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Vážení přátelé, kolegové a podporovatelé,

Vždy když usedám, abych se zamyslela nad uběhlým ro-
kem, snažím se vypíchnout jednu nebo dvě opravdu uni-
kátní věci, které jsme v tomto roce udělali, či něco změnili. 
Jednoznačně mi tu v roce 2023 vyplouvají naše dva pilotní 
pobyty, které jsou prvním dokladem toho, že jsme úspěšně 
nastoupili cestu k našemu vysněnému edukačnímu centru 
pro vzácná onemocnění. Díky podpoře norských fondů 
máme možnost se více zamyslet a vyzkoušet si tento záměr 
v českém prostředí. A tak jsme připravili první dva pobyty. 
Tedy chápejte, ono to nebylo vůbec jednoduché! Opíra-
li jsme se o zkušenosti našich přátel v norském Frambu, 
kteří takové centrum provozují již více než 60 let. Všichni 
jsme měli velkou trému, ale když rodiny nakonec dorazily 
a seděli jsme poprvé společně při seznamovacím kroužku 
i s dětmi, prostě jsme věděli, že jsme započali něco, co má 
obrovský smysl a potenciál. To samé proběhlo i na pod-
zim při pobytu pro dospělé. Máme radost, že byly obě 
akce úspěšné a jsme odhodlaní v této činnosti pokračovat. 
Vždyť se nám již rýsuje studie proveditelnosti a my máme 
spoustu úkolů před námi, aby jednou skutečně takové cen-
trum pro naše vzácné fyzicky existovalo. 

Naše agenda i v roce 2023 pokračovala v účasti na správ-
ních řízeních v rámci takzvané “třetí cesty” pro schvalování 
úhrad léků na  vzácná onemocnění z  veřejného zdravot-
ního pojištění. V  tomto roce jsme se zúčastnili 10 z  15 
probíhajících řízení. Taková příprava vyjádření pacientské 
organizace k posuzovanému přípravku je velmi zodpověd-
ná a náročná činnost. Jsme velmi pyšní na to, že jsme se 
zúčastnili zatím každého řízení tam, kde pro danou dia-
gnózu neexistuje pacientská organizace. Za dva roky bylo 
podáno touto cestou přes 30 žádostí.

Celoročně byla k dispozici lidem a lékařům prvního kon-
taktu naše helplinka a  věnovali jsme se, jako každý rok, 
vzdělávání mediků. Každý měsíc jsme se potkávali s na-
šimi členy na  naší “užovce” a  pravidelně je informovali 
o dění v oblasti vzácných onemocnění a  radili se s nimi 
o řešení celého spektra témat.

Tradičně jsme si v únoru připomněli Den vzácných one-
mocnění, který se točil kolem sloganu “Jsme v tom společ-
ně”. Chtěli jsme touto cestou poděkovat našim lékařům, 
zástupcům podpůrných profesí a dalším kolegům, že jsou 
v tom s námi a podporují nás. Moc si toho vážíme!

V listopadu jsme spustili náš nový web a v prosinci také 
natočili a spustili náš první podcast. Intenzívně jsme jed-
nali s Kanceláří zdravotního pojištění o ulehčení přístu-
pu k přeshraniční zdravotní péči pro naše vzácné rodiny 
a  položili základ pro příručku. Na  toto téma jsme také 
uspořádali seminář v  Pacientském Hubu. Aktivně jsme 
vystupovali v Pacientské radě ministra zdravotnictví a po-
díleli se na přípravách zasedání Meziresortní komise pro 
vzácná onemocnění tamtéž. Zapojili jsme se za pacienty 
do  projektu SYPOVO, který ministerstvo v  tomto roce 
odstartovalo.

Intenzívně jsme také pracovali ve  výboru nové Národní 
asociace pacientských organizací a společně připravili prv-
ní velkou pacientskou konferenci Fórum pacientů 2023. 
Společně s institutem Pallium jsme se podíleli na plnění 
Koncepce podpůrné péče o děti se závažným onemocně-
ním v oblasti koordinace péče a paliativy.

Děkujeme všem podporovatelům a sponzorům, kteří nám 
naši práci umožňují realizovat podle našich představ. Dě-
kujeme kolegům v ČAVO za skvělou spolupráci, za pod-
poru a  vzájemnou důvěru. Bez jejich osobního nasazení 
bychom nebyli tam, kde nyní jsme.

Za tým ČAVO,
Anna Arellanesová, předsedkyně

SLOVO ÚVODEM
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O ČAVO

Poslání České asociace pro vzácná onemocnění (ČAVO) 
Našim posláním je sdružovat organizace pacientů se vzácným onemocněním i jed-
notlivé pacienty, zastupovat je a prosazovat jejich zájmy a posilovat povědomí o spe-
cifické problematice vzácných onemocnění mezi odborníky ve zdravotnictví, před-
staviteli neziskových, státních i mezinárodních institucí i veřejností.

Činnost a role ČAVO při plnění poslání 
•	 posilovat povědomí veřejnosti, představitelů neziskových, státních i mezinárodních institucí o problematice 

vzácných onemocnění 
•	 podporovat svou činností organizace pacientů se vzácným onemocněním, prosazovat zájmy pacientů se vzác-

ným onemocněním 
•	 zlepšovat přístup k informacím, diagnostice, léčbě i dalším zdravotním službám pro pacienty se vzácným one-

mocněním
•	 podporovat vědecký i klinický výzkum v oblasti vzácných onemocnění, zlepšovat kvalitu života pacientů se 

vzácným onemocněním skrze vzdělávání a další formy podpory
•	 zastupovat zájmy pacientů se vzácným onemocněním za ČR na mezinárodní úrovni

Strategie ČAVO: žádný pacient nesmí zůstat opomenut
Pokračujeme ve stanovené dlouhodobé strategii, kterou naplňujeme a rozvíjíme ve čtyřech základních pilířích. 
Jedním z hlavních cílů naší strategie je zajistit, aby žádný vzácný pacient nezůstal zapomenut. Chceme nastavit 
takový systém, aby se každý pacient se vzácným onemocněním dostal ke správné diagnóze, péči a dostupné efek-
tivní léčbě včas. To v současné době bohužel není vůbec samozřejmé.

Členství v ČAVO
ČAVO sdružuje organizace pacientů se vzácnými onemocněními a  jednotlivé pacienty bez vlastní organizace. 
Ke 31. 12. 2023 měla 47 členských organizací a dalších 148 individuálních členů, kteří celkem zastupovali více 
než 160 vzácných diagnóz.

Onemocnění je považováno za vzácné, pokud postihuje méně než pět z deseti tisíc obyvatel.

Členem ČAVO se může stát organizace, která sdružuje a zastupuje zájmy pacientů se vzácným onemocněním 
nebo jejich rodiny. Členem se může stát i  jednotlivec se vzácným onemocněním, pokud pro jeho onemocnění 
neexistuje pacientská organizace. O přijetí rozhoduje Rada ČAVO hlasováním. Členství je bezplatné. Přihlášku 
lze stáhnout na webu na www.vzacna-onemocneni.cz v sekci O nás/Členství. 

Rada ČAVO může dle Stanov také udělit dle svého uvážení členství čestné.

Základní pilíře strategie ČAVO

Pilíř 1 – Participace na tvorbě zdravotní politiky
Snahou ČAVO je podílet se na tvorbě zdravotní politiky, na vzniku i naplňování strategických dokumentů (stra-
tegie pro vzácná onemocnění 2030, národní akční plány pro vzácná onemocnění). Aktivně se účastníme v Paci-
entské radě i pracovních skupinách ministerstva zdravotnictví, ministerstva práce a sociálních věcí, prosazujeme 
podněty našich členů a aplikujeme zkušenosti a doporučení organizace EURORDIS do našich podmínek. Naším 
cílem je zajistit nastavení a legislativní zakotvení ucelené péče a přístupu k léčbě pro všechny pacienty se vzácnými 
onemocněními a také vytvoření národní sítě specializovaných pracovišť, kde bude poskytována a koordinovaná 
ucelená péče všem těmto pacientům včetně těch, jejichž diagnóza je velmi vzácná nebo ani není pojmenována.

Pilíř 2 - Servis pro pacienty
ČAVO poskytuje služby určené pacientům. Provozuje a usiluje o další rozvoj help linky, rozvoj projektu včasná 
diagnostika vzácných onemocnění, zajišťuje koordinační služby a  poradenství pro členy, usiluje o  další rozvoj 
spolupráce a vzájemné komunikace mezi našimi členy, rozvoj edukativních projektů (např. vzacni.cz). ČAVO také 
podporuje vznik nových pacientských organizací a poskytuje podporu pro začínající spolky zaměřené na jednot-
livé vzácné diagnózy.

Pilíř 3 - Vzdělávání
Aktivity ČAVO v této oblasti jsou zaměřené na vzdělávání odborné veřejnosti (mediků, odborného personálu i lé-
kařů) a vzdělávání pacientů. Důležitou roli má a bude mít nadále zvyšování povědomí o vzácných onemocněních, 
ale též o přínosech inovativní léčby a vlivu péče a léčby na kvalitu života pacientů. ČAVO se podílí nebo realizuje 
semináře, přednášky, vytváří odborné materiály, realizuje osvětové aktivity a cílené kampaně pro veřejnost. Našim 
dlouhodobým cílem je pak ustanovit speciální edukační centrum zaměřené na VO.

