»Zprava o plnéni ukoll vyplyvajicich z Narodniho akéniho planu pro vzacha onemocnéni na léta 2012 - 2014 a Narodni

akcéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2015 — 2017.

Uvod

Vzacna onemocnéni (,rare diseases" dale RD) jsou klinicky heterogenni skupina cca 6000 - 8000 rliznych onemocnéni, jejichz spole¢nou
charakteristikou je velmi nizka populacni prevalence kazdé z téchto nemoci (méné nez 1:2000 obyvatel). V pfipadé chybnych a pozdnich
diagnoz u téchto onemocnéni dochazi ¢asto k nevratnému poskozeni zdravi ¢i umrti pacientd. RD zahrnuji vSechny skupiny onemocnéni a jsou

zodpovédné az za 5% morbidity a mortality v raném détském obdobi.

Vlada CR dne 14. 6. 2010 (usneseni vlady &. 466) odsouhlasila ,Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta 2010 - 2020", ktera shrnuje
problematiku RD z hlediska EU i CR a navrhuje hlavni cile a opatfeni ke zlep$eni situace v dané oblasti v CR. Cilem Narodni strategie pro
vzacna onemocnéni na léta 2010 — 2020 je v€asna diagnostika a dostupnost adekvatni I€Cby vzacnych onemocnéni, koordinace a centralizace
efektivni péce o pacienty se vzacnym onemocnénim, zlepSeni vzdélani a informovanosti odborné i laické vefejnosti v dané oblasti, spoluprace
na narodni i mezinarodni Grovni a také zlepSeni identifikace RD v rdmci systému Mezinarodni klasifikace nemoci a rozvijeni evropské
spoluprace. ,Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2012 - 2014" specifikuje prioritni ukoly a aktivity, tak, aby byly postupné
naplnény cile a opatfeni Narodni strategie. Dili ukoly, nastroje, odpovédnost, terminy, pfipadné finanéni zdroje a indikatory plnéni jednotlivych
ukolu Narodniho akéniho planu byly stanoveny tak, aby byly v daném obdobi realizovatelné a aby mély minimalni finanéni dopad na stéatni

rozpocCet a verejné zdravotni pojisténi.
V letech 2012 - 2014 bylo ulozeno plnit v oblasti RD Ukoly a aktivity tykajici se:

e ZlepSeni informovanosti o RD u odborné a laické vefejnosti;
e vzdélavani v oblasti RD, zejména v&lenéni specifické problematiky RD do pregradualniho a postgradualniho vzdélavani zdravotnickych
pracovniku;

e prevence RD se zaméfenim na rozvoj prekoncepéni a prenatalni diagnostiky;



e rozSifeni poctu diagnostikovanych RD v ramci laboratorniho novorozeneckého screeningu;

o ZlepSeni dostupnosti a kvality péce pro pacienty s RD, zefektivnéni diagnostiky a IéCby a zajisténi rovhocenného pfistupu vSech
pacientim s RD k indikované a vysoce kvalitni zdravotni pédi;

o zlepSeni kvality zivota a socialniho za¢lenéni osob s RD;

e podpora védy a vyzkumu v oblasti RD, rozvoj zadkladniho a aplikovaného vyzkumui;
e sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologickych vzork( v rdmci RD na narodni i regionalni trovni;

e podpora a posileni role organizaci pacientll s RD

meziresortni, mezioborova a mezinarodni spolupréace v oblasti RD.

Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2015 — 2017 specifikuje prioritni Gkoly a aktivity tak, aby v tomto obdobi byly dale
naplfiovany cile a opatfeni Narodni strategie. Ukoly a aktivity kontinualné navazuji na prioritni Ukoly plnéné v obdobi 2012 - 2014 a byly

stanoveny tak, aby byly v daném obdobi realizovatelné a aby mély minimalni finanéni dopad na statni rozpoCet a vefejné zdravotni pojisténi.

Zprava o plnéni ukoll vyplyvajicich z Narodniho akéniho planu pro vzacna onemocnéni na léta 2012 — 2014
1. ZlepSeni informovanosti o RD
1.1. Provoz a aktualizace webovych portalti pro RD

V ramci zlepSeni informovanosti v oblasti vzacnych onemocnéni byly provozovany a zfizeny webové portaly. Byly vytvofeny webové stranky
jednotlivych specializovanych center pro [é€bu RD, provozovan byl souhrnny webovy portal pro RD www.vzacnenemoci.cz, ktery si klade za cil
zvysit obecné povédomi o vzacnych onemocnénich nejenom u vefejnosti, ale i mezi odborniky poskytujicimi zdravotni péci pacientim s témito

onemocnénimi.

2


http://www.vzacnenemoci.cz/

Portal www. novorozeneckyscreening.cz ur€eny pro Sirokou laickou i odbornou vefejnost, uvadéjici podrobné informace o programu
novorozeneckého screeningu, ktery je cilen na vyhledavani zavaznych RD u novorozencu. Portal je rozdélen na dvé Casti — pro laickou

vefejnost, tedy zejména pro rodice, kterych se novorozenecky screening bezprostfedné dotyka a &ast pro odbornou verejnost.

Portaly www.ebcentrum.cz a www.debra-cr.cz pro RD v oboru dermatologie jsou uréeny pro Sirokou laickou i odbornou vefejnost. Jsou zde

uvedeny zékladni informace o EB Centru (EB Centrum CR je specializované pracovisté, které vzniklo v roce 2001 pfi Détském koznim
oddé&leni FN Brno, v Détské nemocnici, v Cernych Polich) a kontakty na jednotlivé specialisty. Portal EB Centra je provazan s webovymi

strankami DEBRA CR, které jsou uréeny pacienttim, jejich rodinam a Siroké vefejnosti.

CR participovala v evropském projektu Orphanet www.orpha.net a byla rozsifovana jeho Seska verze www.orphanet.cz. Na strankéach
Orphanetu pro Ceskou republiku jsou dostupné novinky, dokumenty a informace o udalostech narodniho vyznamu v oblasti RD, |é&ivych

pripravka pro RD a prehledu poskytovanych sluzeb v ramci Ceské republiky.

Doslo k rozvoji narodniho registru raritnich vysetfeni www.registr-raritnich-vysetreni.cz v€etné podskupiny vzacnych vrozenych vyvojovych vad
v ramci portalu www.vrozene-vady.cz. Provozovan byl portadl www.vzacna-onemocneni.cz, kde jsou umistény stranky Ceské asociace pro
vzacna onemocnéni (dale jen CAVO), ktera sdruZuje organizace pacientd s RD i jednotlivé pacienty. Portal je prezentaci jejich zajmu a

posilovani povédomi o specifické problematice RD mezi odborniky ve zdravotnictvi, pfedstaviteli statnich i mezinarodnich instituci a vefejnosti.

