pfpadech vzicnych onemoc-
Doposud dominantné pouzi- néni, jejichzspoleénym cilem je pre-
vané kédovéni v rémei 10, revize  devéimzajisténi moderni, efektivni
Mezinarodni klasifikace nemoci  acentralizované péée o pacienty se
(MKN-10), které vzacné se vysky-  vzéenym onemocnénim.
tujici onemocnéni sdruzuje do vét- Adresa portdlu Orphanet:
gich skupin, povazujf odborniciza ~ www.orpha.net
nevyhovujici. Podrobnéji{ informace o ter-

Spolupracisezahraniénfmipra-
covisti a mezinarodni sdfleni zna-

Karolinum

Registrace na emailu: olg

Vice inforr na
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minologii vzienych onemoenéni:
WWW.UZIS.cZ Mgr.LenkaSvobodovs, UZIS
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Tento web pouziva Google Analytics. Pokud budete pokracovat v hledéani na tomto webu, povolujete pouZivani cookies, abyste nam pomohli ziskat statistiku navstévnikua. OK ) Zjistitvice

Portal pro vzacna onemocnéni a IéCiva pro vzacna
onemocneéni

" Jednim vzacnym onemocnénim trpi vZdy jen hrstka lidi,
ale dohromady je pacientu se vzacnym onemocnénim
mnoho "

k
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Seznam, klasifikace a encyklopedie Seznam légivych pripravku pro vzacna Adresar pacientskych organizaci Adresar odborniku a instituci
vzacnych onemocnéni se onemocnéni
souvisejicimi geny

L Pristup k nasim sluzbam
s
b

3 V &% w

Adresar specializovanych center Adresar lékarskych laboratori Adresar probihajicich vyzkumnych Sbirka tematickych reportl: Série
poskytujicich diagnostické testy projektu, klinickych hodnoceni, registrl reportt Orphanet
a biobank

www.orpha.net



Tento web pouziva Google Analytics. Pokud budete pokracovat v hledani na tomto webu, povolujete pouzivani cookies, abyste nam pomohli Ziskat statistiku navstévniku. OK | Zjistit vice
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Pacientské organizace

Hledat pacientskou organizaci

Pacientska organizace

Federace/Aliance
Helplinky pro osobni dotazy Cysticka fibroza Hledat

(¥) povinné pole

Vsechny zemé v

Napoveda

Sbér dat a registrace pacientskych organizaci v Orphanetu

Orphanet poskytuje informace o pacientskych organizacich, zastreSujicich organizacich a aliancich vénuijicich se konkrétnimu vzacnému
onemocnéni ¢i skupiné vzacnych onemocnéni.

Zadejte nazev vzacného onemocnéni pro pristup k témto informacim.

Vysledky mohou byt sefazeny geograficky (podle zemé, kraje a mésta, v abecednim poradi), nebo dle specificity (od téch vice zamérenych
na konkrétni onemocnéni az po ty zamérené na skupinu onemocnéni, ktera obsahuje onemocnéni, které hledate).
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POSLANECKA SNEMOVNA
- PARLAMENTU CESKE REPUBLIKY

Uvodni stranka Poslanecka snémovna Poslanci a organy
Nachizitese:  Uvod > Jedniniadokumenty > Snémovni tisky
Tisky

NavrZzené zmény 372/2011 Sb.

“Zakon o zdravotnich sluzbéch a podminkéach jejich poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbdch)

Novela- zakona- €.- 372/2011- Sb.,- o' zdravotnich- sluzbach- a- podminkach- jejich-
poskytovaniq

