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ADNP Asociace, z.s. info@adnpasociace.cz www.adnpasociace.cz

AIPO z.s. aipo@outlook.cz www.aipo.cz

Albína z.s. info@asociacealbina.cz www.asociacealbina.cz

ALSA, z.s. monika@zsalsa.cz www.zsalsa.cz

ANGELMAN CZ, spolek angelman@email.cz www.angelman.cz

APAT – asociace pacientů s Ataxia 
Talengiectasia

tomas@pavlicek.sk www.apat.org

Asociace genové terapie, z.s. info@asgent.org www.asgent.org

Asociace muskulárních dystrofiků 
v ČR, z.s.

info@amd-mda.cz www.amd-mda.cz

Asociace rodičů a přátel zdravotně 
postižených dětí v ČR, z.s.; 
Klub Be Treacher-Collins (Be TCS – 
používaná zkratka)

treacher_collins@betcs.cz www.betcs.cz

ATOS, z.s. info@atosaci.cz www.atosaci.cz

AVminority, z.s. silvie.slivova@avminority.cz www.avminority.cz

Česká aliance pro kardiovaskulární 
onemocnění, z.s.

info@ca-ko.cz www.ca-ko.cz

DEBRA ČR, z.ú. pavel.melicharek@debra.cz www.debra-cz.org

Diagnóza MDS jezek.b@volny.cz www.diagnoza-mds.cz

DIAGNÓZA NARKOLEPSIE z.s. diagnozanarkolepsie@gmail.com www.narkolepsie.cz

Dystonie – rodina spolu, z.s. jana.vicarova@dystonia.cz www.dystonia.cz

Ehlers – Danlosův syndrom 
a syndrom hypermobility, z.s.

ehlersdanlos@seznam.cz
www.ehlers-danlosuv-
-syndrom.org

Fuck Cancer, z.s. info@fuckcancer.cz www.fuckcancer.cz

Frieda, z.s.
m.houskova@frieda.cz, 
v.houska@frieda.cz

www.frieda.cz

HAE Junior, z.s. info@haejunior.cz www.haejunior.cz

Kabuki syndrom CZ, z.s. korenovasarka@seznam.cz

Klub nemocných cystickou 
fibrózou, z.s.

info@klubcf.cz www.cfklub.cz

Klub pacientů mnohočetný 
myelom, z.s.

koordinatorka@mnohocetnymy-
elom.cz

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMEČNO jsmetuprovas@kolpingsmecno.cz www.kolpingsmecno.cz

Kongenévus CZ-SK, z.s. info@nevus.cz www.nevus.cz

LYMFOM HELP, z.s. info@lymfomhelp.cz www.lymfomhelp.cz

META – spolek pacientů se 
střádavými onemocněními, o.s.

katerina.uhlikova@seznam.cz www.sdruzenimeta.cz

METODĚJ z.s. info@metodej.com www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s. info@mygra.cz www.mygra.cz

Národní sdružení PKU a jiných 
DMP, z.s.

info@nspku.cz www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s. jaroslav.vich@nefrohema.cz www.nefrohema.cz

Občanské sdružení Imunodeficit-
ních pacientů HAE /AAE

maselli@hae-imuno.cz, 
cisaic@yahoo.com

www.hae-imuno.cz

Spolek rodičů dětí a dospělých 
postižených Gaucherovou 
chorobou

janina.mickova@seznam.cz www.gaucherova-choroba.cz

Paleček – společnost lidí malého 
vzrůstu

vojtech.rakos@gmail.com www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s. parentproject@parentproject.cz www.parentproject.cz

PRADER-WILLI, z.s.
ospws@email.cz, 
zuzik.nykodym@quick.cz

www.prader-willi.cz

Rett Community, z.s. info@rett-cz.com www.rett-cz.com

Revma Liga Česká republika, z.s. edita.mullerova@revmaliga.cz www.revmaliga.cz

Rodina spolu, z.s. jana.vicarova@dystonia.cz www.dystonia.cz

Řasinka, z.s. vrku.vrku@seznam.cz www.spolekrasinka.cz

Sdružení pacientů s plicní 
hypertenzí, z.s.

info@plicni-hypertenze.cz www.plicnihypertenze.cz

SMÁci, z.s. info@smaci.cz www.smaci.cz

Společnost C-M-T, z.s. simunekm@seznam.cz www.c-m-t.cz

Společnost pro mukopolysachari-
dosu, z.s.

spmps@seznam.cz www.mukopoly.cz

Společnost Parkinson, z.s. kancelar@spolecnost-parkinson.cz www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Anca vaskulitida - pacientská 
podpora ČR

katty.krbec@gmail.com

Spolek Ichtyóza hanka.kadlecova@icloud.com www.ichtyoza.cz

Spolek pro Atypické parkinsonské 
syndromy (APS). z.s.

apsz@seznam.cz www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidí 
s Rubinstein-Taybi syndromem, z. s

rts.czech@gmail.com 
hana.kol@centrum.cz

Tarlovova cysta, z.s. tarlovovacysta@seznam.cz www.tarlovovacysta.org

TAY SACHS, z.s. jana.losova@seznam.cz

VHL Komunita, z.s. rybysarovalucie@seznam.cz

Willík – spolek pro Williamsův 
syndrom, z.s.

info@spolek-willik.cz www.spolek-willik.cz

Život bez střeva, z.s. info@zivotbezstreva.cz www.zivotbezstreva.cz

Seznam členů České asociace pro vzácná onemocnění Členové bez organizace zastupují následující diagnózy
15q11-q13 mikroduplikační syndrom
3C syndrom (Ritscherův-Schinzelův syndrom)
ADAR Gen/ ADAR1-related hereditary spastic 
paraplegia
Agamaglobulinémie
Aicardi-Goutiéresův syndrom
Akromegalie
Akutní intermitentní porfyrie
AL amyloidóza
Alagillův syndrom
Alportův syndrom
Alströmův syndrom
Aplastická anémie
Arnoldova-Chiariho malformace
ARSACS – Autozomálně recesivní spastická ataxie, typ 
Charlevoix-Saguenay
Astrocytom
Ataxia telangiectasia (Syndrom Louis-Barové)
Atrézie jícnu
Atrézie zevního zvukovodu
ATTRV122I amyloidóza 
Autoimunitní hemolytická anémie (AIHA)
Autoimunitní polyendokrinní syndrom, typ 3
Autoimunitní polyglandulární syndrom, typ 1
Autozomálně recesivní ataxie způsobená deficitem 
ubiquinonu
Barthův syndrom
Bartterův syndrom typu 1
Castlemanova choroba
Centrální diabetes insipidus
Centronukleární myopatie
Cerebrotendinózní xantomatóza
Creveldův syndrom
Crouzonův syndrom
Cushingova choroba
Cushingův syndrom způsobený ektopickou sekrecí 
ACTH
DDX3X
Dědičná ATTR amyloidóza
Dědičná vrozená spastická tetraplegie
Deficit dekarboxylázy aromatických L-aminokyselin 
(Deficit AADC)
Deficit lyzozomální kyselé lipázy
Delece genu HNRNPU
DEND syndrom
Desmin storage myopatie
Difuzní lymfatická malformace
Dysautonomie, IST, Posturální ortostatická tachykardie 
(POTS)
DYT1
Ehlersův-Danlosův syndrom, hypermobilní typ (EDS III) 
(Syndrom benigní kloubní hypermobility)
Ektopie čoček a zornic oboustranně, ADAMTSL4
F208 IF070, Z31.5
Familiární fokální epilepsie s variabilními ložisky
Familiární hyperprolaktinémie
Familiární středozemská horečka
Fibrózní kostní dysplázie
Fraserův syndrom
Guillainův – Barrého syndrom
Glanzmannova trombastenie
Glutarová acidurie typu 1 (Deficit glutaryl-CoA 
dehydrogenázy)
H – ABC
Hereditární sférocytóza
HPP
Hyperimunoglobulinemie D s periodickou horečkou / 
Deficit mevalonátkinázy
Hypofosfatázie
Hypofosfatemická rachitida
Hypokalcemická vitamin D rezistentní křivice/rachitida
Charge syndrom
Christiansonův-Fourieho syndrom
Chromozomová aberace
Chronická zánětlivá demyelinizační neuropatie (CIDP)
Chronický návratný víceložiskový kostní zánět
Idiopatická ortostatická hypotenze/ Dysautonomie
Imunoglobin A nefropatie
Invertovaná duplikace s delecí v oblasti krátkého 
raménka chromozomu 8
Inverzní Klippelův-Trénaunayův syndrom
Joubertův syndrom
Kardiofaciokutánní syndrom (CFC syndrom)
KBG Syndrom
Klasická forma mycosis fungoides, Primární kožní 
T-buněčný lymfom
Komplexní regionální bolestivý syndrom
Kongenitální svalová dystrofie
Lambertův-Eatonův myastenický syndrom
Laryngotracheoezofageální rozštěp, typ 4 (LTEC4)
LBSL (Syndrom zahrnující leukoencefalopatii s involucí 
mozkového kmene a míchy a vysokou hladinu laktátu)
Leberova hereditární optická neuropatie
Liang-Wang syndrom
Lineární sebaceózní névus (Schimmelpenningův 
syndrom)
Loeysův-Dietzův syndrom
Loweho okulocerebrorenální syndrom
Lymfangioleiomyomatóza

