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RARE DISEASE DAY® DAYS
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RARE DISEASE DAY 2020
IS ON 29 FEBRUARY

Read highlights from 2019

>> READ MORE
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2020 EVENTS

9 Rare Disease Day 2019 testimonial from Spain -~

Watch later  Share 1/9

DOWNLDAD
MATERIALS

RARE DISEASE DAY 2020
Det nationale event for
29 Feb 2020 Aarhus, Denmark

4+ READ MORE FOLLOW US

TAG DER SELTENEN ERKRANKUNGEN f ,
*’ am Samstag, den 29. Februar
29 Feb 2020 Ulm, Germany You
+ READ MORE
DRAWING CONTEST
W 03 Dec 2019 - 29 Feb 2020 Paris, 4 P> M 4) 000/279 @ = Youlube C3

+ READ MORE Share this video n u
] http://www.rarediseaseday.org/
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VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
ze dne 14. Eervna 2010 &. 466

o Narodni strategii pro vzdacnd onemocnéni
na léta 2010-2020
Vldda

I. schvaluje Narodni strategii pro vzdcna onemocnéni na léta 2010-2020,
obsaZenou v €dsti 111 materidlu ¢.j. 593/10 (ddle jen ,,Ndrodnf{ strategie?);

IT. uklada
1. ¢lentim vlddy plnit Ndrodni strategii,

2. ministryni zdravotnictvi ustavit meziresortni a mezioborovou pracovni
skupinu, kterd pfipravi Ndarodni akéni pldn pro vzdcnd onemocnéni na léta 2011-2013
a kterd bude koordinovat aktivity v oblasti vzacnych onemocnéni,

3. ministryni zdravotnictvi ve spoluprdci s ostatnimi &leny vlddy pFedloZit
vladé do 30. ervna 2011 Narodni akéni plan pro vzdcnd onemocnéni na léta
2011-2013;

III. doporuéuje hejtmantim ve spoluprdci s orgadny mistni samospravy a
nevladnimi organizacemi do krajskych rozvojovych pldnd zohlednit fFeSeni
problematiky vzdcnych onemocnéni.

Provedou:

¢lenoveé vilady

Na védomi:

hejtmani,
primdtor hlavniho meésta Prahy
Predseda vlady

Ing. Jan Fischer, CSc., v. r.
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VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

YLADY CESKE REPUBLIKY
o drw 28, srpna 2012 £, 833

o Maradnirm akf nim pldnu pro vzhend onsmacndnl
ma bk 2002 - 2014

dda

schvalu|we N.t.'u-chl:ll-!nlpl.mprnnum:mrm-cr-&mmku‘ﬂl?ﬁll
chaabeny v Lastl NI, materidhy § |, T12/02 (ke jon Miecscinl akdnd phin

wkidda

I, minigno Sdvay olrichd
) kel plrdre akihl obsadeasch w Marodnim sl nem plé
b ploclodit viddd do 31, peosincg 2014
b zpeday o plrsird Mdwodnibe aké nibo plin,
by} Mdreechedl alulnd plédin peo wdend enemocednd na bt 2015 - 2017,
b hoordinoval Hinnosl Maziresonnl a mazioborowd pracoved shepiny pro vaiced

oo v soladu 1 akiitam obsadenymey BMarodnim aktnim plang,

T flemim vidde raalzonal v rhme své pleobnosh aksvity cbaabene v hlirdrem
sl im pliey

VLADA CESKE REPUBLIKY

USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
7 dne 4, dmora 2005 &, 76
ki Apravd o pladnl Shali vplyvajicich » Nirodniko akinibo plinu

pro veacnd oncmocnéni na [2m 2012 ok 3014
a k Narodaimu akéninss plise pro vzond onemocnéed na lém 2015 ak 2017

Viida

I. schivabuje Fpeivu o pingnd ol vwplivajicich » Nimodnibo akindho plam pro
veacrd oncmocnén na lén 2012 of 2014 o Narodni okéni plin pro viaded onemoondnd na Kea
2015 a2 2007, svedend v fdati [1] materidia £f. 6915