Byl realizovan projekt tvorby Narodniho informacniho a vzdélavaciho portalu o onkologickych onemocnénich détského véku, vytvareny ve
spolupréci FN v Motole s Ustavem bioinformatiky Masarykovy univerzity v Brné za ucelem objektivniho informovani laické veFejnosti o détskych

nadorech, jejich |éCbé a progndze.

1.2. Informovanost odborné a laické verejnosti o RD


http://www.debra-cr.cz/
http://www.vrozene-vady.cz/
http://www.vzacna-onemocneni.cz/

V obdobi let 2012 — 2014 doSlo ke zlepSeni informovanosti o RD prostfednictvim médii (rozhlasu, televize a tisku). Byly realizovany propagacni
videodokumenty tykajici se RD, dokumentarni film ,Vzacna onemocnéni“, cykly pfednasek a seminafre pro odbornou a laickou vefejnost a
vystoupeni odbornik(i v Ceské televizi a Ceském rozhlase. V denicich a zdravotnickych mediich byly uvefejnény &lanky tykajici se RD, kvality

Zivota a socialniho zaclenéni pacientl se vzacnym onemocnénim. Aktivity v této oblasti je zadouci realizovat i v dalSim obdobi.

Ve spolupraci s pacientskymi organizacemi a s evropskou pacientskou organizaci pro vzacna onemocnéni Eurordis org., byly medializovany
Svétové a Evropské dny vzacnych onemocnéni. CAVO vydala Zpravodaj CAVO a poradala setkani lend. Uskuteénily se seminare v PS PCR
k problematice RD.

2. Vzdélavani v oblasti RD

Problematika RD je soucasti pregradualnino a postgradualniho vzdélavani lékart i nelékarskych zdravotnickych pracovnik(l, jednotliva
specializovana centra pofadaji vzdélavaci kurzy a seminafe. Vzdélavani vSak doposud neni systémové a v dalS§im obdobi je potfebné
specifickou problematiku RD rozsifovat zejména v oblasti vzdélavacich programu pro vSeobecné praktické Iékafstvi a interni medicinu. V ramci
plnéni Narodniho akéniho planu byly organizovany seminafe a workshopy pro odbornou vefejnost a odborné bloky tykajici se RD byly
zafazovany v ramci kongresut jednotlivych lékarskych oborl. Byla publikovana fada vyzkumnych i prehledovych €lankd v ¢eském i zahrani¢nim
tisku na téma RD. Na vzdélavani v oblasti RD se podili odborné spole¢nosti, akreditovana pracovisté, Iékarské fakulty a Institut postgradualniho

vzdélavani ve zdravotnictvi. Vysly dvé publikace na téma RD “Vzacna onemocnéni v kostce* a specialni ¢islo ,Postgraduélni mediciny*.

CAVO realizovala projekt ,V&asna diagnostika vzacnych onemocnéni“ uréeny praktickym lékaidim pro déti a dorost a vieobecnym praktickym
Iékafim. Byla oslovena prevazna vétSina Ceskych praktickych pediatr(i, probéhly pfednasky na téma RD ve spolupraci s Odbornou spole¢nosti

praktickych détskych lékarl. Do jejich ordinaci byl distribuovan plakat ,V¢asna diagnostika“.

EB Centrum a DEBRA CR realizovaly seminafe pro praktické détské Iékafe a vSeobecné praktické |ékafe v roce 2013 a v roce 2014.

Konference détské dermatologie CDS CLS JEP byla zamé&fena na vzacna onemocnéni v dermatologii.



Byl nastartovan helpmail: help@vzacna-onemocneni.cz. V pfipadé potfeby konkrétnich informaci v oblasti RD je mozné se obrétit na tento
konzultacni e-mail, ktery je ur€en pro Iékafe i vefejnost. Provoz informaéniho e-mailu po odborné strance zajidtuje Narodni koordinaéni centrum

pro vzacna onemocnéni ve spolupraci s ostatnimi centry a pFislusnymi odborniky z celé Ceské republiky.

3. Prevence RD — prekoncepéni a prenatalni screening

V oblasti systémové provadéného prekoncepéniho screeningu nebyly realizovany zadouci aktivity z ddvodu nedofesené etické problematiky,
kterd je stimto spojena. V oblasti prenatalniho screeningu doSlo ke sjednoceni doporuéeni k jeho provadéni ze strany odborné Spolecnosti
lékafské genetiky CLS JEP. Dale je rozvijena databaze DNA diagnostiky RD v Ceské republice a jeji navaznost na zahraniéni iniciativy.
Prenatélni diagnostika, pfipadné 1é€ba vrozenych srdecnich vad, se stala etablovanou soucasti péce o téhotné Zzeny. EB Centrum realizuje
prenatalni a preimplantnaéni genetickou diagnostiku ve spolupraci s gynekologickymi klinikami a centry asistované reprodukce v CR. V ramci
komplexniho genetického poradenstvi EB Centrum realizuje geneticka preventivni vySetfeni pfibuznych pacienta s EB. V obdobi let 2012 -

2014 vznikla sit’ echokardiologickych laboratofi spolupracujicich na asné diagnostice syndromu plicni hypertenze.

4. ZlepSeni screeningu a diagnostiky RD

4.1 RozsSirovani celoplosného NS o véasnou diagnostiku RD

V roce 2014 byla ukondéena pilotni studie Ustavu dédiénych metabolickych poruch ,Optimalizace novorozeneckého screeningu dédi¢nych
metabolickych poruch 2011 — 2013“. Studie byla realizovana v ramci grantového projektu Interni grantové agentury Ministerstva zdravotnictvi a
byla zamé&fena na moznost rozSifeni celoploSného NS o daldi dédi¢né metabolické poruchy (DMP) a na rozvoj druhostupriovych technik

novorozeneckého laboratorniho screeningu zacilenych na snizeni faleSné pozitivity. RozSifeni screeningového programu od 1. 1. 2015 na
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celkem 15 DMP bylo schvaleno Meziresortni a mezioborovou pracovni skupinou pro vzacna onemocnéni MZ CR a zéastupci zdravotnich
pojistoven, bylo zajisténo zafazeni dvou novych vykon( do vyhlasky Cislo 134/1998, kterou se vydava seznam zdravotnich vykonu s bodovymi
hodnotami. RozSifeni vyCtu screeningovych vySetfeni bude uvedeno v ,Metodickém navodu k zajiSténi novorozeneckého laboratorniho
screeningu a nasledné péce”, ktery bude uvefejnén ve Véstniku MZCR. Pro rozsiteni stavajiciho novorozeneckého laboratorniho screeningu
byla doporu€ena tato onemocnéni: citrulinémie I. typu, argininémie, pyridoxin non-responzivni forma deficitu cystathionin-b-syntézy, deficit
methyltetrahydrofolatreduktazy a deficit biotinidazy.

