Sami vzacni, spolu silni
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Co je vzaGcné onemocnéni?
Onemocnéni je definovano jako vzacné pokud postihuje méné neZ 5 osob z kai"_ y
000, (tj. méné nez 1 pacient na 2 000 jedinci). Zavaznost vzacnych onemocnéni spoéwé
v tom, ¥e existuje vice nez 8 000 riznych vzacnych onemocnéni, takie souhrnny pocet
pacientl neni zanedbatelny, a to i pres nizky vyskyt jednotlivych onemocnéni.

Prevzato z Ndrodni strategie pro vzdcnd onemocnéni 2010 — 2020

S &im se nej¢astéji nemocni se vzdcnym onemocnénim potykaji?

- Casta je pozdni & plivodné chybna diagnostika onemocnéni.

- U mnoha onemocnéni se setkdvame s neodbornou zdravotni péci.

- Castd je nedostupnost tzv. orphan drugs (tj. 1ék0 pro vzacna onemocnéni).

- Nemocni obvykle propadavaji siti socidlnich davek kvili neznalosti socialnich
pracovnika.

- Omezena je i moznost sdilet zkusenosti s podobné nemocnymi (u nemocnych,
ktefi nemaji svou pacientskou organizaci).




[ Uvodni slovo

Je to uZ vice neZ rok, co jsme se poprvé sesli s nékolika dalSimi zastupci organizaci sdruzujicich
pacienty se vzacnym onemocnénim. Tehdy jsme se chtéli pfedevsim vyjadfit ke slozité situaci
v oblasti vzacnych onemocnéni. Chtéli jsme, aby byl slySet nas hlas. Zaali jsme postupné davat
dohromady spoleéné prohlaseni, v némi jsme se snaZili zohlednit své ndzory a poZadavky
pfedeviim ve véci ndrodniho pldnu pro vzacna onemocnéni. Stali jsme tehdy na pocatku cesty,
kterd tehdy jeté mizela nékde v délce a neméla jasné obrysy. V3e zacalo krystalizovat aZ na
podzim 2011, zejména kolem setkdni pacientl na ministerstvu zdravotnictvi a ve Statnim
ustavu pro kontrolu léciv. Ukazalo se, Ze abychom se mohli jednoznaéné vyjadiovat k celé
problematice, potiebujeme si nejdfive sami mezi sebou vyjasnit, co je pro nas jako pacienty
podstatné. Proto jsme se rozhodli svolat v unoru 2012 setkéni u pfileZitosti Dne vzéacnych
onemocnéni: bylo potfeba se vidét a poznat, Fict si, co nds nejvic trapi a co nam nade
spoluprace miZe pfinést. Ze setkani letos vzeslo jasné spole€né stanovisko a podafilo se ndm
definovat i spole¢né zajmy a cile.

Bylo velmi zajimavé vidét prezentace vSech zastupcl organizaci. Nejsme Z&dnd jednolits,
uniformni skupina, naopak. Problémy a potfeby pacientli se vzadcnym onemocnénim jsou
opravdu velmi riiznorodé, stejné jako jsou rlizné samy nemoci, s nimiZ Zijjeme a kaidy den
bojujeme. Bylo také vidét, Ze skupiny pacientd jsou ¢asto velmi malé, coZ je dano vzacnosti
nemoci. Tim spise vyvstala potieba sjednotit se a hovofit navenek spoleénym hlasem. Jsem
réda, Ze se setkani podafilo. Ukdzalo nam, Ze nase potieby a nazory se v mnohém protinaji a ze
o asociaci, kterd se bude na narodni trovni vénovat vzacnym onemocnénim, je zajem. Asociace
je nyni na svété a doufam, Ze budeme mit dost sil na to, abychom skutecné zacali dosahovat
téch cill, které jsme si vytknuli. Fakt, Ze podpora nasemu Usili prisla i ze strany odbornikl na
vzdcna onemocnéni, ukazuje, Ze cesta, kterou nastupujeme, je smysluplna.

