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1.1 SEZNAM ZKRATEK
ATMP - Advanced Therapy Medicinal Products (pokrocilé terapie)
AIP - Aliance pro individualizovanou podporu

CDE - Common Data Elements (Spole¢né datové prvky) for rare diseases registration (https://eu-rd-
platform.jrc.ec.europa.eu/node/31_cs)

CPMS - Clinical Patient Management System (Platforma pro virtualni klinické
konzultace poskytnuta Evropskou komisi)

CVSP-VO - Centrum vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni podle §113a zékona ¢&.
372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani

CAVO - Ceska asociace pro vzacnd onemocnéni

CENDA - Cesky registr pro détské endokrinni poruchy

CNHP - Cesky narodni hemofilicky program

DCT - Decentralized Clinical Trials (decentralizované klinické studie)

DIGOVO - projekt Digitalizace a optimalizace systému zdravotni péce o pacienty se vzacnymi
onemocnénimi, program 13513 - Narodni plan obnovy

DRG - Diagnosis Related Groups (systém uhrad)

EHDS - European Health Data Space (Evropsky prostor pro zdravotni Udaje), nafizeni Evropského
parlamentu a Rady (EU) 2025/327 ze dne 11. Ginora 2025 o evropském prostoru pro zdravotni Udaje a o
zmeéné smérnice 2011/24/EU a nafizeni (EU) 2024/2847

EJP RD - European Joint Programme on Rare Diseases

EMA - European Medicines Agency (Evropska agentura pro lé&Civé pfipravky)

ePAG - European Patient Advocacy Groups (Skupina evropskych pacientskych obhajc()

EpiCARE - ERN pro vzacné a komplexni epilepsie

ERDERA - European Rare Disease Research Alliance (Evropska aliance pro vyzkum vzacnych nemoci)
ERN - European Reference Network (Evropska referencni sit)

EUPATI - European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation

EURACAN - ERN pro vzacné solidni nadory dospélych

EURORDIS - Rare Diseases Europe (Evropska pacientska aliance)

EU-X-CT - European Cross-border Clinical Trials project

FAIR - principy (Findable — Accessible — Interoperable — Reusable) / (Dohledatelna — Pristupna —
Interoperabilni —Znovupouzitelna data)

FHIR - Fast Healthcare Interoperability Resources
FN - Fakultni nemocnice

HPO - Human Phenotype Ontology (Ontologie lidského fenotypu)



HTA - Health Technology Assessment (Hodnoceni zdravotnickych technologii)

ICD-10/MKN-10 - International Classification of Diseases 10th revision (Mezinarodni klasifikace
nemoci, 10. revize)

ICD-11/MKN-11 - International Classification of Diseases 11th revision (Mezinarodni klasifikace
nemoci, 11. revize)

ICF - International Classification of Functioning, Disability and Health (Mezinarodni klasifikace
funkcnich schopnosti, disability a zdravi)

IKEM - Institut klinické a experimentalni mediciny

INNOVCare - Innovative Patient-Centred Approach for Social Care Provision to Complex Conditions
(Inovativni, na pacienta zameéreny pfistup k poskytovani socialni péce u komplexnich onemocnéni)

IPSOS - Vyzkumna agentura Ipsos
IPVZ - Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi

JARDIN -Joint Action on integration of ERNs into national healthcare systems (JARDIN)
(Spole¢nd akce - Integrace ERN do narodnich zdravotnich systém)

KOC - Komplexni onkologické centrum

LF MU - Lékarska fakulta Masarykovy univerzity

LF UK - Lékarska fakulta Univerzity Karlovy

LPVO - Lécivy pfipravek pro vzacna onemocnéni

MDT - Multidisciplinarni tym

MEKOVO - Mezioborova komise pro vzacna onemocnéni MZD
MZD - Ministerstvo zdravotnictvi

NAP - Narodni akéni plan

NAPO - Narodni asociace pacientskych organizaci

NCEZ - Narodni centrum elektronického zdravotnictvi

NHS - National Health Service (Velka Britanie)

NIS - Nemocniéni informacni systém

NKCVO - Narodni koordina¢ni centrum pro vzacna onemocnéni

NoRo - Rumunsky projekt ,,The Pilot Reference Centre for Rare Diseases*, jeho hlavnim cilem je
poskytovat integrované zdravotni a socialni sluzby lidem se vzacnymi onemocnénimi a jejich rodinam
tim, Ze usnadnuje pfistup k péc¢i, informacim, vyzkumu a vzdélavani.

NRN - Narodni referencni sit, terminologie uzita v ramci spolecné akce JARDIN
NRV - Nadace rodiny VICkovych

NRVO - Narodni registr vzacnych onemocnéni

NSEZ - Narodni strategie elektronizace zdravotnictvi CR 2025-2035

NSVO 2026-2035 — Narodni strategie pro vzacna onemocnéni 2026-2035



NZIS — Narodni zdravotnicky informacni systém

OD4RD2 - Projekt Orphanet Data for Rare Diseases, ktery navazuje na predchozi projekt RD-CODE -
Implementaci Orphakdd( do zdravotnickych informacnich systémU a projekt OD4RD (Orphanet Data
For Rare Diseases)

ORPHAk6d - Kody z nomenklatury Orphanet pro vzacna onemocnéni
PO - Pacientska organizace
PRO - Patient-Reported Outcomes (vysledky hlasené pacienty)

PROMs - Patient-Reported Outcome Measures (Hodnoceni vysledkd zdravotni péce z pohledu
pacienta)

Rare2030 - VVyhledova studie Rare 2030

RD-ACTION - Rare Disease Coding project (projekt EU pro kédovani vzacnych onemocnéni)
REPAR - Registr pro endokrinni poruchy

ROC - Regionalni onkologické centrum

RWE - Real-World Evidence (realna data)

SMA - Spinalni muskularni atrofie

SUKL - Statni tstav pro kontrolu lé&iv

SYPOVO - projekt Systém komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi
onemocnénimi

TRacKING - ERN registr pro GEP-NET

UEMS - European Union of Medical Specialists

UzIS - Ustav zdravotnickych informaci a statistiky

VASCERN - ERN pro vzacné cévni choroby

VFN - VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

VO -Vzacna onemocnéni

WES - Whole Exome Sequencing (sekvenovani exomu)

WGS - Whole Genome Sequencing (celogenomové sekvenovani)
WHO - World Health Organization (Svétova zdravotnicka organizace)
WP - Work Package (pracovni balicek v JARDIN)

Zdravi 2035 — Strategicky ramec rozvoje pé&e o zdravi v Ceské republice do roku 2035

ZTP - Zvlast tézké postizeni (v socialnim kontextu)



1.2 SLOVNICEK POJMU

ATMP (Advanced Therapy Medicinal Products)

Lécive pripravky moderni terapie (genova, bunééna a tkanova terapie).

Care pathway (,,model péce*, “klinicka trajektorie”)

Strukturovany, odborné definovany postup péce o pacienta se VO od diagnostiky prvnich
projevl po dlouhodobé sledovani.

Centrum vysoce specializované péce (CVSP)

CVSP je poskytovatelem zdravotnich sluzeb, kterému Ministerstvo zdravotnictvi na jeho zadost
udéli status centra vysoce specializované zdravotni péce podle § 112 zadkona ¢. 372/2011 Sb.,
o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zdkon o zdravotnich sluzbach), ve
znéni pozdéjSich predpist. Status lze ziskat pouze pfi splnéni pozadavk( na personalni,
technické a vécné zajisténi a schopnost poskytovat vysoce specializovanou péci pro vymezené
tzemi.

Centrum vysoce specializované péce pro pacienty se vzacnym onemocnénim (CVSP-VO)

CVSP-VO je poskytovatelem zdravotnich sluzeb, ktery ziska status centra podle § 113a zakona
¢.372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zdkon o zdravotnich
sluzbach), ve znéni pozdéjSich predpisi na zékladé plného clenstvi v pfislusné Evropské
referencni siti (ERN). Tento status trva po dobu plného ¢lenstvi v siti a tato centra tvori Narodni
sit center vysoce specializované zdravotni péce pro pacienty se vzachym onemocnénim, jejiz
¢innost koordinuje Ministerstvo zdravotnictvi.

Cesta pacienta (Patient journey)

Popis péte o pacienta samotnym pacientem — subjektivné prozivana cesta pacienta
systémem (od prvnich symptom( pres diagndzu az po dlouhodobou péci).

CPMS (Clinical Patient Management System)

Zabezpectena webova platforma Evropské komise pro zdravotnické pracovniky, na které mohou
diskutovat slozité pfipady vzacnych/komplexnich onemocnéni napfi¢ Evropou, sdilet data,
vizualizovat snimky a vyuzivat Al podporu, coz usnadnuje pfeshrani¢ni diagnostiku a lécbu.

CAVO (Ceska asociace pro vzacna onemocnéni)

Zastfesujici pacientska organizace v CR, kterd sdruZuje vétSinu pacientskych organizaci
a pacientd s riznymi vzacnymi diagnézami a prosazuje jejich potieby na narodni Grovni.

DRG (Diagnosis Related Groups)

Mezinarodné pouzivany systém kategorizace hospitalizacnich pfipadd, ktery slouzi k Ghradam
nemocnic podle diagndz a naro¢nosti l&Cby.




EHDS (European Health Data Space)

Evropsky prostor pro zdravotni Udaje, ktery ma umoznit bezpecné sdileni zdravotnickych
informaci napfi¢ Clenskymi staty EU, vCetné dat o pacientech s VO. Evropsky prostor pro
zdravotni Udaje zfizeny nafizenim Evropského parlamentu a Rady (EU) 2025/327 ze dne 11.
Unora 2025 o evropském prostoru pro zdravotni tdaje (dale jen ,nafizeni o EHDS®), jehoz cilem
je umoznit bezpecné sdileni zdravotnickych informaci napfi¢ ¢lenskymi staty EU, v€etné dat
0 pacientech se vzacnymi onemocnénimi (VO).

eHealth

Souhrnné oznaceni pro elektronické zdravotnictvi — vyuziti digitalnich technologii a systém{
(napf. elektronickd dokumentace, telemedicina, datova propojenost). Oznacuje zdravotni
péci, ktera je podporovana elektronickymi a informacnimi technologiemi. Hlavnim cilem
je zlepsit prevenci, diagnostiku, lécbu a sledovani zdravotniho stavu prostfednictvim
efektivniho sdileni informaci, modernich technologickych nastroji a lep$i komunikace mezi
pacienty a poskytovateli zdravotnich sluzebi mezi zdravotnickymi odborniky navzajem.
eHealth usnadnuje koordinaci péce, zvySuje dostupnost a kvalitu zdravotnich sluzeb a pfispiva
k vy§Si efektivité celého zdravotnického systému.

EJP RD (European Joint Programme on Rare Diseases)

Evropsky program podporujici vyzkum, vzdélavani a sdileni dobré praxe v oblasti VO.

ePAGs (European Patient Advocacy Groups)

Skupiny pacientskych zastupcl napojené na jednotlivé ERN, které pfinaseji pacientskou
perspektivu do €innosti evropskych siti.

ERN (European Reference Networks - Evropskeé referencni sité)

Evropské referencni sité propojujici specializovana pracovisté pro pacienty s VO. Umoznuji
sdileni expertizy, virtualni konzultace CPMS, sbér dat a vyvoj standard(i péce. Clenstvi v nich je
dobrovolné.

EUPATI (European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation)

Iniciativa zamérend na vzdélavani pacientl a jejich zapojeni do vyzkumu a vyvoje [éCiv.

EURORDIS (Rare Diseases Europe)

Evropska zastfeSujici neziskova organizace pro pacienty se vzacnymi nemocemi, kterd
zastupuje vice nez tisic pacientskych organizaci ze 76 zemi.

Health Technology Assessment (HTA)

Hodnocenim zdravotnickych technologii se rozumi multidisciplinarni proces spocivajici ve
shromazdovani informaci o zdravotnickych a socidlnich aspektech, aspektech souvisejicich
s pacienty a ekonomickych a etickych aspektech, které se tykaji systematického,
transparentniho, objektivniho a spolehlivého uzivani zdravotnickych technologii.

Human Phenotype Ontology (HPO)

Standardizovany systém pro popis klinickych fenotypt vyuzivany pfi diagnostice a vyzkumu VO.




IPSOS

Mezinarodni agentura pro préizkum vefejného minéni, kterd v CR realizovala $etfeni mezi
pacienty se vzacnymi onemocnénimi.

IPVZ (Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi)

Instituce zajistujici specializa¢ni vzdélavani lékafd a dalSich zdravotnickych pracovnikd véetné
oblasti vzacnych onemocneéni.

JARDIN (Joint Action on Integration of ERNs into National Healthcare Systems)

Jedna se o evropsky projekt charakteru spolec¢né akce, jehoz cilem je posilit a systematicky
integrovat Evropské referencni sité (ERN) do narodnich zdravotnich systémU ¢lenskych statd
EU a Norska. Vystupem budou doporuéeni zamérena na relevantni oblasti péce. Projekt se
zameérfuje na to, aby péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi byla lépe organizovana,
kvalitnéjSi a dostupngéjsi. Spole¢na akce JARDIN probiha od 1. Unora 2024 do 31. ledna 2027.

Koordinator péce

Pracovnik, ktery by mél plsobit u poskytovatele zdravotnich sluzeb, napf. v ramci CVSP-VO
zajistujici organizaci a kontinuitu péce o pacienta. ZajiStuje také srozumitelnou komunikaci
mezi pacientem, rodinou a poskytovateli péce.

MEKOVO (Mezioborova komise pro vzacna onemochnéni)

Poradni organ MZD, ktery sdruzuje odborné spolecnosti, poskytovatele zdravotnich sluzeb i
pacientské organizace. Komise je zfizovana za ucelem podpory optimalizace zdravotni péce o
pacienty se vzachymi onemocnénimi v souladu se zdravotni politikou statu a plni roli Narodni
rady pro implementaci NSVO 2026-2035. Hlavnim poslanim Komise je pfiprava odbornych
doporuceni a stanovisek tykajicich se problematiky vzacnych onemocnéni garantujici
odbornou zastitu a kontinuitu. Komise pfipravuje pro MZD pfislusné podklady pro koordinaci
¢innosti vramci Narodni sité center pro vzacna onemocnéni. Komise se v ramci mezinarodni
spoluprace podili na plnéni tkolll vyplyvajicich z Ggasti CR v mezinarodnich organizacich &i
projektech v oblasti VO.

MDT (Multidisciplinarni tym)

Skupina odbornikd riznych profesi (Lékafi rlznych odbornosti, sestry, psychologové, socialni
pracovnici atd.), ktefi spolec¢né pecuji o pacienta. U VO je tento pfistup nezbytny.

MZD (Ministerstvo zdravotnictvi)

Ustfedni organ statni spravy pro zdravotni sluzby, ochranu vefejného zdravi, zdravotnickou
védeckovyzkumnou ¢innost, poskytovatele zdravotnich sluzeb v pfimé fidici pldsobnosti aj.

NAP (Narodni akéni plan)

Prakticky plan navazujici na strategii, ktery stanovuje konkrétni ukoly, opatfeni a Casovy ramec
jejich plnéni.

NHS (National Health Service)

Narodni zdravotni sluzba ve Velké Britanii, kterd je ¢asto pouzivana jako pfiklad v zahrani¢nich
srovnanich.




NKCVO (Narodni koordina¢ni centrum pro vzacha onemochnéni)

Koordinacni organ ustaveny v roce 2012, ktery propojuje klinickou praxi, vyzkum a spolupraci
se zahraniCim zfizeny pfi FN Motol. ZajiStuje metodickou podporu a podili se na strategickém
rozvoji péce o pacienty s VO.

NRHZS (Narodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb)

Registr vramci NZIS, ktery obsahuje data ovykazanych zdravotnich sluzbach. Je vyuzivan
i k identifikaci pacientl se vzacnymi onemocnénimi pomoci kodd.

Novorozenecky screening

Novorozenecky screening je aktivni a celoplosné (= celostatni) vyhledavani chorob v jejich
¢asném stadiu tak, aby se tyto choroby diagnostikovaly a léCily dfive, nez se staci projevit
a zpUsobit ditéti nevratné poskozeni zdravi.

NRN (Narodni referencni sit)

Terminologie, se kterou pracuje spolecna akce JARDIN. Jedna se o koordinovanou sit
poskytovatel(l zajiStujicich specializovanou péci o pacienty sdefinovanymi vzacnymi
onemocnénimi.

NRVO (Narodni registr vzacnych onemocnéni)
Databaze pacient s VO uréenad pro planovani péce, vyzkum a fizeni systému.

NSVO (Narodni strategie pro vzacna onemocnéni)
Strategicky dokument urcujici priority, cile aopatfeni voblasti péCe o pacienty se
vzacnymi nemocemi na narodni Urovni. Aktualné se pfipravuje verze pro roky 2026-2035.

Nediagnostikovany pacient

Osoba s pfiznaky nemoci, u niZ po vyuziti dostupnych diagnostickych metod nebyla
stanovena diagndza.

NZIS (Narodni zdravotnicky informacni systém)

Jednotny celostatni informacni systém vefejné spravy, v némz jsou shromazdovany
a zpracovany osobni a dalsi Udaje ze zakladnich registrl organ(l vefejné spravy, ministerstev,
od poskytovatelll zdravotnich sluzeb, pfipadné dalSich osob predavajicich Gdaje do NZIS. Je
klicovym zdrojem dat a informaci o ceském zdravotnictvi a zdravi Ceské populace.

ORPHAkad

Unikatni identifikator vzacného onemocnéni, ktery je hlavnim produktem systému Orphanet.
ORPHAKk6dy jsou povazovany za standard identifikace vzacnych onemocnéni v elektronickych
informacnich systémech a jsou mimo jiné podkladem pro katalogizaci a identifikaci vzacnych
onemocnéniv 11. revizi Mezinarodni klasifikace nemoci.

Orphanet

Portal zfizovany mezindrodnim konsorciem 40 zemi v ¢ele s Francii. Cilem tohoto uskupeni je
sprava informacnich zdrojli vzacnych onemocnéni a souvisejicich registrd, instituci a vySetieni.
diky jednotnému kédovani mohou byt vSechny verze provazany na externi informacni zdroje
a terminologické a klasifikacni systémy typu MKN-10 a dalsi.

Paliativni péce
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Péce, jejimz ucelem je zmirnéni utrpeni a zachovani kvality Zivota pacienta, ktery trpi
nevylécitelnou nemoci.

PO (pacientska organizace)
Spolek ¢i sdruzeni pacientll ajejich blizkych, které poskytuje podporu, prosazuje zajmy
pacientl a pfispiva k rozvoji péce.

PROMs (Patient-Reported Outcome Measures)

Nastroje a ukazatele, kterymi pacient sam hodnoti dopady nemoci a lé¢by na svij Zivot.
Predstavuji pfimy pohled pacienta na dopady péce v realném Zivoté (napf. bolest, Unava,
funk&ni schopnosti, psychicka pohoda, kazdodenni fungovani). VyuZzivaji se k hodnoceni kvality
poskytované péce, ucinnosti lé¢by a ke sledovani zmeén zdravotniho stavu v ¢ase

Pfechodova péce (transition care)

Pfechodova péce je planovany a strukturovany proces, ktery zajiStuje plynuly pfechod pacienta
z détské do dospélé zdravotni péce tak, aby byla zachovana kontinuita, kvalita i bezpecnost
poskytované péce.

RWE (Real World Evidence)
Realna klinicka data ziskana z praxe (napft. z registrll nebo pojistoven), ktera dopliuji vysledky
klinickych studii a slouzi k hodnoceni ucinnosti léCby.

Red flags (varovné signaly)

Red flags jsou varovné pfiznaky Ci signaly, které upozorfiuji na moznost zdvazného nebo
neobvyklého onemocnéni a mély by vést k rychlejSimu, cilenému ¢&i specializovanému
vySetieni. U VO slouzZired flags k vCasné identifikaci pacientd, u nichZ je vhodné zvazit
specializovanou diagnostiku nebo odeslani do odborného centra

Sdilena péce (shared care)
Koordinovany model spoluprace vice Urovni zdravotni a socialni péce.

Socialni sluzba

Podle zdkona ¢. 108/2006 Sbh., o socialnich sluzbach, ve znéni pozdéjSich predpist, ¢innost
nebo soubor ¢innosti podle tohoto zdkona zajiStujicich pomoc a podporu osobam za ucelem
socialniho zaclenéni nebo prevence socialniho vylouceni.

Standard péce (Standard of care)
Odborné uznavany a doporuceny postup lécby a péce.

SYPOVO (Systém komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi
onemochnénimi)

Ministerstvo zdravotnictvi je realizatorem projektu ,,Ndvrh systému komplexni sdilené
zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi - SYPOVO*“
(CZ.03.02.02/00/22_046/0002450) v ramci Operacniho programu Zaméstnanost plus,
spolufinancovaného Evropskou unii z Evropského socidlniho fondu. Projekt je zaméfen na
tvorbu obecnych standard(l pro systém péce o pacienty sVO. Ta zahrnuje vysoce
specializovanou, specializovanou, vSeobecnou a primarni zdravotni péci, péci paliativni
a socialni.
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Telemedicina

Telemedicinskymi zdravotnimi sluzbami se rozumi zdravotni sluzby, které jsou poskytovany na
dalku za pouziti informacnich a telekomunikaénich technologii nebo zdravotnického
prostifedku podle § 11c odst. 1 zédkona ¢. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach
jejich poskytovani, ve znéni zakona ¢. 240/2024 Sb. (zakon, kterym se méni zakon ¢. 372/2011
Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbach),
ve znéni pozdéjsich predpisu, a dalsi souvisejici zakony).

UZIS (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR)

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR je organizaéni slozkou statu, jejim? zfizovatelem
je Ministerstvo zdravotnictvi. Instituce spravujici zdravotnickeé registry a NZIS.

Velka vyzkumna infrastruktura

Velka vyzkumna infrastruktura je unikatni zafizeni nebo soubor zafizeni a sluzeb nezbytnych pro
Spickovy vyzkum a vyvoj, jejichZz financni, technologicka a organizacni naroCnost presahuje
moznosti jedné instituce. Od roku 2009 pfedstavuji VVI samostatny legislativni nastroj podpory
vyzkumu, vyvoje a inovaci z vefejnych prostiedkd CR, pfi¢emz Ministerstvo §kolstvi, mladeze a
télovychovy (MSMT) je Ustfednim organem odpovédnym za jejich koncepci a financovani. Tyto
infrastruktury zahrnuji Sirokou Skalu disciplin, a to od zakladniho vyzkumu se systémové
biologickymi pfistupy, az po translac¢ni a klinicky vyzkum (BBMRI.CZ, CCP, CIISB, CZECRIN,
EATRIS-CZ...). Nékteré z instituci jsou soucasti ERIC pfipadné jinych evropskych instituci (EU-
OPENSCREAN, EATRIS ERIC a ELIXIR.CZ v rdmci ORPHANET).

VO (vzacné onemochnéni)

Vzacné onemocnéni je zivot ohroZujici ¢i vazné chronické onemocnéni, ¢asto genetického
plvodu, postihujici méné nez 5 osob z 10 000. V CR se tykaji cca 500 000 osob.

Zdravotni sluzba

Zdravotni péce poskytovana podle zakona €. 372/2011 Sb. Zakon o zdravotnich sluzbach a
podminkéach jejich poskytovani (zéakon o zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjsich predpisd.
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UvoD

Analyticka éast Narodni strategie pro vzacna onemocnéni 2026-2035 (NSVO 2026-2035)
predstavuje odborné podlozeny ramec pro identifikaci systémovych vyzey, institucionalnich
nedostatk( a prileZitosti ke zlep$eni péée o osoby se vzacnym onemocnénim v Ceské republice.
Dokument vychazi z analyzy legislativnich, organizacnich, datovych, vzdélavacich
a participacnich aspektl péce a stavi na evropskych strategickych smérech, vystupech projektu
SYPOVO a na prehledu aktivit realizovanych v ramci Narodnich akénich plant (NAP) pfedchozi
Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na obdobi 2010-2020.

Na zakladé dostupnych dat, odbornych podklad( akonzultaci srelevantnimi aktéry byly
vymezeny tematické okruhy, vnichZ je nezbytné posilit systémovou podporu, zefektivnit
koordinaci, zlepSit dostupnost sluzeb a zajistit udrzitelny rozvoj péce. Tato analyza tvofi
vychodisko pro formulaci specifickych cild NSVO, které sméfuji k navrhiim implementacnich
opatieni a tvorbé organizacnich ramc, které umozni transformaci péce o pacienty se vzacnymi
onemocnénimi v Ceské republice.

Obr. 1 Klicova fakta o vzacnych onemocnénich
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Zdroj: vlastni zpracovani

Vzacna onemocnéni se vyznacuji nizkou prevalenci — méné nez 5 pripadd na 10 000 obyvatel
a zahrnuji vice nez 7 000 diagndz, z nichz priblizné 80 % ma geneticky plvod a 70% z nich se
projevuje jiz vdétském véku (EUROPEAN COMMISSION 2025a). Ac¢koli jednotlivda onemocnéni
postihuji skupiny o malém poctu pacientd, jejich celkovy poéet tvoii vyznamnou ¢ast populace,
v Cesku se tykaji az 500 000 obyvatel, tedy pfiblizné 5 % populace (UZIS 2021). Potieby pacientd
se vzacnymi onemocnénimi jsou mimoradné komplexni — ovliviiuji nejen samotného pacienta
ajeho rodinu, ale zasahuji také do systému zdravotni i socialni péce.
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V pribéhu poslednich patnacti let byl vCeské republice vytvofen dobry zaklad pro
systematickou podporu pacientt se vzacnymi onemocnénimi (viz schéma na Obr. 2). Vyvoj v této
oblasti byl vyznamné ovlivnén evropskym ramcem politik a podporou ze strany Evropské komise.
V roce 2010 byla pfi Ministerstvu zdravotnictvi Ceské republiky (MZD) zfizena Mezirezortni
amezioborova pracovni skupina provzacna onemocnéni, ktera koordinovala realizaci tfi
navazujicich Narodnich akénich pland vychéazejicich z Narodni strategie pro vzacna
onemocnéni 2010-2020. V roce 2012 zahdjilo svou ¢innost Narodni koordinaéni centrum pro
vzacna onemocnéni (NKCVO FN Motol), jehoz ukolem bylo propojit klinickou praxi s vyzkumem
a mezinarodni spolupraci. V témze roce byla zalozena Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
(CAVO), ktera se stala, jakozto reprezentant pacient(l, partnerem instituci pfi vytvareni systému
pécée o pacienty se vzacnym onemocnénim v CR.

V roce 2017 se Ceska republika zapojila do Evropskych referenénich siti

(European reference networks, ERN), ¢imz doslo k vyznamnému posileni gs ?-‘. g:;:feerf;
dostupnosti vysoce specializované péce. Tento krok umoznil rozvoj .o'."..‘ Networks
mezinarodni spoluprace prostfednictvim sdileni odbornych znalosti,

realizace virtualnich konzultaci a vyuZivani evropskych klinickych doporuceni. Vroce 2020
jmenoval naméstek pro zdravotni péci dva vybrané experty svymi poradci pro oblast pro vzacna
onemocnéni, vdalSim roce byla zfizena Mezioborova komise pro vzacna onemocnéni
(MEKOVO).

Jednim z kliGovych krok( pro dalsi rozvoj péce o pacienty s VO bylo zavedeni diagnostického
kédovani vzacnych onemocnéni napfi¢ Evropskou unii, a to pomoci ORPHAkédt (ORPHAcodes).
Tyto koédy umoznuji presnéjsi identifikaci pacientll se vzacnymi onemocnénimi v narodnich
zdravotnickych informacnich systémech. ORPHAkdd je jednim ze zékladnich datovych elementl

evropského datasetu VO, ktery je navrzen jako zaklad pro minimalni datovy standard.

Obr. 2 Schéma Sasové osy klicovych milniki v oblasti péce o pacienty s VO v CR
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CENTRA PRO AGENDU VO

(NKCVO FN MOTOL)

Zdroj: vlastni zpracovani
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Doporuéeni pro reformu zdravotnictvi v CR

Podle studie od Iniciativy pro efektivni zdravotnictvi (HLAVKA et al. 2025) neni ¢eské zdravotnictvi
v soucasné dobé na udrzitelné cesté. Pro zachovani kvality i dostupnosti péce je potfeba reforma,
ktera bude smérovat kvyssi efektivité, kvalité a dlouhodobé udrzZitelnosti. Ackoli se studie
nezameéruje vyhradné na vzacna onemocnéni, jeji doporuceni jsou plné prenositelna i na tuto
skupinu pacientd, jelikoZ vyuZivaji stejny ramec zdravotni pé&e v CR.

1. Primarni a ambulantni péce: pilif efektivni prevence a koordinace péce
Podpora sdruzenych praxi a multidisciplinarnich tymu
Rozsifeni kompetenci lékafll a nelékarskych pracovnikd
Integrace verejného zdravi do primarni péce

2. Akutni lizkova péce: po stopach efektivity v pretizeném pilifi péce
Koncentrovat vysoce specializované obory
Koordinace péce uvnitf nemocnice

3. Dlouhodoba a nasledna péce
Viceleté financovani
Pobidky pro integrované terénni sluzby

4. Léciva: regulace versus potieby pacientt
Podpora inovativnich terapii
ZlepSeni HTA systému

5. Digitalizace a elektronizace: chybéjici pilif ceského zdravotnictvi
Jasny legislativni ramec a plan
Narodni eHealth systém
Otevieni trhu IT
Digitalni kompetence personalu

Data jako zaklad efektivniho systému péce

Studie ,Data jako zdroj bohatstvi a jak jej vytéZit“ (HLAVKA a NAVRATIL 2025) od Iniciativy pro
efektivni zdravotnictvi zdGrazfiuje, Ze Uspéch budoucich reforem zdravotnictvi bude rozhodujicim
zplsobem zaviset na mite, v jaké systém dokéaze efektivné pracovat s daty. Ackoli jsou v ceském
zdravotnictvi data ve znacném rozsahu sbirana, jejich vyuziti je dosud omezené a chybi
komplexni analyticky ramec umoznujici informované rozhodovani o alokaci zdrojul, rozvoji
sluzeb ¢i zefektivnéni péce. Digitalizace zdravotnictvi pfedstavuje v nasledujicich letech zasadni
prilezitost, nicméne jeji pfinosy bude mozné plné vyuzit pouze tehdy, pokud se posili investice do
kybernetické bezpecnosti, datové gramotnosti a koordinované spoluprace mezi statem,
vyzkumnym sektorem, poskytovateli a zdravotnimi pojiStovnami.

Tyto zaveéry jsou relevantni i pro oblast péce o pacienty s VO, ktera patii mezi oblasti s nejvysSimi
naroky na kvalitni, detailni a sdilena data. Pravé problematika vzacnych onemocnéni trpi
typickymi dlsledky nedostatecného datového zazemi — nizka droven identifikace pacient(,
pozdni diagnostika, omezena moznost predikce specializované péce, nedostatek dat o skutecné
kvalité Zivota pacientll nebo omezené moznosti hodnoceni ndkladové efektivity léCby.

Identifikované bariéry - a jejich dopady na vzacha onemocnéni

Studie ,,Data jako zdroj bohatstvi a jak jej vytéZit“ (HLAVKA a NAVRATIL 2025) popisuje nékolik
klicovych zdroji neefektivity v nakladani se zdravotnimi daty. Tyto faktory maji u vzacnych
onemocnéni obzvlast silny dopad. Tyto prekazky pfimo omezuji schopnost statu i poskytovatel(
optimalizovat péci o pacienty se vzacnymi onemocnénimi, ktera je zavisla na véasné diagnostice,
koordinované multioborové péci a hodnoceni vysledkt éCby. Studie identifikuje nékolik opatreni,
ktera jsou plné prenositelna do oblasti VO a méla by byt zahrnuta do strategického planovani:
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— umoznit real-time monitoring dostupnosti a kvality zdravotni péce, véetné sledovani cest
pacientt a vysledkd éCby,

— pouzivat zdravotni data pro ekonomickou optimalizaci péce, zejména v souvislosti
s nakladnymi terapiemi a limitovanymi zdroji,

— vytvorit silnou institucionalni zakladnu pro hodnoceni zdravotnich intervenci, véetné
péce v oblasti vzacnych onemocnéni a zdravotné-socialniho pomezi,

— urychlit elektronizaci zdravotnich zaznamu a zajistit interoperabilitu systému, coz je
klicové pro sdileni dat mezi specializovanymi centry VO,

— posilit datovou infrastrukturu a vzdélavani zdravotnickych pracovnik(

— plné implementovat European Health Data Space (EHDS) a umoZnit mezinarodni sdileni
dat pro diagnostiku a lé¢bu,

— posilit analytické kapacity zdravotnich pojistoven, aby bylo mozné vyhodnocovat Gi¢innost
a naklady lécCby.

Zajisténi dostupnosti validnich dat o pacientech se vzacnymi onemocnénimi

Pro strategické planovani afizeni péCe o pacienty sVO je nezbytny systematicky sbirany,
standardizovany a validni datovy zéklad. CR v souéasnosti takova data o pacientech s VO nema
k dispozici, coz vyrazné omezuje schopnost monitorovat pocet pacientd, diagnostické spektrum,
klinicky priibéh onemocnéni, vyuzivani zdravotnich a socialnich sluzeb ivysledky poskytované
péce. Planovany Narodni registr pro vzacna onemocnéni ma tuto mezeru odstranit zavedenim
komplexniho systému sbéru, spravy a analyzy dat o pacientech se vzacnym onemocnénim.

Projekt SYPOVO - Navrh systému komplexni sdilené zdravotné socialni péce o pacienty
se vzachym onemocnénim (CZ.03.02.02/00/22_046/0002450)

Jednim z dilezitych zdrojl dat a informaci pro identifikaci systémovych nedostatk( v oblasti péce
0 pacienty se vzacnymi onemocnénimi byly analytické vystupy projektu SYPOVO (MZD 2023)
realizovaného Ministerstvem zdravotnictvi CR. Projekt, financovany z Operaéniho programu
Zameéstnanost plus, shromazdil prostfednictvim dotaznikovych Setfeni informace o kapacitach
center, personalnim zajisténi, administrativni zatézi, dostupnosti socialnich sluzeb
a informovanosti pacient(, ktefi jsou v péci Center vysoce specializované péce pro VO.

Na zakladeé téchto informaci byly zpracovany analytické zpravy, které identifikovaly klicové
problémy systému péCe o pacienty se vzacnymi onemocnénimi. Tyto zpravy, zvefejnéné na
webovych strankach Ministerstva zdravotnictvi CR, predstavuji podklad pro névrh Narodni
strategie pro vzacna onemocnéni na roky 2026-2035 (NSVO 2026-2035) (MZD 2024) a pfispivaji
k formulaci opatfeni zamérenych na zajisténi koordinované, dostupné a kvalitni péce.
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A MEZINARODNIi KONTEXT NARODNICH PLANU

Vzacna onemocnéni predstavuji komplexni zdravotné-socialni vyzvu, jejiz charakter a dopady
pfesahuji hranice jednotlivych statll. Vzhledem k nizké prevalenci jednotlivych diagndz, jejich
znacné heterogenité a variabilité klinickych projevi je zajisténi efektivni péce o pacienty mozné
pouze prostiednictvim mezinarodni spoluprace, systematického sdileni odbornych znalosti,
podpory vyzkumu a rozvoje inovaci.

V fadé evropskych zemi byly v uplynulych letech pfijaty narodni strategie nebo akéni plany pro
oblast vzacnych onemocnéni. Tyto dokumenty se vSak lisi mirou své rozpracovanosti, zplisobem
implementace iurovni nésledného hodnoceni dopadid. Ceskd republika od roku 2020
nedisponuje platnou narodni strategii pro vzacna onemocnéni, ¢imz postupné ztraci své
postaveni mezi staty, které k této problematice prfistupuji strategicky, koordinované a v souladu
s evropskym ramcem politik.

SHRNUTI DOSAVADNIHO VYVOJE

Prvni narodni strategie pro VO v evropskych zemich zacaly vznikat po pfijeti ,,Sdéleni Evropské
komise o vzacnych onemocnénich® (2008) a nasledném ,Doporucéeni Rady EU o akci v oblasti
vzacnych onemocnéni“ (2009). Tyto dokumenty podpofily vznik integrovanych politik a doporucily
¢lenskym statdim vypracovat vlastni narodni plany do roku 2013. Ceska republika reagovala
vytvofenim Narodni strategie pro VO na obdobi 2010-2020 (MZD 2010), ta byla jednim z prvnich
komplexnich dokumentd vtéto oblasti vregionu stfedni avychodni Evropy. Nasledné byly
vytvoreny tfi akéni plany pokryvajici roky 2012-2014, 2015-2017 a 2018-2020.

Nésledovala série konferenci/workshopd EUROPLAN, které byly spole¢né organizovany
v jednotlivych &lenskych zemich spolu s alianci pacientti EURORDIS - v Ceské republice se tento
workshop konal v roce 2017. Cilem narodnich alianci VO (Rare Disease National Alliances), Rady
narodnich alianci (CNA) aEURORDIS je podpora tvorby integrovanych a ,pacientsky
orientovanych“ narodnich strategii.

KLICOVE TRENDY A ZAHRANICNI PRiISTUPY

V fadé evropskych zemi se opakuji podobné strategickeé priority:
e optimalizace screeningovych procesl a ¢asné diagnostiky VO,
e podporavyzkumu, véetné epidemiologickych studii,
e posilenirole pacientskych organizaci,
e integrace zdravotni a socialni péce,
e rozvoj specializovanych center.

DUlezitym trendem je zapojeni do mezinarodnich iniciativ, jako jsou Evropské referencni sité
(ERN), rozvoj genomické mediciny apod. Inspiraci mize byt napfiklad:
e Finsko, které ma aktualné treti strategii (2024-2028), kterd dlsledné navazuje na
pfedchozi plany a integruje genomiku, digitalizaci a péCi o nediagnostikované pacienty,
e Dansko (open-ended), kde je narodni strategie kontinualné monitorovana a upravovana
podle aktualnich hodnoceni, a vznikla i monitorovaci skupina zajistujici implementaci,
o Skotsko aAnglie, které vnovych strategiich akcentuji personalizovanou medicinu,
psychologickou podporu a aktivni zapojeni pacient( do tvorby politik,
e Polsko (akéni plan 2024-2025), kde probihda navazujici akéni plan sjasnymi milniky
a opatfenimi v oblasti dostupnosti léCby, center a vyzkumu.

Mezinarodni analyzy ukazuji, Ze strategie UspésSnych zemi v oblasti vzacnych onemocnéni vykazuji
nekolik spole€¢nych charakteristik.
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https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex:52008DC0679
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex:52008DC0679
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/CS/TXT/PDF/?uri=CELEX:52008PC0726R(01)
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/CS/TXT/PDF/?uri=CELEX:52008PC0726R(01)
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/wepub/6713/15889/RD%20-%20NAP%20RD%202012-2014%20-%20%C4%8CJ.pdf
https://www.databaze-strategie.cz/cz/mzd/strategie/narodni-akcni-plan-pro-vzacna-onemocneni-2015-2017?typ=struktura
https://www.databaze-strategie.cz/cz/mzd/strategie/3.narodni-akcni-plan-pro-vzacna-onemocneni-2018-2020
https://www.eurordis.org/

Klicovymi prvky jejich tspéchu jsou predevsim:

1. dlouhodobé, evaluované strategie — napfriklad Finsko predstavilo navazujici programy
2014-2017, 2019-2023 a 2024-2028. Dansko pravidelné hodnoti/evaluuje svoji strategii.

2. stabilni financovani — zemé jako Skotsko nebo Anglie disponuji jasné definovanymi
finanénimi modely, véetné ucelovych fondd na lé¢bu, vyzkum ainovace,

3. multisektorové fizeni a participace pacientli — napf. ve Francii nebo Némecku jsou
zapojeny nejen ministerstva zdravotnictvi, ale isocidlnich véci, Skolstvi avyzkumu.
Australie a Anglie podporuji rovnopravné partnerstvi s pacientskymi organizacemi,

4. digitalizace avyuziti modernich technologii - vyuziti telemediciny, digitalnich
zdravotnich zaznam a pokrocilych diagnostickych nastrojl, jako je genomika. Tyto
pfistupy, jsou soucasti strategii napf. v Anglii, Skotsku nebo ve Spojenych statech
americkych),

5. zapojeni do mezinarodnich siti a projektd — Uzké napojeni na Evropské referenéni sité
(ERN), IRDIRC nebo projekt Rare2030, ktery definoval 8 klicovych doporucéeni pro tvorbu
politik VO.

Pfehled vybranych zemi ukazuje, Ze strategie byvaji bud opakované aktualizovany (napf.
Portugalsko 2008-2015 a 2015-2020), nebo zlstavaji bez jasné daného konce, ale s pravidelnou
evaluaci (napf. Dansko, Nizozemsko, Némecko). V nékterych zemich doSlo kvytvoreni
naslednych akénich pland (napf. Polsko), které zajistuji kontinuitu péce ibez nové narodni
strategie. Klicovym trendem je postupna integrace genomiky a personalizované mediciny do
strategii (napf. Anglie, Finsko) a vétsi dliraz na propojeni zdravotnich a socidlnich sluzeb (napft.
Nizozemsko, Madarsko, Australie).

Mezinarodni dokumenty jako Rare 2030 (EURORDIS 2021), Aspire4Rare (UCB 2024) ¢i stanoviska
organizace EURORDIS zdlraznuji potfebu dlouhodobych, vice odvétvovych strategii sjasnou
implementaci, financovanim a zapojenim pacientd. Rare 2030 je prognosticka studie iniciovana
Evropskym parlamentem a Evropskou komisi, jejimz cilem bylo formulovat vizi a doporuceni pro
budoucnost politik v oblasti VO v Evropé do roku 2030. Tato studie se opirala o znalosti vice nez
200 expertl a tisicovky pacient(, pficemz analyzovala mozné scénéfe vyvoje a urCovala optimalni
strategické smeérovani. Dvouleta studie vyustila vosm zastfeSujicich doporuceni, ktera maji
zajistit rovny pfistup k péci, lepsi integraci pacientll do spolec¢nosti, rozvoj vyzkumu a efektivni
vyuzivani zdravotnickych dat.

Rare 2030 doporuceni:

1. Dlouhodobé, integrované evropské a narodni plany a strategie (Long-term, Integrated
European and National Plans and Strategies) — vytvofeni nové generace politik pro VO na
narodni a evropské Urovni.

2. Casnéjsi, rychlejsi a presnéjsi diagnostika (Earlier, Faster, More Accurate Diagnosis) —
redukce diagnostické odysey — cilem je ustanovena diagndéza do 6 mésict od prvnich
pfiznakll amezinarodni spoluprace pro diagnostiku nezndmych onemocnéni
(nediagnostikovanych).

3. Pristup k vysoce kvalitni zdravotni péci (Access to High Quality Healthcare) — odstranéni
nerovnosti v pfistupu klé¢bé vramci EU a posileni Evropskych referenénich siti (ERN)
a jejich radna integrace do narodnich systému. Vyuziti telemediciny a digitalni zdravotni
péce ke zlepSeni dostupnosti specialistd.

4. Integrovana ana pacienta zamérena péce (Integrated and Person-Centred Care) —
socialni a psychologicka podpora pro pacienty a jejich rodiny a zlepSeni spoluprace mezi
zdravotni a socialni péc¢i. Podpora zdravotni gramotnosti a zapojeni pacient do vlastni
péce.

5. Partnerstvi s pacienty (Partnerships with Patients) — zajiSténi rovného postaveni
pacientskych organizacijako partnerll v rozhodovani. Financovani vzdélavacich programu
pro pacienty a jejich rodiny.
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6. Inovativni a na potifeby zaméreny vyzkum a vyvoj (Innovative and Needs-led Research
and Development) — zvySeni financovani zakladniho i aplikovaného vyzkumu vzacnych
onemocnéni. Zameéreni vyzkumu na potreby pacientd, nejen na komercni potencial léCby.
Podpora vyzkumnych infrastruktur a spoluprace mezi zemémi.

7. Optimalizace dat pro pfinos pacientiim a spole¢nosti (Optimising Data for Patient and
Societal Benefit) — vytvoreni jednotného evropského systému zdravotnich dat pro VO.
Zajisténi etického a bezpecného sdileni dat s dlirazem na ochranu soukromi.

8. Dostupné, pristupné a cenové prijatelné lécby (Available, Accessible and Affordable
Treatments) — zavedeni transparentnéjsSich a spravedlivéj$ich systém( Uhrad a podpora
vyvoje novych lékl i pro “ultrarare” onemocnéni.

Klicové body pro navigaci tvorby NSVO 2026-2035 jsou tyto:

e Zapojeni relevantni stakeholderd,

e napojeni na evropskeé politiky a legislativu — strategie musi byt v souladu s EU ramcem,

e dlouhodoba a monitorovana strategie — jasné cile, pravidelné vyhodnocovani, indikatory
kvality,

e multisektorovy pfistup — spojeni zdravotni, socialni, ekonomické a vyzkumné politiky,

e koordinace aucast pacientskych organizaci - vytvofeni multistakeholder pracovni
skupiny,

e dostate¢né financovani — alokace zdroju, vyuziti EU fond(, podpora vyzkumu,

e podpora diagnostiky a léCby — harmonizace definic, spoluprace s ERN, vyuZiti dat,

e zvySovani povédomi a prevence —vzdélavani lékar(l, osvétové kampané, skriningu.

NULOVA VARIANTA

Nepfijeti nové Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na obdobi 2026-2035 by mohlo vést
k postupné stagnaci systému péce o pacienty se vzacnymi diagnézami. Bez jasné vymezeného
strategického ramce hrozi ztrata kontinuity soucasnych aktivit, oslabeni koordinace mezi
jednotlivymi sektory a nevyuziti jiz vytvofenych kapacit v plném rozsahu. V takovém pfipadé by
pfetrvavala roztfisténost systému, absence jednotného postupu pfi organizaci péce
a nedostatecné propojeni zdravotnich a socialnich sluzeb. Pacienti i jejich rodiny by se nadale
potykali s obtiznym pfistupem ke specializované péci, prodlevami v diagnostice a regionalnimi
rozdily v kvalité poskytovanych sluzeb.

Bez systematického sbéru a vyhodnocovani dat — napfiklad prostfednictvim Narodniho registru
vzacnych onemocnéni (NRVO) - by Ceska republika nadale postradala validni informace
nezbytné pro planovani, hodnoceni a zlepSovani péce. Tento nedostatek by omezoval efektivni
vyuzivani narodnich zdrojd i moznost aktivniho zapojeni do evropskych iniciativ, které kladou
ddraz na datové podloZené a koordinované fizeni systému péce. V SirSim evropském kontextu by
tak Ceské republice hrozila ztradta pozice mezi zemémi, které kproblematice vzacnych
onemocnéni pfistupuji strategicky, dlouhodobé a v souladu s principy moderni zdravotni politiky.

Takzvana nulova varianta - tedy nepfijeti nové strategie — by znamenala setrvani ve stavajicim
stavu aztratu pfilezitosti krozvoji systému smeérem kefektivni, udrZitelné ana pacienta
orientované péci, ktera reflektuje principy koordinace, digitalizace, participace arozhodovani
zaloZeného na datech.
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B STRATEGICKE PLANY

Tab. 1 Srovnani tematickych oblasti navrhované strategie s existujicimi strategickymi dokumenty v oblasti zdravotni a socialni péce

Péce zamere e e pevne de a a BJo) pno dat o zdravo
Pd e d d d 0) pece e pece 0 0 e pe OoDL4 d one 0 e
Podkapitola 11 1.2 2.1 2.2 3.1 3.2 4.1 4.2 4.3 5.1 5.2 5.3
Strategicky ramec rozvoje péce S x x -
o zdravi v CR do roku 2035 Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ano Castecné Castecné Ano Ano
Konc?pce zdravotnickeho Ne Ne Ano Ano Ano Ano Ne Ano Ne Ne Ano Ano
vyzkumu do roku 2030
Analyza socialnich a zdravotnich " . . L
= P < Ano Ne CasteCné CasteCné Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ano Ano
sluzeb dlouhodobé péce v CR
Program na podporu zdravotnického
aplikovaného vyzkumu 2020-2026 Ne Ne Ano Ano Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ne
Koncepce osetiovatelstvi | Ano Ano Ano Ne Caste¢ng | Castedné Ano Castegné Ne Ne Ne Ne
Koncepce domaéci péée v CR . L " e . -
(AKEni plan 2025-2035) Ne Ne Castecné Castecné Ano Ano CasteCné Ne Ne Ne Ne Ne
0z ,SZ DATA—zpra’covanl Ne Ne Ano Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ne Ne
socialnich a zdravotnich dat
Narodni strategie elektronického
zdravotnictvi CR 2025-2035 Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ne Ne Ne Ano Ano Ano
Strategie socialniho zaclenovani
2021-2030 Ano Ano Ne Ne Ano Ano Ne Ne Ne Ne Ne Ne
Né&rodni kardiovaskularni plan CR . -
2025-2035 Ano Ano Ano Ano Ano Castecné Ano Ano Ne Ne Ne Ne
Narodni onkologicky plan CR 2030 | Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ano Ne Ne Ne Ne
Narodni strategie rozvoje socialnich N Yy " - . -
sluzeb na obdobi 2026-2030 Ano Ano Ano Castecné Castecné Castecné Ne Ne Ne Ne Ne Ne
Koncepce Sdllemv? se,ku’ndarnlho Ne Ne Ano Ne Ne Casteéné Ne Ne Ne Ne Ne Ano
vytézovani dat NZIS
Strategie umélé inteligence | Ne Ne Castegné Ano Caste&né Ne Ne Ne Ne Ne Casteéng | Céstecné
Narodni vyzkumna a inovacni strategie
pro inteligentni specializaci Ceské | Ne Ne Castetné Ano Ne Ne Casteéné Ano Ne Ano Ano Ano
republiky 2021-2027
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Strategické plany

V ramci pripravy Narodni strategie pro vzacna onemocnéni 2026-2035 byla provedena
srovnavaci analyza existujicich strategickych dokumentt. Zjisténi ukazuji, Ze vétSina tematickych
oblasti navrhované strategie ma urcitou vazbu najiz platné koncepce a strategie, avSakjejich mira
pokryti je mezi jednotlivymi kapitolami réizna (viz Tab. 1). Nej¢astéji jsou reflektovany oblasti péce
orientované na pacienta a zvySovani efektivity a kvality zdravotni péce, zejména ve:

o Strategicky rdmec rozvoje péée o zdravi v CR do roku 2035,

o Narodni strategie elektronického zdravotnictvi CR 2025-2035,

o Naérodni kardiovaskulérni plan CR 2025-2035,

o Koncepce sdileni a sekundarniho vytézovani dat NZIS.