1
§-113af
Centrum-vysoce-specializované-zdravotni-péce-pro-pacienty-se-vzacnym-
onemocnénimy
(1)-Poskytovatel-ziskava-statut-centra-vysoce-specializované-zdravotni-péce-pro-
pacienty- se‘vzacnym- onemocnénim- (dale- jen- ,centrum- pro- vzacha-
onemocnéni*)-ziskanim- plného- lenstvi- v-pfislusné-Evropské- referencni- siti®).-
1Tento-statut-ma-centrum-pro-vzacna-onemocnéni-po-dobu-plného-¢lenstvi-vsiti-
podle-véty-prvni.y
(2)- Centra- pro- vzacna- onemocnéni- tvofi- Narodni- sit- center- vysoce-
specializované-zdravotni-péce-pro-pacienty-se®vzacnym-onemocnénim.j
-(3)- Narodni- sit- center- pro- vzacna- onemocnéni- slouzi- k- zajisténi- a- podpofe-
koordinace-zdravotni-péce-o-pacienty-se®vzacnym-onemocnénim.qj
-(4)- Ministerstvo- uvefejiuje- na- svych- internetovych- strankach- a: ve- Véstniku-
ministerstva- seznam- poskytovateld- tvoficich- Narodni- sit- center- vysoce-
specializované-péce-o-pacienty-se-vzacnym-onemocnénim.j|

1
1

1
Davodova-zpravaf

K-§-113a:-Poté,-co-v prosinci-2015-skondila-platnost-rozhodnuti-MZ-o-pfiznani-statutu-
center- vysoce- specializované- péce- pro- pacienty: se: vzachym- cnemocnénim,- chybi-
zakonem- predpokladané- urceni- konkrétnich- poskytovatel(- jako- center- vysoce-
specializované- péce- pro- pacienty- se- vzacnym- onemocnénim- tak,- aby- bylo- mozno-
fadné- zajistit ,narok*: pacientl- na- multidisciplinarni- 1é&bu- dle- §11- odst.- 1- pism.- f)-
zakona-¢.-48/1997-Sb., -0 'vefejném-zdravotnim-pojisténi.q

Zatim-ucelem-je-v-clanku- 12-Smérnice-Evropského-parlamentu-a-Rady-2011/24/EU-
ze-dne-9.-bfezna-2011,-o-uplatriovani-prav-pacientl-v-pfeshranicni-zdravotni-péci,-ve-
znéni-Smérnice-Rady-2013/64/EU-ze-dne*17.-prosince-2013,-stanoveno,-ze:Komise:
podpofi- Elenské- staty- pfi- vytvareni- Evropskych- referenénich- siti- mezi- poskytovateli-
zdravotni-péce-a-odbornymi-stredisky-v-€lenskych-statech,zejména-v-oblasti-vzacnych-
onemocnéni.- Tyto-sité-musi-byt-zaloZeny-na-dobrovolné-i&asti-svych-&lend, - ktefi- se-
ucéastni-cinnosti-siti-a-pfispivaji-k-nim-v-souladu-s-pravnimi-predpisy-¢élenského-statu,-
v-némz-jsou-clenové-usazeni,-a-musi-byt-neustale-oteviené-pro-nové- poskytovatele-
zdravotni- péde,: ktefi- si- budou- pfat- se' k- nim- pfipojit,- za- predpokladu,- Ze- tito:
poskytovatelé- splni- v8echny- poZadované- podminky- a- kritéria- dle* Delegovaného-
rozhodnuti-Evropské-Komise.q

a & Engisn

ISP (pfihiasit)

Vefejnost a média Kontakt

Celkovj pFehled / Aktudlni volebni abdobi

Z%ohoto-duvodu-s-cilem-podpofit-clenské-staty-pfi-vytvareni-Evropskych-referenénich-
siti- mezi- poskytovateli- zdravotni- péée- a- odbornymi- stredisky- v- lenskych- statech,
zejména- v- oblasti- vzacnych- onemocnéni,- pfijala- Evropska- komise- na- zakladé-
uvedeného-clanku-Smérnice-¢.-2011/24/EUq

- - Rozhodnuti- Komise- v- prenesené- pravomoci- ze- dne- 10.- bfezna- 2014,-
2014/286/EU, kterym- sestanovi-kritéria-a:podminky, -jez-musi-splnit-evropské-
referencéni-sité-a-poskytovatelé-zdravotni-péce, ktefi-se-chtéji-do-nékteré-z-nich-
zapojit,-a

