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S ki dobra méma: Tourettiv syndrom

Jednu nohu mam na brzdé a druhou na
plynu: Charcotiv-Mariedv-Toothiv
syndrom
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J a W e Vy p a d a ° Jednu nohu mam na brzdé a druhou na plynu: Charcottv-Marie(v-Toothlv syndrom

«Jsem vd&ény za to, Ze v ramd mantineld, danych

nemoci, mohu Zit v podstaté Stastny Zivot,” fika ﬁ
\V V4 A\Y4 pan 5iminek o svém Fivoté se syndromem
C-M-T. =
* Pribeh

Prevalence skupiny onemocnéni C-M-T
se odhaduje na 1-5 / 10 000

e Odborné informace
* Odkazy

Jednu nohu na brzdg&, druhou na plynu

=

0Odborné informace

0Od malicka jsem vyristal jenom s bratrem, maminkou a jejimi rodici v Turnové. Md nemoc se zaéala
projevovat uz v détském véku, zejména mensi odolnosti viéi svalové zdtéZi a ostym zakopdvanim. Viechny
probiémy byly Iékari charakterizovdny pouze jako ortopedickd zdleZitost. nej€astéji se zdvérem, Ze mdm
ploché nohy. Pro maminku to bylo hodné té2ké, nevédéla, co mi je. ale bylo ji josné, Ze néco neni v pofdadku. Text rubriky je pfevzat z National Center
0 0 mé nemoci v Ceskoslovensku moc nevédélo, takfe na ni nikdo ani nepomyslel. Maminka se for Biotechnology Information.

viude mozné se snazila zjistit aspofi néjaké informace. Nastésti méla kamarddku v Kanade, Redakéné upraveno.
epsanych pfiznakd posilala vipisky z odbornyich &ldnka, kieré nasla. Nebyly skenery,
vie se opisovalo ruéné ¢i na stroji. O dnesnich mozZnostech se nam tehdy ani

komplikované a pomalé.

Svou odli od vrstevnik jsem si poprvé vice uvédomil nékdy kolem desdtého roku Zivota, kd : . . .
dostal polirzeni, Ze nemusim chodit na télocvik. Tehdy jsem z toho mél radost, protoZe jsem ne Co je Charcotlv-Marietv-Toothlv
svymi spoluZdky. Necitil jsem se totiZ pfi télocviku dpiné nejlépe, byl jsem Casto unaveny a trapily syndrum?

necekané pady, takZe jsem byl stdle otluceny. Témito jasnymi zndmkami nemoci jsem se do té di
nezabyval, bral jsem je jako fokt a snaZil jsem se vyrovnat swym zdravym kamardadam, jo

Charcotdv-Mariedw-Toothdv syndrom (CMT,

nékdy také dédiéna motoricko-senzoricka
Mou diagndzu se maminka marné snazila zjistit dlouhych deset let, nez ji sprovné nasméroval
docent Karpas z Fakultni nemocnice v Hradci Krdlove, ktery jako prvni fekl, Ze maj problém neni o

neuropatie) je chronickym postizenim
; perifernich nervid, které maZe mit vliv na



Kolik mame ctenaru?

e Statistiky za obdobi 12. 9. —12. 10. 2016
* Navstévy: 2 657
* Uzivatelé: 2 286
e Zobrazeni stranek: 4 856
* PocCet stranek na 1 navstevu: 1,83
* Prim. doba trvani navstévy: 00:01:47
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A jak jsme na tom byli pred rokem?

e Statistiky za obdobi 12. 9. —12. 10. 2015
* Navstévy: 1 361
e Uzivatelé:1 103
e Zobrazeni stranek: 2 311
* PocCet stranek na 1 navstevu: 1,70
* Prim. doba trvani navstévy: 00:01:42




vzacni.cz v médiich

" Balidku: Vzhcnd nemea matete mitivy ! LIDOVE NOVINY

* 11.11.2015 Chvilka pro tebe: | vzacna nemoc je
NEMOC

* 15.3.2016 blesk.cz: Dagmar: Zlomeniny jsme
prestali pocitat u 20. To mi byly dva roky

