Program
Konference ¢lent CAVO

Sobota, 26. dubna 2025 od 10 do 14:00
Kanceldfe CAVO, BElohorska 19, Praha 6 - Bfevnov

9:30 — 10:00 Prichod a registrace
10:00 - 11:30 1. éast pouze pro éleny CAVO

* Zprava o ¢innosti za rok 2024

* 7prava o hospodafeni za rok 2024
* Plan cinnosti na rok 2025

* Piedstaveni nowych Eleni

* MNautna stezka, Vit Hubeny, META

11:30 — 12:00 Prestavka na obéd

12:00 — 14:00 2. tast Panelova diskuze

* Prof. MUDr. Pavla DoleZalova, C5c., odborna garantka projektu SYPOVO, vedouci
lekarka ERN-RITA, WFN: Budoucnost centrové péce u nas, projekt SYPOVO,

piiprava nové Narodni strategie pro vzacna onemocnéni

* Magdalena Lackova, Dis.,projektova manaZerka projektu, Institut Pallium,
Bc.Gabriela Meluzinova, Dis. koordinatorka péce pfi METAB-ERN, Pruni rok poté..

pilotniho projektu koordinatora péte

* MUDr. Monika N&mcova, koordinatorka rodinnych pobytd pro Edukaéni centrum

pro vzacna onemocnéni

* Megr. Adéla Odrihocks, Elenka Rady CAVO, Sociadlné-zdravotni pomezi z evropské
perspektivy, vysledky priuzkumu Rare Barometer, Evropsky prukaz osoby se

zdravotnim postiZzenim

14:00 Zakonéeni Konference




Zprava o cinnosti
za rok 2024

Konference a setkani ¢lent CAVO
26. 4. 2025
Praha



RADA CAVO

Cilem nasi prace je zlepSovani Rada koordinuje cinnost asociace a jedna
situace lidi, kterym do Zivota jejim jménem. Skldda se z pfedsedy, dvou
vstoupilo vzacné onemocnéni. mistopfedsedi a Elend rady. Kontrolnim

organem je revizor. Rada i revizor se voli
kaZdé tfi roky na konferend CAVO.

Nova rada CAVO
zvolena v kvetnu
2024

Bc. Anna Arellanesova Katefina Uhlikova Ing. René Bfectan

mistopfedsedkyne a také mistopredseda a take
predsedkyné Sdruzeni META

piedsedkyne a také clenka
vyboru Klubu nemocnych mistopredseda Parenk Project
cystickou Fibrézou

uhlikova@vzacna-onemacneni.cz brectan@vzacna-onemoonenicz

arellanesova@vzacna-onemoCnenicz

v

Ing. Lenka Hajgajda

flenka rady CAVO a také
spoluzakladatelka a

feditelka Asociace genové terapie

hajgajda@vzacna-onemocnenicz

Mgr. Adéla Odrihocka

Zlenka rady CAVO a také
mistopfedsedkyné Ehlers-

Danlosiv syndrom a syndrom

hypermobility

odrihocka@vzacna-enemocneni.cz

Ceska
asoclace
pro vzacnd
onemocnéni



Clenska zakladna na konci roku 2024

49 pacientskych organizaci
187 individualnich clent

Cestnych clent
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Adrenoleukodystrofie (ALD)
Agamaglobulinémie
Amyloidéza

Alportiiv syndrom
Alstromiy syndrom
Aplasticks anémie PNH klon
Arnold-Chiari malformace
Atrézie jicnu

ATTRV1221 amyloidéza
Auteimunitni hemolyticka anémie (AIHA)
Autoimunitni polyendokrinni
(polyglandulsmi) syndrom
Barth syndrom

Bartterdv syndrom —typ 1
Castlemanova choroba
Centronuclear myopathy
CIDP - chronicks zanétliva
demyelizaéni polyneurcpatie
CRMO - chronicks rekurentni multifokaln
ostemyelitida