Soucasné je zfejmé, Ze i kdyz fada existujicich dokument( tematicky pokryva oblasti relevantni
pro vzacna onemocnéni, neni v nich tato problematika pojata explicitné. To vSak nesnizuje jejich
vyznam - obecné platnd témata jsou plné aplikovatelna také na pacienty se vzacnymi
onemocnénimi, ktefi maji stejné pravo na dostupnou, kvalitni a koordinovanou péci jako ostatni
pacienti. Analyza vSak odhalila oblasti, které jsou v existujicich strategickych dokumentech
pokryty pouze okrajové nebo zcela chybéji. Jedna se zejména o koordinaci pé¢e mezi odborniky
a institucemi, systematicky rozvoj vzdélavani a dostupnost, interoperabilita a cilené vyuzivani dat
specificky pro tuto oblast.
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C Zmapovani krok a aktivit realizovanych pfi napliovani
narodnich ak€nich planti NSVO 2010-2020

Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020 (MZD 2010) predstavovala prvni
souhrnny dokument, zabyvajici se problematikou vzacnych onemocnéni v Ceské republice.
Reagovala na tehdejsi nedostatky, mezi néz patfila zejména nedostate¢na identifikace vzacnych
diagndz v ramci systému Mezinarodni klasifikace nemoci (MKN), komplikace v€asné diagnostiky
aléchy, nerovna dostupnost a kvalita poskytovanych sluzeb, nedostacujici vyzkum, omezeny sbér
dat a celkové nizka efektivita péce o pacienty se vzacnym onemocnénim. V ¢eském systému
tehdy chybéla jednotna koncepce, ktera by problematiku vzacnych onemocnéni systematicky
feSila. V ramci NSVO 2010-2020 bylo navrzeno 14 tematickych opatfeni sméfujicich ke zlepSeni
situace v dané oblasti tykajici se vzacnych onemocnéni v Ceské republice.

Opatieni NSVO 2010-2020:
1. ZlepSeniinformovanosti o vzacnych onemocnénich

Vzdélavani v oblasti vzacnych onemocnéni
ZlepSeni diagnostiky vzacnych onemocnéni a screening vzacnych onemocnéni
ZlepSeni léChy a kvality péce
ZlepSeni kvality zivota a socialniho za¢lenéni osob se vzacnym onemocnénim
Podpora védy a vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni
Sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologickych vzork( o vzacnych onemocnénich
Rozvoj zahrani¢ni spoluprace v oblasti vzacnych onemocnéni
Spoluprace se Svétovou zdravotnickou organizaci (WHO)

. Podpora a posileni role organizaci pacient(l se vzachym onemocnénim

. Posileni ti¢asti pacient(l se vzacnym onemocnénim z CR v klinickych zkougkach novych
léCivych pfipravk( na evropské Urovni

. Spoluprace s projektem Evropské Komise — EuroPlan

. Udrzitelnosti ¢innosti v oblasti vzacnych onemocnéni

. Ustaveni Meziresortni pracovni skupiny pro vzacna onemocnéni

= =2 OO NOOOBA~WNDN

-
A WNDN

Jednotlivé Ukoly a aktivity, které sméfovaly k naplnéni cild a opatfeni NSVO byly nasledné
specifikovany vramci trech tfiletych Narodnich akénich plant (NAP) na roky 2012-2014
(MZD 2012), 2015-2017 (MZD 2015) a 2018-2020 (MZD 2018a). Dostupné jsou vSechny tfi vydané
Narodni akéni plany, existuje pouze jedna zprava o napliiovani Narodniho akéniho planu, a to za
roky 2015-2017 (MZD 2018b).

NSVO 2010-2020 stanovila celkem &trnact opatieni, ktera systémoveé pokryvala vSechny klicové
oblasti péce o pacienty se vzacnym onemocnénim. Navazujici NAP, realizované béhem let
2012-2020, z téchto opatfeni obsahoveé vychazely a prakticky je napliiovaly.

Pfi porovnani NSVO 2010-2020 a Narodnich akénich plant lze identifikovat dva zakladni rozdily
v obsahu. Prvni se tyka oblasti, které byly ve strategii vyslovné vymezeny, avSak v NAP jiz nebyly
formulovany jako samostatna opatfeni. Jedna se zejména o:

— spolupraci se Svétovou zdravotnickou organizaci (WHO),
spolupraci s projektem Evropské komise EuroPlan,
posileni G¢asti pacientt v klinickych zkouskach novych léciv na evropské Urovni a
— oblast udrzitelnosti Cinnosti v oblasti vzacnych onemocnéni.

Druha oblast spociva v opacném smeéru — akéni plany byly rozSifeny o implementaci oblasti, ktera
v plvodnim strategickém dokumentu nebyla vyslovné vymezena, jako samostatné opatreni.
Jednd se o primarni a sekundarni prevenci, jez byla v Narodnich akénich planech pojata jako
specificka implementacni priorita.

23



Tab. 2 Prehled opatfeni a realizovanych aktivit pfedchozi Narodni strategie pro vzacha onemocnéni (2010-2020)

Ukoly v Narodnich

Opatreni Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

akcénich planech

Zfizeny portaly:
- vzacni.cz,vzacha-onemocneni.cz,
- informacni stranky NKCVO (nkcvo.cz)
- Ceskajazykova mutace orphanet.cz
- expertni stranky www.vzacnenemoci.nkcvo.cz
- webové stranky jednotlivych PO - priibézné aktualizovany a vylepSovany
- web novorozeneckého screeningu
- existence portalu pro podskupinu VO - vrozené vyvojové vady (vrozene-vady.cz)

Provoz a aktualizace
webovych portall pro RD

Ust i telefonni . . . .
. - cronni - CAVO provozuje telefonni helplinku od roku 2021

helplinky
On-line komunikace - Dfive poskytovalo poradnu NKCVO
aporadna pro VO - Provedena informacni kavmpar“l 0 existenci emailového poradenstviu PLDD a PLD*®
- Nyni provozuje poradnu CAVO s patronaci NKCVO cavo@vzacha-onemocneni.cz
CAVO: - seminafe o VO na vysokych $kolach,
1. ZlepSeni — webinare, komunilsa(:nl’a vzdélavaci kampané,
informovanosti —  konference ¢lend CAVO,
oVO —  spoluprace s médii,
Informovanost odborné —  Zpravodaj CAVO, Cavonoviny, CAVO podcast,
a laické vefejnosti o RD —  prizkum povédomi o VO a priizkum vefejného minéni,

—  Den vzacnych onemocnéni (CAVO + EURORDIS) - kampané v TV, tisku, socialni sité

— Odborné konference, kulaté stoly, jednani Vyboru pro zdravotnictvi Poslanecké snémovny

—  Zfizeni Odboru podpory prav pacientd, Pacientské rady ministra zdravotnictvi

—  Seminate SUKL a spoluprace s PO

—  Projekt ,,Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci NKCVO

Rozvoj a podpora vystupl
nejnovéjsich poznatkl o VO
z aktivit ERN a Center vysoce
specializované péce pro VO

- Rlzné konference a kongresy ¢lenskych statti EU

24


http://www.vzacni.cz/
http://www.vzacna-onemocneni.cz/
http://www.nkcvo.cz/
http://www.orphanet.cz/
http://www.vzacnenemoci.nkcvo.cz/
http://www.vrozene-vady.cz/
mailto:cavo@vzacna-onemocneni.cz

Opatreni

Ukoly v Narodnich

akcnich planech

Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

2.Vzdélavaniv

Odborna verejnost

(pre - a postgradualni
vzdélavani lékarl, stifedniho
zdravotnického personalu,
nelékafskych zdravotnickych
pracovnikd, celoZivotni
vzdélavani v této oblasti)

Vzdélaniv oblasti VO neni feSeno systémové

Specializovana centra poradaji kurzy a seminare

CAVO potada seminare pro studenty VS (LF, TUL)

NKCVO poradalo seminaie, workshopy;

NKCVO - 20 informacnich pfednasek pro détské lékare (2015)

Publikace vyzkumnych i pfehledovych ¢lankd ze strany NKCVO

Edice odbornych publikaci na téma VO (vzacné nadory)

Projekt ,,Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci NKCVO pomohl rozvijet
pregradualni a postgradualni vyuku

Odborna vefejnost - projekt

Projekt ,VCasna diagnostika“

oblasti VO »VCasna diagnostika“
Zapojeni PO do systému vzdélavani v oblasti VO,
Aktivity a akce Pacientského hubu (pacientskyhub.cz)
Portal pro pacienty a pacientské organizace (pacientskeorganizace.mzd.gov.cz)
i Ugast PO na spravnich fizenich pro LPVO (CAVO + SUKL)
Laicka vefejnost - . (. . s
A 3 PriruCka o cestovani za pfeshranicni péci
vzdélavani zastupcl PO e X
. Konference Clenu CAVO
v oblasti VO L . . . o - o
Narodni asociace pacientskych organizaci (NAPO) - aktivity a vzdélavani
Akademie pacientskych organizaci (APO)- seminare, individualni konzultace aj. akce
Aliance pro individualizovanou podporu (AIP) — aktivity a akce
Zapojeni do Rareconnect.org, RareBarometer priizkumd a do EURORDIS (vzdélavani)
Prekoncepéni screening - vybor SLG CLS JEP
Aktualizovany doporuc¢eny postup pro reprodukéni genetiku (2018)
3. Primami Prenatalni screening - sjednoceni doporuceni
a'sekundérni Prekoncepcni a prenatalni ~Zasady dispenzarni péce ve fyziologickém téhotenstvi“ (CGPS, 2015)
Blevence VO screening VO Spolecnost klinické biochemie + SLG vydaly ,,Doporuceni o lab. screeningu vrozenych vyvojovych vad“ (2018)

Uprava metodiky NRVV/NR reprodukéniho zdravi (UZIS, 2019)
Prenatalni diagnostika VO se stala soucasti péce o téhotné Zeny
Narodni ,,Doporuceny postup genetického diagnostického prenatalniho vySetfeni (PND)“
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RozSifovani celoploSného
novorozeneckého screeningu
o v€asnou diagnostiku VO

NS - screening sluchu, vySetieni kycelnich kloubl, screening vrozeného o¢niho zakalu (katarakty) a Novorozenecky
laboratorni screening (NLS).

NLS (aktualni metodicky pokyn ve véstniku MZD CR)

— od roku 2009 screening 13 onemocnéni,

— odroku 2016 screening 18 onemocnéni,

— pilotni projekt na zafazeni dalSich VO

E Zlep§en| Rozvoj center fetalni Rozvoj center Fetalni kardiologie a prenatalni diagnostiky srdecnich vad - existence center a pracovist i mimo
scr.eenlngl.J kardiologie fakultni nemocnice, v€etné soukromych zafizeni
R stiostiky SdruZeni expertnich
VO . P . Expertni pracovisté pro vzacné prenatalni a postnatalni VO IKEM
genetickych pracovist pro VO . o ixe . e
v kardiologii Existence a rozvoj dalSich expertnich pracovist
Projekt ,Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci NKCVO pomohl realizovat
Kvalita a dostupnost zavedeni novych metod molekularné cytogenetické a genetické diagnostiky pro potfeby prenatalni a postnatalni
diagnostickych laboratofi pro diagnostiky VO ; e .
VO Informace o dostupnosti laboratornich vySetfovacich metod pro VO na webu NKC Motol a SLG.cz
Informace pro laboratofe pfipravujici se k akreditaci dle ISO 15189 a zakona ¢. 373/2011 Sh.
Vydani rozhodnuti o zfizeni Narodniho koordinacniho centra pro vzacna onemocnéni (NKCVO)
Zanik tehdy existujicich center vysoce specializované péce pro VO (cysticka fibréza, dédi¢né metabolické poruchy,
epidermolysis bullosa congenita) po skon€eni platnosti statutu.
— NevyhlaSeni nové vyzvy MZD pro centra vysoce specializované péce podle § 112 zakona ¢. 372/2011 Sb.
—  Doporuéeni k centralizaci vydana Meziresortni a mezioborovou pracovni skupinou, NKCVO, CAVO a odbornymi
spolec¢nostmi nebyla v dobé platnosti NAP 2018-2020 naplnéna.
Zapojeni ¢eskych pracovist do Evropskych referencnich siti (ERN) — 8 poskytovatelll zdravotnich sluzeb / 26
Centralizace a koordinace odbornych pracovist/ i€astv 17 ERN.
5. Zlep$eni a integrace pé&e pro pacienty —  Zapojeni do ERN potvrdilo kvalitu ¢eskych specializovanych pracovist na zakladé pfisnych kritérii Evropské
dostupnosti a sVO komise. i}
kvality pé&e pro Zapojeni do ERN mélo usnadnit vyhlaSeni vyzvy pro centra vysoce specializované pécev CRv roce 2018,

pacienty s VO

uskute¢néno aZz v roce 2022 (v novele zakona €. 372/2011 Sb. (v platnosti od 2022) § 113a, kde je podminka €lenstvi
v ERN zakotvena.)
Navrh sité dalSich vysoce specializovanych center pro RD a udéleni statutu jednotlivym pracovistim
Rozvoj pfeshrani¢ni péce - Zaklad je smérnice 2011/24/EU o uplatiovani prav pacientd v pfeshrani¢ni péci
Narodni kontaktni misto pro pfeshrani¢ni péci (NCP)
— Kancelar zdravotniho pojisténi (KZP) funguje jako Narodni kontaktni misto pro pfeshrani¢ni zdravotni péci -
jeden z povinnych prvkd smérnice 2011/24/EU
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https://novorozeneckyscreening.cz/cs/program/screening-sluchu/
https://novorozeneckyscreening.cz/cs/program/screening-dysplazie-kycelniho-kloubu/
https://novorozeneckyscreening.cz/cs/program/screening-vrozene-katarakty/

5. ZlepSeni
dostupnostia
kvality péce pro
pacienty s VO

Informace o preshraniéni pé&i u CAVO ,Jak funguje pfeshranicni péce a jaké predpisy se ji tykaji“

Specialni zprava Evropského Ucetniho dvora o pfeshranicni péci (2019) shrnuje stavimplementace smérnice
2011/24/EU, zminuje VO a roli ERN jako kliCovou oblast (https://op.europa.eu/webpub/eca/special-reports/cross-
border-health-care-7-2019/cs)

Doporucené postupy v
diagnostice a lécbé
vybranych VO (v€etné
postupl v o$etiovatelstvi)

Ugelnd a véasné
farmakoterapie pomoci LPVO
v navaznosti na mezinarodné
uznavané standardy a
doporucené postupy, véetné
zajisténi v€asné dostupnosti
komplexni léCby VO na Urovni
standardl EU

Vypracovani doporuéenych diagnostickych postup(i pro vybrana VO ve spolupraci NKCVO a SLG CLS JEP (2017-
2020)

Zpfistupnéni doporucenych postupt na webu Spolecnosti lékarské genetiky a genomiky (SLG) - slg.cz/doporuceni/
Podpora aplikace novych poznatkil v diagnostice a lé¢bé VO prostfednictvim GACR, TACR, AZV CR

Snaha o zavadéni standard( péce pro jednotliva vzacna onemocnéni — dosud nerealizovano

Financovani projektt z dotacnich program( MZD (Narodni akéni plany a koncepce 2015; Rozvojové projekty
zdravotni péce 2016 a 2017)

Nerealizovano zavedeni jednotnych doporucenych postup(i / standard( péce i v oSetfovatelstvi

Projekt ,,Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci NKCVO pomohl zdokonalit
komplexni péci o pacienty s vyuzitim zkuSenosti norskych zdravotnich sluzeb

Zakotveni termin(l ,vzdcna onemocnéni“ a ,léCivé pfipravky pro VO“ do Ceské legislativy — zakon ¢. 48/1997 Sb.,
ucinnost od 1. 9. 2015, v souladu s Nafizenim (ES) €. 141/2000

Zapojeni SUKL do mezinarodnich struktur pro koordinaci pistupu k LPVO

— Gi¢ast SUKL jako pozorovatele ve skupiné MoCA (Mechanismus koordinovaného pfistupu

k léCivym pripravkdm pro VO)

Aktualizace vefejné dostupného prehledu registrovanych légivych pfipravké pro VO v CR

Projekt ,,Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci NKCVO pomohl zdokonalit
farmakoekonomicky odhad diagnostickych a lé¢ebnych nékladl na vybrana VO

Nedoslo ke zkraceni délky spravniho fizeni pro schvaleni thrady LPVO (orphan drugs)

Nedoslo k zajisténi véasné dostupnosti komplexni l&cby VO na Urovni standard( EU

Vznik Center vysoce
specializované péce pro VO
dle §112 zakona
372/2011Sh.,

V obdobi 2015-2020 neprobéhlo udélovani statutl CVSP-VO dle klasifikace ERN.

Ceska pracovisté se zapojila do ERN (od 2017)

Oficialni zakotveni ERN v komunikaci MZD

MZD v roce 2017 publikuje oficialni informaci o ERN, odkazuje na smérnici 2011/24/EU

o preshrani¢ni péci a zdQraznuije, Ze ¢lenské staty maji podporovat ERN zejména v oblasti VO
Viytvofeni zazemi a administrativni podpory provozu ERN - NKCVO a Orphanet tym

Podpora financovani ERN ze strany EU
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https://op.europa.eu/webpub/eca/special-reports/cross-border-health-care-7-2019/cs
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Opatieni

Podpora a rozvoj aktivniho
zapojeni do mezinarodnich
aktivit ERN, zapojeni
pacientli do ePAG

Ukoly v Narodnich

akenich planech

Zapojeni do ePAG mozné od vzniku ERN - do roku 2020 nevyuzito

Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

6. ZlepSeni
kvality Zivota a
socialniho
zaclenéni osob
sVO

Zavedeni systému MKF (ICF)
adalSich nastroj pro
posouzeni funkéniho stavu
do SirSi klinické praxe

Vzdélavani odborné
verejnosti o systému MKF

Publikace elektronickych podkladd k MKF.
Zavedeni elektronického formulare ICF Checklist.
Publikace dotazniku WHODAS 2.0.
Priprava Ceské verze Barthelové testu a SF-36.
Zahéjeni jednani instituci k implementaci MKF (MZD, MPSV, CSU, UZIS).
Ptiprava MKF jako oficilni klasifikace prostfednictvim Sdéleni CSU.
Pilotni studie klasifikace pacient( podle funkéniho stavu (1. LF UK+ VFN).
Studie proveditelnosti sbéru dat o funkCnim stavu prostfednictvim MKF
—  Publikovana studie na téma aplikace MKF v praxi https://cejph.szu.cz/doi/10.21101/cejph.a4140.pdf
— Studie ,,Use and evaluation of the Czech version of the SF-36 questionnaire...” validovala ¢eskou verzi SF-36
v praxi https://cejph.szu.cz/artkey/cjp-200002-0006_Use-and-evaluation-of-the-Czech-version-of-the-SF-36-
questionnaire-self-reported-health-status-of-medical-stude.php?l=cz

Kurzy pouzivani MKF organizované Klinikou rehabilitacniho lékafstvi 1. LF UK a VFN.
PFiprava podklad(i UZIS pro tvorbu klinickych formulaid MKF pro specifické diagndzy/situace.
Vyuziti mezinarodniho projektu ICF Core Sets jako metodického zakladu pro tyto formulare.

Zdravotné-socialni sluzby
(»zdravotné-socialni
pomezi“)

Zvani zastupc( MPSV na pacientska setkani na MZD pro zlepSeni spoluprace.

Spoluprace MPSV, MZD a organizaci osob se zdravotnim postiZzenim na koordinaci rehabilitace.
ZvySeni pfispévku na péci - posileni dostupnosti sluzeb pro osoby zavislé (v€etné osob s VO).
Ztizeni mezirezortni pracovni skupiny k problematice socialné-zdravotnich sluzeb.

Publikace ,,Zdravotné-socialni pomezi v socialnich sluzbach od Charita CR

Rozvoj a podpora paliativni
péce uVO

Projekt ,,Rozvoj paliativni pé&e u pacientl se vzacnymi onemocnénimi (CAVO, NF Avast)

Priizkum ,,Potfeby pacientl se vzacnymi onemocnénimi a jejich rodin v ramci paliativni péce v CR“
Seminaf v Poslanecké snémovné - ,Komplexni a podplrna péce uvzacnych onemocnéni“ (2019)
Konference CAVO a odborné akce (na téma paliativni péée u VO)

Vznik a rozvoj Centra paliativni péce a Vznik détské sekce paliativni mediciny pfi odborné
spole&nosti CSPM CLS JEP
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Opatreni

Ukoly v Narodnich

akcnich planech

Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

7. Podpora
zakladniho a
aplikovaného
vyzkumu v
oblasti VO

Ugelové podpora védy a
vyzkumu v oblasti VO - na
narodni drovni

Projekty v rémci AZVCR, GACR; TACR pro VO nevypsany

UrCeni pfiCin vzacnych geneticky podminénych nemoci - pediatrie Projekt AZV NV15-28208A (2015-2018)
(https://starfos.tacr.cz/en/projekty/NV15-28208A)

Pokracovani téhoz konceptu - rozSifeny projekt Projekt AZV NV19-07-00136 (2019-2022)
Spolufinancovani vyzkumél (NCMG, CEITEC, BIOCEV) na vzacna genetickd onemocnéni GACR

Ugelové podpora védy a
vyzkumu v oblasti VO - na
mezinarodni Urovni

Ugast na mezinarodnich projektech E-rare.org (konec r. 2017)

Zapojeni do vyzkumnych konsorcii (projekt RD-connect.eu, RD-neuromics.eu a eurenomics.eu 7 - ramcovy
program EU, Horizon 2020 - VisionNMD, Solve-RD)

ukoncena realizace projektu ,,Narodni koordinaCni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN v Motole“ v gesci
NKCVO

Rozvoj spoluprace
fakultnich a mimofakultnich
védeckych pracovist a lék. a
nelék. fakult

Spoluprace NKCVO s Akademii véd CR - Biocev a Biotechnologickym tstavem pfi fe$eni projekt

v oblasti VO v oblasti molekularni patogenetiky

Spolupréace s Oddélenim genetické ekotoxikologie a nanotoxikologie - Ustavu experimentélni mediciny AV CR,
V.v.i., Praha

Institucionalni podpora na
mezinarodni spolupréci CR
ve vyzkumu a vyvoji v oblasti
VO

Zapojeni CR (MSMT) do iniciativy ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases (2017)

Umoznéni ucasti Ceskych vyzkumnych organizaci ve vyzvach ERA-Net na projekty vyzkumu vzacnych onemocnéni
(financovaniod r. 2018)

Ugast CR na evropské iniciativé E-Rare-3 (2014-2019)

Zapojeni CR do pfipravy a realizace programu European Joint Programme Cofund on Rare

Diseases (EJP RD) (od r. 2017)

Zarazeni EJP RD do ramcového programu Horizon 2020

Podpora vyhlaSovani mezinarodnich vyzev na vyzkumné projekty zamérené na VO

Zapojeni stakeholder(l do EJP RD - vyzkumné organizace, vyzkumné infrastruktury, pacientské organizace,
regulacni organy a podnikovy sektor
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Opatreni

Ukoly v Narodnich
akcnich planech

Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

8. Sjednoceni a
rozvoj shéru dat
abiologickych

Narodni sbér dat v oblasti VO,
zlepSovani metodik sbéru
téchto dat podpora ucasti na
mezinarodnich  projektech
sbéru datv oblasti RD

Moznost vykazovani ORPHAkAd( v Narodnim registru vrozenych vad (NRVV)

Preklad terminologie Orphanet do CZ

Majorita onemocnéni zadavana stale s pomoci MKN-10

Zavadéni podrobnéjsich klasifikacnich systém( (OMIM, OrphaCodes, SSIEM) do NRRZ a do datového standardu
Shér dat o VO limitovan nedostatec¢nou podrobnosti MKN-10

Tvorba minimalniho datového modelu pro VO (MDS RD)

Ztizeni odbornych registrd vzacnych onemocnéni v ramci jednotlivych medicinskych odbornosti (2012-2014)

Platnost GDPR v CR - Natizeni (EU) 2016/679 zacalo pfimo platit i pro zdravotnicka data - véetné databazi,
registril a biobank
Novy ¢esky zakon €. 110/2019 Sh., o zpracovéni osobnich tdajl
Metodika implementace GDPR pro zdravotnictvi (MZD + UZIS, 2018)
- ,Jakimplementovat Nafizeni (EU) 2016/679... ve zdravotnictvi“

gERIK! 0 VO - ,Jakimplementovat GDPR v ambulantni sfére“
Pravni ramec sbéru dat a — Préavni aspekty odbéru vzorkd pro diagnostiku a vyzkum VO jsou feSeny v souladu s § 28 a § 29
biologickych vzork(i , zakona ¢. 373/2011 Sb.
—  Uprava shéru dat a biologickych vzork{ v souladu s GDPR - zdkon ¢. 110/2019 Sh., o zpracovani osobnich tdajd,
ve znéni pozdéjSich predpist
—  Projekt shéru dat dle MKN 11
- konference Klasifikon 2018 - hlavni téma MKN-11 a jeji implementace, véetné dopad(l na sbér dat, prednasky
UzIS aMzD
- konference Klasifikon 2019 - prezentace o implementaci MKN-11v CR, \&. zminky o pilotnich projektech
SNOMED CT a pfipravé datového modelu pro MKN-11
—  Zapojeni PO do Meziresortni a mezioborova pracovni skupiny pro vzacna onemocnéni
9. Podporaa Spoluprace s PO v CR, rozvoj —  zapojeni CAVO a NKCVO do Meziresortni a mezioborové pracovni skupiny pro VO pfi MZD
P°5"le."" r‘fle spoluprice s  evropskym - ZastfeSeni pacientskych organizaci prostfednictvim CAVO
geanizac sdruzenim EURORDIS —  Aktivni &lenstvi CAVO v EURORDIS (aplikace poznatkd v CR)
pafslerltu 93 —  Jmenovani predsedkyné CAVO do Pacientské rady ministra zdravotnictvi
vzacnym

onemocnénims
VO

CAVO - Aktivni prosazovani legislativnich zmén v oblasti vzacnych onemocnéni a lé&iv pro vzacna onemocnéni

Podpora €innosti
pacientskych organizaci

Zavedeni a rozvoj Akademie pacientskych organizaci (APO) pro profesionalizaci PO
Realizace dal$ich vzdélavacich projektl pro pacienty a pacientské organizace ze strany riznych instituci a firem.
CAVO a dalsi PO absolvovaly audit ,Znacka spolehlivosti“
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Opatieni

— Moznost zapojeni pacientskych organizaci do grantll podporujicich jejich ¢innost

(MZD, vlada CR, MPSV, soukromé grantové programy)

— Nardst nabidky kvalitnich soukromych grant( na podporu pacientskych organizaci

Podpora fungovani a provozu
pacientskych organizaci (web
stranky, preklady odbornych
materiald atd.)

Ukoly v Narodnich

akénich planech

- CAvO

- Dotace ze strany MZD CR - na informac&ni kampafi ke zvy3eni povédomi, véasna diagnostika VO, rozvoj webu
vzacnha-onemocneni.cz, Informacéni kampan ke dni VO a zvy$ovani informovanosti = celkem 11 dotacnich titulli
- Dotace ze strany Ufadu préace CR (4)
- Dotace ze strany Ufadu vlady CR (5) - podpora spolk zdravotné postizenych, Rok pro VO,
koordinace aktivit podpory VO, koordinace a podpora VO 2019, ZajiSténi sluZeb pro pacienty s VO

—  Béhem let 2012-2020 podporovany riizné PO zabyvajici se VO nékolika stovkami dotaci

(https://www.hlidacstatu.cz/)

—  Preklady doporuceni EURORDIS / ERN do ceStiny
—  Orphanet - Ceska terminologie VO (2016-2017)
—  Profesionalizace pacientskych organizaci - APO
—  Znacka spolehlivosti (AVPO CR)

10. Meziresortni
amezioborova
spoluprace

Koordinace plnéni tikold
vyplyvajicich z NSVO 2010-
2020 a pfislusnych akénich
pland.

Ustanoveni Meziresortni a mezioborova pracovni skupina pro VO (MPS VO) (2010)
Koordinace plnéni tikolll a aktivit MPS VO vychézejici z NSVO 10-20 a 2NAP VO,
Pribézné informace a predkladani zprav o plnéni NAP 2018-2020 - neni k dispozici
ZajiSténi uspésného zapojeni Ceskych pracovist do siti ERN

Zprava plnéni NAP 2015-2017

Koncepc¢ni zajisténi véasného
pfistupu k péci a lé¢bé / k
novym moznostem léchy
(Orphanim) v souladu s
pfistupem v ostatnich
vyspélych zemich EU a
legislativni Uprava

Cinnost MPS VO - pr(ibézné informace a pfedkladani zprav o plnéni NAP 2018-2020 - neni vefejné k dispozici

S Uc¢innostiod 1.1.2015 doplnény do zakon €. 48/1997 Sb., o vefejném zdravotnim pojiSténi pojmy souvisejici s VO
Nedoslo ke zkraceni spravniho fizeni pro schvaleni Ghrady LPVO

SUKL zapojen do pracovni skupiny MoCa

PFehled registrovanych LPVO v CR

Koordinace ¢innosti ERN a
rozvoj informacniho portalu

Cinnost MPS VO, priibéZné informace a predkladani zprav o plnéni NAP 2018-2020 - vefejné neni k dispozici
Zapojeni ¢eskych pracovist do ERN - 2NAP - zapojeno 8 poskytovateld ZP a 26 pracovist

NKCVO plni koordinacni roli

Rozvoj portalu vzacni.cz, vrozene-vady.cz a emailové helplinky
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Opatreni

11. Zahranicni
spolupracev
oblasti VO

Ukoly v Narodnich

akcnich planech

Spoluprace na mezinarodni
Urovni v oblasti VO, vyména
zkuSenosti, dat, informaci
komise

EURORDIS

Konkrétni realizované aktivity do roku 2020

Mezinarodni workshopy pro EU projekty - 3Gb-test.eu, Human Genome Variation Society
Spoluprace s EAHC DG Sanco

grantova konsorcia RD-Connect.eu, RD-Action.eu

Spoluprace IRDIRC.org a COMP EMA

Spoluprace v ramci projektu
Evropské komise
EuroPlan/EURORDIS

Spoluprace CAVO a EURORDIS

Rozvoj spoluprace NKCVO a CAVO s norskym centrem Frambu.no

Ugast PO na vzdélavacich seminafich ve Frambu

Ugast ¢eskych zastupcll ERN na mezinarodni pfednasce v ramci projektu Europlan

Podporavzniku a rozvoje ERN prostfednictvim pfednasky v ramci projektu Europlan na zasedani Meziresortni a
mezioborové pracovni skupiny.

Jednotna klasifikace VO do
pripravované aktualizace
MKN-11 a ve spolupracis
konsorciem Orphanet.

Vykazovani ORPHAkAd( v Narodnim registru vrozenych vad (od roku 2016)
Preklad kompletni terminologie Orphanet pro vzacna onemocnéni do Ceského jazyka (2016-17)
Spoluprace s konsorciem Orphanet na zac¢lenéni ORPHAkAd G do MKN-11
Uvahy UZIS o rozsifeni moznosti vyuZiti ORPHAKSd( v dalsich zdravotnickych datovych sbérech
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1 PECE ZAMERENA NA PACIENTA

Vzacna onemocnéni predstavuji velmi rozmanitou skupinu diagnéz — mohou postihovat
kteroukoliv organovou soustavu a ovliviiovat rlst, vyvoj, pohyb, smyslové vnimani, kognitivni
funkce i schopnost samostatného zivota. Mnoha z nich znamenaji vazné ohrozeni zivota, jina pak
chronicky a dlouhodobé zhorsujici se kvalitu Zivota pacient( i jejich rodin. Kromé samotného
onemocnéni Celi pacienti Casto i dalSim pfekdzkam — obtizim pfi stanoveni diagnézy, omezené
dostupnosti specializované péce, potfebé koordinace rlznych odbornosti aabsenci
systematického propojeni zdravotnich a socialnich sluzeb.

Péce zaméfena na pacienta je zaloZzena na zdravotni péci, ktera respektuje individualni
preference, hodnoty a potfeby pacienta pfi klinickém rozhodovani. Tento pfistup vnima pacienta
jako aktivniho partnera, jenz se spolupodili na planovani péce. Jeho zdkladem jsou respekt
a dastojnost pacienta, schopnost efektivné komunikovat své potieby a aktivné se zapojit do
rozhodovacich procest. Duraz je kladen na komplexni pohled, jenz zahrnuje nejen medicinské,
ale také psychologické, socialni, duchovni a kulturni potfeby pacienta.

S témito principy Uzce souvisi i informovanost pacientll a jejich rodin, kterd predstavuje
nezbytny predpoklad skutecné participace na péci. Pacienti s VO a jejich blizci ¢asto cCeli
vyraznému informacénimu deficitu. Kvalitni informaéni a edukacni podpora je proto zasadnim
nastrojem pro posilovani autonomie pacientl a schopnosti podilet se na rozhodovani o péci.
Zaroven pfispiva ke zlepseni adherence k léCbé&, orientaci ve zdravotnim systému a celkovému
zvysSeni kvality Zivota pacient( i jejich rodin.

1.1 Zapojeni pacientt a jejich blizkych do péce a rozhodovacich procesii

Zapojeni pacientl a jejich blizkych do péce pfedstavuje jeden z kliGovych principti moderniho
zdravotnictvi. PéCe je zalozena na partnerském vztahu mezi pacientem, jeho rodinou
a zdravotniky, ktery podporuje aktivni i¢ast pacienta narozhodovani o vlastni [é¢bé. Tento pFistup
vychazi ze srozumitelné acitlivé komunikace, transparentniho planovani péce arespektu
k individualnim potfebam pacienta. Soucéasti tohoto modelu je zapojeni rodiny, kterd mize
plsobit jako pecujici osoba i psychicka podpora.

Aktivni Ucéast pacientll ajejich blizkych na rozhodovani pfispiva kindividualizaci péce
aumoznuje jeji lepsi pfizplsobeni potfebam jednotlivce. Informovany pacient dokaze lépe
komunikovat své potfeby. Rodina ma pfistup k potfebnym informacim i konzultacim a mdze byt
zapojena do planovani péce, pokud si to pacient pfeje. Tento pfistup zahrnuje pravidelny sbér
zpétné vazby od pacient( a spolupraci s pacientskymi organizacemi, které pomahaji se sdilenim
zkuSenosti i orientaci v systému.

1.1.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Zapojeni pacientu do pécée

Zakladni podminky pro zapojeni pacientt a jejich blizkych do péée a rozhodovacich procesu
predstavuje v CR legislativni rdmec, konkrétné napt. 8§ 28-46 Zakon &. 372/2011 Sb. zakon
o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbach), ve znéni
pozdéjsich predpisl’. Zakon upravuje prava a povinnosti pacient( a jejich blizkych nasledovné:

! §28-46 Z4kon &. 372/2011 Sh., zakon o zdravotnich sluzbéach a podminkéch jejich poskytovani (zékon o zdravotnich
sluzbéch), ve znéni pozdéjsich predpist. Online. In: Shirka zakont Ceské republiky. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
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Pacient je informovan, respektovan a zapojen do rozhodovani

Pacient ma pravo na poskytovani zdravotnich sluzeb na nélezité odborné uUrovni.

Sluzby jsou pacientovi poskytnuty s jeho svobodnym a informovanym souhlasem (neni-Lli
stanoveno zakonem jinak).

Pacient ma pravo na Uctu, dlistojné zachazeni, na ohleduplnost a respektovani soukromi
pfi poskytovani zdravotnich sluzeb v souladu s charakterem poskytovanych sluzeb.
Poskytovatel zdravotnické péCe ma povinnost zajistit, aby byl pacient srozumitelnym
zpUsobem v dostateéném rozsahu:

e informovan o svém zdravotnim stavu a

e navrzeném individualnim é¢ebném postupu a vSech jeho zménach (dale jen
»informace o zdravotnim stavu®),

e umoznit pacientovi nebo osobé uréené pacientem klast doplnujici otazky
vztahujici se k jeho zdravotnimu stavu a navrhovanym zdravotnim sluzbam, které
musi byt srozumitelné zodpovézeny.

Pacient se mlZe vzdat podani informace o svém zdravotnim stavu, popfipadé mUze urcit,
které osobé ma byt podana.

Pravo byt doprovazen dalsi osobou

Pacient ma pfi poskytovani zdravotnich sluzeb dale pravo na:

nepretrzitou pfitomnost zakonného zastupce ... je-li nezletilou osobou,

nepretrzitou pfitomnost opatrovnika ... je-li osobou, jejiz svépravnost je omezena ...
pfitomnost osoby blizké nebo osoby uréené pacientem, a to v souladu s jinymi pravnimi
predpisy a vnitfnim fadem, a nenarusi-li pfitomnost téchto osob poskytnuti zdravotnich
sluzeb; ...

Pfistup rodiny k informacim

Pokud to vyZaduje zdravotni stav/povaha onemocnéni, mUze poskytovatel predat
nezbytné informace osobam, které budou o pacienta osobné pecovat, a to pro zajisténi
péce ¢i ochranu jejich zdravi.

Pacient m(ze pfi pfijeti do péce urcit osoby, které mohou byt informovany o jeho
zdravotnim stavu, mulzZe urdit, zda tyto osoby mohou nahlizet do zdravotnické
dokumentace a jakym zplsobem mohou byt informace o jeho zdravotnim stavu
sdélovany.

Neni-li pacient schopen urcité osoby urcit, maji osoby blizké pravo na aktualni informace
o zdravotnim stavu a na vypisy/kopie dokumentace.

U nezletilych pacientd a u pacientll s omezenou svépravnosti nalezi pravo na informace
a kladeni otazek zdkonnému zastupci/opatrovnikovi a také pacientovi, je-li pfimérené
rozumové a volné vyspély.

Konzultovani planu péce, srozumitelné vysvétleni moznosti léCby

Poskytovatel je povinen:

zajistit, aby byl pacient srozumitelnym zplsobem v dostate¢ném rozsahu informovan
o svém zdravotnim stavu a o navrzeném individualnim lé¢ebném postupu a vSech jeho
zmeénach,

umoznit pacientovi nebo osobé uréené pacientem klast dopliujici otazky vztahujici se
kjeho zdravotnimu stavu a navrhovanym zdravotnim sluzbam, které musi byt
srozumitelné zodpovézeny,
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e zajistit, aby byl pacient seznamen se svymi pravy a povinnostmi pfi poskytovani
zdravotnich sluzeb a vnitfnim fadem; vnitfni fad nesmi zasahovat do prav pacienta nad
miru, ktera je nezbytné nutna zejména pro fadny chod zdravotnického zafizeni
a respektovani prav ostatnich pacientd,

e zajistit sestaveni, koordinaci a realizaci individualniho lé¢ebného postupu a komplexnost,
navaznost a koordinovanost poskytovanych zdravotnich sluzeb,

e zajistit, aby byl pacient informovan o dalSich zdravotnich sluzbach a dalSich moznych
socialnich sluzbach, které mohou zlepSit jeho zdravotni stav, zejména o moZznostech
socialni, pracovni a pedagogické rehabilitace.

Informace o zdravotnim stavu obsahuiji:

e P¥icinu a plvod nemoci, jeji stadium a predpokladany vyvoj, jsou-li tyto informace znamy.

e Ugel, povahu, predpokladany pfinos, mozné dsledky a rizika navrhovanych zdravotnich
sluzeb, véetné jednotlivych zdravotnich vykon(.

e Jiné moznosti poskytnuti zdravotnich sluzeb, jejich vhodnost, pfinosy arizika pro pacienta.

e Informace o dalSi potfebné léCbé.

e O omezenich adoporucenich ve zplsobu Zivota s ohledem na zdravotni stav.

e MozZnostvzdat se podaniinformace o zdravotnim stavu podle § 32.

e Moznost urcit osoby podle 8§ 32 a 33 nebo vyslovit zakaz podavani informaci o zdravotnim
stavu.

Pacienti maji moZnost podilet se na rozhodovani o své péci, napfiklad prostfednictvim ziskani
tzv. Druhého nazoru (second opinion) (VZP 2022), tedy posouzeni svého zdravotniho stavu i
navrhovaného lé¢ebného postupu jinym lékafem. Toto pravo vychazi z principu informovaného
souhlasu a zasady spolurozhodovani o poskytované péci podle vySe zminéného zakona. Druhy
nazor pomaha pacientliim lépe se orientovat v moznostech léCby, potvrdit nebo upfesnit diagnézu
a posiluje ddivéru mezi pacientem a zdravotnikem.

Poskytovatel zdravotnich sluzeb ma povinnost zajistit, aby jinému poskytovateli nebo jinému
zdravotnickému pracovnikovi, od nichz si pacient vyzadal konzulta¢ni sluzby, byly zpfistupnény
informace vedené o zdravotnim stavu pacienta ve zdravotnické dokumentaci, které jsou pro
poskytnuti konzultaénich sluzeb nezbytné nutné.

Zapojeni pacientd do rozhodovani je v souladu s principy participativni péce, kterd je bézna
i vdalSich zemich EU, v praxi se muze liSit podle narodnich systému a dostupnosti podpory. Na
evropské Urovni posiluje prava pacientl Rada Evropy i Evropsky parlament. Rada Evropy ve svém
doporucéeni Rec(2000)5 (COUNCIL OF EUROPE 2000) zdtraznuje potfebu aktivniho zapojeni
pacientl a pacientskych organizaci do rozhodovacich procest ve zdravotnictvi. Toto doporuceni
vyzyva ¢lenské staty k zajisténi icasti obcand navsech Urovnich rozhodovani o zdravotni péci, coz
je povazovano za kliGovy prvek demokratického procesu a efektivniho fungovani zdravotnickych
systémd.

Preshranic¢ni péce

Preshraniéni pédée je upravena Smérnici Evropského parlamentu a Rady 2011/24/EU (EVROPSKY
PARLAMENT A RADA EVROPSKE UNIE 2011) o uplatriovani prév pacientt v pfeshraniéni zdravotni
péci. Stanovuje pravidla pro usnadnéni pristupu k bezpecné a kvalitni zdravotni péci a podporuje
spolupraci mezi ¢lenskymi staty. Stanovuje také povinnost ¢lenskych statl zridit tzv. Narodni

kontaktni misto (National contact point, NCP). V CR tuto funkci plni Kancelaf zdravotniho
pojisténi (KZP) (PORTAL VEREJNE SPRAVY 2025).
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Ztizeno bylo také Narodni kontaktni misto pro elektronické zdravotnictvi (NCEZ 2023a)
(National Contact Point for eHealth —- NCPeH), jehoz spravcem je MZD CR a provozovatelem Kraj
Vysocina. NCPeH (NCEZ 2023b) je informacni systém verejné spravy, ktery slouZzi pro preshrani¢ni
i vnitrostatni predavani zdravotnické dokumentace mezi poskytovateli zdravotni péce. Umoznuje
bezpecné sdileni Udajll o pacientech v ramci evropské infrastruktury MyHealth@EU (napft.
pacientsky souhrn a eRecept), pficemz neuklada samotna zdravotni data, ale pouze metadata
o pfenesenych transakcich. Pacienti mohou prostfednictvim Portalu obcéana ziskat pfistup ke
svému pacientskému souhrnu, ktery je definovan jako soucééast zdravotnické dokumentace ve
vyhlasce €. 444/2024 Sb., o zdravotnické dokumentaci. Tento systém napf. umoznuje oSetfujicim
lékaFfam v jinych élenskych statech EU bezpeéné ziskat zakladni idaje o pacientovi z CR.

Zapojeni pacientt do péce v ramci jednotlivych ERN - projekt SYPOVO

V ramci dotaznikového Setfeni v projektu SYPOVO (MZD 2024) na otazku tykajici se zapojeni
pacientll do procesu rozhodovani o vySetfovacim a léCebném planu odpovédélo celkem
53 pracovist. 94 % znich uvedlo, Ze zapojeni pacientdl do péce je u nich zavedeno,
6 % (3 pracovisté) odpovédélo, Ze nikoli (MZD 2024). Z obsahové analyzy otevienych odpovédi na
otazku tykajici se konkrétnich zplisobU zapojeni pacientl vyplynulo, Ze nejvétsi podil predstavuje
sdilené rozhodovani o péci (45 % tvrzeni), kdy pacient &i rodina aktivné participuji na vybéru
a schvalovani léGebnych postupll. Déle se objevovala témata jako edukace a vysvétlovani lécby
(14 %), informovany souhlas a poskytovani informaci (12 %), komunikace a konzultace s lékafem
nebo rodinou (12 %) a individualni pfistup (10 %). Okrajové byla zmifovana spoluprace
s pacientskymi organizacemi (4 %) a ve 2 % byly zminény pfipady omezeného zapojeni pacient(.
Tyto vysledky ukazuji, Ze ve vét$iné center je zapojeni pacientl do rozhodovani jiz v néjaké formé
soucasti péce (MZD 2024).

Zapojeni pacientskych organizaci a jejich role v péci o pacienty s VO

Pacientské organizace jsou neziskové subjekty, které sdruzuji pacienty s riznymi, jak béznymi,
tak vzacnymi onemocnénimi, jejich rodiny a blizké. Jejich hlavnim cilem je podporovat pacienty
v jejich Zivotni situaci a pomahat jim lépe se orientovat v systému zdravotni a socialni péce.

V Ceské legislativé je pouzivan pojem organizace pacientského segmentu, ktery zahrnuje:

e pacientské organizace (PO) (sloZené prevazné z pacientl a jejich zastupcl)

e aorganizace na pomoc pacientim (zaméfené spiSe na poskytovani sluzeb apodporu

pacientd).

Organizace, které splni podminky stanovené zakonem (§113 f zakona &. 372/2011 Sb.,), mohou
byt na jejich zadost zapsany do Seznamu pacientskych organizaci (MZD 2025c) vedeného MZD
CR. Zapsané organizace mohou zastupovat pacientskou vefejnost v fizenich a procesech, pokud
to zakon stanovi nebo pokud je k tomu pfizve organ vefejné moci.

PO mohou byt zapsané v Seznamu pacientskych organizaci nebo mohou pUsobit mimo tento
seznam. Zapsané organizace spliuji zakonné podminky a mohou oficialné zastupovat pacienty
v fizenich a poradnich orgdnech ministerstva. Nezapsané subjekty plni stejné zakladni funkce
(podpora pacientd, informovanost, komunitni ¢innost, osvéta apod.), funguji podle obecné
legislativy pro neziskové organizace — zejména Obcanského zakoniku (8 214 a nasl., § 402 a nasl.)
a dalSich predpist upravujicich Gcetnictvi, transparentnost a ¢innost neziskovych subjektd.
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Podporu PO zprostifedkovava webovy Portél pro pacienty a pacientské organizace?, ktery slouzi
jako centralni informaéni misto spravované MZD CR. Portal poskytuje prehled registrovanych PO,
informace o jejich ¢innosti, vzdélavaci materialy, aktualni zpravy z oblasti zdravotnictvi a pfistup
k néstrojim pro profesionalizaci organizaci a podporuje jejich propojeni s pacienty, odborniky
i vefejnou spravou.

Abecedni seznam organizaci pro pacienty nejen s VO na Portale pro pacienty a PO.
Moznost Vyhledani PO podle ndazvu nemoci nebo zdravotniho problému, podle diagnostické
skupiny dle MKN-10, kraje plsobnosti a vékové skupiny pacienta.

Pacientska rada® je staly poradni organ Ministra zdravotnictvi CR, sloZeny ze zastupc(l PO, ktery
zprostfedkovava hlas pacientll na ministerstvu. Rada se podili na pfipominkovani legislativnich
i nelegislativnich material(l a vydava stanoviska. Proaktivné zfizuje pracovni skupiny zamérené na
rizné oblasti, jako jsou: zdravotnické prostiedky, inovativni éCba, zdravotné-socialni pomezi,
dusevni zdravi, celiakie, eHealth, systémové financovani PO, prava pacient(l a dostupnost péce
a uhrad. Na ¢innost Pacientské rady navazuje Pacientsky hub.

. " Pacientsky hub* vytvafi prostor pro spolupraci pacientd,

*® PaC|entSky hUb odbornik(l i vefejnosti v oblasti zdravi. Jeho cilem je

podporovat profesionalizaci PO a posilovat jejich

schopnost Ucinné zastupovat pacienty. K hlavnim aktivitam patfi vzdélavaci programy, osvétové

akce a provoz sdileného pracovniho a komunitniho prostoru zameéreného na rozvoj organizaci,
komunikaci, fundraising a orientaci ve zdravotnim systému.

Seznam 240 PO zabyvajici se nejen vzacnymi onemocnénimi na portale
Pacientského hubu.

