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SPOLUPRACE SLGG A CKS/CAPK:
NOVA DIMENZE PRO FUTURO

Milan Macek

Ustav biologie a lékaiské genetiky, 2. Iékarské fakulty a FN Motol a Homolka

Spoleénost lékarské genetiky a genomiky CLS JEP
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3.7.2009

Official Journal of the European Union

C 151/7

COUNCIL RECOMMENDATION

of 8 June 2009

on an action in the field of rare diseases

(2009/C 151/02)

THE COUNCIL OF THE EUROPEAN UNION,

Having regard to the Treaty establishing the European
Community, and in particular the second subparagraph of
Article 152(4) thereof,

Having regard to the proposal from the Commission,

Having regard to the opinion of the European Parliament (%),

Having regard to the opinion of the European Economic and
Social Committee (?),

Whereas:

(1)

Rare diseases are a threat to the health of EU citizens
insofar as they are life-threatening or chronically debili-
tating diseases with a low prevalence and a high level of
complexity. Despite their rarity, there are so many
different types of rare diseases that millions of people
are affected.

The principles and overarching values of universality,
access to good quality care, equity and solidarity, as
endorsed in the Council conclusions on common
values and principles in EU health systems of 2 June

1006 are of naramoiint _imnartance for natiente with

(4)

(5)

(6)

()

Regulation (EC) No 141/2000 of the European
Parliament and of the Council of 16 December 1999
on orphan medicinal products (°) provides that a
medicinal product shall be designated as an ‘orphan
medicinal product’ when intended for the diagnosis,
prevention or treatment of a life-threatening or
chronically debilitating condition affecting not more
than 5 in 10 000 persons in the Community when the
application is made.

It is estimated that between 5 000 and 8 000 distinct
rare diseases exist today, affecting between 6 % and 8 %
of the population in the course of their lives. In other
words, although rare diseases are characterised by low
prevalence for each of them, the total number of
people affected by rare diseases in the EU is between
27 and 36 million. Most of them suffer from Iless
frequently occurring diseases affecting one in 100 000
people or less. These patients are particularly isolated
and vulnerable.

Because of their low prevalence, their specificity and the
high total number of people affected, rare diseases call
for a global approach based on special and combined
efforts to prevent significant morbidity or avoidable
premature mortality, and to improve the quality of life
and socioeconomic potential of affected persons.

Rare diseases were one of the priorities of the Commu-

1 i

4.4.2011

Official Journal of the European Union

Evropsky kontext

L 88/45

DIRECTIVE 2011/24/EU OF THE

DIRECTIVES

EUROPEAN PARLIAMENT AND OF THE COUNCIL
of 9 March 2011

on the application +f

patients’ rights in cross-border healthca1e

THE EUROPEAN PARLIAMENT AND THE COUNCIL OF THE

EUROPEAN UNION,

Article 114(3) TFEU explicitly requires that, in achieving
harmonisation, a high level of protection of human
health is to be guaranteed taking account in particular
of any new development based on scientific facts.

Having regard to the Treaty on the Functioning of the European

Union, and in particular Articles 114 and 168 thereof,

Having regard to the proposal from the Commission,

(3)  The health systems in the Union are a central component
of the Union’s high levels of social protection, and
contribute to social cohesion and social justice as well
as to sustainable development. They are also part of the
wider framework of services of general interest.

Having regard to the opinion of the European Economic and

Social Committee (1),

Having regard to the opinion of the Committee
Regions (%),

Acting in accordance with the ordinary legislative procedure (°),

Whereas:

(4  Notwithstanding the possibility for patients to receive
cross-border healthcare under this Directive, Member
States retain responsibility for providing safe, high
quality, efficient and quantitatively adequate healthcare
to citizens on their territory. Furthermore, the trans-
position of this Directive into national legislation and
its application should not result in patients being
encouraged to receive treatment outside their Member
State of affiliation.

of the
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https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/ALL/?uri=celex%3A32011L0024




Evropske referencni site (pro preshranicni peci)
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Evropske referencni site pro vzacna onemocneni
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980+ teams from 600 health care institutions (VI1/2024)

Member No. ERNs / Number HCP | Member No. ERNSs / Number HCP
State 24 State 24

Italy

France

Germany

UK

Netherlands

Belgium
Spain

Czech
Republic

Sweden
Portugal

Poland

Denmark
Finland

Hungary

Lithuania

All
19
22
All
All
15
17

21
15
16

12
13
10

11

129
117
105
92
/1
35
28

26
24
21

17
15
14

11

Bulgaria 6
Romania 6
Slovenia 14
Estonia 4
Croatia 3
Austria 3
Norway 3
Ireland 4
Latvia 2
Luxembourg 2
Cyprus 1
Greece -
Malta -
Slovak -
Republic

Total -
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Ceska legislativa (zakony 48/1997 Sb. a 372/2011 Sb).

HEJPULUEJI UV 1D UIIU UUE UIIE JEJIGIT VAITIRU.,
§ 113
(1) Statut centra zanika
a) dnem zaniku opravnéni poskytovat zdravotni sluzby, pro které byl statut centra udélen, nebo
b) odejmutim statutu centra.
(2) Ministerstvo odejme statut centra, jestlize o to poskytovatel pozada.
(3) Ministerstvo mUze odejmout statut centra, jestlize
a) poskytovatel prestal splfnovat nékterou z podminek pro udéleni statutu centra, nebo
b) dal$i Cinnost centra neni pro zajiSténi vysoce specializované zdravotni péCe potiebna v dusledku snizeni potieby poskytovani této
e
§ 113a

Centrum vysoce specializované zdravotni péce pro pacienty se vzachym onemocnhénim

(1) Poskytovatel ziskava statut centra vysoce specializované zdravotni péce pro pacienty se vzacnym onemocnénim (dale jen ,centrum pra

vzacna onemocnéni®) ziskanim plného Elenstvi v Evropské referenéni siti®%) piislusné pro dané vzacné onemocnéni. Tento statut md
centrum pro vzacna onemocnéni po dobu piného €lenstvi v siti podle véty prvni. Poskytovatel uvedeny ve vété prvni ziskani ¢lenstvi v sit
podle véty prvni a jeho zruSeni oznami ministerstvu bez zbytecného odkladu.

(2) Centra pro vzacna onemocnéni tvofi Narodni sit center vysoce specializované zdravotni péce pro pacienty se vzacnym onemocnénim.
(3) Cinnost Narodni sité center pro vzacna onemocnéni koordinuje ministerstvo.

(4) Ministerstvo uvefejiiuje na svych internetovych strankach a ve Véstniku Ministerstva zdravotnictvi seznam poskytovatelt tvoficich Narodni
sit center vysoce specializované péce o pacienty se vzacnym onemocnénim.

https://www.zakonyprolidi.cz/cs/2011-372#cast12

§ 11

(1) Pojisténec ma pravo

—d0sud uzavienaiLsmiolyvi)

a) na vybér zdravotni pojistovny, nestanovi-li tento zakon jinak,

b) na wybér poskytovatele zdravotnich sluZeb na tzemi Ceské republiky (déle jen ,poskytovatel”), ktery je ve smluvnim vztahu k pfislugné
zdravotni pojistovné, a na vybér zdravotnického zafizeni tohoto poskytovatele; v pfipadé registrujiciho poskytovatele miZe toto pravo
uplatnit jednou za 3 mésice,

c) na ¢asovou a mistni dostupnost hrazenych sluzeb poskytovanych smluvnimi poskytovatell prislusné zdravotni pojistovny,

d) na poskytnuti hrazenych sluzeb v rozsahu a za podminek stanovenych timto zakonem, pficemz poskytovatel nesmi za tyto hrazené
sluZzby pijmout od pojisténce Zadnou uhradu,

e) na vydej pfedepsanych zdravotnickych prostfedkd, lecivych pfipravkd a potravin pro zvlastni lékaiske Gcely, jde-li o zdravotnické
prostredky, 1eCive pripravky a potraviny pro zvlastni lékarske ucely plné nebo Castecné hrazeneé ze zdravotniho pojisténi v rozsahu a za
podminek stanovenych timto zakonem; to plati i v prfipadech, kdy poskytovatel |[ékarenske pece nema se zdravotni pojistovnou pojisténce

f) na poskytnuti zdravotni p&ce hrazené v rozsahu a za podminek stanovenych timto zakonem souvisegjici s onemocnénimi s velmi nizkym
vyskytem v populaci ve smyslu piimo pouzitelného pravniho predpisu Evropske unie153} (dale jen ,vzacna onemocnéni”), véetné lécivych
pripravkl pro vzacna onemocnéni, hrazenych podle tohoto zakona,

g) na poskytnuti informaci od zdravotni pojistovny o jemu poskytnutych hrazenych sluzbach,
h) podilet se na kontrole poskytnuté zdravotni péCe hrazené zdravotnim pojisténim,
i) na vystaveni dokladu o zaplaceni regulacniho poplatku podle § 16a,

j) na vystaveni dokladu o zaplaceni doplatku za vydani ¢asteCné hrazeneho lé€ivého pripravku nebo Caste€né hrazené potraviny pro
zvlasini lekarske ucely poskytovatelem lékarenské péce, za poskytnuti Caste€né hrazeného zvlast uctovaneho léCivého pripravku
poskytnutého poskytovatelem zdravotnich sluZzeb nebo za vydani ¢asteCné hrazeneho zdravotnického prostredku osobou opravnénou
vydavat zdravotnické prostredky podle zakona o zdravotnickych prostredcich,

k) na uhrazeni castky presahujici limit pro doplatky za predepsané CasteCné hrazene |&éCive pripravky nebo potraviny pro zvlastni lekarske
ucely podle § 16b zdravotni pojistovnou ve Ihité podle § 16b odst. 2,