Vyznamnou soucasti screeningového programu je informovanost vefejnosti. V roce 2014 probéhla dotaznikova studie informovanosti matek
novorozencu o NLS, ktera ukazala nékteré nedostatky v informovani rodi¢ek o NLS. V roce 2014 byla dale zahajena nékolikaleta prospektivni

studie rodicovského stresu v disledku faleSné pozitivity NLS.

Pro provadéni novorozeneckého screeningu sluchu byl vytvofen ,Metodicky pokyn k provadéni screeningu sluchu u novorozencd, ktery byl
uverejnén ve Véstniku MZ CR v &astce 7/2012. Selektivni screening (tj. vySetfovani klinicky nemocnych osob nebo osob v riziku genetické
nemoci) probihal v ramci standardni Ié8ebné&-preventivni péée na pfislusnych pracovistich v CR. EB Centrum v roce 2014 zahdjilo diagnostiku

vSech typt EB a dalSich tfinacti genodermat6z metodou sekvenovani nové generace.

4.2 Novela vyhlasky €.98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci

Novelu vyhlasky ¢.98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci si vyzadaly nejasnosti tykajici se doby uchovavani kartiCek pro novorozenecky
laboratorni screening v jednotlivych zdravotnickych zafizenich. Doba uchovavani byla rGzna, v trvani 43 a vice let od posledniho vySetieni
pacienta. Nejednotny vyklad doby uchovavani pulsobil poskytovatelim zdravotnich sluzeb problémy, poskytovatelé mély problémy
s podfazenim doby uchovavani kartiCek v ramci pfilohy €. 3 vyhlasky €.98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci. Doplnéni Pfilohy €. 1 a €. 3 k
vyhlasce €.98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci o karticku k provedeni novorozeneckého laboratorniho screeningu sjednotilo dobu

uchovavani této &asti zdravotnické dokumentace ve zdravotnickych zafizenich. Navrh novely bude predloZen k projednani viadou CR.
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4.3 Kvalita a dostupnost diagnostickych laboratofi pro RD

Z hlediska analytické kvality diagnostickych laboratofi doSlo k dalSimu rozvoji jejich akreditace dle ISO 15189 v souladu s ustanovenimi zakona
&. 373/2011Sb., o specifickych zdravotnich sluzbach a ve spolupraci s Ceskym institutem pro akreditaci. Zapog&aly prace na novelizaci zakona o
specifickych zdravotnich sluzbach, nebot z praktickych poznatkd a rychlého rozvoje genomickych technologii vyplynula nezbytnost aktualizovat
néktera ustanoveni. Byla zpfesnéna doporuceni k indikacim genetickych vySetfeni a byly aktualizovany tzv. ,NepodkroditeIné meze laboratofi®,
ktera provadi geneticka vySetfovani. Probihala spoluprace Spoleénosti lékafské genetiky CLS JEP a Narodniho koordinaéniho centra pro
vzacna onemocnéni ve FN Motol s VSeobecnou zdravotni pojistovnou a Svazem zdravotnich pojistoven Ceské republiky z hlediska uhrad
diagnostiky u RD a pfeshraniéni spoluprace. Byla vydana odborna doporuceni tykajici se informovaného souhlasu pfed genetickym vySetfenim
a provadeéni cytogenetickych vysetfeni u vzacnych vrozenych vyvojovych vad. Dale byla aktualizovana doporuceni pro spravnou laboratorni
praxi u vybranych RD a zapocala aktualizace do vyhlasky Cislo 134/1998, kterou se vydava seznam zdravotnich vykonu s bodovymi hodnotami
s ohledem na geneticka laboratorni vy$etfeni. Z hlediska dostupnosti je sit genetickych pracovist pro CR dostate&na, regionalni rozdily jsou

minimalni.
5. Zlepseni dostupnosti a kvality péce pro pacienty s RD
5.1. Centralizace, koordinace a integrace péce pro pacienty s RD
V obdobi let 2012 - 2014 byla v souladu se zakonem €. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani ustavena centra
vysoce specializované zdravotni péce pro RD (napf. Narodni koordinani centrum pro pacienty se vzacnym onemocnénim, centra pro pacienty

s cystickou fibrézou, s dédicnymi metabolickymi poruchami, s epidermolysis bullosa congenita (EB), centra pro plicni hypertenzi, vzacné

vrozené a srdecni vady aj.). Ve spolupraci se zdravotnimi pojiStovnami a zastupci odbornych spolecnosti byla provadéna revize dosavadni sité



funk&nich center pro pacienty s RD. Ve spolupraci se zastupci odbornych spoleénosti byly pfipravovany vyzvy MZ CR k ustanoveni center

vysoce specializované péce pro tyto pacienty v jednotlivych medicinskych oborech.

V roce 2014 byla v souladu s § 112 zakona &.372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach uvefejnéna ve Véstniku MZCR v &astce 3/2014 Vyzva
Ministerstva zdravotnictvi k podani zadosti o udéleni Statutu centra vysoce specializované péce pro pacienty (dospélé a/nebo déti) s vzacnymi
vrozenymi a ziskanymi poruchami krvetvorby a Statutu centra vysoce specializované péce pro pacienty (dospélé a/nebo déti) s hemdfilii a
dalSimi poruchami hemostazy. Statut Centra vysoce specializované péce pro pacienty s hematologickym onemocnénim bude udélen na dobu
péti let. Uzemim, pro které ma byt vysoce specializovana hematologicka péce poskytovana, je Ceska republika. Centra vysoce specializované
péce pro déti s hemdfilii a dalSimi poruchami hemostazy, zajisti komplexni diagnostickou a |é¢ebnou péci v€éetné chirurgickych operaci a 1é¢by

inhibitord koagulaénich faktor(.
Centralizace péce o pacienty s RD a udélovani statutu center vysoce specializované zdravotni péce bude pokraCovat v dalSim obdobi.
Doporuceni Rady EU stanovuje, ze tato centra by méla mit mezinarodni navaznost (napf. Evropsky projekt E-rare2, Horizon2020) a méla by
byt zapojena do mezinarodnich iniciativ ¢i evropskych grantovych projektt v dané oblasti.

5.2. Doporucené postupy v diagnostice a Ié¢bé vybranych RD
Aplikace nejnoveéjsich poznatkud v diagnostice a 1é¢bé RD do praxe byla podporovana formou grant, stejné tak i rozSifeni spektra existujicich a

zavadéni novych pacientskych registrli, zlepSeni screeningu a diagnostiky a snaha o zavedeni standardi péce u jednotlivych RD. Pfehled

dotaci a projektu za obdobi let 2013 -2014 je uveden v pfiloze.