* 27.2.2016 zdravotnickydenik.cz: Vzacna

onemocnéni si zaslouzi stejnou pozornost jako AN Y ] _]Z@

ostatni choroby, mysli si vefejnost

e 7.6.2016 lidovky.cz: Vzacné nemoci. Dlouha cesta k

diagndze a novg vyzkumy MEDICAL
* 6.10.2016 Katka: I dychani je nékdy dfina TRIBUNE
* 8.3.2016 Medical Tribune: Ceska asociace pro

vzacna onemocnéni vzorem pro Evropu 2+> ZdraVOtn|Cky

1.6.2016 Lidové noviny: Vzacni nemocni mezi nami den|k




Rare Barometer Voices

Katerina Tomanova



* Rare Barometer Voices je zajmové sdruzeni pacientu se vzacnymi
chorobami a lidi v jejich okoli, kteri se chtéji ucastnit pruzkumu a
studii organizace EURODIS.

* http://www.eurordis.org/voices/cs
* Prvni krok — vyplnéni registracniho formulare.

* Obdrzite e-mailovou zpravu s vyzvou k ucasti v kazdém novém
pruzkumu. Rozhodnuti, kterych prizkumdu se zucastnite, je na vas.

* Druhy krok — vyplnéni dotazniku prizkumu. Data z prizkumu se
porovnaji a analyzuji tak, aby se ziskaly udaje na evropské i narodni
urovni a zaroven podle jednotlivych chorob.

Ve vysledku e-mailem obdrzite zavéry pruzkumu, abyste si mohli
utvorit nazor na to, jak se citi a co si mysli lidé v podobné situaci, jako
je vase.



http://www.eurordis.org/voices/cs

S vysledky studii a prizkumu jsou seznamovany:

* pacientské organizace — vysledky vyuzivany ke zvysovani povedomi
mezi politiky v jednotlivych zemich,

* politici na evropské urovni a dalsi vlivhé osoby — vysledky vyuzivaji k
informovani o opatrenich, ktera je v Evropé potreba prijmout ve
prospéch pacientu trpicich vzacnymi chorobami,

 prostrednictvim webovych stranek Siroka verejnost, vcetne
poskytovatelu zdravotni péce a lékaru — vysledky urceny ke zvyseni
obecného povedomi o vzacnych chorobach.

Webové stranky Rare Barometer Voices i veSkeré pruzkumy jsou
v Cceském jazyce!

/4

V soucasné dobé je mozné zucastnit se studie ,,Dopad vzacnych chorob
na kazdodenni zivot“.
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e
_L RareConnects

A EURORDIS INITIATIVE

Propojuje lidi se vzacnymi chorobami po celém svété
iniciativa Eurordisu

Jak? 8 jazykovych mutaci
* Némecky

* Komunity . Anglicky

* Diskusni skupiny * Francouzsky

* Témata * [talsky
e Spanélsky
* Rusky

e Srbochorvatsky
* Portugalsky




Acanthamoeba keratitis (AK)
Alkaptonuria (AKU)

Allan Herndon Dudley Syndrome MCT8
(AHDS)

Alstrom Syndrome

Alternating Hemiplegia (AHC)

Amyloidosis

Aortic dissection

Apert Syndrome (AS)

Atypical Hemolytic Uremic Syndrome (aHUS)
Behcet's Syndrome

Brown-Vialetto-Van Laere syndrome (BVVLS)
Castleman Disease (CD)

Choroideremia (CHM)

Chromosome 18 abnormalities

Coats Disease

Cobb syndrome

Cone-rod dystrophies (CRD)

Congenital Disorders of Glycosylation (CDC)
Cryoglobulinemia

Cryopyrin Associated Periodic Syndromes

(CAPS, MWS, NOMID/CINCA)

Cutis marmorata telangiectatica congenita
(CMTC)

