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Uvod a charakteristika pracovisté

Tato Analyticka zprava vznikla v ramci projektu Navrh systému komplexni sdilené
zdravotné-socialni péCe o pacienty se vzacnymi onemocnénimi - SYPOVO
(CZ.03.02.02/00/22_046/0002450) v ramci Operacniho programu Zameéstnanost plus
spolufinancovaného Evropskou unii z Evropského socialniho fondu. Jejim cilem je popis
soucasného stavu véetné navrh(, které by mohly vést ke zlepSeni péce o pacienty se
vzacnym onemocnénim. Autory tohoto odborného textu jsou metodici projektu a
zastupci jednotlivych ERN, poskytovatelé, ktefi se vénuji pfimé péci a reflektuji tak své
zkuSenosti vtomto dokumentu.

Nazev ERN ERN BOND

L. . Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol
Zapojena pracovisté

Pocet skupin VO 8 skupin
(vybrano 8 modelovych onemocnéni dle frekvence vyskytu)
Nazvy Osteogenesis imperfecta

skupin/podskupin VO | Achondroplasia

X-linked hypophosphatemia
Hypophosphatasia

Multiple osteochondromas

Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrome
Pseudohypoparathyroidism

Fibrodysplasia ossificans progressiva

1. Inventarizace zdroji informaci: Existujici narodni a mezindrodni
doporuceni a standardy, informace o systému péce v zahranici

1.1 Charakteristika zdroju

Celkovy pocet publikaci za celou ERN Bond: 20
Pocet publikaci dle jejich jednotlivych typl za celou ERN

Recommendation
Guidelines

Care pathway
Patient journey
Review

Survey

== |IN|,~I

Patient journey: publikace zamérené na Cestu pacienta jsou k dispozici pouze u nékolika
onemocneéni:
e Osteogenesis imperfekta,
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Achondroplasia,
X-linked hypophosphatemia.
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V inventarizacni tabulce byla pfedlozena samostatna slozka, kde byly vlozeny 4 edukacni

publikace a letaky pro pacienty s vySe uvedenym onemocnénim.

1.2 Obsahova analyza zdrojli podle skupin onemocnéni

Podrobnosti roztfidéné dle skupin diagnéz

Dokumenty, které byly zpracovavany vramci analyzy, byly pfedem roztfidéné do
jednotlivych skupin onemocnéni ERN BOND.

Pro lepsi pfehlednost byly vytvofeny tabulky tykajici se jednotlivych zkoumanych
charakteristik, které bylo mozné z jednotlivych dokumentl ziskat. Cilem bylo uvést pocet
zdroja, ve kterych se jednotlivé informace o dané charakteristice vyskytovaly.

Skupiny onemocnéni:

NGOk wN =

Osteogenesis imperfecta - 6
Achondroplasia - 3
X-linked hypophosphatemia -3
Hypophosphatasia -2
Multiple osteochondromas -1
Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrome - 2
Pseudohypoparathyroidism -1
Fibrodysplasia ossificans progressiva - 2

Hlavni charakteristiky (uvést pocet zdrojl):

Celkem | Skupina Skupina Skupina Skupina Skupina Skupina Skupina Skupina
1 2 3 4 5 6 7 8

Celkovy pocet 20 6 3 3 2 1 2 1 2
zdroju:
Definice 6* 1 2 2 1 0 0 0 0
viceuroviiové (30%) | (17%) (66%) (66%) (50%) (0%) (0%) (0%) (0%)
péce:
Uvedeni 15 3 2 3 2 0 2 1 2
odbornosti (75%) (50%) (66%) (100%) (100%) (0%) (100%) (100%) (100%)
podilejicich se
na péci:
Definice role 1 0 0 0 1 0 0 0 0
socialniho (5%) (0%) (0%) (0%) (50%) (0%) (0%) (0%) (0%)
pracovnika:
Aktivni role 7 3 1 1 0 0 1 0 1
pacienti pfi (30%) (50%) (33%) (33%) (0%) (0%) (50%) (0%) (50%)
tvorbé CPGs:

* NI v . . . p P ¥ X . . v e v S ,
Viceurovriova péce je ve tfech uvedenych publikacich spi$ zminéna nez ,,definovana“. Je zde nicméné zdlraznéna role specializovanych

center a multidisciplindrnich tym0.
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Charakteristika diagnostickych principa (uvést pocet zdroj():

STPOVO

Celkem | Skupina | Skupina2 | Skupina 3 | Skupina4 | Skupina5 | Skupina 6 | Skupina 7 | Skupina 8
1
Celkovy 20 6 3 3 2 1 2 1 2
pocet zdroju:
Klinicka 16 2 3 3 2 1 2 1 2
diagnostika: (80%) (33%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%)
Laboratorni 13 0 2 3 2 1 2 1 2
diagnostika: (65%) (0%) (66%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%)
Dalsi: * 13 1 2 2 2 1 2 1 2
(65%) (17%) (66%) (66%) (100%) (100%) (100%) (100%) (100%)
*Laboratorni vy$etieni ve vét$iné pripadd predstavovalo genetické vysetteni, pfipadné biochemické vysetieni. Mezi dal3i nejéastsji
diagnostické metody byly uvedeny predevsim ultrazvuk, CT, MRI.
Management - specifikace role poskytovatelll zdravotni péce (uvést pocet zdrojd):
Celkem Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina
1 2 3 4 5 6 7 8
Celkovy pocet zdroji: 20 6 3 3 2 1 2 1 2
Kdo ma potvrdit 7 2 2 1 0 0 2 0 0
diagndzu: (30%) (33%) | (66%) (33%) (0%) (0%) (100%) (0%) (0%)
Kdo ma lédit: 15 5 2 3 2 0 2 0 1
(75%) (83%) (66%) | (100%) | (100%) (0%) (100%) (0%) (50%)
Kdo ma 8 3 2 3 0 0 0 0 0
sledovat/monitorovat |  (40%) | (50%) | (66%) | (100%) | (0%) | (0%) | (0%) | (0%) | (0%)
Uloha dalsich 16 3 2 3 2 1 2 1 2
IékaFskych (85%) (50%) (66%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%)
specialistQ
Uloha nelékafa: 14 4 2 3 1 0 1 1 2
(70%) (67%) (66%) | (100%) (50%) (0%) (50%) (100%) | (100%)
Uloha primarni péce: 4 1 1 2 0 0 0 0 0
(20%) (17%) (33%) (66%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
Management - doporucena lééba (uvést pocet zdroju):
Celkem Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina
1 2 3 4 5 6 7 8
Celkovy pocet zdroji: 20 6 3 3 2 1 2 1 2
Specificka cilena lé¢ba 13 3 0 3 2 1 2 1 2
(65%) (50%) (0%) (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%)
Specificka necilena 9 2 0 3 2 0 2 0 0
lécba: (45%) (33%) (0%) (100%) | (100%) (0%) (100%) (0%) (0%)
Nespecificka 17 3 3 3 2 1 2 1 2
symptomaticka lécba: (85%) (50%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%) | (100%)
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Management — monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci (uvést pocet zdroj():

Celkem | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina
1 2 3 4 5 6 7 8

Celkovy pocet 20 6 3 3 2 1 2 1 2
zdroja:
Pravidla pro 1 0 1 0 0 0 0 0 0
monitoraci: (5%) (0%) (33%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
Existence kritérii 1 0 0 0 0 0 0 0 0
aktiVitY/ZéV?iNOSti (5%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
onemocnéni:
Prognosticka 4 1 0 1 1 0 1 0 0
kritéria: (20%) | (17%) (0%) (33%) (50%) (0%) (50%) (0%) (0%)
Existence ,patient- 4 3 1 0 0 0 0 0 0
reported outcome (20%) | (50%) (33%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
measures“(PROM):
Hodnoceni 1 0 1 0 0 0 0 0 0
funkce/disability: (5%) (0%) (33%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
Systém hodnoceni 1 0 1 0 0 0 0 0 0
kvality péce (5%) (0%) (33%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%) (0%)
definovan:

Slovni souhrn analyzy zdroju (hlavni pfednosti a nedostatky — s dirazem na informace
postihujici organizaci péce):

Inventarizace existujici literatury a smérnic tykajicich se vzacnych kostnich onemocnéni
identifikovala nasleduijici kritéria.

