Role CAVO a pacientskych organizaci
v oblasti vzacnych onemocnéni

Efektivni nemocnice
27.11. 2024, Praha

Ing. René Brettan, mistopfedseda CAVO



Co je vzacné onemocneni?

Onemocneéni, ktera postihuji méné nez pét lidi z 10 tisic. Jedna se
prevazné o dédicna multisystémova onemocnéni, ktera maji
vyznamny dopad na kvalitu Zivota pacienta nebo jeho Zivot ohrozuji
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V Ceské republice odhadujeme 500.000 pacientli se vzacnym onemocnénim ’%‘éeskd



CAVO
SDRUZUJEME LIDI, KTERI SE

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni VZACNYM ONEMOCNENIM ZLJi
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Clenstvi
* NAPO, AIP
« EURORDIS, RD = =i

* Critical Medicine Alinace, SWAN
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http://www.vzacni.cz/
http://www.vzacna-onemocneni.cz/
https://www.facebook.com/CAVO.vzacna.onemocneni/
https://www.instagram.com/cavo_2012/
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Klicové mezniky pro pacienta se vzachym
ohnemochenim

Naucit se zit se

Urceni Zména/ Systém Léba vzacnym
diagnozy akceptace péce onemocnenim

O 000 0O

Nase VIZE: aby Zadny pacient se vzachym onemocnénim nezlstal stranou
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Helpinka a vCasna diagnostika

Ke spravné diagndéze, odpovidajici péci a

lécbhé potrebujeme dojit vcas

« Projekt pomoci pacientum i Iékafum s
problematikou vzacnych onemocnéni

« help@vzacha-onemocneni.cz

« Provozuje CAVO pod patronaci NKCVO p¥i FN
Motol

e Tym 10 expertd na VO/poradct pro helpinku
vyresil v roce 2023 celkem 264 dotaz(

Diagnéza Zména

Q0000

Péce Lécba Podpora

Véasna diagnostika N
vzacnych onemocnéni

Vzicnych onemocnéni je vice jak 6 000. Tykaji se pfibliinés %
populace, ale pfesto ,,nikdo z nas neni chranén statistikou®

Kdy méli pomy na
v pFipadé dlnuhndohych a naob]asnénych pFIznaku u déti, které:

iz i § vivaj (napé 3 vivej wzpfimanni, chiize nebo
poruchs vvoje feci a porazumén);

i ; . N . "
» s patiybui netypicky vahledem k viku nebo maji svalovs zédkubry & opakavand Kiele;
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i )
s Iharvens lokishe:
w
i#dad vitazné vpatenj kafen nos.
o d1a);
« i pet (pokud irodice zaznamensj).
PFili§ mnoho vySetfeni dité stresuje. o
ShromazZdéte si nejprve co nejvice informaci. 1 9
WAZAC - GnemochenL cz, Wi oephe. e
he\pa;b '
X |
Foorinati e o v aremocnind
mg,e Ikaske genetiky, 2. Wekaiske: fakulty UK a FN Motal , »
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B dotazy lékaiu

B dotazy k stanoven{
diagnézy

B Lleds péce nebo lékafe

I hledd kontakt na jiné
pacienty

[ ostatni (socidlni
problémy, psycholog)

Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni se z genetického hlediska tykaji pfiblizné
5 % populace, pFiblizné 20 % vzacnych onemocnéni je ziskanych
v prubéhu Zivota a €asto se projevi aZ v dospélosti. Piesto
»nikdo z nds neni chranén statistikou®.

Kdy bychom méli pomyslet na vzicné onemocnéni?

V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych piiznakil u pacienta.
Zde uvadime nejcastéjsi pFiznaky:

il sty st

" pavod, rarve kot st ot 0 s
2oy b i eyt e
peychiky

« chronicky ehrapot, hemoptyza, haltéza (zépach 2 Gst):
"« progreduici duinost, neobjasnény kasel;

ynkopa
(bezvédomi), bolest s hrudi, buseni srdce, atoky

anamaéze;
« hemopy:

loktdtovd  trakeu;
« hmatné rezistence, zvétiend lymiatické uzliny:

“ = otoky. nechutensiv, izeh, pachut v Gstech, svédéni,
o Gnava, hypertenze, abnormaini vzhled a zépach modi.