MADD
Marfanův syndrom
Marshallův-Smithův syndrom
Mayerův-Rokitanského-Küsterův-Hauserův syndrom
McCuneův-Albrightův syndrom
MERRF
Metafyzární chondrodysplázie Jansen
Mikrocefalické primordiální trpaslictví, Alazamiho typ
Mikrodeleční syndrom 22q11.2
Mikroduplikační syndrom 3Q26
Mnohočetná epifyzárníní dysplázie, typ 4
Moebiův syndrom
Monozomie 22q13 (Phelan-McDermidové syndrom)
Mozaiková neurofibromatóza, typ 1
Nefrogenní diabetes insipidus
Nespecifická syndromická mentální retardace – 
Tolchin-Le Caignec
Neurčená epileptická encefalopatie s časným 
nástupem (neurčená EOEE)
Neurofibromatóza  
Neurofibromatóza, typ 1 způsobená mutacemi 
nebo intragenovými delecemi NF1 genu (Von 
Recklinhausenova nemoc)
Neurofibromatóza, typ 2
Okulofaciokardiodentální syndrom
Parciální delece dlouhého raménka chromozomu 4 
Patogenní varianta v genu ZMYND11/ ZMYND11
Peutzův-Jeghersův syndrom
Pittův-Hopkinsův syndrom
Pokročilá systémová mastocytóza (AdvSM)
PPP2R5D
Primární biliární cirhóza
Primární ciliární dyskineze
Primární hypoparatyreóza
Primární sklerotizující cholangitida
Primární vaskulitida centrálního nervového systému
Progresivní hemifaciální atrofie (Parry-Rombergův 
syndrom)
Pudendální neuralgie
Refsumova nemoc
Relabující polychondritida
Retinální makulární dystrofie typ 2
Sarkoidóza
Sarkoidóza II. stupně
Sjogrenův syndrom
Spektrum onemocnění neuromyelitis optica (NMOSD)
Spektrum související s GNAO1 zahrnující vývojové 
opoždění, záchvaty a poruchu pohybu
Spinocerebelární ataxie, typ 21
Stardgardtova nemoc
Sticklerův syndrom
Stiff person syndrom a jeho varianty
Suspektní mitochodriální myopatie
Syndrom CTNNB1/ Syndrom postnatální mikrocefalie
Syndrom dlouhého QT intervalu
Syndrom Dravetové
Syndrom fragilního X
Syndrom KAT6A
Syndrom LEOPARD (syndrom Noonanové)
Syndrom mnohočetné endokrinní neoplázie, typ 1
Syndrom NEDEGE, vrozená porucha 
neurobehaviorálního, psychomotorického a mentálního 
vývoje, a to v genu NBEA: c.607C>T (p.Arg203Ter)
Syndrom terminální delece dlouhého raménka 
1.chromozomu
Syndrom vrozených vad mozku, muskuloskeletálních 
abnormalit, faciálního dysmorfismu a intelektové 
nedostatečnosti 
Syndrom zahrnující intelektovou nedostatečnost, 
opoždění řeči, dysmorfické rysy a abnormality T-buněk
Syndrom zahrnující mikrocefalii, těžkou mentální 
retardaci a vícečetné vrozené vady související s SETD2
Syndrom zahrnující megacystis, mikrokolon 
a hypoperistaltiku střev
Syndrom zahrnující mentální retardaci a faciální 
dysmorfismus, způsobený haploinsuficiencí SETD5
Syndrom zahrnující vývojové opoždění související 
s CHD3, opoždění řeči, mentální retardaci, abnormality 
zraku a obličejový dysmorfismus/ Snijders blok – 
campeau syndrom
SYNGAP1-vázaná vývojová a epileptická encefalopatie
Syringomyelie
Systémový lupus
Tetrazomie 18p
Tetrazomie X
Trombotická trombocytopenická purpura
Varianta v genu BCL11B
Vývojové opoždění, mentální retardace a porucha 
austistického spektra související s GRIN2B
Vrozená chromozomová aberace – ring chromozom 5
Vrozená spondyloepifyzární dysplázie
Vrozený deficit sacharázy-izomaltázy
Wegenerova granulomatóza/ Granulomatóza 
s polyangiitidou
Wiedemannův-Steinerův Syndrom
Wilsonova choroba
X-linked hyper-IgM syndrom/ GAND syndrom
X-vázaná agamaglobulinemie (Brutonova nemoc)
X-vázaná myxomatozní valvulární dysplázie související 
s FLNA
X-vázaná mentální retardace, Najmové typ
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Help@vzacna-onemocneni.cz 
Pomoc ve složitých případech
Orientace v oblasti vzácných onemocnění může být velmi složitá, 
ať jde o stanovení diagnózy, hledání specializovaných lékařů, nebo 
řešení sociální pomoci. Proto Česká asociace pro vzácná onemoc-
nění provozuje konzultační mail help@vzacna-onemocneni.cz, 
kam se se svými dotazy mohou obracet lékaři, rodiče nebo pacienti 
samotní. Odborným garantem projektu je Národní koordinační 
centrum pro vzácná onemocnění při Ústavu biologie a lékařské 
genetiky 2. lékařské fakulty UK a FN Motol. 

Konference o vzácných onemocněních 
Od 3. do 4. června 2026 v Praze
Evropská konference o vzácných onemocněních a léčivých 
přípravcích pro vzácná onemocnění (ECRD) je největší akcí 
v Evropě zaměřenou na vzácná 
onemocnění, kterou organizují pacienti. 
Koná se každé dva roky v různých 
evropských městech. Tentokrát poprvé 
v Praze.  ČAVO se na přípravách podílí. 
Budeme vás průběžně informovat.
www.rare-diseases.eu

Editorial

Vážení čtenáři,
velkou část tohoto vydání zpravodaje věnujeme našim edukačním 
pobytům. Jsou to už tři roky, co jsme za podpory kolegů z norského 
Frambu uspořádali náš pilotní pobyt, kde jsme si vyzkoušeli, že to 
dokážeme. Od té doby jsme získali mnoho zkušeností a spoustu 
zpětné vazby od rodin, které se jich účastní. Snažíme se průběžně 
pobyty vylepšovat a na zpětnou vazbu reagovat.

