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Vzacna onemocneni (VO)

1/ Méné nez 1 na 2000 jedincu (CE 141/2000)
2/ Silna geneticka komponenta (az 80% vsech VO)
3/ Nazyvany ,Mendelisticka onemocnéni”
4/ Omezena prognoza ,,quoad vitam“:
35% mortality < 1R, 10% 1-5Ra 12% 5-15R
5/ Odhad 5000 onemocnéni, cca. 1200 pokud
odhlédneme od kazuistik — cca 20 mil. v EU27 !
6/ Pouze 200 je uvedeno v MKN10

7/ Problém 4/5P: pomyslet, poznat, poslat
pomoci a profinancovat (kazdy cca. 20)

8/ Mezinarodni spoluprace je nezbytna (EU, USA)
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Vyzkumy verejneho min

TRANSPARENTNI SPOILUPRACE b CLENSKE SPOLFCNOSTY NASE PROIFKTY -'- ONLINE PORADNY

INFORMALE IFRO MEDIA NHOVINKY V LECGISLATTVE PRERLED AKC BROZ
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ranka Akmaﬁrg Intarmacre pro —efa Neznama vzaona ooemocnent

Vzacna onemocneni jsou
pro vetsinu z nas velkou
neznamou

27.02.2014

| lhdcné onemocnéni jsou velmi riznorodou skupinou chorob, které se

Mnothvé ¥ populaci vyskytuji zridka. Celkovy pocet pacientu viak neni
& :omdbculny v Ceské republice trpi nékterou ze vzacnych chorob priblifné
’ ~20 000 paclent.

Vaéeaobecna informavanasrt ohledné 1éto skupiny nemoc! e pfrom velmi nizka
Jak ukdzal prazkurn agentury STEM/MARK pro Asodadi inovativiiiho
farmaceutického primyslu (AIFP), 60 % Cechd 23dna vzacna onemocnéni
neznd, Nebo i je plete s Jinymi chorobami  neyCastéjl s AIDS nebo
roztrousenou sklerozou. | Prozkum ukazuje, Ze informovanost verejnosti o
vzacnych onemocnénich je v CR obdohné nizka jako jinde v Fvropé Je
LZapotrebr, aby se povedorni verefnosti cvysovalo a lide lepe chdpall, v cern jsou
vzacnad onemocnéni specificka, “vysvétluje prof. MUDr. Milan Macek |r, DrSc, |
pfednosta Ustavu biologie a I¢karske genetiky 2. LF UK a vedouc Narodniho Jaka vzacna onemocnéni nejéasté) zname?
koordinacniho centra pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi pri tomto Ktera onemocnéni chybnd ozr

VZAacna onemocneni jSou nam spise c1zl

| a&abna nadéje pro pacienty

1acCICme 22




Projekt financovany z Norskych fondu
2015-2017
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Spolecnost lekarske genetiky a genomiky Hdit Zpristupnéni supplementa 1/2016 Klinicke onkologie
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on Rore Diseases

Development of public health prof. recommendations
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Cost-of-illness analysis and regression modeling in cystic fibrosis:
a retrospective prevalence-hased study
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Genomic Medicine: Towards a General
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Vcasna diagnostika
vzacnych onemocneni
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Véasna diagnostika
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Vyuka mediku

Z VYUKY DALKOVYCH STUDENTD
PEDAGOGICKE FAXULTY V LEDNU 2018

Treba na 2. lekatske fakulte, kde
projekt zacal, je vyuka s Gcasti
pacients onganizovani do tydennich
bloki 2 v kaZdém dni tydne je vyuka
zaméfend na jednu skupinu dlagnéz,
tieba neurologickd nebo kardiologicki

ONEINLCNEIL.

U nékterych diagndz se pacienti sefidaji,
u jin¥ch zndme theba jen jednoho pacienta,
ktery je ochoten oa viuce pasticipovat.

Podabné to probiha v Olomoud. Tam je
frekvence vyuky s paclenty trochu nlZ,
A v soutasnosti zadindme v Brnd, Tam se

Je to pro pacicaty ndrolné?