5.3. Uéelna a véasné farmakoterapie RD (orhpan drugs) v navaznosti na mezinarodné uznavané standardy a doporuéené postupy



V prabéhu let 2012 az 2014 vstoupilo do systému uhrad velké mnozstvi pfipravkd k I1éEbé vzacnych onemocnéni at uz v rezimu vysoce
inovativnich pfipravk nebo v rezimu trvalé thrady. Uhrada 1é8iv pro vzacna onemocnéni je obvykle vazana na specializovana centra, které
zajistuji nejen ucelnost a hospodarnost preskripce téchto 1€Civ, ale také jejich preskripci na nejvyssi odborné arovni. Farmakoterapie vzacnych
onemocnéni je ovlivhovana rovnéz stanovenim cen a uUhrad léCivych pfipravkll ze zdravotniho pojisténi. Cenova a uhradova regulace léCiv
probih& v mezich zdkona o vefejném zdravotnim pojisténi. Platna legislativa pfimo neuvadi termin vzacna onemocnéni ani léciva pro vzacna

onemocnéni. Hodnoceni IéCiv pro vzacna onemocnéni proto probiha de facto podle stejnych kritérii jako hodnoceni ostatnich léCiv.

Léky pro RD se dostavaji k pacientim stejnymi mechanizmy jako ostatni lécivé ptipravky. V priiméru trva dostupnost dva roky od schvaleni
Evropskou komisi (registrace, stanoveni ceny a uUhrady). Rozhodovani o uhradach |éCivych pfipravkd pouzitych v ambulantni pécéi je
v kompetenci Statniho ustavu pro kontrolu légiv (SUKL), o uhradach pripravkil pouZivanych za hospitalizace SUKL nerozhoduje. Existuji také
dal&i moznosti Ghrady ptipravku, kromé stanoveni Ghrady SUKLem ve spravnim Fizeni. Léky se dostavaji do Ié&ebnych doporuéeni jednotlivych
odbornych |ékaFskych spole€nosti nejCastéji v souladu s jejich registraci. Jedna se napf. o uhradu na zakladé dohody zdravotnického zafizeni s
vyrobcem konkrétniho |é€iva, dalSi moznosti je Uhrada dle § 16 zakona o vefejném zdravotnim pojisténi, ktera se muze uplatnit pro pfipravky
jinak nehrazené ze zdravotniho pojisténi, je-li jejich poskytnuti jedinou moznosti Ié€by. Uplatnéni § 16 tohoto zakona spada do kompetence

zdravotnich pojistoven.

6. Zlepseni kvality zivota a socialniho zaé¢lenéni osob s RD

V obdobi let 2012 - 2014 vznikaly pacientské organizace, které pIni dllezitou podplrnou psychologickou a socialni funkci. Mnohé pacientské
organizace a aktivity sahaly za ramec podpory vymeény zkuSenosti a staly se skuteCnymi partnery pacientim a jejich blizkym, kterym
zprostfedkovavaji rady lékaru, pravnikl, psychologu a socialnich pracovnik(l. Pacientské organizace vyznamné pomahaji také Iékarim,
sestram, odbornym spole¢nostem a zdravotnimu systému v Sifeni osvéty o prevenci a moznostech screeningu a pfispivaji tak ke v€asnému

odhaleni nékterych onemocnéni v dobg, kdy jsou Iépe [éCitelna.



6.1. Zavedeni systému MKF (MKF - Mezinarodni klasifikace funkénich schopnosti,
disability a zdravi / ICF - International Classification of Functioning, Disability
and Health)

Na zakladé tlaku lékarské vefejnosti byla ze zdravotnickych predpist vypusténa ustanoveni o zavedeni a uzivani Mezinarodni klasifikace
funkEnich schopnosti, disability a zdravi (dale jen ,MKF®). O znovuzavedeni zakonné povinnosti uzivani MKF vybranymi odbornostmi se

jedna.

6.2. Vzdélavani odborné verejnosti o systému MKF

Lékafi plsobici v rezortu prace a socialnich véci jsou na zavedeni MKF pfipraveni, vétSina absolvovala pfislusna Skoleni a ma mezinarodni
certifikat.

6.3. Zdravotné-socialni sluzby

K oblasti zdravotné socialnich sluzeb je tfeba uvést, Ze pro slozitost problematiky a nutnou spolupraci nékolika ministerstev, zdravotnich
pojistoven a pacientskych organizaci se nedafilo uspokojivé FfeSit ukoly v této oblasti. Pro zefektivnéni spoluprace mezi MZ a MPSV byla
zfizena mezirezortni pracovni skupina pro feSeni problematiky prifezovych socialné-zdravotnich sluzeb s cilem pokraCovat v praci na dalSim
feSeni problematiky dlouhodobé zdravotné-socialni péce a vytvofit podminky pro uplatnéni principt ekvity v oblasti zdravotnich a socialnich
sluzeb.

Vyznamnou aktivitou ve prospé&ch nemocnych déti je organizace letnich tabord pro déti a jejich rodiny napf. Ceskym svazem hemofiliki za
uCelem uceni se nitrozilni aplikace koagulanich faktor( formou domaci l1éCby. Zasadnim pFispévkem ke kvalité Zivota je profylakticka 1écba
koagula¢nimi faktory u hemofiliki. Podobné aktivity probihaji i u dalSich RD ve spolupraci s pacientskymi organizacemi napf. pro cystickou

fibrézu nebo svalové dystrofie.
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Také DEBRA CR pravideln& organizuje tydenni ozdravné pobyty s bohatym edukadnim programem pro pacienty a rodinné prislusniky a
pfispiva pacientiim na pfimofské pobyty. Konference DEBRA CR pfinesly pacientim a jejich rodinam novinky nejen v oblasti péée o
nemocného s EB a aktualni informace o &innosti DEBRA CR, ale i informace a pomoc v oblasti socialni, a pravni a nabidku psychologické

podpory.

7. Podpora z&kladniho a aplikovaného vyzkumu v oblasti RD
7.1. U&elova podpora védy a vyzkumu v oblasti RD na narodni a mezinarodni Grovni

V obdobi 2012 — 2014 byla zaznamenana spoluprace center pro zdravotni péci o pacienty s RD na spole¢nych vyzkumnych projektech (napf.
kardiovaskularni vyzkumny program Invazivni pfistupy k zachrané ¢i regeneraci myokardu v ramci projektu PRVOUK). V rdmci Interni grantové
agentury (IGA) MZ CR byl v uplynulém obdobi FeSen projekt v oblasti podpory v&dy a vyzkumu RD - pilotni studie Ustavu dédiénych

metabolickych poruch ,Optimalizace novorozeneckého screeningu dédi¢nych metabolickych poruch 2011 — 2013%

Z grant (IGA) MZ CR byla téZ podporovana &innost Centra hereditarnich ataxii. FN Brno fesi v ramci (IGA) MZ CR (2013 - 2015) spoleény
projekt Centra molekularni biologie a genové terapie IHOK, Détského kozZniho oddéleni Pediatrické kliniky, Oddéleni klinické genetiky FN Brno

a |. patologicko anatomického Ustavu FN U svaté Anny, projekt s nazvem ,Komplexni diagnostika vybranych genodermatéz®.