- - Provadéci-rozhodnuti-Komise-ze-dne10.-bfezna-2014,-2014/287/EU, ‘kterym-se-
stanovi- kritéria‘ pro* zfizovani- a- hodnoceni- evropskych: referencnich- siti,: pro-
schvalovani- a- hodnoceni- jejich- Elenu- a- pro- usnadnéni- vymény- informaci- a-
odbornych-poznatku-o-zfizovani-a-hodnoceni-téchto-siti.q|

Poskytovatelé z°*Ceské republiky, zapojeni-do pfisluénych-Evropskych referenénich-siti-
pro- vzacna- onemocnéni,- tak- naplnili- pozadavky- Evropské- komise,- které- jsou-
stanoveny-vysoce-nad-minimalni ramec-egislativnich-poZadavkinatechnické-a-vécné-
vybaveni: zdravotnického- zafizeni- a- poZadavk(- na: personalni- zabezpedeni: vysoce:
specializované- zdravotni- péce- dle- §112- a- jsou- tak- schopni- pro- vymezeneé- izemi-
(Ceskou- republiku)- tuto- zdravotni- péci- kompetentné- a- kvalitné- zajistit- ve- smyslu-
ginnosti- center- vysoce: specializované: péce- dle: minimélnich- poZadavk(- tohoto-
ustanoveni.y
Vzhledem-k‘vysokému-poctu-vzacnych-onemocnéni-(6-az-8-tisic-diagndz)-a-malému-
poétu: pacient(- sjednotlivymi- diagnézami- (jednotky- aZ: stovky- pacientl- v°CR,- ale- i-
vramci-Evropy)-neni-mozné-pro-jednotlivé-skupiny-vzacnych-onemocnéni-vypisovat-
vyzvy-pro-centra-vysoce-specializované-zdravotni-péce, -ale-presto-tito-pacienti-vysoce-
specializovanou-zdravotni-péci-potiebuji-a-také-jiz-dlouhodobé-de facto-dostavaji.-Tato-
péce-je jim-poskytovana-na-pracovistich-zapojenych-do-Evropské-referenéni-sité-pro-
vzacna-onemocnéni,-ktera-musela-naplnit-velmi-pfisné-pozadavky-Evropské-komise,-
a-tak-byly-jejich-administrativni,-odborné-a-personaini-pfedpoklady-validovany-de-iure.-
Evropska-komise-nastavila-pro-vzacna-onemocnéni-24-siti-a-do-17-z téchto-siti-je-v°CR-
od-bfezna-2017-zapojeno-26-pracovist-8-poskytovatel-zdravotnich-sluzeb-prevazné-
z"pfimo-fizenych-fakultnich-nemocnic.j|

Clenem- Evropské- referendni- sité- podle- &l.- 12- smémice: Evropského- parlamentu- a-
Rady- 2011/24/EU- se- stane- poskytovatel- zdravotnich- sluzeb- postupem- podle-
provadéciho-rozhodnuti-komise, -kterym-se-stanovi-kritéria: pro-zfizovani-a*hodnoceni:
Evropskych- referenénich- siti,- pro- schvalovani- ahodnoceni- jejich- élenl- a‘pro-
usnadnéni-vymény-informaci- a°odbornych- poznatki- o°zfizovani- athodnoceni- téchto-
siti<(2014/287/EU).q
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Systémovy pristup -
CZ ERN a Orpha.net

Genetic Tumour Risk Syndromes
(ERN GENTURIS)

(ASTRA4 ® VESTNIE MEZ CE 5

ZAKLADNI SIT CENTER PRO VZACNA ONEMOCNENT

° EUROPEAN REFERENCE NETWORKS

Ministerstvo zdravotnictvi, jako spravei ergan vécné piishiény podle § 112 zikona ¢. 372/2011 Sb.. o zdra- FOR RARE, LOW-PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

veotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (ziken o zdravotnich sloFbach), informuye o tom, Ze dne o
L ]

18. 4. 2012 vydalo rozhodmti o ndéleni statutu: Q Share A Care = Cure %

+MNarodniho koordinatniho centra pro pacienty se vzicnym onemocnénim” ‘
na dobu do 30.4. 2015: .

