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Vzacna onemocnéni (VO)

1/ Méné nez 1 na 2000 jedincy (CE 141/2000)
2/ Silna geneticka komponenta (az 80% vsech VO)
3/ Nazyvany ,Mendelisticka onemocnéni®
4/ Omezena prognoza ,,quoad vitam":
35% mortality < 1R, 10% 1-5Ra 12% 5-15R
5/ Odhad 5000 onemocnéni, cca. 1200 pokud
odhlédneme od kazuistik — cca 20 mil. v EU27!
6/ Pouze 200 je uvedeno v MKN1o
7/ Problém 4/5P: pomyslet, poznat, poslat
pomoci a profinancovat (kazdy cca. 20) :
8/ Mezinarodni spoluprace je nezbytna (EU, USA) &=
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COUNCIL OF Bl'llSS(’lS, 15 May 2009 SRS i1l be developed using the Community Health Programme resources E IT Bn
THE EUROPEAN UNION (4) Regulation (EC) No 141/2000 of the European Parlizment and of the Council of 16 Dec PT EL
1999 on orphan medicinal products provides that a medicinal product shall be designate mT
an "orphan medicinal product” when intended for the diagnosis, prevention or treatment
life-threatening or chronically debilitating condition affecting not more than 3 in 10 000 L | NOMENTAr |FIFRS 1010 005 SPIEVLY POZROEVER. TV
9834/09 v | nékterych papulacich diky jejich s=metickoym rozdilfim nékiers

chasaby jsou Zastéa jine nikalia Jifi s to meri jednodivimi
Elenskymi zemémi EU - Amendment 10 + ECO30C

KomentaF [M9]: Obaji s2 vzdjzmnd nevylufujz 2spiie

Interinstitutional File: oplinje malloe
2008/0218 (U\S) LIMITE .\ Naformatovano: zvjiraznéné

( dtowino: Barvapitma: Cervend iné
{ KomentaF [MMLO]: Toto j2EMEA definiczajeto prote OK.

KomentsF [MM11]: Sauéssny stay véci “Carrent™s ablsdem
12 nutmost nenstil akiualizace jak pofaduj Amendments 23

{ Komentaf [M12]: Narrazeno usmily

KomentaF [MM13]: Toto je formulace z]ékafskich uéshnic a
je o tady technicky tenmin - “cousse of their lives™ se neponiva

SAN118
RECH 145
MI201

{NaFormatovano: Pisma: neni Tuing

KomentsF [MM14]: Tojevpakidin 2jaini sz spidzo
| formulscni zalegitost

{ Komentaf [M15]: Sjsdnoceni na zimticu

Komenta [MM16]: 23z jsem opét pouiil adboms tesmiy,
keerd jsou techmicky phesnd

NOTE : - e co-ox [
— '\, [NaFormatowano: zujraménd
from: Working Party on Public Health Affeoied) Sch ASabilities i RS o ——————

ol stovano: Anglitina (VelkdBritinie), zviraznin

; Permanent Representatives Comuittee (Part 1)

No.prev. doc.. 9010/09 SANBSRECH 113 MI 173+ COR |

Subject: Preparation of the Council meeting (Emplayment, Social Policy, Health and . Naformt evinossvjramind
Consumer Affﬂil‘ﬁ) ons and 9 Tune 2009 affected®, rare diseases call for a global approach based on special and combined efforts to “{N.f,,,,,,é..,"',“,: Piamo: neni Tuing
prevent significant morbidity or aveidable premature mortality, and to improve the quality of

Naformatovane: zwijraznéné

.- { NaFormatowane: Pisrno: neni Tuiné

Proposal for a COUNCIL RECOMMENDATION on a Eutopean action in the

$ Decision No 1295/1999/EC of the European Parliament and of the Council of 29 April 1999

field of rare diseases adopting a programme of Commumity action on rare diseases within the framework for action
in the field of public health (1999 to 2003).

- Adoption 7
[Public debate, pursuant to Auticle 8(3) CRP (proposed by the Presidency)]
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Barvapisma: Cen
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Helena Holpuchova, Kristina Masala, lva Truellova, Klaudie Faltysova,
Lenka Kostelecka, Stanislava Panova



Vseobecna kriteria

e ,Empoverment" pacientU

* Udrzitelnost, personalni kapacita, transparence

* Vyzkum a vyuka- EU, externi poskytovatele

* Prijimat zahranicCni pacienty

* E-Health- e-dokumentace, telemedicina

e Systémy hodnoceni kvality, bezpecnosti pro pacienty

e Standardnilecebné postupy, EBM



arodni strategie (2010-2020)

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENT

VLADY CESKE REPUBLIKY
ze dne 14. Cervna 2010 &. 466

o Ndrodni strategii pro vzdacna onemocnéni
na léta 2010-2020

Vlada

I. schvaluje Narodni strategii pro vzdcnd onemocnéni na léta 2010-2020,
obsaZenou v &asti III materidlu ¢.j. 593/10 (ddle jen ,,Ndrodni strategie*);

IT. uklada
1. ¢lentim vlady plnit Ndrodni strategii,

2. ministryni zdravotnictvi ustavit meziresortni a mezioborovou pracovni
skupinu, ktera pfipravi Ndrodni akéni pldn pro vzdacna onemocnéni na 1éta 2011-2013
a kterd bude koordinovat aktivity v oblasti vzacnych onemocnénti,

3. ministryni zdravotnictvi ve spoluprdci s ostatnimi &leny vlddy predloZit
viddé do 30. ervna 2011 Narodni akéni pldn pro vzdacna onemocn&ni na léta
2011-2013;

IT1. doporucuje hejtmantm ve spoluprdci s orgdny mistni samospravy a
nevladnimi organizacemi do krajskych rozvojovych pldant zohlednit FeSenf
problematiky vzdacnych onemocnéni.