& D

ing. Markéta Lhotdkovd, PhD.
predsedkyné Ceské asociace pro vzdcnd onemocnéni




| Posldni Ceské asociace pro vzacnd onemocnéni

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (zkratka CAVO) vznikla v bfeznu roku 2012. Poslanim
CAVO je sdruiovat organizace pacientd se vzacnymi onemocnénimi i jednotlivé pacienty,
zastupovat jejich zajmy a posilovat povédomi o specifické problematice vzédcnych onemocnéni
mezi odborniky ve zdravotnictvi, pfedstaviteli statnich i mezinarodnich instituci a vefejnosti.

¢AVO je registrovano jako ob&anské sdruzeni u Ministerstva vnitra CR.

Mezi nejdileitéjsi cile CAVO patfi:
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podporovat &innost organizaci pacientl se vzécnymi onemocnénimi,

>
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prosazovat zajmy pacienti se vzacnymi onemocnénimi ve zdravotnictvi,

7
g

posilovat povédomi vefejnosti, statnich i mezinarodnich instituci o problematice
vzacnych onemocnéni,

<  zlepovat pfistup k informacim, 1é¢bé, diagnostice i dalSim zdravotnim sluibam pro
pacienty se vzacnym onemocnénim,

< podporovat védecky i klinicky vyzkum v oblasti vzacnych onemocnéni,

%  skrze socialni sluzby, vzdéldvani a dalsi formy podpory zlepsovat kvalitu Zivota
pacientd.

Zéstupcl a spolupracovnici Ceské asociace pro vzécnd
onemocnéni:

Predsedkyné:
Ing. Markéta Lhotakova, PhD. (dale také mistopfedsedkyné NS PKU a jinych DMP)

Mistopfedsedkyné:

Bc. Anna Arellanesova (déle také pfedsedkyné Klubu nemocnych cystickou
fibrézou)

Katefina Uhlikova (dale také pfedsedkyné Sdruzeni META)

Revizor:
Alice Onderkovia

Odborni garanti:
MUDr. Katefina Kubackova
Prof. MUDr. Milan Macek ml, DrSc.

Spolupracovnici:

Mgr. Tereza Kubidova

Mgr. Roman Lang

Magr. Lenka Skoédopole Vakermanova
Zastupci EMC Group s.r.o.



Clenstvi v Ceské asociaci pro vzdcnd onemocnéni

Ke konci srpna 2012 sdruiovalo CAVO 24 pacientskych organizaci a jednoho pacienta se
vzacnym onemocnénim, které zatim nema Zadné oficialni zastoupeni. Celkové tak CAVO
zastupuje zajmy zhruba 2 500 nemocnych se vzacnym onemochénim.

O Elenstvi v asociaci miZe poZadat kazda pacientskd organizace, ktera sdruZuje nemocné se
vzacnym onemocnénim nebo nemocny, jehoi onemocnéni nezastupuje Zadna poméhajici
organizace.

Nové ¢leny schvaluji statutdrni zastupci asociace.

Clenstvi v asociaci je pro viechny ¢leny bezplatné.

Pouze 6 organizaci z celkovych 24 nasich ¢lenit ma stalé zaméstnance. Ostatni
pacientské organizace funguji jako dobrovolna sdruZeni, ktera zaloZili a Fidi sami
nemocni nebo jejich blizci. Je to ddno vétSinou pravé malym vyskytem téchto
onemocnéni v béiné populaci. Pro tyto organizace je velmi duleZfitd podpora
zastreSujici organizace a sdileni zkuSenosti svétdimi a jiZ profesionalnimi
organizacemi.

Valnd hromada ¢lent asociace

Jde o kaidoroéni setkdni, na které jsou zvani vichni ¢lenové asociace. V roce 2012 jsme valnou
hromadu uspofadali dne 16.6. Zi¢astnilo se ji 18 zastupci Elenskych pacientskych organizaci.

Statutarni zastupci informovali pfitomné o innosti asociace a o pldnovanych aktivitach. Dale
se konalo deklaratorni hlasovdni o podpofe statutdrnich zastupch asociace a byla
odsouhlasena zména stanov. Na konci valné hromady probéhla volna debata mezi ¢leny
asociace a statutarnimi zastupci.