I) na nahradu nakladi, které vynaloZil na neodkladnou zdravotni péci erpanou v cizing, a to pouze do vy3e stanovené pro uhradu takove

https://www.zakonyprolidi.cz/cs/1997-48#cast4




Evropské referencni sité - §113a zakona 372/2011 Sbh.

28 VESTHIK MZ CR CASTHA 1/202 CASTEA 1/2022 VESTHIK MZ CR 27
Marodni sit' center vysoce specializované peée o pacienty se vzacnym onemocnénim Centrum vysoce specializovane pede pro vzacna onemocnéni kosti

Ministerstvo zdravotnictvi uvefejfiuje podle & 113a odst 4 zakona &. 37272011 Sbh, European Reference Metwork on bone disorders (ERN BOMD)

ﬂgdravptqich sluZbach a podminkach Ieiich poskytovani, 1.'Ele'm;\nl' pﬂzdéjéichapfedpisﬁ, Evropska referentni sit' pro vzacna onemocnéni kosti

Marodni it center vysoce specializovane pefe o pacienty se vzacnym onemocngninm. Fakulini nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: 00064203

Centrum vysoce specializované péte pro vzacna endokrinologicka onemocnéni

Kk

European Reference Network on endocrine conditions (Endo-ERN) Centrum vysoce specializované péée pro vzacné obliéejové anomalie a vzacna
Evropska referenéni sit pro vzacna endokrinologicka onemocnéni onemocnéni usni, nosni, kréni
Fakulini nemocnice v Motole, 'V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: DO064203

European Reference Metwork on craniofacial anomalies and ear, nose and throat (ENT)

Fakultni nemocnice Kralovske Vinohrady, Srobarova 1150/50, 100 34 Praha 10, disorders (ERN CRANIO)

IC: 00064173 Evropska referentni sit pro vzacné obliéejové anomalie a vzacna onemocnéni ugni,
VEeobecna fakulini nemocnice v Praze, U Nemocnice 49972, 128 08 Praha 2, nosni, kréni

IC: DDB4165 Fakultni nemocnice v Motole, \ Uvalu B4, 150 06 Praha 5, |C; D0064203

Centrum vysoce specializovang péte pro vzacne a komplexni epilepsie

Centrum vysoce specializované pete pro vzacna urcgenitalni onemocnéni
European Reference Metwork on epilepsies (ERN E;iCQHE]I

Evropska referentni sit pro vzacne a komplexni epilepsie European Reference Network on urogenital diseases and conditions (ERN eUROGEN)
Fakultni nemocnice v Motole, ' Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: DD054203 Evropska referenéni sit' pro vzacna urogenitalni onemocnéni
Fakultni Thomayerova nemocnice, Videfiska 800, 140 59 Praha 4, IC: DD064190 Centrum vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni srdce
Fakultni nemocnice u sv. Anny v Bmé, Pekafska 664/53, 556 91 Brno, IC- 00159816
a Fakulini nemocnice Bmo, Jihlavska 340/20, 625 00 Bmeo, IG: 65269705 \Vieobecna fakultni nemocnice v Praze, U Nemocnice 499/2, 1258 08 Praha 2, European Reference Network on diseases of the heart (ERN GUARD-HEART)
- DDG4165 ' Evropska referenéni sit pro vzacna onemocnéni srdce

Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: 00064203

Centrum vysoce specializované pete pro vzacna neurologicka onemocnéni

Centrum vysoce specialiZovane pete pro vZacna oéni onemocnéni Institut klinické a experimentalni mediciny, Viderniska 1958/9, 140 21 Praha 4,
European Reference Metwork on neurclogical diseases (ERN-RND) IC: 00023001
Evropska referentni sit pro vzacna neurologicka onemocnéni European Reference Metwork on eye diseases (ERN EYE)
Fakultni nemocnice v Motole, v Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: 00064203 Evropska referentni sit' pro vzacna ofni onemocnini

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze, U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2,
Vseobecna fakultni nemocnice v Praze, U Memocnice 4992, 128 08 Praha 2, I&- DDB4165
IC: DD64165
Fakulini Thomayerova nemocnice, Videfiska 800, 140 59 Praha 4, IC: 00064190

Centrum vysoce specializované pete pro syndromy s rizikem nadorového
Fakultni nemocnice u sv. Anny v Bmé, Pekafska 664/53, 556 91 Brno, IC- 00159816 onemocnani

Eurcpean Reference Network on genetic tumour rnisk syndromes (ERN GENTURIS)

Evropska referentni sit pro syndromy s rizikem nadoroveho onemocniéni

Fakultni nemocnice v Motole, ' Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: D0064203 I
Centrum vysoce specializované pete pro vzacna onemaocnéni ledvin

Masarykiv onkologicky tsiav, 21Ut kopec 54377, 656 53 Bmo, I, DO209605 M L +
Eurcpean Reference Network on kidney diseases (ERKNet) I

Evropska referentni sit pro vzacna onemocndéni ledvin
Fakulini nemocnice v Motole, 'V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, IC: D0D064203

Tnsttut Kinicke @ expenmentant mediciny, Videnska 1958/0. 140 21 Praha &, ( :Z 2 2 / 2 4 E R N
IC: DDO0Z3001

https://www.mzcr.cz/vestnik/vestnik-c-1-2022/
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ERN GUARD-HEART NEWSLETTER

YEAR 2025 NUMBER 5

BUCHAREST
19 MARCH 2026

The 19th ERN GUARD-Heart Board Meeting
will take place on Thursday, 19 March 2026, in
Bucharest at the Courtyard by Marriott Floreasca
Hotel. Mark your calendars, we look forward to
seeing you there! ®

Madrid Board Meeting
Materials Online

We are pleased to inform you that all
materials from the recent Madrid Board
Meeting are now accessible in our secure
member area on the website. This
includes slides, notes and session
recordings.

Access the Member Area: Protected: Board
Meeting Madrid - ERN GUARD-Heart

To view the content, please request the
password from the Coordinating Office via
email: contact@guardheart.ern-net.eu ®

Geographical coverage of the ERN GUARD-Heart

&

E &

AEPC & ERN GUARD-Heart Y ®® 9o
webinar : A RyR2 variant in an - '

HEREDITARY i
ERN GUARD-Heart Members Affiliated partners
aborted SCD case, how to act? CARDIOVASCULAR
’ DISEASES per EU Member State per EU Member State

Wednesday 10-12-2025 17:00-18:30 CET

e furfuw

Moderator: Dr. P.G. Postema
(Amsterdam, Netherlands)
Speakers: Dr. C. van der Werf
& A. Bergeman
(Amsterdam,NL)

W March 20-21, 2028
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AEPC WEBINAR SERIES

AEPC HEART BEATS

More info

aned g FOR EDUCATION

TEACHING WEBINARS ON PAEDIATRIC/CONGENITAL CARDIOLOGY &
CARDIAC SURGERY IN COLLABORATION WITH ERN GUARD-HEART b

Hereditary Cardiovascular Disease Course —
Hereditary Cardiovascular Disease Course

https://guardheart.ern-net.eu/ern-guard-heart/full-members/czech-republic/



Pravni ukotveni konceptu pacientske organizace

@ Prihlasit || ?