Provedou:

Clenové viady

hejtmani,
primdtor hlavniho mésta Prahy
Predscda vlady

Ing. Jan IFischer, CSc., v. 1.




Narodni akéni plany 1-3

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
2o dre 26, srpna 2012 £, 623

o Maradnim alkdnim plinu pro vzacnd onsmacrdni
na bita 2012 - 2014

Vidda

schvalu|e Nbodni shini plin peo vebend snsmocndni na Mia 20132004,
chaabery v Lhsti . maberidh [ . 71212 (dibe pon Mdeeedini aklni pldn):

1. minigiron 2dvavotnicni
) hooedingvat plndri kvt obsadenych v Manodaim skl iim plisu.
b plecholit viddd do 31, prosinge 2014
ba) zprikeu o piesini Nérodnie akéndo planu,
bbs) Mdroecked oot plin pew vdond enemocednd na Mia 2015 = 217,
b Boordinovat tinnost Maziresonl a mezioborovd pracovnd shepiny pro vahond
coamocrdni v souladu 9 akSvitami obsadenymi v Mirodnim akénim plinu,

2. Hendm visdy realizoval v rdmel s plecbnosti akthity sbaalend v Nirodnim
akdnim pliey

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REFUBLIKY
2¢ dne 4, vmara 2005 & 76

ki gl o plndni dlooll vyplyvajicich 2 Ndrodnibo akinibo plinu

pro vekcnk onensocndni na léa 2012 b 2014
a k Marodsimu akénimes plise pro vekond onemocnged na 1éta 2015 af 2017

Viida

I schvabuje Fpedvo o pintsd Sl vyplivajicich = Maradnibo akisdho planu pro
vracrd oncmocnénl na léen 2012 of 2014 @ Narodni akémi plan pro viskond onemoondad na Kt
2015 a 2007, wvedené v fdati 111 maieridto £j. 69415,

Il ukldad ministru adravoteictvi phediadit vISdE do 31, prosinee 2007

1. Zpeavu o plnéni akold wyplyvajicich z Narodnihe akisdho plinu pro vahend
oncmocntnl na Kim 2005 aF 2007,

2. mivrh Mimodniho akéniho plinu pro vedcnd onemocstnd na léa 2018 af 2020,

Brovede:

mamistr adrasotsienv

Predssda viddy
Mgr. Bebmslav Sobotka, v, r.




Narodni koordinacni centrum —
nkcvo.cz

CAstEA4 o vEsTNIR MzdR 5

ZAKLADNI SIT CENTER PRO VZACNA ONEMOCKENI

Manistersevo zdravotnicni. jako spravii organ vécnd phistulay podle § 112 zakooa & 3722011 Sb., 0 2dna-
votnich stuibach a podminkach jejich poskytovan: (zikoa o zdrvotnich shidbach), informmie o tom, 2e doe
18. 4. 2012 vydalo rozhodnuti o udélens statatu:

«Narodniho koordina¢niho centra pro pacienty se vzacnym onemocnénim™
na dobu do 30. 4. 2015;

* Fakultni nemocaic: v Motole, V Uralu 84, 150 05 Praha 5~ Motol

LCentra vysoce specializované zdravotnl péde o paclenty s cystickou fibrozou™
na dobu do 30,4, 2014;

+  Faloaltnd nemocmic: Brmo, Jihlavskes 20. 625 00 Bmo

* Fakulted pemocnict Hradec Kralove, Sokolska 581, 500 05 Hradec Kralove

+ Fakultos nemocaics v Motale, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 - Motol

«  Faloultes nemocmuc: Olomsoue, I P Paviova 6, 775 20 Oloenouc

* Fakultns nemocnict Pizedt Dr E. Benede 13, 305 99 Pizeni - Bory

«Contra vysoce speclalizované zdravotni péde o pacienty s dédiKnymi metabolickymi poruchami”
na dobu do 30.4.2015;

* Vieobecna fakultni pemocnici v Prage, U nemoczice 4992, 128 (8 Praha 2

LLentra vysoce specializované zdravotnl péde o paclenty s epldermolysis bullosa congenita®
na dobu do 30.4, 2015:

* Fakuitod nemocnici Broo, Jihlavska 20, 625 00 Bmo

MUDx. Ferdinand Polak
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Narodni koordinacni centrum pro
vzacna onemocneéni

Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocneni

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

V roce 2012 doslo k ustanoveni ,Narodniho koordinaéniho centra pro pacienty se vzacnym onemocnénim* (NKCVO)
pfi 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.