- Fakultni nemocnici v Motole. V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 — Motol Q" ______ o .0

~Lentra vysoce speclalizované zdravotni péde o paclenty s cystickou fibrdzou” ° . ’ . y
na dobu do 30.4. 2014: S S
+  Falulini nemocnici Bmo, Jiblavska 20, 625 00 Bmo (] 0 L4
*  Fakulini nemocnici Hradec Kralove. Sokolska 581, 500 05 Hradec Kralove
+  Falulini nemocnici v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 — Motol : Eisropean
+  Fakulini nemocnici Olomoue, 1. P Pavlova 6, 775 20 Olomoue G = “ Commission | Heateh

Falmltni nemecnici Plzed, Dr. E. Benede 13, 305 99 Plzed — Bory

LLentra vysoce speclalizované zdravotni péce o paclenty s dédi¢nymi metabolickyml poruchami”
nadobu do 30. 4. 2015:

+  Vieobecna fakoultni nemocnici v Praze, U nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2

~Centra vysoce speclalizované zdravotni péce o paclenty s epldermolysis bullosa congenita” .0.‘. N Eur opean
na dobu do 30. 4. 2015: oo \.\
AR Reference

*  Falmiltni nemocnici Bmo, Jihlavska 20, 625 00 Bro
' ' 0s0' Network
for rare or low prevalence
complex diseases
MUDx. Ferdinand Polak a ® o @ Network
naméstek ministra Intellectual Disability
and Congenital
Malformations (ERN ITHACA)




CZ ucast v ERN — Orphanet a ERN Lung gausa.g
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Specializovana centraa

site Evropske referencni sité

Evropskeé referencni sité (ERN)poméahaji odbornikiim a odbornym centriim v rznych zemich pfi sdileni znalosti.

Specializovana centra

Sité odbornyjch center ERNs by mély:

Evropské referencni sité >uplatiiovat kritéria EU na feSeni vzacnych onemocnéni vyZadujicich specializovanou péci

> slouzit jako vyzkumna a znalostni centra pro Iécbu pacientt z jinych zemi EU
>v pripadé potreby zajistit dostupnost Ié¢ebnych zafizeni

Vice informaci:

> Webové stranky Evropské komise: https://ec.europa.cu/health/rare_diseases/european_reference_networks_en
>Webové stranky RD-ACTION : http://www.rd-action.eu/european-reference-networks-erns/
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RARE CANCERS EUROPE

Joining forces in action

Campaign Call to action

More common than you

think The Call to Action is an
international petition that urges

More than 4.3 million people in

the European Union are affected Policy:makars and all other

by rare cancers. Despite the rarity
of each of the 198 rare cancers,
they represent in total about 22%
of all cancer cases, including all

relevant stakeholders to give high

priority to quality treatment and

care for patients with rare
cancers.

cancers in children, diagnosed in
the EU28 each year.

“%.

Download PDF & List of Signatories -

https://www.rarecancerseurope.org/



European Joint Programme for Rare Diseases
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12 research institutes

31 research funding
bodies/ministries

24 universities/hospital universitie
5 EU infrastructures
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EJP RD — JTC 2021

EJP RD - European Joint Programme on Rare Diseases - EJP RD — JTC 2021

The 3rd EJP RD Joint Transnational Call for Rare Diseases Research Project (JTC 2021) focuses on

“Social sciences and Humanities Research to improve health care implementation and everyday life of people living with a rare disease”

The 3rd EJP RD — JTC 2021 is OPEN

GENERAL INFORMATION

DOCUMENTS
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Recommendation 1: A European policy framework guiding the implementation of consistent national plans and strategies,
monitored and assessed by a multistakeholder body on a regular basis.