Byla provedena analyza obsahu jednotlivych publikaci a byly dohledany 4 guidelines, a
to u nasledujicich skupin onemocnéni:

e Hypophosphatasia,
e Fibrous dysplasia,
e Achondroplasia.

U Pseudohypoparathyroidism, X-linked hypophosphatemia, Fibrodysplasia ossificans
progressiva, Osteogenesis imperfecta byly dolozeny relevantni recommendation.
U Osteogenesis imperfecta je k dispozici pouze pfehledovy &lanek zaméfeny na
diagnostiku a lécbu. PéCe o pacienta je identifikovana u onemocnéni X-linked
hypophosphatemia a Osteogenesis imperfekta. U onemocnéni Fibrodysplasia ossificans
progressiva byla dolozena relevantni vyzkumna studie, ktera pomoci modifikované
metody Delphi, zjiStuje mezinarodni koncensus v klinickém managementu.

V 6 zdrojich (30 %) je uvedena viceurovinova péce, ve viech uvedenych publikacich, je
tato péce pouze zminéna nez presné ,definovana“. Je zde spiSe popsana role
specializovanych center a multidisciplinarnich tym0. Pouze v 1 (5 %) zdroji je ¢astecné
uvedena role socialniho pracovnika. Opét nelze hovofit o pfesné definici, ale spiSe
o identifikaci této socialni oblasti.
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Velmi dobfe jsou v literatufe zastoupeni odbornici (15 zdrojd, 75 %), ktefi se podileji na
péci.

V charakteristice diagnostickych principd je velmi dobfe analyzovana problematika
klinické diagnostiky a to u 80 % (16) zdroju.

V sekci Managementu zdravotni péce, je jen okrajové zminéna uloha primarni péce
(pouze 4 zdroje), nejlépe je naopak identifikovana uloha nelékait 70 % (14 zdrojt).

V doporucené lécbé pouze 9 zdrojli (45 %) analyzuje problematiku specificky necilené
lécba, naopak symptomaticka lécba je uvedenav 85 % (17) zdrojU.

V oblasti Managementu - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci ve vSech
polozkach neni uveden zadny zdroj, ktery by komplexné pokryval tuto oblast. V oblastech
pravidla pro monitoraci, existence kritérii aktivity/zavaznosti onemocnéni, hodnoceni
funkce/disability, systém hodnoceni kvality péce definovan je v jednotlivych
doménach zastoupena vzdy pouze 1 publikace (5 % z celkového poctu zdrojll). V ramci
celkové analyzy jsou vysledky v této kategorii neuspokojivé a jsou zfejmé odrazem
chybgjici celkové koncepce komplexni péce o pacienty se VO v zahranici.

Vramci celkové inventarizace lze dojit k zavéru, Ze existuje velké mnozstvi relevantni
literatury, ktera se vSak zamérfuje pouze na urcitou problematiku (napft. léCebny postup Ci
diagnosticky algoritmus). U nékolika onemocnéni chybi mezinarodni doporucené
postupy pro péci, u vétSiny onemocnéni chybi popis cesty pacienta systémem.

Za velmi eminentni publikaci lze povazovat Australian guidelines for the management
of children with achondroplasia, 2023 (dostupné na
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36628540/), ktera téméf komplexné analyzuje
problematiku péce o pacienta a jeho lé¢bu.

Odborné publikace, které by komplexné identifikovaly celkovy management péce
o pacienta s VO bohuZel vétSinou chybi.
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2. Popis soucCasného stavu zdravotni pécCe, identifikace potfeb a
nedostatk( v téchto oblastech

2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

, . , o . .
Hlavni skupiny nemoci Celkovy pocet pacientliv | o\ % Vl(zeda;]eesrslléupmy % VO dané skupiny
. I Ol CR — ve vech centrech v P pachentG P identifikc?vat pomoci ma SPRAVNE uveden
oty zvlast pro détské (< P T _
let. do 19, narozenin) ramci ERN MKN-10 kod diagnézy MKN-10
a zvlast pro dospélé pacienty ., ~r o) o
dospéli (219 dospéli dospéli (219 dospéli (219
>1 9 let). < < < <
( et) 18 let let) 18 let (219 let) 18 let let) 18 let let)
H 1) 0, 0, 0,
Osteogenesis imperfecta 200-1000 800-4000 L el L H0850 2o S0
Achondroplazie 20 280 kombinace odhad 100% 100% 60% 100%
X-vazana hypofosfatemicka kombinace | odhad 0% 0% 0% 0%
kFivice 20-200 80-800

2.1.2 Pocet pacientt sledovanych v centrech ERN

(centra vysoce specializované péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi - CVSP-VO)

Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol Pocet pacientli s VO v Pocet novych pacientll s
dlouhodobém sledovani* VO za rok**
Osteogenesis imperfecta 100 12
Achondroplazie 35 12
Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrome 30 8
Celkem
165 32

2.1.3 Personalni zajisténi center — kvantitativni udaje

Realny podil pracovni doby (pocet hodin za tyden)
Pocet vénovany problematice VO *
pracovnikt
Celkovy potet V ambulantni péci V lizkové péci
35 22
lékaF s odbornou zptisobilosti v oboru 16 ) § - §
3hod /jednoho pracovnika 2hod /jednoho pracovnika
4 1
lékar ve specializacni pripravé v oboru 1 - . - -
4hod /jednoho pracovnika 1hod /jednoho pracovnika
8 8
zdravotni sestry 4 ) i . )
2hod /jednoho pracovnika 2hod /jednoho pracovnika
20 11
dalsi nelékarsti zdravotnicti pracovnici 10
5hod /jednoho pracovnika |2,7hod /jednoho pracovnika
celkem 31 67 49
prumér hodin/ 1 pracovnik 2 1,5

*

soucet hodin za viechny lékafe/tyden
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Realny podil pracovni doby (pocet hodin za tyden) vénovany
problematice VO *

Obor Pocet Iékafu
V ambulantni péci V lGzkové péci

détska diabetologie a

endokrinologie 2 16 8
zobrazovaci metody 2 4 4
détska revmatologie 2 4 2
détska ortopedie 1 2 2
spondylochirurgie 2 2 2
klinicka genetika 2 4 2
rehabilitaéni léka¥stvi 1 2 2
neurochirurgie 1 0,2 0,1
stomatochirurgie/ortodoncie 1 0,5 0,2
ORL 1 0,2 0,1
oftalmologie 1 0,1 0,1
Celkem 16 35 22