W

RARE DISEASE DAY

DEN VZACNYCH ONEMOCNENI

28. UNOR 2021

JRAREDISEASEDAY

www.nkcvo.cz



Projekt financovany z Norskych fondo
2015-2018
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Aktivita 1

1) Development of guidelines for RD diagnostics

Spolecnost lekarske genetiky a genomiky

Ceskeé lékaiské spoleénosti Jana Evangelisty Purkyné, z. s.

VZDELAVANi DOPORUCENI VEREJNOST

Prihlasit | Wtvofit ucet B

Hledat

Zpristupnéni supplementa 1/2016 Klinické onkologie

Zilla MaT, 14. 4. 2016 0

Stitky: doporuéeni  onkogenetika

Radi bychom Vas upozomnili, Ze byly zpfistupnény plné texty supplementa €. 1 roéniku 29 &asopisu Klinicka
onkologie, které se vénuje pfedeviim rozsiteni indikaci k testovani dédiéného syndromu nadord prsu a
vajecnikd, panelovému testovani pomoci NGS, syndromim predisponujicim k nadorim v détském véku,

Doporugeni D PGD, prevenci i dal§im tématim.
Doporuéeni o -
oporuceni doporucenl Clanky si miZete volné stahnout na této adrese:
DTC testovani

Doporuceni Eurogentestu pro diagnostické NGS v cestiné

1aT, 22. 11.2016 154

Navigace Stitky doporuteni  NGS

Agregator zdroji

Kolegové z Nového Ji¢ina pod vedenim Mgr. Spirose Tavandzise pfipravili zkraceny preklad doporueni

Eurogentestu pro vyuziti NGS v diagnostice. Vice viz pfiloha. Pivodni verze pak vy3la jako &lanek v European

Odkazy Journal of Human Genetics:

Jak se stat clenem? N
Journal of Human Genetics. 2016;24(1):2-5. doi:10.1038/ejhg.2015.226.
Mapa stranek

Newsletter Pfilohy:

Matthijs G, Souche E, Alders M, et al. Guidelines for diagnostic next-generation sequencing. European

* Cist dal

Doporuceni k diagnostickému vyuziti NGS

y- doporugeni  NGS

European Saciety of Human Genetics (ESHG) a EuroGentest jsou autory doporuéeni o hodnoceni a validaci
sekvenovani nové generace (NGS) pro diagnostické vyuZiti. Spolegnost lékafské genetiky a genomiky CLS
JEP na svém poslednim zasedani 11. listopadu 2015 piné podpofila toto doporuéeni.

Geska lékafska spoletnost JEP g Doporugeni Eurogentestu pro diagnostické NGS

Euro est
Guidelines for diagnostic

next generation sequencing

2 December 2014

LS,

This is the final draft version of a document on the diagnostic use of NGS that we wish to publish
on behalf of EuroGentest.

The first version of this document was drafted by a small number of people. It was subjected to
peer review by the participants to the Nijmegen meeting, November 21-22, 2013,

The document is ready for circulation and public consultation. Hence, it will be posted on the
EuroGentest website for a few weeks. The procedure is in line with the process that other policy

* Cistdal

Doporuceni k preimplantacnimu genetickému laboratornimu
vysSetreni
Z 1

2

Stitky: doporuéeni

V pfiloze naleznete doporugeny postup SLG CLS JEP &islo 4: Doporugeni k preimplantadnimu genetickému
laboratornimu vySetreni

Pfilohy:
2 Doporuceny postup €. 4

Genetické laboratorni vySetreni v reprodukéni genetice

8. 1.2015 18:05

doporuceni

V pfiloze naleznete doporugeny postup SLG €LS JEP &islo 3: Genetické laboratorni vy3etfeni v reprodukéni
genetice.

Pfilohy:

] Doporuceny postup €. 3

www.slg.cz



Aktivita 2

2) Development of public health prof. recommendations

Eur J Health Econ Policy Statement
CrossMark

DO 10.1007/510198-015-0759-9
Public Health NGRS
— Genomics Public Health Genomics m:-mﬁd:'zmmmm
ORIGINAL PAPER 00K 10.1159/000640152 P o, Sepenbe 82016

Cost-of-illness analysis and regression modeling in cystic fibrosis:

a retrospective prevalence-based study Test Pricing and Reimbursement in

Genomic Medicine: Towards a General
Strategy

* Veronika Sk
ovi' - Dana Zemkovi' -

Tomas MIcoch' « Jifi Klimes® «
Marck Turnovec® - Veronika KruliSovi® - Jitka Jir

Klira Vilimovski Dédeckovi® + Alena Bilkovi® « Viadimira Friihaufovi” « Athanassios Vozikis* David N. Cooper® Christina 4 M £ Kambouris®

Lukas Homola® - Zuzana Friedmannovi’ - Radovan Drnek” - Pavel Dievinek® - AngelaBrand® Vita Dolzan! Paolo Fortina? Federico Innocenti” Ming Ta Michael Lee'