Narodni asociace pacientskych organizaci (NAPO)® je zastieSujici sdruZeni, které spojuje riizné
pacientské organizace. Cilem NAPO je prosazovat zajmy pacient(l vici statni spravé, podilet se na
tvorbé zdravotni politiky a podporovat ¢lenské organizace v jejich rozvoji. NAPO nabizi svym
¢lendim vzdélavaci programy, odborné konference, networking a zazemi pro efektivni zastupovani
pacientll v jednanich s institucemi a dal$imi partnery.

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO)® je jednim zvyznamnych &lend NAPO,
zamérfuje se specificky na problematiku VO. SdruZuje pacientské organizace i jednotlivce s velmi
vzacnym onemocné&nim, pro jejichZ onemocnéni neexistuje pacientskd organizace. CAVO se
podili na tvorbé zdravotni politiky, poskytuje poradenské sluzby, osvétu, podporuje v€asnou
diagnostiku, zastupuje zajmy pacientské komunity na narodni ievropské Urovni a aktivné
spolupracuje s odborniky, institucemi i mezinarodnimi partnery.

2 Portal pro pacienty a pacientské organizace

3 Pacientska rada ministra zdravotnictvi

4 Pacientsky hub

5 Narodni asociace pacientskych organizaci

6 Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO)
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Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemi v CR

Z analytickych zprav projektu SYPOVO (MZD, 2024) vyplyva, Ze spoluprace mezi jednotlivymi ERN
a pacientskymi organizacemi je realizovana vrlzné mife a podobé. Formy spolupriace jsou
rozmanité a zahrnuji napf.:

e doporuceni pacientskych organizaci nové diagnostikovanym pacientiim,

e spolupraci pfi pfipravé edukacnich materialt/pfekladech odbornych informaci,

e spolecné osvétové aktivity (seminare, webinare, setkani pacientl a odbornikd),

e zapojeni do prazkum kvality péce nebo zjitovani potieb pacientd,

e spolupraci pfi sbéru dat pro vyzkumné ucely,

e podporu pfi zajisténi ndvaznych sluzeb v misté bydlisté pacient(,

e aangaZovanost pfi prosazovani pfistupu k lé¢bé a zastupovani zajm( pacientd.

Pacientské organizace, které byly vramci analytickych zprav jednotlivymi ERN oznaceny jako
spolupracujici je mozné naijit v Tab. 3 nize. Z celkového poctu 20 ERN center zapojenych do
projektu SYPOVO spolupracuje 17 z nich s alespon jednou pacientskou organizaci. Celkem jich
s ERN centry spolupracuje 54. ERN ERKNet a ERN eUROGEN v dobé zpracovani analytickych
zprav nespolupracovaly s zadnou PO, u ERN GENTURIS odpovidajici pacientska organizace dle
analytické zpravy (k ¢ervnu 2024) neexistuje. V CR existuje vice aktivnich PO, neZ s kolika
jednotlivé ERN centra aktualné spolupracuji. To naznacuje potencial pro dalsi rozvoj spoluprace
mezi centry a pacientskym sektorem.

Tab. 3 Seznam pacientskych organizaci zabyvajici se vzacnymi onemocnénimi

Spolupracujici Seznam
Organizace P E:N* J Onemocnéni/ oblast PO MZD
, , . Sdruzuje PO zaméfené na
Narodni asociace v§echny typy onemocnéni i
pacientskych organizaci, y ’ypy N Ano - -
7 zdravotniho postizeni
e pdsobiciv CR
Ce,skalasouace pvro, ZastreSujici organizace pro Ano Ano i
vzacnaonemocneni, z.s. VO
Asociace genové terapie Genové terapie Ano Ano Ano
ADNP asociace, z.s. ADNP syndrom Ne Ne Ano
AIPO, Z.5. Autozanétliva onemocnen Ne Ano Ano
/ prim. imunodeficience
Albina, z.s. gm EYE, ERN Albinismus Ne Ano Ano
Amyotroficka lateralni
ALSA, z.s. sklerdza (ALS) Ne Ano Ano
ANGELMAN CZ, spolek Angelmandv syndrom Ne Ne Ano
ARPZPDV CR, 2.5., Klub Treacher-Collinsdv
Be Treacher-Collins / Be svndrom Ne Ne Ano
CS y
Asociace muskularnich ERN Muskularni dystrofie a jina Ano Ano Ano
dystrofik v CR, z.s. EURO -NMD nervosvalova onemocnéni
ATOS, z.s. Tourettdv syndrom Ne Ne Ano
. Vaskularni malformace /
AVMinority, z.s. AVM (VASCA) Ne Ano Ano
CiKaDa asociace S -
N - Chronické onemocnéni
pacientl s onemocnénim ledvin (CKD) Ne Ne Ne
ledvin (CKD), z.s.
Ceské sdruzeni i
Marfanuv syndrom Ne Ne Ano
Marfanova syndromu
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DEBRA CR, z.0. ERN Skin Epidermolysis bullosa Ano Ne Ano
. . ERN Myelodysplasticky syndrom
Diagndza MDS EuroBloodNet (MDS) Ne Ne Ano
DIAGNOZA .
NARKOLEPSIE, z.s. Narkolepsie Ne Ne Ano
Dystonie - rodina spolu, ERN-RND Dystonle/NBIAqdaIS| Ne Ano Ano
Z.S. poruchy hybnosti
Ehlers-Danlos(v syndrom | ERN Ehlers-Danlosovy
a syndrom hypermobility, | ReCONNET, ERN | syndromy/ Ne Ne Ano
Z.S. Skin hypermobilita
ERN Duchenne/Becker svalova
END Duchenne, z.s. EURO - NMD dystrofie Ano Ne Ne
Frieda, z.s. ERN-RND Friedreichova ataxie Ano Ano Ano
HAE Junior, z.s. ERN-RITA Hereditarni angioedém Ano Ano Ano
Kabuki syndrom CZ, z.s. Kabuki syndrom Ne Ne Ano
KIUD. nemopn){ch ERN LUNG Cysticka fibréza Ano Ano Ano
cystickou fibrézou, z.s.
Klub pavuen'gu ERN EURACAN MnohocCetny myelom Ano Ne Ano
mnohocCetny myelom, z.s.
Kolpingova rodina Rana péce (SMA, DMD aj.) Ne Ne Ano
Smecno
Kongenévus CZ-SK, z.s. Kc,mgenltalnl melanocytovy Ne Ne Ano
névus
LYMFOM HELP, z.s ERN Lymfom Ne Ano Ano
T EuroBloodNet y y
META - spolek pacientd Stfadava onemocnéni
se stfadavymi MetabERN . Ne Ne Ano
POV (Pompe, Gaucher aj.)
onemocnénimi, o.s.
ERN Vzacna a ultravzacna
METODE], z.s. EURO -NMD metabolicka Ano Ano Ano
MetabERN onemocnéni
ERN . )
MYGRA-CZ, z.s. EURO — NMD Myasthenia gravis Ano Ne Ano
N?rc{dn| sdruzeni PKU MetabERN Dédicné metabolické Ano Ano Ano
a jinych DMP, z.s. poruchy
Ahus (ERKNet), PNH
NEFROHEMA, o.p.s. (EUROBloodNet) Ne Ne Ano
Obcanské sdruzeni N ,
Imunodeficitnich ?:r;aod;gaér::/akwrovany Ne Ne Ano
pacientti HAE/AAE g
Achondroplazie a dalsi
Paletek - Spolek lidi ERN BOND kostni dysplazie,
. 5 onemocneni Ano Ne Ano
malého vzrustu ENDO ERN ) e .
kalciofosfatového
metabolismu
ERN Duchenne/Becker svalova
PARENT PROJECT, z.s. EURO - NMD R Ano Ano Ano
Rett Community, z.s. Rettlv syndrom Ne Ano Ano
" : Vzacna a komplexni
Revma. Liga Ceska ERN ReCONNET | systémova onemocnéni Ano Ano Ano
republika, z.s. .
pojiva
Sl plaC|entu s plicni ERN LUNG Plicni hypertenze Ano Ano Ano
hypertenzi, z.s.
SMAci, z.s ERN Spinalni muskularni atrofie Ano Ano Ano
T EURO - NMD P
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ERN

Charcot-Marie-Tooth

Spolecnost C-M-T, z.s. EURO - NMD neuropatie (CMT) Ne Ne Ano

Spolecnost Parkinson,z.s. Parkinsonova choroba Ne Ano Ano

Spolecnost pro Mukopolysacharidézy

mukopolysacharidosu, MetabERN (MPS) a pfibuzna Ne Ne Ano

Z.S. metabolicka onem.

Spole¢nost pro pomoc pfi

Huntingtonové chorobé ERN-RND Huntingtonova choroba Ne Ne Ne

Z.S.

Spolek Ichtyoza ERN Skin Ichthydza Ne Ne Ano

Spolek pro podporu lidi s

Rubinstein-Taybi Rubinstein-Taybi syndrom Ne Ne Ano

syndromem, z.S.

Spolek Rasinka ERN LUNG Primarni ciliari dyskineze Ne Ne Ano
(PCD)

W!ll!k—seolek pro Williams(v syndrom Ne Ano Ano

Williamsuv syndrom, z.s.

Zivot bez stieva, .s. ERN ERNICA Syndrom kratkéno streva / Ne Ne Ano
intestinalni selhani

Ceskd aliance pro

kardiovaskularni E'IEQISTUARD_ Kardiovaskularni choroby Ne Ne Ano

onemocneéni, z.s.

Fuck Cancer, z.s. Onkologické diagndzy Ano Ano Ano

PRADER-WILLI, z.s. ENDO ERN Prader-Willi syndrom Ne Ne Ano

Tarlovova cysta, z.s. Tarlovova cysta Ne Ne Ano

Spolek pro Atypické _ . .

parkinsonské syndromy ERN-RND Atypicke parkinsonske . Ne Ano Ano
syndromy, PSP, MSA a dalsi

(APS). z.s.

Nadacn{fond detske ERN PaedCan Zhoubl?e |'1,a<,jory u Qetslfych Ne Ne Ano

onkologie Krtek a dospivajicich pacientu

Cesky obcansky spolek Vzacna onemocnéni

proti plicnim nemocem ERN LUNG dvchaciho dstroii Ano Ne Ne

(GOPN) y )

Lomivky ERN BOND Osteogenesis imperfecta Ne Ne Ne
(kfehké kosti)

SdruZeni rodi¢d a pratel i

diabetickych détiv CR ENDO ERN Détsky diabetes (DM1) Ano Ne Ne

Aliance pacientu ENDO ERN Diabetes Ano Ne Ne

s diabetem

Spolecnost E ERN EpiCARE Epilepsie Ano Ano Ne
Syndrom Dravetové a

EPICANA ERN EpiCARE nékteré epileptické Ne Ne Ne
encefalopatie

Epistop ERN EpiCARE Epilepsie Ne Ne Ne

PurpleClub ERN EpiCARE Epilepsie Ne Ne Ne

Muzi proti rakoviné Ol ol Ne Ne Ne
prostaty avarlat)

Hla§ onlfologlckych ERN EURACAN Onkologie - zastresujici Ano Ne Ne

pacientu onko PO

Pacientské sdruzeni pro ERN )

Wilsonovu ch. RARE-LIVER Wilsonova choroba Ne Ne Ne

Pacientské sdruzeni ERN . .

akutni porfyrie RARE-LIVER el Be e Ne

Cesky svaz ERN , -

hemofiliki EuroBloodNet Poruchy krevniho srazeni Ne Ne Ne
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Hemojunior ERN Déti s hemofilii a Ne Ne Ne
EuroBloodNet krvacivymi poruchami
Chronickeé leukémie,
M sl ERN . o
Diagnodza leukémie myeloproliferativni Ne Ne Ne
EuroBloodNet .
neoplazie, MDS
Srdickafri ERN 0 .
GUARD-HEART Déti se srdecni vadou Ne Ne Ne
Sdruzeni Onka ERN PaedCan Zhoubr}e r_1’aqory u dptslgych Ano Ne Ne
adospivajicich pacientu |
Spolec¢né k ismévu ERN PaedCan ZhoubrIIe r_1’a(’jory u Qetslfych ‘ Ne Ne Ne
adospivajicich pacientu
HAIMA CZ ERN PaedCan | Lotskdonkologiea Ano Ne Ne
hematoonkologie
Spolek rodicl déti a
dospélych postizenych Gaucherova choroba Ne Ne Ano
Gaucherovou chorobou
Brain Czech ERN EURACAN Nadory mozku a CS Ne Ne Ne
Sance ERN Hematoloigu?ka Ne Ne Ne
EuroBloodNet onemocneni
Veronica Hereditarni nador ovaria Ne Ne Ne
Sance onkolackiim ERN PaedCan Hematoor]k(?logmka Ne Ne Ne
onemocnéni:
Kapka nadéje ERN PaedCan Hematoorjkcl)loglcka Ne Ne Ne
onemocnéni
Spolek Zivot s PBC aPSC | ERN Rare-Liver Pr|marn! F)|l|arn| Ne Ne Ne
cholangitida

Tab. 3 predstavuje seznam celkem 81 PO, které se aktualné (Cerven 2025) zamé&fuji na pacienty
se vzacnym onemocnénim a jejich rodiny. Tabulka obsahuje informace o existenci PO v Seznamu
pacientskych organizaci MZD (MZD 2025) (které mohou na zakladé zakonného ustanoveni
oficidlné zastupovat pacienty v fizenich a poradnich orgdnech ministerstva), o jejich zapojeni
v NAPO a &lenstviv CAVO.

55 56
51

@)
a
5]

>8 28

ano ne ano ne ano ne

PO na seznamu MZ CR PO &leny NAPO PO é&leny CAVO

Graf 1 Clenstvi pacientskych organizaci (PO) pro VO v registrech a asociacich
Z Grafu 1 vyplyva, Ze 32 % z predstavenych PO (Tab. 3) je na seznamu Ministerstva zdravotnictvi

CR, celkem 30 % jich je &leny Narodni asociace pacientskych organizaci a 65 % jich je &leny Ceské
asociace pro vzacna onemocnéni.
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Zapojeni PO v ramci evropskych aktivit

European Patient Advocacy Groups (ePAG) neboli Evropska skupina pro ochranu prav pacientd’
sdruzuje > 300 zastupcl pacientl ze 28 zemi EU, ktefi se v ERN sitich zapojuji do jejich vedeni.
Hlavnim poslanim téchto skupin je zajistit systematické zapojeni pacientll do rozhodovacich
procest ERN s cilem zajistit, aby byl jejich hlas slySen a zohlednén pfi tvorbé strategii a politik v
oblasti vzacnych a komplexnich onemocnéni.

Prostfednictvim Ucasti pacientskych zastupcl pfispivaji ePAG k prosazovani potieb pacientd,
posilovani klinické excelence a ke zlepSovani vysledkl diagnostiky, lécby a péce o osoby se
vzacnymi chorobami. V Ceské republice existuji ePAG zastupci v ERN RITA (2 zastupci), ERN RND
(1), ERN ReCONNET (1) a ERN VASCERN (1).

European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation (EUPATI) neboli Evropska akademie
pacientl pro terapeutické inovace® nabizi védecky podlozené, strukturované vzdélavaci programy
pro pacienty s VO v oblasti vyvoje léCiv. Vystupy (kurzy, toolbox, guidance dokumenty a narodni
platformy) umoznuji pacientskym zastupctim aktivni a kvalifikované plsobeni v rozhodovacich
procesech vyzkumu, regulace ahodnoceni zdravotnich technologii. Platforma EUPATI Ceska
republika (Czech EUPATI National Platform)® byla zaloZena v lété 2022.

Analyza potieb a prekazek v oblasti podpory pacienta s VO

Analyza bariér v socialni podpofe u pacientti s VO v Centrech vysoce specializované
péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO) - projekt SYPOVO (MZD 2024)

Dotaznikové Setfeni mezi pacienty lé¢enymi v CVSP-VO odhalilo pro pacienty 6 hlavnich
prekazek. V oblasti socialni podpory pacienti zazivaji:

e opakovana zamitnuti zadosti - 65 % respondentl uvedlo, Ze se opakované setkavaji
s odmitnutim pfi podavani zadosti o socialni davky ¢i jinou formu podpory,

e povinné opakované zadosti o jiz pfiznané prispévky - i u progredujicich diagnéz musi
pacienti podavat nové zadosti a dokladat nezmeénény stav Ci podstatu onemocnéni,

e neadekvatni posudkové skaly - standardni ndstroje avyuzivané metody nereflektuji
specifika a podstatu VO &i jejich periodicky a proménlivy pribéh,

e nevhodné nacasovani posudkového Setieni — kontroly mohou probihat vobdobi
relativni stabilizace nemoci a nepostihuji tak realnou zatéz,

e opomenuti kognitivhich omezeni - u dospélych pacientd, ktefi maji opatrovnika nebo
potfebuji pécirodiny, mlze Setfeni probihat bez jejich pfitomnosti, i kdyz pacient napf. trpi
demenci a neni schopen adekvatné posoudit svoji situaci,

e nesystémovost a prodlevy — nepropojené agendy zadosti a potvrzeni vedou k vyraznym
zpozdénim, zejména pfi opakovanych podanich zadosti.

Socialni davky pobiraji pacienti napfi¢ vSemi ERN centry, jsou jimi pfedevsim:
pfispévek na péci, invalidni diichod, karta ZTP.

7 European Patient Advocacy Groups (ePAGs)
8 European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation (EUPATI)
® EUPATI Ceska republika
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Z odpovédi fady dotazanych pacienti vyplynulo, Ze stavajici ¢tyrstupnovy systém pFispévku na
péci je nedostacujici. Podle 20 % respondentl v ném chybi moznost individualizované podpory,
ktera by lépe zohledriovala specifické potfeby osob se vzacnymi onemocnénimi. Respondenti
rovnéz upozornuji, Ze nékteré davky jsou administrativné velmi naro¢né ajejich vyse Casto
neodpovida skute¢nym nakladdim spojenym s onemocnénim — napfiklad u pfispévku na mobilitu
¢i u prvniho stupné pfispévku na péci.

Analyza potieb pacientd s VO ukazuje, Ze potfeba socialni podpory se vyrazné zvysuje v urcitych
klicovych Zivotnich azdravotnich situacich. Vyznamnou roli pfitom nehraje pouze samotny
prabéh téchto udalosti (napft. sdéleni diagndzy), ale také véasny pfistup k relevantnim informacim
a dostupnost odborného poradenstvi.

Prizkum Rare Barometer

Prizkum “The Impact of Living with a Rare Disease: Barriers and enablers of independent living
and social participation” (EURORDIS 2025), kterého se v obdobi ¢erven-zafi 2024 zucastnilo
témér 9600 lidi svice nez 1600 riznymi VO, pfinesl klicové poznatky o Zivoté lidi se vzacnym
onemocnénim v Evropé (Graf 2).

Proces zadosti je slozity a zdlouhavy 42%

Postizeni se nepovazovalo za dostatecné zavazné 34%

Nedostatek informaci o procesu 29%

Vzacné onemocnéni nebylo na seznamu -

onemocnéni s narokem na davky ’
Podpora nebo sluzby v tomto regionu/zemi existuji, -
ale je zde nedostatek lidskych zdroj( ’
Potfebna podpora nebo sluzby jsou vtomto

. . . 15%
regionu/zemi nedostupné

Graf 2 Bariéry v pfistupu k podpofre podle pacient( s VO dle prizkumu Rare Barometer

Graf 2 identifikuje hlavni prekazky, se kterymi se pacienti s VO setkavaji pfi snaze o ziskani
potfebné podpory. Nejcastéji jimi jsou administrativni pfekazky — slozity azdlouhavy proces
podani zadosti, dale vice nez tfetina respondentt slySela, Ze jejich onemocnéni neni ,dostatecné
zavazné“. Témér tretina pacientl uvadi, Ze postrada jasné informace o postupu a procesech; Ze
jejich diagndza vlibec nefiguruje v oficialnim seznamu podminujicim narok na podporu, dale
respondenti poukazuji také na nedostatek personalu v existujicich sluzbach, coz prodluzuje
cekaci doby.

Péce o dité s vaznym onemocnénim
Predlozena data a informace pochazeji z priizkumu nadace Dobry andél (NADACE DOBRY ANDEL

2020) provedeného v kvétnu 2018 mezi 793 rodinami, které pecuji o dité s vaznym onemocnénim
(mimo onkologického) - nejcastéji se jedna o tézkd kombinovana postizeni, svalové dystrofie,
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metabolické poruchy, selhani organd, ale i fadu dalSich méné znamych éi dokonce vzacnych
onemocnéni a syndromu.
— Podle zjisténi az 75 % rodi¢l nemUze kvlli péci o vazné nemocné dité vykonavat své
povolani, coz vede k vypadku pfijmu.
— 60 % rodin uvadi, Ze je péte o nemocné dité zaméstnava prakticky na 24 hodin denné
s tim, Ze pridmérna doba, po kterou je nutné zajistit péci, je 18 hodin.

V prvnich dnech, kdy se rodiny dozvi diagnézu, vnimaji nejvétsSi nedostatek psychologické pomoci,
dale pak také socialniho poradenstvi a finanéni podpory. V dlouhodobém horizontu je pak nejvice
postradana finan¢ni podpora, dale také psychologickd pomoc spole¢né se socidlnim
poradenstvim a personalni pomoci. V kontextu budoucnosti rodiny s vazné nemocnym ditétem
velmi trapi jednak nejisty vyvoj zdravotni situace jejich ditéte i to, jak v budoucnu bude zajisténa
péce o dité (napf. po smrti rodicd), riziko psychického vycerpani u pecujiciho rodice a také
nedostatek finan¢nich prostfedkd, které dité se zavaznym onemocnénim ma.

Zahranicni pristupy

EURORDIS - stanovuje ambici do roku 2030 zajistit holistickou (zdravotné-socialné-
psychologickou) person-centred péci pro vSechny lidi se vzacnym onemocnénim v Evropé.
Dokument vymezuje napf. potfebu koordinace a podpory za¢lenéni pacientl s VO do spolec¢nosti
(EURORDIS 2019).

Evropska komise — Evropska komise ramuje vzacna onemocnéni politikou lepsiho pfistupu
k diagnéze, informacim a péci, a to skrze sdileni expertizy a pfeshrani¢ni spolupraci, rozvojem
a spravou IT platforem (v&. klinického systému CPMS), rozvoj evropského registru pro VO,
podporou kodifikace VO, rozsifovanim znalosti, diagnostickych nastrojll a inovaci a také zlepseni
rozpoznavani a viditelnosti jednotlivych VO tak, aby byly v souladu s principem FAIR (EUROPEAN
COMMISSION 2025b).

ePAG - sdruzeni pacientskych organizaci a jejich zapojeni do ¢innosti jednotlivych ERN, pfinaseji
téma potfeb pacientll a pomahaiji, aby péce o pacienty i provadény vyzkum byly zaméreny na
pacienta.

1.1.2 Nulova varianta

Pokud by se participace pacientl a jejich blizkych v rozhodovacich procesech dale nerozvijela
nad ramec soucasného stavu, pacienti ajejich blizci by i nadale méli sva prava, ktera jsou
upravena legislativnim ramce, jejich konkrétni podoba a realizace by vSak zavisela vice ¢i méné
na jednotlivych zdravotnicich. V takovém pfipadé by nedoslo k vyuziti plného potencialu vétSiho
zapojeni pacientdl do rozhodovani a zapojeni se do péce a nedoslo by ani ke zvySeni adherence

......

jejich zkuSenosti pfi nastavovani zdravotni politiky a péce.
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1.2 Zajisténi dostupné asrozumitelné informacni podpory pro pacienty
s VO ajejich blizké

Pacienti s VO a jejich rodiny mohou v nékterych pfipadech ¢elit vyznamnému deficitu informaci.
Ten zahrnuje nedostatek ovérenych informaci v eském jazyce, obtiZnou orientaci v systému
zdravotni asocialni péce azpozdéni pristupu ke specializovanym sluzbam. Tyto obtize se
vyraznéji dotykaji nové diagnostikovanych pacientil a jejich rodin, které potrebuji rychle ziskat
zakladni orientaci a pfistup k odborné i psychosocialni podpofe. Soucasné existuji i diagndzy,
u nichZ je systém péce pro pacienty prfehlednéjsi s moznosti vyuZiti podpory koordinatora péce.

K zajisténi potfeb pacientl je nezbytné poskytovat ovéfené informace o diagndzach, dostupnych
specializovanych pracovistich a moznostech é&by v CR i zahraniéi, stejné jako prehled o socialni
a finanéni podpore, pravech pacientl, psychosocialnich sluzbach a kontaktech na PO. P¥istup
k témto informacim usnadnuje zapojeni pacienta do rozhodovani, podporuje adherenci k [é€bé
a usnadnuje zvladani kazdodennich aspektt Zivota se vzacnym onemocnénim.

Kvalitni informacni podpora pfinasi pfimé pfinosy — zlepSuje spolupraci mezi pacienty
a zdravotniky, posiluje dlvéru vsystém aumoznuje efektivnéjsi vyuzivani dostupnych sluzeb
(CARINI et al. 2021). Digitalizace péce (telemedicina, bezpecné online platformy s vysledky
a kontakty na odborniky, dostupnost regionalnich kontakt(l), pfispiva k lepsi orientaci pacient(
v systému. Sdileni ovéfenych informaci podporuje také integraci pacientl do bé&zného Zivota.
Standardizované digitalni néastroje adostupné materidly pomahaji zdravotnikiim
i nezdravotnickym pracovnikiim zlepSovat komunikaci s pacienty i s dal§imi odborniky a snizuji
administrativni zatéz (CHEN et al. 2024).

1.2.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

V oblasti informacni podpory pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi ajejich blizké byly
v minulych letech podniknuty kroky sméfujici ke zlep$eni dostupnosti a kvality informaci. V CR
v poslednich letech vzniklo nékolik dulezitych iniciativ, které reaguji na potfebu zvySeni
informovanosti a podpory pacientd s VO.

Vzniklé iniciativy:
e vznik Narodniho koordinaé¢niho centra pro VO (NKCVO) pfi FN Motol,
e vznik Oddéleni podpory prav pacientli na MZD, véetné:
o vznik Pacientské rady a Pacientského hubu,
e ustaveni MEKOVO,
e aktivity Ceské asociace pro vzacna onemocnéni CAVO, véetné:
o provozovani narodni informacni linky (helplinka),
o portalu vzacni.cz,
o projekt Edukacni centrum pro VO,
e (Ceska jazykova mutace mezinarodniho portalu Orphanet™.

1 Orphanet
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Potfeby pacientu a povédomi vefejnosti o vzacnych onemochnénich

Informace a pacienti léceni v CVSP-VO - projekt SYPOVO (MZD 2024)

Zjisténi tykajici se informovanosti pacientll se vzacnymi onemocnénimi vychazeji z projektu
SYPOVO, ktery se primarné zaméroval na SirSi aspekty Zivota pacientll, avSak zahrnoval také
otazky souvisejici s dostupnosti informaci a podplrnych sluzeb. Vysledky vyzkumné studie
ukazaly, ze pacientské organizace (PO) hraji klicovou roli pfi zprostfedkovani podpory
a poskytovani relevantnich informaci. Nejvétsi potieba socialni podpory podle respondent(
vznika zejména:

e pfi zhorSeni zdravotniho stavu aomezeni sebeobsluhy ¢&i pracovni schopnosti

(54 % respondent(l),
e prisdéleni diagndzy (13 % respondent(l),
e pfivyfizovani zadosti o pfispévky nebo dlichod (10 % respondentd).

Celkem 38 % respondent(l uvadi nedostatek dostupnych a pfehlednych informaci. Informace
o socialni podpofe ziskavaji pacienti nejéastéji od PO (51 %), tfetina respondentd také od PO
dostava individualni poradenstvi. Témér 40 % respondentl uvadi nedostatek a nepfehlednosti
informaci o socialnich davkach. Pfi moznosti volné specifikovat, jakou formu poradenstvi by
pacienti ocenili, uvedli:

e socialniho pracovnika se zkuSenosti se vzacnymi onemocnénimi na ufadu (35 %),

e pracovnika v nemocnici, kde jsou sledovani (29 %),

e koordinatora péce v centru, kde jsou sledovani (12 %).

Povédomi vefejnosti o vzacnych onemocnénich

Reprezentativni prizkum vefejného minéni, ktery vroce 2020 provedla agentura IPSOS™ ve
spolupraci s Ceskou asociaci pro vzacnd onemocnéni (CAVO), analyzoval Grover znalosti,
postoje i o¢ekavani ¢eské populace vici problematice VO.
Obecné povédomi o VO:
e 42 % respondentl zna, co pojem ,VO“ znamena, 50 % o ném alespon slyselo,
e 47 % respondentl dokazalo spontanné uvést konkrétni VO,
e poveédomi roste s vy$Sim vzdélanim, vékem a je vySSi u Zen,
e poveédomio VO bylovroce 2020 vySSinez vroce 2014 a 2016.
Znalosti definic, poétu VO a poétu pacientt:
e pouze 19 % respondentl spravneé definovalo VO (onemocnéni postihujici < 1 /2 000),
e 22 % uvedlo, ze existuji tisice VO (realisticky odhad),
e primérny odhad poétu pacient(i s VO v CR byl 133 tisic,
e jen2 % respondentl si mysli, Ze je pacientl vice nez 500 tisic.
Vnimani péce o pacienty s VO:
e veétSina lidi vnima VO jako celozivotni a zivot ohroZujici stav,
e 64 % respondentl si mysli, Ze pacienti s VO jsou léCeni u specialistd,
e 37 % dotazanych si mysli, ze jsou léCeni ve specializovaném centru.
ZkusSenost s VO:
e 18 % respondentl zna nékoho s VO - nejcastéji z rodiny nebo blizkého okoli
Znalost pacientskych organizaci (PO):
e 46 % dotazovanych zna alespori jednu PO; nejéastéji DEBRA CR (22 %), CAVO (12 %),
Klub CF (11 %),
e znalost PO koreluje s vy§Sim povédomim o VO.

11 |PSOS 2020. Povédomi o vzacnych onemocnénich: prizkum mezi béZznou populaci
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https://www.vzacna-onemocneni.cz/images/dokumenty/Prezentace/Povedomi_o_vzacnych_onemocneni_2020_pruzkum_CAVO_IPSOS_Populace.pdf
https://www.vzacna-onemocneni.cz/images/dokumenty/Prezentace/Povedomi_o_vzacnych_onemocneni_2020_pruzkum_CAVO_IPSOS_Populace.pdf

Chovani pfi podezieni na VO:
e 39 % respondentl by pfi podezieni na VO hledalo informace online,
e 38 % respondentl by kontaktovalo lékafe, 17 % by kontaktovalo pacientskou organizaci.
Vliv kampani:
e 36 % respondentll zaznamenalo nékterou z informacnich aktivit o VO — nejcastéji TV
reportaze, ¢lanky, spoty,
e zaznamenani kampané koreluje s vyssi znalosti VO i PO

Vypovédi respondentl naznacuji, Ze vefejnost ma o VO zakladni povédomi, ale jejich znalosti
mohou byt neulplné. Soucasné data ukazuji, ze vzdélavaci a medialni aktivity pfispivaji ke
zvySovani informovanosti, coZ podporuje smysl cilenych informacnich kampani, vefejné
dostupnych nastrojl a spoluprace s pacientskymi organizacemi. Analyza dostupnosti odbornych
zdrojl a podpUlrnych materialll v rdamci ERN - vystupy projektu SYPOVO

Analyza dostupnosti odbornych zdroji v ramci ERN - projekt SYPOVO (MZD 2024)

Analyza dostupnosti odbornych zdrojd a podplrnych materialli vychazela z kapitol,,/nventarizace
zdroji informaci“ v analytickych zpravach jednotlivych ERN, pfipravenych vramci projektu
SYPOVO. Hodnoceni zahrnovalo doporuc¢ené postupy (guidelines), standardy péce, odborna
doporucéeni (recommendations) adalsi dokumenty uréené odbornikdm ipacientiim, véetné

materiall typu patient journeys (PJ) a care pathways (CP).

Celkem bylo v rémci projektu SYPOVO a zapojenych ERN identifikovano 731 relevantnich zdrojQ.
Pro ucely této analyzy byl zvolen konzervativni pFistup, kdy byly jako ¢eské oznaceny pouze ty
zdroje, u nichz je vanalytickych zpravach vyslovné uveden Cesky jazyk. Na zakladé tohoto
postupu bylo zjisténo, Ze 56 zdroji (7,7 %) je dostupnych v ¢eském jazyce, zatimco prevazna
vétSina dokumentl (92,3 %) je publikovana v angli¢tiné. Vyrazné vyssi podil ¢eskych zdrojd byl
zaznamenan jen u nékolika ERN:
e Guard-Heart (kardiovaskularni onemocnéni): 39,3% CZ, zahrnujici zejména Ceské
guidelines k vrozenym srdeCnim vadam a pacientské letaky (Cesta pacienta),
e EURACAN (vzacné nadory dospélych): 30,8 % CZ, diky kapitolam z narodni ,Modré knihy“,
e EuroBloodNet (hematologie): 22,2 % CZ, predevsim kapitoly z ,,Cervené knihy“ Ceské
hematologické spole¢nosti a véstnik MZD,
e LUNG (respiraéni onemocnéni): 17,9% CZ, zejména z,Doporuenych postupl
v pneumologii“.

Analyza ukazuje, Ze dostupnost doporuc¢enych postupu, standard(l péce a odbornych doporuceni
v éeském jazyce je omezend a soustfedéna jen na nékolik ERN. Pacienti a odbornici v CR maji
mezinarodni doporuceni k dispozici zejména v anglickém jazyce.

Analyza dostupnosti patient journeys (PJ) a care pathways (CP) (MZD 2024)

Vramci analyzy v projektu SYPOVO (MZD 2024) byla identifikovdna existence nejméné 76
dokumentt s nazvem Cesta pacienta (patient journeys, PJ). 75 % ERN disponuje alespori jednou
PJ, nejvice jich ma ERN Guard-Heart: 20 (19 v ¢eském jazyce), eUROGEN: 14 a ERKNet: 11.

Alespon jeden carepathway (CP) ma 8 siti (40 % ERN). Nejvétsi pocet CP nabizi PaedCan (5), po
tfrech dokumentech maji eUROGEN a EuroBloodNet, dvé CP ma BOND, EpiCARE a RITA a po
jednom Guard-Heart a MetabERN.

Protoze jsou PJ a CP ve zpravach uvadény prevazné po diagnézach/skupinach diagndz, lze fict, ze
zakladni materialy existuji minimalné pro ~76 diagnéz. U CP plati obdobné: = 19 postupl pro
konkrétni diagnézy/skupiny. ERN Guard-Heart predstavuje vkontextu vySe predstavenych
materialll model dobé praxe, ma nejvice PJ, navic v ¢eském jazyce.
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Informacni a poradenské materialy pro orientaci ve zdravotni a socialni péci
pro pacienty a jejich blizké

NZIP informujici o vzacnych onemocnénich™
K ¢ervnu 2025 je na portale NZIP dostupnych celkem 9 pfispévkd, které se adresné tykaji vzacnych
onemocnéni (NZIP 2025).
- 6 prispévkl se tyka konkrétnich vzacnych onemocnéni (napf. fenylketonurie, 2x cysticka
fibréza, svalové dystrofie, Rettliv syndrom, Prader-Williho syndrom).
- 2 prispévky se tykaji informovani o existenci webovych portal(l vzacni.cz a orphanet
s dostupnymiinformacemi o VO pro pacienty.
- 1 pfispévek se tyka informaci pro pacienty s VO cestujici za zdravotni péci do zahranici.

Edukaéni pobyty CAVO pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi

Projekt realizovany CAVO méa za cil poskytovat poradenské a vzdélavaci sluzby pro pacienty s VO,
jejich rodiny a odborniky. Plné spusténi je planovano na rok 2028. V roce 2023 probéhly 2 pilotni
aktivity, nasledné v roce 2024 probéhl 1 pobyt pro rodiny avroce 2025 probéhly 2 (pro rodiny
a dospélé). Pobyty ovéfily potfeby pacientl a slouzi jako model pro budouci &innosti (CAVO
2025a).

Helplinka CAVO™ - organizace CAVO (CAVO 2025b) provozuje pod odbornou patronaci NKCVO
poradenskou sluzbu Helplinka, kterd poskytuje podporu ainformace pacientdm s VO, jejich
rodindm a odborné verejnosti. Sluzba je poskytovana ve spolupraci s tymem specialistll na
skupiny vzacnych onemocnéni. Dostupna je emailova poradna a od roku 2021 také telefonicka.
Graf 3 ukazuje vyvoj po¢tu dotazl, které byly na Helplince zodpovézeny za uplynulé roky.

264
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Rok

Pocet dotazl

Graf 3 \yvoj poétu dotaz(i na Helplince CAVO
Zdroj: vyroéni zprévy CAVO 2016-2025

Na Grafu 4 je mozZné vidét typy dotazll, které se na Helplince objevily v roce 2023 a 2024 a v jaké
Cetnosti. Mezi lety 2023 a 2024 se struktura dotaz( promeénila. Nejvyssi narlist zaznamenaly
Zadosti o kontakt na jiné pacienty, ktery vzrostl z pétiny na tfetinu vSech pfijatych dotazl. Tretina
pacientl hledala vhodnou péci ¢i lékare. Poklesl podil dotaz( tykajicich se stanovovani diagndzy
i dotaztl od osob bez diagndzy. Vyrazny ustup vykazuji hlavné socidlné-psychologické dotazy
a dotazy lékail z terénu, které se snizily priblizné na polovinu pfedchozi hodnoty.

2 www.nzip.cz, vyhledani terminu ,vzacna onemocnéni“

13 Helplinka CAVO
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https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#helplinka

31%

Hleda kontakt na jiné pacienty Y
0

28%

Hleda péci nebo lékare
27%

, . 7 16%
Dotazy ke stanoveni diagndzy
21%

o 13%
Dotaz nema diagnozu
17%

6%
Ostatni dotazy (socialni problémy, psycholog...) i
14%

4%

Dotazy lékafll z terénu
8%

m Rok 2024 Rok 2023

Graf 4 Typy dotazii na Helplince CAVO v roce 2023 a 2024
Zdroj: Vyroéni zprédva CAVO za rok 2023, 2024

Radce pacienta je pfiru¢ka Ministerstva zdravotnictvi CR, kterd podporuje orientaci pacient’ ve
zdravotnictvi. Stru¢neé vysvétluje pacientska prava, pfipravu na hospitalizaci, komunikaci
s personalem, principy prvni pomoci, o¢kovani, preventivni programy a standardy kvality péce.
Nabizi také zasady bezpecného chovani pfi lécbé, prehled legislativy, vzorové dokumenty
a kontakty na zdravotnické ipacientské organizace. PfestoZze neni urCena specialné pro VO,
poskytuje uzite¢né informace i této skupiné pacientd (MZD 2020).

Privodce pravy pacienta - vznikl vroce 2024 vramci Strategie AV21 Akademie véd CR
(AKADEMIE VED CR 2024), poskytuje zakladni prehled prav apovinnosti pacientll ve
zdravotnickém systému CR. Publikace neni zamérena specificky na pacienty s VO, jeji obsah je
obecné vyuzitelny i pro tuto skupinu pacientl. Privodce obsahuje informace o:

e pravu nainformovany souhlas,

e pravu na pfistup ke zdravotnické dokumentaci,
e ochrané osobnich udaju,

e specifickych aspektech hospitalizace déti,

e pravech osob s omezenou svépravnosti,

e moznostech podani stiznosti.

Informace pro pacienty se vzachym onemocnénim cestujici za zdravotni péc¢i do zahranici

Pfiruc¢ka, pripravena CAVO a Kancelati zdravotniho pojisténi (KZP), prehledné vysvétluje moznosti
preshrani¢ni zdravotni péce: pravni ramec, doporucené postupy, potfebné administrativni kroky
a planovani lécby vzahraniCi. Upozornuje ina Casté prekazky, s nimiz se pacienti setkavaiji.
Publikace slouzi jako prakticky prlivodce pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi a jejich blizké
pfi Serpani pé&e mimo tzemi CR (CAVO a KZP 2024).

N
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https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2020/04/Radce-pacienta_CZ_2020_FINAL.pdf
https://www.pacientskyhub.cz/aktuality/629
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2024/05/Informace-pro-pacienty-se-vzacnym-onemocnenim-cestujici-za-zdravotni-peci-do-zahranici.pdf

Prirucka Jak uspésné pozadat o prispévek na péci

Prirucka byla vydana v roce 2024 Narodni asociaci pacientskych organizaci (NAPO), slouzi jako
podplrny material pro Zadatele o tuto davku, véetné osob se vzacnymi onemocnénimi a jejich
pecujicich. Soucasti prirucky je popis procesu zadosti o pfispévek — od podani zadosti pres
socialni Setfeni po mozné namitky nebo odvolani proti rozhodnuti. Souc¢éasti dokumentu jsou
i praktické rady, vzor formulafe pro oSetfujiciho lékafe aupozornéni na nejCastéjSi chyby
Vv procesu posuzovani stupneé zavislosti (NAPO 2024).

Zahranic¢ni informacni portaly

RareConnect' byla platforma spravovana EURORDIS, kterd do prosince 2023 propojovala
pacienty s VO ajejich rodiny. UmozZniovala sdileni zkuSenosti, pfistup k ovéfenym informacim
a komunikaci ve vice jazycich prostfednictvim tematickych skupin a fér. Aktualné neni mozné zde
pridavat dalSi pFispévky, ale je mozné prochazet archiv.

EURORDIS™ je neziskova aliance vice nez 1 000 pacientskych organizaci ze 74 zemi, zastupujici
zajmy lidi s VO nejen v Evropé. Zameéfuje se na advokacii, zvySovani informovanosti, podporu
vyzkumu azapojeni pacientdl do tvorby politik. Organizuje kampané jako Den vzacnych
onemocnéni a podporuje spolupraci mezi pacienty, odborniky a institucemi.

Orphanet'® je evropska webova platforma, ktera nabizi komplexni databazi ovéfenych informaci
o VO. Nabizi databazi onemocnéni, expertd, specializovanych center, vyzkumnych projektd,
klinickych studii afungujicich pacientskych organizaci. Slouzi odborniklim ivefrejnosti a ma
¢eskou jazykovou mutaci, ktera zlepSuje dostupnost informaci, zejména pro samotné pacienty.

Zahrani¢ni linky pomoci pro osobni dotazy nabizeji podporu a informace pacientlim, rodindm
a zdravotnickym pracovniklm. Tyto linky jsou provozovéany PO, poskytovateli zdravotnickych
sluzeb nebo vladnimi agenturami a poskytuji riznou formu poradenstvi. Podle seznamu Helplines
for personal queries, existuje v soucasné dobé néktera z forem linky pro dotazy v ramci 17 zemi
EU (ORPHANET 2025).

Zahranicni projekty

RD-ACTION'" byl projekt (2015-2018), jehoz cilem bylo podporovat implementaci politik v oblasti
vzadcnych onemocnéni. Zaméfovala se na analyzu zdrojd informaci, podporu vymény dat
a zkuSenosti mezi staty a sektory, rozvoj narodnich plant pro VO. Jeji vystupy slouZzi jako podklad
pro soucasné strategie v EU.

RARE2030'8 byl dvoulety strategicky projekt (2019-2021) pod vedenim EURORDIS. Projekt sdruzil
odborniky, pacienty, tvlirce politik a zastupce instituci s cilem definovat, jak by méla vypadat
budouci evropska politika v oblasti VO. Vysledkem bylo osm strategickych doporuceni. Dokument
RARE2030 je vyznamnym podkladem pro nové vznikajici politické ramce, jako je napf. navrh
Evropského akéniho planu pro VO.

4 RareConnet, Connecting rare disease patients globally

15 EURORDIS, Rare Disease Europe

6 Orphanet, Portal pro vzacna onemocnéni a lécivé pfipravky pro vzacna onemocnéni
7 RD-ACTION - Data and Policies for Rare Disease

8 Rare2030

50


https://silapacientu.cz/wp-content/uploads/2024/07/PnP-prirucka_cervenec2024.pdf
https://www.rareconnect.org/en
https://www.eurordis.org/
https://www.orpha.net/
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https://www.rare2030.eu/

Role digitalizace a digitalnich platforem

Rozvoj digitalnich zdravotnickych a socialnich nastroji pfedstavuje vyznamnou pfilezitost pro
zlepSeni dostupnosti informaci pro pacienty sVO. Elektronické systémy mohou usnadnit
orientaci pacientll vkomplexnim prostfedi zdravotni a socialni péce, zkratit dobu potfebnou
k vyfizeni administrativnich zaleZzitosti nebo podpofit komunikaci.

V ramci Narodni strategie elektronického zdravotnictvi CR 2025-2035 se podita s dalsim
rozSifovanim jiz zavedenych feSeni (eRecept, Portal MPSV, lokalni telemedicina) i se zavadénim
novych, vzajemné propojenych sluzeb. Ackoli tyto iniciativy nejsou zaméreny specificky na
pacienty se vzacnymi onemocnénimi, tato skupina pacientll mdze z jejich rozvoje vyznamné tézit,
zejména v oblasti dostupnosti, koordinace a efektivity zdravotni péce (MZD 2025b).

e Narodni portal EZ bude jednotnym vstupnim bodem, kde pacient najde svdj
elektronicky zdravotni zaznam, pfehled eReceptl, modul Mapa zdravotni péce
s kontakty na specializovana centra a odkazy na socialni davky.

e Digitalni zdravotni denik umoZni zaznamenavat pfiznaky, vysledky domaciho méreni
nebo reakce na léCbu a snadno je sdilet s oSetfujicim lékafem.

e Virtualni zdravotni asistent v podobé chatbota nasméruje uzivatele k ovéfenym
informacim, doporuc¢enym postuptim a relevantnim socialnim sluzbam.

e Digitalni prikazka zdravi (EZ-karta) ulozi klicové Gdaje o diagndze, lécich &i alergiich
— uzite€né pfi cestovani i akutnich pfijmech.

e eZadanka a notifikaéni systém zprostiedkuji stav vySetieni v redlném case
a pfipomenou kontroly ¢i o¢kovani, pomahaji dodrzovat léGebny plan.

e Platforma vzdaleného monitoringu propoji telemonitorovaci zafizeni a narodni registry,
takze lékafi mohou sledovat klicové parametry on-line, bez nutnosti ¢astych navstév.

Diky této kombinaci centralnich portald, mobilnich aplikaci atelemedicinskych sluzeb vznika
uceleny digitalni ekosystém, jenZ pacientim se vzacnymi onemocnénimi nabizi rychlejsi
orientaci, nizSi administrativni zatéz a spolehlivé informace.

Vazba na evropské iniciativy (EHDS)

V Nérodni strategii elektronického zdravotnictvi CR 2025-2035 se CR zavazuje, 7e deské systémy
do roku 2029 splni technické i pravni pozadavky European Health Data Space (EHDS). EHDS
aumozni obcanlm bezpecné sdilet své (daje napfic EU. Pro pacienty se vzacnymi
onemocnénimi to znamena, Ze kompletni zdravotni dokumentace - véetné vysledkl genetickych
testdl ¢i zdznaml zodbornych center — bude okamZité dostupnéd lékafim v partnerskych
zafizenich ERN, coZz mlze usnadnit dalsi péci, kontinuitu léEby a omezi duplicitni vySetreni.

1.2.2 Nulova varianta

Pokud by v oblasti informovanosti a komplexni podpory pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi
nedoslo k dalSim intervencim, uroven informovanosti mezi pacienty, odbornou i laickou vefejnosti
by pravdépodobné setrvala na sou¢asném stavu. Hlavnim rizikem tohoto vyvoje by bylo nevyuZziti
plného potencialu jiz existujicich aktivit, mechanism{ a nastroji, stejné jako téch nové
vznikajicich &i planovanych v ramci digitalizace zdravotnictvi.
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2 ZVYSENI EFEKTIVITY A KVALITY ZDRAVOTNI PECE

Organizace zdravotni péce predstavuje zakladni rédmec pro zajiSténi dostupnosti, kvality
a efektivity sluzeb poskytovanych pacientiim s VO. Systém zdravotni péce je ovliviiovan fadou
faktorl — mezi klicové patfi organizace specializovanych pracovist, efektivni spoluprace mezi
poskytovateli a odbornymi tymy, Uroven koordinace a dostupnost multidisciplinarnich konzultaci.
Vyznamnou roli hraje jak narodni usporadani systému, tak i zapojeni do mezinarodnich struktur.

Narodni strategie pro VO 2010-2020 (MZD 2010) oznacila , koordinaci a centralizaci efektivni
péce“ za jeden zkliGovych cilll, pficemz pocitala s ustanovenim cca 10-20 specializovanych
center, kterd povedou multidisciplinarni tymy a budou napojena na Evropskeé referenéni sité. Prvni
akéni plan (2012-2014) ukoloval Ministerstvo zdravotnictvi CR zalozit Narodni koordinaéni
centrum pro VO (NKCVO FN Motol), které mélo sjednotit metodiky a sbér dat (MZD 2012). Druhy
akéni plan (2015-2017) rozsitil Ukol na zapojeni ¢eskych pracovist do Evropskych referenénich siti
(MZD 2015).

2.1 Organizace zdravotni péce sdlrazem na centralizaci prostiednictvim
narodnich a mezinarodnich siti

Nizké prevalence jednotlivych vzacnych onemocnéni, rliznorodé projevy anaroky na vysoce
odbornou péci vyzaduji centralizovany, strukturovany a koordinovany pfistup. Centralizace
umoznuje koncentraci expertizy, mezioborovou spolupraci avznik specializovanych tym(
schopnych fesit slozZité pripady.

Na narodni Urovni se klade dlraz na centralizaci vysoce specializované péce, standardizaci
postuptd, vyuzivani klinickych doporuceni, zavadéni modernich technologii a systematické
zapojeni odbornych spoleénosti idatovych zdrojd, coZ dohromady pfispivd ke skutecné
komplexnimu pfistupu k péci. Dulezitym mezinarodnim nastrojem pro zvySovani efektivity
a kvality péce o pacienty s VO je Clenstvi v Evropskych referenénich sitich (European Reference
Networks, ERN).

