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SEZNAM CLEND GESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

ALSA, z.s.

monika@zsalsa.cz

www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek

angelman@email.cz

www.angelman.cz

Asociace genové terapie, z.s.

info@asgent.org

www.asgent.org

Asociace muskularnich dystrofik( v CR, z.s.

info@amd-mda.cz

www.amd-mda.cz

Asociace rodi&l a pratel zdravotné postizenych déti v CR, z.s.;
Klub Be Treacher-Collins (Be TCS - pouZivana zkratka)

treacher_collins@betcs.cz

www.betcs.cz

ATOS, z.s.

info@atosaci.cz

www.atosaci.cz

AVminority, z.s.

silvie slivova@avminority.cz

www.avminority.cz

Ceska aliance pro kardiovaskularni onemocnéni, z.s.

info@ca-ko.cz

www.ca-ko.cz

DEBRA CR, z.0.

pavel.melicharek@debra.cz

www.debra-cz.org

Diagnéza MDS

jezek b@volny.cz

www.diagnoza-mds.cz

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

diagnozanarkolepsie@gmail.com

www.narkolepsie.cz

Dystonie - rodina spolu, z.s.

jana.vicarova@dystonia.cz

www.dystonia.cz

Ehlers - Danlostiv syndrom a syndrom hypermobility, z.s.

ehlersdanlos@seznam.cz

www.ehlers-danlosuv-syndrom.org

Frieda, z.s.

m.houskova@frieda.cz, v.houska@frieda.cz

www.frieda.cz

HAE Junior, z.s.

info@haejunior.cz

www.haejunior.cz

Kabuki syndrom CZ, z.s.

korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou, z.s.

info@klubcf.cz

www.cfklub.cz

Klub pacientd mnoho&etny myelom, z.s.

koordinatorka@mnohocetnymyelom.cz

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

jsmetuprovas@kolpingsmecno.cz

www.kolpingsmecno.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s.

info@nevus.cz

WWW.nevus.cz

LYMFOM HELP, z.s.

info@lymfomhelp.cz

www.lymfombhelp.cz

META - spolek pacientd se stfadavymi onemocnénimi, o.s.

katerina.uhlikova@seznam.cz

www.sdruzenimeta.cz

METODE] z.s.

info@metodej.com

www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s.

info@mygra.cz

www.mygra.cz

Nadac¢ni fond détské onkologie KRTEK

info@krtek-nf.cz

www.krtek-nf.cz

Nérodni sdruZeni PKU a jinych DMP, z.s.

info@nspku.cz

www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s.

jaroslav.vich@nefrohema.cz

www.nefrohema.cz

Obcanské sdruzeni Imunodeficitnich pacient(i HAE /AAE

maselli@hae-imuno.cz, cisaic@yahoo.com

www.hae-imuno.cz

Spolek rodi¢t déti a dospélych postizenych Gaucherovou chorobou

janina.mickova@seznam.cz

www.gaucherova-choroba.cz

Palegek - spole¢nost lidi malého vzristu

vojtech.rakos@gmail.com

www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s.

parentproject@parentproject.cz

www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s.

ospws@email.cz, zuzik.nykodym@quick.cz

www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s.

info@rett-cz.com

www.rett-cz.com

Revma Liga Ceska republika, z.s.

edita.mullerova@revmaliga.cz

www.revmaliga.cz

Rasinka, z.s.

vrkuvrku@seznam.cz

www.spolekrasinka.cz

Sdruzeni pacientd s plicni hypertenzi, z.s.

info@plicni-hypertenze.cz

www.plicnihypertenze.cz

SMAci, z.s.

info@smaci.cz

Www.smaci.cz

Spolecnost C-M-T, z.s.

simunekm@seznam.cz

www.c-m-t.cz

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, z.s.

spmps@seznam.cz

www.mukopoly.cz

Spolecnost Parkinson, z.s.

kancelar@spolecnost-parkinson.cz

www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Ichtyéza

hanka.kadlecova@icloud.com

www.ichtyoza.cz

Spolek pro Atypické parkinsonské syndromy (APS). z.s.

apsz@seznam.cz

www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidi s Rubinstein-Taybi syndromem, z. s

rts.czech@gmail.com, hana.kol@centrum.cz

Tarlovova cysta, z.s.

tarlovovacysta@seznam.cz

www.tarlovovacysta.org

Willik - spolek pro Williamsav syndrom, z.s.

info@spolek-willik.cz

www.spolek-willik.cz

Zivot bez stfeva, z.s.

info@zivotbezstreva.cz

www.zivotbezstreva.cz

GLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPU)I NASLEDUJICi DIAGNOZY

3C syndrom (Ritschertiv-Schinzeliv syndrom)

DYT1

LoeysUv-Dietz(v syndrom

Sarkoiddza Il. stupné

Agamaglobulinémie

Ektopie Cocek a zornic oboustranné, ADAMTSL4

Lymfangioleiomyomatéza

SjogrenGv syndrom

Aicardi-Goutiérestv syndrom

F208 IF070, Z31.5

MarfanGv syndrom

Akromegalie

Familiarni fokaIni epilepsie s variabilnimi loZisky

Mayerv-Rokitanského-Kustertiv-Hauser(v syndrom

Akutni intermitentni porfyrie

Familidrni hyperprolaktinémie

McCunetiv-Albrighttv syndrom

AL amyloidéza

Familidrni stfedozemské horecka

Metafyzarni chondrodysplézie Jansen

Alporttv syndrom

Fibrézni kostni dysplazie

Mikrocefalické primordialni trpaslictvi, Alazamiho typ

Alstrém0Gv syndrom

Frasertv syndrom

Mikrodele¢ni syndrom 22q11.2

Aplasticka anémie

Arnoldova-Chiariho malformace

Ataxia telangiectasia (Syndrom Louis-Barové)

Atrézie jicnu

ATTRV122| amyloidéza

Autoimunitni hemolytickd anémie (AIHA)

Autoimunitni polyglandularni syndrom, typ 1

Barth(v syndrom

Bartter(v syndrom typu 1

Castlemanova choroba

Glutarova acidurie typu 1 (Deficit glutaryl-CoA
dehydrogenazy)

Hyperimunoglobulinemie D s periodickou horeckou
/ Deficit mevalonatkinazy

Hypofosfatemicka rachitida

Hypokalcemicka vitamin D rezistentni k¥ivice/
rachitida

ChristiansonGv-Fourieho syndrom
Chromozomova aberace

Chronicka zanétliva demyeliniza¢ni neuropatie
(CIDP)

Moebitiv syndrom
Monozomie 22q13 (Phelan-McDermidové syndrom)
Nefrogenni diabetes insipidus

Nespecificka syndromicka mentalni retardace -
Tolchin-Le Caignec

Spektrum souvisejici s GNAO1 zahrnujici vyvojové
opozdéni, zachvaty a poruchu pohybu
Spinocerebeldrni ataxie, typ 21

Stardgardtova nemoc

Stickler(iv syndrom

Suspektni mitochodrialni myopatie

Syndrom dlouhého QT intervalu

Syndrom Dravetové

Syndrom fragilniho X

Syndrom KAT6A

Syndrom mnohocetné endokrinni neoplazie, typ 1

Neurcena epilepticka encefalopatie s casnym
nastupem (neurcena EOEE)

Syndrom terminaini delece dlouhého raménka
1.chromozomu

Neurofibromatéza

Neurofibromatéza typ 1 zptisobena mutacemi
nebo intragenovymi delecemi NF1 genu (Von
Recklinhausenova nemoc)

