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SEZNAM GLEND GESKE ASOCIACE PRO VZACNA ONEMOCNENI

ADNP Asociace, z.s.

info@adnpasociace.cz

www.adnpasociace.cz

CLENOVE BEZ ORGANIZACE ZASTUPU)I NASLEDUJICI DIAGNOZY

15911-q13 mikroduplikaéni syndrom

MADD

3C syndrom (Ritschertiv-SchinzelGv syndrom)

Marfantv syndrom

AIPO z.s. aipo@outlook.cz WWW.aipo.cz ADAR Gen/ ADAR1-related hereditary spastic
paraplegia

Albina z.s. info@asociacealbina.cz www.asociacealbina.cz Agamaglobulinémie

ALSA, z.s. monika@zsalsa.cz www.zsalsa.cz Aicardi-Goutiérestv syndrom

ANGELMAN CZ, spolek

angelman@email.cz

www.angelman.cz

APAT - asociace pacientd s Ataxia
Talengiectasia

tomas@pavlicek.sk

www.apat.org

Akromegalie

Akutni intermitentni porfyrie

AL amyloidéza

Alagilldv syndrom

Asociace genové terapie, z.s.

info@asgent.org

www.asgent.org

Asociace muskularnich dystrofikd
vCR, z.s.

info@amd-mda.cz

www.amd-mda.cz

Asociace rodi¢l a pratel zdravotné

postizenych détiv CR, z.s.;
Klub Be Treacher-Collins (Be TCS -
pouzivana 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

Ceska aliance pro kardiovaskularni

onemocnéni, z.s.

info@ca-ko.cz

www.ca-ko.cz

DEBRA CR, .0.

pavel.melicharek@debra.cz

www.debra-cz.org

Diagnéza MDS

jezek.b@volny.cz

www.diagnoza-mds.cz

Alportiiv syndrom

Alstrém0v syndrom

Aplasticka anémie

Arnoldova-Chiariho malformace

ARSACS - Autozomalné recesivni spastickd ataxie, typ
Charlevoix-Saguenay

Astrocytom

Ataxia telangiectasia (Syndrom Louis-Barové)

Atrézie jicnu

Marshalliv-Smithiiv syndrom

Mayeruv-Rokitanského-Kiister(iv-Hauserdv syndrom

McCunedv-Albrighttiv syndrom

MERRF

Metafyzarni chondrodysplazie Jansen

Mikrocefalické primordiélni trpaslictvi, Alazamiho typ

Mikrodele¢ni syndrom 22q11.2

Mikroduplikacni syndrom 3Q26

Mnohocetna epifyzarnini dysplazie, typ 4

Moebitv syndrom

Monozomie 22q13 (Phelan-McDermidové syndrom)

Mozaikova neurofibromatéza, typ 1

Nefrogenni diabetes insipidus

Nespecifickd syndromicka mentalni retardace -
Tolchin-Le Caignec

Neurcena epilepticka encefalopatie s casnym
nastupem (neurcena EOEE)

Atrézie zevniho zvukovodu

Neurofibromatéza

ATTRV122| amyloidéza

Autoimunitni hemolyticka anémie (AIHA)

Autoimunitni polyendokrinni syndrom, typ 3

Autoimunitni polyglandularni syndrom, typ 1

Autozomalné recesivni ataxie zplsobena deficitem
ubiquinonu

DIAGNOZA NARKOLEPSIE z.s.

diagnozanarkolepsie@gmail.com

www.narkolepsie.cz

Dystonie - rodina spolu, z.s.

jana.vicarova@dystonia.cz

www.dystonia.cz

Barthiv syndrom

Bartter(v syndrom typu 1

Castlemanova choroba

Ehlers - Danlostv syndrom
a syndrom hypermobility, z.s.

ehlersdanlos@seznam.cz

www.ehlers-danlosuv-
-syndrom.org

Centrélni diabetes insipidus

Centronuklearni myopatie

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 nemocnych cystickou
fibrézou, z.s.

info@klubcf.cz

www.cfklub.cz

Cerebrotendinézni xantomatéza

Creveldiv syndrom

Crouzondv syndrom

Cushingova choroba

Cushinglv syndrom zpusobeny ektopickou sekreci
ACTH

DDX3X

Dédicna ATTR amyloidéza

Dédicna vrozena spasticka tetraplegie

Klub pacientd mnohocetny
myelom, z.s.

koordinatorka@mnohocetnymy-
elom.cz

www.mnohocetnymyelom.cz

KOLPINGOVA RODINA SMECNO

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 pacientt se
stfadavymi onemocnénimi, o.s.

katerina.uhlikova@seznam.cz

www.sdruzenimeta.cz

METODE] z.s.

info@metodej.com

www.metodej.com

MYGRA-CZ, z.s.

info@mygra.cz

Www.mygra.cz

Narodni sdruzeni PKU a jinych
DMP, z.s.

info@nspku.cz

www.nspku.cz

NEFROHEMA, o.p.s.

jaroslav.vich@nefrohema.cz

www.nefrohema.cz

Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin
(Deficit AADC)

Neurofibromatéza, typ 1 zpisobena mutacemi
nebo intragenovymi delecemi NF1 genu (Von
Recklinhausenova nemoc)

Neurofibromatéza, typ 2

Okulofaciokardiodentalni syndrom

Parcialni delece dlouhého raménka chromozomu 4

Patogenni varianta v genu ZMYND11/ ZMYND11

Peutzlv-Jegherstv syndrom

Pittlv-Hopkinstv syndrom

Pokrotila systémova mastocytdza (AdvSM)

PPP2R5D

Primarni bilidrni cirhéza

Primarni cilidrni dyskineze

Primérni hypoparatyreéza

Primarni sklerotizujici cholangitida

Primarni vaskulitida centralniho nervového systému

Progresivni hemifacialni atrofie (Parry-Rombergiv
syndrom)

Pudendalni neuralgie

Refsumova nemoc

Relabuijici polychondritida

Retinalni makularni dystrofie typ 2

Deficit lyzozomalni kyselé lipazy

Sarkoidéza

Delece genu HNRNPU

Sarkoiddza Il. stupné

DEND syndrom

SjogrenGv syndrom

Desmin storage myopatie

Spektrum onemocnéni neuromyelitis optica (NMOSD)

Difuzni lymfaticka malformace

Dysautonomie, IST, Posturaini ortostatické tachykardie
(POTS)

Spektrum souvisejici s GNAO1 zahrnujici vyvojové
opozdéni, zachvaty a poruchu pohybu

Spinocerebelarni ataxie, typ 21

DYT1

Stardgardtova nemoc

Ehlerstv-Danlostv syndrom, hypermobilni typ (EDS 1)
(Syndrom benigni kloubni hypermobility)

Ektopie ¢ocek a zornic oboustranné, ADAMTSL4

F208 IF070, Z31.5

Familidrni fokalni epilepsie s variabilnimi loZisky

Familidrni hyperprolaktinémie

Obcanské sdruzeni Imunodeficit-
nich pacientt HAE /AAE

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

www.hae-imuno.cz

Spolek rodi¢u déti a dospélych
postizenych Gaucherovou
chorobou

janina.mickova@seznam.cz

www.gaucherova-choroba.cz

Palecek - spolecnost lidi malého
vzristu

vojtech.rakos@gmail.com

www.ospalecek.cz

PARENT PROJECT, z.s.

parentproject@parentproject.cz

www.parentproject.cz

Familidrni stfedozemska horecka

Fibrézni kostni dysplazie

Fraser(v syndrom

Guillaindiv - Barrého syndrom

Glanzmannova trombastenie

Glutarova acidurie typu 1 (Deficit glutaryl-CoA
dehydrogenazy)

Sticklerdv syndrom

Stiff person syndrom a jeho varianty

Suspektni mitochodrialni myopatie

Syndrom CTNNB1/ Syndrom postnatalni mikrocefalie

Syndrom dlouhého QT intervalu

Syndrom Dravetové

Syndrom fragilniho X

Syndrom KAT6A

Syndrom LEOPARD (syndrom Noonanové)