Crouzoniiv Syndrom

Desmin storage myopatie

Diabetes insipidus, nefrogenni forma
Dysautonomie; IST

Dystonia muscularum deformans
Ektopie Eoéek a zornic oboustranné,
ADAMTSLY

Familiami fokélni epilepsie s varibialnimi
lozisky

Familidmi stfedomoska horetka
Fibrézni dysplazie

Frasery syndrom

Genetické metabolické mitochondriini
onemocnéni

Geneticks vada SETDS

Glutarova acidurie typu 1 / Deficit
glutaryl-

CoA dehydrogenazy

Hereditarni spasticks paraparéza (HSP)
Hyperimunoglobulinemie D

s periodickou horeckou / Deficit
mevalonatkinazy

Hypofosfatemicka rachitida

(X-vzana hypofosfatemicks kiivice)
Chromozomova aberace

christianson Syndrom SLCoAG
Chiariho malformace I. typu
Invertovana duplikace s deleci v oblasti
kritkého raménka chromosomu 8
Klippeldv-Trenaunayiv syndrom
Kongenitlni svalova dystrofie
Lambert-Eaton myastenicky syndrom
Loeys-Dietz syndrom

Luis Bar Syndrom, resp. Ataxia
teleagniectasia
LymFangioleiomyomatéza
Lymfangiom

Marfanav syndrom
IMayer-Rokitansky-Kustner-Hauseriy

syndrom

McCune-Albright syndrome
Metafyzarni Chondrodysplizie typu
Jansen

Mikrocefalické primordialni trpaslictvi

Alazamiho typ

Moebitiv syndrom

Neuréen epilepticks encefalopatie

s casnym nastupem (neurcens EOEE)
Neurofibromatéza

Neurofibromat6za 2 typu
Neurofibramatoza NF1
(Recklinhausenova

choroba)

Parcidlni delece dlouhého raménka
chromozomu 4 (4Q34,1-Q35,2)
Parra-Romberg Syndrome
Peutz-Jeghersiiv syndrom

Phelan McDermid syndrom
-

PPE2RED
primarni bilirni cirhoza / cholangitida
Primarni ciliérni dyskineze
Primarni sklerotizujici cholanaitida
Refsumova nemoc

Relabujici polychondritida (Relapsing
Polychondritis)
Ritscher-schinzelfiv/3C syndrom
Sarkoidoza

Sakroidéza Il stupnd

Sjorgrantv syndrom
Spinocerebellarni ataxie 21
Stickleriv sydrom

Suspektni mitochadrislni myopatie
Syndrom dlouhého QT intervalu
Syndrom Dravetové

Syndrom Ellis van Creveld

Syndrom Fragilniho X chromosamu
Syndrom Joubertové

Syndrom Synaap 1

Syndrom vrozenych vad mozku,
muskuloskeletlnich abnormalit,
Facialniho dysmarfismu a intelektové
nedostatednosti / ZTTK syndrom
Syndrom zahrnujici megacystis,
mikrokelon a hypeperistaltiku stiev
syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrasomie 18p

Tetrasomie X-chromosomu
Trombotick trombocytopenicks
purpura

Vitamino rezistentni rachitida
Vrozend spondyloepifyzami dysplazie
wilsonova nemoc

Ceskad
Qsoclace
provzacngd
onemocnéni



e

Nase cinnost v roce 2024

... probihala v ramci zakladnich pilifii STRATEGIE

)

PARTICIPACE NA TVORBE SERVIS VZDELAVANI
ZDRAVOTNI POLITIKY PRO PACIENTY

VYZKUM

PILIR 1 PILIR 2 PILIR 3 PILIR 4

Nase POSLANI: zastupovat a prosazovat zajmy pacientt s VO a
posilovat povédomi o specifické problematice VO

Nase VIZE: aby Zadny pacient se vzacnym onemocnénim nezustal
stranou

ceska
asoclace
pro vzacnad
onemocneni



Cceska
aQsociace
pro vzacna
onemocnéni

yZdravotni politika“ v bodech

Legislativa ve zdravotnictvi, novely zakonU €. 48 a €. 372, prosazovani zmén
ohledné preshranicni péce, proti zméné definice PO a dalsich..