Pilíř 4 - Výzkum a inovace
Vzhledem k charakteru většiny vzácných onemocnění je zlepšování situace pacientů vždy spojeno s inovacemi, 
výzkumem a novými poznatky. Usilujeme o  to, abychom dosáhli většího vlivu na výzkum, realizaci klinických 
studií a aktivity, které umožní zapojení našich pacientů. Snažíme se také realizovat specificky zaměřené průzkumy 
a systematicky mapovat potřeby pacientů se vzácnými onemocněními.

pilíř 1 pilíř 2 pilíř 3 pilíř 4

TVORBA  
ZDRAVOTNÍ POLITIKY

SERVIS 
PRO PACIENTY

VZDĚLÁVÁNÍ
VÝZKUM 

A INOVACE
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k 31. 12. 2023

•	 Albína, z.s.
•	 ALSA, z.s.
•	 ANGELMAN CZ, spolek
•	 Asociace genové terapie, z.s.
•	 Asociace muskulárních dystrofiků 

v ČR, z.s. 
•	 Asociace rodičů a přátel 

zdravotně postižených dětí v ČR, 
z.s., klub Be Treacher-Collins 

•	 ATOS, z.s.
•	 AVminority, z.s.
•	 Česká aliance pro 

kardiovaskulární onemocnění, z.s.
•	 DEBRA ČR, z.ú.
•	 Diagnóza MDS
•	 DIAGNÓZA NARKOLEPSIE 

z.s.
•	 Dystonie-rodina spolu, z.s.
•	 Ehlers - Danlosův syndrom 

a syndrom hypermobility, z.s.
•	 Frieda, z.s.
•	 Fuck Cancer, z.s.
•	 HAE Junior z.s.

•	 Kabuki syndrom CZ, z.s.
•	 Klub nemocných cystickou 

fibrózou, z.s.
•	 Klub pacientů mnohočetný 

myelom, z.s.
•	 Kolpingova rodina Smečno
•	 Kongenévus CZ-SK, z.s.
•	 LYMFOM HELP, z.s.
•	 META-spolek pacientů se 

střádavými onemocněními, z.s.
•	 METODĚJ z.s.
•	 MYGRA-CZ, z.s.
•	 Národní sdružení PKU a jiných 

DMP, z.s.
•	 NEFROHEMA, o.p.s.
•	 Občanské sdružení 

Imunodeficitních pacientů HAE 
/AAE 

•	 Spolek rodičů dětí a dospělých 
postižených Gaucherovou 
chorobou

•	 Paleček-společnost lidí malého 
vzrůstu

•	 PARENT PROJECT, z.s.
•	 PRADER-WILLI, z.s.
•	 Rett Community, z.s.
•	 Revma Liga Česká republika, z.s.
•	 Řasinka, z.s.
•	 Sdružení pacientů s plicní 

hypertenzí z.s.
•	 SMÁci, z.s.
•	 Společnost C-M-T, z.s.
•	 Společnost pro 

mukopolysacharidosu, z.s.
•	 Společnost Parkinson, z.s. 
•	 Spolek Ichtyóza
•	 Spolek pro Atypické parkinsonské 

syndromy (APS). z.s.
•	 Spolek pro podporu lidí 

s Rubinstein-Taybi syndromem, 
z. s

•	 Tarlovova cysta, z.s.
•	 Willík-spolek pro Williamsův 

syndrom, z.s.
•	 Život bez střeva, z.s.

•	 Autoimunitní hemolytická 
anémie (AIHA)

•	 Autoimunitní polyglandulární 
syndrom, typ 1

•	 Barthův syndrom
•	 Bartterův syndrom-typ 1
•	 Castlemanova choroba
•	 Centronukleární myopatie 
•	 Creveldův syndrom
•	 Crouzonův syndrom
•	 Cushingova choroba
•	 Cushingův syndrom způsobený 

ektopickou sekrecí ACTH
•	 DDX3X
•	 Dědičná ATTR amyloidóza
•	 Deficit dekarboxylázy 

aromatických L-aminokyselin 
(Deficit AADC)

•	 Desmin storage myopatie
•	 Difuzní lymfatická malformace
•	 Dysautonomie, IST, Posturální 

ortostatická tachykardie (POTS)
•	 DYT1
•	 Ektopie čoček a zornic 

oboustranně, ADAMTSL4
•	 F208 IF070, Z31.5
•	 Familiární fokální epilepsie 

s variabilními ložisky
•	 Familiární hyperprolaktinémie
•	 Familiární středozemská horečka
•	 Fibrózní kostní dysplázie
•	 Fraserův syndrom
•	 Glutarová acidurie typu 1 (Deficit 

glutaryl-CoA dehydrogenázy)
•	 Hyperimunoglobulinemie D 

s periodickou horečkou / Deficit 
mevalonátkinázy

•	 Hypofosfatemická rachitida
•	 Hypokalcemická vitamin D 

rezistentní křivice/rachitida
•	 Christiansonův-Fourieho 

syndrom
•	 Chromozomová aberace
•	 Chronická zánětlivá 

demyelinizační neuropatie 
(CIDP)

•	 Chronický návratný víceložiskový 
kostní zánět

•	 Invertovaná duplikace s delecí 
v oblasti krátkého raménka 
chromozomu 8

•	 Inverzní Klippelův-Trenaunayův 
syndrom

•	 Joubertův syndrom
•	 Klasická forma mycosis fungoides, 

Primární kožní T-buněčný lymfom

•	 Kongenitální svalová dystrofie
•	 Lambertův-Eatonův myastenický 

syndrom
•	 Laryngotracheoezofageální 

rozštěp, typ 4 (LTEC4)
•	 LBSL (Syndrom zahrnující 

leukoencefalopatii s involucí 
mozkového kmene a míchy 
a vysokou hladinu laktátu)

•	 Liang-Wang syndrom
•	 Loeysův-Dietzův syndrom
•	 Lymfangioleiomyomatóza
•	 Marfanův syndrom
•	 Mayerův-Rokitanského-

Küsterův-Hauserův syndrom
•	 McCuneův-Albrightův syndrom
•	 Metafyzární chondrodysplázie 

Jansen
•	 Mikrocefalické primordiální 

trpaslictví, Alazamiho typ
•	 Mikrodeleční syndrom 22q11.2
•	 Moebiův syndrom
•	 Monozomie 22q13 (Phelan-

McDermidové syndrom)
•	 Nefrogenní diabetes insipidus
•	 Nespecifická syndromická 

mentální retardace - Tolchin-Le 
Caignec

•	 Neurčená epileptická 
encefalopatie s časným nástupem 
(neurčená EOEE)

•	 Neurofibromatóza 
•	 Neurofibromatóza typ 1 

způsobená mutacemi nebo 
intragenovými delecemi NF1 genu 
(Von Recklinhausenova nemoc)

•	 Neurofibromatóza, typ 2 
•	 Parciální delece dlouhého 

raménka chromozomu 4
•	 Peutz-Jeghersův syndrom
•	 PPP2R5D
•	 Primární biliární cirhóza
•	 Primární ciliární dyskineze
•	 Primární sklerotizující 

cholangitida
•	 Progresivní hemifaciální atrofie 

(Parry-Rombergův syndrom)
•	 Pudendální neuralgie
•	 Refsumova nemoc
•	 Relabující polychondritida
•	 Sarkoidóza
•	 Sarkoidóza II. stupně
•	 Sjorgrenův syndrom
•	 Spektrum související s GNAO1 

zahrnující vývojové opoždění, 
záchvaty a poruchu pohybu

•	 Spinocerebelární ataxie, typ 21
•	 Stardgardtova nemoc
•	 Sticklerův sydrom
•	 Suspektní mitochodriální 

myopatie
•	 Syndrom dlouhého QT intervalu
•	 Syndrom Dravetové
•	 Syndrom fragilního X 
•	 Syndrom KAT6A
•	 Syndrom mnohočetné endokrinní 

neoplázie, typ 1
•	 Syndrom terminální 

delece dlouhého raménka 
1.chromozomu

•	 Syndrom vrozených vad mozku, 
muskuloskeletálních abnormalit, 
faciálního dysmorfismu 
a intelektové nedostatečnosti

•	 Syndrom zahrnující megacystis, 
mikrokolon a hypoperistaltiku 
střev

•	 Syndrom zahrnující mentální 
retardaci a faciální dysmorfismus, 
způsobený haploinsuficiencí 
SETD5

•	 SYNGAP1-vázaná vývojová 
a epileptická encefalopatie

•	 Syringomyelie
•	 Systémový lupus
•	 Tetrazomie 18p
•	 Tetrazomie X
•	 Trombotická trombocytopenická 

purpura
•	 Vrozená chromozomová aberace - 

ring chromozom 5
•	 Vrozená spondyloepifyzární 

dysplázie
•	 Wilsonova choroba
•	 X-vázaná agamaglobulinemie 

(Brutonova nemoc)

•	 NF Krtek •	 GHC GENETICS s.r.o •	 Dům pro Julii

Seznam členů

Pacientské organizace

Memorandum o spolupráci

•	 3C syndrom (Ritscherův-
Schinzelův syndrom)

•	 Agamaglobulinémie
•	 Aicardi-Goutiéresův syndrom
•	 Akromegalie

•	 Akutní intermitentní porfyrie
•	 AL amyloidóza
•	 Alportův syndrom
•	 Alströmův syndrom
•	 Aplastická anémie

•	 Arnoldova-Chiariho malformace
•	 Ataxia telangiectasia (Syndrom 

Louis-Barové)
•	 Atrézie jícnu
•	 ATTRV122I amyloidóza

Členové bez organizace zastupující následující diagnózy
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Činnost v roce 2022

I. Aktivity a projekty ČAVO v roce 2023

Vzdělávání studentů o vzácných 
onemocněních na školách
Vzdělávání mediků ve spolupráci s 2. lékařskou fakultou 
UK a  FN Motol a  s  Technickou univerzitou v  Liberci 
probíhalo v obou semestrech roku 2023. Realizovali jsme 
celkem 23 seminářů na obou univerzitách. Všem zúčast-
něným děkujeme za aktivní a kreativní spolupráci.