* soucet hodin za vSechny lékare/tyden

Rozdéleni nelékarskych specialistl

Dalsi nelékarsti zdravotnicti

Pocet NZP v

Realny podil pracovni doby (pocet hodin za tyden) vénovany
problematice VO*

pracovnici oboru
V ambulantni péci V lizkové péci

klinicka antropologie 3 8 2
fyzioterapie 2 6 4
socialni péce 1 0,1 0,1
klinicka psychologie 1 2 1
nutriéni specialista 1 2 2
specializovany laboratorni 1 1
pracovnik 1

védecky pracovnik - 1 1
postdoktorand 1

celkem 10 20 11

*

soucet hodin za vSechny pracovniky/tyden

10z 30




* * %

Spolufinancovano 4 SPOVO

* 4 * Evro ps ko U u n i i MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

CESKE REPUBLIKY

2.1.4 Personalni zajiSténi center — kvalitativni Udaje

Potfeba rozsahu pracovnich Uvazk(l pro péc¢i o pacienty s VO neni systematicky
nastavena, vychazi z dobré viile a momentalni situace pracovisté/poskytovatele.
Personalni kapacita vpéci o pacienty sVO neni dostateéna v nasledujicich
oblastech:

e lékafi specialisté jinych oborll pro interdisciplinarni konzultace,

e zdravotni sestry vySkolené v problematice VO,

e radiolog.

Nedostatec¢na personalni kapacita ma za nasledek:

e dlouhé ¢ekaci lhlty na ambulantni vySetfeni / hospitalizaci;

e dlouhé ¢ekani objednanych pacientl v ¢ekarné ambulance pred vySetfenim;

e vysoka miru stresu,

e nepfijemna atmosféra na pracovisti;

e |ékari specialisté vénuiji Cas koordinacni ¢i administrativni ¢innosti, kterou by mohl
vykonavat nékdo jiny.

2.1.5. Multidisciplinarni tym (MDT)

e Pracovisté ERN BOND maji k dispozici jeden typ stalého MDT s ndzvem Vzacna
onemocnéni kosti.

Personalni slozeni MDT:

e lékari specialisté (atestovani + s expertizou na VO, jednoho nebo riznych obor()
v celkovém poctu -6,

e lékafi ve specializa¢ni pfipravé (po kmeni, pfed atestaci, nebo po atestaci
v zakladnim oboru v pfipravé na nadstavbovou specializaci) v celkovém poctu - 2,

o nelékarsti specialisté v celkovém poctu - 3,

e psychologové/terapeuti v celkovém podtu - 1,

e socialni pracovniciv celkovém poctu - 1,

e bioinformaticiv celkovém poctu - 0,

e jiné—antropologove - 2,

e administrativni pracovniciv celkovém poctu - 1,

e data manazefiv celkovém poctu - 0,

e zdravotni sestry v celkovém poctu - 2.

MDT schazi: pravidelné, 1x za 2-3 mésice
Skladba MDT odpovida potfebam pracovisté
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Hodnoceni personalniho zabezpeéeni prace center ve vztahu k poétu pacientu:

Dllezitym poznatkem pro hodnoceni persondlniho zabezpeceni je fakt, Ze
multidisciplinarni kostni tym FN Motol se z velké Casti zabyva détmi se zavaznym
chronickym onemocnénim, které maji sekundarni osteoporézu. Jedna se napft. o akutni
leukémii, systémova revmatologicka onemocnéni, svalovou dystrofii, ulcerdzni kolitidu,
atd. Takovych déti oSetiime prfes 120 ro¢né, pficemz kazdé z nich vyZzaduje v pridmeéru 4
oSetfeni ro¢né. Sekundarni osteoporéza vSak neni oficialné uvedena v seznamu dg.
spadajicich do ERN BOND, byt svou incidenci tam jisté patfi. Naopak vSechna VO
oficialné uvedena v seznamu dg. spadajicich pod ERN BOND tvofi procentualné
podobnou ¢ast pecovanych pacientl. Spolu se 165 pacienty s VO se jedna o cca 1140
oSetfeni ro¢né, ktera jsou z principu ¢asové a organizacné naroCnéjsi (vice vysSetfeni v
jeden den, mezioborovda a mezinarodni konzultace, poucCeni a podepisovani
informovanych souhlas( a zadavani do registrl) nez je pradmeér pro déti s nevzacnym
onemocnénim. Vezme-li se v Uvahu tento fakt, tak je centrum co se tyCe lékaru
specializovanych v détské endokrinologii (obor détska osteologie neexistuje a vétSinou se
takovi pacienti dostavaji do péce pravé détskych endokrinologl, cozZ je situace podobna
jako v jinych statech EU) a se specialnim zdjmem a expertizou v osteologii nedostatek.
Bylo by tfeba cca 1 lékafe na plny Uvazek, t.¢. se pacientim vénuji 2 takovi lékafi
v celkovém uvazku cca 0,6. Ostatni lékafi specialisté (vCetné radiologa) se détem se
vzacnym kostnim onemocnénim vénuji jen okrajove a v podstaté diky své osobni motivaci
a entuziazmu, zpravidla je to jeden lékaf na obor. Cesky zdravotni systém neni postaven
na oborové Uzce specializovanych sestrach, svou odbornost ziskavaji zaclenénim do MDT
v ramci standardni péce o VO. V tuto chvili by se v MDT uplatnila jedna sestra na plny
Uvazek, ale k dispozici je jedna sestra na Uvazek &asteény. Skoleni sester vyZaduje
dedikovany Cas a opét se jedna o lékafe- vedouciho MDT. Z dalSich uvedenych profesi je
v MDT ve FN Motol, t.¢. dostatek, byt nelze objektivné hodnotit, jak cilena je napf. péce
socialnich pracovnikl. Naopak zcela chybi administrativni sila (data manazer), ktery by
organizacné zajistil lékarské konzultace a zadavani pacientl do registr(.

2.2 Zdroje dat o pacientech - registry a databaze

Pocet
pacientl s Registr
onemocnénim mezinarodni
Onemocnéni, které | v registru k PovaZujete data v odborné
Ndazev registru registr pokryva unoru 2024 registru za aktualni? ERN registr | spole¢nosti
minimalné nebo
Eurreca/EurrBone | ERN BOND + ENDO vibec (<25%)
(Eurreb) ERN 0 ano ESE, ESPE, ISDS
rare endocrine and minimalné nebo
CrescNet bone diseases 0 vibec (<25%) ne -
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Hodnoceni zdrojt dat o pacientech s VO

Uvedené registry vznikly bud's pfispénim ¢lend MDT FN Motol (Eurreca/Eurrbone) nebo
byla spoluprace na Ucasti vysledkem dlouhodobé spoluprace se zahrani¢nimi kolegy
(CrescNet). Oba registry spliuji veSkeré nezbytné standardy nejen stran bezpecnosti, ale
i stran principt FAIR. Data do nich se teprve zadavaji, efektivita bude tedy k dispozici v
blizké budoucnosti. Stran tvofeni narodni koncepce jakou je snaha tohoto projektu by
vSak byla relevantni spise data z UZIS, pfipadné pojistoven. | pifes zavedenou a dobfie
fungujici sit nemocni¢nich a ambulantnich détskych endokrinologl, ktera je zakladem
pro spolupraci, konzultaci a sdileni péCe o pacienty s VO v kostni oblasti, neni v
moznostech této sité zachytit vSechny pacienty, ktefi by si péci zasluhovali. VétSinou je
divodem to, Ze jsou tito pacienti, v horSim pfipadé dokonce nediagnostikovani, v péci
jiného specialisty, ktery pacienty neodesle do spravného centra (nebo je neodesle do
zadného). Z dostupnych dat o vyskytu jednotlivych diagnéz a poctu v centrech
sledovanych pacientll je zfejmé, Ze nemala ¢ast pacientl se nedostane k adekvatni péci.
Diky nepfistupnosti narodnich dat lze v8ak jen spekulovat, o kolik pacientl se v CR
vlastné jedna.