Pacientska rada ministra zdravotnictvi zasedla 5x
* CAVO ¢lenem, kde zastupuje zajmy pacientl s VO

Prace na projektu SYPOVO- participace zastupct pacient(

Ucast v Pracovnich skupinach Mz
®* Anna Arellanesova vedla PS pro dostupnost péce a uhrady (zasedla 1x)

Mezioborova komise pro vzacna onemocnéni pri MZ (MEKOVO) zasedla 2x

*  Zastoupeni Anna Arellanesova (za Pacientskou radu) , René B¥eétan (za CAVO)

Prace v Narodni asociaci pacientskych organizaci — NAPO potkavani kazdy
tyden ©

*  CAVO je zakladajici ¢lenem, René BFeétan ve vyboru

Evropska agenda VO pri Eurordisu — prosazovani Evropského akcniho planu
pro VO, Farmaceuticky balicek, EHDS




ceska
asociace

pro vzacna
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yZdravotni politika“ do hloubky

Tri roky existence zakona o vstupu lékta na VO
do uhrad ©

Orphany
Realizace Novely zakona €. 48/1997 Novela zdkona ¢. 48/1997 Sb. o
verejném zdravotnim pojisténi, §39da
« Celkem 49 podani, z toho 27 se tG¢astnilo CAVO
« Podpora jednotlivych ¢lenli pfi prosazovani uhrady Iécby
« Priprava — seznameni se s pripravkem a danou diagndézou
« Spoluprace s individualnimi ¢leny (interview)
« Zpracovani vyjadreni PO a dalSich naslednych vyjadreni v
ramci spravniho rizeni
* Pravni konzultace k paragrafu 16
« Prednasky riznym stranam o nasi zkusenosti z pohledu pacienta




yZdravotni politika” do hloubky

ORPHANY

= 47 SR zadost podala farmaceuticka firma, 2 SR podalo VZP
= K 31.12.2024 ukonéeno 25 SR (18 x thrada schvalena)

Seznam SR v roce 2024

Ve

= Celkem 49 spravnich fizeni (SR) = 45 druhd LP (rdzné indikace, popf. rozdilné mnoZstvi ¢

= . : Pacientska . .
SPZN I/ Typ SR Pripravek - Zadatel +| organizace - ATC [ RS _| Zahajeno| | UkoncCeno | _
SUKLS335202/2024( WVYLOY 100MG INF PLY CSL 1 Astellas Pharma Europe BV, Sylviusy CAVO LO1FX31 20122024 | -
SUKLS311241/2024| FABHALTA 200MG CPS DUR 56 NOVARTIS CAVD LO4AJ03 29.11.2024 | -
SUKLS295576/2024| QINLOCK 50MG TBL NOB 1X30 Deciphera Pharmaceuticals Amelie LO1EX19 15.11.2024 | -
SUKLS281213/2024| REBLOZYL Bristol-Myers Squibb Pharma EEIG CAVO/pPelou | BO3XAOG | BO3/GE | 31102024 | -
SUKLS281421/2024| FILSUVEZ Chiesi Farmaceutici S.p A, CAVO/IDEBRA | DO3AX13)| - 31.10.2024 | -
SUKLS280405/2024| TALVEY Janssen-Cilag International M.V Klub pacientu LO1FX29 | - 31.10.2024 | 22.01.2025
SUKLS273924/2024| WINREVAIR Merck Sharp & Dohme BV SdruZeni pacien] CO2KX06| - 30102024 | -
SUKLS251154/2024| TAVMEOS 10MG CPS DUR 180 Vifor Fresenius Medical Care Renal P| CAVO LO4Ad05 | - 23092024 | -
SUKLS160389/2024| XOSPATA40MG TBEL FLM 24 Astellas Pharma Europe BV Amelie LOMEXA3 | LO1M3 | 28062024 | -
SUKLS154847/2024| ASPAVELI 1080MG INF S0L Swedish Orphan Biovitrum AB CAVD LO4A103 | LO4/58 | 21.06.2024 | 12.03.2025
SUKLS145343/2024] MINJUWI 200MG INF PLY CSL 1 Incyte Biosciences Distribution BV Amelie LOAFx12 | - 12.06.2024 | -
SUKLS136266/2024 GIVLAARI 189MGMML INJ SOL 1X1ML Alnylam Metherlands BV CAVD ATEAXTE | - 31.05.2024 | 02.04.2025
SUKLS123111/2024] TIBSOVO 250MG TBL FLM 60 Les Laboratoires Senvier, Amelie LO1XXE2 [ - 17.05.2024 | -
SUKLS103005/2024 SKYCLARYS 50MG CPS DUR 90 VZP Frieda MNOTHX = 24042024 | -
SUKLS79560/2024 [ LIVMARLI 9 5MG/ML POR SOL Mirum Pharmaceuticals International | CAVO ADSAX0D4 | - 31.03.2024 | -
SUKLS75487/2024 | PEMAZYRE(3 baleni) Incyte Biosciences Distribution BY. | Amelie LO1END2| - 26.03.2024 | -
SUKLS72107/2024 | KAFTRIO(2 baleni) Vertex Pharmaceuticals (Ireland) Limi| Klub CF ROVAX32| - 22032024 | -
SUKLS52721/2024 | FINTEPLA 2 2MG/ML POR S0L LICB PHARMA SA CAVD MO3AXZ6| MO3/33 | 29022024 | 06.03.2025
SUKLS49084/2024 | AMVUTTRA 25MG INJ SOL ISP 1X0,5ML _|Alnylam Metherlands B.W CAVD MNOTH1E| - 26.022024 | 28.01.2025
SUKLS7580/2024 TIBSOVO 250MG TBL FLM B0 Les Laboratoires Senvier, Amelie LO1XXEZ | - 10.01.2024 | -