Centronuklearni myopatie

Creveldiiv syndrom

Crouzon(v syndrom

Cushingova choroba

Cushingtiv syndrom zpGsobeny ektopickou sekreci
ACTH

DDX3X

Dédi¢na ATTR amyloidéza

Chronicky navratny viceloZiskovy kostni zanét

Neurofibromatéza, typ 2

Invertovana duplikace s deleci v oblasti kratkého
raménka chromozomu 8

Inverzni KlippelGv-Trénaunaylv syndrom

Joubertlv syndrom

Klasicka forma mycosis fungoides, Primarni kozni
T-bunéény lymfom

Kongenitalni svalova dystrofie

Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin
(Deficit AADC)

Desmin storage myopatie

Difuzni lymfaticka malformace

Dysautonomie, IST, Posturalni ortostaticka
tachykardie (POTS)
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Lambertav-Eatontv myastenicky syndrom

Laryngotracheoezofagealni rozstép, typ 4 (LTEC4)

LBSL (Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii s
involuci mozkového kmene a michy a vysokou
hladinu laktatu)

Liang-Wang syndrom

Parcialni delece dlouhého raménka chromozomu 4

Peutztiv-Jeghersdv syndrom
PPP2R5D
Primarni biliarni cirh6za

Primarni cilidrni dyskineze
Primarni sklerotizujici cholangitida

Progresivni hemifacialni atrofie (Parry-Rombergiv
syndrom)

Pudendalnf neuralgie

Refsumova nemoc

Relabujici polychondritida
Sarkoid6za

Syndrom vrozenych vad mozku,
muskuloskeletalnich abnormalit, facialniho
dysmorfismu a intelektové nedostate¢nosti

Syndrom zahrnujici megacystis, mikrokolon

a hypoperistaltiku stfev

Syndrom zahrnuijici mentalni retardaci a facialni
dysmorfismus, zplsobeny haploinsuficienci SETD5

SYNGAP1-vazana vyvojové a epilepticka
encefalopatie

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrazomie 18p

Tetrazomie X

Tromboticka trombocytopenicka purpura
Vrozena chromozomové aberace - ring chromozom 5

Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie
Wilsonova choroba

X-vézana agamaglobulinemie (Brutonova nemoc)




EDITORIAL

Vézeni ctenafi,

vitejte u dalsiho vydani Zpravodaje. Jednim z velkych projekta
CAVO je vytvoieni edukacniho centra pro vzicni onemocnéni. Jsme
piesvédceni o tom, Ze by takové centrum mohlo vyznamné napomoci
zlepSoviéni situace pacientd se vzdcnymi onemocnénimi i téch, ktefi
o0 né pecuji. Jsme proto velmi rdi, Ze ndm piipravné price umoznil
realizovat grant z fond EHP.

Ptipravované centrum by mélo stit na respektu k potfebdm

i pfanim pacientd a rodin, mélo by k lidem pfistupovat komplexné,
tedy s ohledem na jejich celkovou situaci, a samoziejmé odborné.
Centrum by mélo plnit dva hlavni cile: za prvé pomdhat
konkrétnim rodindm a pacientiim ve zvlddani Zivota s nemoci a za
druhé zlepSovat kvalitu a dostupnost sluzeb pro pacienty a jejich
rodiny.

Na této cesté se v mnohém inspirujeme predevsim v Norsku, kde
takové centrum maji uz vice nez pil stoleti. Nage situace je ovSem
velice odli§nd a tak nemiZeme zkuSenosti jen pfebirat, musime vse
uzpusobit podle nasich podminek. Také proto jsme letos na podzim
uskute¢nili dva pilotni pobytové kurzy, jeden pro dospélé pacienty

Help@vzacna-onemocneni.cz:

Pomoc ve slozitych piipadech

Orientace v oblasti vzdcnych onemocnéni mize byt velmi
slozitd, at jde o stanoveni diagnézy, hledani specializovanych
léka nebo fesent socilni pomoci. Proto Ceskd asociace pro
vzécnd onemocnéni provozuje konzultaéni mail help@vzacna-
onemocneni.cz, kam se se svymi dotazy mohou obracet lékafi,

rodice nebo pacienti samotni. Odbornym garantem projektu je

Nirodni koordinacni centrum pro vzicna onemocnéni pfi Ustavu
biologie a 1ékaiské genetiky 2. lékatské fakulty UK a FN Motol.

a druhy pro déti se vzdcnymi onemocnénimi a jejich rodiny. Cilem
téchto pobyti bylo poméhat jednotlivym rodindm, ale zdroven jsme
si potfebovali ovéfit, Ze je nd§ piistup spravny, tak jsme se ucili také
my od ucastnikd. VSem patii nés veliky dik, Ze do toho s ndmi §li.
O tom, jak se ndm pobyty podarily, se mizete docist na dalsich
strankach.

V CAVO se oviem vénujeme i dalsim oblastem. Pfedeviim centrové
péci, jeji dostupnosti pro pacienty a jeji kvalité. Na tom, aby

vznikly standardy péce a aby tato centra byla co nejlépe propojena

s ostatnimi poskytovateli péce, nyni pracujeme spolu s odborniky

a dalsimi pacienty v ramci projektu SYPOVO. O tom, jak funguje
tento projekt a co by mél pfinést, jsme hovofili také se dvéma
zéstupci pacientskych organizaci.

Obvyklym problémem, ktery se prolind prakticky vSemi aspekty
vzicnych onemocnéni, je nedostatek dat. Jednou z oblasti, kde

je tento problém velice zietelny, je financovani zdravotni péce

a samotnych center vysoce specializované péce. Stile nevime,
kde se v systému zdravotni péce vzdcni pacienti pohybuji, jestli
jsou tam, kde maji byt a jestli Cerpaji tu péci, kterd by pro né byla
nejvhodnéjsi. A nevime to nejen my, ale ani zdravotni pojistovny.
A tim pddem je pro né tézké odpovidajicim zptsobem tuto

péci hradit zdravotnickym zafizenim. Proto uz velice dlouho
usilujeme o plo§né zavedeni kédovini pomoci ORPHA kédi, jez
jsou dostate¢né podrobné a umoznuji tuto péci sledovat. O tom,
kam jsme se v posledni dobé& posunuli, jsme hovorili s doktorem
Miroslavem Zvolskym z Ustavu zdravotnickych informaci

a statistiky.

Z nasich zkusenosti vime, Ze pacientské organizace dokdzou
pacientim se vzdcnymi diagnézami vyznamné pomahat. Proto se
snazime podporovat vSechny, ktefi se o vznik takové organizace
pro svou diagnézu snazi. O piispévek do naseho zpravodaje jsme
poprosili Adélu Odrihockou, kterd je ¢lenkou jedné mladé aktivni
organizace, jez poméha pacientiim s Ehlersovym-Danlosovym
syndromem.

Pfejeme vam zajimavé Cteni.