Je pravda, e pacienti mwusi vyuce péjaky
¢as vénovat, jak doma predem, tak pri
samané navitéve Skoly. Museji si writ tivba
dovolenon v pracl, obstarat sl hlidanl pro
diti a podobné. Spazime se jim as, kteey
medikim vénuiji, vynaheadit. Davame
kazdérmn adménu a hradime cestovni
nakiady.

7 REAKCI MEDIKU NA PRITOMNDST

PACIENTU PRI VYUCE*

Ltudenti byll nzného véku 3 mizoych
povolani. Byle mezi nimd hodné
asistentd pedagog, pracovaiki
specidlnich a zikladnich shol.

Méli zdjemn 3 hixing s nas pali na
vzoélavand | na nas soukromy Zivot

s Katenkou. Casto vypréivila § Katenka

00 7 vacdi 8 co e 3 Hbi®

Frantuiek FHba 3 doron Kaderdow,

kterd Zape 1 Willvamvrovym symdromens

0 PACIENTECH VE VYUCE S PRIMARKOU
USTAVU BIDLOGIE A LEKARSKE GENETIKY
MUDR. MARKETOU HAVLOVICOVOU

V ramct prosckiu V&sného wichviu
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Pacientske organizace
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Spolecneé jsme silngjsi.
Jak se stat élenem CAVO?

(' hledat..

Uvod | Vzacna onemocnéni |O nas |NaSe &innost |Clenstvi | Odkazy | Média |Ke staieni |Kontakty

Loga asociace

Facebook CAVO Novinky, videa a ¢lanky o vzacnych onemocnénich

CAVO - Ceska asociace pro

Videa
g vzacna onemocneni Novinky Diagnoza Narkolepsie
297 S Film je uréen nejen pacienttm a jejich

Od.ném' lei ¥ ' hol .ma
‘ Vzacna onemocnéni v souhrnu nejsou vzacna o ale i pedagogum, psychologu

lékardm a Siroké verejnosti.
@z o M8 el ds SleoRdaeRE |

WwWw.vzacha-onemocheni.cz




Patient testimonies

wieh provozuje Cozkd ascciace pro vadeond onemoanénd f a '

Ceslid
asocce lvnr pithéhy 7praivy  Q
oro vzéend :
onemocr@n
. - 14w X ~ » . .
Pohyb je jeji Zivot: remethylacni forma homocystinurie
Irvale to ctyhi o pdl roku, nez se pani Micikowa
Jozvedela, o jefi deefi je. . Muset isme s Martinkou
absohovat desitky rdznych vysatieni na
gastracnteralogiy, alergalapil, preumoagh, Cetnost

psychoiage, psychiatrl, faniaeril | nefrolgs”
f'resna pn:‘.'a'f.'n;c nomoocneni neng

Znama, Zatim byic popsano pritiEng 30
piipadd CoiC 36 plipadd IGa S
peipadil chitvl.

vZpoming. AZ vyselieni v geneliché ambulanc je
privedio ke spedvive diggnoze - veacns forme
homooystinurie

Pohyb Je Je|i Zivot

=

strachu, trapen’ a zoufalstv, u i byda dizggnostkavana velke zavaing, ojedingla a Wavne nevylétitelna Qdborné informace

Moje dcer<a s& imenuje Martnka 3 je || jedenact [et, Pred Sesti iety, po clouhe dooe neskutedngho

metabolcka parucha: remethylacni farma hamacy=inurnio [cblG, pom. red. ).
Texr rubriky Is oferwzat 7 referenéniho

vzachi oz/remethviacni-forma-homacvsatiniirie/
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iDNES.cz | Zpravy et iDNES.cz | Zpravy
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Kabuki syndrom je improvizace, zoufa si matka. S

Skrin plna léki a koktejly z antibiotik. Télo snese
nemoci syna nikdo neporadi

tolik, rika nemocna Zena

Ve ctmacti letech neami Ihat, raracznat legraci, ani s rarhodneut, ro s ablece. AT (o)
00 narozenl zkoumale deset specialistd, diagndzy se Sarka Korefova cockals, &2 koy?
synovi bylo skore sedm. Jako bych destala kulsu mezi apatky,” vzpomina pro serial

DNES.c7 na den, lkdy peneticl paterdili vzacny Kabuki syndrom,

Kasel otfasa jejim télem | nakolik hodin deané, Kekdy je tak uporny, Ze spolu s plicnim
Alenem putuje ven i veskery ohsah zalucky. Markéta NikSikava je jednim ze rhruba
desti sel Cechi s nevyladtelnoey cystickou Mbrozou. Jak se lidem se vzacrnymi
nemoaceml Zlle, piiblizule s2rial IDKES.cz.