Recommendation 2: Earlier, faster and more accurate diagnosis of rare diseases through better and more consistent use of
harmonised standards and programmes across Europe, new technologies and innovative approaches driven by patient-needs.

Recommendation 3: A highly specialised healthcare ecosystem, with political, financial and technical support at European
and national levels, that leaves no person living with a rare disease in uncertainty regarding their diagnosis, care or treatment.

Recommendation 4: Guarantee the integration of people living with a rare disease in societies and economies by
implementing European and national actions that recognise their social rights.

Recommendation 5: A culture encouraging meaningful participation, engagement and leadership of people living
rare disease in both the public and private sectors.

Recommendation 6: Rare disease research maintained as a priority - across basic, clinical, translational and social
research.

Recommendation 7: Data used to its maximum to improve the health and well-being of people living with a rare disease.

Recommendation 8: Improve the availability, accessibility and affordability of rare disease treatments, by attracting
investments, fostering innovation and collaboration across countries, to address inequalities.

https://www.rare2030.eu/recommendations/



RARE
DISEASES
INTERNATIONAL

in

Sign up to Follow FbIIO\
mailing list us us

News & Events ~

About RDI ~ Our Actions ~ Programmes ~ Membership ~

UN Resolution on Persons Living
with a Rare Disease and their
Families

RESOLUTION

PERSONS LIVING
WITH A RARE
DISEASE

Become a member

See RDI Members

Tweets by @rarediseasesint ©)

RDI
@rarediseasesint

¥ !ACT TODAY! World leaders are meeting
at #UNGA . Urge them to adopt a Resolution
on Persons Living with a #RareDisease and
families around the globe.

#Resolution4Rare. Social media Posts in
8 languages.
rarediseasesinternational.org/resolution4rar
...@rarediseaseday @eurordis
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Addressing-the-challenges-of-persons:living-with-a-rare-disease-and- their-families- (Based-on-

Convention-on-the-Rights-of-Persons-with-Disabilities)q

The-General-Assembly, 9

PP1 - Recalling: the: Universal- Declaration- of- Human: Rights, the: International- Covenant: on-
Economic,: Social- and- Cultural- Rights, the: Convention: on- the: Elimination: of- All- Forms- of-
Discrimination-against-Women,the-Convention-on-the-Rights-of the-Child, the-Convention-on-the-
Rights- of- Persons- with- Disabilities,- and- the- Constitution- of- the- World- Health- Organization,-

(Standard-language)9|

PP2 - Reaffirming-its-resolution-70/1-entitled- “Transforming: our-world:- the-2030-Agenda-for-
Sustainable-Development”,-in-which-it-adopted-a-wide,-far-reaching,-and-people-centred-set-of-
universal-and-transformative- Sustainable- Development- Goals,-and-targets,- its:commitment-to-
workingtirelessly-for-the-full-implementation-of-the-Agenda-by-2030,-ensuring-that-no-one-is-left-

behind,-(Standard-language)q

PP3 - Taking: note: of- the: reports: of- the- first: and- second- high-level- meetings: of- the: NGO:
Committeefor-Rare-Diseases,-held-at-the-United-Nations-Headquarters-in-New-York-respectively-

on-11:November-2016-and-21-February-2019,-(New-Language)9|

PP4 - Recognizing-the-need-to-promote-and-protect-the-human-rights-of-all-persons,-including-
the- estimated- 300- million- persons: living: with- a- rare- disease- worldwide,- many- of- whom- are-
children, -by-ensuring-equal-opportunities-to-achieve-their-optimal-developmental-potential-and-

to-participate-in-society,(New-Language)9

PP5 -+ Reaffirming: the- right- of- every- human- being,- without- distinction- of- any- kind,- to- the-
enjoyment-of-the-highest-attainable-standard-of-physical-and-mental-health-and-to-a-standard-of-
living-adequate- for-the-health-and- well-being- of- oneself-and- one’s-family, including-adequate-
food,-safe-drinking-water,- clothing-and- housing,-and- to- the: continuous-improvement- of-living:
conditions, with: particular- attention-to-the- alarming:situation- of- millions- of- people: for- whom-
access-to-health-care-services-and-medicines-remains-a-distant-goal,-in-particular-those:-who-are-