Il mkldid minisro admvotmich phediat vl do 31, prosinee 2007

I. £peivu o plnéni bkold wyplivajicich x Niradnihe akisdho plénu pro vehend
oncmocnind na ki 2005 a2 2007,

2 nisth Mirodniho akéniho plinu pro vedend onemocednd na léia 2018 ad 2021

Eroveds:

mamislr Adratvolmidvi

Predseda viidy
Mgr. Bobmuslav Sobotka, v, r
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GAETA 4 ®  VESTNMIE MICR 3

ZAKLADNI SIT CENTER PRO VIACHNA OMEMOCHENI

Manistersnce dmvotnictvi, jako sprive ongds vécol plishudany podle § 112 zikooa & 3722011 56 o zdm-
votnich shibich a podminicich pejsch poslytovind (zikon o sdravotnick shifbach), inforomie o tom, 2= dos
15 4. 2002 vepdals rosbadme o udilend stabat:

Narodniho koordinaéniho centra pro pacienty se vzaonym onemoonénim®
na dobu do 30. 4, 2015:

=  Fakulind nemocmicy l'leI-e_'l."I:*.'a}uS-l- 150 05 Praha 5 = Mot

Cenfra vysoce speclalizované zdravotni péde o paclenty s cystickou fibrazou”
na dobu do 30. 4. 2014:

*  Faknsltnd nemocnic: Beno, Tihlavakd 30, 625 00 Baso

= Fakltnd nemecnic Hmdec Bralove. Sokalska 381, 500 05 Hradec Kralove

»  Falulind pemocnics v Motole, V Uhvallu 84, 150 06 Praha 5 - Motol

=  Falosltnd nemocmer Olomsoue, I P Poddiena 6, 773 30 Clomous

* Falosltnd nesnoenicr Fized D E Bepels 13, 305 %3 Plzefi — Bory

Lentra vysoce speclalizovand pdravotni pide o paclenty s déditnymi metabolickymi poruchami®
na dobu do 304, 3015:

= Viecbecmi fakulini pemocnici v Pree, U pemocmice 4992, 123 08 Praha 2

<Lentra vysoce speclalizovand zdravotni péde o paclenty s epldermolysis bullosa congenita®
na daba de 30,4, 2015

*  Faloalind nemecnici Beno, Tihlavska 10, 625 00 Bmo
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PRINOS INOVACH —

TRANSPARENTNI SPOLUPRACE CLENSKE SPOLECNOSTI | NASE PROJEKTY -ln ONLINE PORADNY
NFORMACE PRO MEDIA NOVINKY  LEGISLATIVE PREHLED AKC

Uvodni strénka Aktuality  Informace pro média Neznama vzacna onemocnéni

Vzacna onemocneéni jsou
pro vetsinu z nas velkou
neznamou

27022014

Vzdcnd onemocnéni jsou velmi riznorodou skupinou chorob, které se
Jjednotlivé v populaci vyskytuji zFidka. Celkovy pocet pacientd viak neni
zanedbatelny - v Ceské republice trpi nékterou ze vzdcnych chorob pFiblizné

20 000 pacienti.

VEeobecna informovanost ohledné této skupiny nemoci je pfitom velmi nizka.
Jak ukazal prizkum agentury STEM/MARK pro Asociaci inovativniho [:)bgah
farmaceutického pramysiu (AIFP), 60 % Cechi Zadna vzacna onemocnéni
nezna, nebo si je plete s jinymi chorobami — nejcastéji s AIDS nebo
roztrousenou sklerézou. , Pridzkum ukazuje, Ze informovanost verejnosti o Pét procent populace
vzdcnych onemocnénich je v CR obdobné nizkd jako jinde v Evropé. Je
zapotrebi, aby se povédomi verefnostr zvysovalo a lidé lépe chdpali, v éem jsou
vzdcnd onemocnéni specifickd, “vysvétluje prof. MUDr. Milan Macek jr, DrSc,,
prednosta Ustavu biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a vedouci Narodniho Jaka vzacna onemocnéni nejcastéji zname?
koordinacniho centra pro pacienty se vzacnymi onemocnénimi pii tomto Ktera onemocnéni chybné oznacujeme za