Syndrom mnohocetné endokrinni neoplézie, typ 1

Syndrom NEDEGE, vrozena porucha
neurobehavioralniho, psychomotorického a mentéiniho
vyvoje, a to v genu NBEA: c.607C>T (p.Arg203Ter)

H - ABC

Hereditarni sférocytéza

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

HPP

Hyperimunoglobulinemie D s periodickou horeckou /
Deficit mevalonatkinazy

Hypofosfatazie

Revma Liga Ceska republika, z.s.

edita.mullerova@revmaliga.cz

www.revmaliga.cz

Rodina spolu, z.s.

jana.vicarova@dystonia.cz

www.dystonia.cz

Rasinka, z.s.

vrku.vrku@seznam.cz

www.spolekrasinka.cz

SdruZeni pacient s plicni
hypertenzi, z.s.

info@plicni-hypertenze.cz

www.plicnihypertenze.cz

SMAi, z.s.

info@smaci.cz

www.smaci.cz

Hypofosfatemicka rachitida

Hypokalcemicka vitamin D rezistentni kfivice/rachitida

Syndrom terminalni delece dlouhého raménka
1.chromozomu

Syndrom vrozenych vad mozku, muskuloskeletalnich
abnormalit, facidlniho dysmorfismu a intelektové
nedostate¢nosti

Syndrom zahrnujici intelektovou nedostatecnost,
opozdéni Fedi, dysmorfické rysy a abnormality T-bunék

Syndrom zahrnuijici mikrocefalii, téZkou mentalni
retardaci a viceCetné vrozené vady souvisejici s SETD2

Charge syndrom

ChristiansonGv-Fourieho syndrom

Chromozomové aberace

Chronicka zanétliva demyelinizaéni neuropatie (CIDP)

Chronicky navratny viceloZiskovy kostni zanét

Idiopaticka ortostaticka hypotenze/ Dysautonomie

Spole¢nost C-M-T, z.s.

simunekm@seznam.cz

www.c-m-t.cz

Spole¢nost pro mukopolysachari-
dosu, z.s.

Spmps@seznam.cz

www.mukopoly.cz

Spolecnost Parkinson, z.s.

kancelar@spolecnost-parkinson.cz

www.spolecnost-parkinson.cz

Spolek Anca vaskulitida - pacientska

podpora CR

katty.krbec@gmail.com

Spolek Ichty6za

hanka.kadlecova@icloud.com

www.ichtyoza.cz

Imunoglobin A nefropatie

Syndrom zahrnuijici megacystis, mikrokolon
a hypoperistaltiku stfev

Syndrom zahrnujici mentalni retardaci a facialni
dysmorfismus, zplsobeny haploinsuficienci SETD5

Syndrom zahrnujici vyvojové opozdéni souvisejici

s CHD3, opozdéni Feci, mentalni retardaci, abnormality
zraku a oblicejovy dysmorfismus/ Snijders blok -
campeau syndrom

Invertovana duplikace s deleci v oblasti kratkého
raménka chromozomu 8

Inverzni Klippeltiv-Trénaunaytv syndrom

Joubertv syndrom

Kardiofaciokutanni syndrom (CFC syndrom)

KBG Syndrom

Klasicka forma mycosis fungoides, Primarni koZni
T-bunéény lymfom

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

apsz@seznam.cz

www.aps.estranky.cz

Spolek pro podporu lidi

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

Willik - spolek pro Williamstv
syndrom, z.s.

info@spolek-willik.cz

www.spolek-willik.cz

Zivot bez stfeva, z.s.

info@zivotbezstreva.cz

www.zivotbezstreva.cz
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Komplexni regiondlni bolestivy syndrom

Kongenitélni svalova dystrofie

Lambertiiv-Eatoniiv myastenicky syndrom

Laryngotracheoezofagedlni rozstép, typ 4 (LTEC4)

LBSL (Syndrom zahrnujici leukoencefalopatii s involuci
mozkového kmene a michy a vysokou hladinu laktatu)

Leberova hereditarni opticka neuropatie

Liang-Wang syndrom

Linearni sebacedzni névus (Schimmelpenningdv
syndrom)

Loeystv-Dietz(iv syndrom

Loweho okulocerebrorenalni syndrom

Lymfangioleiomyomatéza

SYNGAP1-vazana vyvojova a epilepticka encefalopatie

Syringomyelie

Systémovy lupus

Tetrazomie 18p

Tetrazomie X

Tromboticka trombocytopenicka purpura

Varianta v genu BCL11B

Vyvojové opozdéni, mentalni retardace a porucha
austistického spektra souvisejici s GRIN2B

Vrozend chromozomova aberace - ring chromozom 5

Vrozena spondyloepifyzarni dysplazie

Vrozeny deficit sacharazy-izomaltazy

Wegenerova granulomatéza/ Granulomatéza
s polyangiitidou

Wiedemanniv-Steiner(iv Syndrom

Wilsonova choroba

X-linked hyper-lgM syndrom/ GAND syndrom

X-vézana agamaglobulinemie (Brutonova nemoc)

X-vdzana myxomatozni valvularni dyspléazie souvisejici
s FLNA

X-vazana mentdlni retardace, Najmové typ




EDITORIAL

Rada CAVO, zleva: Katerina Ublikovd, Adéla Odribockd,
Anna Arellanesovd, Lenka Hajgajda, René Biectan

Vézeni ctenafi,

velkou ¢dst tohoto vyddni zpravodaje vénujeme nasim edukacnim
pobytiim. Jsou to uz tfi roky, co jsme za podpory kolegti z norského
Frambu usporadali nas pilotni pobyt, kde jsme si vyzkouseli, Ze to
dokdzeme. Od té doby jsme ziskali mnoho zkusenosti a spoustu
zpétné vazby od rodin, které se jich i¢astni. Snazime se pribézné
pobyty vylepsovat a na zpétnou vazbu reagovat.

Snazime se také rozsifovat tym odborniki, ktefi s ndmi na pobyty
jezdi. Vidime, co rodiny v praxi fe$i, a program tomu piizpisobuje-
me. Usilujeme také o to, aby se postupné stabilizoval okruh asistentd,
ktefi poskytuji oporu zdravym i nemocnym. T1, kdo s ndmi jezdi
vice, hromadi zku$enosti a mohou je déle pfeddvat. Vime také, Ze
sami potfebujeme rozsifovat své schopnosti, proto se vzdélavime —
letos predevsim o tématu zdravych sourozencu.

Tento rok jsme uspofadali tfi pobyty. Dva pro rodiny s malymi détmi
a jeden pro dospélé pacienty. Doufame, Ze se nim v dalsich letech
podafi pobyty pofidat Castéji.

Na pobytech vznikaji vzdjemné vazby, které asto pietrvévaji. Lidé
jsou dal ve spojeni, radi se spolu, telefonuji si. Letos na podzim jsme
usporadali Alumni setkani s G¢astniky minulych pobytd. Byli jsme
moc réadi, Ze tolik lidi mélo chut a viili se znovu setkat, i kdyZ jen na
jeden den.

Help@vzacna-onemocneni.cz

Pomoc ve slozitych piipadech

Orientace v oblasti vzdcnych onemocnéni mize byt velmi slozZitd,
at jde o stanoveni diagnézy, hledéni specializovanych lékatt, nebo
feseni socidlni pomoci. Proto Ceska asociace pro vzécna onemoc-
néni provozuje konzultaéni mail help@vzacna-onemocneni.cz,
kam se se svymi dotazy mohou obracet 1ékafi, rodi¢e nebo pacienti

samotni. Odbornym garantem projektu je Nrodni koordina¢ni

centrum pro vzdcnd onemocnéni pii Ustavu biologie a 1ékaiské

genetiky 2. 1ékaiské fakulty UK a FN Motol.