vulnerable-or-in-vulnerable-situations,-(Verbatim-74/20)9

PP6 - Reaffirming-that-health-is-a-precondition-for-and-an-outcome-and-indicator-of-the-social,:
economic,-and-environmental-dimensions-of-sustainable-development-and-the-implementation-
of-the-2030- Agenda- for- Sustainable- Development,-and- acknowledging:- the: reciprocal- benefits-
between-the-attainment-of-Sustainable-Development-Goal-3-and-the-achievement-of-all-other-

Goals,-(Verbatim-74/20)9
1

1
PP7- - Recognizing-the-fundamental-importance-of-equity,-social-justice,-and-social-protection-
mechanisms-as-well-as-the-elimination-of-the-root-causes-of-discrimination-and-stigma-in-health-
care-settings-to-ensure-universal-and-equitable-access-to-quality-health-services-without-financial-
hardship-for-all-people-living-with-rare-diseases,particularly-for-those-who-are-vulnerable-or-in-
vulnerable-situations,-(Based-on-74/20)4

PP8 - Recalling:the-high-level-meeting:-on-universal-health-coverage,-held-in-New- York-on-23-
September-2019,-and-reaffirming-its- political-declaration,-entitled- “Universal-health-coverage:-
moving-together-to-build-a-healthier-world”,--including-the-commitment-therein-to-strengthen-
efforts-to-address-rare-diseases-as-part-of-universal-health-coverage,-(New-Language)1|

PP9 - Noting:with-concern-the-threat-to-human-health,-safety-and- well-being- caused: by-the-
coronavirus-disease-(COVID-19)-pandemic,-which-has-spread-all-around-the-globe,-as-well-as-the-
unprecedented-and-multifaceted-effects- of-the-pandemic,-including-the-disruption-of-essential-
health-services,-and-recognizing-the-disproportionate-impact-of-COVID-19-on-the-health, social-
and-economicssituation-of-disease-persons-living-with-a-rare-disease,-(Based-on-“Global-solidarity-
to-fight-the-coronavirus-disease-2019-(COVID-19)

PP10 - Expressing: concern- that: persons: living: with- a- rare- disease- and- their- families- are-
disproportionally-affected-by-stigma,-discrimination,-and-social-marginali

@

ion,-(New-L )1

PP11 -+ Recognizing-that-a-major-barrier-to-improving-the-inclusion-and-participation-of-persons-
living-with-a-rare-disease-and-their-families-in-society-is-the:lack-of-knowledge-and-expertise-on-
the-field-and-a-lack-of-awareness-regarding-the-issue,(New-Language)9|

PP12 - Recognizing-also-that- persons-living: with-a-rare- disease-and-their-families- constitute- a-
psychologically,socially,culturally,-and-economically-vulnerable-populationthroughout-their-life-
course, facing-specificchallenges-in-several-areas, including,but-not-limited-to,-health,-education,-
employment,-and-leisure,(New-Language)9

PP13 + Acknowledging: the- significance- of- raising- awareness- and- engaging- and- empowering-
people-and-communities- in-respect- of- the- needs- of- persons: living- with- a- rare- disease, (New-
Language)9|

PP14 - Reaffirming: that: inclusive: and- equitable: quality: education: and- lifelong: learning:
opportunities-without-discrimination-are-essential-for-participation-in-social-and-economic-life,
and-that-children-living-with-a-rare-disease-face-challenges-in-accessing-quality-education-due-to-
inaccessibility-of-facilities-and-non-adapted-teaching-methods,-(New-Language)

PP15 - Reaffirming-also-that-access-to-full-and-productive-employment-and-decent-work-is-also-
an-important-aspect-of-participation-in-social-and-economic-life,-and-that- persons:living-with-a-




