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* Jsem maminkou dvou Uzasnych déti, syna Vaclava a dcery
Lucinky.

* Lucinka ma ultra-vzacné metabolické onemocnéni a zatim je
jedind na svéeteé.

* Nazyva se suspektni mitochondrialni (encefalo)myopatie — ma
nedostatecné okyslicované svaly a je diky tomu vysoce unavitelna

Pribeh mé
dcerky

diagndza ji byla stanovena ze svalové biopsie ve tfech letech.
Vysledky jsme se dozvédéli asi po roce. Pak byl jesté proveden
dalsi vyzkum,

Po dalSim roce cekani v Iété 2018, jsme se dozvedéli dalsi
zarazeni: suspektni mitochondrialni (encefalo)myopatie,
sekunddarni — NGS-WES — mutace (sloZzeny heterozygot) v genu
NRD1 (nardilysin, endoproteaza -N-arginin dibasic convertase).

* Lucinka je prvni na svété s timto onemocnénim, protoze nema
doposud popsany fenotyp.

e Lécba neexistuje, progndzu nikdo nezna....



Nase diagnosticka
odysea

* Narozeni dcery v 2013, cesta ke
kojeni a prvni hospitalizace

* Koloto¢ u doktorU a cesta k nasi
nediagnoze

* Nase cesta az do dnesnich dnU
(ockovani, cviceni, hipoterapie,
Skolka, skola, ranna péce,
Centrum provazeni, METODEJ,
CAVO a peg...




Nejvzacnejsi
mezi
vzacnymi
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onemocnéni




Ceska
Qsociace
provzacna
onemocneni

Ultra-vzacni a nediagnostikovani

V Ceské republice existuje mnoho lidi s ultra-vzacnym genetickym onemocnénim (UVGO)
a takeé ti, kteri na svoji diagnozu teprve cekaji, v zahranici se nazyvaji SWAN -syndroms
without a name.

* Pro uréitou diagndzu je mGzeme spoditat na prstech jedné ruky, nebo jsou dokonce v CR
jedini s danym onemocnénim

* Jsou €asto mimo systém péce zdravotni i socialni, maji problém sehnat o svém
onemocnéni informace a odborniky, kteri by jejich diagndzu znali a uméli je |éCit

e Platforma Ultra-vzacni a nediagnostikovani ma za cil tyto osoby spojit pod hlavickou
CAVO

* S ultra-vzacnym onemocnénim neni mozné zakladat vlastni pacientskou organizaci, jste-li
jediny. Je tudiz potreba, aby i ultra-vzacni a nediagnostikovani méli moznost mit svUj hlas
a byli vice vidét.



Co je ultra-vzdcné onemocnénia kdo jsou @35 =.
nediagnostikovani?

V Evropeé je onemocnéni ultra-vzacné, postihuje-li 1 ¢lovéka na 50 000
(nebo méné nez 20 lidi na milién)
Nediagnostikovani jsou lidé, ktefi:
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 poznatku muize v Case
zmenit)



Proc tato Platforma Ultra-vzacni a nediagnostikovani vznika a jeji cile

. ]

Proc: Cile:

* neni mozneé zfizovat vlastni pacientskou * zlepSeni situaci pacientd s ultra-vzacnym
organizaci, pokud jste jediny genetickym onemocnénim (UVGO) a
o . o L pacientld nediagnostikovanych (tzv. SWAN)

* CAVO nabizi ¢lenstvi lidem s ultra-vzacnym o o, ) Lo
onemocnénim. * sdileni problému a hledani spole¢nych témat

« S , o pro advokacni ¢innost.
* CAVO pomaha diagnostikovat ultra-vzacne
pacienty pres help-linku.

* Propojovani paciventy/fc_)din?:g na zaklade
zahranicnich zkusenosti je take aktivovat a
organizovat.

* pojmenovani a definovani hlavnich problem
a vytyCeni prioritnich cilu

* zavery budou komunikovany s odbornou
verejnosti

Ceska
asociace

pro vzdacnad
onemocnéni




* Nas tym:

MUDr. Markéta Havlovicova,
+ odborna garantka CAVO,

« primarka UBLG (Ustav biologie a
|ékarské genetiky pri 2LF UK a FN
Motol)

* Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné
CAVO

 Anna Zieglerova Zakova, Dis.,
mistopredsedkyné Metodéje, z.s.

* Petra Sucha, predsedkyné Metodéje,
Z.S.




Dékuji za pozornost!
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