Anna Arellanesovd, Katerina Ublikovd, René Bfectan
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NA POBYTOVYCH KURZECH SE SNAZIME
POMOCI VZACNE RODINE JAKO CELKU

PILOTNI POBYTOVE KURZY PRO DETI | DOSPELE VYTVARI ZAKLADY
PRIPRAVOVANEHO EDUKACNIHO CENTRA PRO VZACNA ONEMOCNENI

Na podzim letosniho roku jsme

v CAVO pripravili dva vzdéldvaci
pobyty pro pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi - jeden pro rodiny

s détskymi pacienty a druhy pro dospélé
pacienty a jejich rodinné prislusniky.
Pobyty byly soucdsti projektu
zaméreného na pripravu Edukacniho
centra pro vzdcnd onemocnéni v Ceské
republice. Pripravované centrum md
za cil zajistovat komplexni podporu
pacientii se vzdcnymi onemocnénimi

i jejich rodin a propojovat odborniky,
kteri jim na jejich cesté pomdbhayi.
Cilem obou pobytii bylo vyzkouset

v praxi koncepci vzdéldvaciho pobytu
pro pacienty s velmi vzdcnymi

a rozdilnymi diagnozami. Zpétnd
vazba od iicastnikii i zapojenych
odbornikii ukazuje, Ze takto postavené
pobyty umozriuji rodindm ziskdvat
nové poxnatky a zkusenosti, které jim

Jejich situaci dokdzou uleh(cit.
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Ziroven realizované pobyty ukazaly, jak
niro¢né je pro zapojené odborniky vytvofit
program, ktery je na jedné strané otevieny
riznorodému publiku lidi s rozdilnymi
diagnézami a Zivotnimi zkuenostmi,

a zéroven konkrétni a zaméfeny na potieby
jednotlivych rodin.

Pilotni spole¢ny pobyt pro déti se vzicnym
onemocnénim, jejich rodiny a odborniky,
ktefi jim na jejich cesté pomdhaji, probéhl
v Pluhové Zdiru od 18. do 23. zafi. Od
26.do 29. fijna se pak uskutecnil pobyt
uréeny dospélym pacientim se vzicnymi
onemocnénimi v Samechové u Chocerad.

Cilem pobytt bylo poskytnout komplexni
podporu rodindm, kterym do Zivota
vstoupilo vzdcné onemocnéni. Na obou
pobytech se sesli pacienti a rodiny

s riiznymi, pfevazné ultra vzdcnymi
onemocnénimi.

Na pfipravé pobytu i na jeho realizaci se
také podileli zdstupci z norského centra
pro vzdcnd onemocnéni Frambu, které ma
se vzdélavacimi aktivitami pro pacienty

i odborniky v této oblasti velmi rozsihlé

zkusenosti. Na pobytu pro détské pacienty
se odbornici z Frambu pfimo zapojili do
programu.

,V CAVO usilujeme o to, aby rodiny
dostavaly komplexni podporu, kterd jim
pomuze snéize zvlidat Zivot s nemoci.
Kdyz fikdme komplexni podpora, nemusi
byt hned jasné, co tim myslime. Dovolim
si proto piiklad. Vzacnd onemocnéni
zasahuji do Zivota celé rodiny a zdaleka
nejde jen o zdravotni stav jednoho ¢lovéka.
Charakteristicka je situace zdravych
sourozencil v rodindch, které se museji
intenzivné vénovat péci o nemocného.
Rodice na né maji pfirozené méné ¢asu,
mohou jim vénovat méné pozornosti. Oni
se pfitom snazi pomdhat, jak dovedou.

A méli by mit k dispozici odbornou
podporu. Téma sourozenectvi je viak jen
jednim z aspektd komplexni podpory,*
vysvétluje Anna Arellanesovd, pfedsedkyné
CAVO. ,,Sirok}? z4abér, dlouhodobé
zkusenosti a propracované postupy Frambu
jsou pro nds velkym vzorem a inspiraci.
Proto jsme velice rdi, Ze nim v nagem
usili vytvorit eduka¢ni centrum pro vzacnd
onemocnéni pomahaji,“ dodava.

Pobytu pro déti se vzdcnymi onemocnénimi
se zicastnilo 6 rodin, 11 déti, 7 asistenti a 6
odborniki z oblasti psychologie, fyzioterapie
i genetiky. Pobytu pro dospélé se zuicastnilo
6 rodin a program pro né zajistovalo 5
odborniki ze stejnych oblasti a jeden
asistent.

Program zahrnoval vzdy jak spole¢na
setkdni rodin a odbornikd, tak
individudlni konzultace. S rodici déti
odbornici hovorili o péti tématech:
roding, vztazich a sourozencich, skole

a specidlnich potiebéch, genetice

a pohybu. Program pro dospélé pacienty
byl zaméfen podobné, jen misto

otdzek vzdélavini byl vice zaméfen na
problematiku price a socidlni témata.



»Program byl sestaveny tak, aby se

v ném nasly vechny rodiny, kterym
vstoupilo do Zivota vzdcné onemocnéni.
Nechtéli jsme ale, aby byl obecny. Proto
jsme s jednotlivymi rodinami podrobné
probirali, co je tripi a co by potfebovaly,
abychom jim mohli obsah vzdéldvaciho
pobytu maximdlné pfizpusobit a ony si
pfivezly domi nejen pozitivni zdzitek,
ale i konkrétni moznosti, jak Iépe
zvladat ndro¢né situace, které jim Zivot
pfinasi,“ fikd Monika Némcovd, ktera
méla na starosti odborny program
pobytii.

Pro déti se vzdcnymi onemocnénimi

i jejich sourozence byl pfipraveny program
zaloZeny na individudlnim pfistupu

a intenzivni podpofe pii jednotlivych
aktivitach.

,Nagi roli nebylo jen umoznit rodi¢um,
aby se viibec mohli programu zicastnit,
tedy déti takzvané pohlidat. Program jsme
piipravovali tak, abychom déti podporili,
abychom jim nabidli nové zkusenosti, nové
z4zitky. Asistentky, které s détmi pracovaly,
do toho $ly s nimi, byly k détem velice

pozorné, pfichdzely s novymi podnéty,*
fikda Martina Michalov4, ktera zajistovala
program pro déti. ,J-Hodné ndm také
pomohly zkusenosti kolegt z Frambu,
jejich pristup k détem i jejich pfipominky,
co nového miiZzeme zkusit, kam se dal
posunout, dodava.

V zavére¢nych rozhovorech ucastnici
ocetiovali pfedevsim komplexni pfistup
a porozuméni jejich situaci i moznost
sdileni a ziskdvani novych informaci.

»2Mdme dlouhodobé zkusenosti s riiznymi
pobyty, které organizuji jednotlivé
pacientské organizace a jasné vidime jejich
pfinosy, pfedevsim pokud jde o vytvifeni
vazeb mezi lidmi, ktefi si pak jsou schopni
dile pomdhat. My jsme se rozhodli vykro¢it
trochu jinym smérem a spojit lidi, ktefi
spolu nemaji zddnlivé mnoho spole¢ného.
Kazdy ma jiné onemocnéni, jiné zdravotni
limity, jinou Zivotni situaci. Pfesto maji
mnoh4 spole¢nd témata a jak ukazaly i nase
pobyty, je mozné vytvofit pro né odborny
program, ve kterém se kazdy najde, fika
René Bfectan, mistopfedseda CAVO,

a dodévi: ,Né§ piistup k pobytu se vlastné

velmi podoba principu CAVO - téméf
kazdy z nds mad jiné onemocnéni, ale fedeni
je zapotfebi hledat spolecné.”

Pro rodiny a pacienty je pak setkani ,napfi¢
diagnézami“ piinosné v tom, Ze mohou
navézat piitelstvi nebo sdilet zkusenosti

s témi, které by jinak pravdépodobné nikdy
nepotkali. Mohou ziskat novou perspektivu
nebo inspiraci tam, kde by ji necekali.

yDékujeme viem, ktefi s ndmi do nasich
pilotnich pobytu sli, pfedevsim rodinim,
odbornikiim, asistentkdm i tém, ktefi se
starali o organizaci pobytu. Byla to pro
nds véechny velikd zku$enost, diky niz se,
doufejme, budeme posouvat dil v nasem
usili o komplexni podporu rodin se
vzdcnymi onemocnénimi, shrnuje Anna

Arellanesovd, predsedkyné CAVO.