Nuge  Soxl FKadae Chaweva Dyiet et Jw Fasw
. l'.lpnu Celwerene Kaee Wolley 2005 Falurg MAody Mool Hooolel ShdehUNEE Soaiers  Oars s
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CZ participation in ERNs

ERN EYE

Eye diseases

ERN GENTURIS

Genetic Tumour Risk

syndromes

ERN GUARD-HEART

Rare Cardiac

Intellectual disabilities /

ERN ITHACA Congenital
malformations
Hereditary metabolic

MetabERN disorders

ERN PaedCan Paediatric cancers

ERN RARE-LIVER

Hepatic disorders

ERN BOND Bone diseases

ERN CRANIO Cranofacial anomalies

Endo-ERN Endocrine diseases

ERN EpiCARE Rare Epilepsies

ERKNet Renal diseases

ERN RND Meurological diseases

ERNICA Inherite_d & congenital
anomalies

ERN LUNG Pulmonary diseases

ERN SkKin Skin diseases

ERN ReCONNET

Connective Tissue /
Musculoskeletal dis.

ERN EURACAN

Solid Tumours/Adulis

ERN EuroBloodNet

Haemato diseases &

malignancies

Immunodeficiency,

ERN eUROGEN

Urogenital diseases

ERN EURO-NMD

Meuromuscular dis.

ERN RITA Autoinflammatory /
Autocimmune dis.
VASCERN h{lutli—systemic vascular
diseases
TRANSPLANTATION Transplantation in
CHILD Children




ERN: 900+ teams from 300 health care institutions.,
CZ 15t in EU13

MNo. ERNs f 24 Number HCP No. ERNs [ 24 Number HCP

Italy Bulgaria B 8
France All 129 Romania 6 8
Germany 19 117 Slovenia 7 7
UK 22 105 Estonia 4 5
Netherlands All 92 Croatia 3 3
Belgium All 71l Austria 3 4
Spain 15 35 Norway 3 4
Czech Republic 17 28 Ireland 4 4
Sweden 21 26 Latvia 2 2
Portugal 15 24 Luxembourg 2 Z
Poland 16 21 Cyprus 1 1
Denmark 12 17 Greece : -
Finland 13 15 Malta : -
Hungary 10 14 Slovak Republic - -
Lithuania 11 11 Total - 944

NB: Without Rare Cardiac included in these figures
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Norwegian-Romanian ( NoRo) Partnership
for progress in rare diseases

Dorica Dan

president RPWA/ RONARD
Vice President EURORDIS & BoD IPWSO

Closing Conference on EEA Grants and Norway Grants

www.apwromania.ro - www.bolirareromania.ro - http://anbraro.wordpress.com
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HSMNR belongs to the most frequent types of hereditary
neuropathy in the Czech Republic and is twice more frequent
than HMSNL

T, Sstha Drothoes @ | Habeskowd, & Mazanes. | Ladtivkoes, =, Seemy-

e it el M ey 2014 | ot ang TR T YA Y2245 | Comdd g O
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Abstract

Herxealtary mator 20 22nGary neuropaty type Russs [HMSNRL abin caled CMTAG, s an
aaesoral reccsswe Inhedted perpheral reurapathy (IFN) caused oy 2 foundes masation
I the A% pane. HMSNR aacs anly packeres aith Rama adgin, similir 1o the hetter
boren HVEN type Lam clartiad cardler. By tasting IFN patianns atth Roma angla, we
reallred mse =NENR attaces surndsingy many aackeres in e Croch Repubiic, =MENR B
ang of the mast raquent rypes o BN In this couney anc appeses to Ea wice mare
trequent than HMSN. ., Prorounced lawer limE atraphies and saveras cetaominags atrer
kad o waldng inahlity Ir @dan yourg packenss, bot aands sre dsualy anly mikdy sotecmed
fann Zer many yaars at dsasse duration. The graup at 20 parenrs wrn =MENR
presented hera (S ma NSt rena ™ shos the pravalence of =MSNE tram canmal Furape.