Nepodairilo se zajistit i¢ast na mezinarodnich evropskych projektech E-rare, které jsou iniciativou Evropské komise pro mezinarodni vyzkum v
oblasti RD, kdy jsou financovany narodni tymy z narodnich zdroji v mezinarodnich konsorciich. Tématika RD byla zafazena do oborovych
komisi nové vzniklé Agentury pro zdravotnicky vyzkum. Vyzvy specificky se tykajici RD nebyly doposud vypsany. Ve spolupraci s odborem pro

védu a vyzkum MZ CR byla prosazena problematika RD do vyzkumnych priorit AZV.
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Mezinarodni granty EU jsou jednou z oblasti, kde doslo k zapojeni do vyzkumnych konsorcii (napf. projekt Eurogentest.org, Orpha.net,
Techgene.eu, Treat-NMD.eu, Care-NMD.eu, RD-connect.eu, RD-neuromics.eu a Eurenomics.eu 7 - ramcovy program EU) v oblasti RD. Za
podpory European Agency for Health and Consumers (nyni CHAFEA) byly vytvafeny za aktivni ugasti Ustavu d&diénych metabolickych poruch
VFN a 1. LF UK mezinarodni registry pacientd s RD (E-IMD, EHOD a INPDR).

Byla zahajena realizace projektu ,Narodni koordinaéni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN Motole“, ktery byl podpofen financnim
mechanizmem EHP/Norské fondy. Aktivity projektu maji rozsifit povédomi a znalosti o problematice RD mezi odbornou a laickou vefejnosti,
realizovat zavedeni novych metod molekularné cytogenetické a genetické diagnostiky pro potfeby prenatalni a postnatalni diagnostiky RD,
zdokonalit farmakoekonomicky odhad diagnostickych a léEebnych nakladi na vybrana RD, zdokonalit komplexni péci o pacienty s vyuzitim

zkusenosti norskych zdravotnich sluzeb a rozvijet pregradualni a postgradualni vyuku. Projekt bude ukoncen v roce 2016.

8. Sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologickych vzork

8.1 Narodni sbér dat v oblasti RD, zlepSovani metodik sbéru a podpor tcasti na

mezinarodnich projektech

Shér dat tykajici se RD byl limitovan pfedevsim nedostateCnou podrobnosti béZzné pouzivané Mezinarodni klasifikace nemoci (MKN-10) jako
klasifikacniho a kdédovaciho nastroje a absenci minimalniho datového modelu pro sbér dat o vzacnych onemocnénich. Oba dva problémy
intenzivné fesil Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR (dale UZIS CR) formou zavadéni podrobnéjsich kodifikagnich a klasifikagnich
systémt (OMIM, Orphacodes, SSIEM) do sbéru dat Narodniho registru reprodukéniho zdravi a do Datového standardu MZ CR. Souéasti
zameéru byl ¢asteCny preklad, podpora a dokumentace téchto nastrojii a zintenzivnéni mezinarodni spoluprace pfi jejich pouzivani Zastupce

UZzIS CR se ucastnil zahraniénich seminart k danému tématu.
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Pouziti kodifikaéniho systému Orphacodes, ktery bude zahrnut jako celek do pfipravované 11. revize MKN, by mélo pomoci praveé pfi pfechodu
na MKN-11. UZIS CR vytvofil za pouZiti zahraniénich vzord a metodik také minimalni datovy model pro sbér dat o RD (MDS RD — minimal data
set). MDS RD by mél byt vzorem pro vytvareni jakychkoliv novych (a Upravu stavajicich) registrd, databazi a datovych modell elektronického

zdravotniho zaznamu pro dal$i mozné vyuziti z hlediska identifikace pfipadl RD.

V ramci jednotlivych medicinskych odbornosti byly v obdobi 2012 — 2014 instalovany registry RD zastiténé jednotlivymi odbornymi
spole¢nostmi (napf. kardiologické registry KARDIO-ICD, KATAB, REPACE, REPLY, TAVI, registr vzacnych onemocnéni ¢ervené krevni fady a
registr Centra hereditarnich ataxii). Vznikl ¢esky a slovensky spoleény registr vrozenych vad s plicni hypertenzi a probihal sbér dat v registru

cystické fibrézy.

9. Podpora a posileni role organizaci pacienti s RD

9.1. Podpora ¢innosti a rozvoj spoluprace s evropskym sdruzenim pacientskych

organizaci Eurodis.

CAVO je zastfesujici organizace pro pacientské organizace pro RD, ma 30 &lent pacientskych organizaci a 18 individualnich &len(i za
jednotlivé diagnézy. V obdobi let 2012 — 2014 probihalo zapojovani jednotlivych &lenti do aktivit CAVO a poradani edukaénich setkani &lend
CAVO ve snaze vice zapojit jednotlivé pacientské organizace do realizace Narodniho akéniho planu RD. Dale probihala edukace zastupcu

pacientskych organizaci v Akademii pacientskych organizaci.

DEBRA CR je ¢lenem DEBRA International, ktera jednou roéné organizuje pro pacienty i odborniky kongres. Organizace mezi sebou
komunikuji i v pribéhu roku, pfedavaji si zkuSenosti.
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10. Meziresortni a mezioborova spolupréace

V roce 2010 byla na MZ ustavena Meziresortni a mezioborova pracovni skupina pro vzacna onemocnéni sloZzena ze zastupclt Ministerstva
zdravotnictvi, Ministerstva prace a socialnich véci, V&eobecné zdravotni pojistovny CR, Svazu zdravotnich pojistoven CR, odbornych
spoleénosti CLS JEP, WHO kancelafe v CR, UZIS CR, pacientskych organizaci a dal$ich odbornikil. V obdobi let 2012 — 2014 pokradovala
¢innost této pracovni skupiny, ktera koordinovala pInéni ukol( a aktivit vyplyvajicich z Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010 —
2020 a Narodniho akéniho planu na léta 2012 — 2014.

Mezioborova spoluprace byla realizovana v rdmci odbornych center jednotlivych medicinskych odbornosti, kde je poskytovana specializovana
péce o pacienty s RD. Centralizace zdravotni péce vytvari podminky nejen pro mezioborovou spolupréci, ale i pro ziskani a udrzeni erudice a
zvySeni efektivity managementu, tedy snizeni prostfedkd vynakladanych na diagnostiku, IéEbu a dalSi sledovani pacienta pfi zachovani nebo

dokonce zvySeni kvality poskytované péce.