2.3 Struktura a pokryti péce

Procento z
celkového & feyarad
S Vyjmenujte dalsi specializovana Pokud je poéet pocefpaugntu
.. pracovisté v CR (mimo Centra pacientd dané skupiny
pacientd ERN), kde jsou tito pacienti ’ 5 sledovanych
Celkovy pocCet |  dané L _ =" | (uvedeny v bodé na non-ERN
s e x A systematicky diagnostikovani, 1a) odhad
pacientli v CR | skupiny je a) odhadem, s o,
(v - PR pracovistich, kteri
~veviech | pravidelng |éceni a sledovani. Uvedte udaje jaké % z téchto d/ i
, . vz vy odle vaseho
- iy centrechV | <ledovano pro kazdé pracovisté. pacienti neni pe '
nemoci ramci ERN y odle vas nazoru nejsou
alespori ) podie va adekvdtné léceni
v jednom spravné
7 Center diagnostikovano
ERN?
dospéli dospéli dospéli - -
< <
'Iif (219 | <18let (219 |<18let| (219 ‘I:ts (:‘I’SQF’I‘:L') <18 let (g‘l’;”lee't')
let) let) let) - -
FNKV,
Osteogenesis 200- | 800- FN
imperfecta 1000 | 4000 25% Brno | nevime | nevime | nevime | 40% 60% nevime | nevime
cca 20
Achondroplazie 80 280 45% VFN | nevime % nevime | 0% 0% nevime | nevime
X-vazana
hypofosfatemicka | 20- cca 15
kfivice 200 | 80-800 25% VFN | nevime % nevime | 60% 70% nevime | nevime
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Mezi pracovisté, ktera nemaji status center vysoce specializované péce o pacienty
s vzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO), patfi:
e Fakultninemocnice Kralovské Vinohrady,

e FN Brno,
e VFN Praha,
e VFN Praha.

Hodnoceni struktury a pokryti péce

Stran poctu pracovist, kde se pacienti centralizuji, neni sporu, pravdépodobné by stacilo
jedno centrum v Cechéach a jedno na Moravé. Problematicka je spise absence koncepce
stran sdilené péce. V primarni péci jsme v celonarodnim meéfitku nezaznamenali zavazné
nedostatky, mezi poskytovateli nemocnicni pécCe vSak existuje urcita rivalita, ktera brani
efektivni centralizaci vysoce specializované péce. Prikladem muazZe byt draz se
zlomeninou u ditéte s osteogenesis imperfecta. Pfistup byva odliSny od toho u zdravych
déti, ale na druhou stranu neni mozné vSechny takové déti oSetfit vjednom centru, at uz
zdUlvodu kapacitnich nebo transportnich. Nabizi se tedy vytvofeni koncepce sdilené péce
o pacienty s VO, kdy budou stanovena kritéria, za jakych je mozné dité oSetfit v misté
bydlisté (a jakym zplsobem), a kdy je vhodné pacienta transportovat do centra. To by
mélo byt podpofeno (ne)proplacenim péce pojiStovnami.

2.4 Systém/organizace péce a jeho funkénost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

Centralizace péée neni pro ERN BOND zakotvena také v souhrnném seznamu CVSP v CR.
https://www.mzcr.cz/wp-content/uploads/2023/03/Souhrnny-seznam-CVSP-k-1.-1.-2023.pdf

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Centralizace pécCe s ohledem na tzv. centrovou éCbu je ¢aste€Cné zajiSténa i systémem
specializovanych pracovist se Zvlastni smlouvou se zdravotnimi pojistovnami.

https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/seznamy-center-a-szz/seznam-
specializovanych-pracovist-center-se-zvlastni-smlouvou

Podminky pro ustanoveni centra se Zvlastni smlouvou nejsou definovana pro nasledujici
onemocneéni.

e Tato léCba pro je exkluzivné hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP nebo
CVSP-VO pro nasledujici onemocnéni:

e Jeto definovano napt. u achondroplazie, kde jsou stanoviskem SUKLu oznaéena
2 centra v CR (pediatrické kliniky FN Motol a VFN Praha).
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e Lécba x-vazané hypofosfatémie burosumabem je také schvéalena jen pro 2 vySe
uvedena centra.

e Naopaknikde nenidefinovano, zZe léCba osteogenesis imperfecta, pfipadné jinych
dg., bisfosfonatem patii do CVSP.

Podrobnéjsi hodnoceni pouZiti centrovych [éCivych pfipravkd vindikaci vzacnych
onemocnéni nebylo pfedmétem této analyzy. Pfesto lze konstatovat, ze vazba preskripce
cilené lécby vzacnych onemocnéni na definovana CVSP-VO neni vzdy jednoznacné
definovana.

2.4.3 Jina organizacni ustanoveni definujici systém péce

Pro tato vzacna onemocnéni neni v Ceské republice k dispozici jiné ustanoveni definujici
systém péce, u détskych pacientll si postup stanovujeme sami dle mezinarodnich
doporuceni.

2.4.4 Hodnoceni existujiciho systému péce odborniky

Soucasny systém je odborniky hodnocen jako:

e pro détské pacienty funguje uspokojivé na zakladé kombinace oficidlnich
pravidel a zavedené neoficialni praxe (vzajemné vazby mezi zdravotniky a
pracovisti) pro onemocnéni: Osteogenesis imperfekta, Achondroplazie, X-
vazana hypofosfatemicka kfivice,

e pro dospélé pacienty funguje neuspokojivé.

Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkénosti

Organizace péce vychazi z nepsanych pravidel a osobnich kontaktd, chybi narodni
koncepce sdilené péce definujici za jakych okolnosti by mél byt pacient s danou
diagnozou oSetfen v CVSP. Problémem je zcela chybéjici CVSP pro dospélé pacienty se
vzachym onemochnénim kosti.

2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

e Pracovisté je soucastiveétSiho samostatného celku v ramci poskytovatele.

e Pracovisté nema samostatny prostor na webovych strankach poskytovatele, kde
je uveden jeho statut centra ERN (CVSP-VO), nyni probiha aktualizace webovych
stranek.

Informace o pacientech sVO této skupiny na jinych pracovistich poskytovatele se
k pracovnikiim centra dostane pouze nékdy.
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2.5.2 Prostorova kapacita center

e Pracovisté nema k dispozici vlastni ambulantni prostory.

e Ambulantni prostory sdili s jinymi tymy na pracovisti, vambulanci se misivzacnia
nevzacni pacienti.

e Pracovi$té nema vyhrazena samostatna llzka.

Adekvatnost ambulantnich prostor

Ambulantni prostory vyhovuji ¢astecné, neni dostate¢na kapacita pro navySeni poctu
pacientl ¢i zkvalitnéni péce (napf. prodlouzenim doby ambulantniho vySetfeni dle
individualni potfeby pacienta).

Mira dostatec¢nosti ambulantnich prostor( 75-90%.

Hlavni nedostatky ambulantnich prostor jsou omezena / neflexibilni pracovni doba
(napf. sester a komplementu) a nedostate¢né/nevyhovujici prostory pro pohovory
a/nebo pro edukaci rodinnych pfislusnikd/pecovateld.