Tomas Dolezal' - Milan Macek Jr.* Lada Leyens® Milan Macek J¥'  Fahd Al-Mulla® Barbara Prainsack' Alessio Squassina™
Domenica Taruscio® Ron H.van Schaik? Effy Vayena® Marc S, Williams' George P. Patrinos®
*Lat y of Health £ Dey Economics, University of Piraeus, Piracus,

Received: 22 September 2015/ Accepted: 14 December 2015 Greece; PInstitute of Medical Genetics, School of Medicine, Cardiff University, Cardiff, and “The Golden Helix

© Springer-Verlag Berlin Heidelberg 2016 Foundation, London, UK; ¢Department of Clinical Chemistry, Erasmus University Medical Center, Rotterdam, and

*Maastricht Economic and Social Research Institute on Innovation and Technology (MERIT), Graduate School
of Governance, Faculty of Humanities and Sciences, Maastricht University, Maastricht, The Netherlands; ‘School
of Medicine, Uriversity of jubljana, iubljans,Sioveni; Kimmel Cancer Center, Thomas effrsan Universiy,

Abstract model showed that the strongest cost drivers, for all cost Pa. Minstitute of Therapy, University of North Carolina,
Background  Economic data pertaining to cystic fibrosis  categories, were associated with patient age and lung dis- Chapel Hil, N.C. ar-i'GmummMedmnzlnslmna Gcmngerﬂnlmimem Danville, Pa., USA: Institute of Biology
Y ie i o ? i 3 2 . . 3 o 1 2nd Faculty of Medicine and University Hospital Motol, Prague,

o Zurope  genera P smpletel case  SCVe o the FEVI spi o a9
(« ) is limited in Europe generally ,"KI < mpletely case severity (assessed using  the ll. 1 spirometric (mhkwhl‘ .Mol“uh’p“ y Unit, Health Sciences Center, Faculty of Medicine, Universiy of Kuwalt, Safat,
lacking in Central and Eastern Europe. We performed an  parameter). when compounded by chronic Pseudomonas Kuwait; 'Department of Global Health & Social Medicine London, King's College London, London, UK:
analysis of all direct costs associated with CF relative 1o aeruginosa airway infections. Specifically, maximum total "Department of Biomedical Sciences, School of Medicine, University of Cagliar, Cagliari, and "National Centre for
7 ¢ Rare Diseases, Istituto Superiore di Sanita, Rome, taly; E d Policy Lab, s

kev disease features and laboratory e costs are around the ace 16 vears: a FEVI increase of 1 %

European Union Committee of Experts
on Rare Diseases

{8) V plipadé vzdaiavani uskutetfiovaného jingmi Skotami nebo Skolskjmi zafizenimi plati pro zajitént Kinické a praklické vjuky a vyzkumné a
YVO|( & ¥

§12
Centrum vysoce specializované péce

(1) Ministorstvo mii#e poskytovateli, ktery poskytuje zdravotni péti v danych oborech, uddiit na jeho 2dost podanou na zakladt vizvy
centra vyscos aravcini pése (déle jen centrum), pokud tento poskylovetel spifiuje poZadavky na technické a

vécné vybaveni zdravotnického zafizeni a pozadavky na persondini zabezpegeni vysoce specializované zdravolni péce a je schopen pro
vymazené tizemi tuto zdravotn! péd zajistit. Statut centra tze uddlit t82 v rme jednoho nebo vice oborl neba jejich &4st, popfipad pro vysoce
nérotnou diagnostiku, 14Cbu nebo sledovéni urditd nemoci,
{2) Ministerstvo zvefejni na svych infemetovych strankach a ve Vestniku Ministerstva zdravoinictvi pozadaviey kiadené na poskytovatele
uchazejlci se o statut contra (déle jen uchaze o statut contra’). Vyzva ministerstva k podanf 24dosti o uddleni statutu centra obsahuj

&) misto, kam se Zadosti predkladail,

b} Initu pro plediozeni 2idosti,

) vymezeni cboru zdravaini péce nebo jeho Easti, popfipadé nemoci, pro jejiZ diagnostiku, 16Ebu nebo sledovani se statul centra udéluje,

d} pozadavky na technické a vécné vybaveni zafizeni pro vysoce zdravotni péte a thitu pro

jelich spinéni,

EUCERD RECOMMENDATIONS

&) pozadavky na personalni zabezpeden vysooe specializovand zdravotni péde, wetns kvalifikatnich pozadavkil, a Iitu pro jejich spinénr,

1) dzemi, pro Ktaré ma byt vy zdravotni péde
g} dobu, na ierou se statut centra udéluje, a

h) dalti nazbying pazadavky potfabné k posouzen! zafSiéni poskytovan! wysoce specializovand zdravelni pate, napfikiad idaje o potiu
I6cenych pacientl a o pi vykonech ve Easovem obdobi ve Zdravolnickém zaiizeni uchazete o statut
centra

QUALITY CRITERIA FOR 1 24nt o wibont e conka ot
CENTRES OF EXPERTISE FOR e

b) kopi oprévnént k poskylovani zdravotnich sluzeb,
RA R E D I S EAS ES ) idaje o rozsahu a objemu vysoce specializovand zdravotni pés, kierou je uchazeé o statut centra schopen zajistit,