Představené diagnózy 
za rok 2023

FN 
Motol TUL

Vzácná forma autismu 6 -

Williamsův syndrom 5 2

Dysmorfologie (Kabuki syndrom) 5 -

Svalová dystrofie DMD/BMD 4 -

Tourettův syndrom 1 -

Celkem přednášek 21 2

Celkem diagnóz 5 1

Help linka
Ve  spolupráci s  Národním koordinačním centrem pro 
vzácná onemocnění (NKCVO) při Ústavu biologie a  lé-
kařské genetiky ve FN Motol jsme i v roce 2023 provozo-
vali naší help linku. (help@vzacna-onemocneni.cz).

Služba je určena jak pacientům, tak i  lékařům prvního 
kontaktu. Obracejí se na  nás lidé, kteří nemohou dojít 
ke správné diagnóze, pacienti hledající odpovídající péči, 
ale též pacienti, kteří chtějí navázat kontakt s lidmi se stej-
nou diagnózou. 

Naším záměrem je provázet pacienty, kteří nás kontakto-
vali prostřednictvím help linky, i po vyřešení jejich prvotní 
potřeby. Usilujeme o  to, aby jim byla stanovena správná 
diagnóza a následně pomáháme zajistit odpovídající péči. 
V roce 2023 došlo ke zvýšení dotazů na helplince oproti 
předchozímu roku. Největší počet dotazů byl v jarním ob-
dobí únor–březen, kdy se zřejmě projevil vliv komunika-

ce Dne vzácných onemocnění a poté na podzim. Dotazy 
podle charakteru řadíme do skupin. Podle charakteru do-
tazu se rozvíjejí další zjištění a pomoc pacientům, včetně 
jejich provázení sociálními a  zdravotními problémy, kdy 
komunikace s  klientem/pacientem může trvat i  několik 
týdnů až měsíců. 

V roce 2023 jsme zaznamenali celkem 264 dotazů, roste 
i počet dotazů přes telefon a dotazů na které dokáže ko-
ordinátorka odpovídat přímo na základě zkušeností. Nej-
více tazatelů se obracelo s žádostí o pomoc ke stanovení 
diagnózy a vzrostl též počet dotazovaných hledajících od-
povídající péči. Celkové množství těchto dotazů byl 27%. 
Mnohé dotazy jsou z více kategorií.

Typ dotazu na help-lince v roce 2023 (v %)

Den vzácných onemocnění  
28. 2. 2023
V tento den byl hlavní akcí Seminář v Poslanecké sně-
movně Parlamentu ČR, který se konal pod záštitou 
předsedy Výboru pro zdravotnictví doc. MUDr. Bohu-
slava Svobody, CSc. a  MUDr.  Davida Kasala, MHA. 
Na  semináři jsme prezentovali, co vše se nám podařilo 
prosadit za uplynulý rok v oblasti vzácných onemocnění, 
jak u nás v ČR, tak v EU. Na programu bylo též téma 
ERN - Evropských referenčních sítí a našeho zapojení 
do nich. Naši odborníci představili aktuální situaci v ob-
lasti péče, co se podařilo a  kde je potřeba zapracovat. 
Dostupnost léčiv u nás a nový způsob úhrad léčby orpha-
ny prostřednictvím správního řízení aktuálně představili 
farmakoekonomové.

V tento den se konalo také Sympozium Zdravotnického 
deníku, kde jsme se věnovali záchytu a diagnostice pacien-
tů, vizi ucelené a systémové péče, potřebám pacientů a ce-
lospolečenské perspektivě a také financování péče.

V únoru jsme také spolupořádali oslavu Dne VO v Brně, 
který připravila paní MUDr. Renata Gaillyová ve spolu-
práci s dalšími odborníky na vzácná onemocnění působící 
ve FN Brno. Formát akce byl velmi poutavý, jelikož se po-
dařilo propojit představení ERN pracovišt s pacientskými 
organizacemi, které s nimi úzce spolupracují.

Informační kampaň ke Dni VO 
„Jsme v tom společně“
V roce 2023 jsme se v rámci Dne vzácných onemocnění 
chtěli ohlédnout za uplynulými ročníky a zdůraznit hlav-
ně kolektivní úsilí a vzájemnou podporu napříč komuni-
tou, bez které by změny, které se nám podařilo prosadit, 
nebyly možné. Cílem bylo nejen připomenout problema-
tiku pacientů se vzácným onemocněním, ale poděkovat 
též všem, kteří jim pomáhají život s nemocí zvládnout: ať 
už jde o  rodiny, pečovatele, lékaře, pacientské a podpůr-
né organizace, ale i ty, kteří se snaží přizpůsobit zdravotní 
i  sociální systém vzácným onemocněním, ať jsou to od-
borníci, úředníci nebo politici. Kampaň vycházela z ma-
teriálů připravených organizací EURORDIS, ale pro naše 
podmínky jsme ji uzpůsobili. 
 
Náš slogan v roce 2023 byl:

V roce 2023 se nám opět dostalo velké podpory na soci-
álních sítích. V  rámci informační kampaně jsme vyzvali 
naši členskou základnu, ale i vzácnou veřejnost, aby s námi 
sdíleli fotografie s lidmi, kteří jim pomáhají - ať už je to 
rodina, pečovatelé, učitelé či lékaři. Fotografie od našich 
členů jsme pak využili pro plakát ke Dni vzácných one-
mocnění 2023. Velmi sdílené byly také naše informační 
bannery se statistickými údaji o vzácných onemocněních 
a banner “Podporuji Den vzácných onemocnění.”

V rámci informační kampaně ke Dni vzácných onemoc-
nění jsme také iniciovali a účastnili se množství výstupů 
v  médiích. O  DVO informoval Radiožurnál, ČR Plus, 
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Impuls, Radio 1 a  Radio Express. V  Českém Rozhlase 
tento den připomínal jingle, který pro nás namluvil he-
rec Jiří Dvořák. Na rádiu Applaus vyšel díl podcastu Ne-
ziskovky s naší předsedkyní a místopředsedou. V televizi 
jsme se zúčastnili živého vysílání ve Studiu 6 České televi-
ze a ve Snídani s Novou.

Informační kampaň sklidila velký úspěch, chceme tedy 
poděkovat všem, kteří s  námi spolupracovali, sdíleli své 
fotografie a  příběhy, sdíleli naše příspěvky, zúčastnili se 
pořádaných akcí a také těm, kteří nám dali v médiích pro-
stor sdílet naši kampaň. Moc děkujeme!

Projekt vzacni.cz

Skrze příběhy konkrétních lidí ukazujeme problematiku 
jednotlivých onemocnění i témata společná všem vzácným 
onemocněním. K dané diagnóze lze na webové stránce najít 
kazuistiku a popis onemocnění dle Orphanetu (orpha.net)  
nebo jiných odborných informačních zdrojů. Součástí jsou 
odkazy na pacientské stránky nebo weby věnující se dané 

diagnóze, novinky ze světa vzácných onemocnění a další 
užitečné odkazy. Důraz klademe na kvalitu poskytovaných 
informací a odkazy na zdroje. V roce 2023 jsme pokračo-
vali v rozšířené verzi kategorií (rozhovory s odborníky, vý-
znamné aktivity v oblasti vzácných onemocnění). Celkem 
jsme publikovali 42 nových článků.

Web je určen jak pacientům, kteří na něm mohou nalézt 
informace nebo inspiraci pro řešení své situace, tak od-
borníkům, kteří vidí problematiku vzácných onemocnění 
z pohledu pacienta. Těší nás, že z příspěvků na webu často 
čerpají také média pro své články.

Web vznikl v roce 2015 a od té doby ho průběžně rozvíjí-
me a doplňujeme. 

Projekt paliativní péče u pacientů 
se vzácným onemocněním

Naším dlouhodobým cílem je, aby každý pacient se vzác-
ným onemocněním měl možnost využívat služeb podpůr-
né paliativní péče a také, aby paliativní péče byla součástí 
služeb center vysoce specializované péče pro vzácná one-
mocnění.