Odborny garant projektu:
Nérodni koordinacni centrum pro v
Ustav biologie a Iékaiskeé genetiy, 2.

LY
forway [U]Bl,{c
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mailto:help@vzacna-onemocneni.cz

Diagnéza Zmeéna Péce Lécba Podpora

Vzdélavani mediku/ QUUUU

vcasna diagnostika

Vzdélavani budoucich odbornikdi o vzacnych ™
onemochnénich pacienty

Seminare a 2. LF UK pfi FN Motol + dalSi

Jasna struktura seminare

Prezentuji sami pacienti nebo rodi¢e pacientu
Cca 30 seminaru roCné

nové projekt NAPQ: 3. Iékarska fakulta UK
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Diagnéza Zména Péce Lécba Podpora

Zajisténi péce ONONONO NS

. Evropské referenéni sitd (ERN) s, fuopean
. L)

0..' o' Networks

« Koncentrace pece a leCby do center zvysuje kvalitu pécCe a IéCby pro pacienty
« Umoznuje Iépe sdilet zkuSenosti, doporuceni i v ramci PO

e Celkem 24 sitidle Tato ERN pracoviste (52) jsou
dle zdkona centry vysoce
specidlizované péce

Tvori Narodni sit center pro

terapeutické oblasti
e CRzapojenasvymi

pracovisti do 22 z nich vzacnd onemocnéni
e Pusobiv 13HCP V kazdém ERNu pUsobi
(zejména FN) pacientsti zastupci, tzv. EPAGs
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Zajisténi péée — CAVO se uéastni| "
systémoveho nastaveni

Zména

”

Péce Lécba Podpora

Vytvoieni pracovnich tyma, formulace
pracovnich postupii, analyza sou¢asného stavu.
VYSTUP: 20 analytickych zprav.

Navrh obecnych principl systému komplexni
sdilené péce o pacienta se VO.

VYSTUP: 1x Obecny navrh standardu komplexni
-~ sdilené péte o pacienty s VO pro viechny
skupiny vzacnych onemocnéni.

_______ »*  komplexni sdilené péle o pacienty s

o0’ Networks ;
vybranymi VO.

\
o% :' ) L Coe
L A European ! P V 1 _ VytvoFeni ndvrhu komplexni sdilené péce
@e: Yo 1 *s, 0 pacienty s vybranymi VO.
0% Vv Reference I|‘ ',' KA3 5x Rozifeny navrh standardu
\ /

Vytvoieni metodiky a pilotni ovéieni systému
komplexni sdilené péce o pacienty s vybranymi VO.
VYSTUP: 1x Analyza obsahujici vyhodnoceni
pilotniho ovéfeni systému komplexni sdilené péce o
pacienty s vybranymi VO.

Revize obecného ndvrhu a 5 rozsifenych navrhi standardu pro
"""" ~, komplexni sdilenou péii o pacienty s VO.
KAS ! 1x revize obecného névrhu komplexni sdilené péce o
4/ pacienty s VO, vytvofeného v ramci KA2 a ovéfeného v rdmci KA4
jako systém pro vybrané skupiny dle KA3. Zaroveid bude
aktualizovdno 5 rozsifenych navrh( standardu komplexni sdilené
péce o pacienty s vybranymi VO.

Pacienti jsou
soucasti
projektového
tymu a podili
se na
vystupech
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Diagn6za Zména Péce Lécba Podpora

Lécba OQO0O00 O

Pouze pro 6% pacientu s VO je k dispozici lécba

« V CR maji pacienti moznost:

e \ILP Podani pacientské organizace
do spravniho fizeni vedeného Statnim Gstavern pro kontrolu [éciv o wysi a podminkéach dhrady
Ié¢ivého pifpraviku uréeného k terapii vzacného onemocnéni

* §16

* Orphan cesta (§39da)

« Pacienti se u¢astni spravniho fizeni pti SUKL a
nasledné maji zastoupeni v Poradnim organu MZ

Ugastnik (pacientska organizace)

LéCivy pFipravek

« Vysledky (od 1. 1. 2022)

Hodnocend indikace (strucné)

i 49 Spralvnl’Ch ‘r’lllzenll Datum vytvoieni dokumentu

* 24 ukonceno (18 pozitivnich, 6 negativnich)
* VSech se ucastni pacientska organizace
* 45% ucast CAVO
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Diagnéza Zména Péce Lécba Podpora

Edukacni centrum I W, OV, I

Vzacna onemocnéni maji dopad na celou rodinu.