Centra vysoce specializované péce o pacienty se vzacnym onemocnénim (CVSP-VO)
predstavuji klicovy prvek systému péce o pacienty. ZajisStuji nejen vysoce odbornou klinickou péci,
ale také mezioborové konzultace, vzdélavani zdravotnickych pracovnikl, sdileni zkuSenosti
a systematicky sbér klinickych dat. Zapojeni ¢eskych specializovanych center do ERN dale
posiluje jejich odbornou droven, umoZziuje pfistup kmezinarodnim konzultacim, klinickym
doporucenim aevropskym registrim, atim pfispivd kvys$si kvalité adostupnosti péce pro
pacienty s VO.

Na narodni udrovni je kliCova koordinace mezi centry, regiondlnimi pracovisti a poskytovateli
zdravotnich a socialnich sluzeb. Zajisténi plynulosti péce, dostupnosti konziliarnich sluzeb
a propojeni zdravotni asocialni sféry patfi kvyznamnym slozkam tohoto pfistupu. Neéktefi
pacienti vSak vpraxi stale narazeji na prekazky spojené s geografickou nedostupnosti
specializovanych sluzeb, nedostatkem koordinace mezi odborniky ¢i absenci specifickych
podplrnych pozic (napf. koordinatord péce).

Soucasnou vyzvou je absence:
- jednotnych standardl péce,
- jasné definovanych ,cest pacienta“
- akvalitni datové zakladny.
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Narodni registr vzacnych onemocnéni (NRVO) dosud nebyl zfizen, coz vyznamné omezuje
moznosti systematického planovani, fizeni i hodnoceni poskytované péce. Prestoze CR vyuziva
portal Orphanet adisponuje narodnim hubem vramci projektu OD4RD2', plnohodnotné
zapojeni do Evropské platformy registrii vzacnych onemocnéni (ERDRI)?° je mozné az s funkénim
registrem, pricemz Ucast jednotlivych specializovanych center v registrech ERN neni systémové
podporovana.

Systematické vyuzivani kvalitnich dat, v€etné informaci z budouciho Narodniho registru
vzacnych onemocnéni (NRVO) a zdravotnickych informacnich systémd, je klicové pro
planovani, monitoring avyhodnocovani péce. Bez této zakladny nelze zajistit
plnohodnotnou integraci do evropskych struktur ani efektivni strategické rozhodovani
a rozvoj sluzeb na narodni drovni.

2.1.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Evropské referencni sité

Evropské referenéni sité (European Reference Networks, ERN) byly zfizeny Evropskou komisi
vroce 2017, jako néastroj podpory vysoce specializované zdravotni péce v oblasti vzacnych
a komplexnich onemocnéni. Tyto sité propojuji expertni centra napfi¢ ¢lenskymi staty EU s cilem
sdilet odborné znalosti, usnadnit pfistup k diagnostice a léCbé a zlepSovat celkovou kvalitu péce

o pacienty (EUROPEAN COMMISSION 2025c¢).

V soucasné dobé existuje napfi¢ EU celkem 24 tematicky zaméfenych ERN, které pokryvaji rizné
skupiny vzécnych onemocnéni. Ceska republika je prostiednictvim 13 poskytovatel(l zdravotni
péce plné zaclenéna do 22 z nich (Tab. 4). Podle databaze ERNs-Members z Cervna 2024 se
zapojenim do 22 ERN Ceska republika spolu s Danskem ¥adi na 9.-10. misto mezi evropskymi
staty v poctu zastoupenych ERN. Pro srovnani: evropsky priimér ¢ini zapojeni do 15 siti, pficemz
plného zapojenive vSech 24 ERN dosahuje pouze osm zemi, pfikladem je Italie, Némecko, Francie
¢i Nizozemsko.

Tab. 4 Poskytovatelé zdravotnich sluzeb a ERN centra

Poskyfovatelv Prehled ERN center u poskytovatele zdravotnich sluzeb Pocet ERN
zdravotnich sluzeb center
EN Brno ERN EURO-NMD, ERN Skin, ERN PaedCan, ERN LUNG, 6
ERN EuroBloodNet, ERN EpiCare

FN u sv. Anny v Brné ERN RND, ERN Skin, ERN EpiCare 3
Masarykuv onkologicky | eoN GENTURIS, ERN EURACAN 2
ustav, Brno

FN Olomouc ERN EuroBloodNet 1

ERN EpiCARE, ERN RND, ERN EURO-NMD, ERN
ENMotol GuardHeart, ERN ERKNet, ERN LUNG, ENDO ERN, ERN 15
Bond, ERN RITA, ERN GENTURIS, ERN EURACAN, ERN

PaedCan, ERN ERNICA, ERN Cranio, ERN ITHACA

IKEM ERN GuardHeart, ERKNet 3
FN Motol + IKEM ERN Rare-Liver 1
9 OD4RD2

20 Evropska infrastruktura registril vzacnych onemocnéni (ERDRI)
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N ERN RND, ERN EYE, ERN eUROGEN, ERN LUNG, ERN 7
RITA, Metab ERN, ENDO ERN

Eg';;’étcnr'll Zomayerova ERN RND, ERN eUROGEN, ERN LUNG, ERN EURACAN 4
~FN Kralovskeé Vinohrady ERN Skin 1
Nemocnice Bulovka ERN Skin 1
Ustav pé¢e o matku adité | ERN EURACAN 1
UHKT ERN EuroBloodNet 1
Revmatologicky ustav ReConnet 1
Celkem 47

Zdroj: projekt SYPOVO, MZD CR

Zapojeni do ERN poskytuje ¢eskym pacientlim pfistup k mezinarodnim konzultacim a expertni
pédii u velmivzacnych nebo slozitych p¥ipad(l. Clenstvim v ERN tak doslo k posileni dostupnosti
odborné péce, diagnostickych moznosti i mezioborové spoluprace vramci systému péce
ovzacna onemocnéni. Nejvice ¢eskych center plsobi v pediatrickych a neuro-metabolickych
oborech, zatimco voblasti détskych transplantaci (TRANSPLANT-CHILD) avzacnych
vaskularnich onemocnéni (VASCERN) plné ¢lenstvi, jak jiz bylo zminéno, dosud chybi. Celkové
data potvrzuji nadprimeérné rozsahlou institucionalni sit, zaroven v8ak ukazuji na segmenty bez
plného zastoupeni.

Analyza provedena v ramci projektu SYPOVO ukazuje, ze navzdory relativné Sirokému zapojeni
¢eskych poskytovateld zdravotnich sluzeb do evropskych referenénich siti neni v Ceské republice
pokryto celé spektrum odborné expertizy pro jednotlivé skupiny vzacnych onemocnéni. V ramci
22 ERN, do nich? je CR zapojena, je rozpoznéavano celkem pfiblizné 172 tematickych podskupin
vzacnych onemocnéni, pfiéemz pro 20 z téchto podskupin neni v Ceské republice oficialné
akreditovana expertiza v Zadném centru. Jedna se o podskupiny v rdmci siti ENDO ERN (1),
ERKNet (4), EURACAN (2), eUROGEN (1), EURO-NMD (1), GENTURIS (1), GuardHeart (1), ERN
LUNG (6) a ReConnet (3) (MZD 2025a).

Aktualné (srpen 2025) nejsou v CR zastoupeny pouze 2 sité: ERN VASCERN (vzacna
multisystémova cévni onemocnéni), kde FN Brno plsobi jako ,,Developing Partner“ se zameérem
postupného naplnéni pozadavk( pro plné ¢lenstvi (VASCERN 2025) a ERN TRANSPLANT-CHILD
(détské transplantace u pacientd s VO) (ERN TRANSPLANTCHILD 2025). Dlvody nedostate¢ného
zastoupeni nékterych skupin VO mohou souviset zejména s velmi nizkym poctem pacientt
v Ceské populaci, absenci centralizace péce o tyto pacienty nebo nedostate¢nou motivaci
pracovist k formalnimu ustanoveni specializovanych center (MZD 2025a).

Evropské referencni sité —vysledky nezavislého hodnoceni

Za roky 2017-2022 probéhlo vramci legislativné podminéného procesu 5-leté evaluace ERN
nezavislé hodnoceni vSech 24 Evropskych referenénich siti (EUROPEAN COMMISSION, 2024), do
néhoZ bylo zapojeno 836 poskytovatelll zdravotni péce (Health Care Providers, HCP) z 24
¢lenskych statd EU a Norska. Cilem bylo posoudit fungovani siti, jejich vysledky a pfinosy pro
pacienty se vzacnymi onemocnénimi, véetné hodnoceni kvality a bezpeénosti poskytované
péce.

Hodnoceni potvrdilo, Ze ERN pfedstavuji funk€éni nastroj podpory péce o pacienty s VO. Podle
predloZzeného reportu bylo celkové 92 % stanovenych cild splnéno ,vynikajicim“ nebo ,velmi
dobrym* zplsobem a mira dokonceni planovanych aktivit dosahla 84,5 %. V hodnoceni uspélo
100 % siti ERN a pfiblizné 90 % zapojenych zdravotnickych pracovist (HCPs).
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Celkem 84 pracovist dosahlo neuspokojivych vysledkd, pficemz 72 z nich predloZilo plany na
zlepSeni a ziskalo roéni lhdtu kjejich realizaci. U 31 pracovist (3,7 %) ¢lenstvi v ERN nakonec
zaniklo - v CR zaniklo &lenstvi ENDO ERN Fakultni nemocnice Krélovské Vinohrady, Praha.

Za nejlépe hodnocené oblasti byly oznaceny:
e vzdélavani a Skoleni,
e sitovani a Sifeni znalosti,
e klinické kompetence, vysledky a
e péce orientovana na pacienta.

Pozitivné bylo hodnoceno také zavedeni funkénich Fidicich struktur arozvoj evropskych
epidemiologickych registrl a databazi, které byly soucasti strategickych ,,roadmap®.

Jako slabsi mista se ukazaly kvalita abezpeCnost péce aintegrace ERN do narodnich
zdravotnich systémi. Hodnoceni se tykalo zejména prace sindikatory klinického vykonu
a zdravotnich vysledkul, které nejsou zatim napfi¢ sitémi standardizované sledovany. Uvedena
zjisténi maji vyznam ipro Ceskou republiku. Podtrhuji potfebu, aby CVSP-VO zavadéla
standardizované indikatory kvality a bezpecnosti péce a pravidelné je vyhodnocovala. Takovy
postup umozni objektivné sledovat, zda péce odpovida operacnim kritériim, a zaroven posili
transparentnost a dlouhodobou udrzitelnost systému.

Centra vysoce specializované péce pro pacienty se vzachym onemocnénim

V navaznosti na vznik ERN byl v Ceské republice vytvoren Narodni rdmec pro uznavani a podporu
Center vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO). Statut téchto center je
zakotven vnovele zdkona €. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich
poskytovani (zékon o zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjsich predpisu., konkrétné v § 113a?",
aje pfimo vazan na plné ¢lenstvi pracovisté v prislusné ERN. Plati po dobu jeho trvani aje
zvefejnovan Ministerstvem zdravotnictvi ve Véstniku i na webovych strankach. Od 1.1.2022 tak
centra s plnym ¢lenstvim v ERN ziskala statut Center vysoce specializované péce o pacienty
sevzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO). CVSP-VO predstavuji paterni sit odborné péce
o pacienty s VO v Ceské republice. Zajistuji specializovanou diagnostiku, léébu a dlouhodobé
sledovani, koordinuji mezioborovou spolupraci a podileji se na vzdélavani, vyzkumu a sbéru dat.

Jsou tak klicovym bodem pro koncentraci odbornosti i pro zajiSténi transparentni a kvalitni péce.

Vedle CVSP-VO existuji i dalSi specializovana pracovisté podle § 112 vySe zminéného zakona,
ktera se vénuji mimo jiné ipacientim se vzacnymi diagnézami vramci svych odbornosti
(napfiklad onkologicka, epileptologicka ¢i hematologicka centra). Organizace specializované
péée o pacienty se vzacnymi onemocnénimi v Ceské republice zahrnuje vice typ(l pracovist
s rliznym stupném formalniho ukotveni. Vedle center vysoce specializované péce existuji také
dalsi specializovana pracovisté poskytujici péc¢i pacientlim se vzacnymi diagnézami, ktera vSak
nejsou na narodni urovni vzdy formalné definovana jako centra. Néktera z téchto pracovist jsou
oznacovana jako centra na zakladé odborné expertizy a doporuceni prisluSsnych odbornych
spolec¢nosti (MZD 2025a).

Dalsi skupinu predstavuji specializovana pracovisté se zvlastni smlouvou se zdravotnimi
pojiStovnami, ktera jsou uréena zejména pro poskytovani tzv. centrové éCby nebo preskripci
vysoce nakladnych lédivych pfipravkd a potravin pro zvlastni lékarské Gcely. Tato pracovisté
vznikaji na zakladé smluvnich vztah( se zdravotnimi pojistovnami podle vyhlasky ¢. 63/2007 Sb.,

21§ 112-113 Zakon ¢. 372/2011 Sb. zékon o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zékon o
zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjsich predpisti
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o Uhradach léCiv a potravin pro zvlastni lékarské ucely. Jejich existence je primarné spojena
s Uhradovymi mechanismy zdravotniho pojiSténi a jejich postaveni neni systémové provazano se
statusem CVSP-VO ani s centry definovanymi odbornymi spole¢nostmi (MZD 2025a).

Centralizace odborné péce je vnimana jako nezbytny predpoklad pro zajisténi kvality. V roce
2025 mélo celkem 13 poskytovatell zdravotnich sluZeb jedno &ivice center se statutem CVSP-VO
(viz Obr. 3). RozloZeni CVSP-VO v CR vykazuje organizaéni a odbornou centralizaci. Z celkového
podtu 47 center jsou pfiblizné tii &tvrtiny soustfedény u poskytovateld se sidlem v Cechéch
(v Praze), zatimco na Moravé plsobi mensi pocCet center koncentrovanych pfevazné v Brné,
10 center (+ jedno v Olomouci). Tato struktura odpovida dlouhodobému uspofadani vysoce
specializované zdravotni péce, ktera je vazana na velka fakultni a specializovana pracovisté
disponujici potfebnym personalnim, technickym a vyzkumnym zazemim (Tab. 4, Obr. 3).

@9

Q3

Fakultni Thomayerova nemocnice Fakultni nemocnice Bulovka Fakultni nemocnice Kralovskeé
Vinohrady Fakultini nemocnice v Motole Institut klinické a experimentélni mediciny Revmatologicky
ustav V&eobecna fakulini nemocnice v Praze Ustav hematologie a krevni transfuze Ustav pro péci o
matku a dité Fakultni nemocnice u sv. Anny v Brné Fakultni nemocnice Brno Masarykav
onkologicky ustav [JJ] Fakultni nemocnice Olomouc

Obr. 3 Geografické rozloZeni poskytovatelii zdravotnich sluZeb, ktefi disponuji CVSP-VO v CR

Regionalni dostupnost péce - projekt SYPOVO

Podle zjisténi v projektu SYPOVO (MZD 2024) se v soucasné dobé dostava do péce CVSP-VO
pouze asi 13 % vSech pacientll s VO (MZD 2025a). Tento Udaj poukazuje na vyznam dalSiho
rozvoje systematické centralizace avytvareni funkénich siti specializovanych pracovist jako
klicového nastroje pro zvySovani dostupnosti a kvality péce. K dostupnosti péce aregionalnim
rozdildm se vramci projektu vyjadfovali pacienti s VO nebo zastupci PO zastupujici konkrétni
onemocnéni/skupinu VO, celkem 86 % pacientd uvedlo rozdily v:

e regionalni dostupnosti socidlnich sluzeb a posuzovani zadosti,

e chybéjici navaznosti mezi zdravotni a socialni péci,

e nedostatku specializovanych sluzeb pro nékteré skupiny pacientt

(napt. pacienti s metabolickymi chorobami nemaji vhodné socialni sluzby).

Posileni centralizace specializované péce a vytvareni siti ma dopad na vSechny cilové skupiny.

Pro pacienty ajejich rodiny znamena vcasnéjsi pfistup kdiagnéze, moznost mezinarodni
konzultace, dostupnost modernich lé€ebnych metod a lepsi zajiSténi socialni podpory. Pro l€kare
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a nelékare prinasi koncentraci odbornosti, prostor pro sdileni osvédéenych postupt, vzdélavani
a mezioborovou spolupraci. Tvlircim politik a vefejné spravé umoznuje centralizace efektivnéjsi
strategickeé fizeni a rozvoj sluzeb, které jsou kvalitnéjsi a lépe planované.

V CR dosud chybi jednotné standardy péde a systematicky vymezené postupy tzv. ,cesty
pacienta®, stejné jako data o diagnostickém zpozdéni. Obecny navrh standardu komplexni
sdilené péce o pacienty s VO (MZD 2025a), ktery vznikl vramci projektu SYPOVO, navrhuje
posilit strukturu péce o pacienty s VO o Narodni referencni sité (NRN). Cilem je jasné vymeazit sit
specializovanych pracovist pro jednotlivé skupiny VO, urcit jejich roli a zajistit formalni spolupraci
mezi nimi.

Diagnosticka odysea pacientt

Podle studie RareBarometer “The diagnostic odyssey of people living with a rare

S disease” (EURORDIS 2024a), do néhoz se zapojilo vice nez 10,5 tisice

y » respondentll napfi¢ Evropou, zUstava vyznamnym problémem pacientll se

W vzacnym onemocnénim zdlouhava cesta k diagnéze. Vysledky ukazaly, Ze 60

Rare o, pacientd bylo plvodné nespravné diagnostikovano, &tvrtina musela

Barometer absolvovat vice nez osm konzultaci, nez doslo k potvrzeni diagnézy, a 40 %
pacientl nebylo odeslano do specializovaného centra.

Proces stanoveni diagnézy u pacientti s VO je dlouhodoby a zahrnuje nékolik etap (Obr. 4). Prvni
kontakt se zdravotni péci nastava zpravidla po pfiblizné péti mésicich od nastupu pfiznakd,
pficemz tato faze probihd vramci rodiny a pfedstavuje zhruba 10 % celého diagnostického
procesu. Zbyvajicich 90 % tzv. diagnostické cesty se odehrava jiz ve zdravotnim systému.
Z dostupnych udajd vyplyva, Ze v priméru trva 3,5roku, nez je u pacienta stanovena prvotni
diagndza. Zahajeni symptomatické léCby obvykle nastava po 3,6 letech, nasledné po 3,8 letech
byva pacient pfedan do specializovaného centra. K Uplnému potvrzeni diagnézy pak dochazi
pfiblizné po 4,7 letech od pocatku obtizi.

o ? a
"‘ 3,5 Roku [peemes
E : symptomatické léfby

: Potvrzeni diagndzy
+ Prvnikontakt se zdravotni pééi .

Prvotni diagndza

. PFedani do centra

, specializované péte § l

s asnan

90% Délka diagnostického procesu ve
zdravotnim systému

Priimeérna doba u lidi se vzacnym onemocnénim, ktefi dosahli téchto krokd

Obr. 4 Diagnosticka odysea pacienta se vzacnym onemocnénim

Prevzato z: EURORDIS 2024
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Studie EURORDIS (2024) dale ukazuje, Ze cesta k diagndze neni u vSech pacient( stejné dlouha.
Delsi diagnosticky proces je typicky pro déti a adolescenty ve srovnani s mladymi dospélymi
a dospélymi. Podobné i Zeny Cekaji na potvrzeni diagndzy déle nez muzi. Vyznamny vliv ma rovnéz
vcasné odeslani do specializovaného centra, které dobu k diagnéze zkracuje — pacienti odeslani
do centra byli diagnostikovani v priméru za 4,3 roku, zatimco bez tohoto kroku ¢inila doba
5,4 roku.

Zadoucim stavem je funkéni, centralizovana a koordinovana sit specializovanych center pro
jednotlivé skupiny VO napojena na ERN. Soucasti této struktury by mél byt také
mechanismus péce o pacienty spodezienim na vzacné onemocnéni nebo s dosud
nestanovenou diagnézou. Standardizovana sit péce by méla propojit zdravotni a socialni
oblast, reflektovat specifické potieby riznych diagndz a zajistit jednotné komunikaéni kanaly
a sdileni dat.

Piechodova péce mezi détskymi a dospélymi centry CVSP-VO

Vramci ¢eského zdravotniho systému zatim neexistuje formalné zavazny ramec, ktery by
definoval postup pfedavani pacientd s VO z pécée pediatrickych pracovist do péce specialistl pro
dospélé pacienty. JelikoZ détska oddéleni nemaji hospitalizaci pacient( starsich 18 let hrazenou,
je tento pfechod ¢asto feSen pouze ad hoc.

Projekt SYPOVO (MZD 2024) ukazal, Zze z28 détskych &i smiSenych pracovist ma prechod
détskych / adolescentnich pacientl definovany ,podle pfedem daného algoritmu® jen tfetina
a skutecné koordinovany proces bézi pouze u 11 % znich. VétSina tymU tak postupuje spise
nesystematicky, 58 % center pacienta odhlasi a poSle na kontrolu k dospélému specialistovi,
zatimco 33 % voli delsi, ale nestrukturované predavani.

Dvé tietiny oslovenych [ékaf( jsou se stavajicim stavem nespokojeny, nejcastéji jim chybi:
e koordinator (tzv. tranzi¢ni sestra),
e psychologicka podpora,
e dostatek ¢asu,
e vykonové kddy na vykazovani pfechodoveé péce.

Podpora pacienttll bez diagnézy a s ultra-vzacnymi onemocnénimi

Pacienti bez diagndzy a s ultra-vzacnymi onemocnénimi tvofi specifickou skupinu pacientd, ktera
vyzaduje centralizovany a specializovany pfistup vramci zdravotni i socialni péce. Ultra-vzacna
onemocnéni a nediagnostikované pfipady proto vyzaduji soustfedéni odbornych znalosti,
vyzkumnych kapacit a podpUrnych sluzeb, optimalné v navaznosti na pfislusné ERN. Aktivity
vtéto oblasti se zaméfuji na podporu vyuzivani modernich diagnostickych technologii,
mezioborovy pfistup a vytvoreni prostoru pro sdileni informaci mezi odborniky i pacienty.

Narodnim koordinaéni centrum pro vzacna onemocnéni (NKCVO)

V dnoru roku 2021 vznikla pfi Ndrodnim koordinaénim centru pro vzacna onemocnéni
(NKCVO; s mandatem Ministerstva zdravotnictvi do roku 2030) ve FN Motol v Praze - Ustavu
biologie a lékarské genetiky 2. lékarské fakulty Univerzity Karlovy specializovana ambulance pro
ultra-vzacna a nediagnostikovana onemocnéni. Tato ambulance je navazana na platformu pro
,Ultra-vzacni a nediagnostikovani, zfizena vramci Ceské asociace pro vzacna onemocnéni
(CAVO 2025c). Tato platforma predstavuje prostor pro sdileni zkusenosti a spolupréci pacienttl
v online prostfedi prostfednictvim uzaviené komunikacni skupiny a je doplnéna o pravidelna ro¢ni
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setkavani, ktera umoziuji propojeni pacientskych zkuSenosti s odbornymi poznatky lékaFd
a dalSich specialistt. Tato platforma je rovnéz navazana na spole¢nou emailovou Helplinku.

Platforma napomaha podpore arozvoji informovanosti a je zapojena do ¢innosti UDNI —
Undiagnosed Diseases Network International, komunikuje s britskou organizaci SWAN UK
a EURORDIS - Rare Diseases Europe. Detailni informace o platformé byly zpracovany do letaku,
ktery je k dispozici na véech genetickych pracovistich v CR. Mé&siéné je v téchto specializovanych
ambulancich NKCVO konzultovano kolem 100 rodin s ultra-vzacnymi a nediagnostikovanymi
pacienty referovanych zcelé CR. Prioritou NKCVO je snaha maximalné pomahat stanovit
diagnézu u dosud nediagnostikovanych pacientd, a to jak na narodni Urovni, tak i v ramci ERN
nebo jednotlivych projektd jako napfiklad Solve RD.eu a nyni i ERDERA.org.

Pacientlim, u nichZ se diagnézu nepodafi stanovit ani pomoci pokrocilych genomickych metod,
je zajisténo dlouhodobé sledovani, koordinace péce a pravidelna re-analyza dat (ve dvouletém
intervalu) s vyuzitim digitalni 3D facial gestalt fenotypizace obohacené o specifické HPO
v NKCVO. V ramci projektu Solve-RD probéhla v roce 2023 reanalyza genetickych dat u pacientd
s VO. Konkrétné byla provedena reanalyza exomovych dat u 60 pacientd a genomovych dat
u 2 pacient(l. Sekundarni analyza dat byla realizovana pomoci lokalni in-house pipeline MegSAP?,
pfitemz interpretace identifikovanych variant probihala prostfednictvim softwaru GSvar?,.
Na zakladé této reanalyzy byla jednoznacna kauzalni varianta identifikovana u 5 pacientll, coz
predstavuje pfiblizné 8 % analyzovaného souboru. U dalSich 4 pacientd byly nalezeny varianty
nejasného klinického vyznam, jejichz interpretace vyzaduje dalsi analyzy.

Ambulance pro détské pacienty bez diagnozy

Ambulance byla zfizena vzafi 2023 na Pediatrické klinice Fakultni nemocnice Brno jako
specializované pracovisté zamérené na déti s podezfenim na vzacna a ultra-vzacna geneticka
onemocnéni (FN BRNO 2025a). Je ucena pro détské pacienty, u nichz pretrvava podezieni na
geneticky podminéné onemocnéni, avSak i pfes provedeni rozsahlych molekularné-genetickych
vySetfeni, vmnoha pfipadech véetné celoexomového sekvenovani, zlstava etiologie jejich
zdravotnich obtizi neobjasnéna a prochazeji tzv. diagnostickou odyseou.

Na ¢innost ambulance navazuje Multioborova komise pro détské pacienty bez diagnézy FN
Brno, ktera se systematicky vénuje pfipadim s dosud neobjasnénou etiologii zdravotnich obtizi.
Komise provadi komplexni mezioborové hodnoceni zdravotniho stavu pacienta, navrhuje cilena
dopliujici vySetieni, plan pravidelného sledovani a pfipadnou revizi klinicko-genetické hypotézy.
Soucasti diagnostického procesu je rovnéz systematické shromazdovani, revize a reinterpretace
veskeré dostupné zdravotnické dokumentace a laboratornich nalez(, véetné dfive provedenych
genetickych analyz, a sledovani vyvoje fenotypu pacienta v Case.

Od kvétna 2024 je ambulance soucasti Centra precizni mediciny (CPM) FN Brno, které propojuje
klinickou péci svyzkumem avyvojem novych technologii, spolupracuje s akademickymi
institucemi i ERN (FN BRNO 2025b). Napojeni ambulance na CPM umoznilo vyznamné rozsifit
aktivity, ato nejen z hlediska kapacit ale i spektra vySetfovacich genomickych metod. Vyuziva
se celogenomové sekvenovani (WGS), WGS s dlouhym ¢tenim, analyza RNA a v indikovanych
pfipadech také methylomika. U pacientd s negativnim ¢i nejednozna¢nym molekularnim nalezem
je diagnosticky proces rozsSiten o funkéni ovéfovani variant nejasného vyznamu (VUS), které se
podili az na 50 % zachytl u pacientl se vzacnymi onemocnénimi. Funk¢ni validace téchto variant
probiha ve spolupraci s CEITEC, MU a Biologickym ustavem LF MU. K podpore interpretace

22 |MGAG. megSAP: Medical Genetics Sequence Analysis Pipeline [online]. GitHub. [cit. 2026-03-09]. Dostupné z:

23 IMGAG. GSvar - documentation [online]. In: ngs-bits. GitHub. [cit. 2026-03-09]. Dostupné z:
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variant a stanoveni jejich mozné klinické relevance se dale vyuziva RNA analyza, proteinové
modelovania platformy provyhledavani genovych korelaci a prfipadi s podobnym
fenotypem (napf. GeneMatcher). U pacientll se zavaznym fenotypem a vysokou
pravdépodobnosti genetické etiologie, avSak zcela negativnim vysledkem genomické analyzy,
jsou sekvenacni data sdilena prostfednictvim mezinarodni platformy PhenomeCentral.

K1.6.2025 bylo do pé¢e ambulance zafazeno 263 pacientd. Pfiblizné 70 % z nich tvofi déti mladsi
péti let. V&tsina pacientll je odesildna z pracovist v rdmci Moravy, pacienti z Cech vroce 2024
tvorily pfiblizné 8 % vSech vySetfenych pacient(, v roce 2025 tento podil vzrostl na 14 %.

Pacienti jsou do ambulance odesilani nasledovné:
o pfiblizné v poloving pfipadd dispenzarizujicimi specialisty, nejcastéji neurology,
endokrinology a gastroenterology.
o ve 30 % jsou déti vySetfeny na zadost rodict a
o pouze ve 20 % je odesilajicim lékaF primarni péce.

Od ledna 2025 ambulance navéazala spolupraci s Centrem excelence CREATIC (Centre for
Research and Development of Advanced Therapies), které je soucasti mezinarodniho
projektu Horizon Europe Teaming for Excellence, koordinovaného Masarykovou univerzitou.
CREATIC se zaméfuje na vyvoj, hodnoceni aimplementaci pokrocilych terapii, véetné bunéénych
a genovych léCebnych pfistupl, uréenych pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi. Tato
spoluprace umoziiuje pfimé zapojeni détskych pacientll s nové diagnostikovanym vzacnym
onemocnénim do transla¢nich vyzkumnych projektl a klinickych studii, které se soustfedi na
vyvoj cilenych terapeutickych strategii. Zaroven pfispiva k hlubsi integraci klinické péce
s inovativnim vyzkumem v oblasti precizni mediciny.

Projekt Baby Fox

Od zafi 2024 FN Brno koordinuje narodni studii Baby Fox, zaméfenou na rychlé celogenomové
sekvenovani vrezimu trio (analyza DNA ditéte arodi¢l) u novorozencl a déti vintenzivni péci
s podezfenim na genetickou pfi¢inu onemocnéni. Cilem je stanovit diagnézu do 7 dnli od odbéru
DNA a umoznit tak informované rozhodovani o léCbé, progndze a pfipadné také o ukonceni péce.
Doposud bylo v ramci projektu vySetfeno celkem 30 déti z celkovych 60 planovanych pacientd.

Pridmérna doba od odbéru po vydani vysledkového protokolu ¢ini 5 dnd, aktualni diagnosticka
vytéznost Cini 44% (pfi zapocitani variant nejasného vyznamu korelujici s fenotypem presahuje
58%), ave vétsiné pripadl (60%) vedla molekularni diagnéza k ovlivnéni léCebného postupu.
Projekt Baby Fox slouzi, jako dikaz konceptu pro zaclenéni rychlé genomické diagnostiky do
rutinni péce o rizikové novorozence a zavazné nemocné deéti a zaroven jako podklad pro tvorbu
standardizovanych algoritm vyuziti WGS v perinatalni a intenzivni péc¢i (FN BRNO 2025c).

Personalni zabezpeceni v Centrech vysoce specializované péce o pacienty se
vzacnym onemocnénim (CVSP-VO) - projekt SYPOVO

Dostupnost vysoce specializované péce opacienty sVO Uzce souvisi spersonalnim
zabezpecenim center. Evropska komise v ramci operacCnich kritérii definuje potfebu poskytovani
komplexni péce prostfednictvim multidisciplinarnich tymd, jejichZ sloZeni je déale specifikovano
jednotlivymi ERN. Pfesnéjsi doporuceni k personalnimu zabezpeceni ERN center na evropské
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urovni dosud neexistuiji, jejich vytvoreni je jednim z cilli pracovniho bali¢ku 9 evropské iniciativy
JARDIN?*, zamé&fené na integraci ERN do narodnich zdravotnich systémd.

Pro centra CVSP-VO (akreditovana na zaklade evropského schvalovaciho procesu) nejsou dosud
definovany specifické personalni pozadavky, plati pro né personalni Vyhlaska ¢. 99/2012 Sb.,
o0 pozadavcich na minimalni personalni zabezpeceni zdravotnich sluzeb, ve znéni pozdéjSich
predpist %°.

Nedostatek nelékarského zdravotnického a nezdravotnického personalu v CVSP-VO
- projekt SYPOVO

Vice neZ polovina zapojenych tym0 v projektu SYPOVO (MZD 2024) uvadi nedostateénou
kapacitu nejen lékafli-specialistl, ale také dalSich profesi nezbytnych pro fungovani moderniho
modelu sdilené péce (,shared care®). Vysledky ukazuji na vyznamné rezervy v personalnim
zabezpeceni multidisciplinarnich tym(. Respondenti (vedouci pracovist) nejcastéji uvadéli
nedostatek administrativnich pracovnikd, odbornych pracovnik( spravy zdravotnickych informaci
(konkrétné se v prazkumu objevil pojem datamanazer) a psychologli ¢i psychoterapeut(l (Graf 5).
Za nedostatkové profese povaZzuji respondenti rovnéZz socialni pracovniky a bioinformatiky.
Nizsi, avSak stale pfitomny podil center postrada fyzioterapeuty Ci ergoterapeuty.

Administrativni pracovnik 55%
Datamanazer 45%
Psychologoveé / psychoterapeuti 40%
Socialni pracovnici 36%

Bioinformatici 32%

Fyzio / ergoterapeuti 25%

Graf 5 Chybéjici nelékarsky zdravotnicky personal a nezdravotnicky personal v ERN tymech

Nedostatek lékaFskych specialistii v CVSP-VO - projekt SYPOVO

V rdmci provedené analyzy v projektu SYPOVO (MZD 2024) uvadi vice nez polovina tym( (51 %)
nedostatek lékarl pro klinickou praci. DalSich 45 % poukazuje na nedostatek odbornikd
zapojenych do klinického vyzkumu a interdisciplinarnich konzultaci, které jsou pfitom zasadni pro
rozvoj odbornych znalosti i posilovani mezioborové spoluprace. 16 % tymd{ uvadi nedostatek
lékara ve specializa¢ni pripravé (Graf 6). Data ukazuji na potifebu strategického posileni lidskych
zdrojl v oblasti klinické péce a vyzkumné ¢innosti v ramci ERN.

2 JARDIN
% \lyhlaska ¢. 99/2012 Sb., o poZzadavcich na minimalni personélni zabezpeceni zdravotnich sluzeb, ve znéni pozdéjsich
predpist. Online. In: Shirka zékon(i Ceské republiky. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
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Nedostatek specialistl pro klinickou praxi 51%

Nedostatek lékafl pro interdisciplinarni konzultace 45%

Nedostatek l&kafl pro klinicky vyzkum 45%

Nedostatek lékaf(l ve specializaéni pFipravé 16%

Graf 6 Nedostatek lékaFskych specialistt v ERN tymech

Dopady personalnich nedostatkli popsané ERN tymy v projektu SYPOVO, zahrnuji zejména:
e dlouhé ¢ekaci lhlity na vySetieni a hospitalizaci,
e nedostatek ¢asu na vySetifeni pacientd,
e pretizeni lékafl a vysoky pocet neplacenych prescasu,
e 81 % tym0 uvedlo, Ze lékafi vykonavaji administrativni GUkoly misto odborné péce,
e nedostatecna kapacita interdisciplinarnich konzultaci,
e omezené zapojeni do klinického vyzkumu a vzdélavani.

Slozeni multidisciplinarniho tymu poskytujiciho pravidelnou komplexni pédci
pacientiim centra (CVSP-VO) - projekt SYPOVO

Z vysledk( vyplyva, Ze prestoze je multidisciplinarni pfistup v centrech rozsiten, jeho personalni
zajisténi je mezi jednotlivymi pracovisti vyznamné rozdilné:
e Stfedni hodnota absolutniho poétu kvalifikovanych lékar( center:
v détskych centrech: 10 (rozmezi 3-26),
v dospélych centrech: 9 (rozmezi 2-129).
e Median podétu lékafl ve specializaéni pfipravé:
v détskych centrech: median 2 (rozmezi 0-15),
v dospélych centrech: median 2 (rozmezi 0-28).

Dals$im vyznamnym systémovym nedostatkem je nizkd mira formalizace a institucionalniho
ukotveni koordinace péce. Celkem 59 % pracovist nema zavedeny nebo dostatec¢né funkéni
systém koordinace, coz podtrhuje potfebu koncepéniho feSeni. Funkce ,koordinator péce“ je
v soucasnosti obsazena pouze na jednom pracovisti, zatimco jinde jeji roli supluji lékafi ¢i sestry.
Tato situace je zatézuje nad ramec jejich odbornych kompetenci, s dopadem na efektivitu
poskytované péce i celkovou zkuSenost pacientd a jejich rodin.

Casova naroénost péée o pacienty s VO a personalni kapacita v CVSP-VO - projekt
SYPOVO

Pro hodnoceni personalnich kapacit v CVSP-VO byly sledovany vybrané ukazatele tykajici se
poctu pacientl pfipadajicich na jednoho kvalifikovaného (ékafe a stiedni hodnoty pracovnich
Uvazk:
Poéet pacientll na jeden plny tvazek kvalifikovaného lékaie:
o détska centra: stfedni hodnota 351 (rozmezi 15-1221),
o dospéla a smiSena centra: stfedni hodnota 420 (rozmezi 47-4333).
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Stredni hodnota pracovniho tvazku
Kvalifikovani lékafi:
= détska centra: 2,2 (rozmezi 0,7-5,8),
= dospélacentra: 1,1 (rozmezi 0,1-43,3).

Lékari ve specializacni pfiprave:
= détska centra: 0,2 (rozmezi 0-3),
= dospéla centra: 0,2 (rozmezi 0-8,4).

Vysledky analyzy ukazuji na znaénou nerovhomeérnost v pracovnim vytiZzeni lékaf( a personalnim
zabezpeceni CVSP-VO. Vysoka variabilita hodnot naznacuje rozdily nejen v dostupnosti, ale
i v kontinuité poskytované péce. Nektera pracovisté mohou byt pretizena, coz ohrozuje jejich
dlouhodobou udrzitelnost a efektivitu. Prestoze je vcentrech zajiSténa interdisciplinarni
a multidisciplinarni péce, chybi systémové nastaveni minimalnich personalnich standardt ve
vztahu k poétu pacientll, charakteru onemocnéni a mife komplexity poskytované péce.

2.1.2 KliCové trendy

1. Centralizace a sitovani péce
o duraz na koncentraci expertizy a vysoce specializované péce,
o soucasha CVSP-VO nemohou v plné mife zajistit vysoce specializovanou péci o
pacienty s VO
o zvySeni dostupnosti specializované péce a zvySovani jeji kvality vytvarenim
koordinovanych siti specializovanych pracovist na zaklade analyzy datovych
podkladl a jejich napojeni na ERN.
2. Rozvoj mezinarodni spoluprace
o aktivni zapojeni CR do vétsiny ERN (22 z 24),
o vyuzivani mezindrodnich konzultaci a sdileni znalosti,
o postupndintegrace do evropskych registr(l a struktur (napf. ERDRI).
3. Dostupnosti péce
o jencca 13 % pacientll s VO dostava péciv CVSP-VO,
o rozdily v navaznosti zdravotni a socialni pécCe a ve specializovanych sluzbach.
4. Diagnosticka odysea a absence jednotnych standardi
o dlouhd doba k uréeni diagndzy, vysoky podil chybnych diagndz,
o chybijasné vymezené ,cesty pacienta“ a jednotné standardy péce.
5. Personalni nedostatky a nerovhomérné kapacity
o nedostatek lékafd (zejména pro klinickou praci, vyzkum a konzultace),
o nedostatek dalSich profesi (psychologové, socialni pracovnici, odborny
pracovnici spravy zdravotnickych informaci, fyzioterapeuti aj.),
o vyrazna variabilita v pracovnim vytizeni mezi centry, absence systémového
nastaveni minimalnich kapacit.
6. Nedostate¢na koordinace péce
o pozice koordinatora péce neni systematicky zavedena, existuje jen pilotné,
o koordinaci supluji lékafi a sestry — pfetizeni a sniZeni efektivity,
o potfeba koncepcniho ukotveni role koordinatora.
7. Potieba kvalitni datové zakladny
o chybi Narodni registr vzacnych onemocnéni,
o omezena Ucast center na evropskych registrech kvili absenci systémové
podpory,
o bezkvalitnich dat neni mozné strategickeé planovani, monitoring ani
plnohodnotna integrace do evropskych struktur.
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2.1.3 Nulovavarianta

Pokud nedojde k dalSimu rozvoji centralizace prostfednictvim narodnich a mezinarodnich siti,
zlistane potencial pro koordinovanéjsi a rovhomeérné dostupnou péci o pacienty se vzacnymi
onemocnénimi nevyuzit. Bez jasné definované struktury, jednotnych standard( a provazané
koordinace mezi specializovanymi pracovisti bude nadale dochéazet krozdildm v kvalité
a dostupnosti péce i k prodlevam v diagnostice. Pfistup ke specializovanym sluzbam se tak mize
nadale LliSit vzavislosti na regionu C¢i individualnich okolnostech. Absence systematické
organizace a propojeni center zaroven omezuje moznosti plného vyuziti odbornych kapacit
a neumoznuje naplno rozvinout rovny pristup k péci napfic¢ regiony. Nedostatecné datové zazemi
sniZuje moznosti pro efektivni planovani, monitorovani a hodnoceni kvality poskytované péce.
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2.2 Rozvoj zdravotni péce prostiednictvim implementace modernich postupti
a technologii

Zdravotni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi prochazi v poslednich letech vyraznou
proménou diky novym diagnostickym metodam, digitalnim nastrojim a presnéji cilené lécbé.
Vyznamnou roli hraji technologie, které usnadnuji sdileni informaci, umozniuji vzdalené
konzultace nebo automatizuji sbér a analyzu dat. Vyvoj se tak neomezuje jen na nové léky,
vySetfeni nebo monitoraci zdravotniho stavu, ale méni i zplsob organizace a koordinace péce.
Zavadéni modernich postupl vede kvétSi provazanosti systému, lepSi orientaci na potfeby
pacienta a moznostem poskytovat péci vCas, cilené a efektivné.

Pfikladem zna¢né promény je novorozenecky laboratorni screening, ktery se od 70. let postupné
rozSifovala modernizoval—od zachytu jediné poruchy po sou¢asné sledovani 20 onemocnéni. Na
evropské urovni probiha diskuse o harmonizaci screeningovych programd, protoZe mezi staty
existuji vyrazné rozdily vrozsahu iorganizaci screeningu. Vedle toho se rozvijeji moderni
diagnostické pfistupy jako exomové a genomové sekvenovani a zaroven digitalni platformy jako
CPMS, které umoznuji mezinarodni odborné konzultace. Celkové tak vyvoj sméfuje k cilenéjsi,
dostupnéjsi a presnéji koordinované péci o pacienty se vzacnymi onemocnénimi.

2.2.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

V oblasti vzacnych onemocnéni dochazi v poslednich letech kvyznamnému rozvoji modernich
nastrojl a pfistupd, které zlepsuji diagnostiku, organizaci i dostupnost péce. Tyto inovace se tykaji
jak preventivnich programi, tak vyuZiti genetickych metod, digitalizace anovych forem
poskytovani péce:

e novorozenecky screening,

e genomické a exomové sekvenovani,

e virtualni péce a telemedicina,

e Clinical Patient Management System (CPMS),

e domacipéce avzdaleny monitoring,

e standardizace elektronickych zdravotnickych zaznam( (EHR),

e EZKarta a Narodni zdravotnicky informacni portal (NZIP),

e Evropsky prostor pro zdravotni udaje (EHDS).

Novorozenecky screening

Novorozenecky screening (NS) je zasadni preventivni program, ktery probiha u vSech déti
narozenych v Ceské republice. Jeho cilem je aktivni a celoplo$né vyhledavani chorob v jejich
¢asném stadiu tak, aby byly diagnostikovany a léCeny dfive, neZ se staci projevit a zplUsobit ditéti
nevratné posSkozeni zdravi. Program novorozeneckého screeningu zahrnuje étyfi typy vysetieni:
screening sluchu, vrozené katarakty, dysplazie ky¢elniho kloubu a novorozenecky laboratorni
screening (NLS) (NS 2025a). NS zajiStuje rovny pfistup ke kvalitni péci pro vSechny novorozence
a je koordinovan Narodnim screeningovym centrem UZIS CR (UZIS 2025).

Novorozenecky laboratorni screening

Novorozenecky laboratorni screening je provadén ze suché kapky krve odebrané 48 — 72hodin po
porodu. V€asna diagndza a léEba umoziuji predejit komplikacim, zlepSit prognézu a kvalitu zivota
ditéte i rodiny. Rozsah NLS se postupné rozSifoval. K vyznamnému posunu doSlo v roce 2016, kdy
doslo k navySeni vySetfovanych chorob z 13 na 18 (Véstnik ¢. 6/2016 MZD). V letech 2022-2023
probéhl Celostatni pilotni program screeningu spinalni svalové atrofie (SMA) a tézké
kombinované imunodeficience (SCID).
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Pilot potvrdil proveditelnost, klinicky pfinos i jednoznacny dopad v oblasti v€asné diagnostiky
téchto onemocnéni. Na zékladé vysledkt pilotu byly SMA a SCID od ledna roku 2024 zarazeny
mezi standardné vySetfované choroby v ramci NLS.

Pilot potvrdil proveditelnost, klinicky pfinos i jednoznacny dopad v oblasti v€asné diagnostiky
téchto onemocnéni. Na zakladé vysledkl pilotu byly SMA a SCID od ledna roku 2024 zafazeny
mezi standardné vySetfované choroby v ramci NLS. Tab. 5 prezentuje vysledky celostatniho
pilotniho programu pro screening SMA a SCID v Ceské republice. Data jsou uvedena podle
screeningovych laboratofi.

Tab. 5 Novorozenecky screening (SMA, SCID a dalSi poruchy) — prehled dle laboratore

Pocet
» . : Zachyt Zachyt marker( . ,
Laborator screetunvgov,ych SMA TREC/KREC Konfirmovano
vySetreni
FN Praha 115 374 18 81 17 SMA, 16 SCID + primarni imunod
FNBrmo | 69 981 G 19 | 5SMA a 4 primamni imunod.

V soucasnosti (Cerven 2025) je v ramci NLS vySetfovano celkem 20 onemocnéni (cely seznam
testovanych onemocnéni dostupny strankach MZD zde). Samotny screeningovy program je
prabézné vyhodnocovan a optimalizovan Komisi pro novorozenecky laboratorni screening.
Od¥ijna 2025 je v provozu novy web vénovany novorozeneckému screeningu a soucasné probihaji
procesy optimalizace sbéru dat a jejich publikace.

Tab. 6 niZze zahrnuje kumulativni vysledky novorozeneckého laboratorniho screeningu za obdobi
1. 1. 2010 - 31. 12. 2024, kdy se v CR narodilo celkem 1 613 910 déti. Tabulka uvadi pocet
diagnostikovanych pfipadl jednotlivych onemocnéni, jejich prevalenci v populaci a v nékterych
pfipadech i vyskyt faleSné negativity.

ZTab. 6 vyplyva, Ze: nejcastéji detekovanym onemocnénim je kongenitalni hypotyreéza (CH),
nasleduji metabolické poruchy, jako fenylketonurie (PKU/HPA) a biotinidazova deficience (BTD).
Vyskyt nékterych vzacnych metabolickych onemocnéni je nizky (napf. MSUD, LCHADD, ...), ale
jejich vCasna diagnostika ma zasadni dopad na preziti a kvalitu Zivota. U nékterych onemocnéni
je uvedena také mira faleSné negativity (nezachycené pfipady), ktera u vétSiny diagnéz ¢ini 0, ale
napf. u CAH a CF se vyskytla, coz podporuje priibéZznou optimalizaci screeningovych metod.

Do tabulky jsou zahrnuty také nové diagnézy — SMA a SCID, které byly nejprve testovany v ramci
pilotniho programu od roku 2022. Od ledna roku 2024 jsou soucasti populacniho screeningu.
Za sledované obdobi bylo diagnostikovano 33 pfipad( SCID a jinych vrozenych defektl imunity
(prevalence 1:2 555) a 11 pfipad’ SMA (prevalence 1 : 7 664).

Tab. 6 VVysledky novorozeneckého laboratorniho screeningu

1.1.2010 - 31. 12. 2024 (dle ¢SU 1 613 910 Zivé narozenych)

Onemocnéni Kumulativni pocet Prevalence FaleSna negativita
CH 558 1:2892
CAH 136 1:11867 41
PKU/HPA 327 1:4936
MSUD 17 1:94936 2
MCADD 70 1:23056
LCHADD 15 1:107 594
VLCADD 6 1:268985
CPTD | 0
CPTD Il / CACTD 0
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GAl | 11 1:146719

IVA 8 1:201 739

ARG* 0

CIT* 2 1:453208

BTD* 92 1:9852

CBS* 1 1:906 415

MTHFR* 0

CF 259 1:6231 20

SCID ajiné vrozenené

defekty imunity** 33 1:2555

SMA** 11 1:7664

CELKEM 1513 1:668

* Screening probiha od roku 2016 ** Pilotni screening probiha od roku 2022, populacni screening
probiha od roku 2024 Zdroj: Novorozenecky screening (NS 2025b)

Dalsi rozvoj v oblasti NS by mél smérovat k posileni datového toku. To zahrnuje:
o zavedeni resortniho identifikatoru (RID) pro déti bez rodného Cisla,
o vyuzivani QR kédl pro zaznam informaci o pacientech na screeningové karticky a
o sjednoceni datovych standard( pro pfenos informaci do NISG.