&eskd
asociace
pro vzdacnd
onemocnéni

inné latky)

rok 2022 - 16 SR
(8 x CAVO)

rok 2023 - 16 SR
(10 x CAVO)

rok 2024 — 20 SR
(9 x CAVO)
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»Evropska zdravotni politika“ ji EURORDIS

RARE DISEASES EURDFE

. )" :
.

Prace v predstavenstvu Eurordis — Rare Diseases Europe

zastresujici pacientska organizace pro VO o

« Hlavni poradatel Dne VO

« Hlavni hybac¢ na cesté k vytvoreni ERNU

 Vede agendu k prosazeni Evropského akéniho planu pro VO

« Prosazuje nase zajmy v ramci evropské legislativy- pharmaceuticky balicek, Joint THE RARE
HTA, preshranicni péce, EHDS, participace na rozhodovani ...

« Vedeni Kampaneé k volbach do EP ,,Championing the Rare” — oslovovani nasich
kandidatd

“E_\q\k\“s
\JROPE!
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Narodni strategie pro vzacna onemocnéni 2026-2030

« Z3astupci pacientl jsou soucasti pripravného tymu.

Projekt SYPOVO (2023 - 2026) S P 0 VO

Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o
pacienty se vzachymi onemocnénimi

yZdravotni politika“ pokracovani

Na konci 2024 zacalo konecné MZ pripravovat novou strategii
jako soucast projektu SYPOVO.

Participace zastupcl 5 pacientt skoncila v roce 2024.
Vystupem v roce 2024 bylo 20 analyz souc¢asného stavu kazdého ERNu, jsou

dostupné na strankach MzZCR

ceska
asociace
pro vzacna
onemocneni

Zvefejnéni vystupt prvni klicové aktivity projektu
SYPOVO

(@ Vytvoleno: 28.8.2024 (@ Posledni aklualizace 2 9, 2024

Spolufinancovéno
Evropskou unii

vvvvv

é nictvl €R & nd i
se zacnjmi onemocnénini - SYPOVO (C7.03.02.02/00/22_046/0002430), ktery byl podporen v rémei

! RND KA1 _SYPOVO analyticks-zprava.pdf (1,00 we)
B skin ka1 SYPOVO analyticka-zprava.pdf (101 Me




»,Servis pro pacienty” 3@

Helplinka a poradenstvi

help@vzacha-onemocneni.cz

e Dalsi rozvoj poskytované podpory, spoluprace s odborniky na VO, zdokonalovani v aplikaci Raynet,
komunikace s pacienty, hledani reseni.

* Vroce 2024 jsme zaznamenali celkem 196 dotaz(, roste i pocet dotazli pres telefon a dotaz( na které

dokaze koordinatorka odpovidat prfimo na zakladé zkusenosti. Nejvétsi pocet dotazl byl v jarnim obdobi
unor — brezen.

Statistika help-linka: Odborny tym Béiné Celkem
2024 55 141 196
dle odbornych dotazd/ procenta za rok 2024 procenta z celkového poétu pFipadd
dotazy 1&kafd 3 4
dotazy k stanoveni diagndzy 11 16
dotazy s diagndzou - hleda pédi, 1ékafe apod. |19 28
hledaji kontakt na jingé pacienty a PO, 21 a1
dotazy ostatni (socidlni problémy, psycholog, (4 5
dotaz nema diagndzu 3 13
zatim neevidované v systému emaily a leady |111
telefonické dotazy 18
196 100



mailto:help@vzacna-onemocneni.cz

»,Servis pro pacienty”

platforma

( ) ulkra-vzacni

nediagnostikovani

Platforma Ultra-vzacni a nediagnostikovani

Platforma méla dalsi setkani (2. 12.), provozuje fb
Prezentace Platformy na Kaprasovych dnech .... (MUDr. Havlovicova)

Pracovni skupina se setkava pravidelné neékolikrat do roka a ostatni aktivity
pripravuje online.