Snažíme se také rozšiřovat tým odborníků, kteří s námi na pobyty 
jezdí. Vidíme, co rodiny v praxi řeší, a program tomu přizpůsobuje-
me. Usilujeme také o to, aby se postupně stabilizoval okruh asistentů, 
kteří poskytují oporu zdravým i nemocným. Ti, kdo s námi jezdí 
více, hromadí zkušenosti a mohou je dále předávat. Víme také, že 
sami potřebujeme rozšiřovat své schopnosti, proto se vzděláváme – 
letos především o tématu zdravých sourozenců.

Tento rok jsme uspořádali tři pobyty. Dva pro rodiny s malými dětmi 
a jeden pro dospělé pacienty. Doufáme, že se nám v dalších letech 
podaří pobyty pořádat častěji. 

Na pobytech vznikají vzájemné vazby, které často přetrvávají. Lidé 
jsou dál ve spojení, radí se spolu, telefonují si. Letos na podzim jsme 
uspořádali Alumni setkání s účastníky minulých pobytů. Byli jsme 
moc rádi, že tolik lidí mělo chuť a vůli se znovu setkat, i když jen na 
jeden den.

Naše pobyty nabízíme především ultra-vzácným pacientům, kteří 
nemají žádnou pacientskou organizaci. Víme, že i když jsou diagnózy 
lidí rozdílné, mnoho témat je společných. Na stejném principu je 
postavena i naše Platforma pro ultra-vzácné a nediagnostikované, 
která letos funguje už čtvrtým rokem. Na setkáních platformy si 
členové vyměňují informace a relevantní kontakty, zvou si odborníky 
na vybrané oblasti a formulují témata, ve kterých si mohou navzájem 
pomoci.

Oblast vzácných onemocnění je plná nejistot a nejasností. Složitá 
cesta k diagnóze, obtížné hledání specializované péče, nebo jen snaha 
najít někoho se stejnou nebo alespoň podobnou nemocí – to jsou 
obvyklé důvody, proč se lidé obracejí na naši helplinku. A my se jim 
snažíme za podpory panelu odborníků z různých oblastí medicíny 
i dalších oborů pomoci.

Jedním z velmi účinných nástrojů na zlepšení diagnostiky je 
novorozenecký screening. Rychlá diagnóza hned po narození může 
v mnoha případech zásadně ovlivnit vyhlídky pacienta. Znamená 
také, že rodiny tolik netápou. Stejně jako v jiných oblastech medicíny 
i sem přinášejí nové technologie nové možnosti – tomu, jak k nim 
přistupovat, se věnujeme na stránkách zpravodaje, ale i v různých 
poradních orgánech na české i evropské úrovni.

Změny na evropské úrovni sice často nemají přímý a rychlý dopad 
na praxi zdravotnictví u nás, ale v mnohém určují směr vývoje. 
Proto sledujeme především evropskou legislativu a snažíme se spolu 
s dalšími organizacemi v Evropě na platformě EURORDIS změny 
ovlivňovat tak, aby odpovídaly potřebám pacientů se vzácnými 
onemocněními. To se týká i aktuálně projednávaného farmaceutické-
ho balíčku, kterému věnujeme další článek tohoto čísla.  

Jsme moc rádi, že nám v ČAVO přibývají stále noví členové – od 
minulého vydání zpravodaje máme tři desítky nových individu-
álních členů a čtyři nové členské organizace. Jednu z nich, VHL 
komunitu, vám představujeme na poslední stránce. Jsme velmi rádi, 
když nové organizace vznikají, nebo se k nám připojují jednotlivci. 
Jsme přesvědčeni o tom, že společně toho zvládneme mnohem víc. 
Děkujeme všem, kdo nás podporují, a přejeme vám zajímavé čtení.

Anna Arellanesová, Kateřina Uhlíková, René Břečťan, Lenka Hajgajda 
a Adéla Odrihocká  

Rada ČAVO, zleva: Kateřina Uhlíková, Adéla Odrihocká,  
Anna Arellanesová, Lenka Hajgajda, René Břečťan

https://www.rare-diseases.eu/
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René Břečťan

Novorozenecký screening je důležitou 
součástí péče o každé dítě po narození. 
Většina z nás si pod tímto pojmem 
představí novorozenecký laboratorní 
screening, tedy vyšetření z několika 
kapek krve odebraných z patičky 
novorozence. Tento jednoduchý odběr 
probíhá se souhlasem rodičů a pomáhá 
včas odhalit onemocnění, u nichž má 
rychlá diagnóza zásadní význam pro 
zdraví a někdy i pro život dítěte.

Česká republika patří dlouhodobě mezi 
země, které tyto programy úspěšně rozvíjejí 
a díky nim zachraňují zdraví mnoha dětem. 
S rozvojem moderních technologií ale 
přicházejí nové možnosti i nové otázky – 
nejen odborné, ale i etické.

Kořeny novorozeneckého screeningu 
sahají do 60. let 20. století, kdy se začalo 
testovat první onemocnění – fenylketonurie. 
Významným milníkem bylo zapojení 
tandemové hmotnostní spektrometrie, které 
umožnilo postupně rozšiřovat screening ze 
4 až na 18 onemocnění. Od 1. ledna 2024 
byla na základě úspěšné realizace pilotní 
studie do screeningu zařazena další dvě 
onemocnění: spinální svalová atrofie a těžká 
kombinovaná imunodeficience. Jde o první 
onemocnění zařazená do screeningu na 
základě genetického testování už v prvním 
analytickém kroku.

Dnes je v České republice vyšetřováno 20 
onemocnění, která mají jedno společné: 
pokud se zjistí včas, mohou být léčitelná 
nebo lze výrazně omezit jejich dopad na 
zdraví dítěte. Za posledních 15 let bylo díky 
screeningu potvrzeno více než 1500 případů 
onemocnění, která by bez včasné diagnostiky 
vedla k vážným až nevratným komplikacím.

Moderní technologie PROMĚŇUJÍ 
možnosti novorozeneckého screeningu
Technologický pokrok umožňuje 
diagnostikovat desítky až stovky dalších 
onemocnění rychleji a přesněji. Genomické 
technologie dnes dokážou identifikovat 

genetické změny, které ještě nedávno nebyly 
ani popsány, ale jejichž interpretace je často 
velmi složitá. Kromě toho by genomový 
screening umožňoval dodatečné flexibilní 
přidání nově léčitelných onemocnění 
s minimálními náklady.

Spolu s novými možnostmi ale vyvstávají 
otázky:
	 Je správné zjišťovat dispozici k onemoc-

nění, které se nemusí projevit?
	 Co když se nemoc projeví až v dospě-

losti?
	 Znamená pro rodinu spíše pomoc, nebo 

zátěž vědět o riziku, které zatím nemá 
léčbu?

	 Kde je hranice mezi přínosem a zátěží?

Na většinu vzácných onemocnění zatím 
neexistuje účinná léčba – podle odhadů 
ji má jen 5–6 % z nich. Přesto může být 
informace o riziku pro některé rodiny 
důležitá, například při plánování další 
péče či sledování zdravotního stavu dítěte. 
V průměru dnes trvá diagnostika vzácného 
onemocnění pět let.  Širší screening může 
tuto dobu výrazně zkrátit.

Pilotní projekty a budoucnost 
novorozeneckého screeningu
Různé státy přistupují k novorozeneckému 
screeningu rozdílně – rozsah vyšetřovaných 

nemocí se v Evropě značně liší. EU, 
a především EURORDIS hledají způsoby, 
jak rozšířit počet sledovaných onemocnění 
v rámci novorozeneckého screeningu 
a zároveň zajistit provádění novorozenec-
kého screeningu v jednotlivých státech na 
podobné úrovni. 