Pobyty se uskutecnily v rdimci projektu
»Edukaéni centrum pro vzicna
onemocnéni“ financovaného z Fondu
EHP 2014 - 2021 v rdmci programu
Zdravi ,Podpora ¢innosti NNO v oblasti
pacientskych organizaci”
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TEMA

VYSOCE SPECIALIZOVANA PEGE PRO PACIENTY
SEVZACNYMI ONEMOCNENIMI
KVALITNi DATA JSOU KLIGEM K 0DPOVIDAJICIMU

FINANCOVANI

Pacienti se vzdcnymi onemocnénimi potiebuji komplexni a vysoce specializovanou

vey o

S touto péci je také spojeno vice vysetieni a dalsich ndkladii pro poskytovatele

zdravotnich sluzeb. Ndrocnost péce v téchto pripadech je ovsem velmi sloZité

vykdzat pojistovndm, které ji hradi.

Niro¢nd komplexni péce u vzacnych
onemocnéni byvé tedy pro poskytovatele
ekonomicky nevyhodnd. Tato nesrovnalost
ve financovani brzdi rozvoj sité vysoce
specializovanych center pro vzicnd
onemocnéni. Nemocnice tato pracovisté
provozuji spi§ z diivodi akademické prestize
a entuziasmu jejich odbornikd, nikoli
proto, Ze by se jim to vyplatilo a méli by
ekonomickou motivaci tento druh péce
rozvijet.

Nejde pfitom o to, Ze by chybéla viile
pojistoven takovou péci hradit. Potiz je
v tom, Ze vzédcni a tim pddem ndro¢néjsi
pacienti nejsou v informacnich systémech
vidét. Prvnim divodem neviditelnosti
vzacnych pacient je kédovini nemoci

a druhym, souvisejicim problémem,

je rozdilnost informacnich systémua
pouzivanych riznymi poskytovateli péce
a jejich nizkd schopnost je upravovat

a zavddét do nich potfebné zmény.

Stévajicim standardem kédovini nemoci
je mezindrodni klasifikace nemoci ve
své desité verzi (MKN-10, anglicky:
international classification of diseases,
ICD-10). Ta ovem postrdda potfebnou
podrobnost a vzidcnd onemocnéni v ni
vét§inou nemaji sviij kéd. Mezindrodni
konsorcium Oprhanet vytvofilo systém
kédovéni vzacnych nemoci, takzvané
ORPHA kédy, které jsou dostatecné
podrobné a lze podle nich identifikovat
viechna vzdcni onemocnéni. K tomu,

aby se pouzivini ORPHA kédu dostalo
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do praxe, musi ovSem byt upraveny
informacni systémy, skrze které se
mimo jiné vykazuje péce. Ziroven je
zapotiebi, aby se zadédvini informaci do
informacnich systémit nekomplikovalo
a nepfidévalo praci zdravotnikiim.

Realizace vech téchto zmén je ovsem
dlouhodobym tkolem. Aby se alespori
¢astecné vyjasnilo, jak se pacienti se
vzdcnymi onemocnénimi v systému
pohybuji a jakou péci dostévaji, byl pred
nékolika lety vytvorfen projekt pilotniho
sbéru dat o vzdcnych onemocnénich.

O tom, jak projekt probihal a jaké jsou
jeho vysledky, jsme hovofili s MUDr.
Miroslavem Zvolskym, vedoucim odboru
elektronizace zdravotnictvi Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky.

MIROSLAV ZVOLSKY: INFORMACE

0 PACIENTECH SE VZACNYMI
ONEMOCNENiMI JE TREBA PREDAVAT
POMOCI ORPHA KODU

Co ndm projekt pilotniho sbéru dat

o vzdcnych onemocnénich pfinesl, co jsme
se dozvédeéli?

Nejednd se o jeden projekt, ale o vétsi
mnozstvi aktivit, které se tykaji pfedevsim
zmén v existujicich sbérech dat tak,

aby bylo mozné provadét kapacitni,
vykonové a nikladové analyzy v oblasti
zdravotni péce o pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi. K tomu v§emu je zapotiebi
pfedevsim identifikovat pacienty se
vzdcnym onemocnénim, v idedlnim piipadé
i zaznamenat, o jakd onemocnéni se

© jednd. V prvni fizi pilotniho sbéru k tomu

byl pouzit takzvany signélni kéd, tedy
zjednodusené kéd vykazovany zdravotni
pojistovné. Skrze tento kéd poskytovatel
pojistovné fikd, Ze se jednd o pacienta se
vzdcnym onemocnénim, o kterého pecuje
odborné centrum zapojené do siti European
Reference Networks (ERN). Do pilotu



se zapojili tfi vyznamni poskytovatelé
zdravotni péée a data jsme v tvodni analyze
pouzili u dvou z nich. Podafilo se ndm

v datech identifikovat za rok 2021 celkem
4455 pacientii (u dvou poskytovatelt
zdravotni péce) se vzdcnym onemocnénim
sledovanych nebo o$etfovanych na
pracovistich zapojenych do ERN. K témto
piipadim bylo mozné alokovat vykizanou
zdravotni pédi.

Co ze ziskanych dat mizeme dovozovat

o fungovini zapojenych center nebo
poskytovatelii a co mizeme dovozovat pro
celou sit center?

V tvodni fizi jsme se jen pokouseli ovéfit,
co véechno jsme ve zdravotnickych datech
schopni nyni vidét. Narazili jsme na
problémy s identifikaci pracovist v datech
nebo na omezeni v popisu providéné péce.
Ani odborné znalosti superspecializovanych
lékaii, ani nadstandardni ndro¢nost péce

o pacienty se vzdcnymi onemocnénimi

v tuto chvili nedokdZeme zaznamenat

a sdélit zdravotni pojistovné. Neexistuji
nastroje, jak je vykdzat. Zaroven jsme

ne zcela neocekdvané narazili na velky

problém v nizké standardizaci klinickych
informacénich systémi. Coz je jedna

z oblasti, které se v ramci projektt
elektronizace zdravotnictvi bude dile
vénovat jak UZIS, tak Ministerstvo
zdravotnictvi.

Klinikiim je nutné prdci
usnadriovat a nenutit je jednu
informaci zaddvat opakované

nebo dohleddvat zvldst po
vecerech. Informacni systémy jim

mayi prdci co nejvice usnadnit.

Jaky je tedy dalsi postup?

Na misto vykazovani nespecifického
signdlniho kédu 99976 razime nyni presnéjsi
cestu, tedy vykazovani pfimo ORPHA kédu
umoziujiciho pfesné rozlisit pacientovo
onemocnéni. Zde je nutné ocenit, Ze
zdravotni pojistovny v &ele s metodickym
zdzemim VZP vygly této snaze vstiic

a umoziiuji vykazat ORPHA kédy.

Vykazovini md ovSem dvé strany:
pojistovny nyni umoznily informaci
vykézat, ale je zapotiebi ji také do systému
zaznamenat.

V poslednich dvou letech poskytovatelé
velmi intenzivné fesi, jak upravi své
informadni systémy, aby v nich mohly byt
vyuzity ORPHA kédy. Jednak dodavatelé
softwarovych Fe$eni musi v informaénich
systémech provést potiebné zmény, jednak
musi mnoho klinikii a administrativnich
pracovniki akceptovat zmény pracovnich
procest pii zaznamendvini ORPHA
kédu. Zaroven je nutné klinikéim praci
usnadiiovat a nenutit je jednu informaci
zadévat opakované nebo dohledévat zvlast
po vecerech. Informacni systémy jim maji
préci co nejvice usnadnit.