IN M EM BER STATES E R N d) daje o ‘”;-elﬁmm vybaven kéna zafizeni uch statut centra, v ném3 mé byt vysoce specializavana zdravetn

e) omhlasm ucnezece o stalut centra, Ze je schopen spinit poZadavky na lechnické a véené vybaveni zdravolnického zafizeni pro

riraurini néfe a nodadavky ne nersonsing [ iin scirauninl néfe v rozeshy 8 ye lhis




Aktivita 3

3) Increasing awareness (lay and prof. public)

Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

Kdy bychom méli pomyslet na & ze vzacnych P
v prlpade dluuhudohych a neobjasnénych prlzrlaku u déti, které:

b e i R . .
- mail leny & zastavuiici ¥ il opakdény vivol lezeni, vzpfimovini, chize nebo
porucha vivoje e 3 porozumin);

eypicky nersaguina sméy e
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Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

v dospélosti.

Kdy bychom méli pomysiet na vzicné onemocnéni?
V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznaki u pacienta.

Zde uvadime nejcastéjsi priznaky:

preumonie, zinaty stiedous;

dezorientace, aymla,aulbeuthﬂ i diéice

. i nefasného
piivodu, rzvo) svalové stabost, balesti za, kiefe;
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« diouhodobs
5 bolestmi kioub0, sval, biicha, hrudniku, hizvy,
kodni vyrZkou a s piftomnost bilkoviny v mogi;

- anemie, zvétieni srdce, trombézy, vie b&injmi
diagnostickimi postupy necbiasnin;

« chronicky chrapat, hemoptyza, halitéza (zipach 7 dst);
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+ nechutenstvi, vihovy dbytek, dyspepticke syndeomy,
proimy, Mushe;

dalnich koncatin, nihtd srdoCni smrt v rodinnd
anamndze;

+ hemaptiza, krvioeni do triviciho, uragenitiiniha
trakiu;

« hanatné rezistence, 2vitsens hmm[kl! urliny;

« otoky, nechutesstyd, Zizefi h, swédéni,
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Vtsina tichito priznaki e piitoria | .

ic : 3 s
idivali, méli bychom pomySiel 1o vzaCne onemocnéni a

Odborny garant projoktu:
Naracini Koorinacni Cetrum pro YZ3cid ofiennod

eAmOCHEn
Ostav biokogle  ekaské genetiy, 2. ikafské lakoity UK a FN Motol

’ngn,rw:jy [U ]B qu:

grants

help@vzacna-onemocneni.cz


mailto:help@vzacna-onemocneni.cz

Aktivita 3

1.Ndrodni kongres Vzacné kozni nemoci
1st National Congress on Rare Skin Diseases

= Prada, Angeio Motel Pragws, 5738, debea 2015
* Potadnee
. LU Na Suowe
o Ustav biokoghe 3 Whaldé genesicy 2. LF UK Fakuts nemmocnice Motol

o Cashd alademie dermutovenerciopie

* Posuimeu

o Prot MUDr loseta Vymasala, DrSc, namatia misicrs sdravotnicti

® Prol MUDY. Visdinka Komina, O, Sansa 2. LF UKy Mase

* MUDe Ancrey Vrbovid, MBA, Teditely Namacnice Na Bulovce

o JUDr. iy Milocave Ludvika, MBA, fediele Fabutsl nemocuce Mot
*  MUOr. Mot Mermana, Ph.D., fecitele IKEM Praha
o MUD. Wil Kubha, presidents Cetd Mhatibd homory

*  Odsorm garmns
*  Prot MUDY. 1ana Hercogovd, T3, VA, whdecki sekrees! Codi skademie darmatovenercioge
o Prot MUDr Visdink Vatkl G, pledseda Cashé sadenie Sermatoventroioge
*  Prot MUDr Mitin Macek mi., DS, MKA, vedeusi Narodnive kaordnatnho oenera o vadcnd

N Mol Mlalia gerenky (18 89
* Tdmats:

o Vion nemoci - interdacipindey eluorice

o Vidond nemoc Lile - Maufiace, dagheaha

o Genodematiey

o \Vedond Germantey u S0 3 0GP0 - MmORnos Mily

. Kapvieiy

o Sochuriie § pasientdoe organiaceny
¢ wiormice swaoriiy swa SRR

——e 152, warw wrsns et
%  PROGRAM

Pitek 17, dubna 2013

1300 - 1215 Zahdje hongresu

ok, MIUDE, S3ns Mercogovd, 5., MMA
ot MUDr. Viadens Vadal, CSc

Prof. MUCK, Mian Macek mi.. DeSc., MHA
hans Cosks 3cociace pro

IR15 - 1530 VEao semod - naerdiscipinimi spoleprais
BR15- 1330 Prot MUOr. Mian Macek mh, DeSc, MKA, (Ustav ickogie 3 Maaics genediy 2. LF UK 3 FNvt,
ety

Praa)

1850 - 18:35  Mret MUDY. Pavia Doielaiovd, Deic (Podiaeriod Minka L LS LX & VAN, Prahal:
VIS revmatoioghins onemocubal 5 kodiimd projevy

145 - 1400 Prof, MUD. Vkter Kalih, Dric. (Ustay GRanich 3 metabaiichich ponach 1. LUF LK 3 VAN, raba)

