Zapis z 3. setkani Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani

Dne 2.12.2023 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. 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,
prednosta UBLG, MUDr. Markéta Havlovicova, odborna garantka CAVO, primarka UBLG, ,doc. MUDr.
Regina Demlova, Ph.D. MUNI, MUDr. Mgr. Jolana Kopsa TéSinovd, Ph.D., MUDr. Katefina Slab3,
Pediatrickd klinika, FN Brno a LF MU, Renata Gaylliova, Ing. René Bfeétan, mistopredseda CAVO a
mistopredseda Parent Project, Martina Michalovd, Lubomir Mazouch, Martin Melichar, Andrea
Pfortnerova, Tereza Jurnd, Soria Darnkova a Ing. FrantiSek Obermajer

Program setkani Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani:

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

2. 10:05-10:15 Zahdjeni setkani
Bc. Anna Arellanesova, predsedkyné CAVO, z.s.
Anna Zakova Zieglerova, Dis., mistopfedsedkyné spolku METODE]J z.s.
Byl pfedstaven cely tym Platformy ultra-vzacni a nediagnostikovani. Odprezentoval se
projekt UDNI a jehoz ¢lenem je nase Platforma.

3. 10:15-10:35
Nova ambulance pro détské pacienty bez diagndzy a projekt Creatic
MUDr. Katefina Slaba, Pediatricka klinika, FN Brno a LF MU, doc. MUDr. Regina
Demlova, Ph.D. MUNI (online)
Probéhla i dotazy a doplnéni informaci.

4, 10:35-11:10
Prava a povinnosti pacienta v kontextu ultra-vzacnych a nediagnostikovanych
MUDr. Mgr. Jolana Kopsa Tésinova, Ph.D.
Probéhla dotazy a dovysvétleni k tématu s vysvétlenim nékterych prikladd.

5. 11:10-11:50
Etika v genetice a genomice
Mgr. Véra Frankova PhD. et PhD., Klinika pediatrie a dédi¢nych
metabolickych poruch, Banka biologického materialu, 1. LF UK a VFN.
Probéhly pouze kratké dotazy.

6. 11:50-12:20
Pfestavka na obcerstveni

7. 12:20-12:45
Vyzvy genové terapie
Prof. MUDr. Milan Macek, odborny garant CAVO, pfednosta Ustavu biologie a
lékarské genetiky 2. ékafské fakulty UK a FN Motol.



Probéhly zajimavé dotazy. Téma bylo velice zajimavé a pan prof. Macek mluvil velice
srozumitelné.

12:45-13:00
Prestavka na obcerstveni

13:00 - 14:00
Diskuze v kruhu: Jak komunikovat o diagndze se svym okolim
Tbc

Velmi podnétna diskuze a velice pfinosna.




Co je UDNI

SDRUZUJE: |ékafe a odborniky z celého svéta
Vznikla v roce 2015
CiLE:
* raplfovat merery ve Enalostech, ktené brinl diagnostice,
reyména ultra-vzacnych onemocnéni a podporovat
Fevedeni vwsledkd vyrkumu téchto onemocnéni do
Ehafskt praxe, k éomud pfispiva aktivni zapojeni pacienta
Mezindrodnl spoluprdce:

* v poskytovani diaEndw pacientim, ktefi zatim nemaji
diagnostiku klinickymi odborniky;

* v plispivani ke standardim diagnostiky zavadénim
daliich nowych diagnestickych metod

= v podpofe vwzkumu pfigin vzniku a popis nowych
onemocnéni

skupina)

PROC:

* Poskytovat v rdmci UDN| pacientsky
otazky, jako je sdileni dat, a nabidno
transparentnost.

* Moinost sdilet na-ﬁegﬂ‘héhw nediagn
odbornici v ramci sité mohou pomoc
diagndzy

«  Podlehd unditym pravediom

= v iifeni téchto pornatkd, aby mohli co nejrychleji



MUDr. Gaillyova

Alexandra Kout...

Pozndmky:
Pridat prezentace na web a na FB? Souhlas ke sdileni...