Situaci by mél zjednodusit ¢esky datovy
standard pro vzdcnd onemocnéni, na kterém
se nyni pracuje. AZ bude pfipraveny, méla
by véechna odborna pracovisté zapojend

do ERN dodrzovat jednotny zptsob
zaznamendni dat o pacientech. A pfipravuje
se také metodika pro prici s ORPHA kédy.

ZLATA RYBKA — KAZDY MA PRANL..

Rodice vazné nemocnych déti mivaji plné
ruce préce se zaji§ténim nutné zdravotni
péce. Obstardvaji vse, co jejich dité
potiebuje, aby mu bylo lépe — a toho nebyvi
malo. Casto jim viak nezbyvaji prostiedky
ani energie na to, aby se vénovali nécemu,
co zrovna nehofi.

Zlata rybka je tu proto, aby vazné
nemocnym détem plnila pfani. Aby
nemocné déti alespon na chvili vytrhla

ze stereotypu péce o télesné potieby

a umoznila jim, spole¢né s jejich nejblizsimi,
prozit chvile §tésti a radosti. Véfime, Ze

cely proces plnéni pfani mize mit vliv na
psychické a emoéni rozpolozeni ditéte a tim
pozitivné ovlivnit 1éc¢bu.

Zlata rybka plni pfani détem od 5 do 18
let s Zivot ohrozujicim onemocnénim
nebo détem s onemocnénim s nejistou
prognézou, které jsou o svém piani
schopné premyslet. V ramci vzicnych
onemocni je situace riznoroda. Existuji
vzicnd onemocnéni, u kterych preziva

do véku 5 let jen hrstka déti, ale existuji i
onemocnéni, kterd maji Zivot ohrozujici
stavy u malého poctu déti. Zalezi tedy na
individuédlnim posouzeni kazdého piipadu,
které provadi oSettujici lékaf.

O c¢innosti Zlaté rybky se déti a jejich
rodiny ¢asto dozvidaji od ambasadort

— 1ékaru, stani¢nich sester, psychologt

a dalsich odborniki pasobicich na
pracovistich, kde piijdou do kontaktu

s vazné nemocnymi détmi. Ti dbaji na to,

aby se rodina o Rybce dozvédéla v pravou
chvili, protoze ta mize byt pro kazdého
jind. Diky ambasadorim a fad¢ dalsich
podporovateli je nabidka splnéni pfani
zavedenou soucdsti péce o vdzné nemocné
deti.

Kazdé dité sni o né¢em jiném. Zlata
rybka se neomezuje pouze na materialni
dary, ale déti se mohou tieba s nékym
setkat, nékym se stat, néco zazit anebo
mohou udélat radost nékomu jinému.
Rybka chrini soukromi déti a jejich rodin,
takze zvefejnéni pfibéhu a fotografii neni
podminkou pro splnéni pféni. Déti mohou
Zlatou rybku kontaktovat v pribéhu
1é¢by, ¢i az do jednoho roka od ukonéeni
intenzivni 1é¢by na webové strance
www.zlatarybka.cz.

Zlata rybka, z.u. byla zalozena Katarinou
a Ondfejem VI¢kovymi v roce 2015. Jejim
poslanim je, aby se zajem o sny a touhy
vazné nemocnych déti stal soucasti péce
o né.

CAVO ZPRAVODA) 1/%


http://www.zlatarybka.cz

PRO ZLEPSENI KVALITY PECE

0 VZACNE PACIENTY JE ZAPOTREBI
ZAVEDENI STANDARDU

V projektu SYPOVO se spojuji odbornici
i zdstupci pacientii, aby vytvorili
standardy komplexni sdilené péce

pro vzdcend onemocnéni

Diagnostika i 1é¢ba vzdcnych onemocnéni
vyzaduji z povahy situace vysoce
specializovanou a centralizovanou péci,
kterd je vsak ve vét§iné evropskych zemi,
véetné CR, nejednotnd, rizné dostupnd

a riizné kvalitni. Tento fakt vedl prfed
nékolika lety k vytvofeni Evropskych
referenénich siti (ERN), které maji velky
potenciél diky sdileni expertizy, zkusenosti
i dat. Pro to, aby fungovaly dobfe, viak
musi byt dobfe propojeny s narodnimi
zdravotnimi systémy: jednotlivé zemé
musi mit dobfe nastavené standardy péce
o vzdcné pacienty.

»Dlouhodob¢ usilujeme o zlepsovini
kvality péce pro pacienty se vzdcnymi
onemocnénimi. Vidime veliky potencial,
ktery ma sit vysoce specializovanych center
pro vzicnd onemocnéni v CR i Evropské
referenéni sité. Potfebujeme vytvofit
systém, ktery nejen definuje pozadavky na
odborné, persondlni a technické vybaveni
poskytovatelii péce, ale ktery pacienta
provede zdravotnimi a socidlnimi sluzbami
a poskytne mu dostate¢ny prostor pro jeho
individualni potfeby. Jen tak zajistime pro
kazdého péci a sluzby, které potfebuje.
Teprve tehdy bude mozné plné integrovat
do &eského zdravotnictvi centra ERN,
kterd mohou v budoucnu rozhodujicim
zpisobem zlepsit situaci vzdcnych
pacientd, vysvétluje Anna Arellanesovi,
piedsedkyné CAVO, ktera se na projektu
SYPOVO spolu s odborniky podili od

jeho vzniku.

Presto, Ze péce o nékterd vzacna onemocnéni
je v CR na 3pickové drovni, standardy
komplexni péce o vzicné pacienty v ni

chybi. Situace vzdcnych pacientd je
nékolikandsobné sloZita: nejen, Ze jejich
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onemocnéni Casto postihuji vice orgdnovych
systému a vyzaduji péci a spolupraci vice
specialistdl, pacienti také potfebuji nékoho,
kdo by jejich péci koordinoval. A zdravotni
péce o né neni zpravidla nijak propojena

s péci socidlni.

PROC POMOHOU STANDARDY PECE ZLEPSIT
SITUACI VZACNYCH PACIENTU

Neexistence standardi péce o vzicnd
onemocnéni je v soucasnosti jednim

z hlavnich divodd, pro¢ je cesta

k diagnéze nazyvina ,diagnostickou
odysseou“ a v priméru trvi v EU 5

let, nékdy vsak déle. Dochézi tim ke
zhorSeni zdravotniho stavu pacientd nebo
i k nevratnému poskozeni zdravi. Pacienti
s milo zndmou nebo nezndmou nemoci
se ocitaji v ,zemi nikoho*, systém pro

né efektivné nefunguje. Tyto nedostatky
vnimaji a popisuji nejen vzdcni pacienti

a jejich rodiny, ale potvrzuji je také lékafi
a dalsi zdravotni¢ti pracovnici, ktefi o né
pecuji.

Projekt by mél v horizontu
3 let pomoci jasné definovat
role a kompetence jednotlivych
poskytovatelii péce a ,cestu pacienta®
systémem, aby mu byla poskytnuta
odpovidajici individudini péce:

kvalitni, dostupnd a véasnd.

Nivrh, jak by takové standardy mély
vypadat, by mél byt vystupem nového
projektu SYPOVO (Névrh systému
komplexni sdilené zdravotné-socilni péce
o pacienty se vzdcnymi onemocnénimi).
Projekt by mél v horizontu 3 let pomoci
jasné definovat role a kompetence
jednotlivych poskytovateld péce a ,cestu
pacienta® systémem, aby mu byla

poskytnuta odpovidajici individudlni péce:
kvalitni, dostupnd a v€asna.

