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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 Zaméstnanost plus
spolufinancovaného Evropskou unii z Evropského socidlniho 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 | Endo-ERN

Fakultni nemocnice v Motole, pediatricka klinika 2. LF. UK

Zapojena pracovisté . , , . . e
poJ P VSeobecna fakultni nemocnice v Praze, 3. interni klinika

Pocet skupin VO 8 skupin

MTG1 Onemocnéni nadledvin
MTG2 Onemocnéni kalciofosfatového mechanismu

MTG3 Poruchy glycidového metabolismu

MTG4 Geneticky podminéné endokrinni tumory

Na kupinV . e . .
azvy skupin VO MTG5 Geneticky podminéné poruchy rustu a obezity

MTG6 Onemocnéni hypothalamu a hypofyzy

MTG7 Poruchy puberty a sexualni diferenciace

MTG8 Onemocnéni stitné zlazy

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

1.1 Charakteristika zdroju

K analyze bylo pfedlozeno celkem 28 publikaci. 25 z nich bylo zpracovano jakozto
zakladni literatura do tabulek z niz vychazi nasledujici ¢ast inventarizace literatury
analytické zpravy. VSechny predloZzené publikace byly v anglickém jazyce. Kromé
zakladni literatury byly pfedlozeny také 3 patient journey (PJ) v anglickém jazyce, které
se tykaly akromegalie, Addisonovy choroby a vrozené adrenalni hyperplazie. Publikace
byly rozdéleny do 8 skupin na zdkladé oficialniho ¢lenéni Endo-ERN.
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Ze skupin onemocnéni kalciofosfatového mechanismu, geneticky podminéné
endokrinni tumory a onemocnéni §titné zlazy bylo pfedlozeno po jednom literarnim
zdroji z kazdé skupiny. Publikace ze skupiny Geneticky podminéné poruchy ristu a
obezity nebyly pfedlozeny k analyze, proto tato skupina nebyla do analyzy a tabulek
zafazena.

Tabulka 1 Analyzované publikace dle typu dokumentu:

Typ dokumentu | Poéet dokumentt
Guidelines 10

Recommendations

Clinical practice guidelines

Consensus statement

Patient journey

Review

Position statement

Celkovy pocet 28

= IN[WwW|w|h~|O

1.2 Obsahova analyza zdrojll podle skupin onemocnéni

Podrobnosti roztfidéné dle skupin diagnoz

MTG1 Onemocnéni nadledvin
MTG2 Onemocnéni kalciofosfatového mechanismu

MTG3 Poruchy glycidového metabolismu

MTG4 Geneticky podminéné endokrinni tumory

MTG5 Geneticky podminéné poruchy rastu a obezity

MTG6 Onemocnéni hypothalamu a hypofyzy

MTG7 Poruchy puberty a sexualni diferenciace

MTG8 Onemocnéni §titné zlazy

CVSP-VO Fakultni nemocnice v Motole se specializuje na MTG 1, 2, 3, 5, 6, 7, 8 —
nespecializuje se na geneticky podminéné endokrinni tumory.

CVSP-VO Vseobecné fakultni nemocnice v Praze se specializuje na MTG 1, 2, 6, 8 —
nespecializuje se na poruchy glycidového metabolismu, geneticky podminéné
endokrinni tumory, geneticky podminéné poruchy rlistu (jedind skupina v niz nebyl
predloZen literarni zdroj k analyze) a poruchy puberty a sexualni diferenciace.
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Cilem analyzy bylo zhodnotit Cetnost vyskytu predem stanovenych informaci v
analyzovanych zdrojich. Procentualni mira vyskytu téchto informaci je uvedena jak v
ramci jednotlivych skupin onemocnéni, tak v kontextu vS§ech zdroji analyzované zakladni
literatury. Za ucelem prehlednéjSiho prezentovani ziskanych dat jsou tato data
uspoiradana do tabulek dle jednotlivych skupin onemocnéni (7). Symbolem * je
oznacena publikace s nedplnymi daty ¢i ¢astecné podanymiinformacemi.

Tabulka 2 Hlavni charakteristiky
(uvést pocet zdrojd, jejich procentualni zastoupeniv celku a v jednotlivych skupinach)

MTG1 MTG2 MTG 3 MTG 4 MTG 6 MTG 7 MTG 8 celkem
Pocet zdrojt 7 1 3 1 9 3 1 25
viceu?c?\t?;sz ! ” 2
v (33 %) (33 %) (8 %)
péce:
Uvedeni
odbornosti 4 1 1 2 2 10
podilejicich se (57 %) (100 %) (33 %) (22 %) (67 %) (40 %)
na péci:
Definice role 1** 1
soc. pracovnika: (33 %) (4 %)
multidisczin:;:a??ne} & | 1 2 S
P . (57 %) (100 %) (75 %) (67 %) (32 %)
péce:
Aktivni role 1 1
pacientl pfi 0 0
tvorbé CPGs: (33 %) (4 %)

soc. —socialni; CPGs - clinical practice guidelines
* V publikaci byla ¢aste¢né definovana viceuroviiova péce. ** V publikaci byl socialni pracovnik
zminén, ale jeho role nebyla definovana.

Tabulka 3 Charakteristika diagnostickych principt
(uvést pocet zdrojU, jejich procentudlni zastoupeni v celku a v jednotlivych skupinach)

MTG 1 MTG 2 MTG 3 MTG 4 MTG 6 MTG 7 MTG 8 celkem
Poéet zdroju 7 1 3 1 9 3 1 25
Klinicka 5 1 2 1 5 3 1 18
diagnostika (71 %) (100 %) (67 %) (100 %) (56 %) (100 %) (100 %) (72 %)
Laboratorni 6 1 3 1 8 3 1 23
diagnostika (86 %) (100 %) (100 %) (100 %) (89 %) (100 %) (100 %) (92 %)
Dalsi 7 1 3 9 3 23
(100 %) (100 %) (100 %) (100 %) (100 %) (92 %)
Diagnosticka 2 3 2 8
kritéria (29 %) (33 %) (67 %) (32 %)
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Tabulka 4 Management — specifikace role poskytovatelll zdravotni péce
(uvést pocet zdrojU, jejich procentudlni zastoupeniv celku a v jednotlivych skupinach)

