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BREVIR VZACNYCH ONEMOCNENI V

Vzacna onemocneni a centrova péce

Pokud je prevalence onemocnéni niZsi nez 5 : 10 000, fikdme, Ze onemocnéni je vzdcné. Takovych je vice neZ Sest tisic. U nékterych z nich se mnoZstvi pacientii v CR pocitd
na stovky, u jinych je mozné je scitat na prstech. Budeme-li v§ak vsechny pacienty s nékterym ze vzdcnych onemocnéni brdt dohromady, dostaneme se podle odhadii evrop-
ské pacientské organizace EURORDIS na iiroven 6-8 % populace. Nejde tedy o margindlni problém. Vzdcnd onemocnéni jsou velmi riiznorodd. Jsou to casto chronickd, pro-
gresivni, degenerativni a Zivot ohrozujici onemocnéni. Mnohd zpiisobuji velkou bolest a postupnou ztratu sobéstacnosti pacienti. Na naprostou vétsinu z nich neni 1ék, pro
vétsinu ani piesnd diagnostika. Tti ¢tvrtiny z nich postihuji déti a 30 procent pacientii se vzacnym onemocnénim umird pied pdatym rokem véku.

Naprostd vétsina téchto onemocnéni md geneticky piivod, ale mohou byt zpiisobeny i infekcemi nebo vlivy prostiedi. Problematice vzacnych onemocnéni se zacilenim prede-
vsim do prvni linie se vénujeme po cely letosni rok - jak na strdankdch ZN v nové rubrice, tak i ve formé kazuistik v pravidelné piiloze Lékaiské listy plus.

Rozvoj centrove péce je vyznamny pro pacienty, lékare i pojistovny

Specializovana centra maji v péci o pacienty se vzicnym one-
mocnénim vyznamnou roli. Koncentrace lécby poméha preko-
nat handicap témto onemocnénim vlastni: nedostatek poznat-
ki o nemoci, nizky pocet specializovanych lékari a nedostatek
zkuSenosti s 1écbou. U téch vzacnych onemocnéni, jejichz te-
rapie je nakladn4, je 1écba v centrech nezbytnosti i s ohledem
na thrady péce ze strany zdravotnich pojistoven. Pro pacienty
by specializovana centra méla prinaset také dalsi vyhody -
multidisciplinarni pfistup a podporu i ze strany nemedicin-

skych profesi.

Specializované centrum ma pro riizné aktéry v oblasti
zdravotnictvi rlizné vyznamy. Pro pojistovny je cent-
rem se zvl&stni smlouvou, tedy cestou, jak hradit na-
kladnou péci a neztratit ze zfetele raciondIni vyuZivéni
zdrojti. Pro pacienty je mistem, kde se jim diky spe-
cializaci a multidisciplindrnimu pfistupu (vCetné reha-
bilitacni a paliativni péce) dostavé kvalitni péce. Je pro
né také diilezitym ukazatelem, kam se obratit pfi hle-
dani odborné péce. Pro |ékare je mistem, kde ziskavaji
zkusenosti pfi 1écbé vétsiho poctu pacientd a zvy3uji
si kvalifikaci v rdmci konkrétni specializace. Koncen-
trace péce také usnadniuje shromazdovani informaci
o léché a jejich zprostfedkovani pro ostatni
pracovisté.

Se zvy3ujici se specializaci a s pfichodem novych [é-
Cebnych postupd nabyva centrovd péce na vyznamu
nejen v oblasti vzacnych onemocnéni, ale i u zavaz-
nych castych onemocnéni, jako je napfiklad roztrou-
Send sklerdza. Dal3i koncentrace péce a rozvoj center
se zdd nevyhnutelny napfi¢ zdravotnictvim a v souvis-
losti s tim se jako naléhavé ukazuiji otdzky udrZitelnosti
soucasného modelu financovani centrové léchy. At uz
bude otdzka dalsiho nastaveni regulace, kterd povede
k dlouhodobé stabilizaci financovani centrové péce,
vyfeSena jakkoli, je zfejmé, Ze pro oblast vzacnych one-
mocnéni ma dalsi rozvoj centrové péce zdsadni
vyznam.