, - —
« Rodiny potfebuji komplexni podporu | : s
* Edukacni pobyt trva 5 dni, kazdy den ma své téma: ‘ - ‘SY ?
* Rodina, vztahy sourozenci e N - @\m{m\_\_
. Skola a vzdélavani se specialnimi potfebami - dgd)
* Genetika

* Pohyb (fyzioterapie)

« Edukacni pobyty pro rodiny s détmi se vzacnym
onemocnhénim

« Edukacni pobyty pro dospélé pacienty se vzachym
onemocnénim
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Platforma Ultra — vzacni a nediagnostikovani

- Platforma zalozena v roce 2021 pod hlavickou
CAVO a ve spolupraci s odborniky

- Resi problematiku ultra-vzacnych onemocnéni

a nediagnostikovanych vzacnych pacientl
« Vlastni FB skupina, pravidelna setkani,

- Letak, materialy

platforma

ultra-vzacni ,
nediagnostikovani

,) platforma s
( ultra-vzacni ‘%‘ asocioce
3 provzaend

nediagnostikovani Shernocnent

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

V Ceské republice zije mnoho lidi s ultra-vzicnym genetickym
onemocnénim, i téch, jejichz onemocnéni jesté neni popsino,

a tedy pojmenovino. Mime mnoho spoleéného, i kdyz jsou nase
diagndzy rozdilné. Proto pod hlavickou Ceské asociace pro
vzicnd onemocnéni (CAVO) vznikla

PLATFORMA PRO ULTRA-VZACNE A NEDIAGNOSTIKOVANE

Cile Platformy pro ultra-vzicné a nediagnostikované:

+ spojovat lidi, kiefi se ocitli v podobné situaci a nachazet zptsoby, jak si vzgjemné pomahat

« pojmenovavat problémy, se kterym se ultra-vzacni a nediagnostikovani setkavaji, a navrhovat jich fesent
« nabidnout prostor pro aktivn setkavani, jak osobne, tak virtudlne, byt si vzdjemne oporou a inspiract

Kdo jsou nediagnostikovani:
. pm(tmn-ll procesem hiedani v rmi genetickeho testovans, ale zatim dostupnymi metodami a dle
znalosti nebyla nalezena genelicka chyba, kleri by vysvétlovala jejich obtize
. ma]l il podnmege yby k Jejiz potvrzent jako kauzdlnt jsou treba dalsi upfesnujict
informace, Casto v rimci poluprice
-« maji ndlez geneticke chyby homwmle prozaum Jako varianta s nejasnym klinickym vyznamem,
jejiz Klasifikace se mue s pribyvinim novych informaci v databzich a literatufe zménit

i nebo zdjmu o vstup do Platformy pro ultra-vzicné
ujte:

UV@VZACNA-ONEMOCNENI.CZ

Anna Zikovi Zieglerovi, Platforma pro ultra-vzdcné a nediagnostikované, tel: 604 620 423.

« podparon.

x '»1 MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI
A e rerunuy
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Pracovni skupina uzivatelu
plazmovych proteint (PUPP)

Pracovni skupina zalozena v roce 2024

Cilem je sjednotit a prezentovat pacientskou AR pFihlagovani:
perspektivu v oblasti pfinosu LP na bazi krevni skupinapro El-. .-|"|'E|
plazmy léky z krevni

plazmy .E

- Byt partnerem pro jednani o zajisténi dostupnosti a : E"i'--.
rozvoji dané lecby v CR T
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SAMI VZACNI, SPOLU SILNI

Ing. René Biedtan, mistopfedseda CAVO
Tel: 724 603 202

Email;: brectan@vzacha-onemocneni.cz
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