Cystinosis

Komunity

Dravet Syndrome

DysNet

Ectodermal Dysplasia

EEC syndrome

Ehlers-Danlos Syndrome (EDS)

Epidermolysis Bullosa (EB)

Erdheim-Chester Disease (ECD)

Evans Syndrome

Familial Mediterranean Fever (FMF)

Fetal AntiConvulsant Syndromes (FACS)

Fibromuscular Dysplasia (FMD)

FOXP1

Glutl DS

Hemiconwvulsion-hemiplegia-epilepsy
syndrome (HHE)

Hereditary Leiomyomatosis and Renal Cell
Cancer (HLRCC)

Hereditary Spastic Paraplegia (HSP)

Idiopathic Pulmonary Fibrosis (IPF)

Kallmann syndrome (KS)
Leber hereditary optic neuropathy (LHON)
Leigh Syndrome

Lipodystrophy

Lipoprotein Lipase Deficiency (LPLD)

Lowe Syndrome
Lymphangioleiomyomatosis (LAM)
Malignant Infantile Osteopetrosis (MIOP)
Marinesco-Sjogren Syndrome (MSS)

Mastocytosis and Mast Cell Activation
Disorders

Moebius syndrome

Moyamoya disease

Multiple Endocrine Necplasia (MEN)
Multiple Myeloma

Multiple System Atrophy (MSA)
Myasthenia Gravis (MC)

Marcolepsy

Neuroacanthocytosis (NA)

Neurodegeneration with Brain Iron
Accumulation (NBIA)

Neurofibromatosis type 1(NF1)

Neurofibromatosis type 2 and
Schwannomatosis (NF2)

Niemann-Pick disease type C

Paraneoplastic Neurclogical syndrome (PNS)
Pemphigus and Pemphigoid

Pitt Hopkins syndrome (PTHS)

Pityriasis Rubra Pilaris (PRF)

Pontine Tegmental Cap Dysplasia (PTCD)

el

Porphyria
Primary Orthostatic Tremor (POT)
Primary Sclerosing Cholangitis (PSC)
Propionic Acidemia (PA)

Pseudomyxoma Peritonei (PMP)
Pulmonary hypertension (PH)

Rett Syndrome

Ring chromosome 20 syndrome (Ring 20)
Sanfilippo Syndrome (MPS 1I)

Spontaneous Coronary Artery Dissection
(SCAD)

Stargardt disease
Stiff Person Syndrome (SPS)

TNF Receptor-Associated Periodic Fever
Syndrome (TRAPS)

Trichorhinophalangeal syndrome (TRPS)
Trimethylaminuria (TMAU)
Undiagnosed diseases

Urea Cycle Disorders (UCD)

Vasculitis

Von Hippel-Lindau (VHL)

Waldenstrom Macroglobulinemia (VWM)
WHIM Syndrome (VWHIM)

Williams Syndrome

RareConnect?

A EURORDIS INITIATIVE




RareConnect?

A EURORDIS INITIATIVE

Diskusni skupiny

D DISCUSSION GROUPS

Ask questions and search answers from the
experiences of people living with a rare disease

138 QUESTIONS ANSWERED | 3010 PEOPLE IOINED | 539 STORIES SHARED

See how it works

Type a question, search for a topic SEARCH

Ask a question

TOPICS WITH RECENT ACTIVITY

| [@ CENETIC DISORDER | | A PROLINE | I [ PROLINEMIA | I A HSAN 4 | l A CONGENITAL INSENSITIVITY TC PAIN - CIP | | A BRAIN BOOSTERS |