1400 - 1415 VLD Kinehoa Kubaduowd, PO, (Omkologchd iinila 2 LF UCa P, Mvana):
Vadind bedn nddory 1 polieds enkologs

0Odbornd-spoleénost-praktickych-détskych-lékar-CLS-JEP, Y
Sdruieni-praktickych-lékafd-pro-déti-a-dorosty|

bl

Vitendpani ,panedoktore,§

dovoluj iV indf, kteryse uskuteéniviobotu25.dubna 2015 Safrankovi pavilonu, Alej:
Svobody 31w Planif

Téma-dne:-Lékafski-genetikay

8.00-9.00-hod. -« reghtraced

9.00-9.45hod. -~ jstav genetiky, novinky, trendy-a-vzicns ¢
- - «  Prof MUDr.M.Mocek Jr., DrSc.§

9.45—10.30-hod. -~ Dédiinéporuchy ~diten, klinika, déiba),~
novorozeneckyscreeningy

(B e ——
KdyzZ je vzacnost na obtiz

Own 18 dnem, rWku v1uce. Tak £nelo matts letadndio Dne sracorych snemocnent. bter) phpad] =a se00ty 28 unaers -
1hodou ehaMmoit! tedy | s dsbu konkai pratiléhe Kongresu peimieni 3ol [pro promi mformad vis IN Review £ 8/2015,
Jehe GLastnid ek sl Hiptne pl ke  aphan daeates” terpch
o v CR phibliing 20 000,

Nolpvisre srmnausere
o by s bty et
10 RS Lok | raitn

Aahn o

o man sapadid hivhhou o sadee sresiiebar
n & Muperanea kaey
it

b bt
ahiled bt e+ berabpd ryvy
ke wipech 4 Darve prt, e




Vyuka mediku — UK 2. LF

Tfeba na 2. lékarské fakulté, kde
projekt zacal, je vyuka s Gcasti
pacientl organizovana do tydennich
bloki a v kazdém dni tydne je vyuka
zaméfend na jednu skupinu diagnéz,
tfeba neurologicki nebo kardiologicka
onemocnéni.

U nékterych diagnéz se pacienti stiidaj,
u jinych zndme tfeba jen jednoho pacienta,
ktery je ochoten na vyuce participovat.

Podobné to probihd v Olomouci. Tam je
frekvence vyuky s pacienty trochu niZsi.
A v soucasnosti zacinime v Brné. Tam se

Je to pro pacienty ndro¢né?

Je pravda, Ze pacienti musi vyuce néjaky
¢as vénovat, jak doma pfedem, tak pfi
samotné navstévé skoly. Museji si vzit tieba
dovolenou v prici, obstarat si hlidini pro
déti a podobné. Snazime se jim ¢as, ktery
medikiim vénuji, vynahradit. Davime
kazdému odménu a hradime cestovni
niklady.

Z REAKCI MEDIK( NA PRITOMNOST

PACIENTU PRI VYUCE*

Z WUKY DALKOVYCH STUDENTU
PEDAGOGICKE FAKULTY V LEDNU 2018

»otudenti byli rizného véku a riznych
povolini. Bylo mezi nimi hodné
asistentll pedagoga, pracovniki
specidlnich a zikladnich skol.

Meéli zijem a hodné se nds ptali na
vzdélavani i na nas soukromy Zivot

s Kagenkou. Casto vypravéla i Katenka
co ji vadi a co se ji libi.*

Frantisek Hiba s dcerou Kacenkou,
kterd zije s Williamsovym syndromem

0 PACIENTECH VE VYUCE § PRIMARKOU
USTAVU BIOLOGIE A LEKARSKE GENETIKY
MUDR. MARKETOU HAVLOVICOVOU

V ramci proiektu .V¢asného zichvtu
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Kabuki syndrom je improvizace, zoufa si matka. S
nemoci syna nikdo neporadi

Skfin plna léka a koktejly z antibiotik. Télo snese
tolik, fika nemocna zena

Ve Ctrnacti letech neumi lhat, rozpoznat legraci, ani se rozhodnout, co si oblece. AC jej

Kasel otrasa jejim télem i nékolik hodin denné. Nékdy je tak Gporny, Ze spolu s plicnim od narozeni zkoumalo deset specialistii, diagnozy se Sarka Korefiova dockala, az kdyz
hlenem putuje ven i veskery obsah Zaludku. Markéta Miksikova je jednim ze zhruba synovi bylo skoro sedm. ,Jako bych dostala kulku mezi lopatky,“ vzpomina pro serial

Sesti set Cechil s nevylécitelnou cystickou fibrézou. Jak se lidem se vzacnymi iDNES.cz na den, kdy genetici potvrdili vzacny Kabuki syndrom.
nemocemi Zije, priblizuje serial iDNES.cz. ¢

4 c\08l Kraje | Sport | Kultura | Ekonomika Revue | Auto

I ECE Zahranicni  Krimi  Volby 2018 Kultura Nazory MediaHub Rozstrel StoletiDNES Spe: Ocima étenaii

Bydleni | Technet | Ona

Péce o nemocné dité ukroji velkou €ast pFijmu Y
rodiny, rocné pFes 100 tisic i Dalsi 2 fotografie v galerii )

buki syndrom, ktery postihuje jednoho ze dvou az tii settisic lidi. | foto: Michal Sula, MAFRA

Rodice s vazné nemocnym ditétem se o svou ratolest musi Casto starat Ctyriadvacet
hodin denné. Rodiny tak Casto zlistavaji odkazané na jednom pfijmu, zjistila nadace
Dobry andél ve své studii. Navic u tfi ¢tvrtin takovych rodin maze kvili péci o dité
pracovat jen jeden z rodica.

