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BREVIR VZACNYCH ONEMOCNENTY

Vzacna onemocnéni a centrova péce

Pokud je prevalence unemocninf niZsi ne¥ 5 : 10 000, Fkdme, Fe onemocnini je vzdcné. Takovych je vice neZ Sest tisic, U nékteryeh z nich se mnoZstvi pacientt v CR poéitd
na stovky, u jinych je mozné je séifal na prstech. Budeme-Ii viak viechny pacienty s nékterym ze vzdcnych onemocniéni brét dohromady, dostaneme se podle odhudi evrop-
ské pacientské organizace EURORDIS na trovedi 6-8 % populace. Nejde tedv o margindini problém. Vzicnd enemocnéni jsou velmi ruznorodd. Jsou lo asto chronickd, pro-
gresivni, degenerativai a zivel ohroZujicl onemocnéni. Mnohd zpiisobuji velkou bolest u postupnou ztrdtu sobéstuénosli pacientd, Na naprostou vétsinu z nich neni Iék, pro
vétsinu ani pFesnd dingnostika. Ti Stvrtiny z nich postihuji déti @ 30 procent pacienti se vzicnym onemocnénim umird pied pdtym rokem véku,

Nuprosta vétSing téchlo onemacnéni md genelicky pivod, ale mohou byt zpusobeny i infekcemi nebo vlivy prostfedi. Problematice vzdenych onemocnéni se zacilenim prede-
v§fm do prvni linie se vénujeme po cely letosni rok — jak nu strankdch ZN v nové rubrice, tak i ve formé kuzuistik v pravidelné piiloze Lékafské listy plos.

Rozvoj centrové péce je vyznamny pro pacienty, 1ékare i pojistovny

zasedali prof. MUDr. Milan Macek r., Ph.0., a MUDr
Katefina Kuhackova. Na ¢innost EUCERD navaze v fe-
to3nim roce novéustavena Expertni skupina pro vzac-
nd onemocnéni {Commussion expert group on rare
diseases).

Pripadné poskytovat muludisaphnarni pristup, kte-
1y by zahrnoval lgkafské, nefékarské, psychalogické
asodialni potiehy (napiiklad v ramairady pro vzac-
nd onemocnéni).

Organizace spoluprice za déelem zajisténi kontl-
nuity péce od détstvi pres obdobi dospivani. ph-
padné ai do dospélosti

Orgamizace spoluprace za delem zajiténi konti-
nyity péce mezi viemi stadii onemocnén

Vazby a spoluprace s ostatnimi adbornymi centry
a vnitrostatni, evropske a mezindrodni drovnt

Iuvenilni artritidafvzdené pediatncke revmatolo-
qické choroby

Vyvojové anomdlie a malformace/dysmorfie
Vzené dermatologické choroby

Tpidermolysis bullosa

Praderiv-Williho syndrom

Hemafilie a daléi veazena krvdcivd onemocnént
Mastocytoza

DédiEneé metabolické poruchy

Lysosemalni onemacnént

Partyrie

Specializovana centra maji v péci o pacienty se vzacnym one-
mocnénim vyznamnou roli, Koncentrace léchy pomidha pieko-
nat handicap |#mto onemocnénim vlastni: nedostatek poznal-
kil 0 nemoci, nizky pocet specializovanych lékara a nedostatek
zkusenosti s 1éCbou. U téch vzdcnych onemocnini, jejichZ te-
rapic je ndkladnd, je lééba v centrech nezbytnosti i s ohledem
na thrady péde ze strany zdravolnich pojistoven. Pro pacienty
by specializovand centra méla pfindsel také dalsi vihody -
multidisciplindrni pEistup a podporu i ze strany nemedicin-

Napfi¢ resorty a odbornostmi
Problematika fungovani center pro v2gcna onemoc-
néni je mimo jiné také soucasti kompetence Mezi-
resortni a mezioborave pracovni skupiny pro vzacnd
onemacnéni Tata pracovni skupina ziizen pit MZ (R

skych profesi,

Specializované centrummd pro rizné aktery v oblasti
#dravotnictvi rizné vyznamy. Pro pojisTovny je cent-
rem se zvldstni smiouvou, tedy cestay, jak hradit nd-
Kladnou pedt a nezratit ze zfetele ravionalni vyuzivan
2droji). Pro pacienty e misten, kde se jum diky spe-
calizacia mulndisciphinarnimu pristupu {v2etné reha-
bilitaéni apaliatni pede) dostava kvalitni péde. Je pro
né take dulezityin ukazatelem, kamse obratit pithle-
¢am odborne pece Pro lekare Je mistem, kde Ziskava;i
zkusengsti p léche vétsiho pottu pacientil a zvyluji
st kvalifikaci v rama konkrétni specializace. Koncen-
trace péde také usnadiupe shromafdovani informaci
o lecbé a jepch 7prostiedkovani pro ostatni
pracovisté