[ B NEUROMYELITIS OPTICA SPECTRUM DISORDER l [ @ DEVICS DISEASE ] I [ NEUROMYELITIS OPTICA ’ ‘ [ RARE DISEASES INTERNATIONAL I I B CrRMO I

| B cno I I B CHRONIC NON-BACTERIAL OSTEOMYELITIS | I @ CHRONIC RECURRENT MULTIFOCAL OSTEOMYELITIS | I B RUSSELL SILVER SYNDROME |

| & IDIOPATHIC CYCLIC EDEMA | | @ SPINOCEREBELLAR ATAXIA TYPES 29 I | |A CEREBELLAR ATAXIA 29 | | A HSANIE | [ [ PERIPHERAL NEUROPATHY I

| & CLINICAL TRIALS I I A CHILDREN WITH RARE DISEASES l I & PAEDIATRIC RECULATION J l & PRIMARY INTESTINAL LYMPHANGIECTASIA l

| R WALDMANN DISEASE | W See all topics

https://www.rareconnect.org/en



https://www.rareconnect.org/en
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Anna Arellanesova
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Evropské referencni sité -ERN

* Smérnice o uplatiovani prav pacienttl v preshranicni péci-Rady
Evropy z 28.2.2011

e Zdravotnické systémy v EU maji za cil poskytovat vysoce kvalitni
a nakladoveé efektivni zdravotni péci. To muze byt obtizné zvlasté u
onemocnéni, jejichz lécba je nakladna nebo vyzaduje vysoce
odbornou péci.



l EUCERD. .

EUCERD RECOMMENDATIONS
on
RARE DISEASE EUROPEAN
REFERENCE NETWORKS (RD
ERNS)

Jak by mély tyto sité (ERN) vypadat?

* \/lysoce specializovana péce
* Komplexnost diagnostiky a |éCby
* Vysoké naklady na lé¢bu a zdroje

31 January 2013

* Vysoce specializovana zdravotnicka technika a infrastruktura

* Potrfeba koncentrace expertu a zdroju
e Vzacné diagnosy, nizka vyskyt
* Pridana evropska hodnota - benefit pacientu - kvalita
a bezpecnost
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VSeobecna kritéria siti

e .Empowerment” pacientu, , pacient-centered” péce
* Udrzitelnost, personalni kapacita, transparence

* V\yzkum a vyuka- EU, externi poskytovatelé

* Prijimat zahraniCni pacienty

e E-Health, e-dokumentace, telemedicina

 Systémy hodnoceni kvality, bezpecnosti pro pacienty
* Standardni |éCcebné postupy, EBM
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Navrzené skupiny ERN pro vzacna onemocneéni

©CONoOGkWNE

Rare bone diseases

Rare cancers

Rare cardiac diseases

Rare connective tissue and musculoskeletal diseases

Rare craniofacial anomalies and ENT (ear, nose and throat) disorders
Rare endocrine diseases

Rare eye diseases

Rare gastrointestinal diseases

Rare gynaecological and obstetric diseases

. Rare haematological diseases

. Rare hepatic diseases

. Rare hereditary metabolic disorders

. Rare immunological & auto inflammatory diseases

. Rare malformations / developmental anomalies/and rare intellectual disabilities
. Rare multisystemic vascular diseases