Nase pobyty nabizime pfedevsim ultra-vzicnym pacientiim, ktefi
nemaji Zddnou pacientskou organizaci. Vime, zZe i kdyZ jsou diagnézy
lidi rozdilné, mnoho témat je spolecnych. Na stejném principu je
postavena i nase Platforma pro ultra-vzicné a nediagnostikované,
ktera letos funguje uz ¢tvrtym rokem. Na setkanich platformy si
¢lenové vyméiuji informace a relevantni kontakty, zvou si odborniky
na vybrané oblasti a formuluji témata, ve kterych si mohou navzijem
pomoci.

Oblast vzécnych onemocnéni je plnd nejistot a nejasnosti. Slozitd
cesta k diagnéze, obtizné hleddni specializované péce, nebo jen snaha
najit nékoho se stejnou nebo alespoi podobnou nemoci — to jsou
obvyklé divody, pro¢ se lidé obraceji na nasi helplinku. A my se jim
snazime za podpory panelu odborniki z riznych oblasti mediciny

i dalsich obort pomoci.

Jednim z velmi d¢innych ndstroji na zlep$eni diagnostiky je
novorozenecky screening. Rychld diagnéza hned po narozeni muze

v mnoha piipadech zdsadné ovlivnit vyhlidky pacienta. Znamena
také, Ze rodiny tolik netipou. Stejné jako v jinych oblastech mediciny
i sem pfindseji nové technologie nové moznosti — tomu, jak k nim
piistupovat, se vénujeme na strankach zpravodaje, ale i v riznych
poradnich organech na ¢eské i evropské drovni.

Zmény na evropské urovni sice ¢asto nemaji pfimy a rychly dopad
na praxi zdravotnictvi u nds, ale v mnohém ur¢uji smér vyvoje.

Proto sledujeme predevsim evropskou legislativu a snazime se spolu
s dal§imi organizacemi v Evropé na platformé EURORDIS zmény
ovliviiovat tak, aby odpovidaly potfebdm pacienti se vzicnymi
onemocnénimi. To se tyka i aktudlné projedndvaného farmaceutické-
ho bali¢ku, kterému vénujeme dalsi ¢ldnek tohoto &isla.

Jsme moc radi, ze nam v CAVO piibyvaji stile novi clenové — od
minulého vydéni zpravodaje mdme tii desitky novych individu-
dlnich ¢lend a ¢tyfi nové ¢lenské organizace. Jednu z nich, VHL
komunitu, vim pfedstavujeme na posledni strince. Jsme velmi radi,
kdyZz nové organizace vznikaji, nebo se k nim pfipojuji jednotlivci.
Jsme piesvédéeni o tom, Ze spole¢né toho zvlidneme mnohem vic.
Deékujeme viem, kdo nés podporuji, a piejeme vim zajimavé ¢teni.

Anna Arellanesovd, Katerina Uhlikovd, René Biectan, Lenka Hajgajda
a Adéla Odribockd

KONFERENCE 0 VZACNYCH ONEMOCNENICH

0D 3. DO 4. CERVNA 2026 \/ PRAZE

Evropska konference o vzacnych onemocnénich a lécivych
piipravcich pro vzicnd onemocnéni (ECRD) je nejvétsi akei
v Evropé zaméfenou na vzicnd

onemocnéni, kterou organizuji pacienti.

Koni se kazdé dva roky v riznych

evropskych méstech. Tentokrit poprvé

v Praze. CAVO se na piipravich podili.

Budeme vis pribézné informovat.

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

JAK SE BUDE VYVIJET NOVOROZENECKY

SCREENING?

RENE BRECTAN

Nowvorozenecky screening je ditleZitou
soucdsti péce o kazdé dité po narozeni.
Vétsina z nds si pod timto pojmem
predstavi novorozenecky laboratorni
screening, tedy vysetieni 2 nékolika
kapek krve odebranych z paticky
novorozence. Tento jednoduchy odbér
probihd se soublasem rodicii a pomdhd
véas odhalit onemocnéni, u nichg md
rychld diagnoza zdsadni vyznam pro

zdravi a nékdy i pro Zivot ditéte.

Ceski republika patii dlouhodobé mezi
zemé, které tyto programy uspésné rozvijeji
a diky nim zachranuji zdravi mnoha détem.
S rozvojem modernich technologii ale
pfichézeji nové moznosti i nové otdzky —
nejen odborné, ale i etické.

Kofteny novorozeneckého screeningu

sahaji do 60. let 20. stoleti, kdy se zacalo
testovat prvni onemocnéni — fenylketonurie.
Vyznamnym milnikem bylo zapojeni
tandemové hmotnostni spektrometrie, které
umoznilo postupné rozsifovat screening ze
4 az na 18 onemocnéni. Od 1. ledna 2024
byla na zékladé uspésné realizace pilotni
studie do screeningu zafazena dal§i dvé
onemocnéni: spindlni svalovd atrofie a tézkd
kombinovand imunodeficience. Jde o prvni
onemocnéni zafazend do screeningu na
zdkladé genetického testovéni uz v prvnim
analytickém kroku.

Dnes je v Ceské republice vysetfovino 20
onemocnéni, kterd maji jedno spole¢né:
pokud se zjisti v¢as, mohou byt lé¢itelnd
nebo lze vyrazné omezit jejich dopad na
zdravi ditéte. Za poslednich 15 let bylo diky
screeningu potvrzeno vice nez 1500 pfipada
onemocnéni, kterd by bez véasné diagnostiky
vedla k vaznym az nevratnym komplikacim.

MODERNI TECHNOLOGIE PROMENU)I
MOZNOSTI NOVOROZENECKEHO SCREENINGU
Technologicky pokrok umoziiuje
diagnostikovat desitky az stovky dalsich
onemocnéni rychleji a pfesnéji. Genomické
technologie dnes dokdzou identifikovat
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genetické zmény, které jesté nedivno nebyly
ani popsdny, ale jejichZ interpretace je Casto
velmi slozitd. Kromé toho by genomovy
screening umoznoval dodate¢né flexibilni
pfidani nové 1écitelnych onemocnéni

s minimédlnimi naklady.

Spolu s novymi mozZnostmi ale vyvstavaji

otazky:

B Je spravné zjistovat dispozici k onemoc-
néni, které se nemusi projevit?

® Co kdyz se nemoc projevi az v dospé-
losti?

® Znamend pro rodinu spie pomoc, nebo
z4téz védét o riziku, které zatim nema
lé¢bu?

® Kde je hranice mezi pfinosem a zatézi?

Na vétsinu vzdcnych onemocnéni zatim
neexistuje G¢innd 1é¢ba — podle odhadu

ji ma jen 5-6 % z nich. Pfesto miiZe byt
informace o riziku pro nékteré rodiny
dulezitd, napfiklad pii planovani dalsi

péce ¢i sledovini zdravotniho stavu ditéte.
V praméru dnes trvé diagnostika vzacného
onemocnéni pét let. Sirsi screening miiZze
tuto dobu vyrazné zkritit.

PILOTNI PROJEKTY A BUDOUCNOST
NOVOROZENECKEHO SCREENINGU

Ruzné staty pristupuji k novorozeneckému
screeningu rozdilné — rozsah vysetfovanych

nemoci se v Evropé zna¢né lisi. EU,

a predevsim EURORDIS hledaji zpusoby,
jak rozsifit pocet sledovanych onemocnéni
v ramci novorozeneckého screeningu

a zdroven zajistit provadéni novorozenec-
kého screeningu v jednotlivych stitech na
podobné drovni.

Jednim z vyznamnych evropskych projekta
je iniciativa Screen4Care, jejimz klicovym
partnerem je EURORDIS. V jejim rdmci se
piipravuje testovéani panelu 245 gend, které
jsou spojeny s onemocnénimi, u nichz existu-
je nebo brzy bude dostupna 1é¢ba ¢i moznost
ovlivnit pribéh onemocnéni. Tento pilotni
projekt bude probihat v letech 2026-2027

a nésledné bude podrobné vyhodnocen.