V rámci koordinačního týmu, jehož je ČAVO součástí jsme 
naplňovali Koncepci péče o děti a dospívající se závažnou 
a  život ohrožující diagnózou a  jejich rodiny, kterou vydal 
Institut Pallium za laskavé podpory Nadace rodiny Vlčko-
vých (NRV). Pracovali jsme ve skupině pro zajištění péče 
v domácím prostředí. V rámci této skupiny bude na počát-
ku roku 2024 spuštěn dvouletý pilotní projekt koordinátorů 
péče. Ti se kromě okresních nemocnic a hospiců budou také 
pilotovat ve dvou centrech vysoce specializované péče pro 
vzácná onemocnění při FN Motol (CVSP pro nervosvalová 
onemocnění-ERN-RND) a VFN (CVSP pro dědičné me-
tabolické poruchy- METAB-ERN). ČAVO také podpoři-
lo NRV v přípravách na spuštění Rozcestníku, což je portál, 
kde najdete různé typy služeb, od zdravotních, sociálních, 
psychoterapeutických a psychologických, přes vzdělávací až 
po  volnočasové. Ten by 
měl být spuštěn v polo-
vině příštího roku.

Zúčastnili jsme se také 
obou konferenci pro 
paliativní péči. V  Olo-
mouci se konala 15. 
Celostátní konferen-
ce paliativní medicíny 
a  v  Litomyšli potom 
VI. konference dětské 
paliativní péče.

Pomocí aktivity na sociálních sítích se nám daří šířit po-
vědomí o problematice vzácných onemocnění mezi stále 
větším počtem lidí - naše facebookové stránky i instagra-
mový profil zaznamenávají stálý nárůst návštěvnosti i sdí-
lení obsahu.

Platforma pro Ultra-vzácné  
a nediagnostikované

V Evropě je za ultra-vzácné považováno takové onemoc-
nění, které postihuje jednoho člověka z  50  000 (nebo 
méně než 20 lidí z  milionu). Dle Eurordisu se každým 
rokem narodí v Evropě 65 tisíc dětí jejichž nemoc ještě 
není popsána.

Také v České republice žije mnoho lidí s ultra-vzácným 
genetickým onemocněním (UVGO) i  těch, jejichž one-
mocnění není popsáno ani pojmenováno (anglicky se po-
užívá zkratka SWAN - Syndromes Without A  Name). 
Ultra-vzácní bývají často jediní s  daným onemocněním 
v  České republice. Mnohdy čelí zásadním problémům: 
najít odborníka, který by jim uměl poskytnout adekvátní 
péči nebo poskytnout o onemocnění bližší informace.

Tito pacienti a jejich rodiny se dostávají do svízelných si-
tuací při hledání efektivní pomoci a  podpory. Právě jim 
chceme v rámci platformy pomáhat. 

Proto vznikla již v  roce 2021 při ČAVO Platforma pro 
Ultra-vzácné a nediagnostikované.

Uvědomujeme si, jaký význam má vzájemná pomoc mezi 
pacienty i společné řešení problémů. Naše platforma pro 
ultra-vzácné má nahradit pacientskou organizaci, která ta-

Komunikace se členy a veřejností
Zpravodaj ČAVO

V průběhu roku 2023 jsme vydali jedno číslo Zpravodaje 
v nákladu několika tisíc výtisků, které jsme distribuovali 
mezi své členy, spolupracovníky, státní správu a zdravot-
nické pracovníky.

Čavonoviny

Jednou měsíčně zasíláme našim členům Čavonoviny. Jde 
o souhrn nejdůležitějších informací a událostí za daný mě-
síc v oblasti vzácných onemocnění a zdravotní politiky.

Web, Facebook a Instagram ČAVO

V roce 2023 jsme spustili nový web, který je uživatelsky 
příjemnější a přehlednější. V rámci sociálních sítí jsme byli 
velmi aktivní na našich facebookových stránkách i na in-
stagramovém profilu. Zveřejňovali jsme příběhy našich 
pacientů z  webu vzacni.cz, informace o  mezinárodních 
dnech různých vzácných diagnóz, aktuality v oblasti vzác-
ných onemocnění z domova i zahraničí, zprávy o naší čin-
nosti i informace o účasti našich členů na akcích. Během 
února, tedy v  měsíci před Dnem vzácných onemocnění 
jsme zmiňované sociální sítě využili ke sdílení informační 
kampaně a cílení na širší okruh veřejnosti.

Prostřednictvím sociálních sítí také zodpovídáme dota-
zy našich sledujících a získáváme nové potenciální členy. 

www.orpha.net
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kovou pomoc obyčejně poskytuje, ale v případě ultra-vzác-
ných už z principu vzniknout nemůže.

Věříme také, že tímto způsobem bude skupina ultra-vzác-
ných a nediagnostikovaných pacientů lépe slyšet a podaří 
se změnit stávající systém péče tak, aby na tyto lidi pama-
toval a byl schopen jim co nejlépe pomáhat.

Na  sklonku roku proběhlo třetí setkání této platformy, 
které představilo nově vzniklou ambulanci pro dětské pa-
cienty bez diagnózy v rámci projektu Creatic. Ambulance 
působí při FN Brno a pomáhá rodinám s dětmi s hledá-
ním diagnózy a  také organizovat péči. Členové platfor-
my dostali informace o právech a povinnostech pacienta 
v  kontextu ultra-vzácných a  nediagnostikovaných. Poví-
dali jsme si o etice v genetice a nových výzvách v oblasti 
genové terapie. Odpoledne pak proběhla pod vedením 
psycholožky diskuze na téma Jak komunikovat o diagnó-
ze se svým okolím.

Platforma se pod ČAVO stala členem UDNI - Undia-
gnosed Diseases Network International, kde je součástí 
Patient Engagement Group, což je pacientská skupina, 
která podporuje tuto iniciativu, jež združuje lékaře a od-
borníky z celého světa a vznikla v roce 2015.

Hlavním cílem této iniciativy je zaplňovat mezery ve zna-
lostech, které brání diagnostice, zejména ultra-vzácných 
onemocnění a  podporovat převedení výsledků výzkumu 
těchto onemocnění do  lékařské praxe, k  čemuž přispívá 
aktivní zapojení pacienta. 

Projekt Edukační centrum pro 
vzácná onemocnění
V  roce 2023 jsme pokračovali v  naplňování projektu 
“Edukační centrum pro vzácná onemocnění”, jehož vý-
stupem bude v roce 2024 studie proveditelnosti pro vznik 
komplexního edukačního centra pro vzácná onemocnění 
v České republice. Centrum, které by poskytovalo ucelené 
a poradenské služby pacientům, jejich rodinám i odbor-
níkům v oblasti vzácných onemocnění v České republice 
chybí. Pacienti se vzácným onemocněním čelí nedostatku 
praktických informací, které by jim pomohly lépe zvlá-
dat život se vzácným onemocněním. Kvůli nepochopení 
a předsudkům okolí jim hrozí izolace a o to víc potřebují 
také vzájemnou podporu – setkávání s lidmi s podobným 
osudem.

Česká asociace pro vzácná onemocnění dlouhodobě usi-
luje o  vybudování centra, které by zmíněné nedostatky 
pomohlo řešit. Vznik centra je také v souladu s Národní 
strategií pro vzácná onemocnění (2010- 2020) a doporu-
čeními EURORDIS v rámci projektu Rare 2030.

Centrum by mělo poskytovat pacientům a jejich rodinám 
služby, které jim budou pomáhat lépe zvládat život se 
vzácnou diagnózou a zvyšovat jeho kvalitu.Mělo by také 
pomáhat překlenout hendikepy, které jsou se vzácnými 
diagnózami spojeny a stát se místem pro vzdělávání, se-
tkávání a sdílení zkušeností jak v rámci jednotlivých dia-
gnóz, tak napříč diagnózami, např. podle druhu postižení.

Od 18. do 23. září 2023 proběhl v Pluhově Žďáru pilotní 
společný pobyt pro děti se vzácným onemocněním, jejich 
rodiny a odborníky, kteří jim na jejich cestě pomáhají, na-
zvaný Vzácné babí léto. Cílem pobytu bylo poskytnout 
komplexní podporu rodinám s dětmi se vzácnými diagnó-
zami.

Společný pobyt byl unikátní především v  tom, že se 
na něm sešly rodiny s různými, převážně ultra-vzácnými 
onemocněními. Na  přípravě pobytu i  na  jeho realizaci 

se také podíleli zástupci z  norského centra pro vzácná 
onemocnění Frambu, které má se vzdělávacími aktivita-
mi pro pacienty i odborníky v této oblasti velmi rozsáhlé 
zkušenosti.

Od 26. do 29. října 2023 jsme v Samechově u Chocerad 
uspořádali pobyt pro dospělé: Setkání pacientů s  ultra-
-vzácným onemocněním. Program pro dospělé jsme při-
pravili na 4 dni. Jak zvládat život se vzácnou nemocí, nebo 
jak řešit sociální aspekty každodenního života a  mluvit 
o diagnóze se svým okolím byla témata, která velmi rezo-
novala mezi účastníky pobytu. Program o genetice ve spo-
jení se vzácným onemocněním pobyt hezky zakončil. Vše 
doprovázela relaxace a cvičení s možností využití indivi-
duálních konzultací s psychologem, fyzioterapeutem a so-
ciální pracovnicí.

Projekt Edukační centrum pro vzácná onemocnění je fi-
nancován z Fondů EHP 2014 – 2021 v rámci programu 
Zdraví „Podpora činnosti NNO v oblasti pacientských or-
ganizací“ a končí v dubnu 2024.
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II. �Konference a semináře o vzácných 
onemocněních, zdravotní politika

Konference členů ČAVO

Dne 22. 4. 2023 se v Pacientském hubu uskutečnila kon-
ference ČAVO spojená se setkáním členů. Po posunu způ-
sobeném pandemií jsme se opět setkali v tradičním jarním 
termínu a to jak osobně, tak online. Členové byli obezná-
meni s činností a hospodařením za uplynulý rok, ale také 
s  plánem činnosti na  rok probíhající. V  odpolední části 
konference byly prezentovány novinky v oblasti vzácných 
onemocnění - hovořilo se o  léčivech, diagnostice, palia-
tivní péči, ale i našem novém projektu Edukačního centra 
pro vzácná onemocnění. 