ZAKONY £%2 72011 @ 3
verze 29

a) o to pozadal, nebo

b) prestal spifiovat nékterou z podminek pro udéleni statutu.
CAST TRINACTA X
PACIENTSKA ORGANIZACE é ! K O

Ceska Aliance pro

(1) Pacientskou organizaci se rozumi zapsany spolek, jehoZ hlavni ¢innost spoCiva v pomoci pacientim a ochrané jejich prav a zajmu a jehoz : - .
Kardiovaskularni Onemocnéni

Cleny jsou zpravidla osoby s urCitym onemocnénim nebo zdravotnim postizenim, jejich osoby blizké nebo jejich zastupci podle obfanskeho
zakoniku, pricemz tyto osoby maji rozhodujici vliv na jeho fizeni. Pacientskou organizaci se rozumi téz spolek, jehoz Cleny jsou spolky, ktere
splnuji podminky podle véty prvni a které voli Cleny jeho statutarniho organu.

(2) Pacientske organizace, které jsou zapsany v seznamu pacientskych organizaci podle odstavce 3, mohou zastupovat za podminek
stanovenych timto zakonem v fizenich a procesech pacientskou verejnost, pokud tak stanovi zakon nebo pokud je organ verejné moci, ktery
vede fizeni, pfizve. Pacientskou verejnosti se rozumi osoby, které mohou byt v ramci daného fizeni nebo procesu dotCeny ve svych pravech
nebo povinnostech souvisejicich s jejich zdravotnim stavem nebo poskytovanim zdravotnich sluzeb.

(3) Ministerstvo zapiSe pacientskou organizaci do seznamu pacientskych organizaci do 30 dnu ode dne obdrZeni jeji zadosti podle odstavce 4,

jestlize = <
J ceska
a) spliiuje podminky uvedené v odstavci 1, Qsoclace
b) ¢lenové statutarniho a nejvyssSiho organu, neni-li tento organ ¢lenskou schuizi, jsou voleni ¢leny spolku, kterymi jsou zpravidla osoby s pfO vzo'cno'
urCitym onemocnénim nebo zdravotnim postiZzenim, jejich osoby blizké nebo jejich zastupci podle obfanského zakoniku, anebo spolky podle -
onemMocneni

odstavce 1 véty druhe,
c) zverejnuje na svych internetovych strankach svou ucetni zavérku a zdroje financovani a

d) provozuje &innost v oblasti pomoci pacientské verfejnosti a ochrany jejich prav a zajmu po dobu nejméné 12 mésicu bezprostiedné
predchazejicich datu podani zadosti.

(4) Pacientska organizace v pisemné Zadosti uvede svuj nazev, identifikaéni Cislo a adresu sidla, popfipadé jinou adresu pro doruéovani. K
Zadosti pfilozi ¢estné prohlaseni o poétu &lent spolku a v jakém poméru se jedna o pacienty, osoby blizké nebo jiné osoby, stanovy spolku,
vyrocni zpravu za piedchozi kalendarni rok s ucCetni zavérkou, nejsou-li tyto dokumenty vedeny v zakladnim registru nebo agendovem
informacnim systému a nejsou-li ministerstvu zpfistupnéné pro vykon agendy.

= sy e—e——— e e el 8 ——-a Qs ey ——————————n s a5 g N =) e 8 N T T

https://www.zakonyprolidi.cz/cs/2011-372#cast12; https://ca-ko.cz/; https://vzacha-onemocneni.cz/vzacha-onemocneni/



ZAKON

LIDI 373/2011 o
verze 13

Dil 6

Ceska geneticka legislativa

PRO

& Prihlasit

Geneticka vysetreni

(1) Geneticke vySetreni zahrnuje klinické a genetické laboratorni vysSetreni; slouzi ke stanoveni podilu variant v lidském genomu na rozvoj
nemoci u vysetiované osoby nebo jejich potomku. Lidskym genomem se rozumi souhrn dédi¢nych informaci, které byly zdédény od piedku
nebo nové vznikly u vySetfované osoby a mohou byt predavany budoucim generacim. Genetickym laboratornim vySetienim se rozumi
laboratorni analyza struktury a funkce lidského genomu nebo jeho Casti, ktera musi byt indikovana na zakladé jeho klinické opravnénosti a
uzite€nosti pro vySetiovanou osobu nebo budouci generace. Provedeni genetického laboratorniho vySetieni musi byt podrobné oduvodnéno
ve zdravotnické dokumentaci.

(2) Za genetické laboratorni vySetreni podle tohoto zakona se nepovazuji vySetireni provadéna
a) za ucelem posouzeni vhodného darce pro pfijemce krve, krevnich slozek, bunék, tkani nebo organd,
b) za U€elem zjisténi patogennich organismu vyskytujicich se u ¢lovéka,
c) za uCelem analyzy Casti lidského genomu provadéné ke sniZeni faleSné pozitivity novorozeneckého laboratorniho screeningu,
d) za ucelem posouzeni U€inku genotoxickych faktoru Zivotniho a pracovniho prostfedi,
e) za ucelem novorozeneckého laboratorniho screeningu vrozenych a dédicnych onemocnéni, nebo
f) vyhradné za ucelem ur€eni totoZnosti jedince.

(3) Geneticka laboratorni vySetieni maze provadét pouze poskytovatel, ktery ma v opravnéni k poskytovani zdravotnich sluzeb obor lIékaiska
genetika nebo klinicka genetika anebo laborator klinické genetiky (dale jen ,poskytovatel v oboru Iékaiska genetika®), a to v laboratori, ktera je

jeho pracovistém a ktera je podle pfisludné harmonizované normy®) k provadéni t&chto vysetfeni akreditovana akreditadnim organem podle
zakona upravujiciho posuzovani shody®).

(4) Poskytovatel v oboru |ékafska genetika, ktery nespliuje podminku akreditované laboratore podle odstavce 3 a ktery hodla provadét
geneticka laboratorni vySetreni v laboratori, ktera je jeho pracovistém, je povinen

a) do 60 dnu ode dne zahajeni provadéni téchto vysetieni podat Zadost akreditaénimu organu nebo s nim uzavfit vefejnopravni smlouvu o
udéleni akreditace pro tuto laborator a

b) oznamit nejpozdéji do 14 dnu pied zahajenim provadéni genetickych laboratornich vysSetfeni spravnimu organu, ktery poskytovateli
udélil podle zakona o zdravotnich sluzbach opravnéni k poskytovani zdravotnich sluzeb (dale jen ,pfislusny spravni organ®), datum, od
néhoZ hodla zahajit provadéni téchto vysSetreni.

(5) Poskytovatel v oboru Iékarska genetika, ktery nesplfiuje podminku akreditované laboratore podle odstavce 3 a ktery zahajil provadéni
genetickych laboratornich vySetieni podle odstavce 4,

https://www.zakonyprolidi.cz/cs/2011-373
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fenosna a nepfenosna onemocnéni

jednom oku a do 6 mésicu i na druhém
« Nas nejmladsi pacient 5 let a 9 mésict P
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Liechtenstein - "/ _ \ | Liechtenstein

Vzacna dédicna kardiovaskularni onemocnénia  Konsanguinita: Pokrevni svazky oCima genetika
riziko nahlé - MUDr. Alice Krebsova, Ph.D. - Mgr. Jana Drabova, Ph.D.

FN . ¥
M-H | Vzacna dedicna kardiovaskularni on...
& Multidisciplinarni tym (MDT)

Nemoci u Romii a jejich genetické priciny - Stomatologicka problematika - prof. MUDTF.
MUDr. Dana Safka Brozkova, Ph.D. Tatjana Dostalova, DrSc., MBA

Osetieni zubniho kazu — Romska komunita

; o/\:ﬂ - . gﬂ“ﬁﬁ%ﬁ:ﬁwmm&mﬂm , Milan Macek, Petra Hatlova a kolektiv autor(
nf.ublg.cz/subdom/nf/wp-content/uploads/2023/11/ ol * .

letak_podezreni_geneticke _onemocneni_ledvin.pdf, www.seznamzpravy.cz/clanek/fakta-socialni-vylouceni-se-tyka-tisicu-lidi-podivejte-se-jak-je-to-ve-vasi-obci-239100
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Aktuality , . ] ]
Pracovni skupina pro kardiogenetiku
Konference
15. &ervna 2021 17:45
Spolecnost Pracovni skupina sdruzuje klinické i molekularni genetiky, ktefi se zabyvaji problematikou dédiénych kardiovaskularnich onemocnéni v CR.
Blizsi informace o skupiné a jeji cinnosti naleznete na webovych strankach na adrese kardiogenetika.cz.
Doporuceni
Dalsi informace naleznete na webu nahleumrti.cz.
Legislativa Zaroven odkazujeme i na doporuc¢ené postupy zde na webu SLG.
Vzdalavani Spoluprace probiha i ha mezinarodni urovni v ramci Evropské referencni sité (ERN) GUARD-Heart.