Ceska asociace pro vzicnd onemocnéni
(CAVO) se zapojuje do diskusi na
mezindrodni trovni i v ramci Ceské
republiky. Jeji zdstupce je ¢lenem Komise
pro novorozenecky laboratorni screening pii
Nirodnim screeningovém centru a rovnéz
pracuje v pracovni skupiné EURORDIS

i projektu Screen4Care. Usilujeme o to, aby
se pocet nemoci ve screeningu rozsifoval. Je
oviem dilezité, aby kazdy krok v rozsifo-
véni novorozeneckého screeningu vychézel
z peclivého zvazovani piinost i rizik a aby
byl vzdy zaméfen na podporu ditéte a jeho
rodiny.



FARMACEUTICKY BALICEK:
JAKY VVZNAM MAJ
PRIPRAVOVANE ZMENY

LEGISLATIVY?

ANNA ARELLANESOVA

Evropskd komise navrbla v dubnu
2023 revizi obecného ramce pro

léciveé pripravky. Cilem takzvaného
Sfarmaceutického balicku“je mimo
Jiné zajistit férovéjsi pristup k lékiim,
posilit konkurenceschopnost a inovace
v evropském farmaceutickém priimyslu.
Zdroven md balicek zlepsit dostupnost
léciv ve vsech clenskych stdtech EU,
zjednodusit regulace a resit jejich
nedostatek.

V soucasné dobé reformu projednéva
Evropsky parlament spole¢né s Radou
EU a Evropskou komisi v ramci tzv.
trialogti. Findlni text by mohl byt schvalen
pocatkem roku 2026. Po formélnim pfijeti
bude nésledovat pfechodné obdobi. Novi
legislativa by méla platit od roku 2028
nebo 2029.

Pro pacienty se vzdcnymi onemocné-

nimi ma tato reforma znacny vyznam.
Zohlednuje totiz specifické potieby
mensich pacientskych skupin a zahrnuje
motivacni prvky pro farmaceuticky pramysl
k vyvoji novych terapii tam, kde jsou nejvice
zapotiebi.

V Evropské unii uz od roku 2000 funguji
pobidky pro farmaceutické firmy, které je
maji motivovat k vyzkumu a vyvoji lékii na
vzicnd onemocnéni.
Soucasnd reforma by
méla zvysit motivaci
firem vyvijet léky

v oblastech s vysokou
mirou neuspokojenych
lé¢ebnych potieb — tedy

u vzdcnych onemocné- Q
ni (ale i u antibiotik).

K tomu slouzi mimo jiné zajisténi
exkluzivity na trhu pro ty vyrobce, ktefi se
rozhodnou opomijenym nemocem vénovat.
Nyni se jednd o tom, jak pfesné budou
pobidky vypadat, a jde pfitom piedevsim

o délku exkluzivity na trhu.

Novi legislativa také zavadi definici pojmu
»neuspokojené lécebné potfeby” (Unmet
Medical Need), kterd méd napomoci nasmé-
rovat vyvoj k opomijenym nemocem. Privé
piesnd definice této neuspokojené lécebné
potieby je pfedmétem dalsiho upfesniovani.
Jedna se o to, aby definice nebyla tak uzkd
a rigidni, Ze by vylu¢ovala nékteré skupiny
pacientd nebo inovativni terapie.

Zapojeni pacientt a odborniki do
rozhodovini je dal$im prvkem reformy.

Je ovsem diilezité, aby takové zapojeni
nebylo jen formélni, ale mélo skute¢nou
vihu napiiklad pfi rozhodovéni v Evropské
1ékové agentufe nebo jejich vyborech.

Dostupnost 1éki pro vzécna onemocnéni

se velmi 1i§f napfi¢ ¢lenskymi stity EU.
Reforma by méla vytvofit pravni rimec

pro to, aby se 1éky dostaly i tam, kde je trh
pro vyrobce méné komeréné vyznamny. Jde
také o to, aby byl pravni rimec nastaven tak,
Ze takovou zménu nejen umozni, ale bude

vyrobce k takovému postupu motivovat.

Farmaceuticky bali¢ek ma velky potencial

zlepsit postaveni lidi se vzicnymi onemoc-

nénimi — mdZe pomoci zaméfit vyvoj na
opomijené nemoci, zrychlit

spravedlivéjsi piistup napfi¢

i/) @ schvalovéni 1€k, zajistit
/

@ Evropou a zvysit zapojeni

% @ pacienti do rozhodovani.

Velmi oviem zéileZi na
konkrétnim znéni a nésledné
na implementaci nové

legislativy.

RD FACTORY:
PACIENTI MOHOU
NAVRHOVAT DALSI
ONEMOCNENI

K VYZKUMU

RD Factory je program Ceského centra
pro fenogenomiku zaméfeny na vyzkum
vzicnych onemocnéni. Jeho cilem je
vytvéafet modely nemoci, lépe porozumét
1é¢by. Program se soustiedi zejména na
velmi vzécné diagnézy, u nichz dosud
neprobiha zadny systematicky vyzkum.

Do RD Factory mohou geny ¢ konkrétni
vzicnd onemocnéni nominovat nejen
odbornici, ale také pacienti a jejich rodiny.
Jejich zkusenost pfinasi vyzkumu dulezité
podnéty a umoziiuje védcim vidét za jednot-
livymi diagnézami konkrétni lidi. Informace,
které mohou pacienti poskytnout, zéroveri
poméhaji pfesnéji vyzkum nasmérovat.

Vyzkum v ramci RD Factory mtze

v budoucnu nastartovat vyvoj 1é¢by, neméné
vyznamné je vSak i samotné hlubsi poznani
jednotlivych diagnéz. To mize snizit
nejistotu a zodpovédét nékteré otdzky, které
pacienty i jejich blizké dlouhodobé provizeji.

Aktudlné probiha tfeti kolo nominaci, které
lze podavat priibézné az do prosince 2026.
Odeslané navrhy posuzuje odborny tym.
Vybrény jsou zejména diagnézy, pro néz
zatim neexistuje Zidny model onemocnéni
a neprobihaji klinické zkousky. Tym RD
Factory zohledriuje také proveditelnost
navrhovaného vyzkumu a dostupné védecké
kapacity.

Pokud byste chtéli nominaci podat, ale
nejste si jisti, miZete se obratit na CAVO.
cavo@vzacna-onemocneni.cz

NOMINACE MUZETE
PODAVAT ZDE:
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V RODINE NEMA VLADNOUT NEMOC,
ALE RODINNY ZIVOT
TRI ROKY EDUKACNICH POBYTU CAVO

Bezpecny prostor, vzdjemné pochopent a odbornd podpora. Na téchto pilirich stoji edukacni pobyty
porddané Ceskou asociact pro vzdcnd onemocnéni. Pro rodiny Zijici s riznymi vzdcnymi a ultra
vzdcnymi diagnozami predstavuji pobyty moznost, jak na chvili vystoupit z kazdodenniho kolotoce péce,
premysiet o novych vécech a zdrover zazit podporu lidi, kteri roxuméji jejich Zivotni realité. V prostreds,
kde ,vzdcni jsou vsichni', mohou sndz pojmenovat své problémy a hledat jejich 7esent s odborniky, kteit

Jsou na jejich situaci pripraven.

Pobyty jsou koncipoviny tak, aby mély pro
rodiny dlouhodobé pfinosy. Nejde pouze

o jednorazovy zézitek a odpocinek. A zpétnd
vazba od rodin tento dlouhodoby piinos
potvrzuje. Ucastnici pobytl zminuji, Ze jim
pobyt pomohl otevfit témata, kterd dfive
neméli formulovand nebo se jim vyhybali.
Uvédgji také, Ze se jim diky pobytu dafi
ménit zabéhnuté zpisoby péce, ziskali nové
informace a nové kontakty.