Na závěr konference proběhla diskuze s odborníky, kteří 
přednášeli v odpoledním bloku.

Účast na činnosti v EURORDIS  
- Rare Diseases Europe

Pacientská organizace EURORDIS - Rare Diseases 
Europe zastřešuje činnost více než tisíce pacientských 
organizací zaměřených na vzácná onemocnění v Evropě 
a ČAVO je jejím členem od svého založení.

Členkou představenstva Eurordisu je paní Anna Arella-
nesová, předsedkyně ČAVO, která se podílí na  iniciati-
vách v Eurordisu. Na členské schůzi ve Stockholmu vedla 
workshop.

V Eurordisu se pravidelně účastníme pořádaných zasedání 
Rady národních aliancí (CNA), pracujeme v mnoha pra-
covních skupinách na tématech, jako jsou organizace Dne 
vzácných onemocnění, léková politika, evropská legislativa 

pro vzácná onemocnění a  další. Zúčastnili jsme se také 
mnoha on-line vzdělávacích seminářů.

Zapojili jsme se do činnosti pracovní skupiny k novoro-
zeneckému screeningu - Newborn Screening Working 
Group (NBS-WG) v rámci EURORDIS. V této skupi-
ně se ve  spolupráci s  odborníky a  dalšími pacientskými 
organizacemi z  EU zaměřujeme na  budoucnost dalšího 
rozvoje novorozeneckého screeningu v  souvislosti s  no-
vými technologickými možnostmi sekvenování genomu 
a přínosu pro pacienty.

Aktivně pracujeme v  pracovní skupině pro zapojení zá-
stupců pacientů do ERNů (Connecting patients to ERNs 
WG). Zástupci našich členů také se aktivně podíleli 
na práci v některých ERNech, kde zastupují Českou re-
publiku jako European Patient Advocates, tzv. EPAGs. 

Národní strategie pro vzácná  
onemocnění (NSVO)
V roce 2020 skončilo období realizace první Národní stra-
tegie pro vzácná onemocnění (platné od roku 2010) i Ná-
rodního akčního plánu pro vzácná onemocnění na  roky 
2018-2020.

Těsně před pandemií jsme ve spolupráci s odborníky při-
pravili návrh strategie na další období. Její projednání bylo 
zadrženo, navíc nově byl požadován nový formát podle 
pravidel pro strategické dokumenty. Ministerstvo tedy 
v  roce 2022 formát upravovalo. Mezitím však se situace 
v oblasti VO posunula dál a nová strategie zatím není při-
pravena.

V červenci 2023 byl na Ministerstvu zdravotnictví spuštěn 
tříletý projekt Návrh systému komplexní sdílené zdravot-
ně-sociální péče o pacienty se vzácnými onemocněními - 
SYPOVO. Cílem projektu je vytvoření návrhu standardu 
komplexní sdílené péče o pacienty se vzácnými onemoc-
něními a jeho pilotní ověření v praxi.

Z těchto důvodů bylo na Meziresortní komisi pro vzácná 
onemocnění navrženo, že novou strategii bychom připra-
vili až po skončení projektu SYPOVO a brzy spuštěného 
projektu EK JARDIN.

V  rámci probíhajících projektů a  budoucí národní stra-
tegie se snažíme prosadit náš dlouhodobý cíl, aby žádný 
pacient, byť by bylo jeho onemocnění sebe vzácnější, ne-
zůstal opomenut. Považujeme za  zásadní, aby se každý 
pacient se vzácným onemocněními dostal včas ke správné 
diagnóze, odpovídající péči podle standardů a současných 
poznatků lékařské vědy, dostupné léčbě a sociální podpoře.

Nová strategie by měla být zaměřena zejména na: 
•	 včasnou diagnostiku a dostupnost adekvátní léčby vzác-

ných onemocnění
•	 koordinaci a  centralizaci efektivní péče v  návaznos-

ti na zavedení systému přesnější identifikace vzácných 
onemocnění v  národním zdravotnickém informačním 
systému

•	 zlepšení vzdělávání a  informovanosti odborné i  laické 
veřejnosti s pomocí nově vznikajícího Edukačního cen-
tra pro vzácná onemocnění při ČAVO

•	 spolupráci na národní i mezinárodní úrovni
•	 zapojení pacientských organizací

Nová Národní strategie pro vzácná onemocnění do roku 
2030 by měla být plně v  souladu s  Doporučením Rady 
EU z roku 2009 a další evropskou legislativou, a měla by 
reflektovat doporučení studie Rare 2030 a také vycházet 
ze strategie Zdraví 2030.

CEO Eurordisu, pan Yann Le Camm s naší předsedkyní
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Činnost v Pacientské radě ministra zdravotnictví a dalších  
poradních orgánech

V druhém funkčním období Pacientské rady (2021-2025), 
která je stálým poradním orgánem ministra zdravotnic-
tví složeným ze zástupců pacientských organizací působí 
předsedkyně ČAVO Anna Arellanesová, která vede pra-
covní skupinu pro dostupnost péče a  úhrady, jež kromě 
jiného řeší také problematiku úhrad léků na vzácná one-
mocnění.

Setkání rady proběhlo celkem 4x a jednou se sešla mimo-
řádně, kdy byl radě prezentován pokrok sběru dat a před-
stavení budoucnosti Národního zdravotnického infor-
mačního portálu NZIP. Pan profesor Dušek informoval 
radu o nové koncepci práce s daty v NZIS a možné spolu-
práci pacientů. Dále odhalil pilotní analýzy meziresortně 
spojených dat Ministerstva zdravotnictví a  Ministerstva 
práce a sociálních věcí.

Během roku jsme měli možnost se zúčastnit připomínko-
vých řízení, vydávat stanoviska či konzultovat jako zástup-
ci pacientů, pracovat v  pracovní skupinách a  věnovat se 

oblasti ochrany práv a naplňování potřeb pacientů, nejen 
se vzácnými onemocněními.

Tento rok byla vytvořena nová pracovní skupina pro práva 
pacientů, která se bude zaměřovat na řešení individuálních 
práv pacientů, na  pomoc zvlášť zranitelným skupinám 
osob, na problematiku přítomnosti zástupce u nezletilých 
pacientů, spolutvorbu a zpětnou vazbu na projekty zamě-
řené na pacientskou veřejnost apod.

Výsledky účasti na pracovních skupinách ukazují na vý-
znam zapojení pacientů do činnosti ministerstva zdravot-
nictví.

Legislativa, realizace systémových změn a jejich prosazování
Účast pacientů ve správních řízeních

Od 1. 1. 2022 je účastníkem ve správním řízení o stanove-
ní výše a podmínek úhrady léčivého přípravku pro vzácná 
onemocnění též příslušná pacientská organizace. Je to po-
prvé, kdy se pacienti mohou přímo účastnit správních ří-
zení a podílet se tak na posuzování a následně i rozhodo-
vání o úhradě léčivého přípravku. Stalo se tak na základě § 
39da novely zákona č. 48/1997 Sb. o veřejném zdravotním 
pojištění. Jedná se o způsob, pro který se vžilo označení 
tzv. třetí cesta, kdy se mohou orphany systémově dostávat 
do úhrad.

Za  celý rok 2023 bylo podáno touto cestou 15 žádostí. 
Všech správních řízení se účastnila příslušná pacientská 
organizace. V  10 správních řízení se zúčastnilo ČAVO, 
které zastupovalo u velmi vzácných onemocnění jednot-
livé pacienty, nebo organizace, které ještě neměly statut 
pacientské organizace dle definice dle § 113f, z. 372/2011 
o zdrav. službách.

Vzdělávání a legislativní podpora

ČAVO realizovalo v  březnu 2023 školení na  téma Pře-
shraniční péče v prostorách Pacientského hubu. Společně 
s Kanceláří zdravotního pojištění připravujeme příručku, 
která má za úkol ulehčit orientaci v možnostech čerpání 
zdravotní péče mimo naši zemi.

Průběžně sledujeme proces schvalování orphanů u EMA, 
vývoj správních řízení u SÚKL a vedeme vlastní horizon 
scanning v  této oblasti. Naši členové jsou pravidelně in-
formování o  nově registrovaných léčivých přípravcích 
pro vzácná onemocnění prostřednictvím Terapeutických 
zpráv Eurordisu.

Mezioborová komise pro vzácná onemocnění 
- MEKOVO

MEKOVO při Ministerstvu zdravotnictví ČR, komise 
ve které zastupujeme a hájíme zájmy pacientů se vzácným 
onemocněním zasedlo v roce 2023 celkem dvakrát. Hlavním 
tématem bylo spuštění projektu SYPOVO, které odstarto-
valo v červenci. Diskutovali jsme kromě jiného také o od-
startování používání ORPHA kódů v rámci nemocničních 
systémů poskytovatelů, kde se nacházejí Centra VO.