Jedním z významných evropských projektů 
je iniciativa Screen4Care, jejímž klíčovým 
partnerem je EURORDIS. V jejím rámci se 
připravuje testování panelu 245 genů, které 
jsou spojeny s onemocněními, u nichž existu-
je nebo brzy bude dostupná léčba či možnost 
ovlivnit průběh onemocnění. Tento pilotní 
projekt bude probíhat v letech 2026–2027 
a následně bude podrobně vyhodnocen.

Česká asociace pro vzácná onemocnění 
(ČAVO) se zapojuje do diskusí na 
mezinárodní úrovni i v rámci České 
republiky. Její zástupce je členem Komise 
pro novorozenecký laboratorní screening při 
Národním screeningovém centru a rovněž 
pracuje v pracovní skupině EURORDIS 
i projektu Screen4Care. Usilujeme o to, aby 
se počet nemocí ve screeningu rozšiřoval. Je 
ovšem důležité, aby každý krok v rozšiřo-
vání novorozeneckého screeningu vycházel 
z pečlivého zvažování přínosů i rizik a aby 
byl vždy zaměřen na podporu dítěte a jeho 
rodiny. 

Jak se bude vyvíjet novorozenecký 
screening? 
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Anna Arellanesová

Evropská komise navrhla v dubnu 
2023 revizi obecného rámce pro 
léčivé přípravky. Cílem takzvaného 
„farmaceutického balíčku“ je mimo 
jiné zajistit férovější přístup k lékům, 
posílit konkurenceschopnost a inovace 
v evropském farmaceutickém průmyslu. 
Zároveň má balíček zlepšit dostupnost 
léčiv ve všech členských státech EU, 
zjednodušit regulace a řešit jejich 
nedostatek.

V současné době reformu projednává 
Evropský parlament společně s Radou 
EU a Evropskou komisí v rámci tzv. 
trialogů. Finální text by mohl být schválen 
počátkem roku 2026. Po formálním přijetí 
bude následovat přechodné období. Nová 
legislativa by měla platit od roku 2028 
nebo 2029.

Pro pacienty se vzácnými onemocně-
ními má tato reforma značný význam. 
Zohledňuje totiž specifické potřeby 
menších pacientských skupin a zahrnuje 
motivační prvky pro farmaceutický průmysl 
k vývoji nových terapií tam, kde jsou nejvíce 
zapotřebí.

V Evropské unii už od roku 2000 fungují 
pobídky pro farmaceutické firmy, které je 
mají motivovat k výzkumu a vývoji léků na 
vzácná onemocnění. 
Současná reforma by 
měla zvýšit motivaci 
firem vyvíjet léky 
v oblastech s vysokou 
mírou neuspokojených 
léčebných potřeb – tedy 
u vzácných onemocně-
ní (ale i u antibiotik).

K tomu slouží mimo jiné zajištění 
exkluzivity na trhu pro ty výrobce, kteří se 
rozhodnou opomíjeným nemocem věnovat. 
Nyní se jedná o tom, jak přesně budou 
pobídky vypadat, a jde přitom především 
o délku exkluzivity na trhu.

Nová legislativa také zavádí definici pojmu 
„neuspokojené léčebné potřeby“ (Unmet 
Medical Need), která má napomoci nasmě-
rovat vývoj k opomíjeným nemocem. Právě 
přesná definice této neuspokojené léčebné 
potřeby je předmětem dalšího upřesňování. 
Jedná se o to, aby definice nebyla tak úzká 
a rigidní, že by vylučovala některé skupiny 
pacientů nebo inovativní terapie.

Zapojení pacientů a odborníků do 
rozhodování je dalším prvkem reformy. 
Je ovšem důležité, aby takové zapojení 
nebylo jen formální, ale mělo skutečnou 
váhu například při rozhodování v Evropské 
lékové agentuře nebo jejích výborech.

Dostupnost léků pro vzácná onemocnění 
se velmi liší napříč členskými státy EU. 
Reforma by měla vytvořit právní rámec 
pro to, aby se léky dostaly i tam, kde je trh 
pro výrobce méně komerčně významný. Jde 
také o to, aby byl právní rámec nastaven tak, 
že takovou změnu nejen umožní, ale bude 
výrobce k takovému postupu motivovat.

Farmaceutický balíček má velký potenciál 
zlepšit postavení lidí se vzácnými onemoc-
něními – může pomoci zaměřit vývoj na 

opomíjené nemoci, zrychlit 
schvalování léků, zajistit 
spravedlivější přístup napříč 
Evropou a zvýšit zapojení 
pacientů do rozhodování. 
Velmi ovšem záleží na 
konkrétním znění a následně 
na implementaci nové 
legislativy.

Farmaceutický balíček: 
jaký význam mají 
připravované změny 
legislativy?

RD Factory: 
pacienti mohou 
navrhovat další 
onemocnění  
k výzkumu
RD Factory je program Českého centra 
pro fenogenomiku zaměřený na výzkum 
vzácných onemocnění. Jeho cílem je 
vytvářet modely nemocí, lépe porozumět 
jejich příčinám a hledat možnosti budoucí 
léčby. Program se soustředí zejména na 
velmi vzácné diagnózy, u nichž dosud 
neprobíhá žádný systematický výzkum.

Do RD Factory mohou geny či konkrétní 
vzácná onemocnění nominovat nejen 
odborníci, ale také pacienti a jejich rodiny. 
Jejich zkušenost přináší výzkumu důležité 
podněty a umožňuje vědcům vidět za jednot-
livými diagnózami konkrétní lidi. Informace, 
které mohou pacienti poskytnout, zároveň 
pomáhají přesněji výzkum nasměrovat.

Výzkum v rámci RD Factory může 
v budoucnu nastartovat vývoj léčby, neméně 
významné je však i samotné hlubší poznání 
jednotlivých diagnóz. To může snížit 
nejistotu a zodpovědět některé otázky, které 
pacienty i jejich blízké dlouhodobě provázejí.

Aktuálně probíhá třetí kolo nominací, které 
lze podávat průběžně až do prosince 2026. 
Odeslané návrhy posuzuje odborný tým. 
Vybrány jsou zejména diagnózy, pro něž 
zatím neexistuje žádný model onemocnění 
a neprobíhají klinické zkoušky. Tým RD 
Factory zohledňuje také proveditelnost 
navrhovaného výzkumu a dostupné vědecké 
kapacity.

Pokud byste chtěli nominaci podat, ale 
nejste si jistí, můžete se obrátit na ČAVO. 
cavo@vzacna-onemocneni.cz 
 

Nominace můžete 
podávat zde: 

mailto:cavo@vzacna-onemocneni.cz
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Pobyty jsou koncipovány tak, aby měly pro 
rodiny dlouhodobé přínosy. Nejde pouze 
o jednorázový zážitek a odpočinek. A zpětná 
vazba od rodin tento dlouhodobý přínos 
potvrzuje. Účastníci pobytů zmiňují, že jim 
pobyt pomohl otevřít témata, která dříve 
neměli formulovaná nebo se jim vyhýbali. 
Uvádějí také, že se jim díky pobytu daří 
měnit zaběhnuté způsoby péče, získali nové 
informace a nové kontakty.