Luzkova kapacita pro pacienty s VO vétsinou vyhovuje potiebam

Pracovni prostory pro dalsi klinické aktivity centra (samostudium, védecko-vyzkumna
¢innost, vzdélavani) jsou dostatecné.

Hodnoceni pracovnich podminek center

NasSe centrum je v ramci poskytovatele i vzhledem k provazanosti s ostatnimi klinikami
skrz vybrané spolupracovniky - ¢leny MDT vSeobecné znamo a pacienti jsou pravidelné
konzultovani. Ojedinéle se stane, Ze neni pacient spravné referovan, resp. je propustén
bez specializovaného vysetreni. Kostni tym nema své vlastni dedikované prostory, ale
péce je bez vétSich obtiZzi poskytovana na sdilenych liZkach na endokrinologickém
oddéleni a ve sdilenych endokrinologickych ambulancich Pediatrické kliniky.

2.6 Provoz center

2.6.1. Ambulantni péce

Pacienti s VO nejsou osetrovani v definovanych ambulantnich hodinach uréenych pouze
pro pacienty sVO. Pacienti sVO se vambulanci misi s pacienty snevzacnymi
onemocnénimi.

e Pradmeérna délka konzultace pfi prvni navstévé se pohybuje v rozmezi 60 min.

e Primérna délka konzultace pfi kontrolni navstéveé 40 min.

e Pracovisté provadi moznost konzultace na dalku, pfevazuje telefonicka a emailova
komunikace.

e Objednaci doba pro oSetfeni nového pacienta je 6-10 tydna.
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2.6.2 LUzkova péce

Prameérny pocet hospitalizovanych pacientll s VO/tyden - 3.
Objednaci doba pro planovanou hospitalizaci...4-6 tydn(.

2.6.3. Obecné informace

ZpUsoby doporuceni pacient(l do centra:

Z jiného terciarniho (fakultniho) zafizeni 5
Z nemocnice nizsiho typu 9
Od ambulantniho specialisty 80
Od praktického lékare 5
Na zakladeé rodinného skrininku vlastnich pacientt 0
Jiny typ doporuceni 0
Bez lékarského doporudéeni (,,self-referral®) 0
Na zakladé informace poskytnuté pacientskou organizaci | 1

Hodnoceni role praktického lékare v pé¢i o pacienty s VO: spoluprace s PL je
uspokojiva.

Preshraniéni péce: preshrani¢ni péce je poskytovana na pracovisti v poétu 2-3
pacientll /rok. Jedna se zpravidla o zahraniénim platcem céastec¢né c¢i plné
hrazenou pfeshranicni péci, za kterou pacient cestuje k nam. Je to péce stejného
rozsahu, jako pro ¢eské pacienty, tedy v plné Sifi v ramci statutu ERN

Klinické studie: tuzemskym pacientim je nabizena Uc¢ast na klinickych studiich
na pracovisti, zahrani¢nim pacientlim je UcCast také nabizena, pokud spliuji
vstupni kritéria a je predpoklad jejich del$iho pobytu v CR.

Dostupnost vySetiovacich metod a konzultaci: specializovana vysetfeni jsou
k dispozici vsouladu s mezinarodnimi doporuc¢enimi na daném pracovisti.
Dostupnost odbornik{ jinych obor0 je vyhovujici.

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je na naSem pracovisti hodnocena jako nedostate¢na.
Hlavni administrativni zatéZzi jsou tyto Ukony: planovani a objednavani vykond,
tvorba standardizovanych zprav.

Resenim problému by bylo pFijeti manazera péée.

Dalsi navrhovana organizac¢ni opatfeni: nejsou.
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2.6.5Lécba

e Cilena farmakoterapie je kdispozici pro tyto skupiny VO: achondroplazie
(vosoritid), X-vazana hypofosfatémie (burosumab).

e Specializovana nefarmakologicka Lécéba zahrnuje rehabilitaci, korekeni
osteotomie (viceméné vSechny skupiny VO vramci BOND ERN)).

e Hrazena lécba: pouziti lécby vhrazenych indikacich je bez omezeni, ano,
dostupnéa dle potieb pacientd. Novym problémem v roce 2023/2024 byla/je
neschopnost konkrétniho vyrobce dodat potfebné mnozstvi léku, je tedy nutné
odkladat zahajeni léCby u pacient( (achondroplazie).

e Nehrazena lécba: PocCet pacientl, ktefi potfebuji léCbu nehrazenymi léCivymi
pfipravky je 22/rok, tomu odpovidajici poCet Zadosti na § 16 je 60/rok. Hlavnimi
léCivymi pfipravky, na néz pracovisté zadaji uhradu vramci 8§ 16, je lék Reducto
Spezial (zvlastni dovoz), Voxzogo (v roce 2024 ale jiz vyfeSeno stanovenim uhrady
rozpocet (Odbor zdravotniho pojisténi, FN Motol), kdyZ je pfekroc¢en, nemUzeme
lék pro pacienta objednat, dokud nemame souhlasné stanovisko k navySeni
rozpoctu.

e Spektrum a dostupnost lé¢by odpovidaji mezinarodnim doporucenim.

2.6.6 Komplexita a koordinace péce
Koordinace péce:
e Efektivni propojeni vSech aspektl péce potiebnych pro management VO je
zajisténo. Funkci koordinatora péce zastava détsky endokrinolog.
e Existujici mechanizmy pécCe jsou povazovany za nedostatec¢né.

Interdisciplinarni konzultace / spojené ambulance s jinymi odborniky nad ramec MDT:
Na pracovisti je zavedena Interdisciplinarni konzultace, jsou provozovany pravidelné v
pfedem stanovenych intervalech s ur¢enymi Ucastniky. Rozmezi intervall je 1x za 2
mesice, v podobé online seminare, nebo osobné bez ucasti pacienta, vystupem neni
zaznam v dokumentaci pacienta
e Ugastni se jich odbornici téchto obord: détsky endokrinolog, radiolog, ortoped,
genetik, rehabilitacni lékaf, fyzioterapeut.

Hodnoceni zavedeného systému: nevyhovuje, chybi manazer péce, ktery by mimo jiné
detailné zaznamenaval vystupy z MDT setkani a organizoval planovana vysSetfeni.

Hodnoceni provozu center

Péce je z velké ¢asti zajiSténa na dobré vili a motivaci vSech zuc¢astnénych specialistli a
sester, chybi manazer péce, ktery by organizoval pravidelné schlizky MDT, vcetné
nezbytné administrativy a zapisu vysledk( do zdravotni dokumentace, a dale planoval
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objednavani (a preobjednavani) &etnych specializovanych vySetfeni. Idealné by i
pripravoval podklady pro lékaiské zpravy shromazdénim relevantnich dat a vysledkd
provedenych vySetfeni.

2.7 Prechodova péce (,,transition care®)

2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce - obecné

Oddéleni pediatrické péce od péce o dospélé:

pracoviste ERN BOND ma v péci pouze détské pacienty (0-18 let, do 19.
narozenin)

Pfedavani vasich pacientl do dospélé péce:

2.7.2

pacienti jsou vybaveni souhrnnou zpravou a pracovisté domluvi individualni
pfedani do péce dostupného specialisty v misté bydlisté ¢i studia pacienta,

zavedeny systém se jevi jako nedostateény, chybi pravidelna setkavani s kolegy z
Osteocenter pro dospélé, véetné vymeény zkuSenosti s pacientskymi
organizacemi.