Aktivity ke Dni nediagnostikovanych dne 29.4., vydana tiskova zprava,
usporadan webinar

Jsme clenem Mezinarodni sité pro nediagnostikované pacienty Undiagnosed
Diseases Network International — Patient Engagement Group (UDNI PEG)

Uzaviena fb skupina Platformy.

Tym: MUDr. Havlovicovd M., Arellanesova A., Suchd P., Zieglerova — Zakova A.,,
Michalova M.

Ceska
asociace
provzacng
onemocnéni

’) platforma &~
ultra-vzden( asocmce
</ nediagnostikovani Sramocntri

DOZVEDELI JSTE SE 0D VASEHO OSETRUJICIHO LEKARE, ZE MATE
ULTRA-VZACNE NEBO DOSUD NEDIAGNOSTIKOVANE ONEMOCNENI?

UV@VZACNA-ONEMOCNENI.CZ




Pracovni skupina uzivatelQ plazmatickych proteini (PUPP)

»Servis pro pacienty” - ]

ceska
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provzacng
onemocnéni

PLATFORMA PRO PACIENTY VYUZIVAJICI PLAZMATICKE PROTEINY

jontd,

Zalozeni v roce 2024, ¢leny PS jsou zastupci PO, individualni pacienti (nejen vzacni)

Cilem je sjednotit pacientskou perspektivu, prispivat k zvysSovani povédomi a nenahraditelnosti terapii na
zakladé plazmy, zlepSit dostupnost téchto LP, podilet se na strategii a reseni stabilni dostupnosti pro
pacienty v CR

Realizace Analyza spotieby a dostupnosti LP pro pacienty v CR, setkani PS, rozhovory, komunikace se
stakeholdery

Clenstvi IPOPI, Critical Medicines Alliance
PS skupinu vede Camelie Isaic, predsedkyné pacientské organizace HAE Junior
Tym: Camelie Isaic, René Brectan, Magdalena Grecovd, Martina JakubUv

Odborna garance: prof. Anna Sediva, primarka Ustavu imunologie 2. LF UK pfi FN Motol, Mgr. Igor Pies,
partner advokatni kancelare Kastner & Pies
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»Servis pro pacienty”

Paliativni péce

PALLIUMAY « CAVO (Anna Arellanesovd) zapojeny do plnéni Koncepce péce o déti a
dospivajici se zavaznou zivot limitujici a ohrozujici diagndzou a jejich
rodiny

Koncepce ®  Prace na zaclenéni paliativni péce jako soucasti nasich center pro vzacna onemocnéni v

ramci pracovni skupiny Péc¢e doma —
péce o détia dospivajici se zavaznou

St i oo ®  3/2024 spustén pilotni dvoulety projekt Koordinatora péce pfi centrech pro VO:
iagnozou a jejich rodiny
®*  FN Motol: ERN- NMD (nervosvalové détské centrum)

®* VFN: METAB-ERN (metabolické poruchy détské)

*  Navazovani spoluprace s odborniky z Ceské spole¢nosti paliativni mediciny(CSPM), Nadaci
manzell VI¢kovych (Zlata rybka, Cibulka), Institutem Pallium

Spoluprace na pripravach Rozcestniku poskytovateld sluzeb, ktery vysel na konci roku 2024

* Nové téma: vzdélavani chronicky nemocnych déti ve skolach — pfiprava na Kulaty stal