RODINA JAKO CELEK

,»V rodiné nema vladnout nemoc, ale
rodinny Zivot,” fikd Alzbé&ta Votavovd,
fyzioterapeutka, ktera se podili na odborném
programu pobyti. ,Neni mozné vsechno
podiidit péci. Ovsem k tomu, abychom
mohli o takovych vécech hovofit, musi
nejdfiv vzniknout mezi ndmi a rodinami
duvéra. A to néjaky Cas trvd. Zacitek pobytu
je ndro¢ny pro rodice i pro nés. Kdyz ovéem
ziskdme vzdjemnou divéru, vznikd prostor,
kde mohou vsichni sdilet své zkusenosti bez
obav z nepochopen.*
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Rodice maji na pobytech moznost G¢astnit
se odbornych workshopt vénovanych
fyzioterapii, psychologii, vzdélavini, genetice,
komunikaci, zvlid4ni stresu nebo dalsim
otdzkim podle jejich potieb. Odbornici, se
kterymi se na workshopech setkavaji, vsak
nejsou ve své obvyklé roli.,, Vidi celé rodiny
pohromadg, stravi s nimi pomérné dlouhy
¢as, komunikuji s dal$imi odborniky, ktefi
na pobytu o rodinu pecuji, a dostévaji tak
uceleny obraz toho, co rodina fesi a potiebu-
je,“ uvadi Monika Némcovid, ktera zajistuje
odborny program pobyti. Rodiny maji
prostor mluvit o tématech, ktera pii béznych
konzultacich zistévaji stranou — napfiklad

o tom, jak skloubit péci s pracovnimi
povinnostmi, jak rozdélit pozornost mezi
déti nebo jak zachdzet s trvalou nejistotou,
kterou vzicnd diagnéza piindsi.

Jednim z hlavnich principa pobyti

je zaméfeni na celou rodinu. Vzicné
onemocnéni nikdy nedopada jen na dité
nebo dospélého pacienta — promériuje Zivot

celé rodiny, sourozenct, rodi¢u i $irsi rodiny.
Koordindtorka pobytd Martina Michalové
k tomu fika: ,Vzicné onemocnéni zasahuje
vSechny ¢leny rodiny. Pravé proto maji
pobyty aktivity pro rodice, déti s onemocné-
nim i jejich sourozence.

SILA SDILENi A PROFESIONALNI PODPORY
Mnoho rodin zmiiiuje, Ze s piijezdem na
pobyt vahaly. Nékteré proto, Ze si nebyly
jisté, co oekdvat; jiné se obdvaly konfrontace
s osudy druhych. Jak vsak popisuje jedna

z maminek: ,Nevédéli jsme, do ¢eho jdeme,
ale fikali jsme si, Ze odjet miizeme vzdycky.
Nakonec jsme neujeli — a jsme radi. Setkali
jsme se s velkym porozuménim a spoustu
véci jsme zacali vidét jinak.

To, Ze se na jednom misté setkaji rodiny

s nejriiznéj$imi vzacnymi diagnézami,
piindsi moznost sdilet a zazit vzdjemnou
podporu. Rozdilné piibéhy Casto spojuje
podobna zkusenost, podobné emoce a po-
dobné problémy. Rodiny sdileji praktické
tipy i Zivotni strategie, které jim pomahaji
zvladat ndroéné zdravotni, emoéni i socidlni

situace.

Odbornici na pobytech nejsou pouze v roli
piednésejicich — travi s rodinami volny Cas,
vidi jejich kazdodenni dynamiku a ziskavaji
uceleny obraz o tom, co skute¢né potfe-
buji. ,Najednou nejsme v roli lékate nebo

«

terapeuta z ambulance, fikd jedna z nich.
»Vidime rodinu v celku, v kontextu. A to je

nesmirné cenné.”

NEMOCNE DETI | JEJICH ZDRAVI SOUROZENCI
POTREBUJI CITIT,
ZE JSOU VIDET A SLYSET

Zvlastni pozornost je vénovana détem — jak
tém, které maji zdravotni obtiZe, tak jejich



sourozenctim. T1 Casto nesou znacnou Cast
zdtéze celé rodiny, piizpiisobuji se zméndm,
poméhaji vice nez jejich vrstevnici a jejich
potieby Casto ustupuji do pozadi. Na
pobytech maji prostor byt sami sebou, hrit
si, navazovat prételstvi a také mluvit o svych
pocitech.

Alzbéta Votavova vysvétluje: ,Pfi uzdra-
vovéni potfebujeme zachovat détsky svét.
I nemocné dité je pordd dité a potiebuje
radost, hru a bezpedi.*

Sourozenci ¢asto poprvé zjisti, Ze nejsou
jedini, kdo se uéi Zit po boku bratra nebo
sestry s komplikovanou diagnézou. ,Déti
si potfebuji odnést pocit, Ze jsou vidéné

a slySené,” fikd Martina Michalovi. ,A Ze
jejich pocity jsou stejné duilezité.

KONTAKTY Z POBYTU PRETRVAVAJI

Jednim z nejsilnéjsich momenta pobyti je
vytvifeni prostiedi divéry — teprve kdyz
ucastnici vidi, Ze jsou v prostfedi, které

jim rozumi, mohou za¢it fesit problémy,

o kterych bézné nehovofii, nebo je ani
nemaji pojmenované. Takto vytvofené vazby
mezi lidmi ale pfesahuji rimec pobytu.

Rodiny si tak z pobytu neodvézeji jen infor-
mace, ale i pratelské vztahy. Nékteré skupiny
se setkdvaji i po pobytech, komunikuji spolu,
sdileji své uspéchy i obavy, podporuji se pii
hospitalizacich a hledaji spole¢né feseni
situaci, které pfed nimi stoji.

Tento dlouhodoby efekt mé vyrazny dopad
na psychickou pohodu rodin. Komunita,
ktera vznika pfirozené a bez tlaku, se ¢asto
stdvd mistem vzdjemné inspirace a praktické

podpory.

POBYTY POMAHAJI RODINAM, ALE JEJICH
DOPAD JE SIRSI

Vyznam edukacnich pobyt pfesahuje
ramec jednotlivych rodin. Zkusenosti,
které rodiny sdileji, mohou pomoci
odbornikim lépe porozumét jejich situaci
a pfizpusobit komunikaci i péci. Monika
Némecovd k tomu fikd: , Pfeji si, aby se
edukaéni centrum stalo pevnou soucdsti
komunity vzidcnych onemocnéni. Pobyty
jsou unikdtnim formdtem, ktery nemizou
nahradit individudlni konzultace nebo
navstévy u odbornikd. Zaroven jsou nase
pobyty velice nidroéné — zapojuje se mnoho
odbornikd, program piipravujeme dlouho
dopfedu a upravujeme presné podle potieb
rodin. Vidime vsak, Ze pro rodiny maji
pobyty jasny pfinos, a nase usili mé tedy
cenu.”

»K tomu, abychom zajistili program,
potiebujeme také velké mnozstvi asistentt,
aby kazd¢ dité, zdravé i nemocné, mélo
dostate¢nou podporu. Béhem dne maji déti
program oddéleny od rodi¢a. U déti se sou-
stfedime na to, aby zazily, Ze néco zvlddnou,
ze néco dokézaly. Je pro nds duilezité, aby
stejnou pozornost, jako maji nemocné déti,
méli i jejich zdravi sourozenci, vysvétluje
Martina Michalovi, kterd zajistuje na
pobytech détsky program.

»Pobyty jsou celkové niroéné — pro rodiny, od-
borniky i organizaéni tym. Stoji také spoustu
penéz, a za podporu proto dékujeme viem,
ktefi ndm pfispivaji a umoziiuji nim tim
pobyty délat. Jsme pfesvédceni, Ze pfinos pro
rodiny je jasny. Myslime si véak také, ze pokud
se ndm podaii pobyty poskytnout velkému
poctu rodin, mizZe to mit dopad na celou
oblast vzacnych onemocnéni. Rodiny budou
silnéjsi a orientovanéjsi a péci, kterou pak
potiebuji, budou Eerpat efektivnéji, dopliiuje
René Biectan, mistopfedseda CAVO.

VYHLED DO BUDOUCNA

»Nase pobyty organizujeme uZ tfetim rokem.
Na zacitku jsme vychdzeli z konceptu
norského centra Frambu, které poskytuje
podobné sluzby uz mnoho desitek let.