Seznam &lenskych organizaci CAVO:

Angelman CZ, Asociace muskuldrnich dystrofikl, Atos, AVMinority,

DebRA CR, Ehlerstiv-Danlostiv syndrom, Fragilni X,

Klub nemocnych cystickou fibrézou, Klub pacienti mnohocetny myelom,

Kolpingova rodina Sme¢no, LYMFOM HELP, Sdruzeni META, Narodni sdruzeni PKU a jinych
DMP, Obéanské sdruZzeni Imunodeficitnich pacienti HAE/AAE, Obéanské sdruzeni METODEJ,
Obé&anské sdruieni MYGRA-CZ, Obéanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom,

0S rodict déti a dospélych postizenych Gaucherovou chorobou, PARENT PROJECT,

Rett Community, SdruZeni Diagndza MDS, Sdruzeni pacientil s plicni hypertenzi,

Spole¢nost C-M-T, Spole¢nost pro mukopolysacharidosu, Willik



Cinnost Ceské asociace pro vzdcnd onemocnéni

-
|

L

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni v roce 2012 fungovala jako dobrovolnickd organizace.
To znameng, Ze vsichni jeji zastupci a spolupracovnici pro ni pracovali bez naroku na honoréaf.
Nasi cilem v3ak je asociaci co nejdiive profesionalizovat a ziskat dostatek prostfedkd pro stalé
zaméstnance, provoz a také pro aktivity, které budou naplfiovat jeji poslani.

Zastupovdni pacientskych organizaci pro vzacnd onemocnéni

Zastupovani zajmi pacientskych organizaci pro vzacnd onemocnéni a nemocnych bez

vvvvvv

Pochopili jsme, e pouze spoleén& mame 3anci nastartovat pozitivni zmény oblasti sdruzovani
nemocnych, informovanosti laické a odborné vefejnosti, diagnostiky, lécby nebo socidlniho
zaflenéni nemocnych se vzacnym onemocnénim.

Jak napsala na3e odborna garantka MUDr. Katefina Kubackovad podle pfistupu statu a
vefejnosti k nemocnym se vzacnym onemocnénim
se pozna skutetné fungujici demokraticka
spoleénost.

Vétsina pacientskych organizaci pro vzacna
onemocnéni jsou mald sdruZeni, ktera funguji na
dobrovolné bazi. Jejich zastupci jsou vétiinou sami
nemocni nebo rodi¢e nemocnych. Neni tudiz v jejich
moZnostech hajit zajmy stejné nemocnych na vy3si
drovni.

V pribéhu kvétna 2012 se proto zdstupci asociace
seSli s ministrem zdravotnictvi MUDr. Leo3em
Hegerem, aby nové vzniklou asociaci predstavili.
B&hem schiizky ministr souhlasil s tim, aby se CAVO
stalo ¢lenem Meziresortni a mezioborové pracovni
skupiny pro vzécna onemocnéni pii MZd CR.

Tato skupina sdruZuje zastupce lékafl, zdravotnich pojistoven, MZd CR, MPSV, Statniho tfadu
pro kontrolu lé¢iv a dali. Jejim dkolem je tvofit ndrodni akéni plany v oblasti vzicnych
onemocnéni pro Ceskou republiku a dale koordinovat jejich realné napliiovani.

Nérodni akéni plany vychazeji z Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na roky 2010 -2020,
kterou v roce 2010 pfijala éeska vlada. Narodni strategie ur€uje dileZité oblasti v problematice
vzacnych onemocnéni, na které je potfeba se zaméfit a rozvijet je. Mezi tyto oblasti patfi
diagnostika vzacnych onemocnéni, jejich [é&ba, socidlni problematika vzacnych onemocnéni,
informovanost laické i odborné vefejnosti, sdrufovani pacientl se vzicnymi nemocemi nebo
mezinarodni spolupréce, vyzkum, shér dat &i preshrani¢ni péce o nemocné.

Ndrodni akéni plany obsahuji aktivity, kterymi ma dojit k pozitivnimu posunu v téchto
oblastech.



Zastupci CAVA se podileli na vzniku narodniho akéniho planu pro roky 2012 a7 2014 a budou
piimo zodpovédni za aktivity v oblasti informovanosti vefejnosti o vzacnych onemocnénich a
sdruZovani pacientl se vzacnymi nemocemi. Na dalSich aktivitach se budou spolupodilet ¢i je
budou pfipominkovat.