Projekt SYPOVO

Projekt SYPOVO - Návrh systému komplexní sdílené 
zdravotně-sociální péče o pacienty se vzácnými onemoc-
něními.

V roce 2023 byl po dlouhé přípravě spuštěn projekt SY-
POVO na  jehož přípravě se ČAVO za pacientskou část 

ve spolupráci s experty podílelo a následně nominovalo své 
zástupce do pracovních skupin. Ministerstvo zdravotnictví 
je realizátorem projektu Návrh systému komplexní sdílené 
zdravotně-sociální péče o pacienty se vzácnými onemoc-
něními – SYPOVO (CZ.03.02.02/00/22_046/0002450) 
v  rámci Operačního programu Zaměstnanost plus, spo-
lufinancovaného Evropskou unií z Evropského sociálního 
fondu.

Projekt je zaměřen na tvorbu obecných standardů pro sys-
tém péče o pacienty se vzácnými onemocněními (VO). Ta 
zahrnuje vysoce specializovanou, specializovanou, všeo-
becnou a primární zdravotní péči, péči paliativní a sociál-
ní. Optimálním způsobem integrace těchto různorodých 
úrovní a  typů péče je systém tzv. sdílené péče („shared 
care“), který jasně definuje úlohu a  kompetence jednot-
livých poskytovatelů i  cestu pacienta systémem tak, aby 
potřeby jeho individuální péče byly optimálně naplňovány 
s  ohledem na  jejich kvalitu, dostupnost a  včasnost. Sys-
témový návrh komplexní sdílené péče bude následně pi-
lotován vybranými poskytovateli zapojenými do systému 
poskytování zdravotních služeb pacientům se vzácnými 
onemocněními (Centry vysoce specializované péče o pa-
cienty se vzácným onemocněním). (Zdroj: https://mzd.
gov.cz/navrh-systemu-komplexni-sdilene-zdravotne-so-
cialni-pece-o-pacienty-se-vzacnymi-onemocnenimi-sy-
povo/)

Do projektu je zapojeno 95 členů týmu, mezi nimiž je 13 
poskytovatelů zdravotní péče a 54 pracovišť. 

Klíčovým přínosem je také participace pěti zástupkyň pa-
cientů a pacientek, přičemž každá z nich zastupuje čtyři 
Evropské referenční sítě (ERN, jejich přehled naleznete 
níže. 

•	 Kateřina Uhlíková - META, z. s., 
•	 Camelia C. Isaic, MBA, CFA - HAE Junior, z.s., 
•	 Mgr. Simona Zábranská - Klub nemocných cystickou 

fibrózou, z.s., 
•	 Mgr.  Adéla Odrihocká - Ehlers-Danlosův syndrom 

a syndrom hypermobility, z.s., 
•	 MUDr. Karolína Podolská - Parent Project, z.s. 

V roce 2023 probíhal v rámci první klíčové aktivity popis 
současného stavu a sběr dat mezi jednotlivými pracovišti 
a zástupci pacientů prostřednictvím několika typů dotaz-
níků. Dotazník A, vyplňovaný každou ERN, shromažďo-
val údaje o počtu pacientů sledovaných v různých centrech, 
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práci s registry, nastavení péče v ČR pro daná onemocnění 
a spolupráci s pacientskými organizacemi. Dotazník B se 
zaměřil na  sběr dat z  každého pracoviště, zahrnujících 
otázky na personální zajištění, prostory, čas strávený s pa-
cienty, administrativní zátěž a výzkumnou činnost. Třetí, 
dotazník C, se týkal informovanosti a dostupnosti sociál-
ní péče pro pacienty se vzácnými onemocněními. Projekt 
nyní pokračuje dalšími klíčovými aktivitami.

Výsledkem projektu bude standardizovaný návrh systému 
komplexní sdílené péče, který přinese výrazné zlepšení 
v oblasti koordinace a poskytování zdravotně-sociální péče 
pro osoby se vzácnými onemocněními v České republice.

Národní sítě center vysoce specializované péče o pacienty 
se vzácným onemocněním vznikla 1. 1. 2022 podle § 113a 
odst. 4 zákona č. 372/2011 Sb., o  zdravotních službách 
a podmínkách jejich poskytování. Seznam těchto center 
vyšel ve Věstníku MZ č. 1/2022. Aktuální přehled lze na 
lézt na stránkách www.vzacna-onemocneni.cz.

Národní asociace pacientských 
organizací (NAPO)
ČAVO je jedním ze zakládajících členů pacientské aso-
ciace Národní asociace pacientských organizací (NAPO), 
která plně zahájila činnost v  roce 2022. Do  konce roku 
2023 se jejími členy stalo již 42 členských organizací. Cí-
lem NAPO je prosazovat kolektivní zájmy všech pacientů 
napříč diagnózami. ČAVO je od počátku aktivním členem 
a členem se stala i řada našich členských organizací.

Aliance pro individualizovanou 
podporu (AIP)

Jsme členy Aliance pro individualizovanou podporu 
(AIP), která usiluje o  spravedlivý sociální a  vzdělávací 
systém a zajištění takové zdravotní péči, které budou re-
spektovat jedinečné potřeby každého jednotlivce. I v této 
alianci je členem několik našich členů. Společně se sna-
žíme vnést pohled a  potřeby pacientů se vzácným one-
mocněním do  prosazování systémových změn v  daných 
oblastech.

EURORDIS - Rare Diseases Europe

ČAVO je od  svého vzniku členem pacientské organiza-
ce EURORDIS - Rare Diseases Europe, která zastřešuje 
činnost pacientských organizací zaměřených na  vzácná 
onemocnění v  Evropě. Na  jednáních Rady evropských 
aliancí (CNA) zastupuje Českou republiku v oblasti vzác-
ných onemocnění.

Členem představenstva EURORDIS je předsedkyně 
ČAVO, Anna Arellanesová. 

Undiagnosed - UDNI
Undiagnosed Diseases Network International - Patient 
Engagement Group (UDNI PEG) neboli Mezinárodní 
síť pro nediagnostikovaná onemocnění - Pacientská sku-
pina, vznikla v návaznosti na činnost amerického progra-
mu Undiagnosed Disease Program. Součástí UDNI PEG 
je nyní 17 pacientských organizací a více než 150 výzkum-
níků z celého světa. Od roku 2023 je členem pacientské 
skupiny i ČAVO. 

Memoranda o spolupráci

ČAVO v roce 2023 uzavřelo 3 Memoranda o spolupráci. 
Velmi si vážíme spolupráce s těmito partnery:
•	 Nadační Fond Krtek
•	 GHC Genetics
•	 Dům pro Julii

Dále jsme spolupracovali 

NRZP - Národní rada zdravotně postižených
APO - Akademie pacientských organizací
AIFP - Asociace pro inovativní farmaceutický průmysl
Institut Pallium 
NRV - Nadace rodiny Vlčkových
MZČR - Ministerstvo zdravotnictví ČR
MPSV - Ministerstvo práce a sociálních věcí ČR
MŠMT - Ministerstvo školství, mládeže a tělovýchovy ČR 
ÚZIS - Ústav zdravotnických informací a statistiky ČR
SÚKL - Státní ústav pro kontrolu léčiv
Frambu centrum

III. Členství v dalších organizacích 
a spolupráce
ČAVO je aktivním členem dalších organizací v České republice a EU, kde prosazuje zájmy 
pacientů se vzácným onemocněním:

Národní síť vysoce specializované péče o pacienty se vzácným 
onemocněním (ERN)

Jako vzácná označujeme onemocnění, která postihují
méně než pět lidí z 10 tisíc. Jedná se převážně o dědičná
multisystémová onemocnění, která mají významný
dopad na kvalitu života pacienta nebo jeho život
ohrožují 

VZÁCNÁ ONEMOCNĚNÍ

1 milionů lidí na celém světě
se vzácným onemocněním 1 milionů v Evropě 1 tisíc v České republice

1 %
z nich propuká už v dětství

LIDÉ SE VZÁCNÝM ONEMOCNĚNÍM, ŘEŠÍ HODNĚ PODOBNÝCH PROBLÉMŮ,
I KDYŽ JSOU JEJICH DIAGNÓZY VELICE ROZDÍLNÉ

Stanovení správné diagnózy často
trvá měsíce a roky od propuknutí
příznaků

Pacienti i jejich rodiny žijí často 
v nejistotě; jak správně postupovat, 
jakou péči vyhledat nebo zda něco 
nezanedbávají

Mnohdy chybí kvalitní informace o 
onemocnění, možnostech léčby, 
prognóze nemoci i způsobech, jak 
zavládat každodenní životní situace

Jen málo specializovaných lékařů 
dobře zná jednotlivé diagnózy a je 
schopno účinně pomáhat

Pacienti a jejich rodiny mohou 
narážet na nepochopení svého okolí

Sociální podpora často není 
přizpůsobená jejich potřebám

EVROPSKÉ REFERENČNÍ SÍTĚ
Evropské referenční sítě (European Reference Networks, ERN) jsou rozsáhlým projektem
Evropské unie, který má za cíl zlepšovat péči o pacienty se vzácným onemocněním.
Onemocnění jsou rozdělena do 24 skupin a pro každou z nich existuje zvláštní síť. Ta spojuje
pracoviště, která se na danou oblast specializují. Napříč jednotlivými státy se tak koncentrují
zkušenosti s léčbou vzácných onemocnění, roste množství poznatků o jednotlivých
nemocech a prohlubují se kompetence specialistů při jejich léčbě. ERN jsou pro zapojené
odborníky zdrojem aktuálních informací a novinek. Dávají také možnost svolat virtuální
poradní panely v případech, kdy zkušenosti jednoho pracoviště na řešení složitého případu
nestačí. 