Vzacna onemocnéni jsou nam spise cizi

Lécebna nadéje pro pacienty
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Prihlasit | Wtvorit ucet B

Spolecnost Iékarskeé genetiky a genomiky Hledat Zpristupnéni supplementa 1/2016 Klinické onkologie

Ceskeé lékaiské spoleénosti Jana Evangelisty Purkyné, z. s. doporuéeni  onkogenetika

Radi bychom Vas upozomnili, Ze byly zpfistupnény plné texty supplementa €. 1 roéniku 29 &asopisu Klinicka

AKTUALITY SPOLECNOST ~ VZDELAVAN ~ DOPORUCENi ~ VEREJNOST DATABAZE PRACOVIST ~

onkologie, které se vénuje pfedeviim rozsiteni indikaci k testovani dédiéného syndromu nadord prsu a
vajecnikd, panelovému testovani pomoci NGS, syndromim predisponujicim k nadorim v détském véku,

Doporuceni Domd PGD, prevenci i dalSim tématim.
Doporuceni P i = PR v s -
DTG testovani doporucenl Clanky si miZete voIné stahnout na této adrese:
estovani - , - - - v el w
Doporuceni Eurogentestu pro diagnosticke NGS v cestine » Cistdal
istda
Navigace doporuceni  NGS
Agregator zdrojti Kolegové z Nového Ji¢ina pod vedenim Mgr. Spirose Tavandzise pfipravili zkraceny preklad doporueni DOPOTU cenl k d Iag nOStICKem u Vyuzrtl NGS
Eurogentestu pro vyuziti NGS v diagnostice. Vice viz pfiloha. Pivodni verze pak vy3la jako &lanek v European
Odkazy Journal of Human Genetics: doporugeni  NGS
Jak se stét lenem? Matthis G, Souche E, A\fiers M, et al. Guidelines for diagnostic nexi-generation sequencing. European European Saciety of Human Genetics (ESHG) a EuroGentest jsou autory doporuéeni o hodnoceni a validaci
Journal of Human Genetics. 2016;24(1):2-5. doi:10.1038/ejhg.2015.226. L. . . . e . . . =
Mapa stranek sekvenovani nové generace (NGS) pro diagnostické vyuZiti. Spolecnost lékarské genetiky a genomiky CLS
Newsletter Pilohy: JEP na svém poslednim zasedani 11. listopadu 2015 piné podpofila toto doporuéeni.
Geska lékafska spoletnost JEP i Doporuéeni Eurogentestu pro diagnostické NGS . i
® Cistdal

Doporuceni k preimplantacnimu genetickému laboratornimu

Euro est vysSetieni
Guidelines for diagnostic doporatent

n eXt ge nera tl on se q uen C] n g V pfiloze naleznete doporugeny postup SLG CLS JEP &islo 4: Doporugeni k preimplantadnimu genetickému

laboratornimu vySetreni

| | Pfilohy:

2 December 2014 # Doporuéeny postup ¢. 4 WWW s I g c
. .CZ

LS, Genetickeé laboratorni vySetfeni v reprodukéni genetice

This is the final draft version of a document on the diagnostic use of NGS that we wish to publish doporudeni
on behalf of EuroGentest. .