Rodina jako celek
„V rodině nemá vládnout nemoc, ale 
rodinný život,“ říká Alžběta Votavová, 
fyzioterapeutka, která se podílí na odborném 
programu pobytů. „Není možné všechno 
podřídit péči. Ovšem k tomu, abychom 
mohli o takových věcech hovořit, musí 
nejdřív vzniknout mezi námi a rodinami 
důvěra. A to nějaký čas trvá. Začátek pobytu 
je náročný pro rodiče i pro nás. Když ovšem 
získáme vzájemnou důvěru, vzniká prostor, 
kde mohou všichni sdílet své zkušenosti bez 
obav z nepochopení.“

Rodiče mají na pobytech možnost účastnit 
se odborných workshopů věnovaných 
fyzioterapii, psychologii, vzdělávání, genetice, 
komunikaci, zvládání stresu nebo dalším 
otázkám podle jejich potřeb. Odborníci, se 
kterými se na workshopech setkávají, však 
nejsou ve své obvyklé roli. „Vidí celé rodiny 
pohromadě, stráví s nimi poměrně dlouhý 
čas, komunikují s dalšími odborníky, kteří 
na pobytu o rodinu pečují, a dostávají tak 
ucelený obraz toho, co rodina řeší a potřebu-
je,“ uvádí Monika Němcová, která zajišťuje 
odborný program pobytů. Rodiny mají 
prostor mluvit o tématech, která při běžných 
konzultacích zůstávají stranou – například 
o tom, jak skloubit péči s pracovními 
povinnostmi, jak rozdělit pozornost mezi 
děti nebo jak zacházet s trvalou nejistotou, 
kterou vzácná diagnóza přináší.

Jedním z hlavních principů pobytů 
je zaměření na celou rodinu. Vzácné 
onemocnění nikdy nedopadá jen na dítě 
nebo dospělého pacienta – proměňuje život 

celé rodiny, sourozenců, rodičů i širší rodiny. 
Koordinátorka pobytů Martina Michalová 
k tomu říká: „Vzácné onemocnění zasahuje 
všechny členy rodiny. Právě proto mají 
pobyty aktivity pro rodiče, děti s onemocně-
ním i jejich sourozence.“

Síla sdílení a profesionální podpory
Mnoho rodin zmiňuje, že s příjezdem na 
pobyt váhaly. Některé proto, že si nebyly 
jisté, co očekávat; jiné se obávaly konfrontace 
s osudy druhých. Jak však popisuje jedna 
z maminek: „Nevěděli jsme, do čeho jdeme, 
ale říkali jsme si, že odjet můžeme vždycky. 
Nakonec jsme neujeli – a jsme rádi. Setkali 
jsme se s velkým porozuměním a spoustu 
věcí jsme začali vidět jinak.“

To, že se na jednom místě setkají rodiny 
s nejrůznějšími vzácnými diagnózami, 
přináší možnost sdílet a zažít vzájemnou 
podporu. Rozdílné příběhy často spojuje 
podobná zkušenost, podobné emoce a po-
dobné problémy. Rodiny sdílejí praktické 
tipy i životní strategie, které jim pomáhají 
zvládat náročné zdravotní, emoční i sociální 
situace.

Odborníci na pobytech nejsou pouze v roli 
přednášejících – tráví s rodinami volný čas, 
vidí jejich každodenní dynamiku a získávají 
ucelený obraz o tom, co skutečně potře-
bují. „Najednou nejsme v roli lékaře nebo 
terapeuta z ambulance,“ říká jedna z nich. 
„Vidíme rodinu v celku, v kontextu. A to je 
nesmírně cenné.“

Nemocné děti i jejich zdraví sourozenci 
potřebují cítit, 
že jsou vidět a slyšet
Zvláštní pozornost je věnována dětem – jak 
těm, které mají zdravotní obtíže, tak jejich 

V rodině nemá vládnout nemoc, 
ale rodinný život
Tři roky edukačních pobytů ČAVO
Bezpečný prostor, vzájemné pochopení a odborná podpora. Na těchto pilířích stojí edukační pobyty 
pořádané Českou asociací pro vzácná onemocnění. Pro rodiny žijící s různými vzácnými a ultra 
vzácnými diagnózami představují pobyty možnost, jak na chvíli vystoupit z každodenního kolotoče péče, 
přemýšlet o nových věcech a zároveň zažít podporu lidí, kteří rozumějí jejich životní realitě. V prostředí, 
kde „vzácní jsou všichni“, mohou snáz pojmenovat své problémy a hledat jejich řešení s odborníky, kteří 
jsou na jejich situaci připraveni.
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sourozencům. Ti často nesou značnou část 
zátěže celé rodiny, přizpůsobují se změnám, 
pomáhají více než jejich vrstevníci a jejich 
potřeby často ustupují do pozadí. Na 
pobytech mají prostor být sami sebou, hrát 
si, navazovat přátelství a také mluvit o svých 
pocitech.

Alžběta Votavová vysvětluje: „Při uzdra-
vování potřebujeme zachovat dětský svět. 
I nemocné dítě je pořád dítě a potřebuje 
radost, hru a bezpečí.“

Sourozenci často poprvé zjistí, že nejsou 
jediní, kdo se učí žít po boku bratra nebo 
sestry s komplikovanou diagnózou. „Děti 
si potřebují odnést pocit, že jsou viděné 
a slyšené,“ říká Martina Michalová. „A že 
jejich pocity jsou stejně důležité.“ 

Kontakty z pobytu přetrvávají
Jedním z nejsilnějších momentů pobytů je 
vytváření prostředí důvěry – teprve když 
účastníci vidí, že jsou v prostředí, které 
jim rozumí, mohou začít řešit problémy, 
o kterých běžně nehovoří, nebo je ani 
nemají pojmenované. Takto vytvořené vazby 
mezi lidmi ale přesahují rámec pobytu.

Rodiny si tak z pobytu neodvážejí jen infor-
mace, ale i přátelské vztahy. Některé skupiny 
se setkávají i po pobytech, komunikují spolu, 
sdílejí své úspěchy i obavy, podporují se při 
hospitalizacích a hledají společně řešení 
situací, které před nimi stojí.

Tento dlouhodobý efekt má výrazný dopad 
na psychickou pohodu rodin. Komunita, 
která vzniká přirozeně a bez tlaku, se často 
stává místem vzájemné inspirace a praktické 
podpory.

Pobyty pomáhají rodinám, ale jejich 
dopad je širší
Význam edukačních pobytů přesahuje 
rámec jednotlivých rodin. Zkušenosti, 
které rodiny sdílejí, mohou pomoci 
odborníkům lépe porozumět jejich situaci 
a přizpůsobit komunikaci i péči. Monika 
Němcová k tomu říká: „Přeji si, aby se 
edukační centrum stalo pevnou součástí 
komunity vzácných onemocnění. Pobyty 
jsou unikátním formátem, který nemůžou 
nahradit individuální konzultace nebo 
návštěvy u odborníků. Zároveň jsou naše 
pobyty velice náročné – zapojuje se mnoho 
odborníků, program připravujeme dlouho 
dopředu a upravujeme přesně podle potřeb 
rodin. Vidíme však, že pro rodiny mají 
pobyty jasný přínos, a naše úsilí má tedy 
cenu.“  

„K tomu, abychom zajistili program, 
potřebujeme také velké množství asistentů, 
aby každé dítě, zdravé i nemocné, mělo 
dostatečnou podporu. Během dne mají děti 
program oddělený od rodičů. U dětí se sou-
středíme na to, aby zažily, že něco zvládnou, 
že něco dokázaly. Je pro nás důležité, aby 
stejnou pozornost, jako mají nemocné děti, 
měli i jejich zdraví sourozenci,“ vysvětluje 
Martina Michalová, která zajišťuje na 
pobytech dětský program.  

„Pobyty jsou celkově náročné – pro rodiny, od-
borníky i organizační tým. Stojí také spoustu 
peněz, a za podporu proto děkujeme všem, 
kteří nám přispívají a umožňují nám tím 
pobyty dělat. Jsme přesvědčeni, že přínos pro 
rodiny je jasný. Myslíme si však také, že pokud 
se nám podaří pobyty poskytnout velkému 
počtu rodin, může to mít dopad na celou 
oblast vzácných onemocnění. Rodiny budou 
silnější a orientovanější a péči, kterou pak 
potřebují, budou čerpat efektivněji,“ doplňuje 
René Břečťan, místopředseda ČAVO.  