Se zvysujici se spealizaci a s prichodem novych le-
¢ebnych postup( nabyvd centrova péde na vyznamuy
nejen v oblast: vzacnych onemocnéni, ale 1u zavai-
nych £astych onemoanéni, jako je napiklad roztrou-
senaskleroza Dalsi kancentrace péte a rozvo) center
se 243 nevyhnutelny napht zdravatmictvim av souvis-
losti s m se jako naléhave ukazu)i otazey udrirtefnost
soutasneho modelu financavani centrove lécby. Atuz
bude otazka daliiho nastaveni requlace, ktera povede
k dlouhadobeé stabilizaci financovéni centrové péce,
vyfesena jakkal, je 2fejmé, Ie prooblast vzacnych one-
mocnénl ma dalif rozvo) centrove péte zisadnf
vyznam.

Kromé zikladnich vyhod centralizace péte zminénych
vyde e ustaveni sité speaalizovanych center uvmitf
Jednotivych statd pfedpokladem pro mezinarodnt
spaluprac, pri niZ mohou jednothiva specializovana
centra v elenskych zemich spolupracovat v ramei dia-
qrostickych skupin nebo jednotfivych vzacnych one-
mocnénl. Clem 1éta spoluprace je sdilent odbornjch
infarmaci (napfiklad perovnavinim deparutenych
pastupt nebo statistickych dat o ohemocnénich v jed-
notlivch statech), efektivni vyuzti materidlnich ka-
pacit i schopnosti expertd, pripadné vyuziti mainosti
piestiramini péce pro velmivzimé diagnazy. U nékte-
rych velmi vzacaych anemocnénd toliZ anikancentrace
do jediného centra v Ceske republice neni dostadupici
aje prakuckes ohledem na specializaci lékard 1 nakla-
dyna pedi posilat pauenty za lechou do zahranicnich
zdravotnickych zatizent,

Centrum se zvlastni
smlouvou a vzacna
onemocnéni

0d roku 2006 jsou predepisavini, resp. ihrada vybra-
mych nakladnych lédi vdzany na speaalizovand pra-
coviate, takzvand centra se zvlastni smlouvou. Jde

oléky oznaovane symbolem S. Vanik takového centra
Je vazan prvé na smiuyni yztah se 2dravorni pojistov-
nou. Nevzoikd automaticky s nahromadénim patiic-
nych odbornych kapacit, piipadné spinénim odbor-
nych kriténi. Centra se zvlastni smlouvou jsou prmér-
néuréena pro nakladnou Kétou. Gist center se zvlastni
smlouvou se vénuje écbé vzacnych onemoacnénl,
ostatii se venuyi nakladné péd fasta se vyskyturicich
nemoc.

Evropské referenéni sité

pro vzacna onemocnéni

(RD ERNs)

Centralizace péde o pacienty se vzdcnymi onemaené-
nitmi se dlouhodobé ukazuje ako efekivai zpiseb, jak
poskytovat kvalitni pét1 pro tylo pacienty. Napfie Ev-
ropou se postupné ustavovala speaalizovand centra
pro raznd vzicna onemocnéni neho skupiny téchto
onemoanéni. Tento vyve) byl oviem spontanni a velmi
riznorady. Cllem ustaveni referendnich siti v oblastr
wzacnyeh onemocnzni (RD ERNs — furapean reference
networks for rare disease) je propojit 1ato jednotfivd
centra tak, aby bylo moine sdifet znalosti 1 specializo-
vané kapacity a nadale zlep3ovat Groven péce o pa-
centy se vzdcnymi onempenénimi. Eviapske refe-
renéni sité se netyka)l jen vzacnjch onemocnénd, me-
mené pravé v této oblastije potfeba speluprice velmi
vysokd.