Standardy péce by mély popsat ,cestu
pacienta“ od prvnich piiznaki, kdy vznikne
podezieni na vzdcné onemocnéni, k co
nejrychlej$imu pfijeti na specializovaném
pracovisti (koncept ,care pathway*) a mély
by zahrnovat pfechod mezi détskou

a dospélou pédi (tzv. pfechodovi péce,
ytransition care®).

Specializovand centra by zdroven neméla
byt poskytovatelem veskeré zdravotni
péce, aby nedoslo k jejich prehlceni

a dlouhym ¢ekacim dobdm (jako je tomu
dosud). Péce, ktera neni vysoce odborni,
by méla byt sdilena a koordinovana

s regiondlné dostupnymi specialisty,
kterym v soucasné dobé chybi k péci

o vzdcné pacienty informace, zkusenosti
i potfebnd podpora.

KDO NA PROJEKTU SPOLUPRACUJE

Na projektu spolupracuji zdstupci center
vysoce specializované péce zapojenych do
celkem 20 ERN, odbornych spole¢nosti,
zdravotnich pojistoven, pacientd,
ministerstva zdravotnictvi i ministerstva
préce a socidlnich véci. Jsou rozdéleni do
pracovnich skupin podle jednotlivych siti
ERN. V projektu také zacalo pracovat 5
zéstupci pacientskych organizaci, ktefi
maji pfenaset vlastni zkusenosti i zajistovat
stanoviska ostatnich pacientskych
organizaci. Zucastni se jedndni pracovnich
tymi a spole¢né pfipravuji pozadované

podklady.

Projekt pfedpokldda, ze diky
riznorodému charakteru vzacnych
onemocnéni a riizné mife zajisténi péce
o né bude vychozi situace pracovnich
tymu odlisnd. Viechny tymy postupné
zpracuji $est témat: shrnuti existujicich
ndrodnich a mezindrodnich doporuceni
a standardu pro svou oblast, analyzu
zahrani¢ni péée o pacienty s danou


https://vzacni.cz/evropske-referencni-site-jak-dnes-funguji-a-k-cemu-jsou-pacientum-se-vzacnymi-onemocnenimi/
https://vzacni.cz/evropske-referencni-site-jak-dnes-funguji-a-k-cemu-jsou-pacientum-se-vzacnymi-onemocnenimi/

skupinou vzdcnych onemocnéni,

popis soucasného stavu péce (véetné
piehledu pokryti jednotlivych regioni
odborniky), popis soucasného stavu
pistupu pacientt k socidlnim sluzbim

a jejich informovanost, definici potieb

a nedostatki v soucasnému systému
zdravotni a socidlni péée i névrh
optimalniho zajisténi péce do budoucna.

Na zakladé vystupt pracovnich tymu

bude vytvofen navrh obecnych principa
systému komplexni sdilené péce

o pacienta se vzicnym onemocnénim.

Ten by mél nastavit nejen zdkladni
strukturu a hierarchii pracovist a jejich
kompetence, ale také doporudit postup

pro ,pfechodovou péci“ o dospivajici
pacienty. Ndvrh by mél také zmapovat
zédroven celostitni a regiondlni potfebu
odborniki pro jednotlivé skupiny vzacnych
onemocnéni a pozadavky na personilni,
prostorové a materidlni vybaveni pro
jednotliva pracovisté vysoce specializované
péce. Stejné tak by mél zahrnout

i propojeni zdravotnich a socidlnich sluzeb
s ¢innosti center vysoce specializované
péce a obecné indikdtory kvality péce

v téchto centrech.

Na zakladé kvality shromédzdénych
podkladi a jejich nasledného zpracovani
pak budou pro 5 vybranych skupin
vzacnych onemocnéni vypracoviny
podrobné navrhy komplexni sdilené péce,
které definuji kompetence jednotlivych
urovni zdravotni péce, uréi zakladni
pravidla ,cesty pacienta“ zdravotnickym
systémem a stanovi indikdtory kvality
vysoce specializované péce.

Dalsi fazi projektu bude pilotni ovéfeni,
jez otestuje navrh systému komplexni
sdilené péce v podminkéch soucasného
zdravotnického a sociédlniho systému.
Testovan{ se zicastni novi pacienti
pfichdzejici do péti vybranych center
vysoce specializované péce v pribéhu

Sesti mésicd (pilotn{ testovdni pak bude
trvat daldich $est mésicd). Podrobné

bude zaznamendvin obsah a rozsah
poskytnutych sluzeb nad rimec
vykazovanych vykonu a pohyb pacientt
zdravotnim systémem. Diky testovéni
bude névrh systému komplexni péce
mozné revidovat. Na jeho findlni formulaci
se budou podilet odbornici viech pracovist
ERN opét ve spoluprici s pacientskymi
organizacemi. Findlni fézi projektu bude
externi evaluace.

Zeptali jsme nékterych zdstupcil pacientskych organizaci, jaké problémy vidi v oblastech, kde
plisobi, a co ocekdvaji od svého zapojent do tvorby standardii péce v projektu SYPOVO.

Odpovidd MUDr. Karolina Podolskd,
odborny konzultant pro pacienty

s Duchenneovou dystrofii organizace
Parent Project

Dovedla byste popsat, jakym problémiim ve
vadi siti ERN dnes pacienti &eli?

Vzicnd neurologicka i vzécnad kostni
onemocnéni maji ¢asto velmi zévazny

a dlouhodoby charakter a médlokdo i z fad
zdravotniki ¢ socidlnich pracovnika
rozumi, o jaké onemocnéni se jednd a co pro
pacienty, pfipadné pro jejich rodinu, obnési.
Clovék se tedy po vyiceni diagnézy ocitd
sam ve spletitém labyrintu potfeb a nevi, co
dfiv. Na co ma nérok. Kdo mu s ¢im muze
pomoci. Kde informace najit. V tuto chvili
chybi souhra mezi zdravotnim a socidlnim
systémem, chybi role koordindtora péce,
osoby, kterd by pacientovi pomohla se ve viem
zorientovat a postavit se “na vlastni nohy*.

V &em by zavedeni standardi mélo
konkrétné pomoci?

Od zavedeni standardu si slibuji pfedevsim
to, Ze nebudeme mit jako zemé ,,pouze®
vynikajici zdravotni pé¢i, ale Ze mezi sebou
budou jednotlivi poskytovatelé zdravotnich
a socidlnich sluzeb komunikovat a podpora
bude komplexni v obou sférdch. V praxi by
si tedy pacient nesl domi nejen informace
o zdravotnim stavu, ale také radu, na koho
se obritit o socidlni podporou ¢&i s pééi

v misté bydlisté. Zaroven je aktudlné péce
o pacienty ¢i dostupnost sluzeb ovlivnéna
mistem jejich bydlisté. Pevné doufdm, Ze
standardy dopomuzou také k rovnomérné
dostupnosti pomoci.

Pro¢ jste se do prdce na projektu zapojila?
Co pro vés znamen4?

Projekt je jedine¢ny v tom, kolik odborniki
a z kolika specializaci a center je do ngj
zapojeno a velmi si viZim spole¢ného
zdjmu o to, aby péce o pacienty se vzicnym
onemocnénim byla v CR poskytovina
kvalitné. Zaroven jako lékaf vim, Ze

pohled pacientd je pfi plinovani péce
naprosto zésadni a Ze odbornikiim ¢asto
pacientsky pohled Gplné chybi. Jsem rada,
Ze mame moznost cestou zdstupcll pacientd
konkrétni priklady ,ze Zivota“ predlozit a na

dennodenné, upozornit.