Pracovni skupiny
Spoluprace

IVD-R

https://slg.cz/pracovni-skupiny/kardiogenetika/
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Narodni genomy

Human Phenotype
Ontology

Perinatologicka konference — Semberovy dny

22. ledna 2026 0:46

Ve dnech 9.-11. dubna 2026 se v Praze uskutecni XLI. celostatni konference Sekce perinatologie a fetomaternalni
mediciny — Stemberovy dny. Jednim z hlavnich tématd akce bude cisafsky fez v Sirokém odborném kontextu, od historie
po soucasné klinické postupy a jejich dopady na matku i hovorozence. Program také nabidne témata akutniho a
predCasného cisarského fezu, organizaci péce na porodnim sale i novinky ve fetomaternalni mediciné v€etné prenatalni
diagnostiky. Vyznamnym hostem bude prof. Michael Robson s prednaskou How to reduce the rate of cesarean section at
the national level? Soucasti konference budou také praktické prednasky, workshopy (v€etné nového workshopu
neurosonografie), volna sdéleni a soutéz mladych perinatologu.

Dalsi informace naleznete na perinatologie.org.

Otevrit cely ¢lanek...

Memorandum o spolupraci s Ceskou kardiologickou spolecnhosti

16. ledna 2026 14:41

Spoleénost lékafské genetiky a genomiky CLS JEP, Ceska kardiologicka spoleénost CLS JEP a Ceska asociace
preventivni kardiologie Ceské karidologické spoleénosti CLS JEP podepsali memorandum o vzajemné spolupraci, ve
kterém se zavazuji posilit mezioborovou spolupraci v diagnostice a léébé dédicnych kardiovaskularnich
onemocnéni a v kardiovaskularni prevenci s cilem optimalizovat dostupnost specializovanych genetickych vysetfeni a
standardizovat péci a predavani pacientll mezi odborniky. Definovany jsou zakladni principy spoluprace zalozené na
dukazech (EBM), stanovuje organizaci genetické péce v kardiologii a zduraznuje multidisciplinarni pristup véetné
genetické konzultace a screeningu.

Otevrit cely Clanek...

https://slg.cz/aktuality/memorandum-kardiologie/

Kalendar

28. celostatni konference
DNA diagnostiky
25. 3. 2026-27. 3. 2026

Kaprasuv den 2026
1. 4. 2026

Perinatologicka
konference — Semberovy
dny

9.4.2026-11. 4. 2026

Motolsky DYSMO klub 13.
5. 2026
13. 5. 2026

Prague Spring
Symposium 2026
14. 5. 2026
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Memorandum o vzajemné spolupraci

Memorandum o vzajemné spolupraci mezi

1. Spoleé¢nosti Iékarské genetiky a genomiky Ceské lékarské spole¢nosti Jana Evangelisty Purkyné

Zastoupenou: prof. MUDr. Milanem Mackem, jr., DrSc., MHA, pfedsedou vyboru SLG CLS JEP
Se sidlem: Sokolska 490/31, 120 00 Praha 2

a
2. Ceskou kardiologickou spole¢nosti, z.s.
Zastoupenou: prof. MUDr. Petrem O3tadalem, Ph.D., FESC, predsedou CKS
Se sidlem: Netroufalky 6b, 625 00 Brno

a
3. Ceskou asociaci preventivni kardiologie Ceské kardiologické spole¢nosti, z.s.
Zastoupenou: prof. MUDr. Milo3em Taborskym, CSc., FESC, FACC, MBA, pfedsedou CAPK
Se sidlem: Netroufalky 6b, 625 00 Brno

(spole¢né dale jen ,,smluvni strany Memoranda”)
uzavreli nize uvedeného dne, mésice a roku Memorandum o vzajemné spolupraci
(dale jen ,,Memorandum®)
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@ Aktualni sdéleni

VL.
Zavérecna ustanoveni:

1. Smluvni strany Memoranda vyjadruji svou vtli vzajemné
spolupracovat v oblasti vymezené timto Memorandem
zpusobem uvedenym v ¢l. 1.-V.

2. Memorandum je projevem skutecné, svobodné a vazné
vile smluvnich stran Memoranda.

V Praze dne 26. fijna 2025

Prof. MUDr. Milan Macek jr., DrSc, MHA
Ustav biologie a lékafské genetiky,

2. lékarska fakulta Univerzity Karlovy

a Fakultni nemocnice v Motole, Praha

Prof. MUDr. Milos Taborsky, CSc., FESC, FACC, MBA
Kardiologicka klinika, Fakulta zdravotnickych studii
Univerzity J. E. Purkyné v Usti nad Labem

a Krajska zdravotni, a.s. -

Masarykova nemocnice v Usti nad Labem

3. Memorandum je vyhotoveno ve trech stejnopisech,
z nichz kazda smluvni strana Memoranda obdrzi po
jednom stejnopise.

4. Memorandum nabyva platnosti a ac¢innosti dnem pod-
pisu véemi smluvnimi stranami Memoranda.

Prof. MUDr. Petr Ostadal, Ph.D., FESC
Kardiologicka klinika, 2. lékarska fakulta Univerzity
Karlovy a Fakultni nemocnice v Motole, Praha

Prof. MUDr. Ales Linhart, DrSc., FESC, FCMA
Il. interni klinika kardiologie a a angiologie,
1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy

a Vseobecna fakultni nemocnice v Praze

Doc. MUDr. Alice Krebsova, Ph.D.
Klinika kardiologie, Institut klinické
a experimentalni mediciny, Praha

Rijen 2025
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I Memorandum o vzajemné spolupraci

1.
Preambule

Smluvni strany, podpisem tohoto Memoranda, deklaruji
spolec¢ny zdjem o vzajemnou spolupraci, a to predevsim
v oblasti diagnostiky a |écby kardiovaskularnich genetic-
ky podminénych onemocnéni, v problematice kardiovas-
kularni prevence, vzdélavani odborné a laické verejnos-
ti a v dalSich segmentech, s cilem dosahnout optimalni
dostupnosti specializovanych genetickych vysetreni pro
indikované pacienty, metodiky vzajemného predavani
pacientl véetné definice standardu reference a podpory
obou odbornosti. Cilem je dlouhodoba kultivovana od-
borna spoluprace obou odbornosti ve prospéch pacientt
a cesty pacienta systémem zdravotni péce.

1

Il
Obecné principy spoluprace zalozené na EBM datech:

. Dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni se déli do tri

hlavnich skupin onemocnéni myokardu: 1. dédi¢né kar-
diomyopatie, 2. dédi¢né arytmické syndromy spojené
s normalnim strukturalnim nalezem na srdci a 3. dédic¢-
né aortalni syndromy casto spojené s chlopennimi va-
dami typu bikuspidalni aortalni chlopen nebo prolaps
mitralni chlopné.

2. Spole¢nym jmenovatelem dédi¢nych kardiovaskular-

nich onemocnéni je riziko nahlé srde¢ni smrti, zejména
u jedinct mladsSich 50 let. Nahla srdecni smrt je dle sou-
Casnych znalosti prvnim a ¢asto poslednim projevem
dédicného onemocnéni, a to az v poloviné pripadd,
a v pripadé kardiomyopatii ¢asto predchazi rozvoji jed-
noznacnych strukturalnich zmén srdecniho svalu.

M.
Logistika genetické péce v kardiologii:

. Klinickou indikaci ke genetické konzultaci stanovi oset-

rujici kardiolog, pokud zjistil moznou diagnézu nékte-
ré z forem dédi¢ného kardiovaskularniho onemocnéni.

. Vlastni indikace ke genetickému vySetfeni musi byt po-

tvrzena a vedena lékarskym genetikem, ktery odpovi-
da za adekvatni interpretaci vysledka vysetreni. V bu-
doucnosti se subjekty tohoto memoranda budou snazit
o zjednoduseni tohoto schématu u nékterych klinicky
jasnych diagnéz.