Part des Roms dans AL Aoanie 100 000

Les ROmS nombredeRoms  lapopulation des pays A e o
en Europe parpays (en milliers) B 0% < :: :;:'anvn:z

en 2007 2400 M 5% <10%

800
Estimation haute 200 B 1% < 5%
Total : 9175 000 Roe™ [Hoss < 1%

<05%



Dékuji vam za pozornost!
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Milan.Macek.Jr@LFmotol.cuni.cz
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Evropskd referencni sit pro vzacnd onemocneéni

(© Vytvofeno: 4.4.2017 (O Posledni aktualizace: 15. 3. 2021

Vzacna onemocnéni jsou klinicky heterogenni, pfevazné dédiéna (&i vrozend) multisystémova onemocnéni s velmi nizkym vyskytem v
populaci, ktera maji dopad na kvalitu Zivota a socialni zaélenéni pacienta, popf. ohroZuji jeho Zivot.

Onemocnéni je v ramci EU definovano jako vzacné, pokud postihuje méné nez 5 osob z kazdych 10 000, (tj. méné nez 1 pacient na 2 000
jedincl). Jedna se o 6 000 az 8 000 raznych vzacnych onemocnéni, coz znamena, Ze souhrnny pocet pacientd je nezanedbatelny (v ramci
EU okolo 30 miliona lidi).

Vzacna onemocnéni se nejéastéji projevuji brzy po narozeni a postihuji 4 — 5 % novorozencl a kojencl. Mohou se vSak projevit i pozdégji
v prabéhu détstvi ¢i v dospélosti. Asi 80% vzacnych onemocnéni mé genetické plvod, nicméné u vétsiny pacientd zlstava pficina jejich
choroby neodhalena. V pfipadé chybnych nebo pozdnich diagnéz, zejména u pacient s onemocnénim, pro které jiz existuje moznost lécby,
dochazi k nevratnému poskozeni zdravi. To vede ke znaéné psychické traumatizaci nejen pacientd, ale i jejich rodin, véetné nedivéry ke
kvalité zdravotnického systému.

Evropské referenéni sité jsou virtualni sité kieré sdruzuji poskytovatele zdravotni péce v celé Evropé za ugelem feSeni komplexnich nebo
vzacnych onemocnéni, ktera vyZaduji vysoce specializovanou |éébu a soustiedéni znalosti a prostfedk(. Sité jsou zfizovany na zakladé &l.
12 Smérnice EU 2011/24 o uplatiiovéni prav pacientd v pfeshraniéni zdravotni pééi, ktera zavazuje ¢lenské staty EU k podpore Evropské
referenéni sité zejména v oblasti vzacnych onemocnéni.

V bfeznu 2017 bylo schvaleno 24 evropskych referencnich siti (déle jen ,ERN"), do kterych se zapojilo pfes 900 vysoce specializovanych
zdravotnickych pracovist z vice nez 300 nemocnic a 26 élenskych statd. Poskytovatelé zdravotni péce v Ceské republice se do této sité
zapojili velmi aktivné, do 17 siti se zapojilo 8 poskytovateld. Na podzim roku 2019 vyhlasila Evropska komise 2. vyzvu k zapojeni
poskytovatel( do ERN. V sougasné dobé 18 pracovist 11 poskytovatel( zdravotni péée z Ceské republiky obdrzelo pozitivni odborné
posouzeni jednotlivych koordinatori ERN a postoupilo do dalsi éasti posuzovani k zapojeni do ERN (viz priloha).

Prilohy

a Poskytovatelé-zdravotni-péte-zapojeni-do-ERN.pdf (136,69 KB)

a Prehled-stanovisek-véech-evropskych-referenénich-siti-k-prioritdm-a-kontraindikacim-pro-oékovani.pdf (151,43 kB)

https://www.mzcr.cz/evropska-referencni-sit-pro-vzacna-onemocneni/
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