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Strategicke pilire

= Péce zamérena na pacienta — participace, informacni podpora

= Efektivni a kvalitni zdravotni péc€e — centralizace, moderni technologie
= Koordinace zdravotni a socialni péce — planovani, propojeni sluzeb

= Vzdeélavani a osvéta — vzdélavani, vyzkum, informovanost verejnosti

= Data a narodni registr — integrace dat, sekundarni vyuziti
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Vize

Pacient se vzacnym onemocnenim ma prostrednictvim
komplexniho systému péce zajisten vCasny pristup ke kvalitni
diagnostice, lecbe a peci zohlednujici jeho individualni
zdravotni a socialni potreby.
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Komu je strategie urcena

= Pacienti a jejich blizké osoby

= Zdravotnicti pracovnici

= Poskytovatelé zdravotnich a socialnich sluzeb

= Zdravotni pojistovny

= Organy verejné spravy a statni instituce

= Vyzkumné a akademicke instituce, odborna verejnost

= Pacientské organizace a neziskovy sektor
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Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce

0 pacienty se vzacnymi onemocnénimi

Hlavni cile projektu 537P0V(0

* Analyza souCasneho stavu péce o pacienty s VO \/

 Vytvoreni navrhu obecného standardu komplexni sdilené péce o
pacienty s VO v détstvi a dospélosti v

» Specifické standardy péce pro 5 vybranych ERN (,care pathways®) \/
* Pilotni testovani systemu komplexni sdilené péce pro 5 skupin VO
» Revize a aktualizace navrhu standardu

Spolufinancovano e | SPUVO

Evropskou unii

EEEEEEEEEEEEEE



Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce

0 pacienty se vzacnymi onemocnénimi

Vytvofeni pracovnich tyma, formulace g
} pracovnich postupi, analyza soutasného stavu. ~ /

" VVSTUP: 20 analytickych zprav. v
https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-prvni-
klicove-aktivity-projektu-sypovo/

=

s, Ndvrh obecnych principd systému komplexni
KA 2 |sdilené péie o pacienta se VO.

L _____-»" WYSTUP: 1x Obecny ndvrh standardu kemplexni
sdilené péce o pacienty s VO pro viechny

skupiny vzacnych onemocnéni.
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ll H Y . Vytvofeni ndvrhu komplexni sdilené péce
| : “'\l o pacienty s vybranymi VO.
1 I KA 3 ! 5x Roziifeny navrh standardu
li " memm—m=*’  komplexni sdilené péfe o pacienty s
\ I vybranymi vo.
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Vytvoieni metodiky a pilotni ovéfeni systému

-~ _ ‘ "~~~ komplexni sdilené péte o pauenty{ s vybranymi UO'.
q" KA 4 ! vYSTUP: 1x Analyza cbsahujici  vyhodnoceni
_____./ pilotniho ovéfeni systému komplexni sdilené péée o

pacienty s vybranymi vO.

Revize obecného navrhu a 5 roziifenych nawvrhi standardu pro
komplexni sdilenou pééi o pacienty s VO.

=== [======m

Y N 1x revize obecného ndvrhu komplexni sdilené péce o

KA 6 ';' KAS ':' pacienty 5 VO, vytvofeného v ramci KA2Z a ovéfeného v ramci KA4d
=== ===t jake systém pro wybrané skupiny dle KA3. Zaroven bude
Evaluace aktualizovane 5 rozdifenych navrhd standardu komplexni sdilené

3x evaluadni zprava
(vstupni, prob&ind, zdvérednd)

péée o pacienty s vybranymi VO,

Definovani struktury narodni referencni sité pro vzacna
onemocneéni

Mapovani celostatni a regionalni potfeby odbornikd pro
jednotlivé skupiny VO na pracovistich narodni referencni sité
zapojenych v systému komplexni sdilené péce o pacienty s VO

Personalni zajiSténi center

Systém ,prechodové péce“ o dospivajici pacienty a jejich
prevedeni do péce specialistd pro dospélé

Propojeni systémU komplexni sdilené péce v CVSP s
kontaktnimi misty/koordinatory zdravotnich a socialnich sluzeb
a Stanoveni standardni vazby zdravotnich a socialnich sluzeb
na ¢innost CVSP

Stanoveni obecnych indikatort kvality péce v CVSP-VO
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Integrace ERN do narodnich zdravotnickych systému:

Joint Action

Priprava doporuceni pro Clenskeé staty EU
a Norsko v oblastech: S

[ ] ry v [ ]
* Modely organizace péce o pacienty s VO a
netAnt ' -4 Sustainability of outcomes National governance and National care pathways and
ZaJ I Ste n I kva I Ity pe Ce and outputs of the Joint quality assurance models ERN referral systems
ACtion @ Rizzoli Orthopaedic Institute (IOR), Bologna — @ Vilnius Universi ity Hospital Santaros Kli inikos
ty MUwW), ) Vi ia. i

ry v [ ] ry ] ] ® Vilnius University Hospital Santaros Kiinikos Italy, Medical University of Vienna (M (VULSK), Vilnius — Lithuania, Health Service
S ta n d a rd e Ce kI I n I C ke tra e kto rI e Ca re (VULSK ), Vilnius - Lithuania University Hospital of Pisa (AOUP) Executive (HSE) - Ireland, Medical University of
y \ Vienna (MUW)

Narodni referencni sité a program pro
,2nediagnostikovana“ VO
National reference networks  Data management National support options for

Data management
[} [ (NRN) and undiagnOSEd @ Ministry of Health and Prevention (DGOS), France, ERN-HCP
d‘ ediical University of Leiden » Netherlands eneral Universi ospital in Prague
Formy podpory center ERN a jejich sease programMes or eSS A gy o 6

equivalent strategies
interlinked with ERN

poskytovatelu S
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prof. MUDr. Milan Macek, DrSc., MHA
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Ultravzacna (UV) a nediagnostikovana (ND) onemocneéni

WAN™

UV onemocnéni: < 1 : 50 000 :
Y ndromes without a name
Muze jit o jediného pacienta v CR

SWAN:
Syndromes without a name

. Diagnosticka Odyssea
(i nekolik let k dg; >5 let)




Platforma pro UV/ND onemocneéni

« UV onemocneéni: < 1:50000 gesk
. celkem 65 ¢lent (14 novych ¢lent za posledni 3 mésice) % ot abi
« propojeni rodin s ultra-vzacnou diagnozou

- Wiedemannuv-Steinertuv Syndrom (< 1 /1 000 000)

- Loweho okulocerebrorenalni syndrom (1-9 /1 000
000) _ |

« Novy systém registrace,

« pristup pro Cleny z jinych pac. organizaci
« hovy prubézné aktualizovany rozcestnik
« komunikace se Cleny na socialnich sitich

https://vzacha-onemocneni.cz/setkani-platformy-pro-ultra-vzacne-a-nediagnostikovane/



Diagnostika UV/ND onemocneni

« Mmultidisciplinarni spoluprace i v mezinarodnim meritku |\

VZACNA GENETICKA

. (v kontextu ERN- Véstnik 1/2022) % N i |

DIAGNOSTIKA A LECBA

« Stanoveneni dg. u ~ 50 % pacientu

. Vvyvoj genomovych technologii

« Projekty EU - Solve-RD.eu, ERDERA.org)

« pécCe o romskeé pacienty

« Vynikajici spoluprace se Ambulanci pro déetské pacienty bez dg. pri

Pediatrické klin. a Centru precizni mediciny FN Brno @




MUDr. Katerina Slaba, Ph.D.
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projekt
Iggbyﬁfox

Ambulance pro déetské pacienty bez diagnoézy

 0Od zari 2023 na Pediatrické klinice FN Brno a LF MU

* UrCena détem se suspekci navzacné geneticky podminéné * Rapidni celogenomové sekvenovani
onemocneéni (vysledky do 7 dnti od odbéru krve) u

* VySetfeno vice nez 360 déti, u 90 % déti provedeno genetické zavazneé Ci kriticky nemocnych déti
vySetreni z negativhim vysledkem pred prvni navstévou hospitalizovanych na jednotkach intenzivni
ambulance, stanoveni diagnézy ve 40 % pfipadu. péce s podezfenim na genetickou podstatu

* Pokud nenidiagndza stanovena: Multioborova komise pro potizi.
détské pacienty bez diagnozy, plan dalSi péce, sledovani * Participace 6 fakultnich pracovist v CR, FN
pacienta, vyvoj fenotypu, nadale uzka komunikace a spoluprace Brno koordinacni a sekvenacni centrum
s rodinou, pravidelné reanalyzy sekvenacCnich dat, matchmaking < Akt. jiz zafazeno 66 pacienttiz 120

* Centrum precizni mediciny, FN Brno planovanych,

 Uzka spoluprace s akademickymi vyzkumnymi pracovisti (nejen) o Diagnosticka vytéznost 45 % (60 % pfi
v ramci MU i zahrani¢nimi vyzkumnymi centry (pokrocila zapocitani VUS plné korelujici s fenotypem), u
molekularni diagnostika, funkénivalidace variant nejasného 60 % déti méla rychla diagnostika
vyznamu, sdileni dat v mezinarodnich databazich) vyznamny dopad do dalsSi péce