V systému péce nejsou u zadného sledovaného onemocnéni definovana pravidla
pro pfechod z pediatrické do dospélé specializované péce.

Pfechodova péce z pohledu pediatrického pracovisté
Pfedani do dospélé péce je jednorazovou zalezitosti pro dané pracovisté.
K finalnimu pfedani dochazi ve véku 18-19 let.

Charakteristiky pfechodové péce: pacienti jsou vybaveni souhrnnou zpravou a
pracovisté domluvi individualni pfedani do péce dostupného specialisty v misté
bydlisté ¢i studia pacienta, zavedeny systém se jevi jako nedostatecny. Chybi
pravidelna setkavani s kolegy z Osteocenter pro dospélé, véetné vymény
zkuSenosti a SOP.

Hodnoceni pfrechodové péce

VSe opét stoji na motivaci vedouciho MDT, tedy détského endokrinologa. Ten pfipravi
zpravu a domluvi pfedani do péce kolegy endokrinologa/osteologa pro dospélé. Opét by
pomohl manazer péce a hlavné zvySeni kapacity spolupracujicich center, aby tranzice
probihala hladce a komfortné pro pacienta.
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2.8 Zapojeni pacientl do péce

2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemi v CR
Pro onemocnéni sdruzena v ERN BOND existuji v CR tyto pacientské organizace:
e Lomivky / Osteogenesis imperfekta

e Palecek/Achondroplazie

Spoluprace s centry probiha:

e pracovisté doporucuje PO noveé diagnostikovanym pacientdim (Lomivky),
e ERN a PO spolupracuiji pfi prosazovani zajm( pacientu a pfistupu k lécbé
(Palecek).

2.8.2 Zapojeni pacientl do rozhodovani o vySetfovacim a lécebném planu:

Je zavedeno u pracovisté v podobé spoluprace ERN a PO Palecek, pfi prosazovani
zajmU pacient( a pristupu k léCbé.

2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO):

e nenizavedeno,
e kvalita Zivota neni hodnocena.

Hodnoceni zapojeni pacienti

Spoluprace je spiSe na osobni Urovni s kazdou rodinou pacienta. Neni kapacita na
pravidelné monitorovani a zaznam PROMS a provadéni dotaznikovych Setfeni ohledné
kvality Zivota pacientll. Opét by pomohl manazer péce. Trochu by se to mohlo zménit diky
nové zavedenym evropskym registrim (viz vySe bod 2.2), kde zvlasté EurrBone ma
platformu pro sbér PROMS a ukazatell kvality Zivota, které vypliuje sém pacient.

2.9. Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty

Moznost hodnoceni péce v centru maji pacienti vpodobé obecného nemocnicniho
dotazniku, ktery je kdispozici online nebo v papirové podobé v ¢ekarné. Dotaznik se
nevénuje specifické problematice centra. Dotaznik se vyhodnocuje 1x za 6 mésicl a
vysledky analyzy odpovédi pracovnici centra dostavaiji k dispozici.
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2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

e Monitorace kvality péce probiha pravidelné vramci povinného procesu
nastaveného Evropskou komisi.

e Vedouci lékaf nebo jiny povéreny pracovnik centra nekontroluje vystupy a
neposkytuje éleniim tymu zpétnou vazbu (napf. formulace zavéra v lékafskych
zpravach, zaznam o standardizovanych hodnocenich, pokud jsou k dispozici,
spravnost vykazovani ORPHAko6dU, spravné vykazovani vykond klinickych
vySetieni apod.) nekontroluje.

e Centrum sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort svych pacient( za
pomoci stanovenych indikatord (napf. standardizované hodnoceni aktivity Ci
zavaznosti onemocnéni, odpovédi na terapii apod.) v podobé vnitiniho auditu
nebo klinickych studii ¢i registr(, jejichZ vysledky analyzuje a pouziva k identifikaci
nedostatk( a planuje jejich napraveni.

e Jiny mechanismus hodnoceni kvality neni zaveden.

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péce ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

Specializovana medicinska péce je na naSem pracovisti na srovnatelné urovni s jinymi
evropskymi centry ERN.

Moznosti a dostupnost psychologické péce je na naSem pracovisti na srovnatelné urovni
s jinymi evropskymi centry ERN.

Komplexni péce véetné socialni, podplrné a komunitni péce je u nas nelze posoudit
s jinymi evropskymi centry ERN.

2.9.4 Moznosti zlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

Kvalita péce by se nezlepsSila, pokud by se pracovnici centra mohli vénovat pouze
pacientam s VO.

Mezi hlavni pfekazky zlepSeni kvality péce patfi: absence manaZera péce, ktery by uvolnil
ruce lékarlim specialistim k vytvoreni a provadéni monitoringu kvality péce

Kvalita péce v centrech a jeji hodnoceni

Kvalita péce ve smyslu definovanych lékarskych ukazatel( je pravidelné sledovana a
vyhodnocovana, uroven je srovnatelna se zahraniénimi evropskymi centry, to je
podminkou ucasti v ERN, a centrum se Uc¢astni mezinarodnich studii. Na druhou stranu
neni zaveden dotaznik spokojenosti cileny na pacienty se vzacnym kostnim
onemocnénim a chybi manazer péce, ktery by zadaval data do registrl a pomahal
s dotazniky kvality Zivota u pacientu.
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2.10 Vzdélavani a vyzkum

2.10.1 Pokryti problematiky VO existujicimi specializacnimi obory

Existujici systém vzdélavani ve specializacnich oborech nepokryva v dostate¢né Sifi
problematiku VO (odhadem je to <25 %), a to v nastavbovém oboru détska
endokrinologie. Vzhledem k vyskytu vétSiny nemoci spadajicich pod ERN BOND to
nejspiSe ani neni mozné. Vzdélanije tak nutné doplnit samostudiem zahranicni literatury,

odbornych ¢lankd a Ucasti na specializovanych mezinarodnich kongresech (International
Society for Children Bone Health, American Society for Bone Mineral Research).

2.10.2. Vzdélavani vlastnich odbornikl v centrech

Pro ucast na webinafich a dalSich virtudlnich vzdélavacich akcich (vCetné
spoluti¢asti na konzultacich v CPMS) pofadanych ERN plati, Ze Gcast je
dobrovolna, mimo pracovni dobu.

Pravidelnd osobni Ucast pracovnikll centra na mezindrodnich odbornych
konferencich se pohybuje vrozmezi 3 akci na pracovnika za rok.

Na financovani placenych vzdélavacich akci se podili grantové projekty.
Stanoveni chranéného Casu ("protected time" = ¢ast pracovni doby uréena pro
samostudium ¢&i vlastni védeckovyzkumnou c¢innost) neni na pracovisti
zavedeno.

Systematické praktické vzdélavani v Centru (napf. stinovani zkusSenéjsiho
specialisty, spole¢nd ambulance apod.) neni zavedeno.

Vzdélavani nelékarskych zdravotnickych pracovnikll ve specializované
problematice VO je zavedeno.