NÁRODNÍ SÍŤ CENTER VYSOCE SPECIALIZOVANÉ PÉČE O PACIENTY SE VZÁCNÝM
ONEMOCNĚNÍM (ERN)

Endo-ERN

vzácná endokrinologická
onemocnění

ERN EpiCARE

vzácné a komplexní
epilepsie

ERN-RND

vzácná neurologická
onemocnění

ERN ERKNet

vzácná onemocnění ledvin

ERN-BOND

vzácná onemocnění kostí

ERN CRANIO

vzácné obličejové anomálie
a vzácná onemocnění ušní,
nosní, krční

ERN eUROGEN

vzácná urogenitální
onemocnění

ERN-EYE

vzácná oční onemocnění

ERN GENTURIS

syndromy s rizikem
nádorového onemocnění

ERN ITHACA

vzácné vrozené vývojové
vady a vzácná postižení
intelektu

ERN-LUNG

vzácná respirační
onemocnění

ERN RARE-LIVER

vzácná hepatologická
onemocnění

ERN ReCONNET

vzácná onemocnění
pojivové tkáně a
pohybového aparátu

ERN RITA

vzácná autoimunní a
imunodeficientní
onemocnění

ERN-SKIN

vzácná a nediagnostikovaná
kožní onemocnění

ERN ERNICA

vzácné vrozené vady

ERN EURACAN

vzácná nádorová
onemocnění dospělých

ERN EuroBloodNet

vzácná hematologická
onemocnění

ERN EURO-NMD

vzácná nervosvalová
onemocnění

ERN GUARD-HEART

vzácná onemocnění srdce

MetabERN

vzácná dědičná metabolická
onemocnění

PaedCan-ERN

vzácná dětská hemato-
onkologická onemocnění

VASCERN

vzácná multisystémová
vaskulární onemocnění

ERN TransplantChild

transplantace dětí (včetně
HSCT, srdce, ledvin, jater,
střev, plic a dospělých)

Přehled fungování ERN a související evropské legislativy

Do ERN se zapojilo přes 1500 pracovišť ze 26 zemí Evropské unie. K tomu, aby se pracoviště
mohlo do příslušné sítě zapojit, musí prokázat svoji kompetenci v náročném procesu.
V současné době má Česká republika svá pracoviště ve 22 ze 24 sítí.

Služby ERN je možné využívat jen skrze zapojená specializovaná pracoviště. Pacient by tedy
měl být nejdříve odeslán na takové pracoviště a teprve poté může být nad jeho případem
svolán poradní panel.

Přehled ERN v Evropě a odkaz na jejich weby

PACIENTI V ERN
Cílem ERN je zlepšování péče o pacienty se vzácnými onemocněními. Za tímto účelem byli do
vedení sítí od počátku zapojeni zástupci pacientů a pacientských organizací. Ti mají
formulovat připomínky k fungování sítí a přicházet s návrhy na zlepšování jejich práce.

Evropská organizace EURORDIS vytvořila skupiny zástupců pacientů, které odpovídají
rozčlenění ERN na 24 sítí. Skrze tyto skupiny (tzv. ePAG) se vybírají pacienti, kteří s vedením
jednotlivých ERN komunikují. 

Pro pacienty, kteří se chtějí o fungování svého ERN více dozvědět, nebo ovlivňovat jejich
chod, je důležité znát svého pacientského zástupce. Obvykle se jedná o člena některé
z evropských organizací zaměřených na příslušnou skupinu onemocnění.

Video o ERN a ePAG (anglicky)

Stručný průvodce k EPAGs (anglicky)

ORPHANET, DATABÁZE
VZÁCNÝCH ONEMOCNĚNÍ

"Když má jedna nemoc dvě
nebo čtyři různá jména, je
lepší ji označit kódem"

Lidem, kteří se vzácnými onemocněními žijí, nebo těm, co jim pomáhají, se často chybí
informace. Sběru informací, jejich třídění a zveřejňování se věnuje mezinárodní
konsorcium Orphanet. Prostředí Orphanetu má i českou jazykovou verzi, nicméně obsah je
většinou v angličtině.

40+ Propojuje více než 40 zemí 8000+ Odkazuje na více než 8000
specializovaných center 6000+ Popisuje více než 6000

onemocnění

90 000 Denně jej navštěvuje přes
90 000 lidí

NA ORPHANETU NAJDETE:

Encyklopedii a klasifikaci vzácných
onemocnění

Seznam léčivých přípravků pro
vzácná onemocnění

Adresář pacientských organizací

Adresář specializovaných center
 

Adresář laboratoří poskytujících
diagnostické testy

Adresář probíhajících výzkumných
projektů, klinických hodnocení,
registrů a biobank
 

Tematické reporty Orphanet

NÁRODNÍ KOORDINAČNÍ CENTRUM PRO VZÁCNÁ ONEMOCNĚNÍ
Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění (NKCVO) funguje při Ústavu biologie a
lékařské genetiky ve Fakultní nemocnici v Motole. Jeho posláním je odborná garance a
koordinace aktivit v oblasti vzácných onemocnění na úrovni České republiky. ČAVO
spolupracuje s Národním koordinačním centrem na některých projektech, např. na projektu
help linky

LEGISLATIVA PRO VZÁCNÁ ONEMOCNĚNÍ
Oblast vzácných onemocnění upravují některé zákony a další normy jak v České republice,
tak na úrovni Evropské unie. Tato legislativa jednak vymezuje, jaká onemocnění jsou
považována za vzácná a dále definuje opatření, která se vzácných onemocnění týkají, ať už
jde o specializovaná centra, přeshraniční péči nebo léčivé přípravky. ČAVO systematicky
usiluje o to, aby česká i evropská legislativa zohledňovala potřeby lidí se vzácnými
onemocněními. 

EVROPSKÁ LEGISLATIVA
Vzácná onemocnění jsou přirozeně mezinárodním fenoménem – znalosti i zdroje je
zapotřebí sdílet tak, aby péče mohla být co nejefektivnější. Evropská legislativa tak hraje
v oblasti vzácných onemocnění velice významnou roli. Na evropské úrovni byly už na
přelomu tisíciletí navrženy postupy zaměřené na zlepšování situace lidí se vzácným
onemocněním, byly vymezeny pojmy týkající se vzácných onemocnění a přijata legislativa
upravující léčivé přípravky pro vzácná onemocnění.

Přehled politiky a předpisů EU v oblasti vzácných onemocnění

Popis problematiky a předpisy týkající se Evropských referenčních sítí

Jak funguje přeshraniční péče a jaké předpisy se jí týkají
 

V současné době probíhá revize části evropské legislativy věnované vzácným onemocněním.
ČAVO ve spolupráci s organizací EURORDIS a dalšími evropskými partnery usiluje o to, aby
úpravy v legislativě zohledňovaly potřeby pacientů. 

ČESKÁ LEGISLATIVA
Česká republika po dlouhou dobu existenci vzácných onemocnění na legislativní úrovni
neřešila. Teprve v roce 2015 byl v zákoně o zdravotním pojištění poprvé zmíněn pojem
vzácné onemocnění. Zásadní legislativní změny přinesl rok 2021, kdy byla přijata změna
zákona o veřejném zdravotním pojištění a zákona o zdravotních službách. 

Léčivé přípravky pro vzácná onemocnění

Novela ustanovila nový systém, jakým tyto přípravky mohou být trvale hrazeny ze
zdravotního pojištění. Tento systém umožňuje také participaci pacientských organizací a
odborných společností na správním řízení o stanovení úhrady těchto léčiv, a to jak ve fázi
hodnocení, tak ve fázi rozhodování.

Léky na vzácná onemocnění

Národní síť vysoce specializovaných center pro vzácná onemocnění 

V zákoně o zdravotních službách je od roku 2022 stanoveno, že pracoviště, která získala
statut plného členství v některé z ERN – Evropských referenčních sítí (na úrovni EU), získávají
automaticky také statut Centra vysoce specializované zdravotní péče pro pacienty se
vzácným onemocněním (na úrovni ČR). Tímto způsobem byl umožněn vznik sítě center pro
pacienty se vzácným onemocněním. Seznam pracovišť byl zveřejněn ve Věstníku
ministerstva zdravotnictví. 

Změny legislativy týkající se léčivých přípravků i center pro vzácná onemocnění se do praxe
promítají postupně. ČAVO usiluje o to, aby se každodenní praxe českého zdravotnictví
změnila co nejdříve. 

NÁRODNÍ STRATEGIE PRO VZÁCNÁ ONEMOCNĚNÍ
Zdravotní a sociální systém v mnoha ohledech není pro lidi, kteří se vzácnými onemocněními
žijí, dobře uzpůsoben. Změny, které jsou zapotřebí, se navrhují ve strategických
dokumentech. Dlouhodobé dokumenty, takzvané strategie, obvykle nastavují cíle a opatření
v horizontu desetiletí. Kratší etapy, obvykle dvouleté nebo tříleté, popisují akční plány. 
Česká republika měla národní strategii pro vzácná onemocnění na léta 2010-2020. V tomto
období byly také přijaty tři akční plány. V současné době se připravuje nová strategie do
roku 2030, která ovšem ještě nebyla přijata. 