V pfiloze naleznete doporugeny postup SLG CLS JEP &islo 3: Genetické laboratorni vySetfeni v reprodukéni
The first version of this document was drafted by a small number of people. It was subjected to genetice.
peer review by the participants to the Nijmegen meeting, November 21-22, 2013,
The document is ready for tion and public consultation. Hence, it will be posted on the
EuroGentest website for a few weeks. The procedure is in line with the process that other policy [ Doporuceny postup &. 3

Pfilohy:
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Eur J Health Econ ® CrossMark Policy Statement
DO1 10.1007/s10198-015-0759-9 ~TosENIaT
b ic Health Py G R e Juily 18, 2016
Genomics R Recrad oo 163016
ORIGINAL PAPER DOL 10.1159/000449152 o a

Pubished online:

ember 75, 2016

Cost-of-illness analysis and regression modeling in cystic fibrosi:

a retrospective prevalence-based study Test Pricing and Reimbursement in

Genomic Medicine: Towards a General
Strategy

1%+ Vira Vivrova® - Veronika Skalicka®
- Jitka Jiréikova' - Dana Zemkovi
Alena Bilkovi ra Friithaufovi
novi’ + Radovan Drnek” - Pavel Dievinek® - Angela Brand® Vita Dolzan’ PaoloFortina? Federico Innocenti” Ming Ta Michael Lee!

Tomas Migoch' « Jifi K|
Marek Turnovee” + Veron
ara Vilimovska Dédeckovi
Lukas Homola® « Zuzana Friedn
1 Dolezal' « Milan Macek Jr.* Lada Leyens® Milan Macek Jr! Fahd Al-Mulla® Barbara Prainsack! Alessio Squassina™
Domenica Taruscio” Ron H. van Schaik? Effy Vayena® Marc 5. Williams' George P. Patrinos?

Athanassios Vozikis* David N. Cooper® Christina Mitropoulou™  Manousos E. Kambouris®

b y of Health Econ . Department of Economics, University of Piracus, Piracus,
september 2015/ Accepted: 14 December 2015 Greece; Plnstitute of Medical Genetics, School of Medicine, Cardiff University, Cardiff, and “The Golden Helix
© Springer-Verlag Berlin Heidelberg 2016 Foundation, Londan, UK; 4 Department of Clinical Chemistry, Erasmus University Medical Center, Rotterdam, and

*Maastricht Economic and Social Research Institute on Innovation and Technalogy (MERIT), Graduate Schaol
of Gavernance, Faculty of Humanities and Sciences, Maastricht University, Maastricht, The Netherlands; School
of Medicine, University of Ljubljana, Liubljana, Slovenia; °Kimmel Cancer Center, Thomas Jefferson University,

Abstract model showed that the strongest cost drivers, for all cost Philadelphis, Pa. Plnstitute of Pharmacogenemics and Individualized Therapy, University of North Carolin,
Background  Economic data pertaining 1o cystic fibrosis  categories, were associated with patient age and lu Chapel Hill, N.C. and 'Genomic Medicine Institute, Geisinger Health System, Danville, Pa, USA; nstitute of Biology
(CF), is limited in Burope generally, and completely  case severity (assessed using the FEVI spirc and Medical Gengtics, Charles Universiy Pragus 2nd Faculty of Medicine and University Hospital Motol, Prague,

£ 3 ? N N Czech Republic; *Molecular Pathology Unit, Health Sciences Center, Faculty of Medicine, University of Kuwait, Safat,
lacking in Central and Eastern Europe. We performed an parameter), when compounded by chronic Pseudomonas Kuwsait; 'Department of Global Health & Social Medicine London, King's College London, London, UK:
analysis of all direct costs associated with CF relative 10 aeruginosa airway infections. Specifically, maximum total mDepantment of Biomedical Sciences, School of Medicine, Univessity of Cagliar, Cagliari, and "National Cente for

Rare Diseases, Istituto Superiore di Sanita, Rome, Htaly; ®Health Ethics and Policy Lab, Epidemiology Biostatistics

kev disease features and laboratory examinations. costs are around the ave 16 vears: a FEVI increase of 1 %

European Union Commitiee of Experts
on Rare Diseases

(61 V piipads vzdélavani uskuteCiovaneho jinymi Skolami nebo Skolskymi zafizenimi plati pro zajistént kinické a praklické vjuky a vyzkumné a
Vivojové dinnosti na odbomych pracovidtich fakultni nemacnice odstaves 4 a 5 obdobnd.