KOORDINATORI
PECE

#.. Rozcestnik
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[ ] (] ll QSOCIO(EQ B
pro vzacna
»dervis pro pacienty provisens,
&£
Porta'I vzacni.cz vza’cn" PRIBEHY ZPRAVY DIAGNOZY ROZHOVORY
* Vyslo 24 ¢lanku, navstévnost kazdorocné stoupa 0 Sivoth se vzécngmi onemocninfimi
* provazanost na fb a instagram T — N —
* P¥ibéhy, diagndzy, zpravy, rozhovory, navraty ™ T sekcnoy gy bytocely Bvot biské eull na drah konec suita
Podcasty ,,Hovory VO“ (uvodni a o paliativé)
Série webinarl — Zivot s chronickym onemocnénim a
zdravotnim postizenim g - B
Prirucka o preshranicni péci
Zpravodaj CAVO
nové vydavame Newsletter (mési¢nik Cavonoviny ukon&en
v poloviné roku)
P FGVOd ce pro Zivot s chronickym Série‘wclabin.éfﬁfe'za.méii na
" onemocnénima | Skusnic et enats
v zdravotnim s chron;ckym
KOnZUItace pro CIeny postiienim onemocnénim a zdravotnim

postizenim v socialni

Poradenstvi pri vzniku organizace série webinafd eplestt .

Cilem je poskytnout Vam

o uziteéné informace a

asociace - . P - . Zeskd 5 R
g provzéens moznost sdileni zkusenosti. % ssocice orphanet mz:ﬂs
onemocnéni ity




,Vzdelavani”

Projekt ,,Medici“

Prezentace problematiky vzacnych onemocnéni
Ué&ast na konferencich, seminafich, kulatych stolech, besedach

Uc&ast na celkem 21seminafich ( 7 pacient a 7 diagnoz) na |l.

lékarske fakulté UK a TUL

ZvysSovani povédomi

Den vzacnych onemocnéni 2024 (DVO)
Web, fb, vzacni.cz, instagram

Komunikace v odbornych médicich

ceska
asociace

pro vzacna
onemocneni

Piedstavené diagnozy za rok 2024

FMN Motol

Sticklerav syndrom

Prakticka hluchota, geneticka mutace

Svalova dystrofie

Kabuki syndrom

Vzacny autismus

Williamsidv syndrom

Spasticka kvadruplegicka mozkova obrna

1
1
4
3
4
]
1

Celkem diagnoz

21



Edukacni centrum pro VO

* Vzacni spolu

Pobyt pro rodiny s détmi se vzécnymi onemocnénimi
SETKAN{ RODIN - VZAJEMNE SDILEN] ZKUSENOSTI - SETKANI S ODBORNIKY

37

Termin: 17.6.—22.6. 2024

Misto: Pluhtiv Zddr u Jindfichova Hradce

Témata pobytu:

® Rodina, vztahy, sourozenci

e Skols 3 specisini potfeby

*  Genetika

® Radostz pchybu
KaZdy den bude vEnovan jednomu tématu pod vedenim zkufeného odbornika se zamé&fenim
na vz3cna onemocnéni (psycholog, fyzioterapeut, genetk, speciélni pedagog), bude Zas na
spoleéné diskuse i individualni konzultace, vzajemné setkani i odpoginek.

Pobyty jsou uréeny pro rodiny, které maji déti od 2 do 12 let, jimZ do Zivota vstoupilo vzécné
onemocnéni, pfedeviim ty s ultra-vzacnymi onemocn&nimi.

Zdravotni omezeni nejsou na prekazku a mnohé Ize nastavit individuding:

® moznost bezbariérového ubytovani
® asistence po celou dobu pobytu
s moknost stravovani s dietnim omezenim

Prosime, dejte ndm véas vEdét, jaké jsou vade specialni potfeby, abychom je mohli zajistit.

Pokud mate zajem se zGcastnit, prosime vyplfite tento online formulaf, a to nejpozdéji do 12.
dubna. Maximalni kapacita je 15 rodin.

Dospéli Géastnici hradi 2 500 KE za pobyt, d&ti se (&astni zdarma.

Pokud méte jakékoliv otézky nebo si nejste jisti, Ze byste pobyt zviadli, obratte se na nas
emailem na adresu pobyty @vzacna-onemocneni.cz nebo telefonicky na Cisle 774 151 290 3
domluvime se na podrobnostech.
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/daru v Cervnu

g Keanaara 1
t V\ \%
\L \5\ \% %O\ Sd\,]@ hl/

N

OU,((

(8) Rodiwa

N . 0=
EBAT SE jinc\hosﬂ J'z oolvaho\




PROVICE W
g

PRO VICE W PRO VICE
=2,

Den vzacnych onemocnéni 2024

VZACNYCH 90 TN . sigan: Pro vice vzacnych chvil

®*  Predstaveni ,Na kazdy chvilce zalezi” a oslava Dne v Manesu

®* Seminarv Brné
®* Sympozium se Zdravotnickym denikem

®* PR a medidlni komunikaéni kampan (76 vystupt)

®* Tiskova Zprava — osloveni politik(i, statni spravy, nemocnic ..