Strategie a plány na předcházející období  2010 -2020

Národní akční plán pro vzácná onemocnění na léta 2012 - 2014

Národní akční plán pro vzácná onemocnění na léta 2015 - 2017

Zpráva o plnění úkolů vyplývajících z Národního akčního plánu pro vzácná onemocnění na léta 2015 - 2017

Národní akční plán pro vzácná onemocnění na léta 2018 - 2020

MEZIOBOROVÁ KOMISE PRO VZÁCNÁ ONEMOCNĚNÍ
Ke koordinaci opatření v oblasti vzácných onemocnění zřídilo ministerstvo zdravotnictví na 
úseku zdravotní péče Mezioborovou komisi pro vzácná onemocnění (MEKOVO). Tato komise 
má v kompetenci mimo jiné přípravu strategických dokumentů (národní strategie, národní 
akční plán) a vyhodnocování úkolů, které z nich vyplývají. Komise také zajišťuje pro 
ministerstvo podklady pro koordinaci činnosti Národní sítě center pro vzácná onemocnění. 
Zástupci ČAVO jsou členy této komise.

ZPRÁVY, VÝZKUMY A DATA
OrphaNews – zprávy z oblasti vzácných onemocnění 

Terapeutické zprávy EURORDIS 

ODKAZY
Evropská asociace pro vzácná onemocnění EURORDIS

Referenční databáze Orphanet

Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění

Informační portál o novorozeneckém screeningu 

Den vzácných onemocnění 
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Evropské referenční sítě pro vzácná onemocnění (ERN)
ERN jsou virtuální sítě zřízené Evropskou komisí, které 
propojují poskytovatele zdravotní péče (jednotlivými kli-
nikami) v celé Evropě. Jejich cílem je usnadnit poskyto-
vání kvalitní a  vysoce specializované péče pro komplex-
ní nebo vzácná onemocnění. Mají celkem 24 sítí. Česká 
republika měla v roce 2022 po druhé výzvě, jejíž výsled-
ky byly ukončeny na  konci roku 2021 zastoupení ve  22 

z nich. Celkem je do nich zapojeno 53 pracovišť z osmi 
zdravotnických zařízení, většinou se jedná o fakultní ne-
mocnice. Každé toto pracoviště dostalo od roku 2022 dle 
nově schválené novely zákona č. 372/ 2011 Sb. o zdravot-
ních službách, statut centra vysoce specializované péče pro 
vzácná onemocnění (CVSP). Aktuální přehled lze nalézt 
na stránkách www.vzacna-onemocneni.cz.

Na přelomu roku 2022 a 2023 jsme ve spolupráci s agen-
turou IPSOS a ve spolupráci s TAKEDA realizovali prů-
zkum mezi lékaři primární péče (PLDD a PLD). Cílem 
bylo zjistit povědomí o  vzácných onemocněních v  pri-
mární péči,, odhadnout výskyt VO (vzácné onemocně-
ní) v praxi, diagnostiku a další postup lékařů u pacientů 
s podezřením na VO. V neposlední řadě bylo cílem ověřit 
povědomí a úroveň spolupráce se specializovanými centry 
na vzácná onemocnění. Výsledky jsme prezenovali v úno-
ru 2023 při příležitosti Dne vzácných onemocnění. 

Dochází k upevňování tématu vzácných onemocnění u lé-
kařů primární péče. Lékaři si více uvědomují definici VO, 
jejich širokou škálu diagnóz. V průměru každý lékař jme-
noval 7 různých VO a spontánně uvedli lékaři v porovná-
ní v  rokem 2021 o 50 různých dalších VO více. Většina 
lékařů zaznamenala probíhající informační aktivity v po-
sledním roce v souvislosti s VO. Nejčastěji se jednalo o od-

borné články o VO, dále pak aktivity v rámci konferencí 
a k mezinárodnímu dnu VO.

Mírně vzrostl oproti přechozímu období obvyklý počet 
pacientů s podezřením na VO u lékařů. Celkem 3/5 lékařů 
(62 %) uvedly, že za poslední 2 roky měly ve své klientele 
pacienta s podezřením na VO. Z nich se u 2/5 pacientů 
povrdila diagnóza VO. U 17 % pacientů (z celkem) s po-
dezřením na VO za poslední 2 roky ale dosud nebyla sta-
novena diagnóza. Z celkového počtu ¾ dotázaných lékařů 
(69% GP, 70% PED) mají ve své klientele pacienta s VO.

Lékaři jsou přesvědčeni, že 96% jejich pacientů se stano-
vanou diagnózou mají zajištěnou kvalitní péči u specialis-
tů a v odborných centrech. Přesto znalost tzv. ERN (ev-
ropských referenčních sítí) byla poměrně nízká a proto by 
lékaři kontaktní informace a jasný přehled o poskytované 
centrové péči VO uvítali. 

IV. Účast na mezinárodních projektech

V. Průzkum na téma vzácná onemocnění 

V  roce 2023 jsme poskytli řadu rozhovorů, účastnili se 
debat, reportáží, podařilo se nám zajistit vystoupení, re-
portáže a zmínky především v České televizi, Českém roz-
hlase a mnoha dalších médiích. Velmi silné bylo působení 
na sociálních sítích. Vyšla velká řada článků, komentářů, 
citací a zmínek. Aktivně jsme se vyjadřovali k problema-
tice vzácných onemocnění, legislativním návrhům a zve-
řejňovali příběhy ze života členů/pacientů s vzácným one-
mocněním.

Velký dík při zviditelňování problematiky VO, ale i úspěš-
né péče a léčby hrají pacientské organizace, naši členové, 
experti, média i  farmaceutické společnosti. Jsme vděčni 
za  kultivovanou publicitu, která problematiku vzácných 
onemocnění posouvá vpřed k lepší systémové péči a léčbě. 
Za to všem patří všem velké poděkování a letošní slogan 
„JSME V TOM SPOLEČNĚ” je toho dokladem. 

VI. Média

Pacienti s diagnostikovaným VO CELKEM v klientele lékaře (Q11)

https://vzacna-onemocneni.cz/vzacna-onemocneni/#ERNy
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Rozložení výnosů ČAVO v roce 2023
(v tisících, %)

Hlavním zdrojem výnosů v roce 2023 byly provozní dota-
ce ve výši 3.021.000 Kč, které tvořily 68% veškerých pří-
jmů. Byly tvořeny dotacemi z MZ a EEA Fondů 2014-
2021 (NF).

Příjmy ostatní (nadace, farmaceutických společnosti,, sou-
kromé dary) tvořily 1.338.937 (31%), přičemž podíl pří-
jmů z farmaceutických společností byl v roce 23% z cel-
kových výnosů. Ostatní příjmy pak byly 31.341 Kč (1%).

Graf ukazuje rozložení hlavních příjmových kategorií v %.

  NF
 � MZ
 � ABAKUS
  Farmaceutické společnosti
 � Dary (společnost, soukromí dárci)
 � Ostatní

Kompletní účetní závěrka je k dispozici na webu ČAVO. 

43 % 

11 % 
14 % 

23 % 

8 % 1 % 

Ekonomické údaje

Zpráva o hospodaření ČAVO za rok 2023



ČAVO     Výroční zpráva 2023 25ČAVO     Výroční zpráva 202324

Lidé v ČAVO

Rada ČAVO 
Bc. Anna Arellanesová, předsedkyně
Ing. René Břečťan, místopředseda
Kateřina Uhlíková, místopředsedkyně

Revizorka
Mgr. Alice Onderková

Koordinátorka
Martina Michalová

Administrativní podpora  
a správce sociálních sítí
Magdalena Grecová

Odborní garanti
Prof. MUDr. Pavla Doležalová, CSc.
MUDr. Renata Gaillyová, PhD.
Doc. MUDr. Jana Haberlová, Ph.D.
MUDr. Markéta Havlovicová
Mgr. Pavla Hodková
prof. MUDr. Tomáš Honzík, Ph.D.
MUDr. Kateřina Kopečková
prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc.
Prof. MUDr. Anna Šedivá
MUDr. Marek Turnovec

Spolupracovníci
Vojtěch Kučera
Ing. Jan Mihule
MUDr. Monika Němcová
Petra Suchá
Anna Žáková-Zieglerová

Česká asociace pro vzácná onemocnění, z.s. (ČAVO)
Bělohorská 19, 169 00 Praha 6
cavo@vzacna-onemocneni.cz
www.vzacna-onemocneni.cz, www.vzacni.cz
Tel.: 774 151 290
č. účtu: 2700441666/2010, Fio banka

Podpořili nás v roce 2023

Děkujeme všem, kteří naši činnost v roce 2023 podpořili. 
Dále děkujeme všem jednotlivcům, kteří nás podpořili přímo nebo dary přes darujme.cz. 

Alnylam Czech, s.r.o.

Chiesi CZ s.r.o.

UCB s.r.o.

Pears Health Cyber, s.r.o.

Ministerstvo financí ČR

Ministerstvo zdravotnictví ČR

Nadační fond ABAKUS

Pfizer PFE, spol. s.r.o.

sanofi-aventis, s.r.o.

Takeda Pharmaceuticals Czech, s.r.o.

AstraZeneca Czech Republic s.r.o.
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