3. Genetickou péci v kardiologii chapeme v principu jako

mezioborové komplexni vysetreni. Jeho soucasti je
klinickogeneticka konzultace se ziskanim podrobné

Adresa pro korespondenci: Prof. MUDr. Milo$ Taborsky, CSc., FESC, FACC, MBA, Kardiologicka klinika, Fakulta zdravotnickych studii Univerzity J. E. Purkyné
v Usti nad Labem a Krajské zdravotni, a.s. — Masarykova nemocnice v Usti nad Labem, 0.z., Socilni péce 3316/12A, 401 13 Usti nad Labem, Ceska republika,
e-mail: milos.taborsky@seznam.cz
DOI: 10.33678/cor.2025.114

Tento ¢lanek prosim citujte takto: Taborsky M, Macek jr. M, Ostadal P, et al. Memorandum o vzajemné spolupraci. Cor Vasa 2025;67:655-657.
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osobni a rodinné anamnézy. V ramci osobni anamnézy
je nutné se zaméfrit na zjisténi viech privodnich neu-
rologickych, jaternich, rendlnich a jinych onemocné-
ni, ktera se mohou vyskytovat v ramci syndromového
postiZzeni. Soucasti konzultace je také sestaveni rodo-
kmenu alespon ve tfech generacich s uréenim dalSich
rodinnych pfislusnika v riziku onemocnéni. Témto by
mélo byt nabidnuto kardiologické screeningové vyset-
feni s cilem dosahnout primarni prevence zavaznych
komplikaci na principech kaskadového rodinného vy-
Setreni.

4. Prosazujeme koncepci multidisciplinarniho tymu. Péce
o pacienty a jejich pribuzné s dédiénym kardiovaskular-
nim onemocnénim predpoklada uzkou multidisciplinar-
ni spolupraci détskych i dospélych kardiologl/arytmo-
logU/kardiochirurgii s lékafskymi a molekularnimi
genetiky, patology, soudnimi Iékafi a lékari intenzivni
mediciny ¢i akutni kardiologie, neurology, praktickymi
lékafi a psychology aj.

5. Dulezitou oblasti genetického vysetieni v kardiologii
s ohledem na riziko nahlé srde¢ni smrti je i komplexni
posmrtné vysetifeni zemrelého a jeho pozustalych v rizi-
ku. Nezbytné je standardizované provedeni pitvy nahle
zemrelé osoby, véetné spektra doplnujicich laborator-
nich vySetfeni, a nasledna Gzka spoluprace klinickych
lékaru s patology, resp. soudnimi lékafri. Priklad aktivity:
www.nahleumrti.cz/kontakt.

IV.
Principy spoluprace subjekti v rozsifeni povédomi
a dostupnosti kardiogenetického vysetreni:
Odborné spole¢nosti se dohodly, Ze primarnim cilem je
dlouhodoba spoluprace zajistujici kontinuitu, rozsifeni
povédomi a dostupnosti genetického vysetreni v |é¢bé pa-
cientl s dédi¢nym kardiovaskularnim onemocnénim.
Cilem spole¢nych aktivit je predeviim zajisténi regio-
nalni dostupnosti genetickych vysetfeni pro indikované
pacienty. Prosazujeme spoleéné koncepci genetického
poradenstvi, které by mélo byt dostupné v kazdém kar-
diovaskularnim centru dle Véstniku MZCR KV centra (Se-
znam-center-vysoce-specializované-kardiovaskularni-pé-
¢e.pdf) (gov.cz). Tato skuteénost je i soucasti Narodniho
kardiovaskularniho planu (Narodni kardiovaskularni plan
Ceské republiky na obdobi 2025-2035).
Vytvofime mapu specializovanych kardiologickych praco-
vist, ktera spolupracuji v ramci multidisciplinarnich tymu
s lékarskym genetikem a akreditovanou molekularnége-
netickou laboratofi. Tato mapa bude zvefejnéna transpa-
rentné na webu Narodniho zdravotnického informacniho
portalu (NZIP) a také bude dostupna na webovych stran-
kach obou spole¢nosti a socidlnich sitich s cilem informo-
vat jak lékare, tak pacienty. Tato sit bude pribézné aktua-
lizovana na zakladé dohody obou odbornych spole¢nosti.
Aktivné spolupracujeme s pacientskymi organizacemi,
dominantné s Ceskou alianci kardiovaskularnich onemoc-
néni, z.s., (CAKO) a se zainteresovanymi pacientskymi or-
ganizacemi sdruzenymi v Ceské asociaci pro vzacna one-
mocnéni, z.s., (CAVO).
Budeme vytvaret spole¢na odborna stanoviska a publiko-
vat je jako mezioborové dokumenty o spolupraci. Budeme
spolupracovat se zainteresovanymi Evropskymi referen-

¢nimi sitémi pro vzacna onemocnéni dle Véstniku 1/2022.
Prabézné budou dle novych poznatka a studii tyto doku-
menty aktualizovany.

V.

Zakladni odborné dokumenty spolupracujicich subjektu:

1. Krebsova A, Kutilkova E, Kubanek M, et al. Genetické
vysetreni v kardiologii: Aktualizované souhrnné vyjad-
feni a doporuceni odbornikd pracovni skupiny kardio-
genetiky pfi CAPK/CKS, SLG a CSSL a ST pfi CLS JEP. Cor
Vasa 2025;67:511-534.

2. Peichl P, Bulava A, Toman O, Kautzner J. Doporuce-
ni ESC pro diagnostiku a lé¢bu pacientd s komoro-
vymi arytmiemi a prevenci nahlé srde¢ni smrti, 2022.
Zeppenfeld K, Tfelt-Hansen J, de Riva M, Winkel BG,
Behr ER, Blom NA, Charron P, Corrado D, Dagres N, de
Chillou C, Eckardt L, Friede T, Haugaa KH, Hocini M,
Lambiase PD, Marijon E, Merino JL, Peichl P, Priori SG,
Reichlin T, Schulz-Menger J, Sticherling C, Tzeis S, Ver-
strael A, Volterrani M; ESC Scientific Document Group.
Preklad zkraceného dokumentu prfipraveny Ceskou
kardiologickou spole¢nosti. Cor Vasa 2023;65:186-235.

3. Votypka P, Krebsova A, Norambuena-Poustkova P, et
al. Post-mortem genetic testing in sudden cardiac de-
ath and genetic screening of relatives at risk: lessons
learned from a Czech pilot multidisciplinary study. Int
J Legal Med 2023;137:1787-1801.

4. Wilde AAM, Semsarian C, Marquez MF, et al. European
Heart Rhythm Association (EHRA)/Heart Rhythm Soci-
ety (HRS/Asia Pacific Heart Rhythm Society (APHRS)/
Latin American Heart Rhythm Society (LAHRS) Expert
Consensus Statement on the State of Genetic Testing
for Cardiac Diseases. Heart Rhythm 2022;19:e1-€60.

5. Zeppenfeld K, Tfelt-Hansen J, de Riva M, et al. 2022
ESC Guidelines for the management of patients with
ventricular arrhythmias and the prevention of sudden
cardiac death. Eur Heart J 2022;43:3997-4126.

6. Verhagen JMA, Kempers M, Cozijnsen |, et al. Expert
consensus recommendations on the cardiogenetic care
for patients with thoracic aortic disease and their first-
-degree relatives. Int J Cardiol 2018;258:243-248.

7. Stiles MK, Wilde AAM, Abrams DJ, et al. 2020 APHRS/
HRS expert consensus statement on the investigation
of decedents with sudden unexplained death and pa-
tients with sudden cardiac arrest, and of their families.
Heart Rhythm 2021;18:e1-e50.

8. Escobar-Lopez |, Ochoa JP, Royuela A, et al. Clinical
Risk Score to Predict Pathogenic Genotypes in Pa-
tients With Dilated Cardiomyopathy. J Am Coll Cardiol
2022;80:1115-1126.

9. Nordestgaard BG, Chapman MJ, Humphries SE, et al.
Familial hypercholesterolaemia is underdiagnosed and
undertreated in the general population: guidance for
clinicians to prevent coronary heart disease: consen-
sus statement of the European Atherosclerosis Society.
Eur Heart J 2013;34:3478-3490a.

10. Adler A, Novelli V, Amin AS, et al. An International,
multicentered, Evidence-based reappraisal of Genes
reported to Cause Congenital long QT Syndrome. Cir-
culation 2020;141:418-428.
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Zde naleznete doporuceni tykajici se genetického vysetrovani v kardiologii a v pripadech nahlé srdecni smrti, ktera byla zaroven publikovana v
domacich odbornych Casopisech (Cor et vasa, Medicina pro praxi). Tato doporuceni vznikla i v ramci spoluprace kardiogenetické pracovni skupiny.

Doporuceni pro genetické vysetreni v kardiologii
Krebsova A, Kutilkova E, Zoubkova V, Tavacova T, Peldova P, Piherova L, et al.. Genetické vysSetreni v kardiologii: Souhrnné vyjadreni a doporuceni
odbornikd Pracovni skupiny kardiogenetiky pfi CAPK/CKS, SLG a CSSL a ST pfi CLS JEP. Cor Vasa. 2023;65(5):798-805. doi:10.33678/cor.2023.057.

