Zapis z 2. setkani Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani

Dne 3.12.2022 v Pacientském hubu, formou prezen¢ni i online

Ucastnici — odbornici a prednasejici: Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO, z.s., Anna
Zakova Zieglerova, DiS., mistopredsedkyné spolku METODEJ z.s., Petra Suchd, predsedkyné METODE)J
z.s., Mgr. Tereza Jerabkov3d, vedouci poradenska pracovnice VFN Centra provazeni, Mgr. Véra
Frankova PhD. et PhD., Klinika pediatrie a dédi¢nych metabolickych poruch, Banka biologického
materialu, 1. LF UK a VFN, prof. MUDr. Milan Macek, DrSc., odborny garant CAVO, piednosta UBLG,
MUDr. Markéta Havlovicovd, odborna garantka CAVO, primarka UBLG, MUDr. Marek Turnovec, Ustav
biologie a Iékarské genetiky 2. |ékarské fakulty UK a FN Motol

Program setkani Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani:

1. 9:45-10:00 Pfichod, registrace

2. 10:00 - 10:10 Zahdjeni setkani
Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO, z.s.
Anna Zakova Zieglerova, Dis., mistopiedsedkyné spolku METODE] z.s.
Byl predstaven cely tym Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani.

3. 10:10-10:25
Ptfedstaveni Centra provazeni
Mgr. Tereza Jefabkova, vedouci poradenska pracovnice VFN.
Probéhla i kratka diskuse ¢i doplnéni informaci.

4. 10:25-10:40
Predstaveni Archy pomoci — nebyt na to sam
Petra Suchd, predsedkyné spolku METODE] z.s.
Probéhla i kratka diskuse a dovysvétleni k Prispévku na péci, Tladitku pomoci a
Krizovému planu pro pedujici.

5. 10:40 - 11:05 Projekce dokumentu — Zlepseni zptisobu sdélovani vysledku
genomové diagnostiky pacientlim a jejich rodinam.
Mgr. Véra Frankova PhD. et PhD., Klinika pediatrie a dédi¢nych
metabolickych poruch, Banka biologického materialu, 1. LF UK a VFN.

6. 11:05-11:20 A co bude dal? Zkusenosti pacienti a jejich rodin s genomovou
diagnostikou a vyzkumem.
Mgr. Véra Frankova PhD. et PhD., Klinika pediatrie a dédi¢nych
metabolickych poruch, Banka biologického materialu, 1. LF UK a VFN
Probéhla zZiva diskuse s odborniky i s pani primarkou Markétou Havlovicovou.

7. 11:20-12:00 Diskuse s odborniky — byla velmi Ziva. Do této diskuse se zapojili i pani
primarka Markéta Havlovicovam, Prof. MUDr. Milan Macek a MUDr. Marek Turnovec

- v8ichni z Ustavu biologie a |ékafské genetiky 2. Iékarské fakulty UK a FN Motol.

8. 12:00 - 13:00 Malé obcerstveni, zakonceni setkani.



© Zaom Meeting

Podilet se na zajiténi odpovidaijici péée o détského pacienta
Podporovat porozuméni potfebdm ditéte, nalezeni vhodného modelu péce
Zvysovat efekt terapeutického pisobeni zdr. pracovniki na nemocné dité

Posobit proti vzniku nebo mirnit pribé&h stresovych situaci u peéujici osoby

Podpofit redinu peéujici o dité se zdravotnim emezenim a to od poéatku
hospitalizace, pred, pfi a po sdéleni diagnézy, narozeni ditéte.

Jsme v prvnich fazich vyrovnéavani rodiny se s novou skuteénosti a po pfedani
rodiny do péée sluieb dostupnych v misté bydlisté.

© Zaom Meeting

Podilet se na zajiténi odpovidaijici péée o détského pacienta
Podporovat porozuméni potfebdm ditéte, nalezeni vhodného modelu péce
Zvysovat efekt terapeutického pisobeni zdr. pracovniki na nemocné dité

Posobit proti vzniku nebo mirnit pribé&h stresovych situaci u peéujici osoby

Podpofit redinu peéujici o dité se zdravotnim emezenim a to od poéatku
hospitalizace, pred, pfi a po sdéleni diagnézy, narozeni ditéte.

Jsme v prvnich fazich vyrovnéavani rodiny se s novou skuteénosti a po pfedani
rodiny do péée sluieb dostupnych v misté bydlisté.

invite Mute All

Chat

Dobry den, viechny Vas tu

vitam, zacneme za pér
vtefin, éekdme na pana
profesora, ktery je pravé
na schodech ).

@ ooy den, ime se

invite Mute All

Chat

Dobry den, viechny Vas tu

vitam, zacneme za pér
vtefin, éekdme na pana
profesora, ktery je pravé
na schodech ).

@ ooy den, ime se



© Zoom Meeting ace’s screen o

Participants (4)

® EBCD - vysledky 1. faze — rodiny
Co se osvédcilo

— Kontinuita péée

— Podpora poskytovana klinickym genetikem

— Informovani o délce vySetfeni a moznych vysledcich
predem

— VEasné objednani potom, co jsou vysledky hotovy

— Vysledky sdélovany vidy formou konzultace
— Dostatek ¢asu na diskusi a dotazy
— Telefonicky a emailovy kontakt na genetika

— Negativni vysledky - diskutovany moznosti dalsiho
testovani

Chat

Pozndmky:

Udélat ,,kino o vzdcnych” ...sdileni filmQ, které rozhodné by méli byt vidény, promitani s pfedndskou,
Sifeni informaci pro sirsi verejnost, treba dvakrdt, trikrdt do roka, komornéjsi prostredi i velky sdl....
Opakovat semindr od psychologa jakym zptsobem sdélovat a jak podporovat pacienta, a i oSetreni
pocitli samotného lékare a podobné...