\
\

LU

ustraénisnime) | foto: Profimedia.cz I »300 K€ mésicné? N
Simonovi Taborskému je tfi a pll roku. Psychicky je vak na trovni _: A Pak' ze |nve§t|§e >
fimasicnino ditéte. Kvéii zévaznému genetické &ni, Wol- nejsou pro kazdého.

Hirschhornovu syndromu, mu chybi ¢ast kratkého raménka ctvrtého paru
chromozom. S timto vzacnym onemocnénim se rodi priblizné jedno dité z
padesati tisic.
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Centrum vysoce specializované péce

(1) Ministerstvo miZe poskytovateli, ktery poskytuje zdravotni pééi v danych oborech, udélit na jeho Zadost podanou na zakladé vyzvy
ministerstva statut centra vysoce specializované zdravotni péée (déle jen ,centrum”), pokud tento poskytovatel spliiuje poZadavky na technické a
vécné vybaveni zdravotnického zafizeni a poZadavky na personalni zabezpeteni vysoce specializované zdravotni péfe a je schopen pro
vymezené Uzemi tuto zdravotni péci zajistit. Statut centra Ize udélit téZ v ramci jednoho nebo vice obord nebo jejich &asti, popfipadé pro vysoce
naroénou diagnostiku, 1&Ebu nebo sledovani uréité nemoci.

(2) Ministerstvo zvefejni na svych internetovych strankach a ve Véstniku Ministerstva zdravotnictvi poZadavky kladené na poskytovatele
uchazejici se o statut centra (dale jen ,uchazet o statut centra®). Vyzva ministerstva k podani Zadosti o udéleni statutu centra obsahuje

a) misto, kam se Zadosti predkladayji,

b) Ihitu pro predloZeni Zadosti,

c) vymezeni oboru zdravotni péée nebo jeho Easti, popfipadé nemoci, pro jejiZz diagnostiku, 1éEbu nebo sledovani se statut centra udéluje,

d) pozadavky na technické a vécné vybaveni zdravotnického zafizeni pro poskytovani vysoce specializované zdravotni péée a |hitu pro
jejich splnéni,

e) poZzadavky na personalni zabezpeéeni vysoce specializované zdravotni péte, vietné kvalifikaénich poZadavki, a Ihitu pro jejich spinéni,
f) uzemi, pro které ma byt vysoce specializovana zdravotni péte poskytovana,

g) dobu, na kterou se statut centra udéluje, a

h) dalsi nezbytné poZadavky potfebné k posouzeni zajisténi poskytovani vysoce specializované zdravotni péce, napfiklad adaje o poétu
léEenych pacientd a o provedenych zdravotnich vykonech ve vymezeném tasovém obdobi ve zdravotnickém zafizeni uchazete o statut
centra.

(3) Zadost o udéleni statutu centra obsahuje
a) identifikaéni udaje uchazece o statut centra,
b) kopii opravnéni k poskytovani zdravotnich sluZeb,
¢) udaje o rozsahu a objemu vysoce specializované zdravotni péCe, kterou je uchazet o statut centra schopen zajistit,

d) adaje o technickém a v&cnem vybaveni zdravotnického zafizeni uchazete o statut centra, v némzZ ma byt vysoce specializovana zdravotni
péce poskytovana, a o jejim personalnim zabezpeceni,

e) prohlaSeni uchazefe o statut centra, Ze je schopen spinit poZadavky na technické a vécné vybaveni zdravotnického zafizeni pro
poskytovani vysoce specializované zdravotni péte a poZadavky na personalni zabezpeteni této zdravotni péce v rozsahu a ve Ihaté
uvedenych ve vyzvé,

f) dalsi (daje a doklady uvedené ve vyzvé podle odstavce 2.

(4) Ministerstvo po posouzeni Zadosti jednotlivych uchazeéu o statut centra vyfadi uchazeée, ktefi nevyhovéli podminkam vymezenym ve vyzve,
a u ostatnich uchazecd urér jejich pofadi. Ministerstvo pfi uréovani pofadi uchazeé( o statut centra zejména pfihlédne ke kvalifikaénim
predpokladim jejich zdravotnickych pracovnik(l pro poskytovéni vysoce specializované zdravotni péfe, dobé a rozsahu poskytovani této
zdravotni péce a jeji dostupnosti, a je-li to pfedmétem vyzvy, téZ k Gdajim o poétu IéEenych pacientd, provedenych zdravotnich vykonech ve
vymezeném ¢asovém obdobi a k dalsim poZadavkam stanovenym ve vyzvé. Pfi rozhodovani o udéleni statutu centra ministerstvo pfihlédne k
uréenému poradi uchazecl o statut centra; na udéleni statutu centra neni pravni narok.