STPOVO

MTG 1 MTG 2 MTG3 | MTG4 MTG 6 MTG 7 MTG 8 celkem
Pocet zdroju: 7 1 3 1 9 3 1 25
Kdo ma potvrdit 5 1 1 2 9
diagnézu: | (71%) | (100%) | (33 %) (67 %) (36 %)
Kdo ma lécit: 5 ! 3 2 1
| (71%) | (100 %) (33 %) (67 %) (44 %)
Kdo ma sledovat/ 5 1 1 1 3 11
monitorovat: | (71%) | (100%) | (33 %) (11 %) (100 %) (44 %)
ol s | T s | 7
0, 0, 0, 0, 0, 0,
speciatiste: | 86%) | (100%) | (67 %) (56%) | (100 %) (68 %)
Uloha nelékata: 3 ! ! 3 3 12
| (43%) | (100%) | (33 %) (33 %) (100 %) (48 %)
Uloha primarni 2 1 3
péde: | (29 %) (33 %) (12 %)
Tabulka 5 Management — doporucena lécba
(uvést pocet zdrojd, jejich procentualni zastoupeni v celku a jednotlivych skupinach)
MTG 1 MTG 2 MTG 3 MTG4 | MTG 6 MTG 7 MTG 8 celkem
Poéet zdroju: 7 1 3 1 9 3 1 25
Specificka 7 2 8 1 1 19
cilend | (100 %) (67 %) (88%) | (33%) (100 %) (76 %)
Specificka 5 1 2 6 2 1 17
necilend | (71 %) (100 %) (67 %) 67%) | (67 %) (100 %) (68 %)
Nespecificka/ 4 1 3 4 1 13
symptomaticka | (57 %) (100%) | (100 %) (44 %) (33 %) (52 %)
Tabulka 6 Management — monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci
(uvést pocet zdrojd, jejich procentualni zastoupeni v celku a v jednotlivych skupinach)
MTG1 MTG 2 MTG 3 MTG 4 MTG 6 MTG 7 MTG 8 celkem
Poéet zdroju: 7 1 3 1 9 3 1 25
Pravidla pro 7 1 1 4 2 1 16
monitoraci: | (100 %) (100 %) (100 %) (44 %) (67 %) (100 %) (64 %)
| 1 4 10
¥ U 71%) | (100 %) (44 %) (40 %)
onemocneni:
Prognosticka 5 2 7 1 15
kritéria: (71 %) (67 %) (78 %) (33 %) (60 %)
: ) 1 1 2
Existence PROMs: (14 %) (11 %) (8 %)
Hodnoceni 1 1
funkce/disability: (33 %) (4 %)
Systém hodnoceni 1 1
kvality péce 0 o
definovan: (11.%) (4.%)

PROMs - ,patient-reported outcome measures*
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Slovni souhrn analyzy zdroju
(hlavni pfednosti a nedostatky — s d@irazem na informace postihujici organizaci péce)

Inventarizace existujici literatury tykajici se vzacnych onemocnéni endokrinniho systému
poukazala na oblasti ke zlepSeni, které budou v dalSim textu pfedstaveny. Analyza
zahrnovala 25 publikaci.

Z analyzy vyplyvaji nasledujici informace. Viceuroviiové péce byla definovana nebo
¢astec¢né definovana ve dvou publikacich ze 2 skupin onemocnéni (MTG 3 a 7)
(do analyzy nebylo zahrnuto zminéni viceudrovriové péée bez jasné definice). Méné, nez
50 % publikaci hovofilo o odbornostech podilejicich se na pé&i o pacienty se VO.

Ve tfetiné publikaci bylo zminéno vyuzivani MDT pfi péc¢i o pacienty se vzacnym
onemocnénim. Role socialniho pracovnika v ramci péce o pacienty nebyla definovana
v zadné publikaci, 1x byla zminéna existence socialniho pracovnika. V jedné publikaci se
pacienti aktivné podileli na procesu tvorby klinickych doporuceni.

V kontextu managementu a specifikace role poskytovatel( zdravotni péce byly jednotlivé
Udaje uvedeny/bylo mozné je odvodit z kontextu zhruba v 45-70 % pfipadl. Role primarni
péce byla zminéna ve tfech publikacich.

Pfedlozené publikace se Casto zabyvaly pravé diagnostickymi postupy a é€bou
jednotlivych onemocnéni. Pfirozené se v nich tak pfilis Casto nevyskytovaly dalSi zadané
informace (napf. 0 managementu péce). Zaroven neni jasné, zda publikace tykajici se
managementu nebyly pfedlozeny ¢i vliibec neexistuji. Vétsina publikaci byla zaméfena na
jedno konkrétni onemocnéni nikoliv na celou skupinu.

Monitorace stavu a hodnoceni vyvoje bylo v publikacich zahrnuto ve vétsi mite. Slo
zejména o monitoraci stavu pacienta a prognosticka kritéria. Ve 4-8 % pripadl ze vSech
publikaci byly nalezeny informace o existenci PROMs, hodnoceni funkce anebo o
existenci systému hodnoceni kvality péce.
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nedostatk( v téchto oblastech

2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

STPOVO

2. Popis soucasného stavu zdravotni péce, identifikace potreb a

. vax . % VO dané sk.,
.. Zpusob zjisteéni ) .. , , .
Skupina Celkovy pocet saEEi které lze pfesné Mira spravnosti
. . pacientti v CR e T identifikovat kédovani MKN-10
onemocneni s pomoci MKN-10
<18let | dospéli <18 let dospéli <18 let dospéli <18 let dospéli
Onemocnéni registr/
hypotalamu a hypofyzy | 3500 18500 databéze odhad 80 % 80 % 80 % 70 %
Nadory stitné Zlazy 50 18000 odhad odhad 40 % 0% 40 % 0%
Onemocnéni nadledvin | 300 1050 odhad odhad 80 % 20 % 80 % 10 %
Onemocnéni
kalciofosfatového 250 350 odhad odhad 40 % 10% 40 % 5%
metabolismu
Poruchy glyc'ldoveho 200 i reglst,r/ i 80 % i 50 i
metabolismu databaze
Genehckyp?dnnnene 50 i odhad i 80 % i 80 % i
endokrinni tumory
GenetlckY podmmen.e 300 i reglst,r/ i 0% i 0% i
poruchy rlstu a obezity databaze
Poruchy pubertya 55, - odhad - 80 % - 80 % -
sexualni diferenciace

2.1.2 Pocet pacientl sledovanych v centru Endo-ERN

Centra vysoce specializované péée o pacienty s vzacnymi onemocnénimi—- CVSP-VO:
Fakultni nemocnice v Motole (dale FN Motol) a VSeobecna fakultni nemocnice

v Praze (dale VFN).

V ramci centra FN Motol, je primérné dlouhodobé sledovano zhruba 3000 pacientl za
rok, ve VFN 2600 pacientu za rok. Pocet novych pacientli s VO za rok je vramci centra FN

Motol 300, v ramci centra VFN pak 150-200 pacientt/rok.
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Odbornost

Pocet
pracovnikl

Pracovisté VFN

Pocet hod.
ambulance
za odbornost/

Pocet hod.
lizkové péce
za odbornost/

Pocet
pracovnikl

Pracovisté FN Motol

Pocet hod.
ambulance
za odbornost/

Pocet hod.
lizkové péce
za odbornost/

tyden tyden tyden tyden
Lékat s odbornou zpUsobilosti 12 24 12 8 140 40
Lékar ve specializacni pripravé 6 6 6 2 8 12

Zdravotni sestra 18 18 36 20 120 400

Fyzioterapeut 3 1 2
Nelékarsky Nutri¢ni specialista 3 1 2 2 10 10
zdravotnicky Psycholog/ psychoterapeut 3 2 1 10 10
personal Socialni pracovnik 1 1 2 2
Laboratorni/ védecky pracovnik 6 1 5 4 160
Nezdravotnicky personal 2 2 2 1 2
Celkovy poéet pracovniku . . . .
54 56 hodin 66,5 hodin 39 452 hodin 474 hodin

a celkovy pocet hodin
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2.1.4 Personalni zajisténi center — kvalitativni idaje

Pracovisté FN Motol se v kontextu pocétu a skladby pracovnikd vyjadfilo, Ze potfeba
rozsahu pracovnich Uvazk( pro péci o pacienty s VO neni systematicky nastavena,
vychézi z dobrovlile a momentalni situace pracovisté/poskytovatele. Pracovisté VFN se
vyjadrilo, Ze pocet a skladba pracovnikdl odpovida potfebam za cenu jejich neplacené
prace mimo standardni pracovni dobu.

