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Ultra-vzacna onemocnéni a nediagnostikovani

« <20:1000000vEU

« <30 popsanych pacientl na svété
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« nizSi povédomi a informovanost mezi lékari

« malo informaci o daném onemocnéni
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+ mnoho jedincli v CR je bez uzaviené diagndzy

u mnoha jedincu je zjevna geneticka pricina, ale nevime jaka
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Platforma pro UV a ND

. platforma byla zaloZena na podzim roku 2021 pod zastitou CAVO
« celkem 5 setkani ¢lenu platformy

o aktudlné k 16.4.2026 ma celkem 74 ClenU

« nahrada pacientské organizace
« propojovani pacientl se stejnou nebo podobnou diagnézou
« propojovani pacientu s odborniky
« pomoc s vyhledavanim informaci

« vzajemna pomoc a podpora, facebook skupina a setkani ¢lent
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Prehled cCinnosti platformy pro UV a ND

komunikace se Cleny na socialnich sitich

* prijato 16 novych ¢lenl od prosince 2025
 propojovani rodin s ultra-vzacnou diagnozou, napr.:
«  Wiedemann(v-Steinertv syndrom (<1 /1 000 000)

« Loweho okulocerebrorenalni syndrom (1-9/ 1 000 000)

* novy systém registrace Clend, privitani v platformé a aktualizovany rozcestnik
. 5. setkani platformy, 8.11.2025 v prostorach CAVO
* nova iniciativa ,ultra-vzacna spojeni”

 analyza ¢lenské zakladny a analyza ¢len(
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Analyza

« ~85% diagnoz individualnich ¢lenu je zastoupeno jen jednim ¢lenem

e >72% individudlnich ¢lent jsou ultra-vzacni nebo pravdépodobné ultra-vzacni

Kategorie %

Neurovyvojové 192% e
Neurologické 8.6% S

Metabolické 8.6% S

Endokrinni 82% S

Imunitni a autoinflamatorni 65% [

« zaroven znacné mnozstvi déti s neurovyvojovymi poruchamijsou bez diagnozy

« opozdeni PMV, epilepsie, ASD, ID, poruchy uceni, vyvojove vady (ERN Ithaca)
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Kam dale?

« propojovani pacientt s ultra-vzacnym onemocnénim
« na zakladé diagnodzy?
* na zakladeé reSenych obtizi, lokality?

« vytvaret skupiny / propojovat na zadost / vytvofit systéem?

 informace o vzacnych onemocneénich, klinickych studiich, etc.

« sbér dat z riznych zdrojU, automatické zasilani pacientum a pecujicim

« nediagnostikovani

« pacientska organizace Maly Odyseus, spoluprace ?
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Déekuji za pozornost
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