Novorozenecky laboratorni screening v EU

V ramci EU existuji rozdily v programech NLS - od screeningu nékolika onemocnéni (napf. Irsko 8,
UK 11) po desitky (Italie 49). Rlzné analyzy i zpétna vazba z praxe upozornuji na potiebu zmirnit
rozdily mezi screeningovymi programy jednotlivych statl a usilovat o vét$i harmonizaci pfistupu
napfi¢ Evropou, aby vSechny déti v EU mély rovné podminky bez ohledu na misto narozeni.

Studie komunity osob s VO (EURORDIS 2024b) ukazaly, Ze komunita pacientl podporuje rozsifeni
screeningu (90 % by chtélo screening pro jakékoli vzacné onemocnéni), ale ¢ast rodin (11 %) se
obava stresu, stigmatizace ¢i dopadd na pojisténi. To vyZzaduje politicka opatfeni zaméfena na
dusevni zdravi a socialni rovnost. EURORDIS doporucuje jednotna kritéria, zapojeni vSech aktér(
a vytvoreni expertni skupiny. Publikoval 11 zasad pro harmonizaci screeningovych programd,
které maiji snizit rozdily mezi zemémi a zajistit transparentni, rovny pfistup k diagnostice a lé¢bé.

Doporuceni v oblasti harmonizace novorozeneckého screeningu

Navzdory technologickému pokroku pfetrvavaji v Evropé rozdily v poctu sledovanych onemocnéni
i vdalSich parametrech — ¢as odbéru, informovany souhlas, vyuZiti genetickych testd, zplsob
podavanivysledkd a fizeni kvality. Iniciativa Screen4Rare?® a dalsi aktivity podporuji sdileni praxe,
posuzovani novych metod a pfipravu zdravotnich systémd. Odbornici volaji po centralni autorité
EU, ktera by koordinovala pfinosy a rizika.

Nové trendy, které se vtéto oblasti prosazuji, zahrnuji napf. vyuZiti necilené metabolomiky,
genomického screeningu (konsensus na cca 50 onemocnénich), druhostupniové genetické
testovani a fesSeni etickych a pravnich aspektl téchto novych metod.

%6 ScreendRare

67


https://s4r.testmonday.com/

Doporucéeni zahrnuji napfr.:
e transparentni a na dlikazech zalozeny vybér onemocnéni,
e poskytovani predtestovych informaci rodi¢im,
e provadéni screeningu v akreditovanych laboratofich,
e definici pozitivnich nalezt a postupl konfirmacnich vySetreni,
e systematicky sbér dat o dlouhodobém pfinosu NLS,
e poskytovani negativnich vysledk( do zdravotni dokumentace.

Pokrocilé metody genetické diagnostiky

Vzacna onemocnéni jsou klinicky velmi heterogenni apfevazné dédicné podminéna,
multisystémova onemocnéni. Diagnostika avhodna terapie pro pacienty sVO se opira
o pochopeni genetickych a molekularné biologickych mechanism( téchto onemocnéni. Lidsky
genom obsahuje pfiblizné 3,2 miliardy parQ bazi, z nichz exom, tvofici asi 1% genomu, zahrnuje
kolem 20 tisic gen(. Pravé exom je kliCovy pro kddovani proteint a ve vétsiné pfipadl (cca 85%) je
zdrojem patogennich variant. Moderni genetické metody, jako je celoexomové (WES) aev.
v indikovanych pfipadech celogenomové (WGS) sekvenovani, pfedstavuji zakladni nastroje pro
diagnostiku VO.

S primarnim vyuzitim metody WES je celogenomové sekvenovani (WGS) indikovano pouze ve
vybranych pfipadech, a to zejména pfi negativhim vysledku WES nebo v situacich s podezienim
na mnozstevni ¢i chromozomalni zmeény, které touto metodou nelze zachytit. Tento postup
umoznuje efektivnéjsi vyuziti diagnostickych kapacit a sou¢asné pfispiva k hlubSimu porozumeéni
i cilenéjsi lécbé vzacnych genetickych onemocnéni v détském véku (Slaba et al. 2024).

Distancni péce

Telemedicina

zahrnuje vzdalené konzultace mezi pacienty azdravotniky, monitoraci zdravotniho stavu
v domacim prostfedi a digitalni platformy pro kontinualni péci. Narodni strategie elektronizace
zdravotnictvi 2025-2035 (NSEZ) (MZD 2025b) pocita s vytvorenim metodického aregulacniho
ramce, certifikaci aregistraci telemedicinskych feSeni ajejich integraci do elektronickych
zdravotnickych zaznam( (EHR). Soucasti je i podpora implementace telemedicinskych feSeni
u poskytovatell a vyhodnocovani jejich dopad(l na efektivitu a kvalitu poskytované péce.

Telemedicina a thradové mechanizmy

Pravni ukotveni pro distancni sluzby pfinesla vyhlaska ¢. 30/2025 Sb*. o telemedicinskych
zdravotnich sluzbach, dc¢inna od 14. Unora 2025. Ta stanovuje technické a bezpecnostni
standardy, pravidla Sifrovani, prokazovani identity i zaznam souhlasu pacienta. Na strané uhrad
se prvni polozky objevily v Seznamu zdravotnich vykond od 1. ledna 2024, videokonzultace
vykazuji novym kédem 09821 namisto dfivéjSiho 09557, celkem je dnes v seznamu zhruba deset
tele-vykonli (napf. kontrola kardiostimulatoru, dialyzacni konzultace) adalsi - vcetné

telemonitoringu srdeéniho selhani — &ekaji na doplnéni (KOUBOVA 2025).

27 \lyhlagka ¢. 30/2025 Sb., o telemedicinskych zdravotnich sluzbach. Online. In: Shirka zakon( Ceské republiky. [Citovano
2025-04-15]. Dostupné z:
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Virtualni konzilia a multidisciplinarni spoluprace

Jsou vyuzivana prostfednictvim systému Clinical Patient Management System (CPMS) v ramci
jednotlivych ERN napfi¢ EU. NSEZ pocita s rozvojem obdobnych néstroji na narodni Grovni, aby
bylo mozné konzultovat slozité pfipady napfi¢ regiony a odborniky.

Clinical Patient Management System CPMS (CMPS)

Je IT platforma, ktera se od roku 2017 stala hlavnim néstrojem pro pfeshrani¢ni on-line konzultace
vzécnych klinickych pfipad( v ramci ERN. V roce 2024 bylo CPMS upgradovano na CPMS 2.0. Tato
platforma umoznuje konzultace komplikovanych pfipad(l na dalku, konzultace s narodnimi Ci
evropskymi specialisty aurychleni stanoveni diagndézy c¢i lécebného planu (EUROPEAN
COMMISSION 2025d).

Vyroéni publikace EU 2025 uvadi k31.12.2024 vCPMS zaznamenanych 4029 virtualnich
panelti vedenych 23 ERN (ERN ITHACA nehlasi stav). Na téchto panelech se podilelo 1547
klinickych pracovist ve 27 statech; primérné prfipadd 2,6 panelu na jedno pracovisté.
Prdmérny pocet CPMS panell na ERN je 175, median pak 163 paneld.

Nejvice pfispévkil CPMS maji:
e ERN RARE-LIVER (526 pfisp&vkd od 2017),
e ERN TRANSPLANT-CHILD (293 panell od roku 2017),
e VASCERN (274 od 2017),
e ERN GENTURIS (285 paneld od 2017) a
e ERN-RND (323 panelll od roku 2017).

Domaci péce a vzdaleny monitoring

Strategie EZ (MZD, 2025b) predpoklada vytvorfeni narodni digitalni platformy pro domaci zdravotni
péci, ktera umozni standardizované procesy, interoperabilitu monitorovacich zafizeni a napojeni
na EHR i zdravotnické registry. Dllezitym smérem rozvoje je integrace digitalnich nastroji pro
poskytovani zdravotni a socialni péce vdomacim prostfedi. Vzdaleny monitoring zdravotniho
stavu pacientll ma byt propojen s telekonzultacemi a systémem tridZze, coz umozni lépe planovat
navstévy vdomaci péci a efektivnéji vyuzivat kapacity. Soucasti planu je pilotni zavadéni téchto
feSeni a systematické méreni jejich dopad( na organizaci a vysledky péce.

Digitalni infrastruktura a datové standardy

Standardizace elektronickych zdravotnickych zaznamu (EHR)

Jednim z hlavnich smérU rozvoje digitalizace zdravotni péce je sjednoceni obsahu elektronickych
zdravotnickych zaznam( (EHR). Narodni strategie elektronizace zdravotnictvi 2025-2035
(MZD 2025b) stanovuje, ze zakladni dokumenty — napfiklad propoustéci zpravy, laboratorni
vysledky, zpravy ze zobrazovacich metod, ambulantni zpravy, dokumentace zdravotnické
zachranné sluzby a pacientské souhrny — budou dostupné ve strukturované a standardizované
podobé. Tento krok ma umoznit rychlé sdileni mezi zdravotnickymi zafizenimi a narodnimi
registry, snizit duplicitu vySetfeni a zkratit diagnosticky proces. Pro pacienty se vzacnymi
onemocnénimi je to zasadni pfinos z hlediska zajisténi koordinované péce a kontinuity informaci
napfic systémem.

Narodni portal elektronického zdravotnictvi a EZKarta

Narodni portal elektronického zdravotnictvi (MZD 2025b), pfedstavuje jednotné digitalni rozhrani,
které ma obcanlm i zdravotnickym pracovnikim zpfistupnit klicové informace a sluzby
souvisejici se zdravotni péci. Portal bude slouzit jako centralni vstupni brana k osobnim
zdravotnim (dajam, elektronickym zdravotnim zdznamim, eReceptim ¢i digitalnimu
zdravotnimu deniku a zaroven nabidne prehled poskytovatelll zdravotnich sluzeb. EZKarta
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(MZD 2025b), mobilni aplikace s pfistupem ke zdravotnim sluzbam, predstavuje nastroj pro
integraci vice zdroji dat do jednotného systému. UmoZni propojeni informaci z eReceptu,
lekového zaznamu a ockovani.

Narodni zdravotnicky informacni portal (NZIP)

Podobné vyznamnym prvkem je Narodni zdravotnicky informacni portal (NZIP), ktery zpfFistupniuje
vice nez 60 agend a oteviena data. NZIP poskytuje odborné informace zdravotniklim i pacientiim,
a tim posiluje transparentnost, informovanost a aktivni zapojeni pacientd do pécée. Oba néstroje
predstavuji zakladni kameny budouciho systému, ktery umozni efektivnéjsi vyuzivani dat
v klinické praxi i pfi strategickém planovani (MZD 2025b).

Mezinarodni digitalni propojeni a EHDS

Ceska republika se aktivné pfipravuje na implementaci Evropského prostoru pro zdravotni data
(EHDS). Ten pfedstavuje pravni a technicky ramec pro sdileni zdravotnickych dat v ramci EU. Jeho
cilem je zajistit interoperabilitu a standardizaci systémU elektronickych zdravotnickych zaznama
napfi¢ ¢lenskymi staty. Strategie EZ (NSEZ) predpoklada zfizeni narodniho organu pro digitalni
zdravotnictvi a kontaktniho mista pro pfistup ke zdravotnim Gdajiim, ktera budou napojena na
infrastrukturu HealthData@EU. Pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi to otevira moznost
Ucasti v mezinarodnich klinickych studiich, sdileni dat a pfenosu inovativnich postup( do ¢eské
praxe (MZD 2025b).

HTA a optimalizace uhrad

Hodnoceni medicinskych technologii (HTA — Health Technology Assessment) (iHETA 2025) je
mezinarodné uznavana metoda pouzivana k posouzeni nakladl a pfinosl novych i stavajicich
technologii a postupl ve zdravotnictvi. HTA pfedstavuje systematicky proces, ktery zkouma
klinické ucinky, bezpecnost, nakladovou efektivitu a Sirsi dopady zdravotnickych technologii na
zdravotni systém a spolecnost.

Evropské narizeni (EU) 2021/2282 (EUROPEAN COMMISSION 2025e) o hodnoceni medicinskych
technologii vstoupilo v platnost v lednu 2022 a od 12. ledna 2025 je pfimo pouzitelné ve vSech
¢lenskych statech. Spolec¢na klinicka posuzovani se se spusténim regulace zatim vztahuji na
onkologické pripravky a pokrocilé terapie. V lednu 2028 se agenda rozsSiti na lé¢iva pro vzacna
onemocnéni a od roku 2030 na vSechny nové léky a vybrané zdravotnické
prostfedky. Cilem nafizeni je spole¢né provadéni klinického hodnoceni zdravotnickych techno-
logii na urovni EU, zejména posuzovani relativni klinické uc¢innosti a bezpecnosti, s cilem omezit
duplicity mezi ¢lenskymi staty a zvySit kvalitu, transparentnost a predvidatelnost klinickych
hodnoceni. Hodnoceni nakladové efektivity, rozpoctového dopadu a rozhodovani o cenach
a Uhradéach zdravotnickych technologii zGistava plné v kompetenci jednotlivych ¢lenskych statd.

V Ceské republice je nafizeni implementovéno novelou zdkona &. 48/1997 Sb.%, o verejném
zdravotnim pojisténi, ktera predpoklada zapojeni Ministerstva zdravotnictvi a Statniho Ustavu pro
kontrolu léCiv do koordinaéni skupiny HTA a wvyuZiti vystupl spoleénych klinickych
hodnoceni. Tyto vystupy budou slouzit jako jeden z podklad pro narodni HTA procesy, které dale
zahrnuji i posouzeni nakladové efektivity a rozpoctového dopadu v souladu s vnitrostatnimi
pravidly a kompetencemi.

28 7akon ¢. 338/2024 Sh., kterym se méni zédkon ¢. 48/1997 Sh., o vefejném zdravotnim pojisténi a 0 zméné a doplnéni nékterych souvisejicich
zakon, ve znéni pozdéjsich predpist, zakon ¢. 592/1992 Sb., o pojistném na vefejné zdravotni pojisténi, ve znéni pozdéjsich predpist, a zakon ¢.
378/2007 Sh., o léCivech a 0 zménach nékterych souvisejicich zakon( (zakon o léCivech), ve znéni pozdéjsich predpist
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Zahranicni pristupy

Politické zavazky a strategické ramce
e WHA rezoluce 2025 (RARE DISEASES INTERNATIONAL 2025) — prvni globalni usneseni
WHO, které stavi VO do hlavniho proudu agendy vefejného zdravi a vyzyva k rovhému
pristupu k diagnostice, lé¢bé a vyzkumu.
e VEU sili tlak na Evropsky akéni plan do 2030 (EESC 2025) - EESC, Evropsky parlament
a PO pozaduji konkrétni SMART cile (diagnéza do 1roku, strategické financovani,
integrace ERN).
Genomika & rozSifeni novorozeneckého screeningu
e Generation Study (UK, 2023-2030) (GENOMICS ENGLAND 2023): 200+ genetickych
vzacnych onemocnéni v celogenomovém screeningu novorozencuy; testuje model pro
NHS a translaéni vyzkum.
Digitalni zdravotnictvi a telemedicina
¢ Telekonzilia v ERN - systematicka review 2024 prokazala kratsi ¢ekaci doby a vyssi
adherenci (CHEN et al. 2024).
e EURORDIS prosazuje standardizaci EHR a evropsky Health Data Space pro vzacné
diagnézy (EURORDIS 2025b)

2.2.2 KliCové trendy

o Novorozenecky laboratorni screening se postupné rozsifil na 20 onemocnéni aje
povaZovan za jeden z nejvyznamnéjsich preventivnich program(. Diskutuje se ojeho
dalSim rozSifovani i o harmonizaci v ramci EU.

o Pokrocilé metody genetického testovani se stale vice uplatiuji jako nastroj pro
diagnostiku vzacnych onemocnéni.

e Distanéni péce, telemedicina amezinarodni konzilia usiluji olepsi dostupnost
a koordinaci péce. Patii sem vzdalené sledovani zdravotniho stavu vdomacim prostredi
i vyuzivani platforem pro mezinarodni spolupraci, jako je systém CPMS.

e Strategie EZ 2025-2035 pocita s metodickym a legislativnim ukotvenim nastrojt
elektronického zdravotnictvi a s jejich vétSim zapojenim do narodni praxe.

o Digitalni infrastruktura adatové propojeni se rozvijeji zejména prostfednictvim
standardizace elektronickych zdravotnickych zaznam( (EHR), nastroji jako Narodni
portal EZ nebo NZIP a pfiprav na implementaci Evropského prostoru pro zdravotni data
(EHDS). Tyto aktivity smérfuji k efektivnejSimu sdileni a nakladani se zdravotnimi daty
a jejich vyuzivani ve prospéch pacientt.

2.2.3 Nulovavarianta

V pfipadé, Ze nedojde k systematickému rozvoji modernich postupt a technologii, bude zdravotni
péce pokracovat prevazné ve stavajicim nastaveni a potencial dostupnych inovaci nebude
naplno vyuzit. Novorozenecky screening by pokracoval v sou¢asném rozsahu, zatimco vyuzivani
genomického a exomového sekvenovani by zlistalo omezeno na vybrana pracovisté. Digitalni
infrastruktura a datové propojeni by se dale rozvijelo, avSak bez jednotné celonarodni koordinace
a SirSiintegrace do realné praxe. HTA bude implementovano v souladu s evropskymi pozadavky,
ale bez navazujiciho systémového fizeni mlZe jeho dopad na dostupnost inovaci zlistat omezeny.
V pfipadé absence systematického rozvoje modernich postupl atechnologii by zdravotni péce
nadale vychézela z dosavadnich mechanismU bez podstatnéjsich inovaci.
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3 UPEVNENI ROLE KOORDINACE V SYSTEMU PECE

Koordinace v systému péce predstavuje klicovy integracni prvek mezi zdravotnimi a socialnimi
sluzbami. Jejim cilem je zajistit efektivni, kontinualni a na pacienta orientovany pfistup napfic
vS8emi Urovnémi péce. Podstatou koordinace je systematické propojovani zdravotnich, socialnich
a edukacnich potfeb pacientll a spoluprace mezi jejich poskytovateli, ktera umozniuje komplexni
a ucelenou podporu jednotlivce.

Implementace role koordinatorli pécée vcentrech vysoce specializované péce a nastaveni
efektivni spoluprace i na jinych, napf. regionalnich Grovnich, umoZznuje vytvaret funkéni sit, ktera
eliminuje fragmentaci sluzeb, podporuje mezioborovou spolupraci apfispiva ke snizeni
administrativni i organizacni zatéze zdravotnickych pracovniki. Tito koordinatofi se dale stavaji
klicovymi aktéry plynulé tranzice pacienta mezi jednotlivymi fazemi péce, ¢imz napomahaji
prevenci nezaddoucich preruseni kontinuity sluzeb a minimalizaci jejich negativnich dopad( na
zdravotni i psychosocialni stav pacientl. V dlsledku toho se zvySuje kvalita poskytované péce,
optimalizuje vyuzivani dostupnych zdrojl a posiluje odolnost systému v(c¢i vnéjSim zatézim,
véetné krizovych situaci.

V Ceské praxi se vposlednich letech objevuji dva pfirozené vznikajici ,uzly“ koordinace
(FN MOTOL 2025; PALLIUM 2025; ZDRAVOTNICKY DENIK 2025)

(1) koordinator péce pfi specializovanych/centrovych pracovistich a

(2) komunitné/regionalizovanée ukotvené role s navaznosti na socialni oblast.

Obé urovné se prlbézné propojovaly v pilotnich projektech ave vybranych nemocnicich;
v onkologii je navic role koordinatora zasazena do sité KOC/ROS (KOC = Komplexni onkologické
centrum/ROS = Regionalni onkologicka sit), ktera slouzi jako prakticky precedens pro organizaci
kontakt( a pfedavek mezi pracovisti (véetné inspirace z mapového portalu onkologické sité).

V roce 2010 vznikla pfi Ministerstvu zdravotnictvi Meziresortni a mezioborova pracovni skupina
provzacna onemocnéni (MZD 2012), ktera koordinovala plnéni Gkoll Narodni strategie pro vzacna
onemocnéni 2010-2020 a navazujicich akénich plan(. V roce 2012 bylo pfi 2. LF UK a FN Motol
zaloZzeno Narodni koordinaéni centrum pro vzacna onemocnéni (NKCVO) (NKCVO 2025) s cilem
zlepSit diagnostiku, l&Cbu a prevenci, zvysit informovanost a propojit odborniky, statni spravu
a pacientské organizace. V roce 2020 byli prof. Pavla Dolezalova a prof. Milan Macek jmenovani
poradci nameéstka ministra zdravotnictvi pro oblast VO, ¢imz doSlo kinstitucionalizaci fizeni
agendy na narodni Urovni. Na tuto iniciativu navazalo zfizeni Mezioborové komise pro vzacna
onemocnéni (MEKOVO) vroce 2021, kterd podporuje mezioborovou spolupraci a podili se na
tvorbé strategii a doporuceni (MZD 2025c).

3.1 ZvySeni efektivity v systému péce prostiednictvim koordinace a planovani

V systému péce chybi jasné definovana a systematicky zavedena role koordinatora péce pro
pacienty s VO. Pacienti s VO tak mohou narazet na roztfiSténost a nedostatecné propojeni mezi
zdravotni a socialni sloZzkou, coz vede k prodlevam, duplicitdm a neefektivnimu vyuzivani kapacit.
Prestoze se v CVSP-VO, zdravotnickych zafizenich ivregionech objevuji prvni pozice zajistujici
koordinaci, chybi jasné definovana role koordinatora péce — osoby, ktera by provazela pacienta
celym systémem, zajiStovala navaznost odbornych vykont, komunikaci mezi poskytovateli
anapojeni na socialni podporu. Systemizace této pozice, véetné vymezeni kompetenci,
kapacitniho modelu, metodiky a financovani, je nezbytna pro to, aby se stala stabilnim pilifem
péce a prinesla vyssi efektivitu a kvalitu Zivota pacientU i jejich blizkych.
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Koordinator péce je kontaktni osobou pacienta pro praktické a organiza¢ni zalezitosti a zajistuje
koordinaci vykon(l dle diagnosticko-terapeutického planu — domlouva terminy kontrol, vySetieni
a konzilii, pfipravuje podklady pro Uhrady vykon( ¢i pomucek a zprostfedkovava komunikaci mezi
odborniky a sou¢asné propojuje pacienta se socialnim poradenstvim. Tuto ¢innost provadi pouze
jako podplrny pracovnik, aniZz by prebiral odpovédnost za diagnézu ¢&i terapii se zachovanim
autonomie a spolurozhodovaci role pacienta.

Pro udrzitelnost a skutec¢né ukotveni role koordinatora péce je nezbytné nastavit jasny model
financovani této pozice. Koordinator musi byt systemizovanou soucasti CVSP-VO iregionalni
péce svymezenym kapacitnim ramcem - tedy poc¢tem Uvazk( odpovidajicim poctu pacient(
a povaze onemocnéni. Financovani by mélo byt zajiSténo stabilné, nikoli projektove, aby byla
zarucena kontinuita sluzeb a dlouhodoba dostupnost koordinace. Soucasti systému financovani
ma byt i pravidelna evaluace - sledovani konkrétnich indikator(l, jako je kontinuita navaznych
sluzeb, eliminace duplicit ¢i zpétna vazba od pacientd aodborniki. Takto nastaveny
mechanismus zajisti, Ze investice do koordinatora se projevi nejen ve vySsi kvalité péce, ale
i v efektivnéjsim vyuzivani odbornych a finanénich zdrojd celého systému.

3.1.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Pilotni projekt INNOVCare arole koordinatora péce

EURORDIS se vramci projektu INNOVCare (EURORDIS 2018) aktivné zapojil do prosazovani
implementace role koordinatora péce do narodnich pland pro VO. Vramci INNOVCare byl
realizovan pilotni projekt vrumunském centru NoRo, které fungovalo jako model tzv. one-stop-
shop pro pacienty s VO. Jeho cilem bylo otestovat roli koordinatora péce a ovéfit, zda dokaze
propojit zdravotni, socialni a vzdélavaci sluzby do skute¢né integrovaného systému.

Koordinator zde plsobil jako priivodce pacient( a jejich rodin napfi¢ slozitym prostiedim sluzeb —
od zajisténi lékarskych vysSetieni a rehabilitaci, pfes socialni podporu a asistenci pfi vyfizovani
administrativy, aZ po psychologickou a komunitni pomoc. Soucasti pilotu byly i individualni plany
péce, pravidelné hodnoceni potfeb, domaci navstévy, skupinové aktivity ¢i letni integracni tabory.
Vysledky ukazaly, Ze tento pfistup vyznamné zleps$il kvalitu Zivota pacientl i jejich rodin, posilil
jejich sobéstaCnost asnizil administrativni ipsychickou zatéz. Zaroven doSlo kposileni
spoluprace mezi odborniky aposkytovateli sluzeb, ktefi diky koordinatorovi pracovali
systematictéji a s lepsSi vyménou informaci.

Tyto konkrétni vystupy se staly argumentem pro EURORDIS, aby prosazovala implementaci
koordinatora péce do narodnich pland avyzyvala kvytvofeni evropsky platnych standard(.
Soucasti téchto vystupl byla mimo jiné definice standard( na koordinatora péce (viz Tab. 7).

Tab. 7 Zakladni standardy koordinatora péce podle dostupnych dokumentd

Pili¥ Bod Strucny popis
e Stabilni Jeden hlavni kontakt, ktery zajiStuje kontinuitu
kontaktni misto a orientaci pacienta a rodiny v systému.
1. Pacient e Holisticky Péce zahrnuje vSechny oblasti Zivota — zdravotni,
arodina pristup socialni, vzdélavaci, pracovni i psychologické.
v centru ileni
L] , Pacient a rodina jsou aktivnimi partnery, jejich
kompetenci Pl .
. preference a rozhodnuti jsou respektovany.
a participace
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Komunikace a
podpora

Koordinator nasloucha, vysvetluje slozité
informace srozumitelné a poskytuje
i psychosocialni podporu.

2. Planovani
a koordinace
péce

Individualni plan
péce

Vytvoreni a pravidelna aktualizace
personalizovaného multidisciplinarniho planu.

Koordinace a
prevence rizik

Propojovani rliznych sluzeb a sektor(,
predchazeni duplicitam a mezeram v péci.

Pravidelné hodnoceni ménicich se potreb

3. Profesni
kompetence
a nastroje

4. Dostupnost
a systémové
ukotveni

M0|j|tor|ng pacienta a rodiny (zdravotnich, socialnich,
potreb L.

psychologickych).
Kontinuita a Zajisténi navazujici a dlouhodobé dostupné péce,
dlouhodobost vcetneé krizovych situaci (napf. pandemie).
Skoleni a Koordinator je odborné pfipraveny v oblasti

specializace

vzacnych onemocnéni, komunikace, krizové
intervence a koordinace.

Standardizované
nastroje
a protokoly

Pouzivani metodik, protokolll a e-health nastroju
pro sdileni informaci a interoperabilitu.

Profesionalizace
profese

Uznani koordinatora péce jako oficialni profese
v narodnich klasifikacich povolani.
Kazdy pacient se vzacnym onemocnénim ma mit

Do§tupnost pristup ke koordinatorovi péce ¢i socialnimu
sluzby o

pracovnikovi.
Politicka a Koordinator se podili na napliiovani narodnich

systémova vazba

pland a propojuje praxi s politikou.

Networking a
evropsky rozmeér

Aktivni vyuzivani evropskych referencnich siti
(ERN) a sdileni mezinarodni dobré praxe.

V Ceské republice se koordinace pé&e postupné dostava do popiedi zajmu a stava se predmétem
pilotnich projektd ivyzkumnych aktivit. Inspirace pfichazi nejen z evropskych iniciativ, jako je
INNOVCare, ale iznarUstajici potieby efektivné propojit zdravotni a socialni sluzby v praxi.
V poslednich letech tak vznikaji pilotni modely integrované péce, které testuji moznosti zavedeni
koordinatora péce u vybranych skupin pacientd.

Dalsi Evropskeé projekty

Projekt CONCORD (Coordinated Care of Rare Diseases) (MORRIS et al. 2022), realizovany
tymem University College London, se zaméfil na hodnoceni potfeb v oblasti koordinace péce
u pacientll sVO ve Velké Britanii. Vyzkum vychazel zrozhovorl s pacienty, jejich rodinami
i odborniky a pfinesl uceleny pohled na klicové prekazky i faktory podporujici efektivni koordinaci.
Ukazal, ze pacienti s VO Casto potfebuji kombinaci zdravotnich, socialnich a vzdélavacich sluzeb,
pficemz absence koordinace vede k nadmeérné zatézi rodin, duplicitam a ¢asovym prodlevam.

Studie zduraznila vyznam jasné uréeného kontaktniho mista, zapojeni pacienta arodiny do
rozhodovani, pravidelného hodnoceni potieb a sdileni informaci mezi odborniky. Pfinos projektu
spociva ve vytvoreni praktickych doporuéeni pro modely koordinované péce, které propojuji rizné
sektory a usnadnuji orientaci pacientll v komplexnim systému sluzeb.
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Pilotni projekty koordinatora péée v CR

Pilotni projekt Koordinator péce (KONCEPCE 2025)

Projekt vychazi z Koncepce péce o déti a dospivajici se zavaznou zivot limitujici diagndzou (2021).
Od 1. 1. 2024 bézi dvouleta pilotaz ve FN Motol, VFN Praha a dalSich 4 zafizenich; je zapojeno
13 koordinatort. Cilem je ovéfit pfinosy a nastavit metodiky pro zdravotnicka, socialni i komunitni
prostredi. Stav / obdobi: 2024-2025 (pilotni testovani).

e Vystupy: z pfedbéznych dat vyplyva, ze nejcasté;jsi sluzbou je koordinace zdravotni péce,
dale zajisténi navaznych sluzeb, socialni poradenstvi apomoc skompenzacnimi
pomuckami. Vyss$i pocet klientl vykazuji nemocni¢ni koordinatofi, regionalni travi vice
¢asu najeden ukon.

e Pfinos pro pacienty: snazsi orientace v systému, uleva od administrativy, dostupné&;jsi
socialni i zdravotni podpora.

e Pfinos pro zdravotniky: odlehCeni administrativy, lepSi navaznost sluzeb, efektivnéjsi
komunikace napfi¢ sektory.

Koordinator péce v Neuromuskularnim centru FN Motol (FN MOTOL 2025)

Specializovana varianta pilotu pro détské nervosvalové diagndzy (souc¢ast ERN-NMD). Garantuje
provazenirodin celym care pathway. Stav / obdobi: od 2024.
o Vystupy: vytvofeni modelu koordinované péce pro uzkou diagndézovou skupinu, zajisténi
dlouhodobé navaznosti.
e Pfinos pro pacienty: ucelené provazeni rodin, rychlejsi pfistup k multidisciplinarni péci,
mensi zatéz pri hledani sluzeb.
e Pfinos pro zdravotniky: jasné definovany tok informaci, odlehéeni specialistim od
organizacnich ukold.

Ambulance pro déti bez diagnézy a Multioborova komise (FN BRNO 2025d)

Jednorazové shromazduje veskeré nalezy, zajiStuje multidisciplinarni board a koordinuje péci
jesté pred stanovenim diagndzy. Stav / obdobi: od 2023.
e Vystupy: fungujici multidisciplinarni board, urychleni diagnostického procesu
a koordinace nasledné péce.
e P¥inos pro pacienty: zkraceni diagnostické odysey, méneé duplicitnich vySetteni, lepSi
informovanost rodin.
e PFinos pro zdravotniky: sniZzeni zatéZe jednotlivych specialistll, zefektivnéni
diagnostického procesu.

Vysoéina peéuje (KRAJ VYSOCINA 2025)

Oveéroval funkci nemocni¢niho a krajského koordinatora pomoci. Data ukazuji pfinosy role
koordinatora — zajiSténi navaznosti péce, zprostiedkovani sluzeb, snizeni zatéze rodin
i zdravotnik(. Stav / obdobi: ukonceny pilot, navazujici projekt (2023-).
e Vystupy: po ukonéeni projektu byly tyto pozice zachovany a Kraj Vysocina navazal dal§Sim
projektem rozvijejicim zdravotné-socialni pomezi (napf. testovani telemediciny).
e Pfinos pro pacienty: lepSi navaznost péce, sniZzeni zatéze, rychlejsi dostupnost sluzeb.
e PFinos pro zdravotniky: koordinator zprostiedkovava sluzby, Setfi ¢as zdravotnikd, zlepSuje
predavani informaci.

Koordinator péce v Komplexnich onkologickych centrech (MEDICAL TRIBUNE 2025)

Soucast novych akreditaénich podminek MZD. Od roku 2025 bude ve vSech KOC povinné zfizena
pozice koordinatora péce jako soucast akreditace. Stav / obdobi: od 2025 povinneé ve vSech KOC.
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e Vystupy: zavedeni koordinatora jako podminky akreditace; role zahrnuje provazeni
pacienta celym diagnosticko-terapeutickym procesem a metodické vedeni nizSich
onkologickych pracovist.

e Prinos pro pacienty: lepSi orientace v procesu léChy, jistota kontinuity a navaznosti péce.

e Prinos pro zdravotniky: koordinator zajiStuje metodické vedeni menSich pracovist, snizuje
administrativni a organizacni zatéz specialistd.

V ceském zdravotnictvi probéhla v poslednich letech fada pilotnich projektll zamérenych na
ovéreni role koordinatora péce vrlznych segmentech — od pediatrickych anervosvalovych
diagndz, pres paliativni péc¢i az po regionalni model Vysocina pecuje. VSechny dosavadni
zkuSenosti potvrzuji, Ze pfitomnost koordinatora vyznamné zlepsuje kontinuitu a provazanost
zdravotni a socialni péce, usnadiuje orientaci pacientll ajejich rodin v systému a soucasné
sniZuje organizacni a administrativni zatéZ zdravotnik(. V pfipadech, kde byla tato role testovana,
byla tato pozice zachovéna i po ukonéeni pilotnich projektl, jak doklada ptiklad Kraje Vysodcina.
Klicovym systémovym krokem je vSak rozhodnuti Ministerstva zdravotnictvi, ze od roku 2025 bude
funkce koordinatora povinnou soudasti vSech Komplexnich onkologickych center® vramci
akreditacnich podminek, ¢imz se tato role poprvé stava pevné zakotvenym standardem v ¢eském
zdravotnictvi.

Vzdélavaci a kvalifikacni zazemi

Vzdélavani pro koordinatory péée v CR se jiz zaalo pomalu formovat: IPVZ (IPVZ 2025a) oteviel
kurz ,Koordinator zdravotni péce®, ktery je pristupny i pro nezdravotnické profese; obsah zahrnuje
legislativu, organizaci systému, eHealth a komunikaci. V pracovnich popisech a pilotnich praxich
je soucasné zohlednéna moznost zapojeni uchazecl i bez zdravotnického vzdélani. U odborné-
metodickych pozic je vSak zdlraznéna vyhoda zdravotnické kvalifikace, ktera usnadnuje
metodické vedeni a praci s daty. Z nemocnic¢ni praxe (napft. FN Bulovka) je popsan model, vnémz
je pro pfistup k zdravotnické dokumentaci vyzadovano doplnéni sanitarského minima.

V Koncepci organizace onkologické pécée* je funkce koordinatora onkologické péce
pojmenovana a ukotvena minimalné na urovni KOC (s popisem typickych Cinnosti: objednavani
indikované péce na zakladé pisemnych pozadavk( lékar(, prioritizace ,fast-track“ diagnéz,
prikazna dokumentace v NIS). Sledovani ,intervenci koordinatora“ je vyuzivano jako lokalni
indikator v externim hodnoceni kvality; vykazovani se opira o existenci vykonu 51887. Tyto prvky
poskytuji dlikazni ramec, Ze koordinace a jeji efekty jsou v ¢asti systému jiz méreny.

Oblast socialnich sluzeb

V oblasti sociélnich sluzeb v Ceské republice existuje nastroj obdobny funkci koordinace péce —
tzv. case management (CM), tedy proces planovani, vyhledavani, prosazovani a monitorovani
sluzeb z riznych socialnich i zdravotnich organizaci. Tento pfistup vychazi ze standard(, které
definuje napfiklad dokument NASW Standards for Social Work Case Management®'. Role CM je
legislativné ukotvena v ramci zakona €. 108/2006 Sh., § 92, odst. d O socialnich sluzbach, ktery
stanovuje obcim s rozsifenou plisobnosti (tzv. obce lll. stupné) povinnost koordinovat poskytovani
socialnich sluzeb a realizovat socialni praci zameérfenou na feSeni nepfiznivé socialni situace
a socialni zaclenovani osob. V praxi je case management vétSinou v gesci socialnich pracovnikd
na socialnich ¢i socialné-zdravotnich odborech obecnich tfadd.

2 V/gstnik MZD CR, 11/2025
%0 Vgstnik MZD CR, 07/2025
31 NASW Standards for Social Work Case Management
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https://standards_socialwork_casemgt.htm/
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2025/07/Vestnik-MZD_11-2025.pdf
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2025/07/Vestnik-MZD_11-2025.pdf
https://standards_socialwork_casemgt.htm/

Navzdory existujicimu legislativnimu rdmci a praxi v8ak case management v Cesku nardZi na
nékolik zasadnich omezeni. Podle analyzy MoZnosti a podminky uplatriovani Case managementu
v socialnipraci na obecnich uradech zamérené na klienty v Zivotnich situacich dlouhodobé péce
je typické, ze pripady vhodné pro case management jsou zachyceny zejména na zakladé aktivity
samotnych klient(l (,lidé se ndm hlasi sami“) (HUBIKOVA 2018). Timto zp(isobem dochazi
k omezenému pokryti potfeb populace, protoZze ¢ast osob o moznosti podpory viibec nevi nebo
nevi, jak ji ziskat. Velmi vyznamnymi se proto stavaji depistadze socialnich pracovnik( icase
managerd, které by mély videalnim pfipadé vychazet zUzké spoluprace s koordinatorem
zdravotni péce. Propojeni case managementu a zdravotnického systému pfinasi zménovy zakon
€. 38/2025 Sb. (Zakon o socialné zdravotnim pomezi), ktery nabyl uc¢innosti 1. 3. 2025 a ktery
zavadi tzv. socialné-zdravotni sluzbu. Tato sluzba je koordinovanou kombinaci socialni a zdravotni
péce pro ambulantni illzkovou formu péce, umoziiuje sdileni informaci mezi zdravotniky
a socialnimi pracovniky a pfihlizi také na efektivnéjsi financovani zdravotné-socialni péce.

Na potfebu posileni case managementu a jeho propojeni se zdravotnictvim dale reaguje nékolik
metodik a projektll. Mezi né patfi napfiklad:
e Metodika case managementu (SOFA 2020),
e (Case management na obcich — Informace o systémovém CM pro obce (TUDYTAM 2020),
e projekt Podpora implementace koordinovaného pristupu v systému poskytovani socialni
ochrany v CR (MPSV 2025a).

Zahranicni pristupy

Vzacna onemocnéni predstavuji nejen medicinsky, ale isocialné-zdravotni problém, ktery
zdsadné ovliviuje Zivot pacientl i jejich rodin — ti ¢asto cCeli stigmatizaci, izolaci, financni zatézi
a omezenému pristupu ke vzdélani ¢i zaméstnani.

Rezoluce Svétové zdravotnické organizace (WHQO)** WHA78.11 proto vyzyva ¢lenské staty k:
(1) zavadéniintegrovanych modell péce propojujicich zdravotni, socialni a komunitni sluzby,
(2) rozvoji program( psychosocialni podpory pro pacienty i jejich pecujici,
(8) zajisténi plnohodnotného zaclenéni osob se vzacnymi onemocnénimi do spole¢nosti.

Na tuto iniciativu navazuje EURORDIS®, ktery identifikuje klicové pfekazky — vice nez 65 %
pacientl musi navstévovat rlizné sluzby v kratkém obdobi a 67 % pacient’ uvadi nedostate¢nou
komunikaci mezi nimi — a prosazuje:

(1) integrovanou, holistickou a celozivotni péCi zamérenou na ¢lovéka,

(2) ucast nareformach a sdileni osvédc¢enych postupd,

(3) posilovani a zapojeni komunity pacientt do tvorby politik.

Klicovym nastrojem je case management, tedy koordinace sluzeb prostfednictvim odbornika,
ktery propojuje zdravotni a socialni péc¢i, usnadfiuje orientaci v systému a zajiStuje kontinuitu
podpory; tento pfistup se osvédcil napf. v projektu INNOVCare.

Na globalni Urovni rozviji stejnou logiku také iniciativa Collaborative Global Network for Rare
Di-seases (CGN4RD) (RARE DISEASES INTERNATIONAL 2020), vznikla ve spolupraci Rare
Diseases International a WHO, ktera si stanovila konkrétni cile:
(1) posilit kapacity zdravotnich systému,
(2) zkratit tzv. diagnostickou odyseu na méné nez rok od prvniho kontaktu s lékafem,
(3) zajistit spravedlivy pristup kholistické péci zahrnujici é¢bu, prevenci soubéZnych
onemocnéni a podporu socialnich potreb,

32\WHO. Rezoluce Svétové zdravotnické organizace
33 EURORDIS
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(4) podporovat multidisciplinarni pristup a propojovani center excelence,

(5) vyuzivat digitalni nastroje pro virtualni konzultace, aby se odbornd pomoc dostala
k pacientovi,

(6) respektovat prava pacientll, posilovat jejich zapojeni do rozhodovani a zaclenit socialni
slozku péce do zdravotnich systém( pro dosazeni univerzalniho zdravotniho kryti.

Spole¢nym jmenovatelem vSech téchto iniciativ je tedy dlraz na holistickou, multidisciplinarni
a spravedlivé dostupnou péci, ktera propojuje zdravotni a socialni slozku, posiluje participaci
pacientl a usiluje o jejich plnohodnotné zaclenéni do spolec¢nosti.

3.1.2 KliCové trendy

e Holisticky pfistup — péce zahrnuje zdravotni, socialni, psychologické i vzdélavaci aspekty
Zivota pacientl a jejich rodin.

¢ Individualizace - vytvareni a pravidelnd aktualizace osobnich plan( péce podle ménicich se
potreb.

e Posileni participace pacienttl — zapojeni pacient( a jejich rodin do rozhodovani o péci.

e Profesionalizace role — d(iraz na odbornou pfipravu koordinatorl a uznani této pozice jako
oficialni profese.

e Propojovani sektorti — systematicka spoluprace mezi zdravotnictvim, socialni oblasti
avzdélavanim, vyuzivani Evropskych referencnich siti (ERN). Tyto trendy ukazuji, zZe
koordinator péce se stava standardni soucasti integrovanych modelll a jeho role je vnimana jako
kliCova pro zajisténi efektivity i kvality sluzeb.

3.1.3 Nulovavarianta

Pokud by v ceském systému nebyla zavedenarole koordinatora péce, péce o pacienty se vzacnym
onemocnénim by nadale probihala v ramci stavajici struktury zdravotnich a socialnich sluzeb.
Organizace péce by zlstala v kompetenci jednotlivych poskytovatelll, zatimco pacienti ajejich
blizci by sami museli zajiStovat propojeni mezi zdravotni, socialni a dalSimi formami podpory.
Komunikace a ndvaznost sluzeb by byla feSena prevazné prostfednictvim béznych mechanismd,
jako jsou doporucéeni odbornych lékarl, socialni poradenstvi ¢i prvky case managementu
realizované na urovni obci.

3.2 Propojenizdravotni a socialni péce pro komplexni podporu pacientt

Absence koordinatora péce mizZe v budoucnu pfedstavovat vyznamné riziko pro udrzitelnost
a efektivitu zdravotni péce. V kontextu demografického vyvoje, charakterizovaného starnutim
populace arostoucim podilem osob s chronickymi a kombinovanymi potfebami, lze oCekavat
zvySeny tlak na zdravotnicky systém. Pokud nedojde k zavedeni systematické koordinace, hrozi,
Ze se zvySi administrativni a organizac¢ni zatéz zdravotnickych pracovnikd, ktefi budou nuceni
suplovat roli koordinator(l bez odpovidajicich kapacit.

V prostiedi vysoce specializovaného atechnologicky pokrocilého zdravotnictvi navic existuje
riziko, Ze se pacienti i jejich rodiny budou nadéle obtizné orientovat v siti sluzeb, coz mize vést
k prodlevdam v péci, neefektivnimu vyuzivani zdroji anerovnostem v pfistupu kinovacim.
Zavedeni koordinatora péce se proto jevi jako dlleZity nastroj, ktery mUze prispét k lepsi integraci
sluzeb, sniZzeni administrativni zatéze zdravotnik( a posileni udrZitelnosti systému.
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3.2.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

V oblasti socialni prace existuje case management, ktery vSak neni systematicky provazan se
zdravotnictvim. V ramci projektu SYPOVO (MZD 2024) probéhl prizkum mezi pacienty, ktery
poukazana vyznamné mezery v socialni oblasti — nedostatec¢na informovanost, administrativni
sloZitost a regionalni nerovnosti.

Obr. 5 Provazanost roli socialniho pracovnika a koordinatora zdravotni péce
@i O
| B |

Socialni pracovnik/
Case manager

5 !

* Zmapovani rodinného, socialniho
a ekonomického zazemi H + Posouzeni mozZnosti pacienta a jeho rodiny
* Zmapovani moznosti v dané lokalité

! l

Koordinace vy3etfeni a hospitalizaci
Spolupréace pfi zajisténi domac péce, pomucek
Propojeni s dal$imi odbornostmi (psycholog
aj.) €i pacientskymi org.

Koordinator zdravotni péce

Narok na finanéni podporu

Narok na pomiicky H

Propojeni s odlehéovacimi sluzbami

.
.

Obrazek 5nazorné ukazuje rozdéleni a provazanost roli socialniho pracovnika (case managera)
a koordinatora zdravotni péce. Socialni pracovnik/Case manager se zaméfuje na mapovani rodinného,
socialniho a ekonomického zazemi pacienta a moznosti v jeho lokalité. Nasledn€ zjistuje narok na finanéni
podporu ¢i pomdcky a propojuje pacienta s dostupnymi odlehéovacimi sluZbami. Koordinator zdravotni
péce posuzuje moZnosti pacienta ajeho rodiny z hlediska zdravotni péée. Ma na starosti koordinaci
vySetfeni a hospitalizaci, spolupraci pfi zajisténi domaci péée a pomdcek ataké propojovani s dalsSimi
odborniky (napf. psychologem) nebo pacientskymi organizacemi. Obé role jsou navzajem propojené —
zatimco socialni pracovnik zajistuje pfedevsim socialni a ekonomické aspekty péce, koordinator zdravotni
péce se soustredina klinické a organizaéni otdzky zdravotni péce. Spolecné tak vytvareji komplexni podporu
pacienta a jeho rodiny.

Nastroje pro orientaci v systému zdravotnich a socialnich sluzeb

Pacienti s VO mohou vyuzivat online nastroje, které usnadnuji orientaci v nabidce dostupné
podpory, ktera v aktualné co mozna nejvysSi mirfe prehledné propojuje informace a umoznuje
vyhledat odpovidajici formu podpory podle potfeb pacienta i jeho rodiny.

Rozcestnik Nadace rodiny Vlékovych (NRV) (NADACE RODINY VLCKOVYCH 2024)

Je databaze ovérfenych sluzeb pro peclujici o vazné nemocné déti. Rozcestnik je bezplatny
a shromazduje vice nez 1 000 provéienych poskytovatelll nabizejicich 55 typl zdravotnich,
socialnich, psychologickych, vzdélavacich a volnoéasovych sluzeb ve véech krajich CR. Kazdy
zdznam - od specializovanych ambulanci, mobilnich hospicl po socialni poradenstvi i respitni
péci — je dolozen kontaktem, popisem nabidky a uzivatelskymi recenzemi, které pravidelné
kontroluji regionalni koordinatofi. Databaze tak usnadniuje rodinam a odbornikim rychlé
vyhledani komplexni podpory v misté bydlisté, premostuje zdravotni a socialni segment péce
a slouzi jako prakticky nastroj navigace od prvotni diagnézy az po dlouhodobou domaci péci Ci
paliativu.
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Registr poskytovatelll socialnich sluzeb — statem garantovana mapa socialni

v

éce

Celostatni registr vedeny Ministerstvem prace a socialnich véci (zfizeny zakonem ¢. 108/2006 Sb.,
v provozu od 1. 1.2007) obsahuje denné aktualizovany soupis vSech poskytovatelll a jejich
socialnich sluzeb — od terénni osobni asistence arespitni péCe po specializované pobytové
a hospicové kapacity. Vefejné vyhledavaci rozhrani dovoluje filtrovat podle druhu sluzby, kraje Ci
okresu; oteviena datova sada (publikovana rovnéz 1x denné) nabizi strukturované informace
o kontaktech, kapacitach, formach Uhrady ainspekcnich zjisténich. Pro rodiny s VO registr
predstavuje spolehlivy ,telefonni seznam® socialnich sluzeb, kterymi mohou doplnit zdravotni
péci — napfiklad zajistit osobni asistenci, odlehCovaci sluzbu nebo podporu samostatného
bydleni v misté, kde pacient s VO Zije (MPSV 2025b).

Narodni registr poskytovatell zdravotnich sluzeb - vefejny vyhledavaé
poskytovatell

Nérodni registr poskytovateld zdravotnich sluzeb (NRPZS) provozovany UZIS nabizi vefejné
pfistupné rozhrani, kde lze vyhledat kazdého poskytovatele zdravotnickych sluzeb v CR podle
kraje, odbornosti ¢i formy péce. Klic¢ovou funkci pro oblast vzacnych onemocnéni je moznost
zaskrtnout vybér CVSP-VO napf. pro vzacné obli¢ejové anomalie, VO kosti atd.), coz umozni
rodinam, lékaflim i koordinatorim rychle identifikovat certifikovana centra se statem udélenym
statutem a ovéfenou navaznosti na Evropské referencni sité. Databaze se denné aktualizuje a ke
kazdému poskytovateli uvadi kontakty, kapacity a rozsah hrazené péce.