Personalni kapacita v péci o pacienty s VO neni na pracovisti FN Motol a VFN dostate¢na
v nasledujicich oblastech:

Oblasti, v nichz je spatien L. L.
FN Motol postrada VFN postrada
nedostatek

Nelékarsti specialisté v péci bioinformatik
. psycholog/psychoterapeut
o pacienty s VO

. administrativni pracovnik administrativni pracovnik
Nezdravotnici .
data manazer

Zdravotni sestry vySkolené . 3 . i i
vySkolené zdrav. sestry vySkolené zdravotni sestry

v problematice VO

Spoleénym jmenovatelem néasledk(l nedostatku personalni kapacity je pro obé
pracovisté to, ze lékafi specialisté vénuji ¢as koordinacni Ci administrativni ¢innosti,
kterou by mohlvykonavat jiny, na tuto problematiku vysSkoleny, personal.

Dale je pro centrum FN Motol nasledek nedostatec¢né personalni kapacity také: dlouhé
¢ekaci lhaty na ambulantni vySetfeni / hospitalizaci, vysokd miru stresu, nepfijemna
atmosféra na pracovisti, nedostatecna motivace/ochota lékafll centra pracovat vic nez
lékafi v péCi o bézné pacienty, nedostatecné zapojeni do klinického vyzkumu, omezena
moznost poskytovat pécCi podle stanovanych guidelines ¢i na urovni evropského
standardu a neexistence interdisciplinarnich konzultaci/ambulantnich vySetfeni.

Pro centrum VFN jsou to pak nasledujici nedostatky: nedostatek ¢asu na jednotliva
ambulantni vySetfeni a vysoké mira neplacenych pfescasu lékaru.

2.1.5. Multidisciplinarni tym (MDT)

Obeé centra maji k dispozici jeden typ stalého MDT. Skladba téchto MDT je nasleduijici:
Multidisciplinarni tym ve FN Motol se specializuje na poruchy rlstu a soucésti toho
tymu je 6 lékarll specialistll, 2 |ékafi ve specializa¢ni pripravé, 1 terapeut, psycholog a
socialni pracovnik. Dale je soucasti administrativhi pracovnik jakozto zastupce
nezdravotnického personalu a dale také 2 zdravotni sestry a 3 antropologové. Skladba
MDT odpovida potfebam.
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Multidisciplinarni tym ve VFN se specializuje na vzacna endokrinologicka onemocnéni
a sklada se z 8 |lékarll specialistll, 3 lékarl ve specializacni pfipravé a 2 sester. Soucasti
stalého MDT neni zadny terapeut, psycholog, socidlni pracovnik ani nezdravotnicky
personal. Skladba tohoto tymu neodpovida potfebam, pracovisté se vyjadfilo, ze chybi
zejména psycholog a administrativni pracovnik.

MDT se v pfipadé FN Motol schazi pravidelné 1x za 2 mésice a nepravidelné 4x za rok.
Ve VFN se schazi pravidelné dvakrat za mésic.

Hodnoceni personalniho zabezpeceni prace center ve vztahu k poétu pacientu:

Obé pracovisté postradaji zejména nelékare a nezdravotniky, ékafl se jevi byt pocetné
dostatek, ale pravdépodobné nemohou vénovat problematice VO dostatek ¢asu z dlivodu
zatizeni jinymi pracovnimi aktivitami. Lékafi se vénuji dalSi pracovni naplni, napf. vyuce
studentt. Vzhledem k neoptimalni organizaci péce o endokrinologické pacienty vdospélé
populaci poskytuji i terciarni centra péci nekomplikovanym pacientim. Velkym
problémem je nedostatek nezdravotnikl, ktery vede k tomu, Ze jsou lékafi zatéZovani
nekvalifikovanou, administrativni praci.

2.2 Zdroje dat o pacientech - registry a databaze

. . . . Charakteristika
Nazev . ) ; Pocet pacientu ; ) i
) Nazev diagnozy ) Aktualnost dat registru a jeho
registru v registru
poskytovatel
Narodni registr
pacienti léCeni ano (vice nez90 % g
Repar . | 3500 . _ N
ristovym hormonem dat je aktualnich) CES
Senda registr détského 4500 ano (vice nez90 % Mezmar(?d'n} r§g|str
diabetu dat je aktualnich) SWEET initiative /
ISPAD, FN Motol

Hodnoceni zdrojli dat o pacientech s VO

Pocty pacientll jsou u vétsiny VO odhadovany, registr je k dispozici pouze v pfipadé
pacientd lécenych rlistovym hormonem a v pfipadé pacientl s détskym diabetem, kde
ale pouze ¢ast pacientl spliuje definici vzacného onemocnéni. ldentifikace pacientl v
NZIS a NRHZS je mozna jen u nékterych VO, kde je k dispozici kod MKN, vice je k dispozici
u détskych nez u dospélych pacientd.
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a) Odhadnéte, jaké % z
celkového poctu déti a

dospélych dané skupiny
VO v CR je evidovano

v centrech ERN
(evidovdno = minimdliné jedna
ndvstéva pacienta v Centru za

ucelem potvrzeni diagndzy ci

b) Jaké % z
celkového poctu
pacient(l dané
skupiny je
pravidelné
sledovano alespon
v jednom z Center
ERN? (=minimdiné 1x za

c) Vyjmenujte dalsi specializovana
pracovisté v CR (mimo Centra ERN), kde
jsou tito pacienti systematicky
diagnostikovani, IéCeni a sledovani.