Histonical distribution of
the Romani paople:
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Fesanrch Srikde

Homozygous EXOSC3 Mutation ¢.92G -»C, p.G31Ais a
Founder Mutation Causing Severe Pontocerebellar
Hypoplasia Type 1 Among the Czech Roma

]JM‘WJ Schvwabowa &= Dava Safka 3(’02‘2&-‘0. BDf‘)Dj Aserak, Mabuens Mcjziw;a_. Klase F’J\"dﬂ‘l‘d. [ana Haozricwd, ..ehzwal
PAec IBL145 | Bacwtoez 11 G 002 Azsezeed 10 s 20010 Puliichez crilne: 1% a8 2210

6 Downiioad L sl DA g 1O W02 0 20 AT 205"

Ba Fpures & dats & Reterences s Otatcns Ll Metrics = Reprims & Permisscns Guacm

Abstract

Pontacerchellar hypooiasis type 1 (PCH1) is charactenzed by cerebellar and anterior horn motor neuren
degenersaon and loss, signs of spina! muscular atrophy plus. Patients manifest severe perinatal weakness,
hypolania, and respiratocy insulfliciency, cazsng death Irequently Defone e age of 1 year, Recently,
Causaave mutatons In £X05C3 were reported in 3 magority of 2011 paaents, tut the detaded clinical
phenotype causad by £X0SCT mutatnens, genotype-phenotype correlations, and prevalent mutatons in

spacific ethnic groups is nat yet known,
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Marodni keordinaéni centrum

Pro VZacna onemocnani
i Fakullnl nemacnic v Mabala

Registr. &igla: NF-CZ11-PDP-3-004-01-2014

Pridélend finantni prostredicy: 24 G071 626 KE
Podporeno grantem z Norska Ghslkou 19 681 220 K&

Supported by grant from Nonway

Realizator:
Fakultni nemacnice v Molole,
Ustay biclogie a Bhkafskd ganetily

Hiavnl keordinator projekbu:

Prod, MUDy, Milan Macek, DrSg,, MHA,
Administrativni zajisténi projektu:

Ing. Ivana Funkovd, MEA; Ing. Wera Mozrova

—

Cile projektu:

DwyEit powedomi a znalosti o vzacnych onemeonénich u laické a odborné verejnosti

= fdokonalit zachyt a umodnilt sekundarnl prevencs v geneticky rizikowych rodindch
—* Priprava koncepee diagnostiky a leebné-preventivni péde pro vzacna onemocnéni

=3

de e e W W

zalaiend na zkuienostech norského projektoveho partnera
Provedeni modelovych farmakockonomickych studie u whranych weacmych
anermocnéni pro objektivizaci dhrad diagnostickych nebo léZebnych postupd

Projekt podporuje:

Rozvo) webowych stranek, Ekoleni odborné a laické vefejnosti, wietné wyuliti
tkutenosti norského projektového partnera v téte oblasti

Pripravu odbornych doporufeni a publikaci o wzacrypch onemocnénich pro
ndborneu a laickou vedejnaost

Provedeni farmakoekonomickych studiiuwybranych vzacnych onemocnéni
Fdokonaleni metod arrayCGH, BLPA, OFPCR a sekvenovani nové generace [MES
pra preimplantaini, prenatalni a postnataln diagrostiku vzacoych onemocnen:
VWyudith nejnovejsl metody MG pro sekunddmid a tercidrmi prevenci wvzacnych
oreEmocnEn

Cilovou skupinou projektu jsou lidé nebo rodiny se vzacnym onemocnénim

Milan.Macek.Jr@LFmotol.cuni.cz, l[vana.Funkova@fnmotol.cz