Odpovidd Adéla Odrihockd, ¢lenka spolku
pro Ehlers-Danlosiv syndrom

Dovedla byste popsat, jakym problémim
ve vasi siti ERN dnes pacienti éeli?

U onemocnéni pojivovych tkini

a muskuloskeletdlnich nemoci se jednd
zejména o velmi dlouhou a ndro¢nou cestu ke
spravné diagnoze, pacienti prochézi dlouhd
léta tzv. diagnostickou odysseou, navstivi
desitky lékaii, béhem této doby mohou byt
také nespravné diagnostikovini a jejich stav
se zhor3uje. Po stanoveni diagnézy si vétsina
odborniki s témito pacienty bohuzel moc
nevi rady, zejména z divodu komplexni

skdly symptomi, které jsou velmi limitujici

a potiebuji odborny dohled mnoha oborii

a mnoha specialistd, které je ale obtizné najit.
Pacienti v této situaci vétsinou také propadaji
siti socidlni pomoci a ziistdvaji tak bohuzel na
vie sami, bez jakékoliv podpory.
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V &em by zavedeni standardi mélo
konkrétné pomoci?

Véiim, Ze by zavedeni standardi pomohlo
urychlit cestu k diagnéze, propojit zdravotni
pédi s pédi socidlni a usnadnit pacientim
orientaci v systému, aby védéli, jaké kroky
maji po stanoveni diagnézy udélat a na co
maji ndrok. Bylo by velmi ndpomocné, kdyby
péce nebyla roztiisténa, pacienti mnohdy
musi za specialisty z riznych oborti cestovat
hodiny, do riznych mist. Kdyby byla péce
centralizovina na jedno misto, byl by to velky
obrat pro pacienty a jejich rodiny.

Pro¢ jste se do price na projektu zapojila?
Co pro vis znamen4?

V projektu vidim velkou nadéji na zlepseni
zdravotni a socidlni situace pro osoby, které
Ziji se vzacnymi onemocnénimi, ale zejména
zlepSeni celkové kvality Zivota, kterd je Casto
za tim v$im opomijend. Je velmi motivujici,
Ze se projektu ucastni mnoho odlisnych
aktérd, s riznymi odbornostmi, kazdy

muze do projektu vnést vlastni znalosti

a zkudenosti. Také jsem velmi rada, Ze

k realizaci projektu byli pfizvani zastupci

a zastupkyné z fad pacient a pacientskych

organizaci, ktefi mohou pfimo upozornit na
problémy, kterym v systému v praxi Celi.

Projekt SYPOVO ,Navrh systému kom-
plexni sdilené zdravotné-socidlni péce

o pacienty se vzdcnymi onemocnénimi®
CZ.03.02.02/00/22_046/0002450), je
spolufinancovin Evropskou unii v ramci
Operacniho programu Zaméstnanost Plus
a ze stitniho rozpoctu CR.

PRACOVISTE ZAPOJENA DO EVROPSKYCH REFERENCNICH SITI

Evropska refencni sit pro vzacna

endokrinologicka onemocnéni

* FN MOTOL, Pediatricka klinika 2. LF UK

* FN Kral. Vinohrady, 2. interni klinika 3. LF UK

* VFN, 3. interni klinika VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze

ERN EpiCARE

Evropska refencni sit pro vzacné

a komplexni epilepsie

Fakultni nemocnice v Motole, Neurologicka
klinika 2. LF UK, Klinika détské neurologie 2.
LF UK

Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné, I.
neurologicka klinika FN

Fakultni nemocnice Brno, Klinika détské
neurologie FN Brno

Evropska refencni sit pro vzacna
neurologicka onemocnéni

Fakultni nemocnice v Motole, Neurologicka
klinika 2. LF UK, Klinika détské neurologie 2. LF UK
VEN, Neurologicka klinika VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze a 1. LF UK

Fakultni Thomayerova nemocnice, Détska
neurologie a Neurologicka klinika

Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné, I.
neurologickd klinika Fakultni nemocnice u sv.
Anny v Brné

Evropska refencni sit pro vzacna

onemocnéni ledvin

* FN MOTOL, Pediatricka klinika 2. LF UK

¢ IKEM, Transplantcentrum, Klinika nefrologie,
Institut klinické a experimentalni mediciny

ERN BOND

Evropska refencni sit pro vzacna
onemocnéni kosti

* FN MOTOL, Pediatricka klinika 2. LF UK

ERN CRANIO
Evropska refencni sit pro vzacné oblicejové
anomalie a vzacna onemocnéni usni, nosni,
kéni
* FN MOTOL, Stomatologicka klinika déti

a dospélych 2. LF UK

ERN eUROGEN

Evropska referencni sit pro urogenitalni

onemocnéni

¢ Fakultni Thomayerova nemocnice, Urologicka
klinika, Onkologicka klinika

* VFN, Urologicka klinika VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze
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ERN EYE

Evropska refencni sit pro vzacna ocni

onemocnéni

* VFN, Oc¢ni klinika VSeobecné fakultni nemocnice
v Praze a 1. LF UK

ERN GENTURIS

Evropska referencni sit pro syndromy

s rizikem nadorového onemocnéni

* FN MOTOL, Ustav biologie a lékaFské genetiky
2. LF UK

* Masarykuv onkologicky Ustav, Oddéleni
epidemiologie a genetiky nadord

ERN ITHACA

Evropska referencni sit pro vzacné vrozené

vyvojové vady a vzacna postiZeni intelektu

* FN MOTOL, Ustav biologie a lékaFské genetiky
2. LF UK

ERN LUNG

Evropska refencni sit pro vzacna
respiracnich onemocnéni

FN MOTOL, Pediatricka klinika 2. LF UK

VFN, II. interni klinika kardiologie a angiologie
V3eobecné fakultni nemocnice v Praze a 1. LF UK
Fakultni Thomayerova nemocnice,
Pneumologicka klinika 1. LF UK

FN BRNO, Klinika nemoci plicnich a tuberkulézy,
Klinika détskych infekénich nemoci, FN Brno

ERN RARE-LIVER

Evropska refencni sit pro hepatologicka

onemocnéni

* IKEM, Klinika hepatogastroenterologie, Institut
klinické a experimentalni mediciny

ERN ReCONNET

Evropska referencni sit pro onemocnéni

pojivové tkané a pohybového aparatu

* Revmatologicky Ustav, Revmatologicka klinika
1.LFUKaRU

ERN RITA

Evropska referencni sit pro vzacna

autoimunni a imunodeficientni onemocnéni

* VFN, Klinika détského a dorostového lékarstvi
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze
al.LFUK

