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Fokus na vzacna onemocnéni: vznika Aliance pro vyzkum a terapie vzacnych

nemoci

V predvecer Svétového dne vzacnych onemocnéni dne 27. tinora 2023 usporadalo Ceské centrum
pro fenogenomiku pfi Ustavu molekuldrni genetiky AV CR s partnery diskusi prednich odbornikt

k témattm vzacnych onemocnéni v prostorach Magenta Experience Centre na Praze 4. Cilem akce
bylo pfedstavit Siroké vefejnosti problematiku vzacnych onemocnéni z pohledu védci v zakladnim
vyzkumu, lékart a pacientskych organizaci a vznik nové Aliance pro vyzkum a lécbu vzacnych
nemoci.

Akci moderoval PD. Dr. rer. nat. habil. Radislav Sedla¢ek, Feditel Ceského centra pro fenogenomiku.
R. Sedlacek, ktery ivodem oznamil vznik , Aliance pro vyzkum a terapii vzacnych nemoci“ jako
technologicko-znalostni platformy pro vyzkum vzacnych onemocnéni a jejich Ié¢by. Aliance sdruzuje
predni Ceska védecka a medicinska pracovisté zabyvajici se vzacnymi genetickymi nemocemi stejné
jako pacientské asociace a planuje Uzce spolupracovat se specializovanymi firmami. Po Uvodnim
slovu, doc. MUDr. Marian Hajduch, Ph.D. z Ustavu molekularni a translaéni mediciny Lékarské fakulty
Univerzity Palackého v Olomouci se vénoval vyvoji |éCiv pro vzacna onemocnéni a tzv. ,drug
repurposing”, coz je ptistup, kdy se jiz existujici a schvalena léciva pouzivaji pro nové terapeutické
Ucely. Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc. z 2. |ékarské fakulty Univerzity Karlovy predstavil Centra
vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni a aktivity v oblasti zvySeni dostupnosti cilené
prevence a véasné diagnostiky ve vylouéenych lokalitach v CR. Dald{ prezentace byly zaméteny na
dosazené pokroky u konkrétnich vzacnych chorob. Prof. MUDr. Pavel Dievinek, Ph.D. z 2. Iékatské
fakulty Univerzity Karlovy hovofil o mutacné specifické 1é¢bé cystické fibrézy a doc. MUDr. Jana
Volejnikova, Ph.D. z Détské kliniky Lékarské fakulty Univerzity Palackého a Fakultni nemocnice

v Olomouci pfiblizila problematiku Diamondovy-Blackfanovy anémie, vyzvy a perspektivy vyzkumu
v této oblasti a 30-leté vyroéi Ceskoslovenského narodniho registru. Mgr. Jan Prochazka, Ph.D. z
Ceského centra pro fenogenomiku vysvétlil ddleZitost mysich modeld pro ovéfeni cill a vyvoje
experimentalni terapie a preklinicky vyvoj.

Diskuse se zG&astnili i zastupci pacientskych organizaci. Bc. Anna Arellanesovd, predsedkyné Ceské
asociace pro vzacna onemocnéni, prezentovala na konkrétnich prikladech aktivit pacientskych
organizaci posledni Uspéchy fungovani CAVO. At jiZ se jedna o vznik prvni Narodni strategie pro
vzacnd onemocnéni na léta 2010-2020 nebo o pozitivni zmény v legislativé ve vztahu k vzacnym
onemocnénim a jejich lécbé. Ing. Radoslav Hajgajda z Asociace genové terapie (ASGENT) na pfikladu
Angelmanova syndromu predstavil, jaké jsou moZnosti spoluprace pacientské organizace

s vyzkumnou infrastrukturou a proc je dulezité podporovat zakladni a aplikovany vyzkum.

Zaznam celé akce je dostupny na YouTube:
https://www.youtube.com/watch?v=mBOXJMHwCkg&t=6s
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Kontakt:

Ceské centrum pro fenogenomiku, Ustav molekuldrni genetiky AV CR, v. v. i.

ccp@phenogenomics.cz
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