11. Zahranicni spoluprace v oblasti RD

11.1 Spoluprace na mezinarodni Grovni

V oblasti kardiologie doslo v roce 2012-14 ke spolupraci jednotlivych center s obdobnymi pracovisti v zahrani€i, ke spolupréaci existujicich

pacientskych organizaci s obdobnymi organizacemi v evropskych zemich a se zastfeSujicimi evropskymi organizacemi, k ucasti Ceskych
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expertd na tvorbé evropskych doporucenych postupu pro diagnostiku a Ié€bu vzacnych onemocnéni v kardiologii a oblasti dédi¢nych
metabolickych poruch.

EB Centrum FN Brno je ¢lenem mezinarodniho tymu klinickych expertd “EB Clinet” a podili na vypracovani mezinarodnich doporu€enych
postupl pro diagnostiku a 1é¢bu EB. Détské kozni oddéleni PEK FN Brno je ¢lenem mezinarodni sité klinickych expertd pro vzacné vrozené
vady kuZe - Genodermatoses network, ktera se pravidelné schazi, organizuje meetingy pro mladé dermatology, vypracovava guideleiny

zamérené na RD v dermatologii.

Narodni koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni organizovalo v roce 2013 mezinarodni workshop ,Rare genetic diseases: diagnosis and
discovery workshop* ve spolupraci s International rare disease research consortium Evropské Unie a spolupracovalo v roce 2014 s odborem
EU MZ CR pri pripravé konference k presentaci vysledkd 2. Akéniho programu vefejného zdravi EU s Evropskou agenturou CHAFEA (dfive
EAHC DG Sanco, Lucembursko). Probihala spolupréace s International Rare Disease Research Consortium, kde ma CR zastupce v Diagnostic
Committee.

CAVO spolupracovala s evropskou pacientskou organizaci pro RD — Eurordis.org a navazala spolupraci s norskou pacientskou organizaci

Frambu. Pacientska organizace DEBRA CR se G&astnila mezinarodnich konfereni DEBRA International.

11.2 Jednotnd klasifikace RD ve spolupraci s konsorciem Orphanet

V sou€asné dobé pouzivana Mezinarodni klasifikace nemoci 10. revize neumoznuje dostateéné pfesné a efektivni kddovani RD. Pfednim
systémem pro koédovani RD na mezinarodni udrovni je systém Orphacodes vytvoreny konsorciem Orphanet. Orphanet spolupracuje s
Mezinarodni zdravotnickou organizaci a systém Orphacodes bude pravdépodobné zaclenén jako specialni kapitola pro RD do 11. revize

Mezinarodni klasifikace nemoci.
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UZIS CR se v letech 2012 - 2014 G&astnil mezinarodnich workshoptl zaméFenych na vedeni registrii RD a pfedevsim kodovani RD v registrech
a informaénich systémech. UZIS CR v sougasné dobé pracuje na analyze klasifikaci RD a pouziti systému Orphacodes spolu s databazi Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIM) a klasifikaci Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM) v jednotném datovém modelu
pro RD a pilotné také v Narodnim registru vrozenych vad. Implementaci (do budoucna v€etné prekladu odbornych termint do €estiny a tim
jejich kodifikaci v eské verzi tohoto systému) systému Orphacodes v CR a jeho zabudovanim do minimalniho datového modelu bude
umoznéna klasifikace RD podle mezinarodnich standardil. Zaroveri bude kédovani téchto nemoci v CR pfipraveno na ptechod na planovanou

11. revizi Mezinarodni klasifikace nemoci.

Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2015 — 2017.

V Narodnim akénim planu pro vzacna onemocnéni na léta 2015 — 2017 je kladen dlraz zejména na podporu v€asné identifikace a diagnostiky
RD, na centralizaci péfe o pacienty s RD, sjednoceni a rozvoj sbéru data a tvorbu standardi péce o pacienty s RD, dale na zlepSeni
informovanosti a vzdélavani o RD, na navaznost v jiz zavedené zahrani¢ni spolupraci a navazovani novych kontakt( a zapojeni ¢eskych center
do spole¢nych evropskych databazi a registrd shromazdujicich klinicka data. Dulezité bude rovnéz zapojeni do mezinarodnich vyzkumnych
projektd u RD (napf. E-rare2, Horizon2020), domacich vyzkumnych projektl v ramci Agentury pro zdravotnicky vyzkum a rozvoj preshranicni
diagnostické a lécebné péce v souladu s ustanovenimi Smérnice o pravech pacientll v pfeshrani¢ni péci, ktera byla transponovana do ceské

legislativy v roce 2014.
Pro zlepSeni kvality Zivota a socialniho zaclenéni pacientd s RD bude vyznamné zfizovani center domaci péce, socialnich Ilzek, respitnich

center a rehabilitatnich zafizeni a rozSifeni liZzek dlouhodobé péce s vySkolenym personalem a specialnim vybavenim. Pozornost je tfeba

vénovat uCelné a v€asné farmakoterapii vzacnych onemocnéni v navaznosti na mezinarodné uznavané standardy a doporu€ené postupy a
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zvySovani edukace a povédomi o problematice RD u odborné a laické vefejnosti. Cile, ukoly, terminy, vystupy, gestofi, spolupracujici subjekty

a pfedpoklady pInéni Narodniho akéniho planu jsou uvedeny v pfiloze.

Narodni ak¢ni plan pro vzacna onemocnéni na léta 2015 - 2017

Cile Ukoly Termin Vystupy Gestor Spolupréce Pi-edpoklady
MU Brno,
CentraRD,
3\; gbs\f/::/}?zp Or;)tz\llgjp?oalétgéllzace Webové portaly RD IF\)/lcl)DS Dotaéni programy
' rabézné i '
Ustanoveni telefonni helplinky P Helplinkal16XXX NKC Motol ZP NF
1. ZlepSeni CAVO
informovanosti o CTU
RD
1.2. Informovanost odborné a laické . Odborné
. . Seminare, konference, N . .
verejnosti o RD bENE Kkampané. spoluprace spolecnosti Dotacni programy
p Smé%“, » SPOIUP NKC Motol | Centra RD
Vyzkum povédomi o RD ;g’ Mz NF
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Rozsiteni pregradualni a