Nis vlastni pfistup se vak postupné vyviji

s tim, jak pfibyvaji zkusenosti. Velkou péci
vénujeme sbirdni zpétné vazby od rodin,

od odborniki i asistentd. Na pobytech

se organizalni tym setkava kazdy vecer,

aby prodiskutoval, co se ten den podafilo

a co je potfeba vyfesit nebo upravit. Na
zpétnou vazbu se ptime také rodici na konci
pobytu a také s odstupem né&jakého ¢asu, az
se rodiny vrati domu. Podle toho, co zjistime,
se snazime program upravovat. Prabézné také
vytvafime sit odbornikd, ktefi maji zkusenosti
s rodinami se vzdcnymi onemocnénimi a na

pobyty piijizdéji. Postupné do programu

zafazujeme témata, kterd se ukazou jako
vyznamnd. A k témto novym tématiim
musime ziskat dalsi odborniky, ktefi jim ro-
zuméji. Stéle vice se vénujeme téeba otdzkim
zdravych sourozenct, ktefi jsou Casto ve velmi
tézké situaci. Postupné ddvame vice prostoru
tématim, kterd jsou spojena s otcovstvim.
Snazime se zahrnout také problematiku
budoucnosti déti, protoze rodice v urcité
chvili za¢nou citit, ze nebudou mit silu
podporovat své nemocné dité neomezené

dlouho,“ vysvétluje Monika Némcovi.

»Chceme také posouvat détsky program.
Nejde ndm o to, déti na pobytu jen ,,pohlidat
a zabavit“, aby rodi¢e méli ¢as si povidat

s odborniky. Nasim cilem je, aby se déti na
pobytu néco naudily. Co to bude, zilezi na
potiebédch kazdého. Nékdy jde o to, aby si
dité zkusilo byt bez rodi¢i ve spolecnosti
svych vrstevniki, nékdy o to, aby se zlepsilo
v konkrétni dovednosti, tfeba chiizi do
schodii. N4s program bychom vsak chtéli
posouvat dal. A na to potiebujeme Siroky
okruh spolupracujicich asistentd a asistentek,
které budou postupné hromadit zkusenosti
a pfeddvat si je mezi sebou,” dopliiuje
Martina Michalova.

»Letos mame novou zkusenost — pozvali
jsme rodiny, které pfijely na néktery z nasich
pobyti v minulosti, na spole¢né setkdni.

Bylo velmi zajimavé sly3et jejich myslenky se
zna¢nym Casovym odstupem. A bylo to také
velice pifjemné osobni setkani. Myslim, Ze

i takovd setkani ndm mohou poméhat pobyty
dile zlepsovat,” fikd Anna Arellanesovi,

piedsedkyné CAVO.

»Na pobyt jsme pfijizdéli ostraziti, nevédéli
jsme, do ¢eho jdeme. Odjizdime unaveni,
ale zaroven posileni. Vime, Ze nejsme sami.
A vime, Ze to zvlddneme,“ shrnul jeden

z rodi¢l své pocity na zdvére¢ném setkdni.
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POHLED ZVEVNITITI: JAK POBYTY VIDI TI,
KDO TVORI PROGRAM

PAVLA HODKOVA,
PSYCHOLOZKA:
NEJDULEZITEJSI JE
EMOGNI SDILENi

A INFORMACE

Co vidite jako hlavni piinos takového
pobytu?

Myslim, Ze nejvétsim pfinosem jsou
informace — jednak ty, které pfedavime my
jako tym, a jednak ty, co si piedévaji rodice
mezi sebou. Oni totiZ, obrazné feceno,
chodi ve stejnych botich. My se mizeme
snazit porozumét, ale pokud sami nemdme
dité se vzdcnym onemocnénim, nikdy se
jejich situaci uplné nepiiblizime. Rodice

si navzdjem mohou dét ty nejpfesnéjsi
rady, protoze ziji podobny pfibéh. Druhou,
stejné dilezitou Cdsti je emoéni sdileni.
Libi se mi myslenka, Ze kazdy je vzécny —
nékdy doslova jeden z milionu — ale
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spole¢né tvoii silnou skupinu. Proto
bych fekla, Ze nejdulezitéjsi jsou pravé
informace a sdileni.

Vnimite, Ze se pobyty néjak posouvaji?
Urcité ano, hlavné pokud jde o nds tym.
Nechci tomu tplné fikat profesionalizace, ale
s kazdym dal$im pobytem se ué¢ime a program
je postupné propracovangjsi. Mame jasnéjsi
piedstavu, co chceme Fict rodicim, jak vysvét-
lit roli asistentd a jak md vypadat struktura
dne. Vidim posun i v tom, Ze se daii lépe
shanét asistenty — dfive to bylo komplikované,
ale v poslednich dvou turnusech jich bylo dost,
a néktefi se dokonce vraceji opakované. Diky
tomu mizeme rodindm poskytovat kvalitnéjsi
informace a zdzemi.

Kam by se podle vis mély tyto pobyty
vbudoucnu posouvat?

Mim podobny sen jako kolegyné — mit
nékde vlastni misto, jako je norské Frambu.
Prostor, ktery by patfil jenom ndm, ktery
bychom si mohli pfizptsobit, kde bychom
mohli program planovat stabilnéji a kde by

rodiny nachazely kvalitni zdzemi. Vim, Ze je
to finanéné ndrodny sen.

I kdybychom ziistali tady ve Zdiru, vidim
prostor pro rozvoj. Rada bych, aby byl
program pro sourozence intenzivnéjsi, nejen
jedno specializované sezeni jako letos. Bylo
by dobré, kdyby méli moznost svéd témata
vic ventilovat, nacerpat nebo zpracovat nové
zédzitky. Letos jsme méli novinku: poprvé
vznikla mensi ,,muzska skupina®, protoze

se zde sesli tatinkové, ktefi se chtéli aktivné
zapojit. To bychom méli do budoucna také
opakovat.

Potykate se s néjakymi obtizemi?

Obéas se samoziejmé objevi néjaké
piekvapeni, ale celkové to funguje dobfe.
Jediny opakujici se problém byl nedostatek
asistenti — to se stalo tfeba loni, kdy jich bylo
mdlo a ti, ktefi byli na mist¢, pracovali na
hrané sil. Nékdy se tomu nedd vyhnout, ale je
to jedna z vé&ci, které se snazime dlouhodobé
zlepSovat. Navic je dobré, kdyz asistenti jezdi
opakované a hromadi zkugenosti.



ALZBETA VOTAVOVA,
FYZIOTERAPEUTKA:
TADY RODINY NEMUSEJi
NIKOMU NIC VYSVETLOVAT

Co je podle vis nejvétsim piinosem tohoto
pobytu?

Nejvétsi hodnotou pro rodiny je podle mé
moznost vzdgjemného sdileni. Rodice tady
nemuseji nikomu nic vysvétlovat — ostatni
védi, co znamend Zit s ditétem se vzdcnym
onemocnénim. Sdileji zkuSenosti, emoce

i situace, o kterych se tézko mluvi i s nejblizsi
rodinou nebo s 1ékafi. Je to bezpecny prostor,
kde mohou #ikat véci nahlas a majf jistotu, Ze
jim ostatni rozuméji.

Velmi diilezité je, Ze o déti je po dobu
programu postardno. Rodi¢e maji dopoledne
i odpoledne zhruba ¢as jen pro sebe.
Nemuseji byt neustile ve stiehu, nemuseji
fesit kazdou drobnost. Mohou chvili
piemyslet, vést klidny rozhovor. Pro vétsinu
z nich je takovy neruseny ¢as velmi vzicny.

Jakou roli v tom hraji asistenti a prace

s détmi?

Asistenti jsou pro fungovéni pobytu klicovi.
Kazdé dité¢ m4, pokud je to mozné, svého
asistenta, ktery ho provazi programem,
hlid4 jeho potieby a nabizi zazitky. Tykd se
to i zdravych sourozenci. Snazime se, aby
zdravy sourozenec ,nehlidal“ nemocného
bratra nebo sestru. Nékdy je tézké déti od
sebe oddélit, protoze jsou zvyklé fungovat
spolu, ale kdy?Z se to povede, md to velky
efekt pro vSechny.

