Ceska asociace pro vzacna onemocn éni vzorem pro Evropu

Predsedkyné Ceské asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) Bc. Anna Arellanesova je
maminkou dcery se vzacnym onemocnénim. Je opravdu obdivuhodné, Ze stihne svou préci,
pééi o dceru a narocénou agendu v ramci CAVO. Tato organizace od svého vzniku v roce
2012 urazila neskutecny kus cesty a vykonala pro pacienty s vzacnymi onemocnénimi
mnoho prospédného. Cesta v3ak nekonci, je nutné nabrat dech pro dalsi etapu.

MuzZete shrnout historii vasi organizace, jak vznikal prvni ak €éni plan?

Na pfelomu let 2008 a 2009, kdy zacalo Ceské predsednictvi EU, vzniklo za velkého pfispéni
nasich odbornikd Doporuéeni Rady EU o evropské akci v oblasti vzacnych onemocnéni. V
ném se doporucuje ¢lenskym zemim, aby se vzacnymi onemocnénimi zacaly vice zabyvat a
aby si pFipravily své narodni strategie. Diky tomuto doporugeni se v CR v roce 2010
podepsala Narodni strategie pro vzacna onemocnéni. Hned nasledné vznikla meziresortni
pracovni skupina pro vzacna onemocnéni pfi ministerstvu zdravotnictvi, kde jiz méli pacienti
své zastupce. Jednim z ukoll této skupiny bylo vypracovani narodniho akéniho planu, ktery
byl skute¢né vytvoren, podepsan a schvélen vliadou CR s platnosti na roky 2012 az 2014. V
meziresortni skupiné spolupracovali zastupci ministerstva zdravotnictvi, ministerstva prace a
sociélnich véci, pojistoven i pacientu.

Co byste fekla k historii  CAVO?

Ceska asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO) vznikla aZ v priib&hu roku 2012 a byla do
meziresortni skupiny ministerstva zdravotnictvi pfizvdna. Posledni zasedani pracovni
skupiny se konalo koncem roku 2014 a po zménach na ministerstvech se zatim pracovni
skupina znovu nesesla. Pfesto se ndm podafilo pfedevSim pro enormni nasazeni nasich
expertl v Cele s profesorem Milanem Mackem jr. vypracovat plan pro roky 2015 a 2016,
ktery opét viada CR schvalila.

Co obsahuje Narodni ak ¢€ni plan pro vzacna onemocn éni?

Nas pldn ma jedenact hlavnich aktivit, pficemZ zvySovani povédomi o vzacnych
onemocnénich je na prvnim misté. Dale usiluje napfiklad o zakladani center pro vzacna
onemocnéni, rozSifeni novorozeneckého screeningu o dalSich pét metabolickych
onemocnéni, intenzivni mezinarodni spolupraci a dalsi cile.

Jak si stoji CR v porovnani s jinymi zem &émi EU?

V porovnani s jinymi C&lenskymi staty EU jsme, domnivdm se, s iniciativou vzacnych
onemocnéni velmi pokrogili. V nékterych zemich nemaiji jesté schvaleny a pfijaty prvni akéni
plan a my mame uz dalSi pokracovani.

Co vnimate jako hlavni problém vzacnych onemocn  éni?

Rada bych upozornila, Ze vzacné onemocnéni neznamena onemocnéni okrajové a
zanedbatelné. V Ceské republice se podle evropskych statistickych Gdajd maze tykat az 600
000 obyvatel, a to neni zanedbatelny pocet. Problém je v tom, Ze jde pravé az o osm tisic
diagndz, tedy nékolik jednotlivc s ur€itou chorobou. V roztfiSténosti diagnéz je naSe
nevyhoda oproti komunité hypertonikl, diabetikd & pacienttd s chronickou obstrukéni plicni
chorobou, jejichZ pocty jsou srovnatelné s poctem pacientd se vSemi vzacnymi chorobami.
DalSim problémem je zna¢na poddiagnostikovanost vzacnych onemocnéni. Kazdy pediatr
pozna astma, atopicky ekzém, ale uz nemysli na to, Ze pacient muze mit napfiklad
mukopolysacharidozu nebo Neimannovu-Pickovu chorobu. Stejné tak prakticky leékaF mysli
na diabetes, srde¢ni onemocnéni, CHOPN a astma, ale nenapadne jej deficit alfa-1
antitrypsinu nebo idiopatick& plicni fibr6za. Proto je naprosto nezbytné na problematiku
vzacnych onemocnéni stale upozorfiovat.

Jaké jsou v sou €asnosti vaSe priority?

V Narodnim akénim planu pro vzacna onemocnéni je jednim z cild ustanoveni center pro
vzacha onemocnéni. Na doposud poslednim zasedani meziresortni pracovni skupiny pro
vzacha onemocnéni byl projednan navrh odbornych spoleCnosti na ustanoveni sité
konkrétnich center pro vzacna onemocnéni. Zatim funguji jen tfi centra v rdmci pilotniho
projektu z roku 2012, Slo o centra pro metabolickd onemocnéni, nemoc motylich kfidel a pro
cystickou fibrozu. Bylo také ustanoveno Narodni koordinaéni centrum pro vzacnha
onemocnéni, které neni centrem Ié€ebnym, ale jeho dloha tkvi v poskytovani garance a v



koordinaci aktivit, které se tykaji vzacnych onemocnéni. Bylo navrhovano kolem deseti
center v rlznych oborech, ktera pokryvaji ty nejCastéjSi diagnézy v ramci vzacnych
onemocnéni.