Socialni zabezpeceni a dostupné davky pro osoby se vzachym onemocnénim

V oblasti socialniho zabezpedéeni nejsou v Ceské republice pro osoby se vzacnym onemocnénim
nastavena zadna specificka pravidla; vztahuji se na né obecné legislativni ramce platné pro osoby
se zdravotnim postizenim ¢i dlouhodobé nepfiznivym zdravotnim stavem. Tito pacienti mohou
Cerpat standardni davky a podpory vyplyvajici zejména ze zdkona ¢. 108/2006 Sb., o socialnich
sluzbach, a Zakona ¢. 329/2011 Sb., O poskytovani davek osobam se zdravotnim postizenim.

Jedna se predevsim o:
e prispévek na pédi,
e pfispévek na mobilitu,
e pfispévek na zvlastni pomucku,
e moznost pfiznani prikazu osoby se zdravotnim postizenim (TP, ZTP, ZTP/P).

VySe arozsah podpory se odviji od stupné zavislosti adalSich zakonnych kritérii, nikoli od
konkrétni diagndzy. Déle maji osoby se vzacnym onemocnénim moznost ¢erpat dalSi typy socialni
podpory (za splnéni pfislusnych podminek), jako jsou napt.:

e davky pomoci v hmotné nouzi,

e prispévek na bydleni,

e invalidni d{ichod.

Pfistup ktémto davkam je zavisly na individualnim posouzeni zdravotniho a socialniho stavu

Zadatele, pficemz konkrétni diagnéza vzacného onemocnéni neni sama o sobé rozhodujicim
kritériem.
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Dopady vzachych onemochéni na sobéstacnost a dostupnost podpory

Dopad zivota s VO: prekazky afaktory umoznujici samostatny zivot asocialni
zaclenéni

Studie RareBarometer (FAYE et al. 2025a), ktera se zameéfila na rozpoznani prekazek, se kterymi
se jedinci s VO potykaji, se Géastnilo 9591 respondentd z celé Evropské unie, véetné Ceské
republiky. Respondenti byli osoby zijici se vzacnym nebo nediagnostikovanym onemocnénim
anebo lidé, ktefi maji vrodiné osobu se vzacnym onemocnénim. Zastoupeno bylo prfes 1600

onemochnéni.

V ramci studie bylo zjiSténo, Ze pacienti maji nej¢astéji problémy se zrakem, sluchem, pohybem
¢i chlizi do schod(, dale maji potiZze s paméti, koncentraci, péc¢i o sebe a komunikaci. Vétsina
pacientl pfitom zaziva obtize ve vice oblastech zaroven — 72 % ma potiZe alespon ve dvou
oblastech, vice nez polovina (53 %) v nejméné trech a vice nez tfetina (35 %) dokonce ve Ctyfech
oblastech soucasné. Schéma (Obr. 6) ukazuje na komplexnost dopad(l vzacnych onemocnéni na
kaZzdodenni Zivot a sobéstacnost pacient(.

Obr. 6 Oblasti obtizi u lidi se vzacnymi onemocnénimi a ¢etnost jejich kombinaci

Lidé se vzacnymi onemocnénimi Casto se potykaji s viceetnym
maji obtize v fadé Cinnosti: postizenim hned v nékolika oblastech:

0
72 /0 Obtize alespon ve 2 oblastech

Problémy Problémy Problémy s pohybem

se zrakem  se sluchem  achlzi do schodu % . .
Obtize alespon ve 3 oblastech
¢ 7 ®
: ” % Obtize alespon ve 4 oblastech
Problémys  problémys Problémy’s
pemene péci sami o komunikaci
koncentraci sebe

Pfelozeno z anglického originalu: Faye et al. 2025b

Graf 7 ukazuje, ze lidé s VO Casto nardzeji na bariéry pfi ziskdvani podpory. Vice nez polovina
respondentl uvedla problémy s posuzovanim zdravotniho postiZzeni (57 %), diskriminaci (58 %) Ci
pfistupem k pomtckam a péci (53 %). AZ 61 % muselo podstoupit vice posouzeni, aby se dostali
k podpofre. Jen 47 % ma casteCny a 36 % plny pfistup k oekavané podpore, coz ukazuje na
znac¢nou administrativni naro¢nost a slozitost systému.

Podstoupeni vicero posouzeni 61%
Diskriminace souvisejici s jejich VO 58%
Posouzeni zdravotniho postizeni 57%
Potize s pfistupem k vhodnym pomdckam a péci 53%

Casteény pristup k oéekavané podpore 47%

Plny pristup k o¢ekavané podpore 36%

Graf 7 Dostupnost pomdcek a pomoci
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Nezavisly zivot a pristup k podpofre

Vysledky mezinarodni studie RareBarometer (FAYE et al. 2025a) ukazuji, Ze mnoho pacient(
narazi na prekazky pfi ziskavani potfebné podpory - at uz jde ofinanéni davky, pfistup
k pomlickam, nebo osobni asistenci.

Vyuzivani davek a podpory
e 52 % respondentl nevyuzivalo Zadné davky,
e 17 % vyuzivalo ID,
e 17 % vyuzivalo mobilni pomdcky, pomocné technologie nebo zafizeni,
e 14 % Cerpalo jiné penézni davky pro osoby se zdravotnim postizenim,
e pro 53 % respondentl bylo ziskani statni podpory napf. na osobni pécéi, pomoc
v domacnosti, finanéni podporu nebo pomocné technologie velmi tézké az tézké,
Osobni asistence
e 12 % respondentll mélo osobniho asistenta, ktery jim pomaha zit samostatné,
e 20 % osob asistenci nemélo, ale potfebovalo by ji,
e 59 % osob asistenci nepotfebovalo.
Rozsah poskytované asistence (u téch, ktefi ji maji)
e prlmérné: 10,9 hodin denné (median: 7 hodin),
e primeérné: 5,4 dne v tydnu (median: 7 dni).
Spokojenost s po¢tem hodin asistence
e 57 % respondentl bylo s poétem hodin velmi spokojeno nebo spokojeno,
e 22 % respondentl bylo nespokojeno nebo velmi nespokojeno.

Zahranicni pristupy

Posun od ¢isté medicinského k holistickému pfistupu

V ramci EU se prosazuje koncepce ,holistic, person-centred care“: doporu¢eni EUCERD (2016)
(COMMISSION EXPERT GROUP ON RARE DISEASES 2016) vyzyvaji ¢lenské staty, aby propojily
zdravotni asocialni sluzby a zajistily podporu vbézném Zzivote; EURORDIS na to navazuje
strategickou vizi, ze do roku 2030 ma kazdy pacient s VO dostat koordinovanou péci pokryvajici
i socialni a psychologické potreby.

Case-management a role koordinatora péce

EU projekty povazuji osobniho koordinatora za kliCovy nastroj integrace: RD-Action (RD-ACTION
2018) shrnuje praxi pfipadového fizeni vrlznych statech a doporucuje jeho plosné zavedeni,
zatimco projekt INNOVCare pilotné prokazal, Ze case-manager zkracuje Cas straveny ,,béhanim
po ufadech® 042 % a snizuje finan¢ni naklady rodin. Evropska pacientska aliance EURORDIS
proto navrhuje, aby koordinator byl standardem ve vS§ech narodnich planech.

»One-stop“ resource centra

Vedle individualniho case-managementu se rozvijeji institucionalni ,,one-stop-shop“ modely
—INNOVCare testoval v Rumunsku Narodni centrum zdrojd, které pod jednou stfechou sdruzuje
zdravotni, socialni i edukacni sluzby a digitalni navigaci (EURORDIS 2018). Podobna centra jsou
doporucovana jako dobra praxe pro ostatni staty, protoze usnadiuji orientaci v roztfisténém
systému a snizZuji administrativni zatéz specialistl.

Vyuziti Evropskych referenc¢nich siti (ERN) k propojeni péce
ERN propojuji pfes 1200 evropskych center excelence auz dnes sdileji ,virtual boards
a pacientska data napfi¢ staty. Nové spolec¢né akce EU (JARDIN 2025-2028%*!) maji ERN pevné

4 JARDIN
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zaclenit do narodnich systému a rozsifit jejich mandat i na socialni oblast. Diky tomu lze napf.
elektronicky doporucit pacienta z domaci péce pfimo do prisluSného centra a sou¢asné planovat
socialni podporu v misté bydlisté.

Standardizované ,,care pathways* a pacientské cesty

ERN vyvijeji generické i diagndza-specifické ,,patient journeys®, které popisuji nejen medicinské
kroky, ale i klicové socialni milniky (Skolské a pracovni za¢lenéni, narokové davky). Tyto vizualni
cesty slouzi, jako vzdélavaci nastroj pro lékafe v terénu ajako prakticky check-list pro rodiny
(TUMIENE a GRAESSNER 2021).

3.2.2 KliCové trendy

Rostouci potieba starnouci populace
e starnuti populace a narlstajici pocet osob s chronickymi a kombinovanymi potiebami
zvySuje tlak na systém.
Integrace zdravotni a socialni sféry
e inspirace case managementem ze socialni prace,
e zavadeéni koordinatorti s kompetencemiv obou oblastech,
e propojeni zdravotnickych a socialnich sluzeb je vnimano jako kli¢ k udrzitelnosti
a efektivité péce.
Podpora orientace pacientti a rodin v systému
e rozvoj online nastrojd (Rozcestnik NRV, Registr poskytovatell sluzeb, NRPZS),
e tyto databaze slouzi jako praktické rozhrani pro hledani sluzeb a usnadnuji navigaci
napfi¢ zdravotni a socialni péci.
Obecny legislativni ramec socialni podpory
e proosoby s VO neexistuji specifické davky, vyuzivaji obecné nastroje pro osoby se
zdravotnim postiZzenim (pfispévek na péci, mobilitu, zvlastni pomucku, prakazy ZTP).
Komplexni dopad vzacnych onemocnéni na sobéstacnost
e vétSina pacientl Celi obtiZzim ve vice neZ pouze v jedné oblasti,
e prekazky zahrnuji diskriminaci, opakovana posouzeni a slozity pfistup k davkam ¢&i
pomuckam.

3.2.3 Nulovavarianta

Pokud by se vCR déle nerozvijelo systematické propojeni akoordinace mezi zdravotni
a socialni oblasti, poskytovani sluzeb by probihalo inadale vramci stavajicich, na sebe
navazujicich, avSak slabéji provazanych subsystémU. Zdravotni péci by zajistovala CVSP-VO
spolu s regionalnimi poskytovateli v rozsahu jejich kompetenci, socialni podporu podle platné
legislativy obce sroz8ifenou plsobnosti adaldi poskytovatelé socidlnich sluzeb. Samotné
rozdéleni roli je v pofadku; rizika by se soustfedovala zejména na rozhranich mezi subsystémy
(pFedavani informaci, planovani navaznosti, sdileni dat a vymezeni odpoveédnosti), kde by nadale
hrozila proménliva kontinuita, prodlevy a regionalni nerovnosti v dostupnosti navazujicich sluzeb.

Pacienti ajejich rodiny by inaddle vyuzivali obecné dostupné nastroje, jako je Registr
poskytovatel(l socialnich sluZzeb nebo Néarodni registr poskytovatelll zdravotnich sluZeb, stejné
jako bézné formy poradenstvi. ACkoliv je orientace v systému pfirozenou soucasti zvladani zivotni
situace, bez koordinujici ¢i doprovodné role mlze byt pro ¢ast rodin ¢asové i kompetencné
naro¢na, zejména ukomplexnich adlouhodobych potfeb. Soucasné by c&ast praktickych
organiza¢nich Ukold (objednavani, sladovani termind, komunikace mezi pracovisti) nadale
zatézovala zdravotnicky personal na ukor odborné ¢innosti.
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4 VZDELAVANI A OSVETAV OBLASTI VZACNYCH
ONEMOCNENI

Vzdélavani a osvéta v tématice vzacnych onemocnéni predstavuji jeden ze zakladnich pilifd péce
o pacienty s VO. Kvalitni diagnostika, lécba adlouhodobd podpora osob se vzacnym
onemocnénim vyZaduji nejen vysoce specializované klinické znalosti, ale také mezioborovou
spolupraci a neustdly pfistup kaktualnim védeckym poznatkim. Dostate¢nd informovanost
zdravotnikt, pacient(, jejich rodin i Sir8i vefejnosti pfispiva k véasnému rozpoznani pfiznakd,
spravnému nasmeérovani do specializované péce a efektivnimu vyuzivani dostupnych zdroju.

Rozvoj vzdélavani v této oblasti zahrnuje pregradualni i postgradualni vzdélavani zdravotnickych
pracovnikd, kontinuélni odborné vzdélavani (celoZivotni vzdélavani, CZV), vyménu zkusenosti
mezi centry a aktivni zapojeni pacientskych organizaci do tvorby a Sifeni informacnich materiald.
Osvétove aktivity sméfované k vefejnosti posiluji povédomi o vzacnych onemocnénich, podporuji
destigmatizaci a pfispivaji k lepSimu porozuméni potiebam pacientd.

Priority Vzdélavani odbornikt i pacientti vramci NSVO 2010-2020

Narodni strategie pro VO (2010-2020) (MZD 2010) radila ,,zlepSeni vzdélani a informovanosti
odborné i laické vefejnosti“ mezi hlavni cile péCe o pacienty s VO.

K rychlejsi diagnostice a lepsi léébé bylo dle NSVO 2010-2020 diilezité:

zaclenit VO do pregradualni a postgradualni vyuky vSech zdravotnickych obor,
e zameélit se na praktické lékare a dalSi profesni skupiny,

vytvofit kontinualni systém CZV, véetné elearningu a odbornych kurzd,

e spolupracovat s PO na tvorbé vyukovych materiald.

Narodni akéni plan 2012-2014 (MZD 2012) prevedl strategii do konkrétnich krok(:

vlozit problematiku VO do kurikula lékaFskych fakult a IPVZ,

e prioritné proSkolit praktické ékare,

e poradat seminare, konference, e-learningy a vypracovat standardni postupy,

e vyuZzivat zahrani¢ni zdroje (Orphanet, Eurordis) a know-how pacientskych spolkd.

Narodni akéni plan 2015-2017 (MZD 2015) pfidal dalSi nastroje:

e koncepci CZV a povinné moduly o VO,
edici odbornych publikaci (napt. Kubackova, Vzacné nadory v onkologii, 2015),
tematické bloky o VO na kongresech jednotlivych obor,
projekt ,VEasna diagnostika“ (MZD, 2018a) zameéreny na praktické lékare pro déti
a dorost a praktické lékare pro dospélé — pilotné vyskolil lékafe prvniho kontaktu
k poznavani ,red-flags“ VO a k indikaci genetického vySetfeni.

Dukazy, Ze se ukoly opravdu plnily (2012-2020):

e VO v kurikulu - hodnotici zprava NAP 2015-2017 (MZD 2018b) potvrzuje, ze
»problematika VO se stala soucasti pregradualniho a postgradudlniho vzdélavani
lékard i nelékarskych zdravotnickych pracovniki*,

e sit kurzti a seminaii — NKC Motol a specializovana centra pofadala pravidelné
workshopy, bloky na kongresech a e-learningy,

e spoluprace s IPVZ - vznikly akreditované kurzy pro nelékarské profese,

e publikacni vystupy — vysla monografie Vzacna onemocnéniv kostce (Kubackova,
2014), Vzacné nadory v onkologii (Kubackova, 2015).
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4.1 Posileni znalosti a dovednosti odbornikii v oblasti vzacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni predstavuji tisice rliznorodych diagnéz, snimiz se vétSina zdravotnikd
setkava jen zridka. Kvalita péce proto zasadné zavisi na dostupnosti aktualnich informaci,
moznosti konzultaci se specializovanymi pracovisti a na prlibéZzném rozvoji znalosti i dovednosti
napfi¢ medicinskymi obory.

Vzhledem k ¢astému genetickému plvodu a ¢asnym projeviim v détstvi byva pro pacienty typicka
tzv. diagnosticka odysea. Spravna diagnéza ¢asto pfichazi az po letech od prvniho kontaktu
s lékafem. K prodlouzeni diagnostické cesty pfispivd nedostatek specializovanych odbornik(,
nizkd informovanost praktickych |ékaf(l apediatrl iomezeny rozsah novorozeneckého
screeningu. Tyto faktory zaroven zvySuji zatéz zdravotniho systému (CREATIC 2025).

4.1.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje
Vzdélavani zdravotnik( v oblasti vzacnych onemocnéni

Vzdélavani odbornikt

Diagnostika alécba VO se neustéle vyvijeji, coz vyZaduje prlibézné vzdélavani zdravotnickych
pracovnik(. Podle zjiténi v projektu SYPOVO (MZD 2024) v8ak zapojeni nékterych center do
klinického vyzkumu a kontinudlniho vzdélavani neni dostatedné. Clenové tym(l ¢asto nemaji
kapacitu nebo moznosti ucastnit se pravidelnych Skoleni achybi systematické zapojeni do
mezinarodnich vzdélavacich aktivit.

Vzacna onemocnéni v magisterském oboru vS§eobecné lékarstvi

Na lékafskych fakultach jsou informace ofadé konkrétnich VO soucasti programu vyuky
jednotlivych klinickych pfedmétl. Systematické zarazeni tématu VO ajejich obecnych
charakteristik v rémci obord, jako je klinicka genetika ¢i pediatrie vSak neni zcela bézné.

Vzdélavani studenttl o vzacnych onemocnénich na $kolach - CAVO

Jednou z aktivit CAVO je vzdélavani studentd vysokych $kol o vzacnych onemocnénich, v roce
2023 a 2024 probéhly nasledujici prednasky ve fakultni nemocnici Motol (FN Motol) ana
Technické univerzité v Liberci (TUL).

Tab. 8 Vzdélavani studentd o vzacnych onemocnénich na Skolach

Predstavené diagnozy Zarok 2023 Zarok 2024
FN Motol FN Motol TUL
Vzacna forma autismu 6 - 5 -
Williamsdv syndrom 5 2 4 4
Dysmorfologie (Kabuki syndrom) 5 - 5 -
Svalova dystrofie (DMD/BMD) 4 - 4 -
Zarok 2023 | Za rok 2024

Predstavené diagnozy

FN Motol | FN Motol
Tourettdv syndrom 1 - 1 -
SMA - - 1 -
FH - - 1 -
Stickler(iv syndrom - - 1 1
Celkem prednasek 21 2 22 5
Celkem diagndz 5 1 8 2

Zdroj: Vyro&ni zprava za rok 2023 (CAVO 2024), 2024 (CAVO 2025d)
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Dostupnost strukturovaného postgradualniho vzdélavani

Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi (IPVZ) (IPVZ 2025b) ma celkem
100 pedagogickych pracovist, z toho jedno Vyukové pracovisté pro vzacha onemocnéni, zfizené
vroce 2023. V zafi 2025 je na portale IPVZ dostupnych 19 vzdélavacich videi zameérenych na
problematiku vybranych VO (IPVZ 2025c).

SdruZeni praktickych lékaf(l pro déti a dorost Ceské republiky (SPLDD) ve spolupréci s Ustavem
biologie a lékarské genetiky (UBLG) 1. LF UK a VFN v Praze vytvofilo sérii vyukovych videi na téma
vzacna onemocnéni v rdmci CZV (DETSKY LEKAR 2025).

Povédomi a znalosti lékaitl o VO v primarni péci — prazkum IPSOS

Zjistovani povédomi ovzacnych onemocnéni vychazi zdvou vin kvantitativni studie IPSOS
Healthcare — ,,LEKARI - PED & GP“ (IPSOS HEALTHCARE 2021), zaméfené na povédomi
ainformacni potfeby praktickych lékaf(l pro déti a dorost (PLDD) avsSeobecnych praktickych
lékar(l (VPL) v Ceské republice. Porovnani vysledkd z let 2021 a 2024 umoziiuje sledovat, jak se
bé&hem poslednich ¢tyf let proménila Uroven znalosti, zkuSenosti i postojd ékafll k diagnostice,
léCbé a systémové podpore pacientl s VO.

V obou vlnach byl aplikovan totozny metodologicky ramec: telefonicka rekrutace, strukturovany
vybér respondent(l podle odbornosti, regionalniho zastoupeni v8ech krajd CR a identicka velikost
vzorku (150 PLDD a 80 VPL).

1) Znalost definice VO a odhady poctu pacienti

Spravnou definici VO: ,,Postihuje méné, nez 1 osobu na 2000 obyvatel“ uvedlo v letech 2021 39 %
pediatrd a 30% praktickych lékard, oproti tomu v roce 2024 spravné uvedeni definice u pediatrd
kleslo na 37% a u praktickych lékafll pro dospélé vzrostlo na 43%.

Vétsina pediatrG ipraktickych lékafG uvedla pocéet pacientd sVO vCR do 100 tisic
(2021: 93 vs 91 %; 2024 64 vs 60 %), od roku 2021 ale doSlo k vyraznému narastu podilu lékafQ,
ktefi jiz uvadéji vy$si podet pacientl v CR. Primérny odhad pod&tu pacient( s VO se vyrazné zvysil
u obou specializaci a je odhadovan na 169 tisic. V roce 2021 lékafi spontanné uvedli celkem 141
rdznych VO, v roce 2024 doslo k navySeni a lékafi uvedli 216 rliznych VO.
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Graf 8 Spontanné uvedené VO lékari v letech 2021 a 2024
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2) Vzdélavani lékari natéma VO

Témeér vsichni ékafi se o vzacnych onemocnénich vzdélavaji (99 % pediatrli, 93 % praktickych
lékarll), nejcastéji prostfednictvim odbornych Casopist, kongrest ainformacnich materialQ.
Vroce 2024 pediatfi Castéji, nez praktiCti lékafi vyuzivali odborné ¢asopisy (4z5, vs. 3z5),
kongresy (66 % vs. 53 %), informacéni materialy (55 % vs. 42 %), postgradualni vzdélavani
zamérené na VO (30 % vs. 18 %) a odborné portaly (21 % vs. 8 %). Priimérné uvadéli ¢tyfi zdroje
vzdélavani.

Ve studii zroku 2021 byl rozdil podobny — PLDD se castgji vzdélavali na kongresech
(68 % vs. 51 %), zinformac¢nich materiald (63 % vs. 40 %) a z webovych stranek s odbornymi
élanky (27 % vs. 10 %). Tehdy lékafi primérné uvadéli tfi zdroje vzdélavani. NejzadanéjSimi
informacemi byly v letech 2021-2024 postupy diagnostiky vzacnych onemocnéni v ambulantni
praxi. U PLDD vzrostl zajem o seznam mistnich specialistd (z 51 % na 61 %), zatimco u VPL z(stal
stabilné vysoky (66-67 %). Zajem praktickych lékaf(l o seznam specializovanych center naopak
klesl (z 53 % na 42 %), u pediatrd mirné stoupl.

3) Povédomi o vzacnych onemocnénich

Povédomi o subjektech plisobicich v oblasti vzacnych onemocnéni (CAVO, NKCVO, ERN) v roce
2023 pokleslo, ale v roce 2024 znovu vzrostlo, zejména u ERN siti. Pfesto z(stava informovanost
a spoluprace s ERN nizka — témér polovina pediatr( a praktickych lékafl nevi, kde seznam center
hledat, a 60-70 % nema prehled o jejich dostupnosti v CR. Vétsina lékait do ERN centra nikdy
pacienta neodeslala (70 % pediatrd, 85 % praktickych lékar() azhruba 80 % od nich nikdy
neziskalo zpétnou informaci.

4) Poskytovaniinformaci o vzacnych onemocnénich pacientiim / rodi¢im

Vétsina lékarll poskytuje pacientim s VO a jejich rodinam alespon zakladni informace, nejcastéji:
e kontakty na specialisty (62 % pediatr(l, 56 % praktickych lékaF(),
e (idaje o samotném onemocnéni (48 % pediatr(, 53 % praktickych lékaf().

Pediatfi castéji, nez prakticti lékafi informuji o:
e rehabilitaci (50 % vs. 26 %),
e kazdodenni péci (42 % vs. 30 %),
e financni podpofe rodin (32 % vs. 7 %),
e kontaktech na nadace (26 % vs. 12 %).

5) Péce o pacienty s diagnostikovanym VO a informovanost o lé¢bé

Podle lékafl je pfiblizné 80 % pacientl s VO v odpovidajici specializované péci na prislusném
pracovisti, pficemz v meziro¢nim srovnani tento podil mirné poklesl. Péce v ramci evropskych
referencnich siti (ERN) je podle jejich odhadu vyuZivana spiSe vyjimecné, nicméné jeji podil
mezironé vzrostl na 6 %. Vétsina lékara ziskava informace o priibéhu onemocnéni a probihajici
lé¢bé od specialistd — bud pfimo, nebo prostfednictvim samotného pacienta. Zatimco u pediatrd
se tento zplsob komunikace v ¢ase vyznamné neméni, u praktickych [ékar(l se zvysil podil
pacientd, u nichz maji informace pfimo od specialisty.

6) Pacienti se vzacnym onemocnénim v klientele lékare

Vroce 2021 uvedlo zhruba 60 % pediatrd ipraktickych lékarli, Zze vuplynulych 2 letech
pecovali o pacienta s podezienim na VO. Do roku 2024 tento podil vzrostl na 76 % u pediatrd
atémeér 60 % u praktickych lékarll. Pacienti s podezienim na VO byli vroce 2024 nejcastéji
odesilani na neurologii (pediatry v48 % pfipadd, praktickymi lékafi ve 33 %). Pediatfi zaroven
podstatné ¢astéji nez prakticti lékari, smérfovali pacienty i k dal§im odbornostem: endokrinologie
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(20 % vs. 8 %), kardiologie (14 % vs. 5 %), oftalmologie (14 % vs. 5 %) a ortopedie (12 % vs. 3 %).
Pro srovnani — vroce 2023 bylo neurologii uvedeno jako cilové pracovisté jen u 29 % pacientl
pediatry a 21 % pacientl praktickych lékar(, zatimco prakticti lékafi tehdy ¢astéji, nez pediatfi
odesilali pacienty na revmatologii (17 % vs. 5 %).

U pfiblizné dvou pétin pacientl sledovanych v poslednich dvou letech pediatry i praktickymi
lékafi bylo podezieni na VO nasledné potvrzeno. Naopak u 17 % pacient( diagndza stanovena
dosud nebyla. Potvrzena diagndza se pritom Castéji tyka pacientl v péci pediatrd. Tyto podily
zOstavaji mezirocné relativné stabilni. Témér tii Ctvrtiny lékarl (74 %) maiji aktualné ve své
klientele pacienta sjiz diagnostikovanym VO, coz je obdobny podil jako vroce 2023 (72 %).
U praktickych lékaf(l z(stava situace stabilni, zatimco u pediatrd se podil lékaf(l s pacienty
s potvrzenou diagnézou meziro¢né zvysil.

7) Diagnozy vzacnych onemocnéni v klientele lékare

Familiarni hypercholesterolemie je nejCastéji zminovanym vzacnym onemocnénim, se kterym se
lékafi setkavaji ve své praxi — pfedevSim prakti¢ti lékafi (28 % oproti 12 % u ostatnich). Za ni
nasleduji cysticka fibréza, fenylketonurie, hereditarni angioedém a Hodgkinav lymfom. V roce
2021 uvadélo zkusenost s pacienty s familiarni hypercholesterolemii 30 % praktickych lékafl
a9 % pediatrd.

4.1.2 Klicové trendy

e Nedostatek odbornikti v centrech ERN - projekt SYPOVO ukazal, Ze vice neZ polovina
tym0G postrada klinické i podparné profese a 45 % nemé kapacitu na interdisciplinarni
konzultace; nedostateéné personalni sloZeni z(stava klicovou bariérou.

e Postupny rast zajmu lékarli o informace — mezi lety 2021 a 2024 stoupl priimérny pocet
zdrojd, které pediatfi aprakti¢ti lékafi vyuZivaji (z3 na4); nejzadanéjsi zlstavaji
diagnostické postupy a seznamy specialistd.

e Zvysovani povédomi o ERN, ale nizké vyuzivani informaci — informovanost o existenci
ERN po poklesu v roce 2023 opét roste, avSak témér 70 % pediatri a 85 % praktickych
lékafll své pacienty do ERN neodeslalo a spoluprace zGstava minimalni.

4.1.3 Nulovavarianta

Pokud se sit vyukovych pracovist neroz$ifi i mimo Prahu anad ramec internistickych obord,
zUstane dalsi vzdélavani roztfisténé a personalni nedostatky v centrech pro vzacna onemocnéni
pretrvaji. Nizka informovanost lékarl o VO v primarni péci prodlouzi diagnostickou cestu, omezi
vyuzivani sité ERN a snizi zapojeni Ceské republiky do mezinarodnich vyzkumnych projektl.

4.2 Posileni mezinarodni spoluprace a spoluprace ve vyzkumu

Vzacna onemocnéni predstavuji velmi heterogenni skupinu diagnéz s nizkym vyskytem, coz vede
k roztfisténym zkuSenostem i omezené dostupnosti dat. Sdileni informaci prostfednictvim ERN,
specializovanych databdzi avirtudlnich konzilii umoznuje rychlejsi diagnostiku, porovnavani
vysledkl izapojeni pacientl do klinickych studii. Mezinarodni projekty agrantové programy
soucasné podporuji translacni vyzkum a vyvoj metodickych i IT nastroju.
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4.2.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Zapojeni Ceské republiky do evropského vyzkumného partnerstvi ERDERA

Od roku 2024 je CR prostfednictvim MZD a Agentury pro zdravotnicky vyzkum zapojena do
Evropské aliance pro vyzkum vzacnych onemocnéni the European Rare Diseases Research
Alliance; ERDERA®. Ta navazuje na iniciativu EJP RD Program (the European Joint Programme on
Rare Diseases). Partnerstvi ERDERA je realizovano v ramci programu Horizont Evropa 2024-2031
(HORIZONT EVROPA 2025).

Ambici partnerstvi je vytvofit z Evropy svétového lidra ve vyzkumu a inovacich v oblasti vzacnych
onemocnéni a zlepsit zdravi a kvalitu Zivota pacient(l se vzacnymi onemocnénimi prostfednictvim
lepsi prevence, diagnostiky a lé¢by vyvojem novych diagnostickych metod a postupt, vedenim
digitalni transformacni zmeény propojujici péci, data o pacientech a vyzkum a zaroven zajisténim
silné shody strategii ve vyzkumu vzacnych onemocnéni napfi¢ zemémi a regiony.

Vroce 2025 byla vyhlaSena spole¢na vyzva koordinovana francouzskym INSERM, s ucasti
28 zemi. CR je zastoupena MZD CR aAgenturou pro zdravotnicky vyzkum, kterd zajistuje
financovani c¢eskych vyzkumnych tym0 zapojenych do mezinarodnich konsorcii. Vyzva se
zamérfuje na podporu inovativnich projekt v oblasti vzacnych onemocnéni, zejména na vyuziti
dat, moderni diagnostické technologie a noveé terapeutické pristupy (AZV 2025).

JARDIN

Projekt JARDIN®*® (Joint Action on Integration of European Reference Networks into National
Healthcare Systems, 2024-2027) je iniciativou financovanou EU, jejimz cilem je podporovat
integraci ERN pro vzacna a komplexni onemocnéni do narodnich zdravotnich systému.
Konsorcium sdruzuje vSechny ¢lenské staty EU, a Norsko. Cilem je pfevést pfidanou hodnotu
24 ERN z mezistatni urovné do rutinni péce jednotlivych zemi a zajistit dlouhodobou udrzitelnost
systému, zlepSit pfistup ke specializované péci pro osoby s VO, zvySit udrzitelnost a viditelnost
ERN, podporovat vymeénu zkusenosti a sdileni osvédc¢enych postupll mezi ¢lenskymi staty. Projekt
je strukturovany do celkem 9 Work packages (WP) - Gtyfi tzv. ,transverzalni“ (napfi¢ projektem,
WP1-WP4) a pét technickych zamérenych na konkrétni oblasti integrace.

WP 5 - Narodni modely zajisténi kvality

Cilem tohoto WP je vypracovat navrhy modelll narodniho fizeni (governance) a zajisténi kvality pro
poskytovatele péce v oblasti vzacnych a komplexnich onemocnéni (HCP — Healthcare Providers)
tak, aby plné interoperovaly s ERN. Klicovymi aktivitami jsou: mapovani stavajicich narodnich
modell fizeni pro ERN-HCP, identifikace dobrych praxi, mezer a nedostatkd v narodnich
systémech, vyvoj indikatord pro monitoring integracnich procesti ERN v narodnich systémech
aramce pro sbér dat (SANGIORGI 2024).

WP6 - Narodni care pathways a referenéni systémy
Cilem je vyvinout modely care pathways pro vzacna a komplexni onemocnéni a efektivni
smérovaci/referral systémy k ERN.

WP7 - Narodni referenéni sité a programy pro nediagnostikovana onemocnéni

Cilem je podporovat budovani ¢i posilovani narodnich referencnich siti (NRN) nebo ekvivalentnich
strategii pro vzacnad a komplexni onemocnéni, vcéetné programl pro nediagnostikovana
onemocnéni, a jejich propojeni s ERN.

35 ERDERA. European Rare Diseases Research Alliance
36 JARDIN
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WP8 - Data management

Cilem je vypracovat doporuceni a feSeni pro interoperabilitu struktur dat na narodni drovni
(regionalni, narodni) a na urovni ERN. Klicovymi aktivitami jsou: identifikace bariér sdileni dat
(technickych, pravnich, organizaCnich); inventarizace existujicich  feSeni;  vyvoj
implementovatelnych feseni v ¢lenskych statech; podpora migrace k novym systémUim (napf.
,CPMS 2.0%) a zapojeni do ramce European Health Data Space (EHDS).

WP 9 — Narodni podpora ERN center

Na WP 5 navazuje WP 9 (National support options for ERN-HCP). Cilem tohoto WP je vypracovat
konkrétni doporuceni a mechanismy pro podporu poskytovatelll zdravotni péce zapojenych do
ERN (HCP) na urovni narodni ajednotlivych ERN center (CVSP-VO) na urovni poskytovateld,
véetné modeld Uhrad pro platformu CPMS)

WP 9 analyzuje stavajici finan¢ni a organizacni mechanismy podpory center:
D9.1 - Report o existujicich podplrnych mechanismech,
D9.2 - Doporuceni pro narodni schémata podpory poskytovateltl ERN a vlastnich ERN center
D9.3 - Doporucéeni k moznostem uhrady mezinarodnich virtualnich konzultaci v platformé CPMS.

Podpora vyzkumu v oblasti VO

Vzhledem k velkému poctu vzacnych onemocnéni a Casto omezenym terapeutickym moznostem
predstavuje vyzkum kliGovy ndstroj pro zlep$ovani péce. Zapojeni Ceské republiky do
mezinarodnich iniciativ — napfiklad evropského projektu Solve-RD ¢&i klinickych siti v ramci ERN -
by proto mélo byt systematicky podporovano i na narodni Urovni.

Podpora vyzkumu Uzce souvisi se vzdélavanim: odbornici aktivné zapojeni do vyzkumnych
projektl pfinaseji do klinické praxe nejnovéjsi poznatky, ¢imz pfimo zvysSuji kvalitu péce
opacienty. Do konce roku 2026 iniciativa JARDIN poskytne navrh prvniho celoevrop-
ského ramce pro personalni a kvalitativni standardy center ERNvpodobé nezavaznych
doporuceni. Ty by mély byt nasledné posouzeny a zhodnoceny ¢&lenskymi staty. Soucasné
nabidne metodické doporuceni, jak tyto poZzadavky zaclenit do narodnich struktur financovani
i akreditacnich procesu.

Velké vyzkumné infrastruktury

Velké vyzkumné infrastruktury poskytuji specializované technologie, data a sluzby pro
biomedicinsky a klinicky vyzkum. V CR predstavuji ndstroj podpory vyzkumu financovany
zverfejnych prostfedkd, jeho? koncepci a financovéni koordinuje MSMT. V oblasti zdravi jich
pUsobi celkem 9, napf. BBMRI.CZ, CZECRIN, EATRIS-CZ ¢i ELIXIR.CZ; nékteré jsou zapojeny do
evropskych konsorcii (napf. ERIC) a iniciativ v oblasti genomiky. Tyto infrastruktury vytvareji
zadzemi pro spolupraci vyzkumnych instituci a zapojeni ¢eskych tym0 do mezinarodnich projektd.
Mohou také prispivat k rozvoji metod a sdileni dat vyuzitelnych ve vyzkumu vzacnych
onemocnéni.

4.2.2 Klicové trendy
e Siroké zapojeni do ERN
e Nizké vyuzivani nastroji CPMS
e Existence velkych vyzkumnych infrastruktur
e Zapojeni do novych evropskych iniciativ — partnerstvi ERDERA, projekt JARDIN
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4.2.3 Nulova varianta

Bez dalsich zmén si CR udrzi Siroké zapojeni do ERN, av$ak jejich néstroje zlistanou v praxi
vyuzivany omezené a nékteré oblasti zistanou bez plného zastoupeni. Nedojde k plné integraci
evropskych standard( a administrativni podpora mezinarodni spoluprace nevyuzije potencial ke
zlepSeni.

4.3 Zlepseniinformovanosti o problematice VO

Informovanost aosvéta predstavuji dllezitou soucast péce opacienty se vzacnymi
onemocnénimi. Podle projektu SYPOVO (MZD 2024) pacienti, jejich rodiny i odborna verejnost
Casto postradaji dostatek srozumitelnych, ucelenych asnadno dostupnych informaci
o problematice VO, jejich diagnostice, moZznostech léCby a souvisejici socialni podpore.

4.3.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje
Web CAVO

Oficialni web Ceské asociace pro vzacna onemocnéni (www.vzacha-onemocneni.cz) nabizi:
e databazi ¢lenskych organizaci s kontakty na odborné garanty a peer-mentory,
e aktuality z legislativy, evropské politiky a vyzkumu,
e poradnu pro zdravotni, socialni a psychologické otazky,
e kalendar akci (Dny vzacnych onemocnéni, edukacéni workshopy),
e sekci ,Ke stazeni“ spfiruckami pro cestovani, Skolni integraci akomunikaci
s pojistovnami.

Uéast CAVO na Rare Disease Day (Den vzacnych onemocnéni)

CAVO od roku 2010 funguje jako narodni koordinator mezinarodni kampané Rare Disease Day®.
Kazdy rok tak propojuje pacientské spolky, lékare, vyzkumniky i Sirokou verejnost a vefejné
instituce okolo spole¢ného terminu — Den vzacnych onemocnéni. Vroce 2025 nesl heslo
»Aby nikdo nezlstal stranou® (angl. Leave no one behind). Navazuje na globalni vyzvu
EURORDIS a zdUraznuje nutnost lepsiho sladéni zdravotnich, socidlnich i vzdélavacich sluZzeb pro
pacienty se vzacnym onemocnénim.

Web Vzacni.cz

Magazinovy portal®® vznikl jako spoleény projekt CAVO a skupiny pacientskych autor(l. Prinasi
pfibéhy pacientl, rozhovory sodborniky ablogy okazdodennim Zivoté se vzacnym
onemocnénim. Slouzi k destigmatizaci a poskytuje sdilené zkuSenosti.

4.3.2 Klicové trendy a zahranicni pristupy

e Vyznam pacientskych organizaci - neziskové organizace (napi. CAVO, EURORDIS)
a specializované weby hraji kliGovou roli pfi zprostfedkovani informaci a sluzeb.

e Zahraniéni zkusenosti — v fadé evropskych zemi jsou rozvijeny statni portaly a edukaéni
centra, ktera a prispivaji ke zvySeni informovanosti.

4.3.3 Nulova varianta

Pokud by nedoslo k dalsimu rozvoji informacnich a vzdélavacich iniciativ, zGstala by dostupnost
ucelenych a spolehlivych informaci pro pacienty, jejich blizké i odbornou verejnost omezena
a nereflektovala by vyvoj v oblasti VO.

37 Rare Disease Day
8 Vzéacni
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Va4

5 DOSTUPNOST A VYUZITI DAT O ZDRAVOTNI PECI
V OBLASTI VZACNYCH ONEMOCNENI

V oblasti péée o pacienty se vzacnymi onemocnénimi vsoucasné dobé& v Ceské republice
neexistuje jednotny, centralizovany a interoperabilni systém pro sbhér, spravu a sdileni dat.
Data o pacientech s VO jsou shromazdovana v dil€ich zdrojich, napfiklad v ramci rutinniho sbéru
dat nemocniénich informacnich systému (NIS), mezinarodnich registr(i (napf. ERN registr(),
klinickych registrt specifickych diagndz ¢i narodnich registrech, ktera nejsou cilena na VO. Tyto
zdroje dat nejsou propojeny, data vnich shromazdéna nejsou standardizovana a nelze je
efektivné vyuzit pro celostatni planovani péce, sledovani kvality nebo strategické fizeni
systému.

5.1 Jednotna data o pacientech se vzacnym onemocnénim

5.1.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Terminologie a kodovani v oblasti VO

Pro jednotnou identifikaci VO se etablovaly specializované klasifikaéni systémy. ORPHAkddy
(ORPHACODES 2025) (nomenklatura Orphanet) dnes predstavuji uzndvany mezinarodni
standard pro kddovani VO. Kazdé znamé vzacné onemocnéni (v Orphanetu cca 6-7 tisic polozek)
ma unikatni ORPHAkdéd (EURORDIS 2025c¢). Orphanet priibézné spolupracuje s dalSimi systémy
na tom, aby ORPHAKkddy byly provazany s klasifikacemi jako ICD-10, ICD-11, SNOMED CT, OMIM
a také s MedDRA. Diky tomu bylo jiz v nové verzi mezinarodni klasifikace nemoci — ICD-11
obsazeno pres 5400 vzacnych chorob. Implementace ICD-11 v clenskych statech bude
usnadnéna prave vazbou na ORPHAkody (ORPHANET 2015).

Vedle kdédovani diagndz se uplatnuji i standardy pro popis fenotypl. Human Phenotype Ontology
(HPO) se od roku 2008 rozvinula v mezinarodni standardizovany slovnik pro klinické fenotypy. HPO
umoziuje jednoznacné oznacit symptomy a projevy u pacienta a vyrazné podporuje diagnostiku
vzacnych nemoci — v soucasnosti vétsina genetickych diagnostickych nastroja globalné vyuziva
HPO pro reprezentaci a vyhledavani pacientskych znak (GARGANO et al. 2023).

Specifickou oblast pfedstavuji vzacné nadory, které spadaji zaroven mezi vzacna onemocnéni.
V onkologii se tradi¢né vyuziva klasifikace ICD-O (International Classification of Diseases for
Oncology) kodujici morfologii a topografii nadord.

Vznik a vyvoj ORPHA kodu

Prvni vyznamnou aktivitou v Evropé bylo zfizeni Orphanetu v roce 1997 ve Francii (od roku 1999
podporeného EU) — online portalu poskytujiciho informace o vzacnych onemocnénich a jediného
systému klasifikace pomoci ORPHAkod( (EUROPEAN COMMISSION 2025b).

Na urovni EU nasledné vznikla odbornd uskupeni pro strategii vzacnych onemocnéni.
V navaznosti na doporucéeni Rady EU z roku 2009 (které zd(raznilo potiebu klasifikace a kédovani
vS§ech vzacnych onemocnéni pro jejich lepsi viditelnost) vznikl v roce 2010 Evropsky vybor expert(
pro vzacna onemocnéni (EUCERD). Po ukonceni mandatu EUCERD prevzala v letech 2014-2016
agendu Expertni skupina Evropské komise pro vzacna onemocnéni (CEGRD), jez navazala na
praci EUCERD. V listopadu 2014 CEGRD pfijala doporuceni ke zlepSeni kédovani vzacnych
onemocnéni (RD-ACTION, 2025), které vyzvalo ¢lenské staty k zvazeni zavedeni ORPHAkédU do
narodnich zdravotnich informacnich systému a k zaclenéni tématu kédovani do narodnich pland
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VO. CEGRD doporucila podporovat propojeni ORPHAkédU s pfipravovanou klasifikaci ICD-11, aby
bylo mozné prejit od ORPHA nomenklatury ke kéddm ICD v budoucnu.

Zavadéni ORPHAké6dt v CR

Po Uvodni pilotni fazi (2021-2023) zavadéni ORPHAkéd U v 5 CVSP-VO tfi nejvétsich poskytovatelll
vysoce specializované péce o pacienty s VO (FN Motol, VFN, FN Brno) je od zac¢atku roku 2024
u vSech poskytovatelti CVSP-VO postupné zavadéno vykazovani ORPHAKké6dU dle publikované
Metodiky®® (V&stnik MZD CR 4/2024). To umozni objektivizaci po&tu a charakteristik pacient( s VO
sledovanych v jednotlivych CVSP-VO, kterd se stane podkladem pro upfesnéni minimalniho
persondlniho zabezpeceni. Prvnivykdzani ORPHAkdOdU je spojeno se stanovenim diagnézy VO a je
jednou ze zakladnich kompetenci specializovaného centra. Propojeni ORPHAkédu
s identifikacnim kddem pacienta v NZIS umoZzni mapovani poskytované péce a jeji analyzu s cilem
jeji dalsi optimalizace. ORPHAkddy umoznuji jednoznacné identifikovat konkrétni VO, véetné
podtypl, a pfedstavuji zakladni predpoklad pro tvorbu kvalitnich registra.

Pokryti vzacnych onemocnéni v kédovacich systémech

ICD-10 pokryva vzacna onemocnéni jen castecné (MAZZUCATO et al. 2023) oproti detailni
nomenklatufe Orphanet (ORPHA kddy), ktera rozliSuje pfes 6000 diagnoz. Proto WHO od roku
2009 spolupracuje s Orphanetem na integraci vzacnych diagndéz, coz vyustilo vICD-11 s témér
5500 vzacnymi nemocemi - desetindsobné vice nez vICD-10. Diky tomu se posilila
interoperabilita mezi ORPHAkédy a systémem ICD.

Stav dostupnosti dat o pacientech s VO

K7/2025 jsou ORPHAkédy vykazovany ashromazdovany vramci NZIS: jejich zadavani je
umoznéno v nékterych modulech jiZz existujicich Narodnich zdravotnickych registr(:

— Narodnim registru reproduk¢niho zdravi — Modulu vrozenych vad, a dale v

— Narodnim registru hrazenych zdravotnich sluzeb.

Dosud vSak neexistuje jednotny Narodni registr vzacnych onemocnéni (NRVO), ktery by na
povinném zakladé sbiral od vSech definovanych center standardizovany dataset o pacientech
s VO. Dostupna data jsou rozptylena v diléich registrech NZIS s rozdilnym rozsahem a strukturou,
prficemz samotna ICD-10 neumoznuje presnou identifikaci vSech vzacnych diagnéz bez podpory
ORPHAk6dU. To vyluéuje moznost spolehlivé stanovit narodni pocéty pacienti jak na Urovni
jednotlivych diagndéz, tak diagnostickych skupin. Navrhované feSeni spociva ve vytvoreni
Narodniho registru vzacnych onemocnéni (NRVO) s jednotnym a interoperabilnim datovym
souborem, ktery bude vychazet z nové vznikajiciho minimalniho datasetu pro vzacna
onemocnéni. Tento dataset je vyvijen na evropské urovni v ramci projektu JARDIN, na drovni
narodni pak projektem DOGOVO, a obsahuje polozky prevzaté z nékolika evropskych
a mezinarodnich zdrojQ, konkrétné:

e French National Rare Diseases Minimum Data Set v1.12 - pouzivany v ramci Banque
Nationale de Données Maladies Rares (BNDMR)

e The Rare Disease Items Required by Use Case for Unplanned and Planned Care -
vystup projektu X-eHealth (Deliverable 5.6)

e Set of Common Data Elements for Rare Disease Registration — vytvoreny Joint
Research Centre Evropské komise

39 Ministerstvo zdravotnictvi, V&stnik MZD CR 4/2024. Metodika pro kédovéni vzacnych onemocnéni prosttednictvim
ORPHAKkédU
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e Clinical and Registry Entries (CARE-SM) Model - zpracovany v ramci European Joint
Programme on Rare Diseases

Cilem je sjednotit strukturu dat o pacientech se vzacnymi onemocnénimi tak, aby byla
kompatibilni s evropskymi registry a umoznila snazsi vymeénu a sdileni dat v ramci mezinarodni
spoluprace.

Celkovy pocet sledovanych pacientli a poéet novych pacienttll za rok patii mezi indikatory
odbornosti, které se pouzivaji pfi hodnoceni center zapojenych do ERN na zakladé hodnoticich
kritérii vyplyvajicich z Provadéciho rozhodnuti Komise (EU) 2014/287/EU a souvisejicich
hodnoticich manudll Evropské komise. Tyto indikatory jsou soudasti pravidel hodnoceni
odbornosti center, ktera se v praxi uplatiuji pfi posuzovani splnéni kritérii pro ¢lenstvi v dané siti.
Pocet novych pacientll je soucasti kazdoroéniho monitoringu a celkovy pocet se ovéfuje pfi
komplexnim auditu jednou za pét let. Tato data jednotliva ERN centra pravidelné shromazduiji a
reportuji pfimo svym pfislusnym ERN koordinaénim tymdm, avSak na narodni Grovni se tyto
informace nikde nesjednocuji ani nevyhodnocuiji. Kazdé centrum tedy pfedava data oddéleng,
bez existence jednotného narodniho prehledu o pacientech s VO.

V disledku velmi rozmanité prevalence jednotlivych skupin VO je pocet pacientd
sledovanych v jednotlivych ERN centrech v CR rliznorody, stfedni hodnota je na détskych
pracovistich 451 (60-4150), na pracovistich pro dospélé 500 (45-5000) pacientll za rok
(MZD 2024).