Uvedte Udaje pro kazdé pracovisteé.

d) Odhadnéte %
poctu pacientd dané
skupiny sledovanych

na non-ERN
pracovistich, kteri
podle vaseho ndzoru
nejsou adekvdtné léceni

e) Pokud je pocet
pacientt odhadem,
jaké % z téchto
pacientt neni podle
vas spravné
diagnostikovano
(= jsou léceni pro jinou
diagndzu nebo nejsou viibec

konziligrniho vysetreni) rok) léceni)
Uvedte nazev Y Odhad poctu " N . .
Odhad% | Odhad% | Odhad% | Odhad% | specializované s::i‘::tgf;; dospélych Od;zggtete Odsgggtete Odh;du”ete Odh;du“ete
pacientl dospélych | pacientl | dospélych | ho pracovisté et l6¢ 5 h pacient( L dosoélvch L. dosoélvch
. . <18 let pacientl <18 let pacient( (mimo centra Et. ecegl\z/lc\l |é¢enych pj:lselntu ospe yr: p<aIC|8eIntu ospe yi
Skup|na onemocneni ERN) mimo mimo ERN, <18 let pacientu <18 let pacientu
Fakultni
nemocnice /
Onemocnéni hypotalamu a Centra pro nelze nelze nelze nelze
. 50 % 50 % 50 % 50 % e 50 % 50 % . . . .
hypofyzy léCbu posoudit | posoudit | posoudit | posoudit
rdstovym
hormonem
. e 2 w1 Fakultni L L L L
Nadory stitné zlazy 70 % 20 % 70 % 20% axu r?l 0% 20 % newe . newze . neze . neze .
nemocnhice posoudit | posoudit | posoudit | posoudit
. . Fakultni L L L L
Onemocnéni nadledvin 20 % 50 % 20 % 50 % axu r.“ 80 % 50 % newe . neze . neze . neze .
nemocnhice posoudit | posoudit | posoudit | posoudit
Onemocnéni kalciofosfatového 30 % 70 % 30 % 70 % Fakultni 70 % 70 % nelze nelze nelze nelze
metabolismu nemocnhice posoudit | posoudit | posoudit | posoudit
Poruchy glycidového 70 % i 70 % - Fakultni 30 % - nelze - nelze -
metabolismu nemocnhice posoudit posoudit
geneticky podminéné endokrinni 50 % i 50 % - Fakultni 50 % - nelze - nelze -
tumory nemocnhice posoudit posoudit
geneticky podminéné poruchy 40 % i 40 % - Fakultni 60 % - nelze - nelze -
ristu a obezity nemocnhice posoudit posoudit
poruchy puberty a sexualni 20 % i 20 % - Fakultni 80 % - nelze - nelze -
diferenciace nemocnice posoudit posoudit
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Hodnoceni struktury a pokryti péce
Centra ERN eviduji v priméru jen kolem 50 % pacientd s VO. Pomér evidovanych a
neevidovanych pacientl se liSi u rlznych diagnoz.

FN Motol zajistuje pécCi o pacienty ze 7 skupin onemocnéni kromé MTG 4 genetické
endokrinni nadorové syndromy, péce o tyto pacienty neni ve FN Motol oficidlné
akreditovdna. Pracovisté VFN zajiStuje péci o pacienty s onemocnénim z nékterych z
nasledujicich 4 skupin: MTG1 Onemocnéni nadledvin, MTG2 Onemocnéni
kalciofosfatového mechanismu, MTG 6 onemocnéni hypothalamu a hypofyzy a MTG 8
onemocneéni Stitné zlazy.

U skupin onemocnéni MTG 3, MTG 4, MTG 5 a MTG 7 je tfeba doplnit informace o
dospélych pacientech, pro které neni dospélé centrum VFN z hlediska péce
akreditovano, ale z rozvahy o souCasném stavu péCe o pacienty se vzacnym
onemocnénim by neméli byt vynechani.

2.4 Systém/organizace péce a jeho funkénost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

Centralizace péce je zakotvena v souhrnném seznamu CVSP (https://www.mzcr.cz/wp-
content/uploads/2023/03/Souhrnny-seznam-CVSP-k-1.-1.-2023.pdf). Do non-ERNového
CVSP je zavzata pouze skupina poruch glycidového metabolismu zahrnujici pouze
pediatrické pacienty. Pro dospélé pacienty neni definovano zadné non-ERNové CVSP.

Non-ERNova CVSP zabyvajici se poruchami glycidového metabolismu
u pediatrickych pacienti jsou:

Centra vysoce specializované péce pro lécbu détského diabetu (DIAC): Fakultni
nemocnice Kralovské Vinohrady; Nemocnice Ceské Budégjovice; Méstska
nemocnice Ostrava; Karlovarska krajska nemocnice; Oblastni nemocnice Mlada
Boleslav; Nemocnice Karvina-Raj; Krajska nemocnice T. Bati; Medica lberia s.r.o.;
Nemocnice Jihlava; Nemocnice Nové Mésto na Moraveé; Nemocnice s poliklinikou
Ceska Lipa; Détska diabetologickd ambulance, MUDr. Ivana Réschlova.

A také Centra vysoce specializované komplexni péce pro lécbu détského
diabetu (DIAKC): Fakultni nemocnice v Motole, Fakultni nemocnice Brno, Fakultni
nemocnice Plzen, Fakultni nemocnice Olomouc, Krajskd zdravotni, a.s. —
Masarykova nemocnice v Usti nad Labem, Fakultni nemocnice Hradec Kralové,
Fakultni nemocnice Hradec Kralové.
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Realny prekryv v klinické péci
Skupiny onemocnéni mezi non-ERNovymi a ERNovymi CVSP (%)
<18 let dospéli (=19 let)
Poruchy glycidového metabolismu 30 % -

- Informace neni k dispozici

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Centralizace péce s ohledem na tzv. centrovou lé€bu je ¢astecné 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

Centrova lécba se tyka nasledujicich skupin onemocnéni: onemocnéni hypotalamu a
hypofyzy, nadora §titné Zlazy, onemocnéni nadledvin, onemocnéni kalciofosfatového
metabolismu a poruch glycidového metabolismu.

Centralizace pécCe je zajiSténa systémem specializovanych pracovist se Zvlastni
smlouvou jsou u pediatrickych pacientd u onemocnéni kalciofosfatového a glycidového
metabolismu. U dospélych pacientll je definovdna pro nésledujici onemocnéni:
onemocnéni hypothalamu a hypofyzy, onemocnéni kalciofosfatového metabolismu a
poruchy glycidového metabolismu a u nadorl stitné Zlazy. Systém specializovanych
pracovist se zvlastni smlouvou se tykd onemocnéni kalciofosfatového a glycidového
metabolismu u pediatrickych pacientd a onemocnéni hypothalamu a hypofyzy a
kalciofosfatového metabolismu u dospélych pacient(.

Podminky pro ustanoveni centra se Zvlastni smlouvou jsou definovany pouze u
onemocnéni hypothalamu a hypofyzy, kalciofosfatového metabolismu a u poruch
glycidového metabolismu u pediatrickych pacientd.

Pravidla organizace péce jsou stanovena vyhlaskou MZ pro onemocnéni metabolismu a
poruchy glycidového metabolismu. Néktera centra, napfiklad pro léCbu akromegalie
nebo pro lé¢bu ristovym hormonem, maiji pravidla organizace stanovena na doporuceni
Ceské endokrinologické spole¢nosti (CES).