 Spoluprace s centrem excelence CREATIC

FAKULTNI MUNT go=s WMUNT gme o |
E cisyocwes 107 MED MUNT|[CREATIC £ CEITEC @EL:%

LOSCHMIDT




projekt: / \
Pfiklad pacienta a pfinos rychlé diagnostiky haby fox HP:0012234 Agranulocytéza
HP:0001903 Anémie
HP:0001873 Trombocytopenie

6 tydenni kojenec se suspekci na vrozena selhani KD ¢i syndromy HP:0001250 Kiede
kongenitalni neuropenie HP:0000490 Abnormalni oéni
pohyby

Zarazen do projektu Baby Fox (rapidni celogenomové sekvenovani) HP:0002014 Prijem

HP:0008936 Axialni hypotonie

27.11. vzorek dodan do laboratore, vysledek hlasen 29.11., HP:0004313 Snizeni IgG
protokol vydan 1.12. - stanovena diagnhéza za 3 dny od odbéru HP:0001508 Neprospivani
krve: Deficit transkobalaminu Il HP:0002240 Hepatomegalie

Aplikace hydroxykobalaminu (OHCDbl) i.m., rychla uprava hematologickych parametrl, pfijmu stravy i
neurologického stavu

Celozivotni aplikace OHCbli.m. 1x tydné ev. dle metabolickych vysledk(

Perspektiva normalniho neurologického vyvoje diky rychlé diagnostice a zavedeni casné terapie
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Aby nikdo se vzachym
ohemocnenim
hezustal stranou



ABY NIKDO NEZUSTAL STANOU
.PRO VICE ROVNYCH PRILEZITOSTI

DEN . ' . )
VZACNYCH o 28. UNOR DEN #vzacniz0zs 28. UNOR DEN uzacnizozs 28. UNOR

ONEMOCKENI 2026 \VZ ACNYCH #RareDiseaseDay 2026 VZACNYBH #RareDiseaseDay 2026
ABY NIKDO

ONEMOCNENI ONEMOCNENi
. ABY NIKDO
NezuSTALSTRANUU ABY NEZUSTAL STRANOU
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Soucasna situace

Narodni sit vysoce specializované pece o pacienty s VO

e Ale vétSina pacientl se VO je mimo tato ERN centra
e Stale nefunguje dobre prechod z détské do dospélé péce
e Mnozi pacienti nemaiji sva ,centra® své odborniky na diagnozu, ¢asto chybi komplexni péce

Vstup LPVO do systému uhrad (,,orphan cesta®)

e Mame v uhradé 29 novych LPVO, které by se do systému nedostaly
e Ale je stale dlouha doba vstupu, pacienti se obtizné dostavaji k léCbé i pres 816

Pacienti s VO jsou prehlizeni, nemaji stejny pristup ke zdravotni a socialni péeci

e Pacienti si casto hledaji cesty a pomoc sami
e Témer nemozné dostat se do zahranic¢nich studii
e A7 68% pacientl s VO se setkalo s diskriminaci (priizkum Rare Barometer 2024)

e Narocna situace pro ultravzacné a nediagnostikovaneé




ceska
Qsociace
pPro vzocno
onemMmocneni

Aktivity CAVO

Helplinka

Vzacni.cz

Vzdélavani medikii
Informacni a vzdélavaci
aktivity

DVO

Advokacie

Ué&ast ve spravnich fizenich

Platforma pro ultra vzacné a
nediagnhostikované

Platforma uzivatell
plazmatickych proteint (PUPP)

Edukacni centrum pro vzacna
onemocheéni



Co nas ceka

Narodni strategie pro vzacna onemocneni 2026 - 2035

e Propagace, vysvétleni - aby vSichni zainteresovani vzali strategii za svou
e \/ytvoreni implementacnich planu - aby byly spole¢né vytvoreny jasné ukoly
e Financovani projekt(

Péce zameérena na pacienta

e /Zvlaste klicové u vzacnych onemocnéni
e Naplnéni NSVO 2026-2035, Zdravi 2035 v praxi

Spoluprace

e Jen spolecné se posuneme vpred
e Je tfeba podporovat rovhocenné podminky

e Pacientskeé organizace maji zvlasté u VO vyznamnou roli/ podpora
e Aby nikdo nezustal stranou .... %aﬁkd

asociace
provzaengd
onemocnéni
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NEZUSTAL STRANOU

PRO VICE ROVNYCH PRILEZITOSTI

@ anna hlavicova



ceska
Qsociace
pro vzacna
onemMmocneni

SAMI VZACNI, SPOLU SILNI

Dekujeme za pozornost

arellanesova@vzacna-onemochneni.cz
hlavicova@vzacnha-oneocneni.cz

www.vzacha-onemochneni.cz
WWwWWw.vzZachnhi.cz
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