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• Výskyt méně než 1 na 2000 jedinců (CE 141/2000) 

• Jedná se o onemocnění se silnou genetickou komponentou  

• (až 80% všech vzácných onemocnění) 

• Nazývány také „Mendelistická onemocnění“  

• Závažný socioekonomický problém 

• Odhad 5000 onemocnění, cca 1200 pokud odhlédneme od 
kazuistik zahrnujících jednoho paciente 

•  Pouze 200 je uvedeno v MKN10 

• Mezinárodní spolupráce je nezbytná (EU, USA, Čína)  

Vzácná onemocnění  



Doporučení Rady ke vzácným onemocnění a  



Národní  Strategie / Plán – Usnesení Vlády č.466 / 633 

2010    2012 



Věstník 4/ 2012 MZČR a spolupráce s pacientskými sdruženími VO  



Národní koordinační centrum pro VO ve FN v Motole  
(Improved access to quality of health services, including reproductive and 

preventive child health care, National initiatives for improvement of health 

systems, with focus on marginalised groups)    

1) Pilotní projekt genomové diagnostiky 

     a reprodukce u VO (Univ. Bergen)  

2) Rozvoj databází / registrů získaných  

     variant a biobanking (NIPH Oslo) 

3) Rozvoj dalších center VO v ČR 

     (MZČR, pracovní skupina pro VO) 

4) Fyzická dostupnost léčivých přípravků 

      pro Vo v ČR (SUKL a EMA Londýn) 

5) Rozšíření povědomí o VO a telefonická 

      helplinka (MZČR, ČAVO + Frambu) 

6) Spolupráce Frambu a ČAVO, přijetí  

      harmonizace činnosti NGO 

7)   Farmakoekonomické analýzy na  

      u modelových VO (NIPH, EMA, iheta) 

 

 

ublg.lf2.cuni.cz  



Norští partneři 

Pilotní projekt genomové 

diagnostiky VO v ČR 
Spolupráce s ČAVO 

„awareness“  
Spolupráce v oblasti 

registrů a biobank 



Výstupy projektu 
1) Pilotní projekt genomové diagnostiky pomocí zavedení 

centralizované exomové diagnostiky VO – zkrácení doby 

diagnostiky, charakterizace neznámých případů, navržení 

forem reprodukce v rodinách s VO v souladu s evropskými 

trendy (www.eucerd.eu, www.eshg.org)  

2) Rozvoj národních databází / registrů získaných variant  v 

rámci výstupu 1) a biobanking  těchto případů pro následnou 

diagnostiku a návaznost na další EU projekty (Engage, 

Bioshare, RD Connect) 

3) Ustanovení „de iure“ dalších center pro VO, které již nyní 

operují „de facto“ na základě mezinárodních kritérií 

(www.eucerd.eu, www.eurordis.org) 

4) Rozšíření fyzické dostupnosti léčivých přípravků pro VO a 

provedení modelových farmakoekonomických analýz pro 

jejich zavádění do systému veřejného zdravotního pojištění  

5) Rozšíření povědomí o VO a ustanovení telefonické helplinky 



Děkuji za pozornost a těsím se na vaše dotazy 

 

Milan.Macek.Jr@Lfmotol.Cuni.CZ   
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