V ablasti vzacnych onemocnéni zatim yzniklo deset
pilotnich projektd fAinancovanych 2 prostredkd
B~ Sanco {napf. teferendnl sit pro ¢ystickou fibrozu)
Vice o pilotnich projektech na hitp #/www.eucerd.
euflpost_type=documentép=1357

Pro ktera onemocnéni

Ize ocekavat zfizeni
specializovanych center?
Adekvatni péce by méla byt zajisténa pro viechny
nemocné, bez ahledu na jeyich dagnézu. Jaky bude
konkretm: postup, to zalezi na konkrétn situac
v jednatlivich denskych statech Evropska komise
expertd na vzacna onemocnéni (European Union
Committee of Experts on Rare Diseases — EUCERD)
provedla srovndni mezi jednothvymi clenskymi sté-
ty podle udaji poskytnutych referennim portdlem
Orpha.net.

Vjiet byl sestaven na zakladé porovndni fungulicich
center v rimd Jednothivych {enskych statd Vzané
onemocnéni nebo Jeylch skupima byla na seznam za-
fazena, pokud exstovala spenalizovand centra nej-
mené ve trech denskych statech

Vzdené epilepsie

Neuromuskulami enemoamént

Amyatroficka laterdlni skleroza

Vzatna phiant onemocnéni

Lavaind pheni hypertenze

Cysticks fibroza

Vzacné geneticke choraby ledvin

Vzané kranicfaadini anomdlie

Renduava-Oslerova nemoc
Qravino padie. FUCERD Warkshop Report Nationa!
centres of expertrse for rare diseases & Furapean colla-
batation between centres of expertise, 21-22 Morch
2017 hitpfrwww.eucerd eu/Ppost_type=dacument
&p=1231

Co maji spliiovat centra
z pohledu Evropy?
Pa sén Jednani expertd reprezentujicich |ednotlive
denske staty farmulovala EUCERD ve formé doporu-
teni kvalitatvnf kritéria, kterd by méla spliiovat jed-
nothva centea lecby vzaenych onemoenéniv Evropské
unit. Clem tohoto doporudeni je harmonjzovat fungo-
vanicenter napit fvropou a usnadnit tak mezmdrodni
spaluprag, tedy 2adefiovini jednatlivych pracovist do
sité ERN. Mayi take pomodi flenskym statim vytvaret
(entr na vaitrestatni drovai.
Doporudena kriteria EUCERD byla prijata Mearesorthl
a mezioboravou pracovii skupinou pro vzdend one-
mocnéni |aka zaklad pro vytvafenf center v ramei (R.
Kritéria pro urovdni odbomych center provaic
na onemocméniv flenskych statech:
Kapacita k tvorbé a dodriovani osvéddenych postu-
pil v oblasti stanaveni diagndzy a pete.
Iavedeni systemu fizeni kvality, aby byla zjisténa
kualita péce, vietné vanrostatnich a evropskich
pravnich predpisd. a pripadné Gcast na voitnich
1vnéjich programech na padporu kvality.
Schopnost navihnout ukazatele kvality péce v jejich
oblastia provadét méfeni vysledkd, véetné métenf
spokojenosti pacientd
Wysokd troven odbornych znalosti 3 Zkusenost,
kterd je dolozena napfiklad rodnim objemem po-
stoupen pfipadi a druhychstanovisek a prostied-
nictvim recenzovanych odbomyich publikaci, gran-
1, stanavisek a viukowych a Skolicich akiwit.
Dastatecnd kapacita pra pédi o pacienty se vzdeny-
mi enemowménimi a poskytovini odboraéhe
poradensivi
Phispivani k nejnovejsimu vyzkumu.
Kapacita pro u¢ast na shromazdovdni Gdaji pro
Klinicky vyzkum a pro ucely vefejneho zdravi.
Kapacita pro ufast na pipadnjch klmickych
zhouskach.

Vazby a spofuprice s organizacermi pacientd, pokud
exstujl,
Vhadni opatfeni pro postoupeni pripadi v ramci
jednotlivyich denskych statd a pripadnéz/do ostat-
nich zemi EUL
Vhodna apatieni pro zlepseni poskytovanf péte
2 zejména ke Zkrdceni ¢asu potiebného ke stano-
ven diagndzy.
Zvitenizavedeni efektramckého zdravotnicty: (jaka
Jsou sdilené systémy fizenipripan, expertn: systé-
my pro odbome posouzeni na ddlku a sdilena evi-
dence phipadi)
Crtovano z FUCERD Daporudent o knténich kvality pro
adbornd centrapro vzacnd enemocnéni v dlenskych std-
tech 24/10/2017 hetp:/www.eucerd.eu/7post_type=
document&p=1922