Tato lé¢ba neni exkluzivné hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP nebo CVSP-VO.
Podrobnéjsi hodnoceni pouZiti centrovych lécCivych pfipravkd vindikaci vzacnych
onemocnéni nebylo pfedmeétem této analyzy. Pfesto lze konstatovat, ze vazba preskripce
cilené lécby vzacnych onemocnéni na definovana CVSP-VO neni vzdy jednoznacné
definovana.
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2.4.3 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Pro vzacna onemocnéni hypotalamu a hypofyzy, nador( §titné Zlazy, onemocnéni
kalciofosfatového metabolismu a poruchy glycidového metabolismu u pediatrickych
pacient je v Ceské republice oficialné definovan systém péde prostfednictvim CVSP,
prostfednictvim Doporuceni odbornych spole¢nosti nebo (v pfipadé lé¢by orphan drugs)
omezenimi zdravotnich pojiStoven.

2.4.4 Hodnoceni existujiciho systému péce odborniky

Soucasny systém je odborniky hodnocen nasledovné:

V pfipadé péce o pediatrické pacienty s nasledujicimi skupinami onemocnéni:
hypothalamu a hypofyzy, nador( $titné Zlazy a poruch glycidového metabolismu je
odborniky hodnocen systém jako uspokojivé fungujici na zakladé oficialné stanovenych
pravidel.

PéCe o pediatrické pacienty s nasledujicimi skupinami onemocnéni: onemocnéni
nadledvin, onemocnéni kalciofosfatového metabolismu, geneticky podminéné
endokrinni tumory a poruchy puberty a sexualni diferenciace je odborniky hodnocena
jako uspokojivé fungujici na zakladé kombinace oficidlnich pravidel a zavedené
neoficialni praxe (vzajemné vazby mezi zdravotniky a pracovisti).

Pro pacienty s geneticky podminénymi poruchami ristu a obezity je systém hodnocen
jako neuspokojivé fungujici.

Systém péce o dospélé pacienty s onemocnénim hypothalamu a hypofyzy, nadory Stitné
zlazy, onemocnénim nadledvin a onemocnéni kalciofosfatového metabolismu je
odborniky hodnocen jako uspokojivé fungujici na zakladé kombinace oficidlnich
pravidel a zavedené neoficialni praxe (vzajemneé vazby mezi zdravotniky a pracovisti).

Systém péce o dospélé pacienty se zbylymi skupinami onemocnéni neni mozné
hodnotit, nebot jejich péce nenive VFN akreditovana.

Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkénosti

Centralizace pécCe je v systému péce oficialné zakotvena pouze Castec¢né a navic
nesystematicky. Existuje vyznamny piekryv CVSP pro VO s CVSP (DIAC a DIAKC), vzacné
formy diabetu jsou zavzaty do spolecné skupiny s béznymi formami détského diabetu.
Nenijasné, kdo se stara o dospélé pacienty s vzacnymi formami diabetu. Péce o nékteré
skupiny onemocnéni podléha zvlastni smlouvé o centrové léCbé — je tfeba doplnit jeji
vazbu na centra a podminky pro ustanoveni téchto center.
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Organizace péce o vzacna endokrinni onemocnéni v détském véku je pro fadu diagnoz

uspokojivé organizovana. Na zakladé vysledk( dotaznikového Setfeni neni jasné, jaka je
péce o pacienty se 4 skupinami onemocnéni v dospélosti.

2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

Postaveni pracovist je stejné u rliznych poskytovatell péce. Obé pracovisté jsou soucasti
vétsich samostatnych celkd vramci poskytovatele, napt. klinik &i oddéleni. Zadné
z pracovist nema samostatny prostor na webovych strankach poskytovatele (na
webovych strankach neni uveden statut centra ERN (CVSP-VO)).

V pfipadé, Ze se na jiném pracovisti poskytovatele vyskytne pacient s onemocnénim
z nékteré ze skupin onemocnéni, informace o ném se vramci VFN k pracovnikiim ERN
centra dostanou vzdy. Vramci pracovisté FN Motol bylo sdéleno, Ze se informace o
pacientech dostanou k pracovnikim ERN centra pouze nékdy.

2.5.2 Prostorova kapacita center

Centrum FN Motol ma kdispozici vlastni ambulantni prostory a zaroven ma také
k dispozici zvlast vyhrazend lizka na oddéleni. Centrum VFN sdili ambulantni prostory
s jinymi tymy a nema k dispozici zvlast vyhrazena lzka na oddéleni.

Adekvatnost ambulantnich prostor:

Ambulantni prostory na pracovisti FN Motol vyhovuji potfebam &astec¢né (75-90 %),
v rdmci pracovisté neni dostate¢na kapacita pro navyseni poctu pacientl ¢i zkvalitnéni
péce (napf. prodlouzenim doby ambulantniho vySetfeni dle individualni potfeby
pacienta). Pracovisti VFN ambulantni prostory nevyhovuiji viibec.

Spole¢nymi nedostatky pro obé pracovisté jsou maly pocet ambulantnich mistnosti a
omezena/neflexibilni pracovni doba (napf. sester a komplementu). FN Motol dalsi
nedostatky nevyjadfilo. Pracovisté VFN dale povaZuje za hlavni nedostatky také
nedostatek prostoru pro multidisciplinarni/interdisciplinarni ambulantni konzultace a
nedostate¢né/nevyhovujici prostory pro pohovory a/nebo pro edukaci rodinnych
pfislusniki/pecovatell.
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Adekvatnost lizkové kapacity:
LGZkové kapacity ve FN Motol vyhovuji potiebdm pouze ¢astecné, kapacita nevyhovuje
pfi nutnosti zajistit izolaci a epidemiologickou ochranu pacientt se VO. Na pracovisti VFN
lGZkové kapacita vyhovuje potfebam.
Pracovni prostory pro dalsi klinické aktivity pracovisté (samostudium, védeckovyzkumna
¢innost, vzdélavani) jsou dle FN Motol dostate¢né, dle VFN nikoliv, postradaji zejména
pracovny.

Hodnoceni pracovnich podminek center

Ani jedno centrum neni zohlednéno na webovych strankach poskytovatelll jako CVSP.
Problémem jsou ambulantni a dalSi pracovni prostory zejména ve VFN, obé pracovisté
uvadeji neflexibilitu pracovni doby sester a komplementu jako pfekazku ambulantni
péce.

2.6 Provoz center

2.6.1. Ambulantni péce

Pacienti s VO jsou oSetfovani v definovanych ambulantnich hodinach uréenych pouze pro
pacienty s VO pouze na pracovisti FN Motol. V ramci obou pracovist se vambulanci misi
pacienti s VO s pacienty s nevzacnymi onemocnénimi. Objednaci doba pro oSetfeni
nového pacienta je ve FN Motol az 16 tydnu, v ramci VFN pak zhruba 4 tydny.

Primérna délka konzultace pfi prvni navstévé se na pracovistich pohybuje v rozmezi
40-60 minut. Praimeérna délka konzultace pfi kontrolni navstéveé je na obou pracovistich
shodné 30 minut. MozZnost konzultace na dalku uvadeéji obé pracovisté, prevazuje
telefonickd a emailova komunikace. Vramci pracovisté FN Motol je mozné ke
konzultacim vyuzit také videokonferencni technologie.