Kromé zékladnich vyhod centralizace péce zminénych
vy3e je ustaveni sité specializovanych center uvnitf
jednotlivych statd predpokladem pro mezindrodni
spoluprdci, pfi niz mohou jednotlivé specializovana
centra v clenskych zemich spolupracovat v rdmgi dia-
gnostickych skupin nebo jednotlivych vzacnych one-
mocnéni. Cilem této spolupréce je sdileni odbornych
informaci (napfiklad porovndvanim doporucenych
postupli nebo statistickych dat o onemocnénich v jed-
notlivych statech), efektivni vyuZiti materidinich ka-
pacit i schopnosti expertd, pipadné vyuZiti moznosti
pfeshranicni péce pro velmi vzdcné diagndzy. U nékte-
rych velmi vzacnych onemocnéni totiz ani koncentrace
do jediného centra v Ceské republice neni dostacujici
aje praktické s ohledem na specializaci Iékafti i nakla-
dy na péci posilat pacienty za léchou do zahrani¢nich
zdravotnickych zafizeni.

Centrum se zvlastni
smlouvou a vzacna
onemocnéni

0d roku 2006 jsou predepisovani, resp. tihrada vybra-
nych nékladnych |éciv vazany na specializovand pra-
covisté, takzvana centra se zvlastni smlouvou. Jde

0 léky oznacované symbolem S. Vznik takového centra
je vazdn pravé na smluvni vztah se zdravotni pojiStov-
nou. Nevznikd automaticky s nahromadénim patfi¢-
nych odbornych kapacit, pfipadné splnénim odbor-
nych kritérii. Centra se zvla3tni smlouvou jsou primar-
né urcena pro nakladnou lébu. Cast center se zvIastni
smlouvou se vénuje 1éché vzacnych onemocnéni,
ostatni se vénuji ndkladné péci casto se vyskytujicich
nemoci.

Evropské referencni sité

pro vzacna onemocnéni

(RD ERNs)

(entralizace péce o pacienty se vzacnymi onemocné-
nimi se dlouhodobé ukazuje jako efektivni zpiisob, jak
poskytovat kvalitni péci pro tyto pacienty. Napfic Ev-
ropou se postupné ustavovala specializovand centra
pro rliznd vzacna onemocnéni nebo skupiny téchto
onemocnéni. Tento vyvoj byl oviem spontdnni a velmi
riiznorody. Cilem ustaveni referencnich siti v oblasti
vzacnych onemocnéni (RD ERNs — European reference
networks for rare disease) je propojit tato jednotlivd
centra tak, aby bylo mozné sdilet znalosti i specializo-
vané kapacity a nadéle zlep3ovat trroven péce o pa-
cienty se vzdcnymi onemocnénimi. Evropské refe-
rencni sité se netykaji jen vzcnych onemocnéni, nic-
méné prévé v této oblasti je potfeba spoluprace velmi
vysokd.

V oblasti vzécnych onemocnéni zatim vzniklo deset
pilotnich projektli financovanych z prostredkii
DG — Sanco (napr. referencni sit pro cystickou fibrézu).
Vice o pilotnich projektech na http://www.eucerd.
eu/?post_type=document&p=1357

Pro ktera onemocnéni

Ize ocekavat zrizeni
specializovanych center?
Adekvétni péce by méla byt zajiSténa pro viechny
nemocné, bez ohledu na jejich diagnézu. Jaky bude
konkrétni postup, to zdlezi na konkrétni situaci
v jednotlivych ¢lenskych statech. Evropskd komise
expertd na vzacna onemocnéni (European Union
Committee of Experts on Rare Diseases — EUCERD)
provedIa srovnani mezi jednotlivymi ¢lenskymi sta-
ty podle dajii poskytnutych referencnim portélem
Orpha.net.

Vycet byl sestaven na zakladé porovnani fungujicich
center v ramdi jednotlivych clenskych statd. Vzacné
onemocnéni nebo jejich skupina byla na seznam za-
fazena, pokud existovala specializovana centra nej-
méné ve tiech clenskych stétech.

Juvenilni artritida/vzécné pediatrické revmatolo-

gické choroby

Vyvojové anomélie a malformace/dysmorfie

Vzdcné dermatologické choroby

Epidermolysis bullosa

Praderdv-Williho syndrom

Hemofilie a dalsi vrozend krvcivé onemocnéni

Mastocytéza

Dédicné metabolické poruchy

Lysosomalni onemocnéni

Porfyrie

Vzacné epilepsie

Neuromuskuldrni onemocnéni

Amyotrofickd lateralni skleréza

Vzécnd plicni onemocnéni

Z&vaznd plicni hypertenze

(ystickd fibroza

Vzacné genetické choroby ledvin

Vzdcné kraniofaciéIni anomélie

Renduova-Oslerova nemoc
Gitovdno podle: EUCERD Workshop Report: National
centres of expertise for rare diseases & European colla-
boration between centres of expertise, 21-22 March
2011 http://www.eucerd.eu/?post_type=document
&p=1231