Setkdni pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni

Prvni setkdni pacientskych organizaci

Dne 24.2.2012 jsme usporadali historicky prvni
setkani pacientskych organizaci pro vzacna
onemocnéni. Zicastnilo se jej 23 pacientskych
organizaci (celkem 53 osob). Setkani se konalo u
prileZitosti Dne pro vzdcnd onemocnéni, které se
dne 29.2.2012 pfipominalo riznymi akcemi po
celé Evropé.

Cilem setkani pfedeviim bylo, aby se pacientské
organizace vzajemné seznamily. KaZzda organizace
se v kratkosti predstavila - jaké zastupuje
onemocnéni, dlvody vzniku organizace, jeji
aktivity, uspéchy ale i starosti.

B&hem setkdni se také pracovalo ve skupinach, kde se debatovalo o tom, co by mélo byt
predmétem ginnosti nové vznikajici asociace a jakou prioritu by tyto ¢innosti mély mit.

Cestnym hostem setkéni byla MUDr. Katefina Kubackova, ktera vystoupila s pfednaikou
Uvedeni do problematiky vzacnych onemocnéni CR a v evropském kontextu.

Markéta Lhotdkova (soucasnd predsedkyné asociace) predstavila tzv. Spolecné prohlaseni
pacientskych organizaci. ProhlaSeni poukazuje na oblasti a témata, ktera jsou z pohledu

vzacna onemochéni i pfi tvorbé narodni legislativy v oblasti vzacnych onemocnéni.

Pfitomné organizace podpofily Spolecné prohlaseni svym podpisem.

Spole¢né prohid$eni pacientskych organizaci

Obsahuje témata, kterd jsou z pohledu pacientii nejdulezitéjsi.

=

vymezeni specifické kategorie vzacnych onemocnéni v ceské legislativé

standardizace Ié€ebnych postupti pro jednotlivé diagnozy v souladu

s doporucenymi evropskymi standardy

usnadnéni pfistupu pacientd k novym Iékam a lé¢ebnym postuptm

rozvoj diagnostiky tak, aby co nejméné pacientti zlistavalo bez spravné diagnézy

legislativni zakotveni zvlastniho reZimu orphan drugs

zakotveni statusu specializovanych lé¢ebnych center a rozvoj sité téchto center (pro

nékteré nemoci dosud neexistuje odpovidajici pracovisté)

7. zohlednéni specifik vzacnych onemocnéni v oblasti socidlni politiky ve vazbé na
jednotlivé diagndzy

8. stanoveni pevného €asového harmonogramu uskutecniovani jednotlivych cild
v ramci narodniho planu, ktery bude naplfiovat narodni strategii vyhladenou vladou
v roce 2010

9. posileni pFeshraniéni spolupréce pfi lécbé a vyzkumu

N
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Druhé setkdni pacientskych organizaci

Druhé setkani pacientskych organizaci se konalo dne 16.6.2012. Prvni Cast programu byla
vefejné pFistupnd viem organizacim nebo nemocnym se vzacnym onemocnénim. Setkani se
zi¢astnilo 18 pacientskych organizaci (celkem 26 osob).

MUDr. Katefina Kubackova, kterd se stala
nasim odbornym garantem, informovala
pfitomné o aktudlnim vyvoji v oblasti
vzacnych onemocnéni. Se svou pfednaskou
vystoupil také nas druhy odborny garant prof.
Milan Macek.

MUDr. Marek Turnovec seznamil Gcastniky
s mezinarodni webovou databazi Orphanet,
kde Ize najit souhrnné informace o vzacnych
onemocnénich, jejich lé¢bé, klinickych
studiich, 1é¢ebnych centrech, pacientskych
organizacich atd.

B&hem setkdni se ¢lenské organizace CAVO rozdélily do dvou pracovnich skupin, které budou
mit na starosti napliiovéni dvou priorit asociace — vice viz Pracovni skupiny Ceské asociace pro
vzacna onemocnéni.

Druhou &asti programu byla prvni valna hromada ¢leni asociace — vice viz Valna hromada
¢lend asociace.

Pracovni skupiny Ceské asociace pro vzdcnd onemocnéni

Béhem druhého setkani pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni v éervnu 2012 jsme
¢lenské organizace rozdélili do dvou pracovnich skupin.