2.6.2 LUzkova péce

Primérny pocet hospitalizovanych pacientl s VO/tyden je 8-10. Objednaci doba pro
planovanou hospitalizaci je na obou pracovistich pridmérné 3-4 tydny.
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2.6.3 Obecné informace

Zoisoby d . . X ‘o d Pracovisté Pracovisté
. 'puso’ y opor’ucenl pa10|entvu o cfentrg o FN Motol VEN
kvalifikovany odhad podilu z celkového poctu novych pacientl - — ——
pFichazejicich do centra (v %) zastoupeni doruceni pacientt do
ERN centra (%)
Zjiného terciarniho (fakultniho) zafizeni 20 5
Z nemocnice nizsiho typu 15 30
Od ambulantniho specialisty 30 40
Od praktického lékare 20 10
Na zékladé rodinného skrininku vlastnich pacient( 10 5
Jiny typ doporuceni 5
Bez lékafského doporudeni (,,self-referral®) 5
Na zakladé informace poskytnuté pacientskou organizaci 0

Na pracovisté FN Motol jsou nejcastéji doporuCovani pacienti od ambulantniho
specialisty a dale pak zjiného tercialniho zafizeni a od praktického lékafe. V mensSim
procentu pfipadl pak ze strany nemocnic nizs§iho typu a na zékladé rodinného skrininku.
Na pracovisté VFN je nejvice pacientl doporu¢ovano od ambulantniho specialisty, dale
pak z nemocnic niz$iho typu. Tyto dva zpUsoby na zékladé informaci od pracovisté tvofri
az 70 % vSech doporuceni.

Pracovisté FN Motol (détské pracovisté) obecné povazuje spolupraci s praktickymi lékafi
jako uspokojivou. Pracovisté VFN naproti tomu povaZzuje spolupraci za neuspokojivou
z dlvodd, Ze systematicka spoluprace s praktickymi lékafi prakticky neexistuje, ojedinéle
funguje na individualni bazi.

Preshranicni péce: Preshrani¢ni pécCe je poskytovana na obou pracovistich v poctu 1
pacienta vramci VFN az 5 pacientll ve FN Motol. U VFN se jednéa o specializované
endokrinologické vySetreni, vramci pracovisté FN Motol pak jde o jednotlivé pfipady,
vétSinou na zadost partnerského pracovisté v pfipadé vzacnych onemocnéni, jejichZ péce
neni poskytovdana pracovisti zZadatele nebo toto pracovisté nema zkuSenost s
farmakoterapii (orphan drugs) nebo na Zadost rodica.

Klinické studie: Tuzemskym pacientim je nabizena Uc¢ast na klinickych studiich na obou
pracovistich, ve FN Motol jsou pacientim doporucovany také zahranic¢ni klinické studie.
Zahrani¢nim pacientlim je Ucast na klinickych studiich nabizena pouze ve FN Motol.

Dostupnost vySetiovacich metod a konzultaci:

Specializovand vySetieni jsou k dispozici v souladu s mezinarodnimi doporu¢enimi na
obou pracovistich. Vramci FN Motol nejsou nijak limitované metody: auxologie,
denzitometrie, mechanografie, dynamickeé testy v endokrinologii a molekularni genetika.
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Limitovany jsou nékteré laboratorni hormonalni testy z toho dlvodu, Ze nékteré se
neprovadi v laboratofi pracovisté, zaroven jsou pouze &astec¢né dostupné nékteré
radiologické vySetfovaci metody (napf. PET). Vramci VFN byly jako vyuzivané metody
uvedeny LC-MS/MS s tim, Ze jsou omezené zejména z kapacitnich davoda.

Dostupnost odbornikd jinych obor( ani na jednom z pracovi$t neni omezena. V ramci
centra FN Motol jsou témito odborniky: lékafi ortopedie, spondylochirurgie, kardiologie,
pneumologie, nefrologie, gastroenterologie a neurochirurgie. V ramci VFN pak odbornici
z oboru neurochirurgie a stereotaktické radioterapie.

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je hodnocena obéma pracovisti jako nedostateéna. Pracovisté
se plné shoduji na tom, Ze hlavni administrativni zatézi je zapisovani dat do registra a
databazi, dale se také pracovisté vyjadrily, Ze je zatéZujici kddovani a predpisy medikace,
které podléhaji schvalovani zdravotnimi pojiStovhami. Jako zatéz vnimaji také
objednavani specializovanych vySetieni Ci pfedavani informaci/komunikaci s pacienty.
Jako mozna feSenitéchto problémU se nabizi posileni nelékafského personalu a pfipadné
finan¢ni podpora na tyto aktivity ze strany ERN a/nebo MZ.

2.6.5Lécba

Cilena farmakoterapie je k dispozici pro tyto skupiny VO: Léc¢ba ristovym hormonem
— hypopituitarismus, skupina indikovana pro terapii RH/RH, pubertas praecox centralis /
analoga GnRH, monogenni diabetes/GLP-1RA. Biologicka lécba pro akromegalii a
neuroendokrinni tumory.

Specializovana nefarmakologicka lécba zahrnuje specializovanou péci pro déti s
dysproporcionalnim malym vzrlistem, auxologii, psychologickou podporu déti s
chronickym onemocnénim, neurochirurgické intervence a  stereotaktickou
radiochirurgickou lé¢bu.

Hrazena lécba: Pouziti léCby v hrazenych indikacich je bez omezeni na pracovisti FN

Motol (po schvaleni oddéleni pro styk se ZP nemocnice), na pracovisti VFN je omezené
centrovym budgetem.
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Nehrazena lééba: Pocet pacientl, ktefi potfebuji lécbu nehrazenymi léCivymi pfipravky
je vramci FN Motol 3/rok, tomu odpovidajici poCet Zadosti na § 16 je 12/rok. V ramci VFN
pak 20/rok tomu odpovidajici poCet Zzadosti na 8 16 je 80/rok Hlavnimi léCivymi pFipravky,
na néz pracovisté zadaji Uhradu v ramci § 16, jsou:

. e . . ’ L. Obvykly pocet
Pocet lééenych Predpokladany pocet .. .
S . e zadosti na jednoho
. .. pacientu/rok 2023 pacientl/ rok 2024 .
Nazev pripravku pacienta za rok
Crysvita 4 5 4
Metopirone 8 8 4
Ketoconazole 8 8 4
Signifor 3 3 4
Isturiza 4 4 4
Strensiq 3 3 4

Spektrum a dostupnost lé¢by odpovidaji mezinarodnim doporucenim. Limitovana mUze
byt v nékterych pfipadech, kdy je léEba zavisla na schvaleni pojistovny.

2.6.6 Komplexita a koordinace péce

Obeé pracovisté maji k dispozici jeden typ stalého MDT. Skladba téchto MDT je nasledujici:
Multidisciplinarni tym ve FN Motol se specializuje na poruchy ristu a soucasti toho
tymu je 6 lékarll specialistll, 2 |ékafi ve specializa¢ni pfipravé, 1 terapeut, psycholog a
socialni pracovnik. Dale je soucasti administrativni pracovnik jakozto zastupce
nezdravotnického personalu a dale také 2 zdravotni sestry a 3 antropologové. Skladba
MDT odpovida potfebam.