Jaky program maji zdravi sourozenci?
Program je podobny tomu, co délaji
nemocné déti, ale zdravi sourozenci maji
vétsi moznost volby. Kdyz pfijdou s tim,

ze by chtéli délat néco jiného, snazime se
jim vyhovét. DulezZité je, aby zazili pocit, ze
nékdo planuje ¢as podle nich.

Letos jsme se vic zaméfili i na to, aby méli
moznost néco vzkazat rodi¢im nebo se jich
prostiednictvim nds na néco zeptat. Ptali
jsme se jich napiiklad, co by si nejvic pfili.
Velmi ¢asto zaznivalo pfdni, aby nékdo na
chvili pohlidal nemocného sourozence a oni
mohli byt chvili jen s mamou a s titou. Jsou
to zddnlivé drobnosti, ale pro tyto déti maji
obrovskou vihu.

Jakou roli hraji béhem pobytu odbornici?
Odbornici pfinaseji do programu dalsi
rozmér. Mame skvélé psycholozky, které
vedou skupinovi setkdni i individualni
konzultace. Ve skupiné se rodice déli o své
zkusenosti, obavy i nadéje, v individudlnim
rozhovoru se zase mohou zastavit u témat,
ktera necht¢ji sdilet vefejné. Psycholozky
uméji citlivé pracovat s atmosférou ve
skupiné a zdroveri dat konkrétni podnéty,
jak nékteré situace doma zvladat. Ke

konci pobytu pijizdéji 1ékati a dalsi
odbornici — pfinaseji pohled ze své profesni
oblasti. Rodice se dozvédy, jak lékafi uvazuji
o diagnéze, 16¢bé, lécich, genetickych
vySetfenich. Genetika byva pro mnohé
rodiny trochu ,,magie“ a je uZite¢né slyset
lidskym jazykem, co vSechno je za takovym
vySetfenim skryto. Lékafi také tfeba
vysvétluji, jaké procesy stoji za tim, neZ se
konkrétni 1ék dostane k pacientovi. Rodi¢tim
to Casto pomiize pochopit souvislosti, ziskat
vét§i nadhled a nékdy i trochu klidu.

V ¢em vidite dalsi prostor pro rozvoj?
Kazdy rok pfichazeji rodiny s trochu
jinymi otdzkami a potfebami, a my podle
toho program dal upravujeme. Postupné se
ndm dafi stabilizovat strukturu tydne tak,
aby mél co nejvétsi dopad. Potfebujeme
také rozifit tym odbornika — napiiklad

o specidlniho pedagoga se zkusenosti

s détmi s autismem, kterych na pobytech
piibyvé. Potfebovali bychom nékoho, kdo by
ndm pomohl nastavit praci s témito détmi
jesté cilenéji.

Dalsi oblasti je vétsi ,ukotveni® nagich
zkugenosti. Radi bychom postupné vytvorili
metodiky, aby program nebyl tolik Zivelny,
ale opiral se o jasné popsané postupy. Ne
proto, abychom pobyt svizali, ale aby se ndm
sndze pieddvaly zkusenosti a kvalita péce
byla dlouhodob¢ udrzitelnd.

A ukazuje se také, Ze je velmi uzitecné, kdyz
se pobyty opakuji v kratkém Case. Zkusenosti
z jednoho pobytu se sndze pievadéji do
programu nésledujiciho pobytu. Bylo by
dobte, kdyby se podafilo zvysit pocet pobyta
béhem roku.

JAK VYPADA DEN NA POBYTU

Program edukaénich pobyta CAVO
kombinuje spole¢né workshopy s od-
borniky, individuélni konzultace rodin
s odborniky, prostor pro sdileni mezi
rodinami i odpocinek. Rdno obvykle
zacind kratkym spole¢nym setkdnim.
Poté se rodice a déti rozdéli. Rodice
maji na programu workshopy zaméfené
na psychologii, fyzioterapii, genetiku,
vzdélavani ¢ socidlni témata. Spolecnd
diskuse rodict s odborniky umoziiuje
odhalovat a formulovat problémy, které
nejsou na prvni pohled zfejmé.

Déti maji soub&zné vlastni program

s vlastnimi individudlné stanovenymi
cili. Za podpory asistentd mohou
zkouset, co dokédzou. Maji sviij prostor.
Setkévaji se a pozndvaji navzdjem,
pomahaji si. Je dulezité, Ze i zdravi
sourozenci maji sviij prostor, nemuseji
se starat o svého nemocného sourozen-

ce, mohou se vénovat svému programu.

Po spole¢ném obédé obvykle nésleduji
individudlni konzultace. Je to ¢asto prvni
piilezitost, kdy se oba rodi¢e mohou

bez pfitomnosti déti spolecné pobavit

s odbornikem, ktery je navic uz trochu
znd a vi, jaké potieby rodina m4, a mize
tak lépe doporucit konkrétni feseni.

Odpoledne a vecer byvé také prostor

pro setkani mezi rodinami, sdileni

zku$enosti nebo spole¢nou relaxaci.
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CO ZNAMENA , SUPERDAVKA“?
A CO BY MELI VEDET PACIENTI A RODINY

SE VZACNYMI ONEMOCNENIMI

Zavedeni nové sdruzené ,superddvky predstavuje pro mnoho rodin se vzdcnymi i ultra vzdcnymi onemocnénimi zdsadni

xménu v posuzovdni i vyrizovdni podpory. Ackoli md systém prinést zjednodusent, proni zkusenosti ukazuji, Ze pro vadu

lidi je orientace v novych pravidlech ndroénd. Proto jsme se obritili na Sdarku Slavikovou, zdravotné socidlni pracovnici

a predsedkyni spolku Amelie, aby ndm objasnila nékteré otdzky spojené se superddvkou.

Jak se daii o superddvku zadat a kde
vznikaji komplikace?

Zadosti se podavaji bud prostiednictvim
aplikace Jenda, nebo na Utadu préce. Obé
cesty viak vyuzivaji stejny informacni
systém, ktery byvé zejména v pondéli a ve
stfedu vyrazné pretizeny a zpomaleny.
Mnoho lidi pak mylné pfedpoklida, Ze je
potiz na jejich strané. Doporucujeme proto
podavat Zidost mimo ufedni dny nebo
veer, kdy je systém méné zatiZeny.

Zcela specifickou prekazkou je situace
Zadateli v hmotné nouzi, pfipadné imobil-
nich osob & lidi s vyraznym imunodeficitem.
Pokud lidé nemaji nebo nemohou ovladat
vlastni pocita¢ ani chytry telefon a pfitom

se nemohou osobné dostavit na Gfad, museji
povéfit jinou osobu plnou moci a predat ji
celou sadu osobnich dokumentt — od ob¢an-
ského prikazu po podklady o pfijmu, bydleni
& rodné listy déti. To je nejen organizalné
néro¢né, ale také citlivé z pohledu ochrany
osobnich tdaji. Chybi rovnéz piehledny
seznam dokumentt a jejich pozadované
kvality, coz fadé lidi komplikuje pfipravu.

On-line Zadost pfindsi dalsi askali. Systém
sice nacte nékteré udaje automaticky,
naptiklad o zaplaceném socidlnim pojisténi,
ale u neuplnych dob pojisténi je nutné
rozhodnout, zda je dolozit, nebo se jich
docasné vzdat. Zadatelé se zde €asto zastavi,
protoZe se obdvaji vlivu na budouci dichod.
Aplikace pfitom zfetelné nevysvétluje, Ze
vzdani se dob je pouze docasné, aby bylo
mozné v zadosti pokracovat. Problémem je
i zavére¢nd kontrola — pokud je v nékteré
zédlozce chyba, systém ji neoznadi a uZivatel
musi vie slozité prochédzet zpét.