Co maji splhovat centra
z pohledu Evropy?
Po sérii jednani expertd reprezentujicich jednotlivé
Clenské staty formulovala EUCERD ve formé doporu-
Ceni kvalitativni kritéria, kterd by méla spliiovat jed-
notliva centra Iéchy vzacnych onemocnéni v Evropské
unii. Cilem tohoto doporuceni je harmonizovat fungo-
véni center napfic Evropou a usnadnit tak mezinérodni
spolupraci, tedy zaclefiovani jednotlivych pracovist do
sité ERN. Maji také pomodi clenskym stétim vytvaret
centra na vnitrostatni Grovni.
Doporucend kritéria EUCERD byla pfijata Meziresortni
a mezioborovou pracovni skupinou pro vzacnd one-
mocnén jako zaklad pro vytvafeni center v ramci CR.
Kritéria pro urcovani odbornych center pro vzac-
na onemocnéni v clenskych statech:
Kapacita k tvorbé a dodrZovani osvédcenych postu-
pli v oblasti stanoveni diagnézy a péce.
Zavedeni systému fizeni kvality, aby byla zajisténa
kvalita péce, véetné vnitrostatnich a evropskych
pravnich predpisi, a pfipadné dcast na vnitnich
i vnéjsich programech na podporu kvality.
Schopnost navrhnout ukazatele kvality péce v jejich
oblasti a provadét méfeni vysledkd, véetné méfeni
spokojenosti pacientd.
Vysoka troven odbornych znalosti a zkuSenosti,
ktera je doloZena napfiklad rocnim objemem po-
stoupeni pfipad a druhych stanovisek a prosted-
nictvim recenzovanych odbornych publikaci, gran-
tl, stanovisek a vyukovych a Skolicich aktivit.
Dostatecnd kapacita pro péci o pacienty se vzacny-
mi onemocnénimi a poskytovani odborného
poradenstvi.
Prispivéni k nejnovéjsimu vyzkumu.
Kapacita pro tcast na shromazdovani ddaji pro
klinicky vyzkum a pro Gcely vefejného zdravi.
Kapacita pro ucast na pfipadnych klinickych
zkouskdch.

Pfipadné poskytovat multidisciplinarni piistup, kte-
ry by zahrnoval Iékafské, nelékatské, psychologické
a socialni potreby (napfiklad v ramci rady pro vzac-
nd onemocnéni).
Organizace spoluprdce za Ucelem zajisténi konti-
nuity péce od détstvi pfes obdobi dospivéni, pii-
padné az do dospélosti.
Organizace spoluprdce za Gcelem zajisténi konti-
nuity péce mezi viemi stadii onemocnéni.
Vazby a spoluprace s ostatnimi odbornymi centry
na vnitrostatni, evropské a mezinarodni Grovni.
Vazby a spolupréce s organizacemi pacientd, pokud
existuji.
Vhodnd opatfeni pro postoupeni pripadi v ramci
jednotlivych ¢lenskych statd a pfipadné z/do ostat-
nich zemi EU.
Vhodna opatieni pro zlep3eni poskytovani péce
a zejména ke zkréceni casu potfebného ke stano-
veni diagndzy.
Lvézeni zavedeni elektronického zdravotnictvi (jako
jsou sdilené systémy izeni pfipadd, expertni systé-
my pro odborné posouzeni na dalku a sdilend evi-
dence pripadd).
Citovdno z EUCERD Doporuceni o kritériich kvality pro
odbornd centra pro vzdcnd onemocnéni v clenskych std-
tech.24/10/2011 http://www.eucerd.eu/?post_type=
document&p=1922