Multidisciplinarni tym ve VFN se specializuje na vzacna endokrinologickd onemocnéni
a sklada se z 8 lékarl specialistd, 3 [ékarll ve specializacni pfipravé a 2 sester. Soucasti
stalého MDT neni zadny terapeut, psycholog, socialni pracovnik ani nezdravotnicky
personal. Skladba tohoto tymu neodpovida potfebam, pracovisté vyjadfilo, Zze chybi
zejména psycholog a administrativni pracovnik.

MDT se v pfipadé FN Motol schazi pravidelné 1x za 2 mésice a nepravidelné 4x za rok.
Ve VFN se schazi pravidelné dvakrat za mésic.

Koordinace péce:

Efektivni propojeni vSech aspektl péce potiebnych pro management VO je zaji$téno na
obou pracovistich. Funkci koordinatora pécCe zastava v pfipadé FN Motol clen
multidisciplinarniho tymu (endokrinolog) a v pfipadé VFN lékaf nezavisle na MDT.

Ve FN Motol jednoznacné chybi koordinator za celou nemochnici, jeho funkci by bylo fesit
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problémy spolec¢né vice ERN a pomahat pfi specifickych obtizich spojenych s péci o
détské pacienty se VO. VFN zavedeny systém za dostacujici nepovazuje.

Interdisciplinarni konzultace / spojené ambulance s jinymi odborniky nad ramec
MDT:

Interdisciplinarni konzultace jsou zavedeny na obou pracovistich. Vramci pracovisté
FN Motol jsou provozovany nepravidelné a zavedeny systém péce je plné vyhovujici pro
potfeby péce o pacienty. V ramci VFN se setkani konaji pravidelné v pfedem stanovenych
intervalech s pfedem uréenymi ucastniky, témi obvykle jsou: endokrinolog, radiolog,
neurochirurg, patolog, radioterapeut a v pfipadé potfeby odbornik v nuklearni mediciné.
Tomuto pracovisti zavedeny systém péce nevyhovuje, a to zdlvodl: nedostatku
THP/administrativnich pracovnik a kvili nedostateGnému prostorovému zazemi.

Hodnoceni provozu center

Hlavnim nedostatkem centra ve FN Motol je nedostatek administrativnich pracovnik(
nutnych pro reportovani vysledkl péce do mezinarodnich registra a pro kontakt s platci,
a dale absence koordinatora pro VO na urovni nemocnice. Ve VFN je situace obdobna
jako ve FN Motol, chybi koordinator VO na urovni nemocnice, administrativni pracovnici
nutni pro dobrou funkci centra.

2.7 Prechodova péce (,,transition care®)
2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce — obecné

Oddéleni pediatrické péce od péce o dospélé

Pracovisté FN Motol (pediatricka klinika) peCuje pouze o détské pacienty, pracovisté VFN
se naopak stard pouze o dospélé pacienty. V systému péce nejsou definovana pravidla
pro pfechod z pediatrické do dospélé specializované péce pro skupiny onemocnéni:
onemocnéni hypotalamu a hypofyzy, nadory Stitné zlazy, onemocnéni nadledvin a
onemocnéni kalciofosfatového metabolismu.

2.7.2 Pfechodova péce z pohledu pediatrického pracovisté
Predani détskych pacientll do dospélé péce je pro FN Motol spiSe jednorazovou
zalezitosti, proces zacina ve véku 18 let a finalnimu pfevedeni dochazi ve véku 19 let.

Charakteristiky pfechodové péce:
Predani pacientll vramci pfechodové péce se ve FN Motol se fidi pfedem stanovenym
algoritmem ve spolupraci s urCenymi dospélymi pracovisti ¢i pracovistém, které je
expertem na problematiku pfislusného VO (je centrem ERN nebo ma parametry takového
centra). Zavedeny systém se pracovisti jevi jako vyhovuijici.
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2.7.3 Pfechodova péce z pohledu pracovisté pro dospélé

Pfechodova péce se tyka vSech vzacnych endokrinnich onemocnéni diagnostikovanych v
détském véku. Prebirani pacientt ze spolupracujiciho détského pracovi$té neni omezeno.
Pfedanym pacientim je dle pracovisté VFN poskytovdana srovnatelna (kvalitou i
rozsahem) péce jako na détském pracovisti.

Hodnoceni pfechodové péce

Pfechodova péce mezi centry pro déti a dospélé probiha pomérné hladce, je nicméné
zaloZzena na osobnich kontaktech. V konkrétnich pfipadech velmi zavisi na typu
onemocnéni a zaméreni prebirajiciho centra. V nékterych pfipadech neni dalSi péce
nezbytna (idiopatické izolované parcialni deficity rlistového hormonu).

2.8 Zapojeni pacientl do péce

2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemiv CR

Pro onemocnéni spadajici do této ERN existuje v CR pacientska organizace Paleéek,
ktera sdruzuje pacienty sonemocnénim kalciofosfatového metabolismu. Tato
pacientska organizace je ERN centry doporuc¢ovana noveé diagnostikovanym pacientiim.
Pacientska organizace PaleCek a ERN centra spolupracuji na tvorbé edukacnich
materialll, podili se na osvétové ¢innosti, spolupracuji na sbéru ¢i zpracovani dat pro
védecké ucely a podili se také na prosazovani zajmU pacient(l a pfistupu k lécbé.
Pacientska organizace financné nepodporuje ERN centra, vzajemné spolu
nespolupracuji na zajisténi sluZzeb pro pacienty v mista bydlisté a neprovadéji prlizkum
kvality péce.

Pro onemocnéni hypotalamu a hypofyzy nejsou oficialné ustanoveny pacientské
organizace, ale néjaké uskupeni na podobné bazi funguje. Pfi této spolupraci dochazi
k tvorbé edukacnich material(i a k osvétové ¢innosti.

2.8.2 Zapojeni pacientl do rozhodovani o vySetfovacim a léCebném planu

Vramci obou pracovist je zavedeno zapojeni pacientd do procesu rozhodovani o
vySetfovacim a léCebném planu. Zapojeni je v ramci obou pracovist na individualni bazi,
neni feSeno systematicky.

2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO)

Ani na jednom z pracovist neni soucéasti monitorace stavu pacient(l standardizované
hodnoceni onemocnéni (tzv. PRO - patient reported outcomes). Vramci pracovisté
FN Motol neni hodnocena kvalita Zivota pacientd vdaném centru. V kontextu VFN je
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kvalita Zivota pacientl zjiStovana nesystematicky, nékdy byva soucésti rozhovor( a
v minulosti bylo zjiStovani kvality Zivota pacientll soucésti nékterych studii.

Hodnoceni zapojeni pacientt

Spoluprace s pacientskymi organizacemi je limitovana jejich existenci (Ci spiSe
neexistenci) pro vétSinu VO. Hlavnim nedostatkem se jevi byt absence systematického
hodnoceni onemocnéni pacientem (PRO), které je uvedeno v literatuie u 2 skupin VO.