* FN MOTOL, Ustav imunologie 2. LF UK

Evropska refencni sit pro vzacna

a nediagnostikovana kozZni onemocnéni

* FN Krélovské Vinohrady, Dermatovenerologicka
klinika 3. LF UK

* Nemocnice na Bulovce, Dermatovenerologicka
klinika

* FN usv. Anny v Brné, |. dermatovenerologicka
klinika

* FN Brno, Détské kozni oddéleni Pediatrické
kliniky

ERNICA

Evropska referencni sit pro vzacné vrozené

vady

* FN MOTOL, Klinka détské chirurgie

ERN EURACAN

Evropska refencni sit pro vzacna nadorova
onemocnéni dospélych

FN MOTOL, Onkologicka klinika 2. LF UK
Masarykuv onkologicky tstav, Brno

Fakultni Thomayerova nemocnice, Onkologicka
klinika

UPMD, Ustav pro pé&i matku a dité,Centrum pro
trofoblastickou nemoc

EuroBloodNet

Evropska refencni sit pro vzacna
hematologickd onemocnéni

FN Brno, Interni hematologicka a onkologicka
klinika

Ustav hematologie a krevni transfuze

FN Olomouc, Détska klinika a Hemato-
onkologicka klinika

ERN EURO-NMD

Evropska referencni sit pro vzacna

nervosvalova onemocnéni

* FN MOTOL, Klinika détské neurologie
a Neurologicka klinika 2. LF UK

* FN Brno, Klinika détské neurologie
Neurologicka klinika

ERN GUARD-HEART

Evropska refencni sit pro vzacna

onemocnéni srdce

* FN MOTOL, Détské kardiocentrum 2. LF UK,
Kardiologicka klinika 2. LF UK

¢ Institut klinické a experimentalni
mediciny, Klinika kardiologie Institut klinické
a experimentalni mediciny

MetabERN

Evropska refencni sit pro vzacna dédicna

metabolicka onemocnéni

* VFN, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze a 1. LF UK

ERN PaedCan
Evropska refencni sit pro vzacna détska
hemato-onkologicka onemocnéni
* FN MOTOL, Klinika détské hematologie
a onkologie 2. LF UK
* FN Brno, Klinika détské onkologie
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NECO ZMENIT

ADELA ODRIHOCKA

Ns spolek, Ehlers-Danlosiiv syndrom
a syndrom hypermobility, je pomérné
mladd pacientskd organizace. ZaloZili
Jjsme ho v roce 2021. Dowoluji si
tordit, Ze v mnoha pripadech vznikaji
pacientské organizace % jakési touby

a velké potieby néco xzménit, nebo
vytvorit to, co Zatim neexistuje. Je nutné
zvysovat povédomijak v socidlnim
systému, tak ve zdravotnim, bojovat
proti stereotypiim, proti vSem formdm
diskriminace. V neposledni radé je to
motivace pomoci ostatnim, kteri jsou

v podobné situaci, jako my sami. U nds

tomu nebylo jinak.

Uvédomujeme si, ze v Cesku stale chybi
dostupné informace v ¢eském jazyce.
Zahrani¢nich zdroji o Ehlers-Danlosovych
syndromech (EDS) je mnoho, ale ne

kazdy si je mize v jiném jazyce pfecist

a porozumét jim. Informace by mély byt
zprostiedkovény v§em, bez ohledu na
jazykové kompetence, proto pocitujeme
velkou potiebu zprostfedkovévat informace
¢eskému publiku a pfindset novinky i ze
zahranidi. Ziskat diagnézu je jedna véc,

ale mnoho véci vim zdravotni systém
nefekne a praktické informace neposkytne
téméf Zadné. Je velmi dilezité, aby lidé

s jakymkoliv onemocnénim méli mozZnost
se na nékoho obritit, vyménit si zku$enosti,
ziskat tfeba tipy a triky, jak nemoc 1épe
zvladat v kazdodennim zivoté. U EDS;
stejné jako u vétsiny vzicnych onemocnéni,
to plati mnohonésobné, protoze vétsina

z nich je nelécitelnych, jde tedy ,pouze”

o dosazeni nejvy$si mozné kvality Zivota,

0 management symptomd, a to riznymi
prostiedky, se kterymi pravé pacientska
organizace muize poradit. At uz to jsou
tieba tipy na ergonomické pomucky ¢i
mnoho jinych véci, které jsou uzitecné.

Jsme radi, Ze to, co délime, md smysl

a vidime vysledky: kdyz dostaneme zpétnou
vazbu a lidé nidm pisi, Ze jim nase ¢innost
pomohla v cesté za spravnou diagnézou,
nebo Ze se mohli o onemocnéni dozvédét
vice. Vytvofili jsme webové stranky,

kde médme jiz 60 ¢linki nejen o EDS,

ale i o rliznych tématech spojenych

s Zivotem s handicapem. Také se nim dafi
distribuovat informacni letaky do klinik

a ordinaci. Na nasem Instagramu probéhla
jiz dvé Zivé vysilani, také jeden sraz pacientt
a pacientek v online verzi a planujeme do
budoucna dal§i. Radi bychom také navézali
spoluprici s 1ékafi a lékatkami.

Ziroven ndm nase ¢innost poskytuje velky
piehled o tom, kde jsou mezery a s jakymi
potykaji: vétsinou je to velmi dlouhd

cesta k diagnéze (diagnosticka odyssea),
velmi Casto jsou pacienti nespravné
diagnostikovéni. Kdyz uz diagnézu po
mnoha letech dostanou, je obrovsky
problém najit specialistu, ktery by pacienty
pievzal a zajistil komplexni péci. Jelikoz
EDS zpisobuje sirokou skalu symptomd,
je to u nds bohuzel jesté stale prakticky
nemozné. Mnoho pacienti a pacientek se
potyka s psychickymi obtiZzemi. Velmi ¢asto
se jednd o trauma z dlouhé cesty k diagnéze
iz toho, Ze se nékdy setkaji u 1ékaft

s pochopenim nebo jsou jejich symptomy
pfimo zpochybriovany.

Vétime, Ze zvySovanim povédomi
a propojovanim pacientd je mozné mnohé

zlepsit. Ta sila, odhodlani a odbornost, které
v komunité vidime, jsou velkym hnacim
motorem. Vichni mdme podobnou vychozi
pozici a stejny cil: vytvofit co nejlepsi
podminky, nejen pro dnesni spolecnost,

ale také pro generace, které piijdou po

nds, aby ta cesta byla o trochu méné
ndro¢nd. Velmi dobfe si uvédomujeme,

ze pokud to neudélime my, nikdo jiny

to neudéld a aktudlni podminky ndm
umoziiuji opravdu mnoho ovlivnit a pfispét
k markantnim zméndm.

Existuje mnoho typi EDS. Nékteré jsou
velmi vzicné (m4d je méné nez 1 clovek

z milionu), nékteré jsou Casté&jsi (1 clovek
z desitek nebo stovek tisic). Nejcastéjsi
typ, hEDS, mozn4 ani neni vzdcnym
onemocnénim (vyskytuje se u 1 ¢lovéka ze
dvou tisic).

Kazdy typ EDS se projevuje trochu jinak.
Obecné mezi jeho syndromy patii kloubni
hypermobilita v kombinaci s kiehkosti
tkani. Cast je kloubni subluxace nebo
dislokace, chronicka bolest a tinava, svalova
hypotonie, abnormalni kize (napfiklad
hyperextenzibilni kize, pfili§ jemnd,
téstovitd kiize nebo tenka a prisvitnd kize),
snadnd tvorba modfin a abnormélni hojeni
(pomalé hojeni, zvlastni jizvy), hernie,
prolapsy, skoliéza, kyféza, Casté jsou i tieba
gastrointestindlni a kardiovaskularni potize.
Priznaky jsou velmi komplexni, protoze
pojivové tkan je na mnoha mistech po

téle. Intenzita symptoma muze byt také
velice riizné od velmi mirnych az po Zivot
ohroZujici, a to i v ramci jednoho typu
onemocnéni, nebo jedné rodiny, kde se toto
onemocnéni vyskytne. I proto je znakem
EDS zebra - kazda zebra ma trochu jiné
pruhy, stejné tak jako kazdy pacient ma
trochu jiné potiZze a jejich intenzitu.

CAVO ZPRAVODA) 1/% @



Fotografie z pobytu pro déti se vzdcnymi onemocnénimi
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