Prvni skupina s ndzvem Sherlock ma na starosti vyhledavéni pacientskych organizaci pro
vzdcna onemocnéni a jejich aktivni oslovovani s ndvrhem stét se élenem CAVO. Tato skupina
spolupracuje s MUDr. Markem Turnovcem, ktery vede &eskou verzi webové databaze
Orphanet. Orphanet je unikdtni mezindrodni databazi, ktera obsahuje informace o vzacnych
onemocnénich. Jsou zde popisy jednotlivych onemocnéni, kontakty na evropské pacientské
organizace, evropska zdravotnicka centra atd.

Druhéd pracovni skupina s nazvem Priority sestavila dotazniky, které maji mapovat aktualni
potfeby pacientskych organizaci a jejich ¢leni (tedy samotnych nemocnych). Vysledky
dotaznikového $etfeni budou slouZit pro nasi daldf ¢innost — zejména na poli prosazovani
zdjmu pacientskych organizaci.



Mezindrodni spoluprdce

UZit se z pfikladu jinych zastfesujicich organizaci je podle nés skvélou moZnosti jak posouvat
nadi dalsi innost,

Z toho dlvodu jsme se stali v roce 2012 élenem Eurordisu. Jde o evropskou spolecnost, ktera
sdruZuje nejen evropské zastfeSujici organizace pro vzacnd onemocnéni, jako jsme my, ale i
samotné pacientské organizace pro rlizna vzécna onemocnéni.

Na Evropské konferenci o vzacnych onemocnénich a lécich pro vzacna onemocnéni, kterou
v kvétnu 2012 potadal Eurordis, jsme byli pozvani na seminar, kde jsme méli moZnost se blize
sezndmit s programem Europlan. Tento program nabizi jednotlivym narodnim asociacim
nastroje a navod, jak postupovat pfi navazovani kontaktd se viemi zi¢astné&nymi stranami pfi
tvorbé ,ndrodnich pldnl pro vzdcnd onemocnéni” tak, aby se pacientské organizace staly
plnochodnotnymi partnery pfi jejich utvafeni.

(
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Odbornd spoluprdce

Ji od samého vzniku CAVA podporuji jeho &innost i odbornici na vzicnd onemocnéni.
Nabidku stat se odbornym garantem asociace pfijali onkolozka se specializaci na vzacné
nadory MUDr. Katefina Kubackové a genetik Prof. MUDr. Milan Macek ml, DrSc.

Oba jsou nejen velkymi odborniky v oblasti diagnostiky a |é¢by vzdacnych onemocnéni, ale
také se angaZuji v odbornych spole¢nostech a dalSich organizacich pro vzacna onemocnéni.

Kromé odborné garance se MUDTr. Katefina Kubatkova téastni pracovnich schiizek CAVA a je
spoleéné s prof. Milanem Mackem informovéna o veSkeré €innosti asociace.

VdZeni pratelé a clenové Ceské asociace pro vzdcnd onemocnéni,

chci Vam poslat nékolik slov do jejiho startu. Nesmirné si vaZim moZnosti, které se mné dostalo,
sdilet s vami prvni okamZiky spoleéného setkdni a pfedstavovdni, sdileni opravdovych pfibéhu,
pribéhi zklamdni, bolesti, pribéhi nadéje i vyhry.

Je vice ne# symbolické, Ze prdavé ve velikonoéni €as, cas utrpeni a bolesti, nadéje, vitézstvi a
ldsky se zrodila do Zivota takovdto obéanskd iniciativa, jejimZ posldnim je pozvednout védomi o
vzdcnych, opomijenych nemocich jedinci a celych rodin, ktefi jako vsSichni ostatni jsou
hodnotnymi, pravoplatnymi éleny nasi spolecnosti a jako takovym by jim méla patrit stejnd
pozornost, lécba i péce.

Pacientskym organizacim v nasi spolecnosti chybi patfi¢nd sila a pozornost okolni spolecnosti, j
jak je to béiné v ostatnim vyspélém svété, Prdvé péce o jedince s neobvyklymi, vzdcnymi
onemocnénimi je fjednou z vizitek skutecné vyspélosti demokratické spoleénosti. Je dileZité, aby
vds hlas byl slySen a vyslysen. Per aspera ad astra!