Centrum

oce specializova

é péde

{1) Ministerstvo miiZe poskytovateli, ktery poskytuje zdravotni pédi v dangch oborach, udéiit na joho Zadost podanou na zakladd vyzvy

centra vysoce special  zdravotni péde (déle jen ,centrum’), pokud tento poskylovalel spifiuje paZadevky na technické &
véené vybaveni zdravotnického zafizeni a pozedavky na persondini zabezpedeni vysoce specializované zdravolni péce a je schopen pro
vymazené tizemi tuto zdravotn! péd zajistit. Statut centra tze uddlit t82 v rme jednoho nebo vice oborl neba jejich &4st, popfipad pro vysoce
néroinou diagnostiku, 14Cbu nebo sledovani urditd nemoci

EUCERD RECOMMENDATIONS

(2) Ministersivo zvefejni na svych inlemetovych strankach a ve Vésiniku Ministerstva zdravotnictvi poZadaviy Kiadené na poskytovatele
uchazejicl se o statut centra (dale jen ,uchazed o statut cantra®). Vzva ministerstva k podéni 24dosti o uddlent statutu centra obsanuje

a) misto, kam se Fadosti predkladaii,

b} Intitu pro prediozeni Zadasti

€) vymezeni cboru zdravotni péde nebo jeho Csti, popfipadd nemoci, pro jejiZ diagnostiku, I68bu nebo sledovani se statut centra udéiuje,

d) pozadavky na technické a vécné wybaveni zdravalnického zafizeni pro poskylovani vysoce specializované zdiavotni péce a thitu pro
jeiich spinén,

&) pozadavky na personaini zabezpetens vysoce specializovand zdravolni péde, vietnd kvalifikatnich poZadavki, a Ihifu pro jejich spinén,
) iizemi, pro ktaré mé byt vysoce specializovana zdravoini péée poskylovana,

@) dobu, na kierou se statut centra udéiuje, a

h) dalti nezbyiné paZadavky potfabné k posouzens zajsténi poskytovin vysoce specializovand zdravoini péce, napfikiad Gdaje o podiu
1égenych pacientil a o provedenych zdravotnich vikonech ve vymezeném casowém obdabi ve zdravolnickém Zaiizeni uchazee o statut
centra

(3) Zadost o uddlen stalutu centra obsahuje

a) identifiatni idaje uchazede o statut centra,

b) kopit oprévnent k poskylovani zdravotnich sluzeb,

€] tidaje o razsahu a objemu vysoce spacializované 2dravotni pate, kierou ja uchazet o statut centra schopen Zajistit,

d) ddaje o lechnickém & wEcném vybaven! zdravotnického zafizeni uchazede o statut cenira, v nmZ ma byt vysoce specializovand zdravotni
— - péce poskytovana, o jejim personalnim zabezpedeni

&) prohlaseni uchazece o stalul centra, Ze je schopen spinit poZadavky na lechnické a véoné vybaveni zdravolnicksho zafizeni pro
ini wenre & rriraunini néfe a noFadaviy ns nercondini feni téin sdrsuninl néfe v rzeshu s us Ihits
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Véasna diagnostika
vzacnych onemocnéni

Kdy bychom méli pomy na é ze vzacnych éni?
v prlpade dluuhudubych a neobjasnénych pfiznaki u déti, které:

. bz siemé piiciny il i vize, el neba 5o &
= mali zpomaleny & zastavulici v i poidEny vivol i, vzpifimovéni, chiize nebo.

porucha vivoje et 2 porazuméi);
= netypicky vnimajl ckoini svét, nenavazujl oéni kontakt, nereaguil na ismév nebo mail skion k stareotypnimu chovini;
- mail svalovou siabast, nadmémou Gnavu nebio fyzicky nestatl svym vrstavnlkom;

- 52 pohybuil necypicky vzhiedem k viku nebo mail svalové zaskuby & opakovand kiste:

- mail opakuict e respiratn infekty s netypickym probéhem:

= maji ndpadni kichkou a snadno zraniteinou ki pripominajicl motyil kiidka nebo naopak hrubou a Supicl se ki nebo
s mich v pritbéhu détstvl obievusl na ki riiné zharvens lofiska;

.up4 punrJnA v bl st nebo nehtd;

rysy (naprkiad  kesfon nesu, nips "
ablouky nobo nogomér mazi velkesil vy s
« mai pot, mol pickit barvy nobo zipach

PFili€ mnoho vySetfeni dité stresuje.
Shromazdéte si nejprve co nejvice informaci.