2.1. Odborna vefejnost (pre- a postgradudlni vyuky v ggct:r;\/lROE)OI Lékaiské
2. Vzdélavani postgradualni vzdélavani 1ékait, oblasti RD; Odborné ' fakulty Dota¢ni programy
v oblasti RD stfedniho zdravotnického personalu, Tvorba systému spoleénosti MSMT
nelékarskych zdravotnickych prubézné postgradualniho vzdélavani IIID)VZ " | Akreditovana | NF
pracovniki, celozivotni vzdélavani v oblasti RD; MZ pracovisté
v této oblasti) Edice odbornych publikaci
. . NKC Motol, ‘<
3.1. Prekoncepéni a prenatélni - Navrh metodiky KCNS VFN, |MZ Dotacni programy
3. Prevence RD . prabézné prekoncepcéniho a )
screening RD iy : Odborne ZP T
prenatalniho screeningu RD . Zdravotni pojisténi
spolecnosti
4.1. Rozsitovani celoplosného NS o ORL
vcasnou diagnostiku RD Celoplosny NS sluchu, spolecnost Odborné
(smyslovych vad, dalSich dédi¢nych metodika NS sluchu; Ifar diolodicka | spolednosti
poruch metabolismu apod.) Navrh na optimalizaci NS y g p IGA
2015-2017 Sy spolecnost; MPS .
metabolickych poruch CLS JEP 7p Dotaéni programy
4.2. Rozvoj center fetalni kardiologie NKC Mo’tol Zdravotni pojisténi
4.3. SdruZeni expert. genet. KA%NS VFN,
pracovist’ pro dg. RD v kardiologii
Informace pro laboratote
4. Zlepseni ptipravujici se k akreditaci
screeningu a dle 1ISO 15189 a zakona ¢. MZ
diagnostiky RD 373/2012 Sb. MU Brno
4.4. Kvalita a dostupnost 2015-2017 Informace o dostupnosti S,p Olvecn,OSt .
. Sy o , . . o | lékaiské Odborné .
diagnostickych laboratoti pro RD laboratornich vySetfovacich genetiky CLS | spolecnosti Dotaéni programy
metod pro RD na webovém
portalu NKC Motol a SLG. JEP
Ccz
5.1. Centralizace, koordinace a 2015-2074 Analyza stavajicich MZ Odborné
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5. ZlepSeni

dostupnosti a
kvality péce pro
pacienty s RD

integrace péce pro pacienty s RD pracovist’; ZP spole¢nosti
Udg¢leni statutu vysoce NKC Motol
specializovanych center pro MPS
RD; CentraRD NF
Rozvoj pteshranicni péce PO Zdravotni pojisténi
5.2. Doporucené postupy
v diagnostice a 1é¢bé vybranych RD Doporucené postupy, ,
‘i o . . .| Odborné Y
(vCetng postupil v oSetfovatelstvi) o1y x metodiky, standardy, pilotni . Dotaéni programy
prubézné . . . spole¢nosti ZP
projekty o vybrané skupiny NF
PO
RD
) Analyza a navrh ucelné ) S%?gggis "
5.3. Ucelna a v€asné farmakoterapie farmakoterapie RD SUKL pr ’
RD (orhpan drugs) v ndvaznosti na 2015-2017 (zlepseni dostupnosti a MZ MPS Dotacni programy
mezinarodné uznavané standardy a efektivity péce, monitoring | NKC Motol

doporucené postupy

efektivity 1éCby)
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6.1. Zavedeni systému MKF

(MKF - Mezinarodni klasifikace MPSV
funk¢nich schopnosti, disability a uzIs Odborné Dot
zdravi / ICF - International ol x . . : spolec¢nosti
Classification of Functioning, prib&zné Studie proveditelnosti MKF ’ Dota¢ni programy
6. Zlep3eni kvality | Disability and Health) ZP, PO
Zivota a socialniho
zaClenéni osob
sRD 6.2. Vzdélavani odborné vetejnosti o Seminafe. konference IPVZ
systemu MKF hErns Jelavaci ’ Odborné MZ, MPSV,
prubezne vzdelavacl programy, spolecnosti UZIS, PO Dotaéni programy
metodiky <
CLK
ZP,
Navrh na systémové feSeni Krajské a Zdravotni pojisténi
bEIE dlouhodobé zdravotné- MZ obecni tfady,
6.3. Zdravotné-socialni sluzby prubezne socialni pége u RD, studie | MPSV CLK, Financovani socilnich
proveditelnosti CLS JEP, sluzeb
PO
7.1. Uelova podpora védy a
vyzkumu v oblasti RD — na narodni Lékarské
7. Podpora arovni; fakulty AV CR
zékladniho a . : . NKC Motol | PiF Dotaéni programy
aplikovaného 7.2 Rozvoj spoluprace fakultnich a 2015-2017 Vyzkum, projekty, studie Centra RD MZ IGA
vyzkumu v oblasti | mimofakultnich védeckych pracovist’ Odborné
RD a lékarskych a nelékatskych fakult spole¢nosti
7.3. Ucelova podpora védy a Dotaéni programy
vyzkumu v oblasti RD — na Vzkum. proiekty. studie NKC Motol NF
mezinarodni drovni yzKUm, projexty, < "~ |CentraRD WHO 2. akéni program
2015-2017 zapojeni CR do projektu E- Odborné Spoledenstvi .
rare aj. meé poleCenstvi pro vefejné
spole¢nosti zdravi

FP7
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8.1. Narodni sbér dat v oblasti RD,

. . . x MU Brno,
zlepSovani metodik sbéru téchto dat Sbér dat, statistiky, analjzy, | UZIS Centra RD,
podpora ucasti na mezinarodnich o1 vy x dika U 7 dborné
rojektech sbéru dat v oblasti RD pribézné metq I a U,ZIS’ , UoOU Odborne )
p mezinarodni spoluprace KCNS VFN  |[spole¢nosti
8. Sjednoceni a
rozvoj sbéru dat a
blolog:Ckych Projekt sbéru dat dle MKN Odborné
vzorku o RD >,(| uzIs spolecnosti
8.2. Pravni ramec sbéru dat a 2017 Uprava sbéru dat a MZ p
biologickych vzorkl biologickych vzorkl
v oblasti RD
9. Podpora a 9.1. Spoluprace s pacientskymi
o : % . MPS
posileni role organizacemi v CR, rozvoj Proiek .
organizaci spolupréce s evropskym sdruzenim rojexty, seminare, . PO .
.o . ; T . o1y x konference, spolupréace s Odborné “
pacienti se pacientskych organizaci Eurordis. prub&zné P . .. |Dotacni programy
L médii SUKL spole¢nosti
vzacnymv ] WHO CZ
onemocnénim
sRD
9.2. Podpora ¢innosti pacientskych Dotacni programy
organizaci Ly Odborné NF
o1 Xy x Seminare, konference, N . .,
prabézné . e PO spole€nosti | 2. akéni program
spoluprace s medii y ; Y,
Spolecenstvi pro vetejné
WHO CZ zdravi
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EU