MUDr. Katefina Kubdckovad,
Odborny garant CAVO



| Informag&ni &innost CAVO

U&ast na semindiich a daldich akcich

Zasedani podvyboru pro zdravotnicivi

Zastupci nadi asociace se 12. 7. 2012 zuéastnili schlize Podvyboru pro oblast zdravotni péce,
vzdélavéni a prevenci Vyboru pro zdravotnictvi Poslanecké snémovny Parlamentu CR, Souéésti
této schize byl seminaf na téma "Vzacna onemocnéni”, v jehoZ pribéhu vystoupili pfed
poslanci odbornici na problematiku vzacnych onemocnéni prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.,
MUDr. Katefina Kubackova i zastupci ministerstva zdravotnictvi. Nasi asociaci pfedstavila Ing.
Markéta Lhotakovd, Ph.D., predsedkyné& CAVO, a svym osobnim pfib&hem o devitileté cesté ke
spravné diagndze vzacného onemocnéni u vlastnich déti pfispéla Mgr. Pavlina Radovs,
mistopfedsedkyné Asociace pacientll s Tourettovym syndromem.

SemindF Gregor Johann Mendel, genetik i augustinidn

V rémci oslav 190. vyroti narozeni genetika Gregora Johanna Mendela se 22. 5. 2012 konal v
Poslanecké snémovné CR seminar ,Vzdcna onemocnéni — Sami vzdcni, spolu silni”. Zastitu nad
seminafem prevzali doc. MUDr. Leod Heger, CSc., ministr zdravotnictvi, a Jan Husak, poslanec
PCR.

Na seminaFi vystoupili se svymi pfispévky prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc., MUDr. Katefina
Kubéatkova a daldi odbornici na vzacné nemoci, ktefi s nami dlouhodobé spolupracuji.

Svou prezentaci o Ceské asociaci pro vzacna onemocnéni pfispéla nase mistopredsedkyné Bc.
Anna Arellanesova.

Na semindafi se pfedstavily i nékteré pacientské organizace — za fenylketonurii a dalsi
metabolické poruchy Nérodni sdruZeni PKU a jinych DMP, za cystickou fibrézu Klub nemocnych
cystickou fibrézou a za nemoc motylich kfidel epidermolysis bullosa congenita DebRA CR.

Semindr o efektivni alokaci zdroju ve zdravotnictvi

Velvyslankyné Svédska Annika Jagander a ministr zdravotnictvi Leo$ Heger otevfeli konferenci
o efektivité ve zdravotnictvi, ktera se konala na Svédském velvyslanectvi 26. 4. 2012.

B&hem celodenniho programu vystoupili s pfispévky jak odbornici ze Svédska, tak z Ceské
republiky. Tématem bylo zdravotni pojisténi, Uhrady péce, alokace zdrojd i DRG.

Odpoledni blok byl vénovan specifické problematice vzacnych onemocnéni z ekonomického
pohledu. Vystoupila MUDr. KateFina Kubatkova, zastupkyné CR v komisi expertli EU pro vzécnd
onemocnéni, MUDr. Pavel Vepfek, poradce ministra zdravotnictvi, Mgr. Filip Vrubel, feditel
odboru farmacie na MZd CR, i MUDr. Miluse Havlovad z VZP. Diskuse o problematice se
utastnila za CAVO i predsedkyné Markéta Lhotakova.
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Vyddavdni newslettera

0d svého zaloZeni vydalo CAVO dva newslettery s éldnky o své Einnosti a také o problematice
vzacnych onemocnéni. Newslettery zasildme svym cleniim a chceme v této Cinnosti i nadale
pokratovat.

Webové stranky vzacna-onemochneni.cz

Na zacatku ¢innosti asociace jsme uvaZovali o zakoupeni webové domény cavo.cz. To se
bohuZel ukdzalo jako nepriichodné, protoe tato doména jiz byla obsazena. Z toho dlvodu
jsme pfijali nabidku SdruZeni META, ktera asociaci spoluzaklddala, na pfevod jejich domény
vzacha-onemocneni.cz. Na této adrese chceme vybudovat stranky, které budou informovat
nejen o nasi ¢innosti, ale souhrnné o problematice vzacnych onemocnéni. Budou mit i svou
uzavienou &ast, kde budou moci komunikovat nase clenské organizace mezi sebou a sdilet zde

své zkusenosti.