Nahla srdecni smrt u dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni
Krebsova A, Kutilkova E, Macek M. Nahla srdecni smrt u dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni. Medicina pro praxi. 2023;20(5):218-222 (zdroj)

Post mortem vysetreni obéti nahlé srdecni smrti
Krebsova A, Pohlova Kuéerova S, Votypka P, Peldova P, Kulvajtova M, Dohnalova P, et al.. Post mortem vySetieni obéti nahlé srdeéni smrti a navazuijici
kaskadovy rodinny screening v CR. Cor Vasa. 2023;65(1):7-22. doi:10.33678/cor.2022.059.

https://slg.cz/doporuceni/kardiogenetika/
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Klicova platforma
pro propojeni kliniky a
diagnostiky

Pracovni skupina kardiogenetiky pri SLG CSL JEP (https://slg.cz/
pracovni-skupiny/kardiogenetika/) predstavuje klicovou platformu
propojujici klinickou péci s molekularné-genetickou diagnostikou
dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni. Nasim primarnim
cilem je sjednoceni a standardizace kardiogenetické diagnostiky
v Ceskeé republice.

Skupina sdruzuje klinické genetiky a akreditované i vyzkumné
laboratore zamérené na molekularné-genetickou diagnostiku
téchto onemocnéni.
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Komplexni prehled
kardiogenetiky
pro odborniky

Uzka spoluprace klinické péce, laboratorni diagnostiky a vyzkumu
pro snizeni rizika nahlého amrti a zlepseni péce o pacienty.
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Genetické vysetreni v kardiologii:
Aktualizované souhrnné vyjadreni a doporuceni
odborniku pracovni skupiny kardiogenetiky

pii CAPK/CKS, SLG a CSSL a ST pfi CLS JEP

Alice Krebsova?, Eva Kutilkova?, Milos Kubanek?, Veronika Zoubkova®,
Terézia Tavacovas, Petra Peldova®, Lenka Piherovad, Pavel VotypkaP®,
Stépanka Pohlova Kucerovas, llga Grochova’, Andrea Giegorovas,
Daniela Zakovah<, Tomas Freiberger", Jan Janousek<, Tomas Novotny;,
Jifi Bonaventurak, Milan Macek®

2 Centrum dédicnych kardiovaskularnich onemocnéni, Klinika kardiologie, Institut klinické a experimentalni mediciny, Praha,
Ceska republika, ERN GUARD Heart
b Ustav biologie a lékarské genetiky, 2. Iékafska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice v Motole, Praha,
Ceskd republika, ERN ITHACA
< Détské kardiocentrum, 2. lékarska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice v Motole, Praha, Ceska republika,
ERN GUARD Heart
9 Klinika déti a dorostu, 1. lékafska fakulta Univerzity Karlovy a VSeobecna fakultni nemocnice v Praze, Praha, Ceska republika
e Ustav soudniho lékafstvi, Lékarska fakulta Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Hradec Kralové,
Ceskd republika
f1. interni kardioangiologicka klinika, Fakultni nemocnice u sv. Anny, Brno a Centrum prenatalni diagnostiky Brno,
Brno, Ceska republika
9 Ustav klinické a molekuldrni patologie a lékafské genetiky, Fakultni nemocnice Ostrava, Ostrava, Ceska republika

h Centrum kardiovaskulérni a transplantacni chirurgie Brno, Brno, Ceska republika
ch Klinika kardinvackiilirni a trancnlantacni chirtirnie | dkarcks fakiilta Macanskowns 1iniverzitv Rrnn Rrnn Cock3 reaniihlika
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Informace pro poskytovatele hrazenych sluZzeb v odbornosti 816 -
laborator |ékarské genetiky

Od 1. 1. 2018 vstoupila v platnost zdsadni revize vykon(i odbornosti 816 - laboratof |ékafské genetiky, navrZena Spoleénosti lékarské
genetiky a genomiky CLS JEP. Diivodem zmén byla obsoletnost stavajicich vykon( této odbornosti, obsaZenych ve vyhld3ce €. 134/1998
Sb., kterou se vydava seznam zdravotnich vykont s bodovymi hodnotami, ve znéni pozdéjSich predpisd.

Novela pfedmétné vyhlasky pro rok 2018 zcela zrusila plvodni kapitolu odb. 816 a nahradila ji kapitolou novou. Divodem zmény
koncepce je skutecnost, Ze stavajici platné vykony ze seznamu zdravotnich vykond byly vytvoreny jiz v poloviné 90. let a od té doby se
prakticky nezménily, a to i pfesto, Ze se obor velice rychle technologicky vyvijel. VétSina vykon( proto byla jiz zastarala a neodrazela
soucasnou diagnostickou praxi.

V pripadé novych vykont doslo ke znacnému rozsireni indikacniho spektra genetickych vySetieni, kdy od plvodné zamysleného vyuZiti
vykon k vySetteni lidské zarodecné DNA doslo k rozvoji testovani somatické DNA v onkologii, véetné vyuZivani téchto vykond pfi
diagnostice nehumanniho genomu.

VZP CR, Svaz zdravotnich pojistoven a Spoleénosti lékaFské genetiky a genomiky CLS JEP se v ramci spoleénych jednani dohodly
na vytvoreni VZP-vykonii/bali¢ki pro vybrané diagnzy molekularni genetiky, véetné podminek a pravidel pro jejich provadéni.

0d 1. 10. 2018 jsou na zakladé dalsi vzajemné domluvy odborné spolecnosti a zdravotnich pojistoven aktualizovany dokumenty:
»Informace pro poskytovatele hrazenych sluZeb - laborator lékarské genetiky a sdilené odbornosti - Pravidla pro nasmlouvani a
vykazovani“ a , Stratifikace odb. 816*

Konsenzualné prijaté dokumenty predkladame pfilohou.

* Informace pro poskytovatele hrazenych sluzeb laborator |ékai'ské genetiky a sdilené odbornosti (dokument MS Word) - s G¢innosti
od 1.1.2026

94982 |Komplexni molekularni |odb. 208 dle seznamu NGS 1/%ivot * 25 318|Nelze samostatné vykazovat dalsi vysetfeni se stejnou dg., zahrnuje
analyza NGSs 4999 genil) ORPHA/MKN- komplexni vySetieni skupiny genti asociovanych s hereditarnim
10 onemocnénim (panel <4 999 gena).
94984 |Komplexni molekuldrni |odb. 208 dle seznamu NGS 1/7ivot * 37 977 |Nelze samostatné vykazovat dalsi vysetieni se stejnou dg.. Zahrnuje
analyza NGS 2 5 000 gent ORPHA/MKN- komplexni vySetfeni genl asociovanych s hereditdrnim onemocnénim
10 (panel 2 5 000 gen(l) aZ po vysetieni exomu (WES) v pfipadech, kdy
diagnostickou informaci nelze ziskat vyuZitim konkrétniho/cileného panelu
mensiho rozsahu. Seznam dostupnych panell bude uveden na webu SLG.
Pro r. 2026 plati, Ze vykon 94984 |ze nasmlouvat pouze poskytovateli
zdravotnich sluzeb(PZS), ktery ma odpovidajici pristrojové vybaveni. PZS je
povinen nejpozdéji do 30.6.2026 dolozit schopnost provadét vysetreni
exomu v akreditovaném rezimu (véetné uplatnéni flexibilniho rozsahu
akreditace)
94994 |Molekularni analyza odb. 208 035.1, 035.2 aCGH/SNP array 1/plod 14 175 |Paralelni analyza nebalancovanych zmén lidského germinalniho genomu z

prenatalni s nizkym
rozlisenim

materialu plodu komparativni hybridizaci na pevném nosici (arrayCGH, SNP
array, navazuje na vysetieni = vykon 94967. Pro array vysetreni plodu je
urcen vykon 94994 nikoli vykon 94231 ze SZV.