2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou vefejnost

Vzdélavaci akce (seminare, workshopy) (primérny pocet/rok na jedno pracovisté)
-8

Aktivni U¢ast ¢lenl centra na mezinarodnich a narodnich kongresech jako
~faculty“ nebo v podobé prezentace odborného sdéleni (primérny pocet/rok na
jedno pracoviste) - 2

2.10.4 Soucasné védeckovyzkumné aktivity (prameérny pocet/rok/pracovisté)

Grantové projekty narodni (pocet) -0

Grantové projekty mezinarodni (pocet) -0
Investigatorem iniciované studie narodni (pocet) -0
Investigatorem iniciované studie mezinarodni (pocet) - 0
Sponzorované klinické (lékové) studie (pocet) -1
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2.10.5 Sebehodnocenivzdélavacich a vyzkumnych aktivit
Srovnani s jinymi evropskymi centry ERN - je nedostate¢na
e DUvody nedostate¢nosti - pfemira klinickych povinnosti.
Dostate¢nost vzdélavani ¢lenli tymu - ano
Dostate¢nost vyzkumnych aktivit - je nedostatecna
e DUvody nedostatecnosti - je nedostatecna persondalni kapacita.

Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované
klinické péce

Clenové MDT se vzdélavaji v rdmci svych specializaci, chybi program specidlné zaméreny
navzacna kostni onemocnéni, castecne je pokryto programem détska endokrinologie. Je
nezbytné se dovzdélat na zahrani¢nich kongresech a samostudiem literatury, k cemuz
nenivyhrazen dedikovany ¢as v rémci pracovni doby, zéleZi tedy na vlastni motivaci ¢len(
MDT. Nejen diky pracovnimu vytizeni ¢lent MDT, ale také diky nizkému vyskytu vétsiny
diagnoéz je provadéni grantll a akademickych studii velmi obtizné. Urc¢itou nadéji je
celoevropsky registr (EurrBone), kde lze s kolegy ze zahrani¢i navrhnout nové studie na
vétsSim poctu pacientll (neZ je v moznostech jednoho narodniho centra). Manazer péce by
mohl uvolnit kapacitu specialistl k navrhovani a provadéni studii.
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3. Popis soucasného stavu socialni péce, identifikace potreb a
nedostatku

Pro ucely zjisténi podkladll o pfistupu pacientll se vzacnym onemocnénim k socialnim
sluzbam pfipravili zastupci pacientskych organizaci v ramci projektu SYPOVO s pomoci
konzultanta pro outcome research dotaznik socidlni péce u pacientll se vzacnym
onemocnénim.

Pro skupiny vzacnych onemocnéni kosti jsou v CR nésledujici pacientské organizace:
1. Osteogenesis imperfecta - neni PO, poskytnut kontakt na zastupce pacientt
. Achondroplasia - Pale¢ek
. X-linked hypophosphatemia - neni PO, navazan kontakt s pacientkou
. Hypophosphatasia - neni PO
. Multiple osteochondromas - neni PO
. Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrome - neni PO
. Pseudohypoparathyroidism - neni PO
. Fibrodysplasia ossificans progressiva - neni PO

oONOOOTh~WN

Dotaznik také vyplnila dalsi zastupkyné pacientd, ktera sdilela zkuSenost se socialnim
systémem za pacienty s ultravzacnym onemocnénim spadajicim pod ERN BOND
Jansenova metafyzarni chondrodysplazie (nepatfi do zadné skupiny vyse).

Dotaznik vyplnil spolek Pale¢ek a zastupkyné pacientll s X-vdzanou hypofosfatémii,
osteogenesis imperfecta (dale Ol) a s Jansenovou metafyzarni chondrodysplazii.

U jednotlivych odpovédi je v zavorce uveden pocet respondentl, ktery takto odpovédél
(maximum jsou 4 respondenti).

Dotaznik byl rozdélen na ¢asti Informace a poradenstvi, Pfehled typU sluzeb/davek,
Pokryti potfeb, Nedostatky a Vzory. Analyza se vénuje souhrnu zjisténi v téchto
jednotlivych oblastech z pohledu pacientskych organizaci ¢i jednotlivych zastupcl
pacientQ.

Informace a poradenstvi

Informace o socialni podpore ziskavaji pacienti z nasledujicich zdroju:
e Web(2)
e Urad prace (2)
e Ufad méstské ¢asti (1)
e Centrum, kde jsou léCeni (1)
e Ranapéce (1)
e Specialné-pedagogické centrum (1)
e Zdroje nejsou zadné (1)
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Primarnim kontaktem pfi hledani informaci je
e Pacientska organizace, respektive pacienti se stejnym onemocnénim (1)
e Nemocnice (1)
e Socialni pracovnice (1)
e Ranapéce (1)

Dostupny katalog socialnich sluzeb neni podle 2 respondentd dostupny nebo o ném
nevi, 1 respondent uvedl, ze katalog dostupny je.

Moznost individualniho poradenstvi
e Neni(2)
e Socialni pracovnice z FN Motol (1)
e Ranapéce (1)

Jakou formu poradenstvi by pacienti ocenili:
e socialniho pracovnika na méstském uradu, ktery by danému vzacnému
onemocneéni rozumeél (2)
e V nemocnici, kde je pacient léCen pro vzacné onemocnéni (1)
e Na dobfe dostupném bezbariérovém misté, kde by byl koordinator pro vzacna
onemocnéni a socialni pracovnik (1)

Piehled typu sluzeb/davek

Kdy maiji pacienti nejvétsi potfebu socialni podpory:
e P¥i hledani zaméstnani (1)
e P¥izajisténivzdélavani (1)
e P¥ipfesunech béhem dne (1)
e ZhorSeni stavu Ci ztrata schopnosti sebeobsluhy (3)
e P¥i absolvovani kontrol, vySetfeni (1)

NejCastéji vyuzivané socialni sluzby jsou:
e Socialni poradenstvi (1)
e Ranapéce (1)
e Doprava s asistenci (1)

NejCastéji Cerpané davky

o Pfispévek na péci (3)

e Prispévek na mobilitu (2)

e Pfispévek na bydleni (1)

e Invalidniddchod (1)

o KartaZTP (3)
Ze socialnich davek na podporu pecujicich uvedl jeden respondent dlouhodobé
oSetfovné, ostatni neuvedli Zadnou.
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Jednotlivé aspekty pokryti potfeb, stejné jako nedostatky v systému socialni péce
hodnotily pacientské organizace na Skale od 1 do 5 -1 nejlepsi stav, 5 nejhorsi.

navaznosti zdravotnich a
socialnich sluzeb

Pokryti potfeb - Hodnoceni Palecek Zastupce Zastupce Zastupce pacientt
(achondroplazie) pacientd pacientd (Ol) (Jansenova
(X-vazana metafyzarni
hypophospha- chondrodyspl.)
temia)
Jak jsou pokryty socialni 2 4 3 1
potieby ve vasi oblasti
Dostupnost a kvalita sluzeb 2 3 4 3
pro déti
Dostupnost a kvalita sluzeb 2 4 - -
pro adolescenty
Dostupnost a kvalita sluzeb 3 4 - -
pro dospélé v produktivnim
véku
Dostupnost a kvalita sluzeb 3 3 - -
pro seniory
Dostupnost a kvalita sluzeb 2 5 4 4
pro pecujici
Vnimate rozdily v regionalni Ano Ano Ano -
dostupnosti?
Vnimate rozdil v Ano Ne Ne -
dostupnosti mésto x
venkov?
Jak dlouho primérné trva 12 tydna 75 tydn( 16 tydn( 16 tydn(
schvaleni Zzadosti o soc.
davku/sluzbu?
Zaznamenali jste u vasi Ano Ano Ano -
skupiny ¢asta odvolani v
Zzadostech o socialni
podporu?
Pomaha pacientiim nékdo s Ano Ne Ano Ano
podanim Zadosti o soc.
podporu?
Ohodnotte zkuenost s 2 5 4 3

U otazky, zda pomahé pacientim nékdo s podanim Zadosti o socialni podporu, bylo

specifikovano, Ze budto samotni lékafi nebo nemocni¢ni socialni pracovnik nebo si

pacienti pomahaji navzajem.
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U dotazu na regionalni dostupnost uvedl spolek Palecek, ze vnimaji obrovské rozdily
v posuzovani a schvalovani/zamitnuti zadosti o podporu. Zaroven v nékterych regionech
je vyrazné kratSi ¢ekaci doba na sluzbu nez napfiklad v hlavnim mésté.