Výhled do budoucna
„Naše pobyty organizujeme už třetím rokem. 
Na začátku jsme vycházeli z konceptu 
norského centra Frambu, které poskytuje 
podobné služby už mnoho desítek let. 
Náš vlastní přístup se však postupně vyvíjí 
s tím, jak přibývají zkušenosti. Velkou péči 
věnujeme sbírání zpětné vazby od rodin, 
od odborníků i asistentů. Na pobytech 
se organizační tým setkává každý večer, 
aby prodiskutoval, co se ten den podařilo 
a co je potřeba vyřešit nebo upravit. Na 
zpětnou vazbu se ptáme také rodičů na konci 
pobytu a také s odstupem nějakého času, až 
se rodiny vrátí domů. Podle toho, co zjistíme, 
se snažíme program upravovat. Průběžně také 
vytváříme síť odborníků, kteří mají zkušenosti 
s rodinami se vzácnými onemocněními a na 
pobyty přijíždějí. Postupně do programu 

zařazujeme témata, která se ukážou jako 
významná. A k těmto novým tématům 
musíme získat další odborníky, kteří jim ro-
zumějí. Stále více se věnujeme třeba otázkám 
zdravých sourozenců, kteří jsou často ve velmi 
těžké situaci. Postupně dáváme více prostoru 
tématům, která jsou spojena s otcovstvím. 
Snažíme se zahrnout také problematiku 
budoucnosti dětí, protože rodiče v určité 
chvíli začnou cítit, že nebudou mít sílu 
podporovat své nemocné dítě neomezeně 
dlouho,“ vysvětluje Monika Němcová.

„Chceme také posouvat dětský program. 
Nejde nám o to, děti na pobytu jen „pohlídat 
a zabavit“, aby rodiče měli čas si povídat 
s odborníky. Naším cílem je, aby se děti na 
pobytu něco naučily. Co to bude, záleží na 
potřebách každého. Někdy jde o to, aby si 
dítě zkusilo být bez rodičů ve společnosti 
svých vrstevníků, někdy o to, aby se zlepšilo 
v konkrétní dovednosti, třeba chůzi do 
schodů. Náš program bychom však chtěli 
posouvat dál. A na to potřebujeme široký 
okruh spolupracujících asistentů a asistentek, 
které budou postupně hromadit zkušenosti 
a předávat si je mezi sebou,“ doplňuje 
Martina Michalová.

„Letos máme novou zkušenost – pozvali 
jsme rodiny, které přijely na některý z našich 
pobytů v minulosti, na společné setkání. 
Bylo velmi zajímavé slyšet jejich myšlenky se 
značným časovým odstupem. A bylo to také 
velice příjemné osobní setkání. Myslím, že 
i taková setkání nám mohou pomáhat pobyty 
dále zlepšovat,“ říká Anna Arellanesová, 
předsedkyně ČAVO.

„Na pobyt jsme přijížděli ostražití, nevěděli 
jsme, do čeho jdeme. Odjíždíme unavení, 
ale zároveň posílení. Víme, že nejsme sami. 
A víme, že to zvládneme,“ shrnul jeden 
z rodičů své pocity na závěrečném setkání.
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Pavla Hodková, 
psycholožka: 
Nejdůležitější je 
emoční sdílení 
a informace
Co vidíte jako hlavní přínos takového 
pobytu?
Myslím, že největším přínosem jsou 
informace – jednak ty, které předáváme my 
jako tým, a jednak ty, co si předávají rodiče 
mezi sebou. Oni totiž, obrazně řečeno, 
chodí ve stejných botách. My se můžeme 
snažit porozumět, ale pokud sami nemáme 
dítě se vzácným onemocněním, nikdy se 
jejich situaci úplně nepřiblížíme. Rodiče 
si navzájem mohou dát ty nejpřesnější 
rady, protože žijí podobný příběh. Druhou, 
stejně důležitou částí je emoční sdílení. 
Líbí se mi myšlenka, že každý je vzácný – 
někdy doslova jeden z milionu – ale 

rodiny nacházely kvalitní zázemí. Vím, že je 
to finančně náročný sen.

I kdybychom zůstali tady ve Žďáru, vidím 
prostor pro rozvoj. Ráda bych, aby byl 
program pro sourozence intenzivnější, nejen 
jedno specializované sezení jako letos. Bylo 
by dobré, kdyby měli možnost svá témata 
víc ventilovat, načerpat nebo zpracovat nové 
zážitky. Letos jsme měli novinku: poprvé 
vznikla menší „mužská skupina“, protože 
se zde sešli tatínkové, kteří se chtěli aktivně 
zapojit. To bychom měli do budoucna také 
opakovat.

Potýkáte se s nějakými obtížemi?
Občas se samozřejmě objeví nějaké 
překvapení, ale celkově to funguje dobře. 
Jediný opakující se problém byl nedostatek 
asistentů – to se stalo třeba loni, kdy jich bylo 
málo a ti, kteří byli na místě, pracovali na 
hraně sil. Někdy se tomu nedá vyhnout, ale je 
to jedna z věcí, které se snažíme dlouhodobě 
zlepšovat. Navíc je dobré, když asistenti jezdí 
opakovaně a hromadí zkušenosti.

Pohled zevnitř: jak pobyty vidí ti, 
kdo tvoří program

společně tvoří silnou skupinu. Proto 
bych řekla, že nejdůležitější jsou právě 
informace a sdílení.

Vnímáte, že se pobyty nějak posouvají?
Určitě ano, hlavně pokud jde o náš tým. 
Nechci tomu úplně říkat profesionalizace, ale 
s každým dalším pobytem se učíme a program 
je postupně propracovanější. Máme jasnější 
představu, co chceme říct rodičům, jak vysvět-
lit roli asistentů a jak má vypadat struktura 
dne. Vidím posun i v tom, že se daří lépe 
shánět asistenty – dříve to bylo komplikované, 
ale v posledních dvou turnusech jich bylo dost, 
a někteří se dokonce vracejí opakovaně. Díky 
tomu můžeme rodinám poskytovat kvalitnější 
informace a zázemí.

Kam by se podle vás měly tyto pobyty 
v budoucnu posouvat?
Mám podobný sen jako kolegyně – mít 
někde vlastní místo, jako je norské Frambu. 
Prostor, který by patřil jenom nám, který 
bychom si mohli přizpůsobit, kde bychom 
mohli program plánovat stabilněji a kde by 
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Alžběta Votavová, 
fyzioterapeutka: 
tady rodiny NEMUSEJÍ 
nikomu nic vysvětlovat
Co je podle vás největším přínosem tohoto 
pobytu? 
Největší hodnotou pro rodiny je podle mě 
možnost vzájemného sdílení. Rodiče tady 
nemusejí nikomu nic vysvětlovat – ostatní 
vědí, co znamená žít s dítětem se vzácným 
onemocněním. Sdílejí zkušenosti, emoce 
i situace, o kterých se těžko mluví i s nejbližší 
rodinou nebo s lékaři. Je to bezpečný prostor, 
kde mohou říkat věci nahlas a mají jistotu, že 
jim ostatní rozumějí.

Velmi důležité je, že o děti je po dobu 
programu postaráno. Rodiče mají dopoledne 
i odpoledne zhruba čas jen pro sebe. 
Nemusejí být neustále ve střehu, nemusejí 
řešit každou drobnost. Mohou chvíli 
přemýšlet, vést klidný rozhovor. Pro většinu 
z nich je takový nerušený čas velmi vzácný.