94948

Signalni vykon -
dovysetieni pacienta

*poz. - vySetieni plodu v rémci prenataini dg. nad rémec péée vykazované vwkony 94967 a 94994 |ze vykézat na RC matky s Dg. O 35.2.- Indikace SLG zvefejni na webu SLG

https://e-coretvasa.cz/pdfs/cor/2025/04/15.pdf; https://lwww.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/

vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky



Tabulka 1 - Jednotlivé typy kardiomyopatii a kritéria jejich dg. (dle Arbelo et al. 2023)
AD

Kardiomyopatie

HCM

DCM

NDLVC

ARVC

RCM

Fenotyp

Sarkomericka forma

Fabryho-Andersonova choroba

Danonova choroba

Amyloidéza TTR

RASopatie

Friedreichova ataxie

Mitochondridlni
Mitochondridlni DNA
Jaderna DNA

LMNA

RBM20

Sarkomericka forma

Dystrofin

Emerin

Barth(v syndrom

Mitochondridlni
Mitochondridlni DNA
Jaderna DNA

LMNA

DES

FLNC

PLN

TMEMA43

RBM20

PLN

Desmosomalni geny

TMEMA43

Sarkomericka forma

DES

FLNC

BAG3

RASopatie

X

X X X X

25 X | 2K B |6 PN K D6 K | G| |G DK || || K

AR X-vazana Matrilinearni

X
X
(X)
X
X
X X
X
X
X
X
X X
X
X
X
(X)

Frekvence (priblizny pocet
postiZzenych rodin v CR k roku 2024)

Stovky
Stovky (presnéji v expertnim centru)
Jednotky
Desitky
Desitky
Desitky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Desitky
Desitky
Stovky
Neznamo (z indikace DCM)
Jednotky
Nevime
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
0
Jednotky
Jednotky
Stovky

0
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
Jednotky
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Tabulka 6 - Typy znamych dédic¢nych aortainich syndromi

Syndromické HTAD

Marfantv syndrom
(existuje i nesyndromova
forma)

Loeystv-Dietzlv syndrom
(existuji i nesyndromové
formy)

Vaskularni Ehlerstv-
Danlosv syndrom

Multisystémova dysfunkce
hladkého svalstva
(existuje i nesyndromova
forma)

Meestertv-Loeyslv
syndrom

Deficience FLNA

Nesyndromické HTAD

Gen(y)

FBN1

TGFBRT,
TGFBR2,
SMADS3,
TGFB2,
TGFB3,
SMAD2

COL3A1

ACTA2
(R179)

BGN

FLNA

MYLK

MYH11
PRKGT1

LOX

MFAP5

Hlavni kardiovaskularni

znaky

Aneurysma Valsalvova
sinu, AD, MVP, dilatace
plicnice, dysfunkce LK

Aneurysma Valsalvova
sinu, AD, aneurysmata
a disekce tepen,
tortuozita tepen, PDA,
MVP

Ruptura a disekce tepen
bez pfedchozi dilatace/
aneurysmatu

Aneurysma/ascendentni
aorty, AD, PDA, koarktace
aorty, aortopulmonalni
okno, plicni hypertenze

Onemocnéni srde¢nich
chlopni

PDA, defekty sept mezi
sinémi a komorami

Aneurysma/disekce hrudni
aorty casto pri nizkém
priméru aorty

PDA

AD v mladém véku;
popsané koronarni
aneurysma a disekce

Vretenovité rozsireni
ascendentni aorty

Fibrilace sini, prolaps
mitralni chlopné

Dalsi klinické znaky

Luxace ¢ocky, skeletalni znaky
(arachnodaktylie, deformity hrudniku,
skoliéza, ploché nohy, zvyseny pomér
rozpéti pazilvysky, dolichocefalie), duraini
ektazie, strie, pneumotorax

Bifidni uvula/rozstép patra,
hypertelorismus, deformity hrudniku,
skoliéza, pes equinovarus, pred¢asna
osteoartréza, modré sklery, pneumotorax

Ruptura GIT, tenka a prusvitna kize,
dystrofické jizvy, typicky oblicej
(,Madonna face”, tenké rty, hluboko
posazené odi), pes equinovarus, ruptura
délohy

Kongenitalni mydridza, malrotace

stfeva, onemocnéni podobné moyamoyi,
periventrikularni hyperdenzni okrsky bilé
mozkové hmoty

Periventrikuldarni nodularni heterotopie

Vzacné syndromy/nemoci, u nichz je postizeni aorty jednim z projevi

Sick sinus syndrom

Bikuspidalni aortalni
chlopen

Polycysticka choroba
ledvin

Shprintzentv-Goldberglv
syndrom

Syndrom arterialni
tortuozity

Juvenilni polypézni
syndrom

HCN4

NOTCH]T,

MAT2A
PKD1/2

SKI

SLC2A10

SMAD4

Arytmie, kardiomyopatie
Bikuspidalni aortalni
chlopen

Intrakranidlni
aneurysmata

MVP

Tortuozita tepen, sten6zy
aorty, plicnice a dalsich
tepen

Arteriovenozni
malformace, MVP

Polycystické ledviny/jatra

Oblicejové a skeletalni abnormality,
mentalni retardace

Hamartomatézni polypy v GIT

Frekvence (priblizny
pocet postizenych
rodin v CR k roku 2024)

Desitky

Desitky

Desitky

Jednotky

Jednotky
0

Jednotky
Jednotky

0 z indikace

aneurysmatu
0

Jednotky

AD - autosomalné dominantni; GIT - gastrointestinalni trakt; LK - leva komora; MVP - prolaps mitralni chlopné; PDA - perzistujici ductus

arteriosus.



A. Krebsova et al. 513

Proband s dédicnym onemocnénim

Geneticke testovani

Neprovedeno nebo LP/P / \ LP/P varianta DNA

varianta DNA neidentifikovana identifikovana
Je diagnostikovano Neni diagnostikovano . A
; v ; v Mutace je pritomna Mutace neni pritomna
onemocneéni onemocneni

T -

Obr. 3 - Kaskadovy rodinny screening.® LP/P — pravdépodobné patogenni/patogenni (likely pathogenicpathogenic) DNA varianta.
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Doporuceni

Konference
Viozil(a): MaT, 20. bfezna 2019 1:00

Spole&nost Na tomto misté naleznete jak doporuéeni vydana pfimo Spole&nosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP, tak doporugeni, ke kterym se SLG pfipojila,
Ci na ktera povazuje za vhodné upozornit.

Doporuceni

Legislativa Nefrogenetika
16. ledna 2024 6:48

Vzdelavani Doporuceni pro genetické testovani u onemocnéni ledvin.

Pracovni skupiny Otevrit...

Spoluprace Kardiogenetika
17. fijna 2023 17:19

IVD-R Doporuceni pro genetické testovani v kardiologii a u nahlé srdec¢ni smrti.

Onkogenetika Otevrit...

Mendel 22 Testovani BRCA1/2 a jinych genu pro ucely lecby
30. zafi 2022 16:16

Narodni genomy Doporuéeni k testovani BRCA1/BRCA2 a dal$ich gent pro Ucely 1é&by schvalené 7. zafi 2022 vyborem Spoleénosti Iékafské genetiky a genomiky CLS

JEP. Posledni aktualizace probéhla 21. fijna 2022. DalSi aktualizace budou provadény ro¢né, dle novych indikaci.
Human Phenotype

OntOIO'gy Otevrit...

nzercs o festovan https://slg.cz/doporuceni/



IVDR EU reguluce, Asie kopiruje, USA inovuje... (SUKL.cz)

Percentage of assays
0 20 40 60 80 100
Allergology

Blood transfusion/Transfusion medicine

Cardiology

Clinical chemistry

Diabetes

Endocrinology

Gastroenterology

Genetics (Human genetics/germline defects)
Genetics (Oncogenetics/acquired defects)
Hematology

Hepatology

Infectious diseases

° Immunology/Medical Immunology
Microbiology/Medical microbiology/Bacteriology
Nephrology

Oncology

Parasitology

Pathology (Anatomic pathology)

Pathology (Clinical pathology)
Pharmacology/Toxicology

Urology

Virology

Other

Average of all diagnostic fields

Average of all individual respondents

B ce-ivD [] CE-IVD with minor modifications [_] Off-label CE-IvD [] RuO [] IH-IVD/LDT

Average percentage of assays from 5 [VD categories used by respondents of the questionnaire (n = 150), per
diagnostic field. (1) CE-IVDs used strictly according to the manufacturer's IFU; (2) CE-IVDs with minor
modifications; (3) Off-label CE-IVDs; (4) RUO kits; and (5) In-house devices (IH-IVDs)/LDTs. A detailed
explanation of the 5 IVD categories can be can be found in the main text and the report on the BioMed Alliance
website. 27 CE-IVDs = CE marked in vitro diagnostics; IFU = instructions for use; IH-IVDs = in-house in vitro
diagnostics; IVD = in vitro diagnostic; LDT = laboratory-developed test; RUO = Research Use Only.