Na co si dit pozor?
Novinkou je majetkovy test. Stanovuje
limity hotovosti, stavu na G¢tech i mnozstvi
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movitého majetku podle po¢tu posuzova-
nych osob. Dile je dulezité peclivé sledovat
pravidla pro vyZivné. Rozhodujici je vyse
vyzivného stanovend soudem nebo dohoda,
kterou podepsali oba rodice. Nezohlediuje
se Cdstka skutecné obdrzend, ani Ustni
dohody mezi rodiéi.

Neékteri lidé se domnivaji, Ze pokud

stdle pobiraji ,staré

“ddvky -
pridavek na dité, prispévek na
bydlent ci davky pomoci v hmotné
nouzi — nemuseji nic vesit. Ve
skutecnosti museji vsichni do konce

roku podat novou Zddost.

Na co by se méli zaméfit novi zadatelé?
Zisadni je pfiprava kompletni dokumen-
tace. At uz ¢lovék podavé zadost osobné,
nebo elektronicky, je potieba mit viechny
podklady k dispozici, idedlné i v digitdlni
podobé. Systém pfijima formity PDF,
JPG a PNG, nékteré telefony vsak
vytvarfeji i jiné typy soubort — je proto
vhodné dokumenty pfipadné pievést.

Co byva ¢asto mylné chapano?
Ne¢kteii lidé se domnivaji, Ze pokud
stdle pobiraji ,staré“ davky — piidavek
na dité, pfispévek na bydleni ¢i dévky
pomoci v hmotné nouzi —, nemuseji
nic fedit. Ve skutednosti museji
vichni do konce roku podat novou
zédost. Rozdil je pouze v tom,
ze dosavadni dévky pobiraji az
do rozhodnuti o superdévce,
zatimco novi Zadatelé museji

na podporu vyckat.

Jaka jsou specifika u vzacnych a ultra
vzacnych onemocnéni?

Pro osoby s vzicnym ¢&i nediagnostikova-
nym onemocnénim byvi zdsadni spravné
posouzeni invalidity. Pokud je jejich stav
hodnocen nedostate¢né — napfiklad jen jako
invalidita 1. stupné —, mohou se ocitnout
mimo chrdnéné skupiny Zadateld. To

s sebou nese riziko povinnosti vykondvat
vefejné préce, které nejsou placené a slouzi
vyhradné ke zvySeni ndroku na davku.

U lidi s vaznym, dlouhodobé nestabilnim &
nejasné diagnostikovanym onemocnénim
muze byt takovd povinnost velmi zatézujici.

Nakonec je dilezité zdraznit, Ze pracov-
nici Ufadu prace nejsou pavodei téchto
potizi. Také oni pracuji pod tlakem, potykaji
se s technickymi limity systému a museji
plnit vysoké ndroky na vykon. V minulosti
se Cast ddvek presunula na Ceskou postu,
ale zména nevydrzela dlouho. Soucasni
,davkovi revoluce“ tak klade zna¢né

ndroky jak na zaméstnance ufadd, tak na
zadatele. Dobra pfiprava, trpélivost a veasné
shromézdéni dokumentt mohou cely

proces vyznamné usnadnit.
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Narodila jsem se s Von Hippelovou-
-Lindauovou chorobou. Je to vzicni
nemoc, pii které se objevuji nidory na
riznych mistech v téle. Dlouho jsem
neznala nikoho se stejnou diagnézou,
tedy kromé lidi z mé vlastni rodiny.
Informaci bylo mailo, a lékafu, ktefi by
byli schopni pomoci, také. Snazila jsem se
spojit s dal§imi lidmi se stejnou nemoci
a nasla jsem je v mezindrodni faceboo-
kové skupiné. Jednou tam nékdo polozil
prostou otizku, odkud kdo je, a ukizalo
se, ze z Ceské republiky jsme tam dvé.

V pribéhu let pfestala zabirat experimen-
talni lé¢ba a muj zdravotni stav se zhorsil.
V té dobé se objevil novy 1ék, ktery ovéem
u nds jesté nebyl dostupny a se Zddosti

o mimofddnou thradu jsem u pojistovny
neuspéla. Usporadala jsem tedy sbirku

a diky ni jsem se k 16¢bé dostala. Lécba
zabrala a muj zdravotni stav se zlepsil.
Sbirka méla také jeden necekany vysle-
dek — diky ni se na mé zacali obracet dalsi
lidé, ktefi méli stejnou diagnézu jako jd.
Sezndmila jsem se s jednou sle¢nou, kterd
sama nemocnd neni, ale jejiZ sestra a otec
diagnézu maji. Bylo pro mé povzbudivé
vidét, Ze se zapojuji i blizci. Jejich role je
totiZ velmi duleZitd — nemoc se netyka jen
pacienta, dopadé na celou rodinu.

Spole¢né jsme se rozhodli, Ze zaloZime
pacientsky spolek. To se ndm podafilo
na jafe roku 2025. Chtéli jsme vytvofit
misto, kde budou mit sviij prostor jak
pacienti, tak jejich pfibuzni, pfitelé nebo

VHL

komunitaq, z.s.

kdokoli, kdo nés bude chtit podporit.

V nasi facebookové skupiné je dnes kromé
pacientd také jeden lékaf a fada lidi,

ktefi ndm fandi a sleduji, jak se ndm daf{.
Mime za sebou i prvni online setkani —

a to byl opravdu silny zdzitek. Mnozi

z nés se poprvé v Zivoté potkali s nékym,
kdo fesi stejné potize, stejné obavy i stejné
otdzky. Najednou jsme védéli, Ze nejsme
sami.

Nase nemoc je vzicnd, a tak potiebujeme
sdilet zkuSenosti a ovéfené informace.
Sama maim zdravotnické vzdélini, hodné
jsem se o svou diagnézu zajimala a spous-
tu véci jsem se dozvédéla. Vsichni ale
stejné moznosti nemaji. Mnoho lidi nevi,
co véechno nemoc obndsi, jaké projevy by
méli sledovat, jaké specialisty navstévovat,
jaké jsou moznosti 1é¢by. U¢ime se také
jeden od druhého — kde v$ude se nemoc
muZe projevovat, jak ji zvlddat v kazdo-
dennim Zivoté a jak o ni mluvit se svym
okolim. Chceme pfelozit zahrani¢niho
pravodce diagnézou do Cestiny a pfipravit
i vlastni web. Zapojili jsme se také do
CAVO, abychom mohli sdilet zkusenosti

$ jinymi vzacnymi dlagnozaml.

Velkym tématem je pro nds i péce. Najit
lékafe, ktery nasi diagnézu opravdu dobfe
zn4, neni jednoduché. Dnes je to sice lepsi
nez dfive, ale stéle se setkdvdme s tim,

Ze pacienti bloudi mezi ambulancemi.
Proto si vzdjemné doporucujeme lékafe,
ktefi maji zkuSenosti a u nichz pacienti
dostanou kvalitni péci.

Nis spolek neni jen pro samotné pacienty.
Vime, jak nemoc dopadd na celou rodinu

a okoli pacienta, jak je to pro nase blizké
ndro¢né. Uvédomujeme si, Ze vzdjemnou
podporu potiebuji i oni. Proto jsme nd§
spolek nazvali VHL komunita a od pocitku
se snazime zapojovat vSechny, i pfibuzné

a pritele pacienttL.

LUCIE RYBYSAROVA

CO ZNAMENA VHL

Von Hippelova-Lindauova

choroba (VHL) je vziacné dédi¢né
onemocnéni, pii kterém se pacientim
tvofi nadory na riznych mistech

v téle. Nezhoubné nidory postihuji
predevsim oéi nebo centrilni nervovy
systém, zhoubné niadory se objevuji
hlavné na ledvinach.

Pacienti museji byt peclivé
sledovani a ty nadory, u kterych je to
nutné, museji byt véas odstranény.
V nedivné dobé byla objevena nova
1é¢ba, ktera umoziuje zastavit rist
nadori, které odstranit nejdou.

Web VHL komunity vznika na adrese

vhl-org.cz.
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Obrdzek nakreslila Lili, 9 let, na edukacnim pobytu CAVO
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