Dékujeme viem darciim, ktefi podpofili nasi ¢innost.

EMC group s.r.o.

Genzyme s.r.0.

Klub nemocnych cystickou fibrézou o. s.
Novartis s.r.o.

Shire s.r.o.




| Kompletni seznam &lenl asociace pro vzacnhd onemocnéni

V tabulce jsou uvedeny viechny &lenské organizace Ceské asociace pro vzacna onemocnéni

k31.8.2012.

Nazev organizace Onemocnéni Weboveé stranky

Angelman CZ, obcanské sdruzeni angelman syndrom www.angelman.cz

Asociace muskularnich dystrofika svalova dystrofie www.amd-mda.cz

Atos tourettiv syndrom Www.atos-0s.cz

AVMinority arteriovendzni malformace hlavya www.avminority.cz
krku

DebRA CR epidermolysis bullosa congenita ~ www.debra-cz.org

Fragilni X syndrom fragilniho x chromosomu  www.fragilnix.cz

Klub nemocnych cystickou fibrézou cysticka fibréza www.cfklub.cz

Klub pacientti mnohocetny myelom mnohotetny myelom www.mnohocetnymyelom.cz

Kolpingova rodina Smecno spindlni muskuldrni atrofie www.dumrodin.cz

LYMFOM HELP skupina lymfoma www.lymfomhelp.cz

META gaucherova, pompeho, fabryho, www.sdruzenimeta.cz
niemann-pick choroba

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP fenylketonurie a jina vzdacna www.nspku.cz
dédicna metabolickd onemocnéni

Obcanské sdruzeni Imunodeficitnich hereditarni angiodém www.hae-imuno.cz

pacienti HAE/AAE

Ob¢anské sdruzeni METODEI metabolické vady www.os-metodej.cz

Obcanské sdruzeni MYGRA-CZ myasthenia gravis WWW.Mygra.cz

Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi prader-willi syndrom www.prader-willi.cz

syndrom

0S rodicu déti a dospélych postiZenych gaucherova choroba www.gaucherova-choroba.cz

Gaucherovou chorobou

PARENT PROJECT svalova dystrofie DMD/BMD www.parentproject.cz

Rett Community rett syndrom www.rett-cz.com

SdruZeni Diagnéza MDS myelodisplasticky syndrom www.sdruzeni-mds.cz

SdruZeni pacientu s plicni hyperntenzi  plicni hypertenze www.plicni-hypertenze.cz

Spolecnost C-M-T charcot-marie-tooth WWW.c-m-t.cz

Spoleénost pro mukopolysacharidosu  dédi¢na metabolickd onemocnéni  www.mukopoly.cz

Willik williamslv syndrom http://willik.tym.cz

pacient bez pacientské organizace ehlersliv-danlostv syndrom
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Jméno: Katefina, Vék: 35 let, Mistopfedsedkyné CAVO ]

Onemocnéni: Gaucherova choroba - V lidském téle chybi enzym, ktery je odpovédny za Stépeni jedné ze sloiek !
bunéénych membrin. Tuto litku, slouéeninu tuku a cukru, ktera neni rozitépena, neumi organismus zpracovat, a
proto se hromadi v burikdch, coZ poprvé popsal Phillipe Gaucher (odtud ndzev nemoci).

{

Jako mald jsme trpéla ¢astymi bolestmi
bficha, modfinami, krvacenim z nosu
nebo problémy s mocovymi cestami.
Podle Iékafu byla na viné pouze

. chudokrevnost.

Zména nastala v patnacti. Byla jsem
hubend a méla jsem obrovské bricho.
Vypadala jsem jako téhotna. Tatka na to
J upozornil lékare. Pfislo se na to, Ze mam J
zvétienou slezinu a jatra. Prvni diagnéza | [
byla leukémie. Alespofi viechny pfiznaky [
tomu tenkrat sméfovaly. Byly to hrozné |
dny, porad po nemochicich. '

nevezinoun  alezint

Y

* Mym konickem je wvytrvalostni béh
nebo triatlon. Proto jsem se rozhedla
béiet na Praiském mezinarodnim
maratonu. Nebézela jsem jen za sebe.
Chtéla jsem upozornit na nas, ktefi svij
Zivot Zijeme se vzacnym onemocnénim.

<
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