Jakou roli v tom hrají asistenti a práce 
s dětmi?
Asistenti jsou pro fungování pobytu klíčoví. 
Každé dítě má, pokud je to možné, svého 
asistenta, který ho provází programem, 
hlídá jeho potřeby a nabízí zážitky. Týká se 
to i zdravých sourozenců. Snažíme se, aby 
zdravý sourozenec „nehlídal“ nemocného 
bratra nebo sestru. Někdy je těžké děti od 
sebe oddělit, protože jsou zvyklé fungovat 
spolu, ale když se to povede, má to velký 
efekt pro všechny.

Jaký program mají zdraví sourozenci? 
Program je podobný tomu, co dělají 
nemocné děti, ale zdraví sourozenci mají 
větší možnost volby. Když přijdou s tím, 
že by chtěli dělat něco jiného, snažíme se 
jim vyhovět. Důležité je, aby zažili pocit, že 
někdo plánuje čas podle nich.

Letos jsme se víc zaměřili i na to, aby měli 
možnost něco vzkázat rodičům nebo se jich 
prostřednictvím nás na něco zeptat. Ptali 
jsme se jich například, co by si nejvíc přáli. 
Velmi často zaznívalo přání, aby někdo na 
chvíli pohlídal nemocného sourozence a oni 
mohli být chvíli jen s mámou a s tátou. Jsou 
to zdánlivé drobnosti, ale pro tyto děti mají 
obrovskou váhu.

Jakou roli hrají během pobytu odborníci? 
Odborníci přinášejí do programu další 
rozměr. Máme skvělé psycholožky, které 
vedou skupinová setkání i individuální 
konzultace. Ve skupině se rodiče dělí o své 
zkušenosti, obavy i naděje, v individuálním 
rozhovoru se zase mohou zastavit u témat, 
která nechtějí sdílet veřejně. Psycholožky 
umějí citlivě pracovat s atmosférou ve 
skupině a zároveň dát konkrétní podněty, 
jak některé situace doma zvládat. Ke 
konci pobytu přijíždějí lékaři a další 
odborníci – přinášejí pohled ze své profesní 
oblasti. Rodiče se dozvědí, jak lékaři uvažují 
o diagnóze, léčbě, lécích, genetických 
vyšetřeních. Genetika bývá pro mnohé 
rodiny trochu „magie“ a je užitečné slyšet 
lidským jazykem, co všechno je za takovým 
vyšetřením skryto. Lékaři také třeba 
vysvětlují, jaké procesy stojí za tím, než se 
konkrétní lék dostane k pacientovi. Rodičům 
to často pomůže pochopit souvislosti, získat 
větší nadhled a někdy i trochu klidu.

V čem vidíte další prostor pro rozvoj? 
Každý rok přicházejí rodiny s trochu 
jinými otázkami a potřebami, a my podle 
toho program dál upravujeme. Postupně se 
nám daří stabilizovat strukturu týdne tak, 
aby měl co největší dopad. Potřebujeme 
také rozšířit tým odborníků – například 
o speciálního pedagoga se zkušeností 
s dětmi s autismem, kterých na pobytech 
přibývá. Potřebovali bychom někoho, kdo by 
nám pomohl nastavit práci s těmito dětmi 
ještě cíleněji.

Další oblastí je větší „ukotvení“ našich 
zkušeností. Rádi bychom postupně vytvořili 
metodiky, aby program nebyl tolik živelný, 
ale opíral se o jasně popsané postupy. Ne 
proto, abychom pobyt svázali, ale aby se nám 
snáze předávaly zkušenosti a kvalita péče 
byla dlouhodobě udržitelná.

A ukazuje se také, že je velmi užitečné, když 
se pobyty opakují v krátkém čase. Zkušenosti 
z jednoho pobytu se snáze převádějí do 
programu následujícího pobytu. Bylo by 
dobře, kdyby se podařilo zvýšit počet pobytů 
během roku.

Jak vypadá den na pobytu 

Program edukačních pobytů ČAVO 
kombinuje společné workshopy s od-
borníky, individuální konzultace rodin 
s odborníky, prostor pro sdílení mezi 
rodinami i odpočinek. Ráno obvykle 
začíná krátkým společným setkáním. 
Poté se rodiče a děti rozdělí. Rodiče 
mají na programu workshopy zaměřené 
na psychologii, fyzioterapii, genetiku, 
vzdělávání či sociální témata. Společná 
diskuse rodičů s odborníky umožňuje 
odhalovat a formulovat problémy, které 
nejsou na první pohled zřejmé.

Děti mají souběžně vlastní program 
s vlastními individuálně stanovenými 
cíli. Za podpory asistentů mohou 
zkoušet, co dokážou. Mají svůj prostor. 
Setkávají se a poznávají navzájem, 
pomáhají si. Je důležité, že i zdraví 
sourozenci mají svůj prostor, nemusejí 
se starat o svého nemocného sourozen-
ce, mohou se věnovat svému programu.

Po společném obědě obvykle následují 
individuální konzultace. Je to často první 
příležitost, kdy se oba rodiče mohou 
bez přítomnosti dětí společně pobavit 
s odborníkem, který je navíc už trochu 
zná a ví, jaké potřeby rodina má, a může 
tak lépe doporučit konkrétní řešení.

Odpoledne a večer bývá také prostor 
pro setkání mezi rodinami, sdílení 
zkušeností nebo společnou relaxaci.
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Co znamená „superdávka“?
A co by měli vědět pacienti a rodiny 
se vzácnými onemocněními
Zavedení nové sdružené „superdávky“ představuje pro mnoho rodin se vzácnými či ultra vzácnými onemocněními zásadní 
změnu v posuzování i vyřizování podpory. Ačkoli má systém přinést zjednodušení, první zkušenosti ukazují, že pro řadu 
lidí je orientace v nových pravidlech náročná. Proto jsme se obrátili na Šárku Slavíkovou, zdravotně sociální pracovnici 
a předsedkyni spolku Amelie, aby nám objasnila některé otázky spojené se superdávkou. 

Jak se daří o superdávku žádat a kde 
vznikají komplikace?
Žádosti se podávají buď prostřednictvím 
aplikace Jenda, nebo na Úřadu práce. Obě 
cesty však využívají stejný informační 
systém, který bývá zejména v pondělí a ve 
středu výrazně přetížený a zpomalený. 
Mnoho lidí pak mylně předpokládá, že je 
potíž na jejich straně. Doporučujeme proto 
podávat žádost mimo úřední dny nebo 
večer, kdy je systém méně zatížený.

Zcela specifickou překážkou je situace 
žadatelů v hmotné nouzi, případně imobil-
ních osob či lidí s výrazným imunodeficitem. 
Pokud lidé nemají nebo nemohou ovládat 
vlastní počítač ani chytrý telefon a přitom 
se nemohou osobně dostavit na úřad, musejí 
pověřit jinou osobu plnou mocí a předat jí 
celou sadu osobních dokumentů – od občan-
ského průkazu po podklady o příjmu, bydlení 
či rodné listy dětí. To je nejen organizačně 
náročné, ale také citlivé z pohledu ochrany 
osobních údajů. Chybí rovněž přehledný 
seznam dokumentů a jejich požadované 
kvality, což řadě lidí komplikuje přípravu.

On-line žádost přináší další úskalí. Systém 
sice načte některé údaje automaticky, 
například o zaplaceném sociálním pojištění, 
ale u neúplných dob pojištění je nutné 
rozhodnout, zda je doložit, nebo se jich 
dočasně vzdát. Žadatelé se zde často zastaví, 
protože se obávají vlivu na budoucí důchod. 
Aplikace přitom zřetelně nevysvětluje, že 
vzdání se dob je pouze dočasné, aby bylo 
možné v žádosti pokračovat. Problémem je 
i závěrečná kontrola – pokud je v některé 
záložce chyba, systém ji neoznačí a uživatel 
musí vše složitě procházet zpět.