(5) Ministerstvo zvefejni seznam center na svych internetovych strankach a ve Véstniku Ministerstva zdravotnictvi; v seznamu uvede
identifikaéni udaje poskytovatele, jemuZ byl udélen statut centra, a udaje podle odstavce 2 pism. ¢), f) a g).

(6) Poskytovatel je povinen pisemné oznamit ministerstvu zmény viech Gdaji a podminek, za nichZ mu byl statut centra udélen, a to nejpozdéji
do 15 dnii ode dne jejich vzniku.
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SHORT REPORT

HSMNR belongs to the most frequent types of hereditary
neuropathy in the Czech Republic and is twice more frequent
than HMSNL

D. Safka Brozkovawm, J. Haberlova, R. Mazanec, |. Lastivkova, P. Seeman
First published: 29 January 2016 | https://doi.org/10.1111/cge.12745 | Cited by: 1
The authors declare no conflict of interest.
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Abstract

Hereditary motor and sensory neuropathy type Russe (HMSNR), also called CMTA4G, is an
autosomal recessive inherited peripheral neuropathy (IPN) caused by a founder mutation
in the HKT gene. HMSNR affects only patients with Roma origin, similar to the better
known HMSN type Lom clarified earlier. By testing IPN patients with Roma origin, we
realized that HMSNR affects surprisingly many patients in the Czech Republic. HMSNR is
one of the most frequent types of IPN in this country and appears to be twice more
frequent than HMSNL. Pronounced lower limb atrophies and severe deformities often
lead to walking inability in even young patients, but hands are usually only mildly affected
even after many years of disease duration. The group of 20 patients with HMSNR
presented here is the first report about the prevalence of HMSNR from central Europe.
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Research Article

Homozygous EXOSC3 Mutation ¢.92G—C, p.G31A is a
Founder Mutation Causing Severe Pontocerebellar
Hypoplasia Type 1 Among the Czech Roma

Jaroslava Schwabova &, Dana Safka Brozkova, Borivoj Petrak, Mahulena Mojzisova, Klara Pavlickova, Jana Haberlova, ...showall
Pages 163-169 | Received 17 Oct 2012, Accepted 10 Jun 2013, Published online: 25 Jul 2013

&6 Download citation https://doi.org/10.3109/01677063.2013.814651

B Full Article [l Figures & data & References &k Citations Ll Metrics & Reprints & Permissions

Abstract

Pontacerebellar hypoplasia type 1 (PCH1) is characterized by cerebellar and anterior horn motor neuron
degeneration and loss, signs of spinal muscular atrophy plus. Patients manifest severe perinatal weakness,
hypotonia, and respiratory insufficiency, causing death frequently before the age of 1 year. Recently,
causative mutations in EXOSC3 were reported in a majority of PCH1 patients, but the detailed clinical
phenotype caused by EXOSC3 mutations, genotype-phenotype correlations, and prevalent mutations in

specific ethnic groups is not yet known.
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ERN BOND Bone diseases ERN EYE Eye diseases
Cranofacial anomalies Genetic Tumour Risk
ERN CRANIO ERN GENTURIS Syndromes
Endo-ERN Endocrine diseases ERN GUARD-HEART Rare Cardiac
: : . Intellectual disabilities /
ERN EpiCARE Rare Epilepsies ERN ITHACA Semeria
ERKNet Renal diseases malformations
ERN RND Neurological diseases | |\jetabERN Hereditary metabolic
: disorders
Inherited & congenital ——
ERNICA anomalies ERN PaedCan Paediatric cancers
: ERN RARE-LIVER Hepatic disorders
ERN LUNG Pulmonary diseases c T /
onnective Tissue
ERN Skin Skin diseases ERN ReCONNET Musculoskeletal dis.

ERN EURACAN

Solid Tumours/Adults

ERN EuroBloodNet

Haemato diseases &
malignancies

Immunodeficiency,

ERN eUROGEN

Urogenital diseases

ERN EURO-NMD

Neuromuscular dis.

ERN RITA Autoinflammatory /
Autoimmune dis.
VASCERN Mutll-systemlc vascular
diseases
TRANSPLANTATION Transplantation in
CHILD Children




900+ tymu ze 300 nemocnic ze 26
zemi EU 28 (VI1/2017)

MemberState | No.ERNs/24 Number HCP | MemberState | No. ERNs/24 Number HCP

ltaly Bulgaria 6 8
France All 129 Romania 6 8
Germany 19 117 Slovenia 7 7
UK 22 105 Estonia 4 5
Netherlands All 92 Croatia 3 5
Belgium All 71 Austria 3 4
Spain 15 35 Norway 3 4
Czech Republic 17 28 Ireland /i 4
Sweden 21 26 Latvia 2 2
Portugal 15 24 Luxembourg 2 2
Poland 16 21 Cyprus 1 1
Denmark 12 17 Greece - -
Finland 13 15 Malta - -
Hungary 10 14 Slovak - -
Republic
Lithuania 11 11 Total - 944

NB: Without Rare Cardiac included in these figures
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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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