
Národní koordinační centrum pro vzácná 
onemocnění a Evropské referenční sítě pro 
vzácná onemocnění: základ mezioborové 

spolupráce, výzkumu a vzdělávání odborníků

Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.

Ústav biologie a lékařské genetiky

Univerzity Karlovy a FN v Motole, Praha

16.10.2021



Vzácná onemocnění (VO)
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1/ Méně než 1 na 2000 jedinců (CE 141/2000)

2/ Silná genetická komponenta (až 80% všech VO)

3/ Nazývány „Mendelistická onemocnění“ 

4/ Omezená prognóza „quoad vitam“:

35% mortality < 1R, 10%  1-5R a 12% 5-15 R

5/ Odhad 5000 onemocnění, cca. 1200 pokud

odhlédneme od kazuistik – cca 20 mil. v EU27 !

6/ Pouze 200 je uvedeno v MKN10

7/ Problém 4/5P: pomyslet, poznat, poslat

pomoci a  profinancovat (každý cca. 20)

8/ Mezinárodní spolupráce je nezbytná (EU, USA) 



PACS1 gen
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Všeobecná kritéria

„Empoverment“  pacientů

Udržitelnost, personální kapacita, transparence

Výzkum a výuka- EU, externí poskytovatelé

Přijímat zahraniční pacienty

E-Health- e-dokumentace, telemedicína

Systémy hodnocení kvality, bezpečnosti pro pacienty

Standardní léčebné postupy, EBM  



Národní strategie (2010-2020)



Národní akční plány 1-3



Národní koordinační centrum –
nkcvo.cz



Národní koordinační centrum pro 
vzácná onemocnění

www.nkcvo.cz



Projekt financovaný z Norských fondů
2015-2018



1) Development of guidelines for RD diagnostics

Aktivita 1

www.slg.cz



2) Development of public health prof. recommendations

Aktivita 2

ERN



3) Increasing awareness (lay and prof. public)

Aktivita 3

help@vzacna-onemocneni.cz

mailto:help@vzacna-onemocneni.cz


Aktivita 3 



Výuka mediků – UK 2. LF   







www.novorozenckyscreening.cz

SMA/SCID 
2021



Vyloučené lokality-2021 



Vilnius, Litva, 9-10. března 2017 – ERN 
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ERN - Evropské referenční síť  



ERN EYE Eye diseases

ERN GENTURIS
Genetic Tumour Risk 

Syndromes

ERN GUARD-HEART Rare Cardiac

ERN ITHACA
Intellectual disabilities / 

Congenital 

malformations

MetabERN
Hereditary metabolic

disorders

ERN PaedCan Paediatric cancers

ERN RARE-LIVER Hepatic disorders

ERN ReCONNET
Connective Tissue / 

Musculoskeletal dis.

ERN RITA 
Immunodeficiency, 

Autoinflammatory / 

Autoimmune dis.

VASCERN 
Mutli-systemic vascular 

diseases

TRANSPLANTATION 

CHILD

Transplantation in 

Children

ERN BOND Bone diseases

ERN CRANIO
Cranofacial anomalies

Endo-ERN Endocrine diseases

ERN EpiCARE Rare Epilepsies

ERKNet Renal diseases

ERN RND Neurological diseases

ERNICA
Inherited & congenital 

anomalies

ERN LUNG Pulmonary diseases

ERN Skin Skin diseases

ERN EURACAN Solid Tumours/Adults

ERN EuroBloodNet
Haemato diseases & 

malignancies

ERN eUROGEN Urogenital diseases

ERN EURO-NMD Neuromuscular dis.

VI/2017 



900+ týmů ze 300 nemocnic ze 26 
zemí EU 28 (VI/2017)
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NB: Without Rare Cardiac included in these figures

Member State No. ERNs / 24 Number HCP Member State No. ERNs / 24 Number HCP

Italy 23 189 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 4 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



Úspěšní žadatelé – „odborné hledisko“ (1) 



Úspěšní žadatelé – „odborné hledisko“ (2) 



Úspěšní žadatelé – „odborné hledisko“ (3) 



Úspěšní žadatelé – „odborné hledisko“ (4) 



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