V soucasnosti neni mozné s dostate¢nou piesnosti sestavit Udaje o pacientech s VO tak, aby
bylo mozZné spolehlivé hodnotit jejich prevalenci podle véku, pohlavi ¢i geografického rozlozeni.
Stejné tak chybi data o podilu hospitalizaci ¢i o umrtnosti. Zdravotnické informacni systémy,
databaze ani registry v tuto chvili neposkytuji ucelené demografické ani klinické udaje, které by
takové analyzy umoznily. Teprve po zavedeni cileného a systematického sbéru dat bude mozné
ziskavat detailnéjsi prehled — napfiklad o poétu ambulantnich navstév v centrech i mimo né,
poctu a délce hospitalizaci, o poctu pacientll v centrové léCbé ¢&i léCbé schvalované dle 8§16,
adalSich ukazatelich definovanych v narodnim datasetu VO. Tyto informace pak umozni
kvalitnéjSi monitorovani péce, objektivnéjsi vyhodnoceni jeji nakladovosti a efektivity a pfispéji ke
zlepSeni organizace a dostupnosti pé€e o pacienty se vzacnymi onemocnénimi.

Informace o po¢tu pacientl s VO jak celkové, podle skupin, tak podle jednotlivych onemocnéni
ajejich subtypl jsou nezbytnym predpokladem pro pochopeni afizeni péce, vyhodnocovani
indikatord kvality apro mezinarodni srovnani aspolupraci. Pfipady VO nejsou jednoduse
dohledatelné v administrativnich centralné sbiranych datech NZIS ani datech zdravotnich
pojistoven. Jsou vmalé mife dostupné v podobé fragmentovanych a ¢asové nebo regiondlné
omezenych klinickych registrech, v textové podobé, ktera vSak neni vytézitelna a zpracovatelna.
Zavedeni jednoznacné identifikace (kédovani) azaznamu/reportovani vzacnych
onemocnéni umozni v budoucnu tyto limity a bariéry odstranit.

Standardizace dat, implementace narodniho datasetu do NISu

Standardizace dat je zakladni podminkou pro systematicky sbér, sdileni avyuzivani informaci
o pacientech VO. Narodni dataset VO, vychazejici ze vznikajiciho evropského spole¢ného
minimalniho datasetu, je proto tfeba implementovat do nemocni¢nich informacnich systém
(NIS), aby se odstranila roztfiSténost soucasnych sbérl a zajistila navaznost na budouci Narodni
registr pro VO a interoperabilita s dalSimi registry.
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Tento cil je v CR napliiovan prostiednictvim projektu DIGOVO, ktery se zaméfuje na vytvoreni
datového standardu zdravotnich a demografickych informaci o pacientech se vzacnymi
onemocnénimi (VO) a jeho praktické uplatnéni v nemocnicnich informacnich systémech (NIS).

Projekt definuje funkéni specifikace Elektronické zdravotnické dokumentace (EHR) pro oblast
vzacnych onemocnéni, stanovuje informaéni moduly NIS vychazejici z mezinarodné
doporucenych datovych polozek, uréuje aplikacni a technické poZzadavky pro praci s integracnimi
platftormami a navrhuje datové struktury pro vymeénu informaci ve standardizovanych
mezinarodnich systémech, jako je napfiklad FHIR.

Soucasti projektu je také pfiprava implementacnich pokyn( (guidelines) a pilotni ovéfeni fesSeni
ve vybranych nemocnicich — VSeobecné fakultni nemocnici v Praze a Fakultni nemocnici
Olomouc. Pilotni testovani ma za cil ovéfit propojeni dat v ramci jednoho i vice poskytovatelll
zdravotnich sluzeb a pfipravit zdravotnicka zafizeni na budouci ploSnou interoperabilitu
elektronické zdravotnické dokumentace o pacientech se vzacnymi onemocnénimi.

Narodni dataset VO jako souéast datovych standardu elektronického
zdravotnictvi

V soucasnosti probiha vramci projektu JARDIN tvorba Minimalniho evropského datasetu pro
vzacna onemocnéni a zaroven se v CR pfipravuje jeho preklad a implementace, jakozto ndrodniho
datového standardu pro VO. Cilem je, aby narodni dataset VO byl plné kompatibilni s evropskymi
standardy astal se nedilnou soucasti zdravotnickych informacnich systému, ato vsouladu
s principy interoperability (napf. FHIR). Navrh datového standardu se postupné zpresnuje
aksrpnu 2025 méa podobu pracovni verze, kterd zahrnuje nasledujici datové polozky (se
zohlednénim jejich doporuceného formatu). Tento navrh jesté neni finalni a bude dale revidovan.

Tab. 9 Doporuéena datova sada pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi

Datovy prvek Doporucéeny datovy standard

Souhlas

Nesouhlas pacienta s opakovanym pouzitim
dat

Informace o pacientovi

Narodni anonymizovany identifikator

ANO /NE

Retézec (automaticky generovany)

pacienta

Administrativni udaje

Pacient s VO ANO / NE
Plod (v pfislusnych pfipadech) ANO / NE
Osobni udaje

Rodné pfijmeni pacienta Retézec
Pfijmeni pacienta Retézec
Jméno pacienta Retézec

Datum narozeni pacienta

Datum (dd/mm/yyyy)

Pohlavi

Muz / Zena / Neuréeno

Zemé narozeni Kéd zemé
Misto narozeni Kéd mésta
Demograficka data

Zemé trvalého pobytu Kéd zemé
Misto trvalého pobytu Kéd mésta
Diagnéza vzacného onemocnéni

Diagn6za vzacného onemocnéni ORPHAkad

Aktualni stav diagnozy

Probihajici / Pravdépodobna / Potvrzena / Neznama
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Metoda potvrzeni diagndzy

Klinicka / Geneticka / Biochemicka / Biologicka /
Zobrazovaci / Funkéni/ Jiné

Biologicka metoda pouzita v diagnostice

Chromozomalni (karotyp, FISH) / Cilené sekvenovani /
Sekvenovani nové generace / Jiné

Gen a mutace (pokud lze pouzit)

HGNC

Genova varianta (je-li relevantni)

HGVS (genotype)

Sporadické nebo familiarni onemocnéni

Sporadicky / Familiarni

Penetrance (je-li pouzitelna pro zdanlivé
zdravého pacienta)

ANO /NE

Anamnéza

Veék zacatku potizi

Datum (dd/mm/yyyy) nebo vék v letech

Veék pfi diagndze

Datum (dd/mm/yyyy) nebo vék v letech

Pfehodnoceni diagnosy pfi pfijeti do centra
Alternativa: Diagnéza odesilajiciho lékare,
kéd MKN-10

Chybéjici / Nespravna / Spravna

Dédi¢nost (je-li relevantni)

ANO /NE

Dodatec¢né nebo neobvyklé pfiznaky spojené
s diagnozou vzacného onemocnéni
(hodnocené odbornikem centra)

HPO kéd (fenotyp), SNOMED CT

VySetieni

SNOMED CT

Postizeni

MKF

Prenatalni/perinatalni data (pokud relevantn

)

Vyskyt prenatalni malformace

NE / Ojedinéla / Vicecetna

Lékarsky asistovana reprodukce ANO /NE

Termin porodu Tydny
Porodnivaha Gramy

Porodni délka Centimetry

Obvod hlavy pfi narozeni Centimetry
Vicecetné téhotenstvi ANO / NE
Foetopatologie ANO /NE

Rodinni predkové ve vztahu k VO

Prvni zaznamenany vyskyt ANO / NE
Id’entlflkator prvniho zaznamenanému ID kéd / Gislo
vyskytu

Vztah k prvnimu zaznamenanému vyskytu ANO / NE / Retézec
Pacient narozen z pfibuzenského vztahu ANO / NE / Neznamy

Jiny relevantni rodinny vyskyt

ORPHAKGd (pokud je relevantni)/ICD-10/ICD
11/SNOMED CT

Stav zivota

Stav Zivota Zivy / Zemrely

Stav pacienta ANO /NE

Datum umrti pacienta Datum (dd/mm/yyyy)
Smrt v dUsledku vzacného onemocnéni ANO/NE

Jestlize nebyla smrt spojena s vzacnym
onemocnénim, jaky byl hlavni ddvod smrti?

ORPHAKk6d pokud se jednd o VO/ICD-10/ICD
11/SNOMED CT

Lécba

Probiha specificka lé¢ba vzacného
onemocneéni?

ANO/NE

Pokracujici léEba vzacného onemocnéni

Retézec / ATC kéd

Lécebny pfipravek

Retézec / ATC kéd

Davkovani

Davka (v jednotkach na davku, s uvedenim frekvence
podani za den a zplGsobu aplikace)

Jiné lé€by nebo intervence

Lécevny pripravek nebo prostifedek

Retézec / ATC kéd
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Davkovani

Davka (v jednotkach na davku, s uvedenim frekvence
podani za den a zpGsobu aplikace)

Intervence (chirurgicka, fyzioterapie apod.)

ICD-10 kéd

Cesta pacienta

Odesilajici subjekt

Poskytovatel / Typ poskytovatele / Retézec

Datum doporuceni

Datum (dd/mm/yyyy)

Datum pfijeti pacienta do specializovaného
centra

Datum (dd/mm/yyyy)

Jména oSetfujicich lékarl Retézec

Centrum pro vzacna onemocnéni Retézec (jméno / kontakt)
Klinickd sluzba Retézec

Je centrum soucasti ERN ANO / NE

Nazev ERN Retézec

Pacient zadan do registru ERN ANO / NE

Zdravotni péce

Datum oSetreni

Datum (dd/mm/yyyy)

Rozsah provedené péce

Hospitalizace / Odborné ambulantni vySetfeni /
Multidisciplinarni konzultace (RCP / CPMS/ jiné)/
Mezioborova konzultace / Jednodenni hospitalizace /
Konzultace nad zdravotni dokumentaci/ Telemedicina
/ Ostatni

Pacient zafazen do CPMS

ANO/NE

Cile poskytnuté péce

Stanoveni diagnézy / Management onemocnéni /
Kontrolni vySetfeni / Genetické poradenstvi / Prenatalni
diagnostika / Preimplantac¢ni diagnostika / Akutni
oSetfeni / Lékarsky zakrok / Vyzkum / Edukace
pacienta

Povolani pracovnikd poskytujicich péci

Socialni pracovnik / Nutri¢ni terapeut / Ergoterapeut /
Fyzioterapeut / Psycholog / Geneticky poradce / Sestra
/ Logoped / Specialni ucitel / Lékar / Jiny odbornik

Pracovnik poskytujici péci

Poskytovatel / Retézec

Centrum pro vzacna onemocnéni

Identifikator centra pro vzacnd onemocnéni

Umisténi centra

Kéd zemé / mésta

Vyzkum

Ugast pacienta na vyzkumu

ANO/NE

Souhlas s kontaktovanim v pfipadé vyzkumu

ANO / NE / Nepouzitelné / Neznamo

Pfedchozi poskytnuti biologického vzorku

. , ANO / NE
pacientem pro vyzkum
Preglch02| poskytnuti blclalofglckerjo vzorku ANO / NE
pacientem pro molekularni analyzu
Uzitecné informace
Informace o onemocnéni a doporucené url

postupy

Hlavni vystrazna sdéleni
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Technicka a organizacni opatreni

Evropska komise vyzdvihuje nutnost lepSi identifikace VO ve zdravotnich datech
a doporucuje vyuzivat pro tento uc¢el ORPHAkddy (nomenklaturu Orphanetu). Tato doporuceni
byla promitnuta i v CR: Ministerstvo zdravotnictvi CR vydalo “Metodiku pro kédovani vzacnych
onemocnéni prostfednictvim ORPHAkGSdG “ publikovanou ve Véstniku MZD 4/2024*. ORPHAkody
jsou jiz integrovany do nékterych ¢eskych nemocniénich informacnich systému.

S postupnym zavadénim kédovani vzacnych onemocnéni souvisi také fada vzdélavacich aktivit.
V rdmci evropského projektu RD-CODE (s ugasti CR)*' probé&hlo nékolik seminaft pro zdravotniky
abyly vypracovany vyukové materidly kpraci s ORPHAkédy. Na néj navazuji projekty
OD4RD/OD4RD2* (Operationalising Diagnosis for Rare Diseases), které zfidily sit pfiblizné 20
»homenklaturnich hub@“ v evropskych zemich pro podporu implementace ORPHAkédG. CR
v projektu OD4RD2 zastupuje Univerzita Karlova (CUNI). Shrnutim lze konstatovat, Ze ackoliv
neexistuje centralni registr nebo pfesny souhrn vSech proskolenych pracovnikd, existuji oficialni
metodické navody iprobihajici vzdélavaci aktivity (Skoleni a helpdesky) na evropské i narodni
Urovni podporujici praci zdravotnikd s ORPHA kédy.

Zahranicni pristupy

JARDIN (Joint Action 2024-2027) - Spolec¢na akce EU, jejimz cilem je pfiprava doporuceni pro
integraci Evropskych referencnich siti (ERN) snarodnimi systémy. Vramci WP8 (Data
Management) mapuje prekazky sdileni dat a navrhuje spolec¢né datové prvky (CDE) pro jednotny
sbér ainteroperabilitu dat o VO mezi ERN anarodnimi registry. Souc¢asné WP5 vyviji ramce
narodnich modell fizeni a zajiStovani kvality pro centra, WP6 pak modely péce o VO. Projekt
poskytne konkrétni doporuceni a IT feSeni (digitalni platformy, SD, API) pro interoperabilni spravu
dat mezi lokalnimi, narodnimi a evropskymi drovnémi.

Vizualizacéni nastroje — Pfikladem je holandsky dashboard ORPHAviewer, coz je interni nastroj
vyvinuty v Nizozemsku organizaci Dutch Hospital Data (DHD) pro sledovani a analyzu kédovani
vzacnych onemocnéni pomoci ORPHAkAdG v nemocnicich. Slouzi ke kontrole kvality dat a k
pfehledu o podtech pacientll se vzacnymi diagnézami, nikoliv jako vefejnd mapa nebo
mezinarodni vizualiza¢ni platforma. Orphanet navic nabizi vefejné APl a Datavisualization nastroj
(Orphanet DataViz) (ORPHACODES, 2025), umozZnujici vyhledavani a prohlizeni struktury
klasifikace VO. Tyto nastroje usnadnuji pochopeni a analyzu dat o VO.

SE-ATLAS (Care Atlas for Rare Diseases)® je interaktivni nastroj, ktery byl vyvinut v Némecku a
mapuje zdravotnicka zafizeni a specializovana centra poskytujici péci lidem s VO, predstavuje
pfiklad efektivniho digitalniho nastroje, ktery zvySuje viditelnost, dostupnost a koordinaci péce o
pacienty s VO a mUze slouZzit jako model pro podobné iniciativy v dalSich zemich. Pacienti, jejich
rodiny i zdravotni¢ti pracovnici mohou na webu vyhledat vhodna centra podle diagndzy,
ORPHAkédu nebo geografické polohy. Data v systému vychazeji ze spoluprace s narodni
iniciativou pro vzacnd onemocnéni (NAMSE) a z databdze Orphanet Deutschland. Projekt je
podporovan némeckym ministerstvem zdravotnictvi.

40vgstnik MZD 4/2024

41 Spolecnost lékaFské genetiky a genomiky

42 OD4RD. Orphanet Data For Rare Diseases

43 SE-ATLAS. Versorgungsatlas fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
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https://jardin-ern.eu/work-package/data-management/#:~:text=Its%20objective%20is%20to%20develop,and%20ERN%20level
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https://www.rd-code.eu/tools/#:~:text=Orphanet%20Datavisualisation%20tool%20This%20tool,through%20the%20Orphanet%20classification%20branches
https://mzd.gov.cz/vestnik/vestnik-4-2024/
https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
https://od4rd.eu/

Projekty RD-CODE a OD4RD (2020-dale) (OD4RD 2025) — EU projekty zamérené na rozSireni
pouzivani ORPHAkod.

o RD-CODE (2019-2021) vytvofil standardni postupy, technické pokyny a elektronickou
dokumentaci pro implementaci ORPHAkAdU v narodnich zdravotnich systémech rd-
code.eurd-code.eu. Kdispozici je online repozitar s navody, baliCky dat a studijnimi
materialy, véetné helpdesku pro feSeni dotaz.

o OD4RD (2022-2025) pokracuje v aktualizaci Orphanet nomenklatury a WP4 zfizuje
narodni ,nomenklaturni huby“ — odborné tymy, které podporuji nemocnice s ERN pfi
zavadéni ORPHAkoAdU. OD4RD také organizuje Skoleni pro kodéry a pracovniky center
VO ataké prostiednictvim narodnich workshopl. Oba projekty tak buduji zkuSenosti
a osvédd&ené postupy (v&. helpdesku na GitHubu) uzite&né pro CR.

5.1.2 KliCové trendy

Posun k jednotné identifikaci pacientl pomoci ORPHAkéGdU

e ORPHA kédy se staly mezinarodnim standardem, jsou postupné implementovény i v CR,

e dochazikjejich propojeni s ICD-11, SNOMED CT s dalSimi klasifikacnimi systémy.
Nedostateéna centralizace a interoperabilita dat v CR

e datajsou roztfisténa v dilcich registrech (klinické registry, NZIS, CVSP-VO),

e chybi Narodni registr vzacnych onemocnéni, ktery by poskytoval uceleny prehled.
Rozvoj podptirné infrastruktury a vzdélavani

e vznikaji ,nomenklaturni huby“, helpdesky a Skoleni pro zdravotniky (v€etné ¢eskych

instituci),
e zvySuje se metodicka a technickd podpora pro praci s kddovanim VO.

5.1.3 Nulovavarianta

Nulova varianta znamena zachovani soucasného stavu s roztfisténymi daty a bez jednotného
systému. Bez implementace doporucenych opatfeni (jednotny registr VO, ORPHA kédy
a standardizovany sbér dat) nadale chybi spolehlivé Gidaje o pocétu pacientd s VO, jejich pfesnych
diagnézach anakladech na pédi. Pacienti sVO zlstanou ,neviditelni“ vadministrativnich
zdznamech, pficemz se jejich vyskyt stanovi jen na zakladé hrubych odhadl. Bez fadného
vykazovani ORPHAkodU nebude mozné precizné identifikovat jednotliva VO napfic¢ systémy, coz
znemozni kvalitni epidemiologické analyzy a strategické planovani péce. Také kvalita fizeni
afinancovani péce zlistane nevyfeSena — bez standardizovanych dat nelze objektivné sledovat
kvalitu lécby ani ndkladovost, coZ podpofi neefektivni vyuzivani zdrojli a omezi zlepSeni péce.

V praxi by nadale chybéla moznost spolehlivé vypocitat prevalenci &i vyskyt vzacnych
onemocnéni podle véku, pohlavi nebo regiond, coz komplikuje planovani a alokaci zdrojl. Bez
jednotného kdédovani a vykazovani zGstanou VO snadno ,,pfehlédnutelna” — zdravotni systémy je
nebudou umét vyhledat a sledovat, ato ani zpétné v uloZzenych datech. Vysledkem bude, Ze
centra pro vzdcna onemocnéni nebudou moci objektivné vyhodnocovat svoji vykonnost ani
potfeby pacientd, nedosazené budou také cile zlepsit diagnostiku ¢i lé¢bu na zakladé ziskanych
dat. Celkové by tedy bez téchto krok( zlistala nezménéna podpora pro pacienty s VO, omezeny
pfistup k inovacim a pokracujici nesoulad s evropskymi standardy péce.
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5.2 Data o pacientech svzacnymi onemocnénimi ve zdravotnickych
registrech

Jak jiZ bylo v pfedchozi kapitole zminéno, v souéasnosti v Ceské republice neexistuje centralni
registr vzacnych onemocnéni, ktery by umoznoval systematicky sbér asdileni dat napfic
poskytovateli zdravotnich sluzeb a institucemi.

5.2.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Vybudovani Narodniho registru vzacnych onemocnéni v ramci NZIS

Planovanym krokem je legislativni ukotveni a zfizeni Narodniho registru vzacnych onemocnéni
(NRVO) v ramci NZIS. Registr bude koncipovan jako centralni platforma umoznujici systematické
sledovani ukazatelll prevalence, incidence aregionalni distribuce pacientl, dale prdbéhu
poskytované péce a efektivity lé¢ebnych postupd.

Soucasti jeho funkce bude rovnéz podpora planovani kapacit specializované péce
avyhodnocovani prlichodnosti pacienta systémem (care pathway). Data budou poskytovat
podklady pro fizeni a strategické planovani zdravotni péce na urovni Ministerstva zdravotnictvi,
zdravotnich pojistoven, Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky (UZIS) a dal$ich instituci
vefejného zdravotnictvi.

Napojeni narodniho registru VO na mezinarodni sbéry dat o VO

DalSim krokem, ktery by v dlouhodobém horizontu mohl pfispét k harmonizaci sbéru dat, by bylo
umoznéni pfedavani dat z narodniho registru do vybranych mezinarodnich registr(, pokud to bude
mozné s ohledem na povahu a rozsah shromaZdovanych Udajl. Takové propojeni je v sou¢asné
fazi vnimano jako dlouhodoby rozvojovy cil, ktery by mohl pfispét ke snizeni duplicitniho zadavani
totoznych dat do vice registrl a sou¢asné podpofit efektivnéjsi mezinarodni spolupraci v oblasti
vzacnych onemocnéni.

Registry, do kterych ERN centra zadavaji data

Aktualni udaje z projektu SYPOVO jsou pfevazné odhadované (data aktualni k inoru roku 2024,
dostupné zde: https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-prvni-klicove-aktivity-projektu-sypovo/.
Vétsina v projektu zapojenych ERN disponuje daty z registr(l ¢i internich databazi, které v3ak
pokryvaji pouze pacienty registrované v pfispivajicich centrech.

Tab. 10 Registry, do kterych ERN centra zadavaji data
Pocet

e Onemocnéni

Registr

Typ registru

BOND EuRRECa/EuRR-Bone |ERN 0 vzacné endokrinni/kostni vady (Ol aj.)
CrescNet Mezinarodni 0 vzacné endokrinni/kostni vady (Ol aj.)
Endo I?EPAR Narodni 3500 deficit GH, ISS, TS, SGA
CENDA Mezinarodni 4500 DM1, MODY, monogenni DM
EpiCARE Registry ERN 3000 Dravet, West, Lennox-Gastaut
EpiCARE CVSP NNH Institucionalni 500 tytéz vzacné epilepsie
CVSP UVN Institucionalni 700 tytéz vzacné epilepsie
CVSP FTN Institucionalni 800 tytéz vzacné epilepsie
Registr ERKNet ERN 25 aHUS + jiné TMA
ERKNet |PODONET Mezinarodni 10 SRNS/FSGS
ARPKD Registry Mezinarodni 5 ARPKD
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C.R reig,'S” ucliviiCy Narodni 20000 |rlizné vzacné nefropatie
biopsii
ERN-EYE REDgistry , ERN , 0 RP, LCA,'S.te'Jrgardt
ERN-EYE databaze Evropsky cca 2400 [KCN, aniridie
ERNICA |Registr CPCHS Narodni 1800 EA, NEC, OM, GS, CDH, HSCR, AT
STARTER ERN neuvedeno |sarkomy (STS, OS)
EURACAN |TRacKING ERN neuvedeno GEP-NET
NOR CR Narodni neuvedeno TGCT, penilni Ca, vzacné uro-/solidni Ca
CNHP Narodni 1920 hemofilie A/B, VWD
E“’::th“d EUHASS ERN 18400 |hemofilie A/B s inhibitorem
RaDeep ERN 12600 |SCD, talasémie, PK-deficit
eUROGEN NOR - uro-nadory ERN TGCT, penilni Ca, sarkom MM
Reglstr"svalovych Narodni 1800 svalové dystrofie
dystrofii
EURO-
NMD Myasthenia Gravis reg. |Narodni 2800 MG
SMA/dystrofie reg. Narodni 360 SMA, LGMD
ReStand Narodni 1800 Autoimunitni onem. neuropatie
GENTURIS [ERN Genturis Registry |[ERN neuvedeno |Siroké GTS
KIS DKC Motol Institucionalni, | 51555 (cHD, CMP, ARY, AOR
narodni
ECHSA Congenital Mezinarodni 3980 CHD (operace)
OSCA-PED Mezinarodni 299 ARY (ablace)
GUARD-  Invazivni Narodni 1218  |ARY (PM/ICD, ablace)
Heart arytmologie CR
CPVT Registry ERN 19 CPVT
LQTS Registry ERN 12 LQTS
Pediatric CPVT Mezinarodni 7 CPVT
IKEM CDCC DB Narodni 4000 CMP, ARY
EMPIRE Mezinarodni 1650 IPF
CF registr CR Narodni 711 CF, CF-SPID, CF-RD
LUNG REPLY Narodni 1460 PAH
CTEPH databaze Narodni 880 CTEPH
PCD Registry ERN 180 PCD
MPS | Reg. Firemni 12 MPS |
HOS (MPS II) Firemni 7 MPS I
FOS (Fabry) Firemni 150 Fabry
Gaucher Reg. Firemni 40 Gaucher
Pompe Reg. Firemni 25 Pompe
MEeF:;b LAL-D Reg. Firemni 10 LAL-D
E-HOD Grant 45 homocystinurie
U-IMD ERN 600 rizné IMD
SPARKLE Firemni 6 a-mannosiddza
INPDR Firemni 20 Niemann-Pick
PMM2-CDG NH Firemni 17 PMM2-CDG
NOR CR Narodni vS8echna nadorova onemocnéni
Institucionalni DB Narodni VSechna onemocnénivramci ERN
Ly zlfag:jsgxickych studif Narodni Leukémie, solidni nadory
Registry firemnich studii|Firemni Konkrétni jednotlivé diagnozy
Rare-Liver EBAR ERN 13 biliarni atrézie
AILD ERN 33 AlH, ASC, PBC, PSC, PCLD
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EUSTAR Mezinarodni 335 Systémoveé sklerodermie

ReCONNET |ATTRA-SLE Mezinarodni 169 Systémovy lupus erythematodes
MYONET Mezinarodni 590 Idiopatické zanétlivé myopatie
ESID-PID Mezinarodni tisice primarni imunodeficience
EUROFEVER Mezinarodni 235 autoinflamatorni onemocnéni
ATTRA reg. Narodni 1400 JIA JIA, RA, cavstlautomflamatornlch

RITA onemocneéni
Narodni PID reg. Narodni 1285 primarni imunodeficience
::n’;c“ewrnl registr PID ve Institucionalni 605 primarni imunodeficience
CZ AAV reg. Narodni 1150 ANCA vaskulitidy
Registr ERN-RND ERN 360 chorea, dystonie, frontotemporalni
FNUSA demence, atypicka parkinsonismus

chorea, dystonie, frontotemporalni
Institucionalni 368 demence, NBIA, atypicka
parkinsonismus

MEDEAY-nemocni¢ni
informacni systém

Registr Centra A . N
RND g degenerativni ataxie, hereditarni

hereditarnich ataxii FN |Institucionalni 295 L .
spastické paraparézy

Motol

ERN RDN registr ERN 72 leukodystrofie

ERN registr ERN 150 frontotemporalni demence

Czech Brain Aging Study Institucionalni 30 frontotemporalni demence

— Motol

EB registr - 360 Epidermolysis bullosa congenita

Registr hl.dradenms Institucionalni 5000 Hidradenitis suppurativa

Skin suppurativa

IRTEN ERN 0 ToxiTEN — SIS/TEN

ERRAS Reg. ERN 0 VO onemocnéni ERN

CELESTE Narodni 78 ToxiTEN — SIS/TEN

Seznam zkratek nélezZici k Tab. 10

ACH Achondroplazie AIH Autoimunitni hepatitida AAV ANCA-asociovana vaskulitida ARPKD Aut. recesivni polycystéza ledvin
AOR Aortopatie BMD Beckerova muskularni dystrofie CAPS Cryopyrin-associated periodic syndrome CDH Kongenitalni branié¢ni
hernie CF Cysticka fibréza CF-RD CF-related diabetes CF-SPID CF screen positive inconclusive diagnosis CHD Vrozena srde¢ni
vada CMP Kardiomyopatie CPVT Catecholaminergic polymorphic VT CTEPH Chronic thrombo-embolic pulmonary hypertension
DIPG Diffuzni intrinsicky pontinni gliom DM1 Diabetes mellitus 1. typu DMD Duchennova muskularni dystrofie EB Epidermolysis
bullosa EA Atrézie jicnu FD/MAS Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrom FMF Familiarni stfedomoriska horecka
FOP Fibrodysplasia ossificans progressiva FSGS Fokalni segmentalni glomeruloskler6za GEP-NET Gastro-enteropankreaticky NET
HD Huntingtonova choroba HSCR Hirschsprungova choroba HPP Hypofosfatazie IIM Idiopatickda zanétlivd myopatie
IPF Idiopaticka plicnifibréza ISS Idiopaticky maly vzrist KCN Keratokonus LI/CIE Lamelarni/ kongenitalniichtyéza LGMD - Limb-
girdle muscular dystrophy LQTS Long QT syndrome LS Lynch(v syndrom MG Myasthenia gravis MOLA hydat. Mola hydatidosa
MO Multiplexni exostézy MODY Maturity-onset diabetes of the young NBIA/PKAN Neurodegenerace sakumulaci Fe /
pantothenate-kindzovd NEC Nekrotizujici enterokolitida Ol Osteogenesis imperfekta OS (osteosarkom) PAH Pulmonalni
arterialni hypertenze PCD Primary ciliary dyskinesia PK-deficit Pyruvat-kinazovy deficit PCLD Polycystické onemocnéni jater
PNS Primarni nefroticky syndrom PSC Primarni sklerozujici cholangitida PHP Pseudohypoparathyroidism RP Retinitis
pigmentosa SBS/IF Short-bowel syndrome / stfevni insuficience SCD Srpkovitd anémie STS Sarkomy meékkych tkani
SLE Systémovy lupus erythematodes SGA Small for Gestational Age (nizkd porodni hmotnost vzhledem ke gestaénimu véku)
SSc Systémova sklerodermie SRNS Steroid-refrakterni  nefroticky syndrom TGCT Testikularni  germinalni nadory
TRAPS TNF-receptor associated periodic syndrome VWD Von Willebrandova choroba

Soucasny stav a provazanost registril vzacnych onemocnéni v evropském kontextu

Kromé v Tab. 10 zminénych registrd, do nichZ podle vysledk( pfispivaji ¢i pfispivali CVSP-VO
Ucastnici se projektu SYPOVO, existuje fada registrll, které se mnohdy svou cilovou skupinou
diagnoz prekryvaji, pficemz mezi nimi neni systematicky dobie nastavené datové propojeni
(dataflow) a hierarchie téchto registrll mnohdy z(istava nedostatecné definovana. V soucasnosti
sice viadé zemi EU existuji narodni plany pro vzacnd onemocnéni a pocet specializovanych
registrd roste, nicméné jejich pokryti a efektivita se mezi staty vyrazné lisi.
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Postupné se formuiji dva zakladni zpGsoby organizace sbéru dat:
— vertikalni, kdy data putuji od poskytovatelll zdravotni péce do narodnich registrl (pokud
existuji),
— ahorizontalni, ktery probiha napfic¢ jednotlivymi ERN prostfednictvim jejich
specializovanych registrQ.

Vedle téchto registrli existuji také specializovanéjsi databaze zaméfené na uzsi skupiny

onemocnéni, které na né v praxi ¢asto navazuji, aniz by mezi nimi byla formalné stanovena
hierarchie.

European Health Data Space - EHDS

Evropsky prostor pro zdravotni Udaje (European Health Data Space — EHDS) (NCEZ 2025a,b)
pfedstavuje prvni specializovany datovy ramec pro sdileni zdravotnich Gdajd napti¢ ¢lenskymi
staty EU. Jeho hlavnim cilem je zajistit bezpecné, standardizované a dlvéryhodné sdileni
zdravotnich dat mezi poskytovateli zdravotnich sluzeb, vyzkumniky, regulatory i pacienty, a to jak
pro primarni vyuziti (napf. pfima zdravotni péce), tak sekundarni vyuziti (napf. vyzkum, inovace,
planovani politik a uhrad).

V kontextu vzacnych onemocnéni pfinasi Evropsky prostor pro zdravotni data vyznamnou
prilezitost k harmonizaci a propojovani datovych struktur napfi¢ ¢lenskymi staty. Registrdm
vzacnych onemocnéni mize EHDS poskytnoutjednotny rdamec pro bezpecné sdileni a sekundarni
vyuzivani dat, a to zejména v oblasti vyzkumu, vefejného zdravi a tvorby politik. Postupné
napojovani narodnich registrli vzacnych onemocnéni na evropské systémy sdileni zdravotnich
Udaji by v budoucnu mohlo umoznit pfenos agregovanych ¢i pseudonymizovanych dat do
mezinarodnich registr(, ¢imz by se zvysila dostupnost kvalitnich a srovnatelnych informaci na
evropskeé drovni.

Nafizeni Evropského parlamentu a Rady (EU) 2025/327 (EVROPSKA UNIE 2025) o EHDS bylo
vyhlageno v Urednim véstniku EU dne 5. bfezna 2025 a vstoupilo v platnost 25. bfezna 2025. Timto
krokem se zavrSila legislativni pfiprava, ktera zapocala vkvétnu 2023, azacind bézet
harmonogram implementace naplanovany az do roku 2034. Nafizeni zavadi pravni a technicky
rdmec pro interoperabilitu systém( Elektronickych zdravotnich zdznamd (EHR), véetné
specifikaci pro jejich harmonizované soucasti. Zavadi také povinnost ¢lenskych statd zfidit organy
pro digitalni zdravotnictvi a uréit Narodni kontaktni mista nejpozdéji do 26. bfezna 2027. Do roku
2029 musi byt funkéni sluzby uvedené v kapitole Il, zahrnujici mj. pravo pacientll na pfistup
k prioritnim kategoriim zdravotnich Udajl (napf. pacientsky souhrn, eRecept, vydej léCiv). Zbylé
kategorie (napf. propoustéci zpravy, laboratorni vysledky) musi byt zpfistupnény nejpozdéji do
26. bfezna 2031.

V oblasti sekundarniho vyuZziti dat budou ¢lenské staty povinny zfidit tzv. subjekty pro pfistup ke
zdravotnim Gdajdm (Health Data Access Body — HDAB), které musi byt pfipraveny pfijimat Zadosti
a napojeny na infrastrukturu HealthData@EU nejpozdéji do roku 2031. Do roku 2033 musi byt
schopny plnit svou roli napfi¢ vSemi kategoriemi zdravotnich Udajd. Podrobné technické
a organizacni pozadavky budou specifikovany prostfednictvim provadécich a pfenesenych aktd.

Ceska republika zohledfiuje principy EHDS vrdmci Narodni strategie elektronizace
zdravotnictvi. Aktualizace strategie pro obdobi 2025-2035 (MZD 2025b) zafazuje EHDS mezi

klicove
Obr. 7 Casovy harmonogram implementace nafizeni o EHDS (2025-2034) priority
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spolu s oblastmi, jako je kyberneticka bezpecnost Ci vyuziti umélé inteligence. Dokument pocita
s implementaci principd EHDS do architektury ¢eského e-zdravotnictvi, zejména se zajiSténim
sdileni primarnich isekundarnich dat. Zohlednéna je rovnéz potfeba vytvofit legislativni
aorganizacni ramec, ktery umoZni nejen propojeni sevropskymi systémy, ale iefektivni
komunikaci s odbornou a laickou vefejnosti o novych pravidlech pfistupu k datdm.

Vyhlaseni nafizeni (EU) 2025/327

0 EHDS v Ufednim véstniku EU 3),52025:
a jeho vstoupeni v platnost :
Clenské staty musi zfidit orgdny pro
: digitalni zdravotnictvi a urcit
. 3 kontaktni mista EHDS

:3/2027 Vydani véech provadécich a
prenesenych aktu (napf. technické
specifikace EHR, bezpecnost)

Pacienti musi mit pfistup k prvni
skupiné udajd (souhrn, eRecept,
vydej l&civ)

Funkénost sluZzeb uvedenych 3/20295

kapitole Il i byt zajisté Y
v kapitole Il musi byt zajisténa Pristup k druhé skupiné udaju
: (propoustéci zpravy, lab.

: vysledky, snimky atd.)
Na trh smi byt uvadény pouze
—_— systémy EHR splfiujici spoleéné

53[2031 specifikace

: Subjekty HDAB (Health Data Access
: Bodies) musi byt pfipraveny pfijimat
: Zadosti a byt pfipojeny k
: HealthData@EU
HDAB musi pIné fungovat
pro viechny kategorie udajl (_'
3/2033; 5 Dokonéeni véech fazi

DO ROKU 2034 implementace EHDS

Zdroj: Narodni centrum elektronizace zdravotnictvi (NCEZ, 2025a,b)

Zahranicni pristupy

V evropském prostoru lze pozorovat nékolik hlavnich trend( pFi organizaci sbéru a sdileni dat
oVO. Stézejni je propojovani narodnich systém( s ERN registry avytvareni registrd, které
umoznuji efektivni vyuziti dat jak pro klinickou péci, tak pro vyzkum a planovani zdravotnich
politik. Rada zemi buduje centrélni registry VO, které shromazduji data napfi¢ poskytovateli.
Pfevazuje model, kdy jsou data ponechana vnemocni¢nich systémech acentralné jsou
k dispozici prostfednictvim interaktivnich nastroj a prehledd. V obou pfipadech je cilem snizit

administrativni zatéz zdravotnik( a zajistit systematickou dostupnost dat pro sekundarni vyuZiti.

Vyznamnym trendem je také harmonizace pravnich a etickych rdamc(. Nékteré systémy uplatiiuji
opt-out modely, jiné vyZzaduji explicitni souhlasy pacientll, ¢asto vSak stale v papirové podobé,
coz omezuje sekundarni vyuZiti. Evropsky ramec EHDS proto zavadi narodni organy pro pristup
k datlim, které maiji zajistit jednotny postup pfi zpracovani zadosti a dohled nad pseudonymizaci
a etickym posouzenim. Celkové lze fici, Ze evropské pfistupy sméfuji k sjednocovani standardu,
zvySovani miry automatizace a digitalizace procesUl a k pravni harmonizaci. Tyto principy vytvareji
prostredi, v némz je mozné efektivné vyuzivat data o vzacnych onemocnénich jak pro individualni
péci, tak pro populaéni fizeni a vyzkum.
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5.2.2 KliCové trendy

Planované vybudovani Narodniho registru vzacnych onemocnéni (NRVO)
e Registr ma byt legislativné ukotven v ramci NZIS, slouzit ke sledovani prevalence,
incidence, regionalni distribuce a efektivity péce.
e Ma& podporovat planovani kapacit a sledovani prlichodnosti pacienta systémem.
Napojeni na mezinarodni sbéry dat a EHDS
o NRVO ma byt propojen s evropskymi a mezinarodnimi registry.
e Zdlraznéna je potfeba jednotného ramce pro ochranu osobnich tdaju, etické
posuzovani a procesy informovaného souhlasu.
Rozmanitost existujicich registrti a jejich fragmentace
e Existuje velké mnoZstvi specifickych registrli, casto se prekryvaji a chybi mezi nimi
systematické datové propojeni a hierarchie.
e Datajsou mnohdy pouze odhadovana, nelplna nebo omezena na urcité poskytovatele.
Evropské trendy
e Vfadé zemi vznikaji centralni registry VO; pfevazuje model s uchovanim datv NIS
a centralnim zpfistupnénim pres interaktivni nastroje.
e Silny d@raz na standardizaci dat (ORPHAkddy, min. evropsky dataset, interoperabilita
systému).
e Postupny rdst miry automatizace pfi predavani dat, vyuzivani katalogli a vyhledavacich
nastrojl v souladu s principy FAIR (Findable, Accessible, Interoperable, Reusable).
Harmonizace pravnich a etickych ramct
e Zajisténi jednotnych pravidel pro pseudonymizaci, etické posuzovani a nakladani s daty.
e V nékterych zemich se prosazuje opt-out model, jinde povinny souhlas pacient’; EHDS
zavadi jednotny rdmec prostfednictvim narodnich organd.

5.2.3 Nulovavarianta

Pokud by v Ceské republice nedochézelo k systematickému rozvoji a integraci registrll vzacnych
onemocnéni, zGstal by soucasny stav roztfisténého a nepropojeného sbéru dat zachovan. To by
znamenalo, Ze udaje o pacientech by nadale existovaly pouze vjednotlivych centrech &i
specializovanych mezinarodnich databazich bez jednotného standardu avzajemné
interoperability. Takovy stav by zasadné omezoval moznosti Ministerstva zdravotnictvi
i zdravotnich pojiStoven efektivné planovat kapacity vysoce specializované péce a sledovat
kvalitu poskytovanych sluzeb.

Ceska republika by rovnéz zlistala pozadu vzapojeni do nékterych dosud nevyuZivanych
mezinarodnich registrl, coZz by mohlo vést komezeni Ucasti na mezinarodnich vyzkumech
a klinickych studiich. Pro pacienty by nulova varianta znamenala vySSi riziko nerovného pfistupu
k péci, prodlouzené diagnostické procesy amensi dostupnost inovativnich diagnostickych
a lécebnych postupl. Z hlediska dlouhodobého rozvoje by se dale prohlubovalo riziko izolace
Ceskych center a ztrata jejich schopnosti ve srovnani s centry zemi, které centralizované registry
a datoveé toky jiz uspeésné implementuji.

5.3 Sekundarni vyuziti dat o vzacnych onemocnénich

Pro sekunddrni vyuziti dat o vzacnych onemocnénich neexistuje v CR jednotné nastaveny ramec.
Data o pacientech s VO jsou shromazdovana v rliznych zdrojich, véetné zdravotnickych registra,
nemocnic¢nich informacnich systém( a mezindrodnich registrech, chybi procesy pro jejich
pravidelnou analyzu, sdileni avyuziti pro planovani péée, hodnoceni jeji kvality nebo pro
vyzkumné ucely.
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5.3.1 Shrnuti dosavadniho vyvoje

Data pro planovani péce

Monitorace a planovani dostupnosti péce o pacienty se VO vyzaduje kvalitni a systematicky
sbirand data o jejich geografické distribuci asoucasné o kapacitach poskytovatelll nejen
specializované pége. V soudasnosti véak v CR nejsou k dispozici ucelené a plo$né vyuZitelné
Udaje, které by umoznily komplexni analyzu v této oblasti.

Projekt SYPOVO (MZD 2024) pfinesl dil¢i vhled do fungovani specializovanych center a poskytl
nékteré informace o poctu pacientl a kapacitach CVSP-VO (zejména lidskych zdroj(). Tyto Gdaje
vSak byly ziskany na zakladé dobrovolného sbéru abyly primarné urCeny kjinym uceldm -
sledovaly predevSim aspekty organizace afungovani multidisciplinarni péce, nikoli detailni
mapovani pacientské populace. Ztoho dlvodu maji data zprojektu SYPOVO pro ucely
systematického planovani zdravotni péce omezenou vyuzitelnost.

Limitem téchto Udajt je zejména:
e absence informaci oregionalnim rozloZeni pacientd, které by umoznily zhodnotit
nerovnosti v dostupnosti péce v jednotlivych krajich,
¢ nedostatek pfesnych udajli o poctech pacientt mimo CVSP-VO, nebot c¢asto Slo
o odhady, nikoli o standardizovany sbér dat na narodni urovni.

Z hlediska pfipravy Narodni strategie je proto ziejmé, ze dosavadni dil¢i zdroje informaci nelze
povazovat za dostatecné. Pro Ucely planovani péce je nutné vybudovat jiz dfive zminény Narodni
registr pacientli se vzacnymi onemocnénimi, ktery bude shromazdovat standardizovana
a strukturovana data v€etné kédovani diagnéz (ORPHAkédy aj.) a umozni sledovani regionalni
distribuce pacientll v ndvaznosti na kapacity specializovanych center. Pouze takto ziskana data
mohou slouZit jako podklad pro fizeni péce, optimalizaci kapacit a spravedlivé alokace zdroj.

Data pro méreni efektivity a kvality poskytované péce

Pro hodnoceni efektivity akvality péCe o pacienty s VO je nezbytné systematické vyuzivani
standardizovanych indikatord. Tyto indikatory umoziuji objektivni posouzeni, zda specializovana
centra skutecné zajistuji péci odpovidajici mezinarodnim standarddim a zda dochazi k napliiovani
principt koordinované a sdilené péce. Zajisténi vysoké kvality péce o pacienty s VO vyZzaduje
vytvoreni jednotného ramce pro hodnoceni efektivity a vysledk(l poskytované péce, jednim
zvychodisek je navrh obecnych indikator( kvality vypracovany v rdmci projektu SYPOVO (MZD
2024). Indikatory jsou navrzeny k hodnoceni:

o kvality a bezpecnosti poskytované péce,

e organizace afizeni ¢innosti,

e vyzkumné avzdélavaci ¢innost,

e zapojeni pacientll a spoluprace s pacientskymi organizacemi,

e sdileni odbornych znalosti a vyuzivani nastrojl eHealth,

e kompetenci a zkuSenosti odborného personalu,

e dosazenych vysledkt péce.

Projekt SYPOVO na tento rdmec navazuje tim, ze pro podminky CR stanovuje Obecné indikatory
kvality vychézejici z principl koordinované, multidisciplinarni a sdilené péce. Tyto indikatory se
zaméfuji na strukturu a organizaci péce, odbornou zplsobilost pracovist, dostupnost a kontinuitu
péce, vyzkumnou aktivitu, spolupraci s pacientskymi organizacemi a sledovani vysledkl péce.
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Zavéry projektu SYPOVO predstavuji dalezity podklad pro budouci systém pravidelného
sledovani kvality a efektivity CVSP-VO. V ramci implementace strategie bude nezbytné tyto
indikatory dale metodicky rozpracovat, standardizovat a provazat s NISy, aby bylo mozné zajistit
jednotny, meéfitelny a dlouhodobé udrzitelny rdmec hodnoceni kvality pé¢e o pacienty se
vzacnymi onemocnénimi.

Data pro vyzkumné aktivity narodni a mezinarodni

Vyzkumné aktivity v oblasti vzacnych onemocnéni jsou v souéasné dobé v CR zalozeny zejména
na individualnich projektech jednotlivych center ajejich zapojeni do mezinarodnich spolupraci,
obvykle vramci dlouhodobé nastavenych védeckovyzkumnych partnerstvi. Dostupnost
standardizovanych dat o pacientech s VO v¢etné jejich diagndz a préibéhu onemocnéni je klicova
pro Ucast ¢eskych subjektd na klinickych studiich, které vedou k rozvoji novych diagnostickych
a lécebnych postupl. Data uloZzena v registrech ERN a dalSich specifickych registrech poskytuji
podklady pro vyzkumné otazky souvisejici shodnocenim uc¢innosti abezpecnosti léCby,
sledovanim dlouhodobého vyvoje onemocnéni ¢i identifikaci nenaplnénych potfeb v oblasti
péce.

5.3.2 KliCové trendy

Nedostatek jednotného ramce
e V CR chybi systémoveé nastavené procesy pro sbér, sdileni a sekundarni vyuziti dat o VO.
e Data jsou fragmentovana a neslouzi ke planovani péce, hodnoceni kvality ani vyzkumu.
Planovani péce
e Neexistuji ucelena data o geografické distribuci pacientl aregionalnich nerovnostech
v dostupnosti specializované péce.
e Dosavadniinformace z projektu SYPOVO poskytuji diléi vhled.
e Pro Gcely strategie je nutné zavedeni Narodniho registru pacient(i s VO.
Méreni efektivity a kvality péce
e Projekt SYPOVO pfinesl navrh indikator( kvality a efektivity.
e |ndikatory pfedstavuji inspiraci, ale je tfeba je metodicky rozpracovat, standardizovat
a navazat na pravidelny sbér.
Vyzkumné aktivity
e \Vyzkum je zaloZzen pfevazné na individualnich projektech center a na jejich zapojeni do
mezinarodnich registrd (ERN, specifické registry).
e Pro rozvoj udasti CR na klinickych studiich je nezbytné, aby byla dostupna
standardizovand a interoperabilni data, kterd umozni sledovani priibéhu onemocnéni,
efektivity, bezpecnosti lé¢by a socioekonomickych dopadd.

5.3.3 Nulovavarianta

Pokud nebude vytvofen jednotny ramec pro systematické sekundarni vyuzivani dat o vzacnych
onemocnénich, zlstanou data nadale roztfisténa vrlznych zdrojich (zdravotnické registry,
nemocnicni informacni systémy, mezinarodni databaze) bez provazanosti a pravidelné analyzy.
Nebude tak mozné plné vyuzit jejich potencial pro planovani péce, sledovani kvality ani vyzkumné
Ucely. Chybéjici narodni registr pacientd sVO znemozni ziskani ucelenych informaci
o geografické distribuci pacientll, kapacitach specializovanych center iregionalnich rozdilech
v dostupnosti péce. Podobné nebude mozné zavést systematické sledovani standardizovanych
indikatort kvality a efektivity, coZ omezi objektivni hodnoceni systému. Ve vyzkumné oblasti
zUstanou hlavnim zdrojem individuéalni projekty center.

107



ZDROJE

AGENTURA PRO ZDRAVOTNICKY VYZKUM CESKE REPUBLIKY (AZV CR), 2025. Zverejnéni prvni nadnarodni vyzvy
partnerstvi ERDERA (European Rare Diseases Research Alliance): ,,Pre-clinical therapy studies for rare diseases using small
molecules and biologicals — development and validation® Online. [Citovano 2025-04-6]. Dostupné z:
https://www.azvcr.cz/vyzva-2025/

AKADEMIE VED CESKE REPUBLIKY, 2024. Priivodce préavy pacienttl. Online. [Citovano 2025-04-18]. Dostupné z:
https://www.pacientskyhub.cz/aktuality/629
CARINI, E.; VILLANI, L.; PEZZULLO, A. M.; GENTILI, A.; BARBARA, A.; RICCIARDI, W. a BOCCIA, S., 2021. The Impact of

Digital Patient Portals on Health Outcomes, System Efficiency, and Patient Attitudes: Updated Systematic Literature Review.
Journal of Medical Internet Research, 23(9). Online. [Citovano 2025-04-22].