Na co si dát pozor?
Novinkou je majetkový test. Stanovuje 
limity hotovosti, stavu na účtech i množství 

movitého majetku podle počtu posuzova-
ných osob. Dále je důležité pečlivě sledovat 
pravidla pro výživné. Rozhodující je výše 
výživného stanovená soudem nebo dohoda, 
kterou podepsali oba rodiče. Nezohledňuje 
se částka skutečně obdržená, ani ústní 
dohody mezi rodiči.

Na co by se měli zaměřit noví žadatelé?
Zásadní je příprava kompletní dokumen-
tace. Ať už člověk podává žádost osobně, 
nebo elektronicky, je potřeba mít všechny 
podklady k dispozici, ideálně i v digitální 
podobě. Systém přijímá formáty PDF, 
JPG a PNG, některé telefony však 
vytvářejí i jiné typy souborů – je proto 
vhodné dokumenty případně převést.

Co bývá často mylně chápáno?
Někteří lidé se domnívají, že pokud 
stále pobírají „staré“ dávky – přídavek 
na dítě, příspěvek na bydlení či dávky 
pomoci v hmotné nouzi –, nemusejí 
nic řešit. Ve skutečnosti musejí 
všichni do konce roku podat novou 
žádost. Rozdíl je pouze v tom, 
že dosavadní dávky pobírají až 
do rozhodnutí o superdávce, 
zatímco noví žadatelé musejí 
na podporu vyčkat.

Jaká jsou specifika u vzácných a ultra 
vzácných onemocnění?
Pro osoby s vzácným či nediagnostikova-
ným onemocněním bývá zásadní správné 
posouzení invalidity. Pokud je jejich stav 
hodnocen nedostatečně – například jen jako 
invalidita 1. stupně –, mohou se ocitnout 
mimo chráněné skupiny žadatelů. To 
s sebou nese riziko povinnosti vykonávat 
veřejné práce, které nejsou placené a slouží 
výhradně ke zvýšení nároku na dávku. 
U lidí s vážným, dlouhodobě nestabilním či 
nejasně diagnostikovaným onemocněním 
může být taková povinnost velmi zatěžující.

Nakonec je důležité zdůraznit, že pracov-
níci Úřadu práce nejsou původci těchto 
potíží. Také oni pracují pod tlakem, potýkají 
se s technickými limity systému a musejí 
plnit vysoké nároky na výkon. V minulosti 
se část dávek přesunula na Českou poštu, 
ale změna nevydržela dlouho. Současná 
„dávková revoluce“ tak klade značné 
nároky jak na zaměstnance úřadů, tak na 
žadatele. Dobrá příprava, trpělivost a včasné 
shromáždění dokumentů mohou celý 
proces významně usnadnit.

Někteří lidé se domnívají, že pokud 

stále pobírají „staré“ dávky – 

přídavek na dítě, příspěvek na 

bydlení či dávky pomoci v hmotné 

nouzi – nemusejí nic řešit. Ve 

skutečnosti musejí všichni do konce 

roku podat novou žádost. 
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Narodila jsem se s Von Hippelovou-
-Lindauovou chorobou. Je to vzácná 
nemoc, při které se objevují nádory na 
různých místech v těle. Dlouho jsem 
neznala nikoho se stejnou diagnózou, 
tedy kromě lidí z mé vlastní rodiny. 
Informací bylo málo, a lékařů, kteří by 
byli schopni pomoci, také. Snažila jsem se 
spojit s dalšími lidmi se stejnou nemocí 
a našla jsem je v mezinárodní faceboo-
kové skupině. Jednou tam někdo položil 
prostou otázku, odkud kdo je, a ukázalo 
se, že z České republiky jsme tam dvě. 

V průběhu let přestala zabírat experimen-
tální léčba a můj zdravotní stav se zhoršil. 
V té době se objevil nový lék, který ovšem 
u nás ještě nebyl dostupný a se žádostí 
o mimořádnou úhradu jsem u pojišťovny 
neuspěla. Uspořádala jsem tedy sbírku 
a díky ní jsem se k léčbě dostala. Léčba 
zabrala a můj zdravotní stav se zlepšil. 
Sbírka měla také jeden nečekaný výsle-
dek – díky ní se na mě začali obracet další 
lidé, kteří měli stejnou diagnózu jako já. 
Seznámila jsem se s jednou slečnou, která 
sama nemocná není, ale jejíž sestra a otec 
diagnózu mají. Bylo pro mě povzbudivé 
vidět, že se zapojují i blízcí. Jejich role je 
totiž velmi důležitá – nemoc se netýká jen 
pacienta, dopadá na celou rodinu.

Společně jsme se rozhodli, že založíme 
pacientský spolek. To se nám podařilo 
na jaře roku 2025. Chtěli jsme vytvořit 
místo, kde budou mít svůj prostor jak 
pacienti, tak jejich příbuzní, přátelé nebo 

kdokoli, kdo nás bude chtít podpořit. 
V naší facebookové skupině je dnes kromě 
pacientů také jeden lékař a řada lidí, 
kteří nám fandí a sledují, jak se nám daří. 
Máme za sebou i první online setkání – 
a to byl opravdu silný zážitek. Mnozí 
z nás se poprvé v životě potkali s někým, 
kdo řeší stejné potíže, stejné obavy i stejné 
otázky. Najednou jsme věděli, že nejsme 
sami.

Naše nemoc je vzácná, a tak potřebujeme 
sdílet zkušenosti a ověřené informace.
Sama mám zdravotnické vzdělání, hodně 
jsem se o svou diagnózu zajímala a spous-
tu věcí jsem se dozvěděla. Všichni ale 
stejné možnosti nemají. Mnoho lidí neví, 
co všechno nemoc obnáší, jaké projevy by 
měli sledovat, jaké specialisty navštěvovat, 
jaké jsou možnosti léčby. Učíme se také 
jeden od druhého – kde všude se nemoc 
může projevovat, jak ji zvládat v každo-
denním životě a jak o ní mluvit se svým 
okolím. Chceme přeložit zahraničního 
průvodce diagnózou do češtiny a připravit 
i vlastní web. Zapojili jsme se také do 
ČAVO, abychom mohli sdílet zkušenosti 
s jinými vzácnými diagnózami. 

Velkým tématem je pro nás i péče. Najít 
lékaře, který naši diagnózu opravdu dobře 
zná, není jednoduché. Dnes je to sice lepší 
než dříve, ale stále se setkáváme s tím, 
že pacienti bloudí mezi ambulancemi. 
Proto si vzájemně doporučujeme lékaře, 
kteří mají zkušenosti a u nichž pacienti 
dostanou kvalitní péči.

Představujeme  
VHL komunita 

Co znamená VHL
Von Hippelova-Lindauova 
choroba (VHL) je vzácné dědičné 
onemocnění, při kterém se pacientům 
tvoří nádory na různých místech  
v těle. Nezhoubné nádory postihují 
především oči nebo centrální nervový 
systém, zhoubné nádory se objevují 
hlavně na ledvinách. 

Pacienti musejí být pečlivě 
sledováni a ty nádory, u kterých je to 
nutné, musejí být včas odstraněny. 
V nedávné době byla objevena nová 
léčba, která umožňuje zastavit růst 
nádorů, které odstranit nejdou.

Web VHL komunity vzniká na adrese 
vhl-org.cz.  

Náš spolek není jen pro samotné pacienty. 
Víme, jak nemoc dopadá na celou rodinu 
a okolí pacienta, jak je to pro naše blízké 
náročné. Uvědomujeme si, že vzájemnou 
podporu potřebují i oni. Proto jsme náš 
spolek nazvali VHL komunita a od počátku 
se snažíme zapojovat všechny, i příbuzné 
a přátele pacientů. 

Lucie Rybyšarová



ZPRAVODAJ ČAVO BYL VYDÁN ZA PODPORY
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