*  Zpravodaj CAVO, ¢lanky na fb, vzacni.cz ...On-line kampan na
socialnich sitich a podklady pro komunikaci

®* Velkd podpora od pacientt, PO, verejnosti i politikt (akce,

-

{ A twitter, soc. sité
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Ceska
asoclace

pro vzacna
onemocneni

»Vyzkum®

Projekt RD Factory: nova oteviena vyzva CEITEC

,Nominujte sviij gen nebo nemoc a zapojte se do programu RD-Factory. “

Vlastni vyzkum k VO
« Na konci roku zaddn novy priuzkum PED + GP

Nasitoka

| Choose language D

Rare Barometer Voices

« Ucgast v projektech Eurordisu W
Rare

e Pruzkum k novorozeneckému I

screeni ngu Rare Barometer je celosvétovy vyzkumny

program spoleCnosti EURORDIS, ktery je k

dispozici ve 23 jazycich a jehoZ cilem je

VVSIed kV Zd CR upozoriiovat na potfeby pacientll trpicich

vzacnym onemocnénim.

Zaéastnit se prizkumu —>



https://www.sphinxonline.com/dataviv-runtime/r/EURORDIS75/NBS_RD_fusion/9ef9c344-762c-4d03-a798-577b53c4a31f?c=!CfDJ8Dt8LDe3ENNFs-BAF6zjtSZsU7CFsR26jaGgY7sv3I8OYeT4WT6S4BQyvLBZ34ITtoF41xhHWS1XELwvZGjkgNPu5P5KNjz4wWIHgtW1S-xpsBzUVVsw34rb36KRRWltas_sqDQmOd8XXg_PuEM9QyeQCpF0BrBVfSXESy54-R1A&pageId=

Novi ¢lenové od posledni Konference CAVO

VvV roce 2024

15q11-g13 mikroduplikacni syndrom

ADAR Gen/ ADARL-related hereditary spastic paraplegia

Alagilliv syndrom

ARZACS - Autozomalng recesivni spasticks ataxie, typ
Charlevoix-3agusnay

Autoimunitni polyendokrinni syndrom, typ 3

Deficit lyzozomalni kys=lé lipazy

Delecs genu HMRMNPLU

ADNP Asociace, z.5.

ADNP-vazané mnohocetné vrozené
anomalie, mentalni retardace a poruchy
autistického spektra (ADNP
syndrom/hudas)

Ehlersiv-Danlosiv syndrom, hypermakbilni typ (EDS 111)
{Syndrom benigni kloubni hypermability}

Idiopaticka ortostaticka hypotenze/ Dysautonomis

Imunoglobin A nefropati=s

Kardiofaciokutanni syndrom (CFC syndrom)

Leberova hereditarni opticka neuropatie

Linearni sebacedzni névus (Schimmelpenningly syndrom)

AIPO z.s.

autoinflamatorni onemocnéni

Loweho okulocerebrorendini syndrom (Lowedy syndrom)

TAY SACHS z.s.

Tay-Sachsova nemoc

Marshallin-Smithdv syndrom

neurcena (z okruhu neurcoftalmologie)

ceska
asoclace
provzdéengd
onemocneni

Moonanowve syndrom s mnohofetnymi lentizingznimi
pigmentacemi [syndrom LEQOPARD)

Patogenni varianta v genu ZMYNDL11 ZMYMND11

Pittiwv-Hopkinsiv syndrom

Primarni hypoparatyradea

Stff person syndrom a jeho varianty

Syndrom CTHNNEL/ Syndrom postnatalni mikrocefalis ...

Vrozeny deficit sacharazy-izomaltazy

‘Wegenerova granulomatdza/ Granulomatoza s

polyangiitidou

¥-linked hyper-lghl syndrom, GAND syndrom




Predstaveni novych clent

ADNP Asociace, z. s.



Predstaveni projektu

Naucna stezka
Pacientska organizace META



Dekujeme
za podporu a spolupraci
v roce 2024!
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