COMMISSION EXPERT GROUP ON RARE DISEASES, 2016. Recommendations to support the incorporation of rare
diseases into social services and policies. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://health.ec.europa.eu/system/files/2016-11/recommendations_socialservices_policies_en_0.pdf

COUNCIL OF EUROPE - COMMITTEE OF MINISTERS, 2000. Recommendation Rec(2000)5 on the development of

structures for citizen and patient participation in the decision-making process affecting health care. Online. [Citovano 2025-
04-15]. Dostupné z: https://search.coe.int/cm?i=09000016804bbc51

CREATIC - CENTRUM PRO VYZKUM V OBLASTI VZACNYCH ONEMOCNENI, MASARYKOVA UNIVERZITA, 2025. Rare
Disease Day - The Importance of Awareness and Connecting Experts with Patients: Leaving No One Behind. Online.
[Citovano 2025-04-13]. Dostupné z: https://creatic.muni.cz/creatic/news/rare-disease-day-the-importance-of-awareness-

and-connecting-experts-with-patients-leaving-no-one-behind

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI (CAVO), 2024. Vyroéni zprava za rok 2023. Online. [Citovano 2025-04-15].
Dostupné z: https://vzacna-onemocneni.cz/wp-content/uploads/2024/09/CAVO_Vyrocni_zprava_2023_finalni.pdf

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI (EAVO), 2025a. Edukaéni pobyty CAVO pro pacienty se vzacnymi
onemocnénimi. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://vzacha-onemocneni.cz/edukacni-pobyty/

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI (EAVO), 2025b. Helplinka CAVO. Online. [Citovdno 2025-04-15].
Dostupné z: https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#helplinka

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI (CAVO), 2025¢. Platforma pro ultra-vzacné a nediagnostikované. Online.
[Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#ultravzacni

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI (EAVO), 2025d. Vyroéni zpréva za rok 2024. Online. [Citovano 2025-04-
17]. Dostupné z: https://vzacna-onemocneni.cz/wp-content/uploads/2025/08/CAVO_Vyrocni_zprava_2024_FINAL.pdf

CESKA ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI a KANCELAR ZDRAVOTNIHO POJISTENI (EAVO a KZP), 2024. Informace
pro pacienty se vzacnym onemocnénim cestujici za zdravotni péci do zahranici. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2024/05/Informace-pro-pacienty-se-vzachym-onemocnenim-cestujici-za-
zdravotni-peci-do-zahranici.pdf

DETSKY LEKAR, 2025. Série vyukovych videi - vzécna onemocnéni. Online. [Citovano 2025-03-8]. Dostupné z:
https://www.detskylekar.cz/prednasky-z-oboru-genetiky

ERN TRANSPLANTCHILD - EUROPEAN REFERENCE NETWORK ON TRANSPLANTATION IN CHILDREN, 2025. About
TransplantCHILD. Online. [Citovano 2025-04-18]. Dostupné z: https://transplantchild.eu/about-transplantchild/

EUROPEAN COMMISSION - DIRECTORATE-GENERAL FOR HEALTH AND FOOD SAFETY, 2024. Independent evaluation of
European Reference Networks (ERNs) and of Healthcare Providers (HCPs): Final Report. Online. [Citovano 2025-02-15].
Dostupné z: https://health.ec.europa.eu/document/download/b502aabe-1cda-4bf2-9cab-
9050ed4f50d1_en?filename=ern_2024_evaluation_report_en.pdf

EUROPEAN COMMISSION, 2025a. Rare diseases and European Reference Networks. Online. [Citovano 2025-03-17].
Dostupné z: https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_en

EUROPEAN COMMISSION, 2025b. Rare diseases and European Reference Networks. Online. [Citovdano 2025-06-15].
Dostupné z: https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_en

EUROPEAN COMMISSION, 2025c. European Reference Networks. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks_en

EUROPEAN COMMISSION, 2025d. Work of the ERNs. Online. [Citovano 2025-04-19]. Dostupné z:
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks/work-erns_en

108


https://www.azvcr.cz/vyzva-2025/
https://www.pacientskyhub.cz/aktuality/629?
https://health.ec.europa.eu/system/files/2016-11/recommendations_socialservices_policies_en_0.pdf
https://search.coe.int/cm?i=09000016804bbc51
https://creatic.muni.cz/creatic/news/rare-disease-day-the-importance-of-awareness-and-connecting-experts-with-patients-leaving-no-one-behind
https://creatic.muni.cz/creatic/news/rare-disease-day-the-importance-of-awareness-and-connecting-experts-with-patients-leaving-no-one-behind
https://vzacna-onemocneni.cz/wp-content/uploads/2024/09/CAVO_Vyrocni_zprava_2023_finalni.pdf
https://vzacna-onemocneni.cz/edukacni-pobyty
https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#helplinka
https://vzacna-onemocneni.cz/projekty/#ultravzacni
https://vzacna-onemocneni.cz/wp-content/uploads/2025/08/CAVO_Vyrocni_zprava_2024_FINAL.pdf
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2024/05/Informace-pro-pacienty-se-vzacnym-onemocnenim-cestujici-za-zdravotni-peci-do-zahranici.pdf
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2024/05/Informace-pro-pacienty-se-vzacnym-onemocnenim-cestujici-za-zdravotni-peci-do-zahranici.pdf
https://www.detskylekar.cz/prednasky-z-oboru-genetiky
https://transplantchild.eu/about-transplantchild/
https://health.ec.europa.eu/document/download/b502aabe-1cda-4bf2-9ca6-9050ed4f50d1_en?filename=ern_2024_evaluation_report_en.pdf
https://health.ec.europa.eu/document/download/b502aabe-1cda-4bf2-9ca6-9050ed4f50d1_en?filename=ern_2024_evaluation_report_en.pdf
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks_en?
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks/work-erns_en

EUROPEAN COMMISSION, 2025e. Regulation (EU) 2021/2282 on health technology assessment (HTA): implementation and
overview. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://health.ec.europa.eu/health-technology-
assessment/implementation-regulation-health-technology-assessment_cs

EUROPEAN ECONOMIC AND SOCIAL COMMITTEE (EESC), 2025. #RareDiseases — The EU Action Plan must step up
European-national cooperation. Press release, Reference no. 17/2025. Online. [Citovano 2025-02-15]. Dostupné z:
https://www.eesc.europa.eu/en/news-media/press-releases/rarediseases-eu-action-plan-must-step-european-national-
cooperation

EURORDIS, 2021. Rare 2030 Recommendations. Recommendations from the rare 2030 foresight study. Online. [Citovano
2025-08-15]. Dostupné z: https://download2.eurordis.org/rare2030/Rare2030_recommendations.pdf

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2018. INNOVCare Project results demonstrate need for integrated care for rare
disease patients. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.eurordis.org/innovcare-project-results-
demonstrate-need-for-integrated-care-for-rare-disease-patients/

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2019. Position paper: Achieving holistic person-centred care to leave no one behind.
Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.eurordis.org/publications/position-paper-achieving-holistic-
person-centred-care (eurordis.org)

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2024a. The diagnosis odyssey of people living with a rare disease. Online. [Citovano
2025-04-15]. Dostupné z: https://www.eurordis.org/publications/rb-diagnosis-odyssey/

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2024b. Voices on newborn screening: the opinion of people living with a rare
disease. Online. [Citovano 2025-07-19]. Dostupné z: https://www.eurordis.org/publications/voices-on-newborn-screening-
rb-report/

EURORDIS-Rare Diseases Europe, 2025a. Recognising disabilities and barriers! Key findings from a Rare Barometer survey
on the impact of living with a rare disease. Online. [Citovano 2025-04-16]. Dostupné z: http://tiny.cc/RB_DailyLife_Results

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2025b. Optimising the use of data and digital health. Online. [Citovano 2025-07-13].
Dostupné z: https://www.eurordis.org/our-priorities/data-and-digital-health/

EURORDIS-RARE DISEASES EUROPE, 2025c. Does Your Rare Disease Have a Code? Online. [Citovano 2025-04-15].
Dostupné z: https://www.eurordis.org/does-your-rare-disease-have-a-code/

EVROPSKA UNIE, 2025. Natizeni Evropského parlamentu a Rady (EU) 2025/327 ze dne 11. Ginora 2025 o evropském
prostoru pro zdravotni tdaje. Ufedni véstnik Evropské unie. L 327, 2025. Online. [Citovano 2025-08-15]. Dostupné z:
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=0J:L_202500327

EVROPSKY PARLAMENT A RADA EVROPSKE UNIE, 2011. Smérnice Evropského parlamentu a Rady 2011/24/EU ze dne 9.
bfezna 2011 o uplatriovani prév pacientl v pfeshraniéni zdravotni pééi. Online. In: Ufedni véstnik Evropské unie L 88, 4. 4.
2011. [Citovano 2025-04-16]. Dostupné z: https://www.zakonyprolidi.cz/pravoeu/dokument?celex=32011L0024

FAKULTNi NEMOCNICE BRNO (FN BRNO), 2025a. Ambulance pro détské pacienty bez diagndzy. Online. [Citovano 2025-
02-15]. Dostupné z: https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/pediatricka-klinika/ambulance-pro-detske-pacienty-bez-
diagnozy/t7743

FAKULTNi NEMOCNICE BRNO, 2025b. Centrum precizni mediciny. Online. [Citovdno 2025-06-22]. Dostupné z:
https://www.fnbrno.cz/centrum-precizni-mediciny/t7823 (fnbrno.cz)

FAKULTNi NEMOCNICE BRNO, 2025c. Studie BabyFox ovéfi, jak ultrarychlé celogenomové sekvenovani ovliviiuje pééi o
novorozence a déti hospitalizované na JIP. Online. [Citovano 2025-02-15]. Dostupné z:
https://www.fnbrno.cz/studie-babyfox-overi-jak-ultrarychle-celogenomove-sekvenovani-ovlivhuje-peci-o-novorozence-a-
deti-hospitalizovane-na-jip/t7963

FAYE, F.; CASTRO, R.; DUBIEF, J., 2025a. The impact of living with a rare disease: barriers and enablers of independent living
and social participation. Dashboard with detailed results of the Rare Barometer survey. Online. [Citovano 2025-04-15].
Dostupné z: http://tiny.cc/RB_DailyLife_Results

FAYE, F.; CASTRO, R.; DUBIEF, J., 2025b. Recognising disabilities and barriers! Key findings from a Rare Barometer survey on
the impact of living with a rare disease. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://www.eurordis.org/publications/rb-dailylife-results/

FN BRNO, 2025d. Precizni medicina u vzacnych onemocnéni / Détsti pacienti bez diagnézy. Online. [Citovano 2025-07-15].
Dostupné z: https://www.fnbrno.cz/precizni-medicina-u-vzacnych-onemocneni-detsti-pacienti-bez-diagnozy/t7833

FN MOTOL, 2025. Projekt Koordinator péce v Neuromuskularnim centru. Online. [Citovano 2025-04-24]. Dostupné z:
https://www.fnmotol.cz/clanky/projekt-koordinator-pece-v-neuromuskularnim-centru/

109


https://health.ec.europa.eu/health-technology-assessment/implementation-regulation-health-technology-assessment_cs
https://health.ec.europa.eu/health-technology-assessment/implementation-regulation-health-technology-assessment_cs
https://www.eesc.europa.eu/en/news-media/press-releases/rarediseases-eu-action-plan-must-step-european-national-cooperation
https://www.eesc.europa.eu/en/news-media/press-releases/rarediseases-eu-action-plan-must-step-european-national-cooperation
https://download2.eurordis.org/rare2030/Rare2030_recommendations.pdf
https://www.eurordis.org/innovcare-project-results-demonstrate-need-for-integrated-care-for-rare-disease-patients
https://www.eurordis.org/innovcare-project-results-demonstrate-need-for-integrated-care-for-rare-disease-patients
https://www.eurordis.org/publications/position-paper-achieving-holistic-person-centred-care
https://www.eurordis.org/publications/position-paper-achieving-holistic-person-centred-care
https://www.eurordis.org/publications/position-paper-achieving-holistic-person-centred-care?utm_source=chatgpt.com
https://www.eurordis.org/publications/rb-diagnosis-odyssey/
https://www.eurordis.org/publications/voices-on-newborn-screening-rb-report/
https://www.eurordis.org/publications/voices-on-newborn-screening-rb-report/
http://tiny.cc/RB_DailyLife_Results
https://www.eurordis.org/our-priorities/data-and-digital-health/
https://www.eurordis.org/does-your-rare-disease-have-a-code/
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=OJ:L_202500327
https://www.zakonyprolidi.cz/pravoeu/dokument?celex=32011L0024&utm
https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/pediatricka-klinika/ambulance-pro-detske-pacienty-bez-diagnozy/t7743
https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/pediatricka-klinika/ambulance-pro-detske-pacienty-bez-diagnozy/t7743
https://www.fnbrno.cz/centrum-precizni-mediciny/t7823
https://www.fnbrno.cz/centrum-precizni-mediciny/t7823
https://www.fnbrno.cz/studie-babyfox-overi-jak-ultrarychle-celogenomove-sekvenovani-ovlivnuje-peci-o-novorozence-a-deti-hospitalizovane-na-jip/t7963
https://www.fnbrno.cz/studie-babyfox-overi-jak-ultrarychle-celogenomove-sekvenovani-ovlivnuje-peci-o-novorozence-a-deti-hospitalizovane-na-jip/t7963
http://tiny.cc/RB_DailyLife_Results
https://www.eurordis.org/publications/rb-dailylife-results/
https://www.fnbrno.cz/precizni-medicina-u-vzacnych-onemocneni-detsti-pacienti-bez-diagnozy/t7833
https://www.fnmotol.cz/clanky/projekt-koordinator-pece-v-neuromuskularnim-centru/

GARGANO, M.; MATENTZOGLU, N.; COLEMAN, B. et al., 2023. The Human Phenotype Ontology in 2024: phenotypes
around the world. Nucleic Acids Research, 52(D1). Online. [Citovano 2025-04-2]. Dostupné z:
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10767975/

GENOMICS ENGLAND, 2023. Genomics England announces list of rare conditions to be included in world-leading research
study. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.genomicsengland.co.uk/news/genomics-england-
announces-list-of-rare-conditions-to-be-included-in-world-leading-research-study

HLAVKA, J. a NAVRATIL, M., 2025. Data jako zdroj bohatstvi a jak jej vytézit. Online. Praha: Iniciativa pro efektivni
zdravotnictvi. [Citovano 2025-02-18]. Dostupné z: https://www.efektivnizdravotnictvi.cz/post/studie-2025-data-jako-zdroj-
bohatstvi-a-jak-jej-vytezit

HLAVKA, J.; KLIMKOVA, V.; BRYCHOVA, M.; SELINGER, E.; PRECECHTEL, $.; MILOSIC, A.; CHADIMOVA, K.; DECKER, B.;
NAVRATIL, M.; VANIS, K. a KUGERA, M., 2025. Zdravotnictvi pro budoucnost: co trapi deské zdravotnictvi a jak mu pomoci?
Online. Praha: Iniciativa pro efektivni zdravotnictvi. [Citovano 2025-02-16]. Dostupné z:
https://www.efektivnizdravotnictvi.cz/post/zdravotnictvi-pro-budoucnost-klicova-doporuceni-v-nove-studii-iez

HORIZONT EVROPA, 2025. Partnerstvi Rare Disease. Online. [Citovano 2025-04-6]. Dostupné z:
https://www.horizontevropa.cz/cs/struktura-programu-he/evropska-partnerstvi/zdravi/rare-diseases/informace

HUBIKOVA, 0., 2018. MozZnosti a podminky uplatriovéni Case managementu v socidlni préci na obecnich tiadech
zamérené na klienty v Zivotnich situacich dlouhodobé péce. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://www.mpsv.cz/cms/documents/5719e298-067e-2f59-5¢ca9-f967999707c2/Projekt_VUPSV-S2-5_Hlavni_vystup.pdf

CHEN, F. H.; HARTMAN, A. L.; LETINTURIER, M. C. V,; (...) a PARISI, M. A., 2024. Telehealth for rare disease care, research,
and education across the globe: A review of the literature by the IRDiRC telehealth task force. European Journal of Medical
Genetics, 72,104977. Online. [Citovano 2025-04-9].

INSTITUT POSTGRADUALNIHO VZDELAVANI VE ZDRAVOTNICTVI (IPVZ), 2025a. Kurz — Koordinator zdravotni péée. Online.
[Citovano 2025-05-15]. Dostupné z: https://www.ipvz.cz/vzdelavaci-akce/64701-kurz-koordinator-zdravotni-pece/

INSTITUT POSTGRADUALNIHO VZDELAVANI VE ZDRAVOTNICTVi (IPVZ), 2025b. VWukové pracovisté pro vzécna
onemocnéni. Online. [Citovano 2025-05-15]. Dostupné z: https://www.ipvz.cz/o-ipvz/kontakty/pedagogicka-
pracoviste/vzacna-onemocneni/kontakty-pracoviste

INSTITUT POSTGRADUALNIHO VZDELAVANI VE ZDRAVOTNICTVI (IPVZ), 2025c¢. \/yukové pracovisté pro vzacna
onemocnéni - Vzdélavacividea zamérena na problematiku vybranych vzacnych onemocnéni. Online. [Citovano 2025-04-
13]. Dostupné z: https://www.ipvz.cz/o-ipvz/kontakty/pedagogicka-pracoviste/vzacna-onemocneni/kontakty-pracoviste

INSTITUT PRO ZDRAVOTNi EKONOMIKU A TECHNOLOGY ASSESSMENT (iHETA), 2025. Hodnoceni medicinskych
technologii v CR. Online. [Citovdno 2025-04-15]. Dostupné z: http://www.iheta.org/hodnoceni-medicinskych-technologii-v-cr

IPSOS HEALTHCARE, 2021. Povédomi o vzécnych onemocnénich. Zévéreéna zpréva z prizkumu trhu LEKARI - PED & GP.
Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.vzacna-
onemocneni.cz/images/dokumenty/Prezentace/Povedomi_o_vzacnych_onemocnenich_2020_pruzkum_CAVO_IPSOS__PedGP.pdf
KONCEPCE.INFO, 2025. Koordinator péce. Online. [Citovano 2025-05-15]. Dostupneé z:
https://www.koncepce.info/koordinator-pece/

KONCEPCE.INFO, 2025. Pilotni projekt Koordindtora péce pro déti se zavaZznou Zivot limitujici ¢i ohroZujici diagndzu. Online.
[Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.koncepce.info/koordinator-pece/#uvod (koncepce.info)

KOUBOVA, M., 2025. Konec vymluvam! Cesko musi naskogit na vinu telemediciny. Zdravotnicky denik. Online. [Citovédno
2025-04-22]. Dostupné z: https://www.zdravotnickydenik.cz/2025/04/konec-vymluvam-cesko-musi-naskocit-na-vlnu-
telemediciny/

KRAJ VYSOGINA, 2025. Vysodina peéuje. Online. [Citovano 2025-04-13]. Dostupné z: https://www.vysocinapecuje.cz/

MAZZUCATO, M.; VISONA DALLA POZZA, L.; FACCHIN, P. et al., 2023. ORPHAcodes use for the coding of rare diseases:
comparison of the accuracy and cross country comparability. Orphanet Journal of Rare Diseases, 18(302). Online. [Citovano
2025-04-6]. Dostupné z: https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10476382/

MEDICAL TRIBUNE, 2025. Onkologie hleda novou rovnovahu. Resi se koordinatofi i reakreditace center. Medical Tribune.
Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.tribune.cz/vsechny-clanky/onkologie-hleda-novou-rovnovahu-resi-
se-koordinatori-i-reakreditace-center/

MINISTERSTVO PRACE A SOCIALNICH VECi CESKE REPUBLIKY, 2025a. Podpora implementace koordinovaného pristupu
v systému poskytovani sociéglni ochrany v CR. Online. [Citovano 2025-04-8]. Dostupné z: https://www.mpsv.cz/podpora-
implementace-koordinovaneho-pristupu-v-systemu-poskytovani-socialni-ochrany-v-cr

110


https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10767975/
https://www.genomicsengland.co.uk/news/genomics-england-announces-list-of-rare-conditions-to-be-included-in-world-leading-research-study
https://www.genomicsengland.co.uk/news/genomics-england-announces-list-of-rare-conditions-to-be-included-in-world-leading-research-study
https://www.efektivnizdravotnictvi.cz/post/studie-2025-data-jako-zdroj-bohatstvi-a-jak-jej-vytezit
https://www.efektivnizdravotnictvi.cz/post/studie-2025-data-jako-zdroj-bohatstvi-a-jak-jej-vytezit
https://www.efektivnizdravotnictvi.cz/post/zdravotnictvi-pro-budoucnost-klicova-doporuceni-v-nove-studii-iez
https://www.horizontevropa.cz/cs/struktura-programu-he/evropska-partnerstvi/zdravi/rare-diseases/informace
https://www.mpsv.cz/cms/documents/5719e298-067e-2f59-5ca9-f967999707c2/Projekt_VUPSV-S2-5_Hlavni_vystup.pdf?
https://www.ipvz.cz/vzdelavaci-akce/64701-kurz-koordinator-zdravotni-pece/
https://www.ipvz.cz/o-ipvz/kontakty/pedagogicka-pracoviste/vzacna-onemocneni/kontakty-pracoviste
https://www.ipvz.cz/o-ipvz/kontakty/pedagogicka-pracoviste/vzacna-onemocneni/kontakty-pracoviste
https://www.ipvz.cz/o-ipvz/kontakty/pedagogicka-pracoviste/vzacna-onemocneni/kontakty-pracoviste
http://www.iheta.org/hodnoceni-medicinskych-technologii-v-cr
https://www.vzacna-onemocneni.cz/images/dokumenty/Prezentace/Povedomi_o_vzacnych_onemocnenich_2020_pruzkum_CAVO_IPSOS__PedGP.pdf
https://www.vzacna-onemocneni.cz/images/dokumenty/Prezentace/Povedomi_o_vzacnych_onemocnenich_2020_pruzkum_CAVO_IPSOS__PedGP.pdf
https://www.koncepce.info/koordinator-pece/
https://www.koncepce.info/koordinator-pece/#uvod
https://www.koncepce.info/koordinator-pece/?utm_source=chatgpt.com
https://www.zdravotnickydenik.cz/2025/04/konec-vymluvam-cesko-musi-naskocit-na-vlnu-telemediciny/
https://www.zdravotnickydenik.cz/2025/04/konec-vymluvam-cesko-musi-naskocit-na-vlnu-telemediciny/
https://www.vysocinapecuje.cz/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10476382/
https://www.tribune.cz/vsechny-clanky/onkologie-hleda-novou-rovnovahu-resi-se-koordinatori-i-reakreditace-center/
https://www.tribune.cz/vsechny-clanky/onkologie-hleda-novou-rovnovahu-resi-se-koordinatori-i-reakreditace-center/
https://www.mpsv.cz/podpora-implementace-koordinovaneho-pristupu-v-systemu-poskytovani-socialni-ochrany-v-cr
https://www.mpsv.cz/podpora-implementace-koordinovaneho-pristupu-v-systemu-poskytovani-socialni-ochrany-v-cr

MINISTERSTVO PRACE A SOCIALNICH VECi CESKE REPUBLIKY, 2025b. Registr poskytovatel(i socidlnich sluZeb (RPSS).
Online. [Citovano 2025-05-15]. Dostupné z: https://data.mpsv.cz/web/data/rpss

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi (MZD), 2010. Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020. Online. Praha:
MZ CR. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.databaze-strategie.cz/cz/mzd/strategie/narodni-strategie-pro-
vzacha-onemocneni-2010-2020?typ=0

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVIi (MZD), 2012. Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2012-2014. Online.
[Citovano 2025-04-16]. Dostupné z:
https://vzacna-onemocneni.cz/3_czech-republic_rd-action-plan_2012-2014_czech/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi (MZD), 2015. Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2015-2017. Online.
[Citovano 2025-08-15]. Dostupné z:
https://vzacha-onemocneni.cz/5_czech-republic_rd-action-plan_2015-2017_czech/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi (MZD), 2018a. Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2018-2020. Online.
[Citovano 2025-04-9]. Dostupné z:
https://vzacha-onemocneni.cz/zpravanaprd2018_2020_solo/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi (MZD), 2018b. Zprava o plnéni tkolfl vyplyvajicich z Narodniho akéniho pléanu pro vzacna
onemocnéni na léta 2015-2017. Online. [Citovano 2025-04-9]. Dostupné z:
https://vzacha-onemocneni.cz/zpravanaprd_2015_2017_solo/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi (MZD), 2023. Névrh systému komplexni sdilené zdravotn&-socialni pé&e o pacienty se
vzacnymi onemocné&nimi - SYPOVO. Online. Praha: MZD CR. [Citovéno 2025-02-3]. Dostupné z:
https://mzd.gov.cz/category/evropske-fondy/projekty-ministerstva-zdravotnictvi-v-letech-2021-2027/navrh-systemu-

komplexni-sdilene-zdravotne-socialni-pece-0-pacienty-se-vzacnymi-onemocnenimi-sypovo/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVIi (MZD), 2024. Zveiejnéni vystup(l prvni kli¢ové aktivity projektu SYPOVO — Névrh systému
komplexni sdilené zdravotné-socialni pé&e o pacienty se vzacnymi onemocnénimi. Online. Praha: MZD CR. [Citovéno 2025-
08-3]. Dostupné z: https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-prvni-klicove-aktivity-projektu-sypovo/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi CESKE REPUBLIKY (MZD), 2025¢. Mezioborové komise pro vzécnd onemocnéni. Online.
[Citovano 2025-02-15]. Dostupné z: https://ppo.mzcr.cz/workGroup/159

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi CESKE REPUBLIKY, 2020. Rédce pacienta. Online. [Citovano 2025-06-18]. Dostupné z:
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2020/04/Radce-pacienta_CZ 2020 _FINAL.pdf

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi CESKE REPUBLIKY, 2025b. Narodni strategie elektronického zdravotnictvi CR 2025-2035.
Online. [Citovano 2025-04-22]. Dostupné z: https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2025/10/MZ_strategie_EZ 2025-
2035.pdf

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI, 2025a. Obecny névrh standardu komplexni sdilené péée. Online. [Citovano 2025-04-15].
Dostupné z: https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-druhe-klicove-aktivity-projektu-sypovo/

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVi, 2025¢c. Seznam pacientskych organizaci podle § 113f zakona o zdravotnich sluzbach.
Online. [Citovano 2025-08-15]. Dostupné z: https://pacientskeorganizace.mzd.gov.cz/cs/pacientske-organizace/seznam-
pacientskych-organizaci/

MORRIS, S.; HUDSON, E.; BLOOM, L. et al., 2022. Co-ordinated care for people affected by rare diseases: the CONCORD
mixed-methods study. Southampton (UK): NIHR Journals Library. Online. [Citovano 2025-05-24]. Dostupné z:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581868/

NADACE DOBRY ANDEL, 2020. Pé&e o dité s vaZnym onemocnénim. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://www.dobryandel.cz/vazne-onemocneni/

NADACE RODINY VLEKOVYCH, 2024. Rozcestnik. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://rozcestnik.nrv.org/

NARODNIi ASOCIACE PACIENTSKYCH ORGANIZACI (NAPO), 2024. Jak tispé3né pozédat o piispévek na pédi. Prakticky
radce pro pecujici. Online. [Citovdno 2025-04-15]. Dostupné z: https://silapacientu.cz/wp-content/uploads/2024/07/PnP-
prirucka_cervenec2024.pdf

NARODNI CENTRUM ELEKTRONICKEHO ZDRAVOTNICTVIi (NCEZ), 2023a. Narodni kontaktni misto pro elektronické
zdravotnictvi. Online. [Citovano 2025-04-9]. Dostupné z: https://ncez.mzcr.cz/cs/narodni-kontaktni-misto-elektronickeho-
zdravotnictvi/narodni-kontaktni-misto-pro-elektronicke (ncez.mzcr.cz)

NARODNi CENTRUM ELEKTRONICKEHO ZDRAVOTNICTVi (NCEZ), 2023b. Zavedeni preshraniénich sluzeb eHealth v
Ceské republice. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.nixzd.cz/ (pfesmérovano na NCEZ — zakladni
informace o projektu)

111


https://data.mpsv.cz/web/data/rpss
https://www.databaze-strategie.cz/cz/mzd/strategie/narodni-strategie-pro-vzacna-onemocneni-2010-2020
https://www.databaze-strategie.cz/cz/mzd/strategie/narodni-strategie-pro-vzacna-onemocneni-2010-2020
https://vzacna-onemocneni.cz/3_czech-republic_rd-action-plan_2012-2014_czech
https://vzacna-onemocneni.cz/5_czech-republic_rd-action-plan_2015-2017_czech
https://vzacna-onemocneni.cz/zpravanaprd2018_2020_solo/
https://vzacna-onemocneni.cz/zpravanaprd_2015_2017_solo
https://mzd.gov.cz/category/evropske-fondy/projekty-ministerstva-zdravotnictvi-v-letech-2021-2027/navrh-systemu-komplexni-sdilene-zdravotne-socialni-pece-o-pacienty-se-vzacnymi-onemocnenimi-sypovo
https://mzd.gov.cz/category/evropske-fondy/projekty-ministerstva-zdravotnictvi-v-letech-2021-2027/navrh-systemu-komplexni-sdilene-zdravotne-socialni-pece-o-pacienty-se-vzacnymi-onemocnenimi-sypovo
https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-prvni-klicove-aktivity-projektu-sypovo
https://ppo.mzcr.cz/workGroup/159
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2020/04/Radce-pacienta_CZ_2020_FINAL.pdf?
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2025/10/MZ_strategie_EZ_2025-2035.pdf
https://mzd.gov.cz/wp-content/uploads/2025/10/MZ_strategie_EZ_2025-2035.pdf
https://mzd.gov.cz/zverejneni-vystupu-druhe-klicove-aktivity-projektu-sypovo/
https://pacientskeorganizace.mzd.gov.cz/cs/pacientske-organizace/seznam-pacientskych-organizaci/
https://pacientskeorganizace.mzd.gov.cz/cs/pacientske-organizace/seznam-pacientskych-organizaci/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581868/
https://www.dobryandel.cz/vazne-onemocneni
https://rozcestnik.nrv.org/
https://silapacientu.cz/wp-content/uploads/2024/07/PnP-prirucka_cervenec2024.pdf
https://silapacientu.cz/wp-content/uploads/2024/07/PnP-prirucka_cervenec2024.pdf
https://ncez.mzcr.cz/cs/narodni-kontaktni-misto-elektronickeho-zdravotnictvi/narodni-kontaktni-misto-pro-elektronicke
https://ncez.mzcr.cz/cs/narodni-kontaktni-misto-elektronickeho-zdravotnictvi/narodni-kontaktni-misto-pro-elektronicke
https://ncez.mzcr.cz/cs/narodni-kontaktni-misto-elektronickeho-zdravotnictvi/narodni-kontaktni-misto-pro-elektronicke?utm_source=chatgpt.com
https://www.nixzd.cz/

NARODNIi CENTRUM ELEKTRONICKEHO ZDRAVOTNICTVI, 2025a. Nafizeni o evropském prostoru pro zdravotni Udaje
(EHDS) - bylo vyhlaseno ve Véstniku EU. Online. [Citovano 2025-04-27]. Dostupné z: https://ncez.mzcr.cz/cs/aktuality/ehds-
je-zde-narizeni-o-evropskem-prostoru-pro-zdravotni-udaje-ehds-bylo-vyhlaseno-v

NARODNI CENTRUM ELEKTRONICKEHO ZDRAVOTNICTVI, 2025b. Nafizeni Evropského parlamentu a Rady (EU) 2025/327
ze dne 11. unora 2025 o evropském prostoru pro zdravotni ddaje (EHDS). Online. [Citovano 2025-04-2]. Dostupné z:
https://ncez.mzcr.cz/cs/aktuality-konference/evropsky-prostor-pro-zdravotni-data-ehds-budoucnost-zdravotnictvi-v-evropske

NARODNi KOORDINACNi CENTRUM PRO VZACNA ONEMOCNENI (NKCVO), 2025. O projektu. Online. [Citovano 2025-04-
13]. Dostupné z: https://nkcvo.cz/o-projektu/

NARODNIi ZDRAVOTNICKY INFORMACNI PORTAL (NZIP), 2025. NZIP v roce 2024 o¢ima &tenaf(l (infografika). Online.
[Citovano 2025-04-15]. Dostupné z: https://www.nzip.cz/data/2344-infografika-nzip-v-roce-2024-ocima-ctenaru
NOVOROZENECKY SCREENING - PORTAL O NOVOROZENECKEM SCREENINGU, 2025b. Wsledky novorozeneckého
screeningu (metodické pokyny). Online. [Citovano 2025-04-19]. Dostupné z: https://novorozeneckyscreening.cz/cs/pro-
lekare/metodicke-pokyny

NOVOROZENECKY SCREENING (NS) - PORTAL O NOVOROZENECKEM SCREENINGU, 2025a. Co je novorozenecky
screening. Online. [Citovano 2025-04-18]. Dostupné z: https://www.novorozeneckyscreening.cz/ov-co-je-novorozenecky-
screening

OD4RD - ORPHANET DATA FOR RARE DISEASES, 2025. Deliverable 4.3 OD4RD Lessons learned. Online. [Citovano 2025-
08-15]. Dostupné z: https://od4rd.eu/user/pages/04.03-deliverables/D4.3_OD4RD_Lessons-learned_final-woFAQ.pdf

ORPHACODES, 2025. ORPHAcodes Dataviz — Orphanet Nomenclature Pack (July 2025). Online. [Citovano 2025-04-27].
Dostupné z: https://dataviz.orphacode.org/

ORPHACODES, 2025. Orphanet Nomenclature of Rare Diseases. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://www.orphacode.org/

ORPHANET - THE PORTAL FOR RARE DISEASES AND ORPHAN DRUGS, 2025. Helplines, Knowledge on rare diseases and
orphan drugs. Online. [Citovano 2025-06-15]. Dostupné z: https://www.orpha.net/en/patient-organisations/helplines

ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES, 2015. Rare diseases in ICD-11: making rare diseases visible in health
information systems through appropriate coding. Orphanet Journal of Rare Diseases, 10(35). Online. [Citovano 2025-04-171].
Dostupné z: https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-015-0251-8

PALLIUM, 2025. Détska paliativni péce, Pilotni projekt Koordinatora péce pro déti se zavaznym zivot limitujicim Ci
ohrozujicim onemocnénim a jejich rodiny. Online. [Citovano 2025-02-15]. Dostupné z: https://pallium.cz/aktuality/pilotni-
projekt-koordinatora-pece-pro-detise-zavaznym-zivot-limitujicim-ci-ohrozujicim-onemocnenim-a-jejich-rodiny/

PORTAL VEREJNE SPRAVY, 2025. Kancelaf zdravotniho pojisténi — kontaktni misto pro preshraniéni pégi. Online. [Citovano
2025-08-15]. Dostupné z: https://portal.gov.cz/asistencni-sluzby/kancelar-zdravotniho-pojisteni--kontaktni-misto-pro-
preshranicni-peci-ASL-5

RARE DISEASES INTERNATIONAL, 2020. WHO Collaborative Global Network 4 Rare Diseases. Online. [Citovano 2025-04-
17]. Dostupné z: https://www.rarediseasesinternational.org/wp-content/uploads/2020/04/RDI-Members-Webinar-
WHOCGN4RD-27.04.2020-Final.pdf

RARE DISEASES INTERNATIONAL, 2025. World Health Assembly Resolution on Rare Diseases. Online. [Citovano 2025-04-
24]. Dostupné z: https://www.rarediseasesinternational.org/wha-resolution/

RD-ACTION, 2018. “INTEGRATED CARE”. Online. [Citovano 2025-05-8]. Dostupné z: https://www.rd-action.eu/wp-
content/uploads/2018/09/INTEGRATED-CARE.pdf

RD-ACTION, 2025. Promoting implementation of recommendations on policy, information and data for RD Joint Action.
Online. [Citovano 2025-03-15]. Dostupné z: https://www.rd-action.eu/about-us/ (rd-action.eu)

SANGIORGI, Luca, 2024. JARDIN & ERN Research: ERN-Bond/JARDIN. Online. [Citovano 2025-03-15]. Dostupné z:
https://erica-rd.eu/wp-content/uploads/2024/12/32_0900_was-1005_JARDIN-ERN-Research_Luca-Sangiorgi.pdf

SLABA, K.; POKORNA, P.; JUGAS, R.; PALOVA, H.; (...) a SLABY, O., 2024. Diagnostic efficacy and clinical utility of whole-
exome sequencing in Czech pediatric patients with rare and undiagnosed diseases. Scientific Reports, 14(28780). Online.
[Citovano 2025-02-15]. Dostupné z: https://www.nature.com/articles/s41598-024-79872-4

SOFA - SOCIETY FOR ALL, 2020. Case management jako nastroj podpory rodiny. Online. [Citovano 2025-07-15]. Dostupné
Z: https://www.societyforall.cz/file/0aa5ea296c2c965fa6a0897082b558cbc5eb2f47.pdf?name=Metodika%20Case%20Managementu

112


https://ncez.mzcr.cz/cs/aktuality/ehds-je-zde-narizeni-o-evropskem-prostoru-pro-zdravotni-udaje-ehds-bylo-vyhlaseno-v
https://ncez.mzcr.cz/cs/aktuality/ehds-je-zde-narizeni-o-evropskem-prostoru-pro-zdravotni-udaje-ehds-bylo-vyhlaseno-v
https://ncez.mzcr.cz/cs/aktuality-konference/evropsky-prostor-pro-zdravotni-data-ehds-budoucnost-zdravotnictvi-v-evropske
https://nkcvo.cz/o-projektu/
https://www.nzip.cz/data/2344-infografika-nzip-v-roce-2024-ocima-ctenaru
https://novorozeneckyscreening.cz/cs/pro-lekare/metodicke-pokyny
https://novorozeneckyscreening.cz/cs/pro-lekare/metodicke-pokyny
https://www.novorozeneckyscreening.cz/ov-co-je-novorozenecky-screening
https://www.novorozeneckyscreening.cz/ov-co-je-novorozenecky-screening
https://od4rd.eu/user/pages/04.03-deliverables/D4.3_OD4RD_Lessons-learned_final-woFAQ.pdf
https://dataviz.orphacode.org/
https://www.orphacode.org/
https://www.orpha.net/en/patient-organisations/helplines
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-015-0251-8
https://pallium.cz/aktuality/pilotni-projekt-koordinatora-pece-pro-detise-zavaznym-zivot-limitujicim-ci-ohrozujicim-onemocnenim-a-jejich-rodiny/
https://pallium.cz/aktuality/pilotni-projekt-koordinatora-pece-pro-detise-zavaznym-zivot-limitujicim-ci-ohrozujicim-onemocnenim-a-jejich-rodiny/
https://portal.gov.cz/asistencni-sluzby/kancelar-zdravotniho-pojisteni--kontaktni-misto-pro-preshranicni-peci-ASL-5?utm_source=chatgpt.com
https://portal.gov.cz/asistencni-sluzby/kancelar-zdravotniho-pojisteni--kontaktni-misto-pro-preshranicni-peci-ASL-5?utm_source=chatgpt.com
https://www.rarediseasesinternational.org/wp-content/uploads/2020/04/RDI-Members-Webinar-WHOCGN4RD-27.04.2020-Final.pdf
https://www.rarediseasesinternational.org/wp-content/uploads/2020/04/RDI-Members-Webinar-WHOCGN4RD-27.04.2020-Final.pdf
https://www.rarediseasesinternational.org/wha-resolution/
https://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2018/09/INTEGRATED-CARE.pdf
https://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2018/09/INTEGRATED-CARE.pdf
https://www.rd-action.eu/about-us/
https://www.rd-action.eu/about-us/?utm_source=chatgpt.com
https://erica-rd.eu/wp-content/uploads/2024/12/32_0900_was-1005_JARDIN-ERN-Research_Luca-Sangiorgi.pdf
https://www.nature.com/articles/s41598-024-79872-4
https://www.societyforall.cz/file/0aa5ea296c2c965fa6a0897082b558cbc5eb2f47.pdf?name=Metodika%20Case%20Managementu%20

TUDYTAM - VZDELAVAN{ PRO SOCIALNI PRACI, 2020. Case management na obcich. Informace o systémovém case
managementu pro obce. Online. [Citovano 2025-05-13]. Dostupné z: https://tudytam-vzdelavani.cz/wp-
content/uploads/2020/05/Case-management-na-obci%CC%81ch_Informace-o-syste%CC%81move%CC%81m-CM-pro-
obce.pdf (tudytam-vzdelavani.cz

TUMIENE, B. a GRAESSNER, H., 2021. Rare disease care pathways in the EU: from odysseys and labyrinths towards
highways. Orphanet Journal of Rare Diseases, 16(392). Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8141079

UCB, 2024. Aspire4Rare Global Report 2024. Online. [Citovano 2025-04-15]. Dostupné z:
https://www.ucb.com/sites/default/files/2024-05/UCB_Aspiredrare%20GlobalReport_2024_May27th.pdf

USTAV ZDRAVOTNICKYCH INFORMACI A STATISTIKY CR (UZIS), 2025. Narodni screeningové centrum. Online. [Citovano
2025-04-15]. Dostupné z: https://nsc.uzis.cz/

UzIS - Ustav zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky, 2021. Vzacna onemocnéni mluvi esky. Online.
[Citovano 2025-03-15]. Dostupné z: https://www.uzis.cz/index.php?pg=aktuality&aid=8510

VASCERN - EUROPEAN REFERENCE NETWORK ON RARE MULTISYSTEMIC VASCULAR DISEASES, 2025. Developing
partners. Online. [Citovdno 2025-06-15]. Dostupné z: https://vascern.eu/network/experts/developing-partners/

VSEOBECNA ZDRAVOTNI POJISTOVNA €R (VZP), 2022. Druhy néazor. Online. [Citovano 2025-08-15]. Dostupné z:
https://www.vzp.cz/o-nas/tiskove-centrum/otazky-tydne/druhy-nazor

ZDRAVOTNICKY DENIK, 2025. Aby pacient nezlstal sam: Viysoéina boura bariéry a propojuje zdravotn{ a socialni pééi.
Online. [Citovano 2025-07-15]. Dostupné z: https://www.zdravotnickydenik.cz/2025/09/vysocina-propojuje-peci-napric-systemy/

113


https://tudytam-vzdelavani.cz/wp-content/uploads/2020/05/Case-management-na-obci%CC%81ch_Informace-o-syste%CC%81move%CC%81m-CM-pro-obce.pdf
https://tudytam-vzdelavani.cz/wp-content/uploads/2020/05/Case-management-na-obci%CC%81ch_Informace-o-syste%CC%81move%CC%81m-CM-pro-obce.pdf
https://tudytam-vzdelavani.cz/wp-content/uploads/2020/05/Case-management-na-obci%CC%81ch_Informace-o-syste%CC%81move%CC%81m-CM-pro-obce.pdf
https://tudytam-vzdelavani.cz/?utm_source=chatgpt.com
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8141079
https://www.ucb.com/sites/default/files/2024-05/UCB_Aspire4rare%20GlobalReport_2024_May27th.pdf
https://nsc.uzis.cz/
https://www.uzis.cz/index.php?pg=aktuality&aid=8510
https://vascern.eu/network/experts/developing-partners/
https://www.vzp.cz/o-nas/tiskove-centrum/otazky-tydne/druhy-nazor
https://www.zdravotnickydenik.cz/2025/09/vysocina-propojuje-peci-napric-systemy/

	1.1 SEZNAM ZKRATEK
	1.2 SLOVNÍČEK POJMŮ
	1.3 SEZNAM OBRÁZKŮ
	1.4 SEZNAM GRAFŮ
	1.5 SEZNAM TABULEK
	ÚVOD
	A Mezinárodní kontext národních plánů
	B Strategické plány
	C Zmapování kroků a aktivit realizovaných při naplňování národních akčních plánů NSVO 2010-2020
	1.1 Zapojení pacientů a jejich blízkých do péče a rozhodovacích procesů ​
	1.1.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Zapojení pacientů do péče
	Zapojení pacientů do péče v rámci jednotlivých ERN – projekt SYPOVO
	Zapojení pacientských organizací a jejich role v péči o pacienty s VO
	Zapojení PO v rámci evropských aktivit
	Analýza potřeb a překážek v oblasti podpory pacientů s VO
	Zahraniční přístupy

	1.1.2 Nulová varianta

	1.2 Zajištění dostupné a srozumitelné informační podpory pro pacienty  s VO a jejich blízké​
	1.2.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Potřeby pacientů a povědomí veřejnosti o vzácných onemocněních
	Informační a poradenské materiály pro orientaci ve zdravotní a sociální péči pro pacienty a jejich blízké
	Zahraniční informační portály
	Zahraniční projekty
	Role digitalizace a digitálních platforem

	1.2.2 Nulová varianta


	2 ZVÝŠENÍ EFEKTIVITY A KVALITY ZDRAVOTNÍ PÉČE
	2.1 Organizace zdravotní péče s důrazem na centralizaci prostřednictvím národních a mezinárodních sítí ​
	2.1.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Evropské referenční sítě
	Evropské referenční sítě – výsledky nezávislého hodnocení
	Centra vysoce specializované péče pro pacienty se vzácným onemocněním
	Diagnostická odysea pacientů
	Přechodová péče mezi dětskými a dospělými centry CVSP-VO
	Podpora pacientů bez diagnózy a s ultra-vzácnými onemocněními
	Personální zabezpečení v Centrech vysoce specializované péče o pacienty se vzácným onemocněním (CVSP-VO) – projekt SYPOVO

	2.1.2 Klíčové trendy
	2.1.3 Nulová varianta

	2.2 Rozvoj zdravotní péče prostřednictvím implementace moderních postupů a technologií ​
	2.2.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Novorozenecký screening
	Pokročilé metody genetické diagnostiky
	Distanční péče
	Digitální infrastruktura a datové standardy
	Mezinárodní digitální propojení a EHDS
	HTA a optimalizace úhrad
	Zahraniční přístupy

	2.2.2 Klíčové trendy
	2.2.3 Nulová varianta


	3 UPEVNĚNÍ ROLE KOORDINACE V SYSTÉMU PÉČE
	3.1  Zvýšení efektivity v systému péče prostřednictvím koordinace a plánování
	3.1.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Pilotní projekt INNOVCare a role koordinátora péče
	Pilotní projekty koordinátora péče v ČR
	Oblast sociálních služeb
	Zahraniční přístupy

	3.1.2 Klíčové trendy
	3.1.3 Nulová varianta

	3.2 Propojení zdravotní a sociální péče pro komplexní podporu pacientů
	3.2.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Nástroje pro orientaci v systému zdravotních a sociálních služeb
	Registr poskytovatelů sociálních služeb – státem garantovaná mapa sociální péče
	Národní registr poskytovatelů zdravotních služeb – veřejný vyhledávač poskytovatelů
	Sociální zabezpečení a dostupné dávky pro osoby se vzácným onemocněním
	Dopady vzácných onemocnění na soběstačnost a dostupnost podpory
	Zahraniční přístupy

	3.2.2 Klíčové trendy
	3.2.3 Nulová varianta


	4 VZDĚLÁVÁNÍ A OSVĚTA V OBLASTI VZÁCNÝCH ONEMOCNĚNÍ
	4.1 Posílení znalostí a dovednosti odborníků v oblasti vzácných onemocnění ​
	4.1.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Vzdělávání zdravotníků v oblasti vzácných onemocnění
	Povědomí a znalosti lékařů o VO v primární péči – průzkum IPSOS

	4.1.2 Klíčové trendy
	4.1.3 Nulová varianta

	4.2 Posílení mezinárodní spolupráce a spolupráce ve výzkumu​
	4.2.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Zapojení České republiky do evropského výzkumného partnerství ERDERA
	JARDIN
	WP 5 – Národní modely zajištění kvality

	4.2.2 Klíčové trendy
	4.2.3 Nulová varianta

	4.3  Zlepšení informovanosti o problematice VO
	4.3.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Web ČAVO
	Web Vzácní.cz

	4.3.2 Klíčové trendy a zahraniční přístupy
	4.3.3 Nulová varianta


	5 DOSTUPNOST A VYUŽITÍ DAT O ZDRAVOTNÍ PÉČI V OBLASTI VZÁCNÝCH ONEMOCNĚNÍ
	5.1 Jednotná data o pacientech se vzácným onemocněním ​
	5.1.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Terminologie a kódování v oblasti VO
	Vznik a vývoj ORPHA kódů
	Stav dostupnosti dat o pacientech s VO
	Standardizace dat, implementace národního datasetu do NISů
	Národní dataset VO jako součást datových standardů elektronického zdravotnictví
	Technická a organizační opatření
	Zahraniční přístupy

	5.1.2 Klíčové trendy
	5.1.3 Nulová varianta

	5.2 Data o pacientech s vzácnými onemocněními ve zdravotnických registrech
	5.2.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Vybudování Národního registru vzácných onemocnění v rámci NZIS
	Napojení národního registru VO na mezinárodní sběry dat o VO
	European Health Data Space – EHDS
	Zahraniční přístupy

	5.2.2 Klíčové trendy
	5.2.3 Nulová varianta

	5.3 Sekundární využití dat o vzácných onemocněních
	5.3.1 Shrnutí dosavadního vývoje
	Data pro plánování péče
	Data pro měření efektivity a kvality poskytované péče
	Data pro výzkumné aktivity národní a mezinárodní

	5.3.2 Klíčové trendy
	5.3.3 Nulová varianta



