Vitejte!

1. Setkani Platformy pro ultra-vzacné
a nediagnostikované

ceska
asoclace

pro vzacna
onemocneni

Posad'te se a dejte si kavu ©
Toto je hybridni akce — prosime, hovorte dostatecné nahlas, aby nas slyseli i ti, co jsou napojeni online
Obcerstveni je k dispozici po celou dobu setkani
Prostor pro diskusi bude na konci setkani, dotazy si prosim poznamenejte

Bc. Anna Arellanesova
predsedkyné
16.10. 2021

Pacientsky Hub



Ceska asociace pro vzacna onemocnéni 3%‘ et
pro vzacna

- zastresujici pacientska organizace

od roku 2012 (v breznu 2022 vyroci 10 let!)

sdruzuje 42 clenskych pacientskych
organizaci a vice nez 80 ultra-vzacnych osob

poslanim je zastupovani pacientt, zvySovani
povedomi u laické a odborné verejnosti,
edukace budoucich lékaru, zastupovani na
mezinarodni Urovni

Intenzivni spoluprace s odborniky na VO

Mezinarodni spoluprace

Zvysujeme povédomi o VO

 Den VO (vzdy 28. Unora)
Délame advokacii - Prosazujeme legislativni systémoveé
zmeny pro zlepsSeni péce

Snazime se prispét ke v€asné diagnostice:

e Helplinka pro vzacna onemocnéni — spoluprace s

tymem odbornikt, garant(

* Medici
Usilujeme o multidisciplinarni centrovou péci

e Aby nikdo nezustal stranou

* Aby péce i lécba byla dostupna

e Aby v ni byla zahrnuta paliativni péce
Spolupracujeme na mezinarodni urovni

* ERN (Evropské referencni sité pro VO)

* Eurordis (evropska zastresujici organizace)



,Diagnosticka odysea“




Co je ultra-vzacné onemocnéni a kdo jsou %m
nediagnostikovani?

* V Evropé je onemocnéni ultra-vzacné, postihuje-li 1 ¢lovéka na 50 000
(nebo méné nez 20 lidi na milién)
* Nediagnostikovani jsou lidé, kteri:
* prochazi procesem hledani v ramci genetického testovani, ale zatim nic
nebylo nalezeno, zadna varianta
* maji nalez podezrelé varianty, k jejimuz potvrzeni jako kauzalni jsou treba
dalsi upresnujici data, i v ramci mezinarodni spoluprace
* maji nalez varianty hodnocené prozatim jako varianta s nejasnym klinickym

vyznamem (klasifikace se ale s postupem novych poznatkl muze v Case
Zmenit)



Program

B:45 — 10:00 Registrace

10000 — 10:10 Zahajeni setkani
Be. Anna Arellanesovd, pledsedkyné Ceské ssociace pro vzacna
onemocnéni

110 — 1020 .
Muj pfibéh — na cesté k diagnoze
Pefra Suchd — pfedsadkyné spolku METODE, z.s.

10:20 — 10:30 o . B
Pecujici jako partner odbomiku v diagnostice a peci
Anna Zakova Tieglerova, Dis., mistopfedsedkyné spolkuy METODEY, z.5.

10:30 — 10:50 Co jsou ultra-vzacna onemocnéni, nediagnostikovani, typy genetickych
vysetreni, jak dlouho trvaji a co od nich ofekawvat, informovany souhlas
s genetickym/mi vySetrenimi
MUDr. Marek Turnovee, odborny garant EAVD, |Ekaf a klinicky genetik pfi
UJBLG

10:50 — 11:10 Edukace zainteresované lékarské komunity {upfimnost, divéra,
empatie]), problematika a limitace l1&2ebnych moznost, multicborova
spoluprace
Prof. MUDr. Milan Macek jr. DrSc., od :n:}rgff garant Cavo, pradnosts UBLG,
MUDr. Marek Turnovee, cdborny garant CAVO, 1€kaf a klinicky genetik pfi
UJBLG

11:10 — 11:25 Orphanet, jako zdroj informaci o vzacnych onemocnénich
MUDr. h‘ircu%la\r Zwalsky. Uzis

11:25 - 11:45 Diskuse

11:45 — 12:00 Malé ob&erstveni, zakonten setkani
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