Jaka je va3e spoluprace s dalSimi zem émi EU?

Velmi usilujeme o mezinarodni spolupraci. V ramci EU existuje smérnice o uplathovani prav
pacientt v pfeshraniéni zdravotni péci, ktera upravuje Uhrady zdravotni pée poskytnuté v
jiném staté EU. V ramci platnosti této smérnice by mélo byt umoznéno Zadat o uhradu
nakladl na zdravotni pé&i pacientim se vzacnymi onemocnénimi na evropském pracovisti,
které ma s konkrétnim onemocnénim zkuSenosti a které se na tuto chorobu zaméfuje. Neni
myslitelné, e by v CR existovali specialisté a odborna pracovité, ktera by byla detailné
obeznamena s osmi tisici vzacnych onemocnéni. V téchto pfipadech je velmi prospésneé i
Ucelné, aby EU spolupracovala v péci o pacienty se vzachymi onemocnhénimi. V nejblizsi
dobé by meéla vzniknout sit referenCnich evropskych pracovist (European Reference
Network), primarné pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi, v budoucnosti i s dalSimi
chorobami, jejimz cilem je poskytovani optimalni zdravotni péce pro konkrétniho pacienta.
Myslim si v8ak, Ze jsme na zacatku dlouhé cesty, jejiz naplnéni bude stat jesté mnoho usili.
V soucasnosti kdyZ potfebuje nas pacient vyjet do jiné zemé& EU pro specializovany vykon,
mél by kontaktovat Centrum mezistatnich Uhrad, které by v odlvodnéném pfipadé mélo
zajistit uhradu lé€ebného vykonu v jiné zemi EU.

A co vaSe plany do budoucna?

Radi bychom se profesionalizovali, to znamend, Ze bychom radi méli mezi sebou
kvalifikovaného manazera, ktery by zajistoval chod CAVO. Na druhou stranu citime, Ze bez
osobni zkuSenosti se vzacnym onemocnénim se tato funkce neda zcela dobfe vykonavat.
Zatim fungujeme na principu dobrovolnosti a nadseni, pfi vlastnim zaméstnani, a to nejde
donekoneéna. Cas a energie, které miizeme CAVO vénovat, jsou limitované. Potfebujeme
naplnit aktivity narodniho akéniho planu a k tomu potfebujeme mit podporu vySkolenych a
problematiky znalych profesionalt, ktefi by byli placenymi zaméstnanci CAVO. Pfali bychom
si mit v asociaci odbornika na socialni problematiku a pravo zaméfené na lidi se vzacnym
onemocnénim. Mnoho diagnostikovanych pacientd ma problém s uznanim zavaznosti
choroby, napfiklad posudkovymi |ékafi. No a pochopitelné bez dobrého fundraisera se naSe
g¢innost do budoucna také neobejde. CAVO je nyni na cesté vzhiru, &imz pfibyva prace. Jde
sice o praci krasnou a potifebnou, ale v sou€asnosti zac¢ina byt nad naSe sily.

Co je vasi sou €asnou prioritou?

Nyni se snazime zvysit jak u laické, tak i u odborné vefejnosti povédomi o tom, co jsou
vzacnha onemocnéni. Za velky Uspéch budeme povaZovat, kdyz si lidé zapamatuji, Ze vzacna
onemocnéni jsou takova, ktera postihuji méné nez pét jedinct z 10 000. AvSak vzhledem k
tomu 2e existuje asi osm tisic vzécnych onemocnéni nejde o] zanedbatelny poéet pacientl‘] s
onemocnéni pomysleli, protoZe v€asna diagnostika zmirni postiZzeni, zabranl rozvoji choroby
a muZe pacientovi doslova zachranit Zivot. Ve spolupréci s nasimi odbornymi garanty jsme
zpracovali do plakatku nejCastéjSi pfiznaky, které by mély vzbudit podezfeni na vzacna
onemochnéni, a to jak plakatek pro pediatry, tak druhy pro praktické Iékare. Jiz asi rok
provozujeme help-linku v podobé e-mailové konzultani a informacni sluzby, na kterou se
mohou obratit vSichni, kdo by se chtéli zeptat na mozné ¢i existujici a potvrzené vzacné
onemocnéni (help@vzacna-onemocneni.cz). Na dotazy laikd i odborniki odpovida
vySkoleny profesional, ktery dotaz posoudi a poradi, kam se obratit.

Co podnikate, abyste zvysili arove i povédomi léka Fa?

PfednaSime medikim 2. |ékafské fakulty UK v ramci genetickych seminafd, kde maji
studenti moZnost se setkat a pohovofit s pacienty se vzacnymi chorobami. PfednaSime
praktickym |ékafim, internistim, snaZime se uUCastnit postgraduélnich vzdélavacich
programu. Je nade vSe jasné, Ze kdyZ se napfiklad v€as neodhali metabolicka vada,
nasledné naklady na IéCbu postizeného ditéte a jedince jsou extrémné vysoké, o lidském
nestésti celé rodiny nehovofe. Nabidku edukace se chystame zaméfit i na dalSi prazské i
mimoprazskeé |ékarské fakulty.

Na co jste pySni, €im byste se radi pochlubili?



Myslim, Zze se nam velmi povedl web www.vzacni.cz, kde jsou kasuistiky, tedy spiSe Zivotni
pribéhy jednotlivych pacientl. Tyto pfibéhy znazorfuji a vysvétluji problematiku vzacnych
onemocnéni lépe nez veSkeré manualy a odborna doporuceni.
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