5 —— ' s v « "
WWW.VESCTE OnIEmOCTent.Cz, Www.orphia.net

Pro pediatry | rodize e k dispozici informaéni a konzultaénl e-mail:

o gt projedae
i
Osto oo ARG B, . Kharbe Rty UK FN Mot

L]
# \ Ty [01BLEG

Véasna diagnostika

vzdcnych onemocnéni Katefina Kubatkova a kolektiv

v dospélosti.

Kdy bychom méli pomysiet na vzicné onemocnéni?
V pfipadé dlouhodobych a neobjasnénych pfiznaki u pacienta.

Zde uvadime nejcastéjsi pFiznaky:

" dezorientace. sgresiits, Sy g e
trvani v hodinach aZ desitkach hodin, 2vIaSté pii
horeEnatém stavu nebio v souvislosti s piilmem
potravy;

 opalavané infekce a myk i na 42
pheamorie, zinéty stiedousi;
- dlouhodobé balest svll, hus a koubd niasného
pivoth, v svalove siabost, bolest zad, kieée:
- 2v¥%an a biEnjmi pileinami navysvititeind inzva. e ot
diouhodobs nevy: epizody horetky
ychié zmny psychiky: " Sbelesum kioub sval, bikha, i, v,
- rychi rogreciuicporuchy sensitivity, zraku, suchu ki vyriZkou a s piomngs bilkoviny v moéi:
e - anemie, zvEtieni srdce, trambézy, vie bEzmimi
- shorSeni intelektu nebo hogritivnich funkcl atinaiiel  iagnostickimi postupy necbiasnéné;
ped 0. okem Zivota; « chronicky chrapat, hemaptyza, halitsza (zipach 7 st);
* puchife v plspben ks, pigmentd s .
[l el + progreduiicl dugnast, neabiasnony kadel;
uipmramrysmmnmmmn SZupinami,  » snifend vikonnast, ndmahond dusnost, synkopa
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Narodni koordinaCni centrum pro vzacna onemocnéni

Vyskyt jednotlivych vzacnych onemocnéni v populaci je sice velmi nizky, ale vzhledem k jejich poctu (odhaduje se az
7000) se odhaduje, e v Ceské republice mize n&kterym z nich byt postizeno a2 pal miliénu lidi.

V roce 2012 doslo k ustanoveni ,Narodniho koordinaéniho centra pro pacienty se vzacnym onemocnénim® (NKCVQ)
pfi UBLG 2. LF UK a FNM a ,Centra vysoce specializované zdravotni péce o pacienty s cystickou fibrézou* (toto
centrum zahrnuje UBLG a Pediatrickou kliniku 2. LF UK a FNM) viz Vé&stnik MZCR 4/2012. Projekt je podpofen
grantem z Norskych fondu.

Vzacna onemocnéni Cile projektu

Definice tohe, co viastné je vzacné onemocnéni se po svété lisi, v ramci Evropskeé 1. Zlepseni povédomi a znalosti o vzacnych onemocnénich u laické a
unie se jde o takove Zivot ohroZujici €i vazné chronické onemocnéni, ktere odborné verejnosti

postihuje méné nez jednoho clovéka ze dvou tisic, tedy onemocnéni s prevalenci 2. Zdokonaleni zachytu a umozZnéni sekundami prevence v geneticky

nizsi nez 1:2000. rizikovych rodinach

w

— . . PR . . P . Priprava koncepce diagnostiky a lécebné-preventivni péce pro vzacna
Pro zlep3eni povédomi laické vefejnosti a znalosti odborné vefejnosti o této