Cinnost EUCERD nahradi
Expertni skupina pro vzacna
onemocnéni

EUCERD byla ustavena rozhodnutim Evropské komise
(EK) v roce 2009. Tato komise navdzala na Cinnost pra-
covni skupiny pro vzacné onemocnéni (Rare Disease
Task Force), ktera fungovala od roku 2004. Jejim tiko-
lem bylo pomahat Evropské komisi pfi pfipravé a im-
plementaci jednotlivych aktivit v oblasti vzacnych
onemocnéni, jejich vyhodnocovani a monitorovéni.
EUCERD zajistovala spolupraci a vyménu odbornych
informaci mezi jednotlivymi clenskymi staty, relevant-
nimi evropskymi orgény a dalSimi stakeholdery. Ko-
mise byla vytvofenaz expertl na vzacnd onemocnéni
z jednotlivych clenskych stat. Za ceskou republiku v ni

zasedali prof. MUDr. Milan Macek jr., Ph.D., a MUDr.
Katefina Kubackova. Na ¢innost EUCERD navéze v le-
toSnim roce nové ustavend Expertni skupina pro vzdc-
nd onemocnéni (Commission expert group on rare
diseases).

Nap¥ic¢ resorty a odbornostmi
Problematika fungovani center pro vzacna onemoc-
néni je mimo jiné také soucdsti kompetence Mezi-
resortni a mezioborové pracovni skupiny pro vzcna
onemocnéni. Tato pracovni skupina zfizena pfi MZ CR
sdruzuje odborniky z resortu zdravotnictvi i socidlnich
véci, zastupce poskytovatel( zdravotni péce, zastupce
pojistoven, odborniky z klinické praxe i statistiky. Me-
ziresortni skupina pfipravovala obsah nérodniho planu
pro vzacnd onemocnéni a zabyvd se také jeho
napliiovanim.

Specializovana centra

pro lé¢bu vzacnych
onemocnéni

NiZe uvedend centra byla zfizena rozhodnutim mini-
sterstva zdravotnictvi o udéleni statutu centra zdra-
votnickym zafizenim publikovanym ve Véstniku MZ
4/2012:

Nérodni koordinacni centrum pro pacienty se vzacnym
onemocnénim: Fakultni nemocnice v Motole.

(entra vysoce specializované zdravotni péce o pacienty
s cystickou fibrdzou: Fakultni nemocnice Brno, Fakultni
nemocnice Hradec Kralové, Fakultni nemocnice v Mo-
tole, Fakultni nemocnice Olomouc, Fakultni nemocnice
Plzen.

Centrum vysoce specializované zdravotni péce o pa-
cienty s dédicnymi metabolickymi poruchami: V3e-
obecnd fakultni nemocnice v Praze.

Centrum vysoce specializované zdravotni péce o pa-
cienty s epidermolysis bullosa congenita: Fakultni ne-
mocnice Brno.

Dalsi vzacnd onemocnéni se Ié¢i v rdmci hemato-
onkologickych center (napf. vzacné krevni malignity,
lymfomy, leukemie) a komplexnich onkologickych
center, kde se kromé castych malignit 1¢i také vzacné
nddory. era

Jednotlivd vzacnd onemocnéni postihuji nizky pocet pacientd. Pacienti, ktefi s nimi Ziji, se ve zdravotnim systému
pfipraveném pedevsim pro [échu Castych onemocnéni setkdvaji se specifickymi problémy. Vzacné diagnézy jsou
malo probadany. Casto chybéji odborné informace a zavedené diagnostické postupy. Ucinna lécha existuje jen
pro malou ¢ést z nich. Lékaid s hlubsi zkuSenosti s jejich Iéchou byva mélo. Navic byvaji vzacnd onemocnéni také
komplexni a jejich Iécha vyZaduje pritomnost tymu Iékaiti z rliznych obord. Zavadéni a rozvoj sité specializovanych
center je pfirozenou cestou, jak problémy, které jsou vzacnym onemocnénim vlastni, prekondvat. Pokud jsou
specializovani Iékafi, odpovidajici vybaveni i pacienti soustfedéni na jednom misté, je mozné poskytovat kvalit-
néj3i pédi, sdilet zkudenosti, podilet se na dalsim pozndvani a vyvoji lécebnych i diagnostickych postupd. Fungujici
specializovand centra také mohou sndze spolupracovat s obdobnymi zahrani¢nimi institucemi, coZ je uZitecné

predevsim pro léchu velmi vzécnych onemocnéni.

Jako asociace sdruzujici organizace pacientd se vzacnymi onemocnénimi vitdme zamér vytvaret a rozvijet sit
specializovanych center pro lé¢bu vzécnych onemocnéni, jak byl vyjddien v Nérodnim akénim planu pro vzacnd

onemocnéni, ktery schvélila vidda CRv roce 2012.

Bc. Anna Arellanesovd,
piedsedkyné Ceské asociace pro vzdcnd onemocnéni
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