. Rare neurological diseases

. Rare neuromuscular diseases

. Rare pulmonary diseases

. Rare renal diseases

. Rare skin disorders geskd
. . QSOCIQQQ -
. Rare urogenital diseases pro vzacnd

onemocnéni



CESTI POSKYTOVATELE ZDRAVOTNICH SLUZEB V ERN*

POSKY TOVATEL KLINIKA sSIT
BENO Fakultni nemocnice Brno Ortopedick3 klinika wzacna onkologicka onemaocnénl a nadory - déti
Plicni klinika vzdona onemocnéni plic
Détskd onkologicks klinika vzaona onkologicka onemaonénl a nadory - déti
Pediatricka klinika vzioné déditné metabolické poruchy
Détskéd revmatologicks odd&lent vzaona imunologickd a autoinflamatomi cneamaoonéni
Diétskéd koznl oddéleni pediatricks khniky vzaona onemocnénl kize
Meurgologicks klinika vzdona neuromuskulirnl cnemocnént
Hematologicke-onkologicka klinika VwZaona onemocnéni krve
Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné | Centrum pro epilepsie Brng (FN u sv. Anny ve spol. vZioné epilepsie
sFN Brno)
Dermatovenarologicka klinika WZAona onemocnéni kiZe
Masarykiv onkologicky dstav vzdona onkologicka onemocnéni a nadory - dospéll
PRAHA Fakultni nemocnice Krilovské Dermatovenerologicka klinika VZAcna onemocnénl kiFe
Vinohrady II. Intemi klinika vzicné endokrinologické paruchy
Fakultni nemocnice v Motole Diétské kardiocentrum vzdona onemocnéni srdce
Kardiologicks klinika vZiona cnemocnéni srdce
Pediatricka klinika, Pneumologicks klinika, Ostay vzacna onemocnéni plic
biologie a l&kafske genetiky
Pediatricka klinika vzacné endokrinologickd poruchy
Pediatricka klinika rare bone diseases
Pediatricka klinika vziona onemocné&ni ledvin
Onkologicka klinika vZacna onkologicka onemaocnénl a nadory - dospéll
Détskd hematoonkologicka klinika, Klinika détske vzacna onkologicka onemocnénl a nadory - déti
chirurgie, Ustav patologie a molekuldmi mediciny,
Meurochirurgicka klinika, Oddéleniradiclogie
Ustav imunologia vzaona imunologicki a autoinflamatomi cnemoonéni
Ustav biologie a lékafské genetiky, Narodni vzidoné malformace a vyvojové abnormality avzacné
koordinaénl centrum pro vzacnd onemocnén poruchy intelektu
Meurologicka klinika a Détska neurologicks klinika wzacna neurologicks onemocnéni
Meurologicks klinika a Détska neurologicka kliinika wzaona neuromuskularnl onemaocnént
Nemocnice na Bulowce Dermatovenarologicks klinika vzacna onemocnéni kide
Thomayerova nemocnice Plicni klinika vzaona cnemaocnéni plic
Dstav hematologle a krevni transfuze vziona onemocnéni krve
Vieobecnd fakulini nemocnice Ustav dédiénych metabolickych ponuch vzdoné déditné metabolické poruchy
Meurologicks klinika vzacna neurologickd onemocnénl
OEni klinika vzioné poruchy zraku
Centrurm plicnl hypartenze vzacna onemocnéni plic
Détskéd revmatologicks centrum vzidona imunologicks a autoinflamatoml cnemocnéni
OLOMOUC | Fakultni nemocnice Olomouc Hematoonkologicks centrum, Hemato-onkeologicks vZicna onemocnénl kree

klinika

*Seznam pracovist a ERM nenl definitivnl. Je sestaven na ziklad® podanych #idostlo vstup do ERN.
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ERN musi byt “patient centered”

... proto pravé nyni vznikaji v ramci kazdé ERN pacientské advokac€ni skupiny:

EPAGs — Eurordis — Patient Advocacy Groups

Za CR pfihlaseni:
Narodni sdruzeni PKU a jinych dédiénych metabolickych poruch
Asociace muskularnich dystrofiku
Parent Project CR
Klub nemocnych cystickou fibrézou

Kazda skupina ma jiz zvolené zastupce (seznam zastupcti k dispozici v CAVO)

Nejste jesté jako PO pro uréité vzacné onemocnéni v ramci Vasi ERN
do téchto skupin pfihlaseni?

Prihlasit je jeSté mozné pfimo v Eurordisu u pani Wiehe.
Specifikujte, do jaké skupiny ERN by VaSe pacientska organizace chtéla byt zapojena.:

lenja.wiehe@eurordis.org
nebo kontaktujte CAVO, které Vam s pfihladenim pomuze:

. Ceska
cavo@vzacha-onemocneni.cz % asociace
pPro VZOCﬁE) B
onemocneni

(napf. Parent Project (Duchennova svalova dystrofie) patfi do skupiny "Rare Neuromuscular Disorders").




Sami vzacni spolu silni