Perspective
Open Access

Experience With IVDR Implementation in Three
Diagnostic Laboratories: Messages to EU Health
Institutions, Diagnostic Healthcare Payers, and

Authorities

Bart R. Lubbers'?, Isabel Dombrink'2, Tomas Kalina*, Mattias Hofmans®, Morten S. Bruun®,
Simon J. Stanworth'’, Marie C. Béné'#, Konstanze Dohner'?, Monika Briiggemann'3,

Elizabeth Macintyre®'°, Jacques J.M. van Dongen'211.12

Correspondence: Bart R. Lubbers (b.r.lubbers@eslho.org).

egulation (EU) 2017/746 on in vitro diagnostic med-
ical devices' (IVDR) has been implemented with the
aim to safeguard the quality of diagnostic tests in the
EU, for example, by requiring robust proof of safety
and performance. The IVDR is a product regulation mainly
aimed at industry manufacturing and marketing medical
devices. While IVDR-compliant diagnostic tests should pre-
dominantly be supplied by manufacturers, health institutions

'EHA Taskforce on IVD, European Hematology Association, The Hague,

The Netherlands

?European Scientific Foundation for Laboratory Hemato Oncology, Zutphen,

The Netherlands

3Department of Hematology, University Hospital Schleswig-Holstein, Kiel,
Germany

1CLIP, Department of Paediatric Haematology/Oncology, 2nd Faculty of Medicine,
Charles University, Prague, Czech Republic

SDepartment of Laboratory Medicine, Ghent University Hospital, Belgium

%Danish Medicines Agency, Copenhagen, Denmark

’NHS Blood and Transplant, Oxford University Hospitals NHS Trust, University of
Oxford, United Kingdom

&Department of Hematology/Biology, CHU Nantes, France

“Department of Internal Medicine Ill, University Hospital of Ulm, Germany
"®Hematology, Université Paris Cité, Assistance Publique — Hopitaux de Paris,
France

""Centro de Investigacion del Cancer-Instituto de Biologia Molecular y Celular del
Cancer (CIC-IBMCC, USAL-CSIC-FICUS), Department of Medicine, University of
Salamanca, Spain

"?Department of Immunology, Leiden University Medical Center, The Netherlands
Copyright © 2023 the Author(s). Published by Wolters Kluwer Health, Inc.

on behalf of the European Hematology Association. This is an open-access
article distributed under the terms of the Creative Commons Attribution-Non
Commercial-No Derivatives License 4.0 (CCBY-NC-ND), where it is permissible
to download and share the work provided it is properly cited. The work cannot be
changed in any way or used commercially without permission from the journal.
HemaSphere (2023) 7:4(e865).
http://dx.doi.org/10.1097/HS9.0000000000000865.

Received: January 25, 2023 / Accepted: February 8, 2023

have the possibility of manufacturing and using in-house
devices (IH-IVDs), provided they meet the Article 5(5) condi-
tions and relevant general safety and performance requirements
in Annex I. This “health institution exemption” concerns, for
example, their quality management system (QMS), risk man-
agement, performance evaluation, and justification of [H-IVD
use.? The first significant task for diagnostic laboratories at
health institutions, compliance with Annex I, has been appli-
cable since May 2022, whereas other implementation timelines
are shifted based on the December 2021 amendment of the
IVDR.3#

The European Commission published official EU guidance on
the health institution exemption under Article 5(5) in January
2023, but this document contains limited detail on how to ful-
fill the IVDR requirements for IH-IVDs. National competent
authorities (NCAs), which perform inspections and enforce
IVDR compliance in their Member States, can therefore be a
valuable source of information on interpretation of this regula-
tion for the diagnostic community.

Manufacturing and usage of IH-IVDs is common in most
diagnostic disciplines, including hematology. Rare disease
diagnostics depend extensively on this category of tests,
and many steps of testing in blood transfusion. Data from
University Hospitals Leuven and a BioMed Alliance survey
of EU diagnostic laboratories both found that roughly 75%
of IH-IVDs have no suitable CE-IVD alternative.®” IVDR
implementation therefore requires a serious effort for many,
and particularly for specialized, laboratories, and can bene-
fit from constructive interaction with relevant stakeholders.

We here report on the European Hematology Association
(EHA)-IVDR session of the EHA2022 Congress (a recording
of which is available on the EHA website - https://ehaweb.org/
advocacy/ivdr/resources),® during which laboratory profession-
als from 3 different EU Member States shared their experiences
on IVDR implementation in a diagnostic laboratory setting,
after an introduction by a Danish NCA representative (M.S.B.).

DOI:10.109//HS9.0000000000000724
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Nahla srdecni smrt u dedi¢nych
kardiovaskularnich onemocneni Chraiite sebe a rodinu

pred nahlou srdecni smrti
MUDI'. Alice KrEbSOVé, PhoDo1’ Mgl’. BC. Eva KUtiIkOVé, PhoDo1; prOfo MUDr- Milan MaCEk, DrSC.Z Mate podezieni na moznost vyskytu dédi¢ného kardiovaskularniho onemocnéni

'IKEM, Klinika kardiologie, Centrum dédi¢nych kardiovaskularnich onemocnéni, Praha, ERN GUARD Heart s

2Jstav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNM, Praha, ERN ITHACA

Nahla srdecni smrt (SCD) u jedincu mladsich 50 let je ve vyznamném procentu zpUsobena dédicnym kardiovaskularnim
onemocnénim. Identifikace téchto pripadu, provedeni post mortem genetického vysetreni a kardiologické screeningové
vysetfeni primych pfibuznych je prvnim krokem k primarni prevenci srdecni smrti u pozustalych a vyzaduje multidisciplinarni
a multicentrickou spolupraci.

Mezi dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni patfi onemocnéni srdecniho svalu (kardiomyopatie), elektricka onemocnéni
(arytmogenni syndromy) a dédicna onemocnéni aorty a velkych cév, kdy nemocnym hrozi pfedcasna srdecni zastava nebo
akutni disekce velkych cév.

Kardiogenetické vysetfeni je komplexni mezioborové vysetieni, na kterém se podileji kardiologové, molekularni a klinicti
genetici, pitvajici Iékafi i psychologové.

Prakticti |ékafi jsou Casto prvni, na které se pozustali obraceji, a jejich doporuceni je ¢asto zasadni pro dalsi osud pribuznych.
Komunikace mezi jednotlivymi odborniky i tymy jednotlivych center je zcela zasadni pro zajisténi péce o pacienty s ¢asto velmi
vzacnou formou dédicného onemocnéni s rizikem nahlé srdecni smrti.

Klicova slova: dédi¢na kardiovaskularni onemocnéni, geneticka analyza, kaskadovy rodinny screening.

https://slg.cz/documents/112/doporuceni-kardiogenetika-nahla-smrt-2023.pdf; https://www.nahleumrti.cz/
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Kdy pomyslet na potencialne dedicné onemocneéni:

1. Stanovili jste diagnozu potencialné dedicné kardiomyopatie:
e HCM, DCM, ARVC, RCM, NCLVC

2. Stanovili jste diagnozu dedicného arytmickéeho syndromu:
e LQT, CPVT, BrS, PCCD, SND/FS, SQT aj. nebo
e setrvala komorova tachykardie (mono-/polymorfni) nebo
e fibrilace komor (prezita srdecni zastava) nebo
e nahla srdecni smrt nebo
e AVB (symptomaticka) < 50 let nebo
e FS< 35 |let

3. Stanovili jste diagnozu potencialné dedicného onemocnéni aorty:
e akutni disekce aorty/velké tepny (koronarni, vertebralni),
e aneurysma aorty Z > 3 ve véku < 60 let nebo i starsi s pozitivni rodinnou anamnézou

4. BAV, prolaps mitralni chlopné s aneurysmatem aorty / bez aneurysmatu aorty
5. Nahla srdecni smrt
6. Hypercholesterolemie

Obr. 6 - Klinické pripady, kdy pomyslet na dédi¢nou formu onemocnéni v kardiologii.*® ARVC — arytmogenni kardiomyopatie pravé komory;
AVB - atrioventrikularni blokada; BAV - bikuspidalni aortalni chlopen; BiV-ACM - arytmogenni kardiomyopatie obou komor; BrS — syndrom
bratri Brugadovych; CPVT - katecholaminergni polymorfni komorova tachykardie; DCM - dilatacni kardiomyopatie; FS - fibrilace sini; HCM
— hypertroficka kardiomyopatie; LQTS - syndrom dlouhého intervalu QT; LVNC - levostranna nonkompaktni kardiomyopatie; NSS — nahla
srdecni smrt; PCCD - progresivni porucha vedeni elektrického vzruchu; RA - rodinna anamnéza; RCM - restriktivni kardiomyopatie; SND -
syndrom chorého sinu; SQTS - syndrom kratkého intervalu QT.
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