Nedostatky
Hodnoceni nedostatku jednotlivych| Palecek |ZaX-vazanou| ZaOlI Za Jansenovu
oblasti hypophospha- metafyzarni
temii chondrodysplazii
Dostatek informaci 4 4 4 1
Prehlednost/snadnost orientace 4 4 4 2
Nabidka odpovida specifickym 3 5 4 3
potfebam jedince
Dostatek personalu 4 5 4 4
Finanéni dostupnost sluzeb 3 5 4 5
Realna dostupnost a kapacita 3 5 4 4
sluzeb

NejvétsSi nedostatky systému uvedeny konkrétné:

e Posuzovani pacientl v souvislosti s dosaZzenou vyskou - porucha rlistu je uznana
pouze v pfipadé, zZe ¢lovek nemeéfivice nez 120 cm - néktefi vyrostou napfiklad do
130 cm, tim padem pfichazi o prikaz ZTP, pfispévek na motorové vozidlo a dalsi.
(1)

e Administrativni zatéz pro pacienty a lékare + délka posuzovani zadosti (3)

e Neprehlednostinformaci (1)

e Nemoznost pracovniho uplatnéni pecujicich (1)

Vzory

Ptiklad dobré praxe z CR:
e Jedlicklv ustav (1)

Souhrn zasadnich poznatkt za ERN BOND

Z Setfeni u zastupct pacientl skupiny ERN BOND vyplynulo nékolik poznatkd hodnych
pozornosti.

Pacienti ziskavaji informace o socialni podpofe primarné na internetu a radi se meazi
sebou, na co maji narok a jak podporu ziskat. Informace nejsou pfehledné k dispozici.

Ocenili by socialniho pracovnika na méstském ufadu, ktery by mél s jejich vzacnym
onemocnénim zkuSenost, nebo pracovnika pfimo v centru, kde jsou léCeni.

27230



*

M Spolufinancovano <3 S z POVO
* % ** Evro pskou u nii MINISTECRSTVQ ZDRAVOTNICTVI

NejvyraznéjSi nedostatek podpory vnimaji pacienti u lidi v produktivhim véku a
u pecujicich. U socialnich davek dale vnimaji jako problém délku vyfizovani zadosti
0 podporu.

Pacienti vnimaji vyrazné regionalni rozdily v dostupnosti sluzeb a ve schvalovani
davek, ¢ekaci doba na nékteré socialni sluzby je vice nez rok.

Specificky problém feSi pacienti s achondroplazii, u kterych je fixné uréena télesna
vyska, do které pacient ma narok na socialni podporu.

Pecujici o déti se zavaznym onemocnénim kosti upozoriiuji na obrovsky problém s
nalezenim vhodného zaméstnani, které by umoznilo skloubit dlouhodobou péci a
praci.

Ciseln& nejhorsi primérné hodnoceni méla v rdmci nedostatk(l kategorie dostatek
personalu a finanéni dostupnost sluzeb.
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4. Popis optimalniho stavu komplexni péce

Optimalnim stavem je:

Zahrnuti ERN center do narodniho systému zdravotni péce, konkrétné podporou
centralizace péce o pacienty se VO a bonifikace téchto center.

Zaplacenim manazera péce, ktery by pfevzal administrativni zatéz (ékar(l specialistl a

uvolnil jim ruce k oSetfeni vice pacientll, navrhovani a provadéni studii a pomohl by

pravidelné monitorovat kvalitu zivota, monitorovat a analyzovat kvalitu poskytované

péce, shromazdovat vysledky specializovanych vySetfeni pro tvorbu lékafskych zprav a

s tranzici pacienta do dospélé péce.

Zfizeni pacientské organizace pro pacienty s osteogenesis imperfecta, ktera by
byla partnerem v planovani a organizovani komplexni péce.

Vytvofenim narodni koncepce sdilené péce, ktera by definovala (a ne/Uhradou
stimulovala) centralizaci péce a stanovila doporuéenou péci v misté bydlisté.
Podpora MDT na urovni poskytovatele ve smyslu dal§iho vzdélavani (finanéni
podpora pro aktivni Uc¢ast na kongresech, dedikovany ¢as pro samostudium)
specialistl konzultant( a prostfedkl na specializovanou sestru a manazera péce.
Podpora MZ pro vznik BOND centra pro dospélé, nejlépe v ramci Osteocentra lll.
interni kliniky VFN v Praze.

Zpfistupnéni dat o poctech, véku a bydlisti (na drovni kraja) pacientd s VO
z narodnich zdravotnickych registr(, aby se zpresnilo planovani péce.

Zfizeni nové role pracovnika, ktery pacientim, pfipadné pecujicim, poskytne
vhled do mozZnosti socialnich davek ¢i socialnich sluzeb a pomUze pacientlim se
v problematice zorientovat. Pracovnik, at uz z centra pro vzacna onemocnéni,
Z centra provazeni, socialni pracovnik nemocnice, rané péce Cijina urCena osoba,
by mél byt soucasti péce jiz od sdéleni diagnézy, tak aby mél pacient dedikovanou
osobu, se kterou se mUZe o socialnich dopadech své nemoci poradit.

Napojeni tohoto pracovnika na ufedniky zpracovavajici zadosti o socialni davky a
poskytnuti pfesnéjSiho vhledu do konkrétnich vzacnych onemocnéni, tak aby
mohla byt zhodnocena specifika nemoci u konkrétni skupiny pacientl (pfikladem
je problematika odliSného vzristu pacientl s achondroplazii, ale fixni hranice
vzristu nutna k dosazeni socialnich davek).
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Seznam zkratek

ZKRATKA Vysvétleni
2.LF UK 2. lékarska fakulta Univerzity Karlovy
CPGs Clinical Practice Guidelines
CPMS Clinical Patient Management System (klinicky systém pro spravu pacient()
CT Pocitacova/vypocetni tomografie (Computed Tomography)
CVSP Centrum vysoce specializované péce
CAVO Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
EEG Elektroencefalografie
FN Brno Fakultni nemocnice Brno
FN USA Fakultni nemocnice u sv. Anny Brno
FNKV Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
FTN Fakultni Thomayerova nemocnice Praha
HCP Health Care Provider (poskytovatel zdravotni péce)
KPDPM Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
LP Lécivy pripravek
MDT Multidisciplinarni tym
NIS Nemocniéni informacéni systém
ORPHA Orphanet (databaze vzacnych onemocnéni)
OPZ+ Operac¢ni program Zameéstnanost pro obdobi 2021 - 2027
PL Prakticky lékaF
PO Pacientska organizace
PRO Patients Reported Outcome (vysledek hlaSeny pacientem)
PROM Patients Reported Outcome Measures
(vysledky sdélované pacientem; sebehodnotici dotazniky)
SYPOVO Projekt: Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty
se vzacnymi onemocnénimi, financovany v ramci OPZ+
UK Univerzita Karlova
UVN Ustfedni vojenska nemocnice Praha
UK Univerzita Karlova
VEN VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
VO Vzacné onemocnéni
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