Cinnost EUCERD nahradi
Expertni skupina pro vzacna
onemocnéni

EUCERD byla ustavena rozhodnutim Evropské kemise
(€K} v roce 2009, Tato komise navdzala na éinnost pra-
tovni skupiny pro vzacna enemocnéni (Rare Disease
Task force), kterd fungovala od roku 2004, Jeyim wka-
lem byfo pomahat Evropske komusi pii piipravé 2 im-
plementan jednotlivych aktit v oblasti vzdcnych
onemacnén, jejich vyhodnacovéni a monitoravani.
EUCERD 2a)litovala spoluprid a vyménu odbornych
informaci mez jednothvymr clenskymi staty, relevant-
nimi evropskymi organy a dalsimi stakeholdery. Ko-
mise byla vytvoiena 7 expertil na vzacna onemocnéni
2jednotinyeh Elenskych stati. Za Geskou republikuv i

sduzuje odbomiky z resorru zdravotnicovi 1 socialnich
Ve, 2astupge poskylovatell zdravotni péce, zastupee
popstoven, odborniky z klfinicke praxe i statstky Me-
airesortni skupina pfipravovala obsah ndrodniho plinu
pro vzacnd onemocnéni a zabyva se také jeho
naplfiovinim

Specializovana centra

pro léébu vzacnych
onemocnéni

Nize uvedena centra byla zrizena rozhodnutim mine
sterstva zdravotnicivi o utélen) statutu cenira zdra-
yotnickym zafizenim pubhkovanym ve Yéstaiku M7
472012

Waradni koordinadni centrum pro pacienty se vzdenym
anemocnénim: Fakultni nemacmice v Motole

Centra vysoce specializované zdravoini péce o pacienty
s eystckou fibrézou Fakultni nemocnice Brno, Fakultni
nemocnice Hradec Krdlove, Fakulmi nemocnice v Ma-
tale, Fakultni nemocnice Dlomowg, Fakultni remacnice
Plzeft

Centrum wysoce spedializované zdravotni pece o pa-
cienty s dédicnymi metabolickymi poruchami: Vae-
ohecnd fakultni nemocnice v Praze.

Centrum vysoce spedializované zdravotni pace o pa-
cienty s epidermolysis bullosa congenita: Fakultni ne-
mocnice Brna.

Daléf vzacna onemocnéni se 1é6i v rama hemato-
onkalogickych center (napi vzacné krevaimalignity,
Iymfomy, leukermie] a komplexnich onkologickych
center, kde se kramé Castyich malgnit [eci Take vzdené
nddory. erq

lednathvd vzacnd onemocngni pastihujinizky potet pacentil Pacients, ktedl s nimi 2ijf, se ve zdravotnim systému
phipraveném piedeviim pra 1étby castych onemocnéni setkavayise specifickyimi problémy Vziene diagnézy jsou
malo prabadany. Casto chybé)i odbomé mfarmace a zavedene diagnosticke postupy. Utinnd 1écba existuje jen
promalou {ast znich Lekard s hlubsi zkusenosti sjejich Iéchau byva mdlo. Navic byvali vzacnd onemocneni také
komplexni a jepich lé¢ba vyzaduje piitomnost tymu lekart z riiznych obord. Zavadéni a rozvo) sité specializovanych
center je phirozenau cestou, Jak problémy, které jsan vzacnym onemocnénim vlastni, prekonavat. Pokud jsou
specializovani I8kafi, adpovidajict vybaveni 1 pauenti soustiedéni na jednam misté, je moiné poskytovat kvafit-
néfsi péd, sdilet kuienasty, podilet se na dalsim poznavdni 4 vyvoj Tecebnych t drsgostickyeh pastupd Fungu)ic
specizlizovand centra také mohou snaze spolupracovat s abdobnymi zahranitninu insttuceml, cof je utitecne

predeviim pra 16¢bu velmi vzacnych anemocnéni.

lako asociace sdruzujici organizace pacienti se vzacnyrmi onemocn énimi vitime zimér vytviret a rozvijet sit
specializovanych center pro Jéchu vzienych onemoenénl, jak byl vyjadien v Narodnim akénim planu pro vzdend

onemocnéni, ktery schwalla viada (R roce 2012

Be. Anna Arellanesovd,
piedsedkyné Ceské asouiace pro vzdeng onemocném

tomas palaksambymedia
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