B . . . . onemacnéni zaloZzené na zkusenostech norského projektového partnera
problematice, zdokonaleni diagnostiky a lécebné-preventivni péce o pacienty s

Provedeni modelovych farmakoekonomickych studii u vybranych vzacnych
onemocnéni pro objektivizaci ihrad diagnostickych nebo lécebnych

tal

témito onemocnénimi a provadéni modelovych farmakoekonomickych studii u
vybranych onemocnéni bylo pfi Ustavu biologie a lékarské genetiky 2. LF UK a

t
FNM ustanoveno Narodni koordinaéni centrum pro vzacna onemocnéni postupt
(NKCVO). Vice informaci o projektu naleznete také na billboardu
Aktuality Odkazy / Links
Dne 19. zafi 2019 navstivila naméstkyné norského ministerstva zdravotnictvi Orphanet.cz
FNM. Vice informaci zde. JrpnaneLe
Dne 23. zafi 2019 vySel v Medical Tribune zajimavy rozhovor s MUDr. Janou Vzacha-Onemocneni.cz

Haberlovou, Ph.D., na téma uskali klinickych studii v eském prostredi.

Dne 30. zafi 2019 byla uvefejnéna druha vyzva pro poskytovatele zdravotnich vzacnenemoci.nkevo.cz

sluZeb k podani Zadosti o zapojeni do jednotlivych Evropskych referenénich siti
(ERN) pro vzacna onemocnéni. Vice informaci naleznete na webu Ministerstva

zdravotnictvi. = B
Partneri projektu / Partners

Dalsi aktuality zde

UBLG 2. LF UK a FN Motol

FRAMBU

www.nkcvo.cz
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norway Cile proiektu:
projektu:
grants
- Zvysit povédomi a znalosti o vzacnych onemocnénich u laické a odborné vefejnosti
- Zdokonalit zachyt a umozZnit sekundarni prevenci v geneticky rizikovych rodinach
> Pfiprava koncepce diagnostiky a lé¢ebné-preventivni péce pro vzacna onemocnéni

FN MOTOL zaloZené na zku$enostech norského projektového partnera
- Provedeni modelovych farmakoekonomickych studii u wvybranych vzicnych
onemocnéni pro objektivizaci Uhrad diagnostickych nebo lé€ebnych postupt

Narodni koordinaéni centrum

pro vzacna onemocnéni . A
ve Fakultni nemocnici v Motole Rreleks podporuje:

Registr. &islo: NF-CZ11-PDP-3-004-01-2014 ) , y ) ) L o
9 - Rozvoj webovych stranek, Skoleni odborné a laické vefejnosti, véetné vyuZiti

Pridélené finanéni prostfedky: 24 601 526 K& zkudenostinorského projektového partnera v této oblasti
Podpofeno grantem z Norska &astkou 19 681 220 K& - Pfipravu odbornych doporuceni a publikaci o vzacnych onemocnénich pro
odbornou a laickou vefejnost

Supported by grant from Norway
- Provedenifarmakoekonomickych studii u vybranych vzacnych onemocnéni

Eel?lilzétor: o - Zdokonaleni metod arrayCGH, MLPA, QFPCR a sekvenovani nové generace (NGS)
akultni nemocnice v Motole, ; Eni 2o S i 2 aat
Ustaw Blolocia  |6kefuké ceretiy pro E:‘r?lmpllant.?c.:vrjl, prenatalnia postnatalni dla‘gnc'}stlku \.rz?a'cny"ch onemc{cne?l '

- Vyuiiti nejnovéjsi metody NGS pro sekundarni a terciarni prevenci vzacnych
Hlavni koordinator projektu: onemocnéni
Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc., MHA
Administrativni zajiSténi projektu:
Ing. lvana Funkova, MBA; Ing. Vé&ra Mozrova Cilovou skupinou projektu jsou lidé nebo rodiny se vzacnym onemocnénim

Milan.Macek.Jr@LFmotol.cuni.cz
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