10. Meziresortni a
mezioborova

10.1. Koordinace plnéni ukolt

spoluprace vyplyvajicich z N&rodni strategie pro
prevenci vzacnych onemocnéni na prubézné Cinnost MPS RD MZ MPS
léta 2010-2020 a piislusnych akénich
plant.
Centra RD
Odborné Dotaéni programy
11.1. Spoluprace na mezinarodni Mezinarodni spoluprace, spole¢nosti
arovni v oblasti RD, vyména prubézné projekty NKC Motol |PO
zkuSenosti, dat, informaci WHO CZ
uzis
11. Zahraniéni 11.2.Spolupréace v ramci projektu NKC Motol
spoluprace Evropské komise EuroPlan/Eurordis 2015 Mezinarodni spoluprace MZ PO
v oblasti RD
Dotac¢ni programy
MPS,
11.3. Jednotna Klasifikace vzacnych uzIs Odborné
onemocnéni do pfipravované pribézné MKN-11 MZ spolecnosti, |Dotacni programy
aktualizace MKN-11 a ve spolupréci WHO Cz Orphanet,
s konsorciem Orphanet. PO
Pouzité zkratky:

RD — vzacna onemocnéni
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NKC Motol — Narodni koordina¢ni centrum pro vzacna onemocnéni ve FN Motol
KCNS VFN — Koordina¢ni centrum pro novorozenecky screening ve VFN
E-rare - ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases Evropské Komise
MZ — Ministerstvo zdravotnictvi

MPSV — Ministerstvo prace a socialnich véci

MSMT — Ministerstvo §kolstvi, mladeZe a télovychovy

MPS - Meziresortni a mezioborova pracovni skupina pro vzacna onemocnéni
PO — pacientské organizace

NF — Norskeé fondy

SUKL — Statni ustav pro kontrolu 1é&iv

UZIS — Ustav zdravotnickych informaci a statistiky

WHO CZ — Kancelat Svétové zdravotnické organizace v CR

MU Brno — Masarykova univerzita Brno

EU — Evropska unie

Eurordis- Evropska asociace pacientskych sdruzeni pro vzacna onemocnéni
FP7 EU - 7 ramcovy program Evropské Komise

IGA — interni grantova agentura

CLS JEP — Ceska lékatska spole¢nost J.E.Purkyné

CLK — Ceska lékatska komora

ZP — zdravotni pojistovny

AV CR - Akademie véd CR

PiF — ptirodovédné fakulty
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Zadatel

Nazev projektu

Celkovy

Pridélena ¢astka

rozpocet
Podpora ¢innosti
FN Motol koordina¢niho centra pro 237 750,00 173 750,00
vzacna onemocnéni
y , , . Podpora Cinnosti
VSeobeend fakultni nemocnice v Koordina¢niho centra pro 69 550,00 48 525,00

Praze

novorozencky screening

Grantové fizeni MZ " Narodni akéni plany a koncepce na rok 2013"

Zadatel Néazev projektu Ce'kol“’ Pridélena ¢astka
rozpocet
Amyloiddza - narodni
Fakultn nemocnice Ostrava kooperacni a mezinarodn| 1310 276,00 300 000,00
integracni akéni plan pro
Ceskou republiku
Podpora Cinnosti
Fakultni nemocnice v Motole Koordinacniho centra pro 835 520,00 550 000,00
vzacnd onemocnéni (KCVO)
ve FN v Motole
Thomayerova nemocnice Me_zmarc_)dm spo[uprace v 163 518,00 15 000,00
registraci vrozenych vad
. . . Registr vzacnych vrozenych
Ustav hematologie a krevni a ziskanjch onemocnén 848 099,00 100 000,00
transfuze y . oy
cervené krevni fady
y . , . Podpora ¢innosti
grzezzbecna fakultni nemocnice v | e o 4inagniho centra pro 98 275,00 66 000,00
novorozenecky screening
. . Lo Zhodnoceni u¢innosti
Institut pro aplikovany vyzkum, nékladné 168by vzdcnvch
edukaci a fizeni ve zdravotnictvi, actic cehy vzacy 766 000,00 536 200,00
0.0.5 autoimunitnich
P-S nervosvalovych onemocnéni
Sledovéni standardizovanych
dat pacientil se vzacnym
Masarykova univerzita neuromuskularnim 300 861,00 205 000,00

onemocnénim sdruzenych v
narodnim registru REaDY

Grantové fizeni MZ " Narodni akéni plany a koncepce na rok 2014"

Zadatel Nazev projektu Celkoyy Piidélena ¢astka
rozpocet
Zkvalitnéni zachytu a
centralizace détskych
Fakultni nemocnice Brno pacientil se vzacnymi 650 000,00 400 000,00

neurologickymi
onemocnénimi v moravském

24




regionu

Vseobecna fakultni nemocnice v
Praze

Podpora Cinnosti
Koordina¢niho centra pro
novorozenecky screening

141 840,00

93 550,00

Masarykova univerzita

Sledovani vyskytu deficitu
alfa 1 antitrypsinu u pacientt
s tézkou formou CHOPN

802 786,00

550 000,00

Fakultni nemocnice Brno

Internetovy portal velmi
vzacnych hematologickych a
onkologickych onemocnéni

137 230,00

96 000,00

FN Motol

Podpora Cinnosti
Koordina¢niho centra pro
vzacnd onemocnéni (KCVO)

627 280,00

500 000,00

Thomayerova nemocnice

Sdruzeni pacientti s
idiopatickou plicni fibr6zou

414 834,00

183 315,00

Thomayerova nemocnice

Registrace vrozenych vad -
mezinarodni spoluprace a
rozsifeni o rare disease

161 932,00

50 000,00

Ustav hematologie a krevni
transfuze

Registr vzacnych
onemocnéni ¢ervené krevni
fady - vyznam pro
diagnostiku a 1écbu

276 441,00

100 000,00

uzis

Mezinarodni standardizace
sbéru epidemiologickych dat
vzécnych onemocnéni v CR

107 843,00

36 569,00

Masarykova univerzita
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Narodni informacni a
vzdélavaci portal 0
onkologickych
onemocnénich détského véku

530 619,00

180 000,00




VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
ze dne 4. anora 2015 &. 76

ke Zpraveé o pInéni tukolu vyplyvajicich z Narodniho akéniho planu

pro vzacna onemocnéni na léta 2012 az 2014
a k Nédrodnimu akénimu planu pro vziacna onemocnéni na léta 2015 az 2017

Vlada

1. schvaluje Zpravu o plnéni ukola vyplyvajicich z Narodniho akéniho plinu pro
vzécnd onemocnéni na 1éta 2012 az 2014 a Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta
2015 az 2017, uvedené v ¢asti 111 materialu ¢&j. 69/15;

I1. uklid4d ministru zdravotnictvi predlozit viade do 31. prosince 2017

1. Zprivu o plnéni ukoli vyplyvajicich z Narodniho akéniho planu pro vzécna
onemocnéni na léta 2015 az 2017,

2. navrh Narodniho akéniho planu pro vzicna onemocnéni na léta 2018 az 2020.

Provede:

ministr zdravotnictvi

Pfedseda vlady
Mgr. Bohuslav Sobotka, v. r.