2.9. Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty

Moznost hodnoceni péce vcentru maji pacienti vpodobé obecného nemocni¢niho
dotazniku, ktery je ve FN Motol k dispoziciv papirové podobé v ¢ekarné a frekvence sbéru
zpétné vazby je pfi kazdé navstévé. Ve VFN vyuzivaji k hodnoceni péce v centru online
dotaznik, ktery je sbiran nepravidelné.

2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

Monitorace kvality pécCe probiha pravidelné ve vSech centrech v ramci povinného procesu
nastaveného Evropskou komisi. Na obou pracovistich vedouci lékaf nebo jiny povéfeny
pracovnik centra kontroluje vystupy a poskytuje ¢lenim tymu zpétnou vazbu
(napt formulace zavér( vlékarskych zpravach, zaznam o standardizovanych
hodnocenich, pokud jsou kdispozici, spravnost vykazovani ORPHAkd&dU(, spravné
vykazovani vykonU klinickych vySetfeni apod.) nepravidelné.

Pracovisté FN Motol sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort svych pacientt za
pomoci stanovenych indikator( (napfr. standardizované hodnoceni aktivity ¢i zavaznosti
onemocnéni, odpovédi na terapii apod.) v podobé vnitfniho auditu nebo klinickych studii
Ci registrl, jejichZ vysledky analyzuje a pouziva k identifikaci nedostatkl a planuje jejich
napraveni. Pracovisté VFN vyvoj onemocnéni nesleduje.

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péce ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

Obé pracovisté se shoduji, Ze co se tyCe specializované medicinské péce, ktera je
pacientlim v CR zaji§tovana, je tato pé&e na srovnatelné trovni se §pickovymi evropskymi
ERN centry. Zaroven se také obé pracovisté shoduji, Ze moznosti a dostupnost
psychologické péce a komplexni péce véetné socialni, podplrné a komunitni je u nas na

ev v s
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2.9.4 Moznosti zlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

Ani jedno z pracovist neni toho nazoru, ze by se kvalita péce zlepSila, pokud by se
pracovnici centra mohli vénovat pouze pacientlim s VO.

Mezi hlavni prekazky zlepSeni kvality péce patfi dle FN Motol nedostatecna Ci zadna
podpora ze strany nemocnice a MZ v kontextu péce o pacienty s VO. Zejména chybi
koordinator na urovni nemocnice, ktery by podporoval jednotlivé tymy s administrativnimi
ukoly (véetné auditll) a technickou podporou (kultivace nemocni¢niho informacéniho
systému s cilem jednoduchého a racionalniho dovani marker( kontroly jednotlivych VO).
Kazdy ERN FeSi tyto situace bez dlouhodobé podpory, samostatné, proto se
pravdépodobné kazdé ERN rozhoduje ve stejnych situacich vice ¢i méné rozdilné. Dale je
zjevna absence nelékarskych, zejména administrativnich pracovnikd.

Dle VFN je to nedostatek prostor a specializovaného vybaveni, nedostatek nelékarskych
pracovnikll a existence lépe definovanych prostor pro praci s pacienty, déle také ¢asova
dotace - vyhrazena del$i doba - pro praci s pacienty se VO. Re$enim téchto prekazek by
mohlo byt pfijeti administrativnich pracovnik( na Ukony, které je mozné dale delegovat a
zvySit prostorové i jiné kapacity center.

Kvalita péce v centrech a jeji hodnoceni

Kvalita pécCe specificky zaméfena na problematiku VO neni standartné hodnocena,
existuji pouze obecné nemocni¢ni dotazniky predkladané vS§em pacientim bez ohledu na
diagnozu. Vlastni monitorace kvality péce probiha nepravidelné, nema standardizovanou
podobu zejména na dospélém pracovisti, které vyrazné postrada personal a pracovni
prostory a povazuje to za hlavni pfekazku ve zvySovani kvality péce. Aktualné je podpora
ze strany FN Motol nulova. Péce o pacienty se VO probihda v ramci standardnich
odbornych ambulanci a lGZkovych oddéleni. Vzhledem k tomu, Ze péce o pacienty se VO
je Casové naroCngjsi v porovnani s béznym pacientem a jejich péce je nakladna, je
persondl centra spiSe ostrakizovan za nedostatecné generovani bodd pfi péci o tyto
pacienty.
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2.10 Vzdélavani a vyzkum

2.10.1 Pokryti problematiky VO existujicimi specializacnimi obory

Existujici systém vzdélavani ve specializacnich oborech se problematikou VO zabyva
spiSe okrajové, tento problém je vice zjevny v pécCi o dospélé, kde VO tvofi zcela
minimalni proporci pacientl. V pediatrii je situace bezpochyby lepsi, v rdmci povinného
pfedatestacniho kurzu oboru Détska endokrinologie a diabetologie je problematika VO
pokryta adekvatng, vSichni Skolenci povinné prodélaji staz na pracovisti ERN.

2.10.2. Vzdélavani vlastnich odbornikl v centrech

Pro u¢ast na webinafich a dalSich virtualnich vzdélavacich akcich (véetné spolulcasti na
konzultacichv CPMS) porfadanych ERN plati, Ze na pracovisti FN Motol je zaveden systém
informovanosti Skolenct o planovanych akcich. Na pracovisti VFN je U¢ast dobrovolna a
uskute¢novand mimo pracovni dobu. Pravidelnad osobni Uc¢ast pracovnik(l centra na
mezinarodnich odbornych konferencich se pohybuje v priméru 1 akce na pracovnika za
rok na obou pracovistich.

Na financovani placenych vzdélavacich akci se v ramci jednotlivych pracovist podileji:

Typ akce Pracovisté FN Motol Pracovisté VFN
Grantové projekty . .
Dary a sponzorovani . .
Pfispévek poskytovatele .
Vlastni financovani ucastnikem o o

¢ podil na financovani

Stanoveni chranéného cCasu ("protected time" = c¢ast pracovni doby urCena pro
samostudium ¢&i vlastni védeckovyzkumnou ¢innost) je zavedeno vramci pracovisté
FN Motol. Systematické praktické vzdélavani v centru (napf. stinovani zkusenégjSiho
specialisty, spoletnd ambulance apod) je zavedeno na obou pracovistich. Vzdélavani
nelékarskych zdravotnickych pracovnik( ve specializované problematice VO je zavedeno
na pracovisti FN Motol formou seminafll a domacich konferenci.

2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou vefejnost

Vzdélavaci akce (seminare, workshopy) porfadané vlastnim ERN centrem se konaji
primérné 2-3 za rok/pracovisté.

Aktivni Ucast ¢lenll centra na mezinarodnich a narodnich kongresech jako ,,faculty“ nebo

v podobé prezentace odborného sdéleni je na jednotlivych pracovistich nasledujici:
(pramérny pocet jednotlivych typl akci /rok/pracovisté)
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Primérny pocet jednotlivych typt akci /rok/pracovisté

Typ akce Pracovisté FN Motol Pracovisté VFN
Narodni kongres 3 5
Mezinarodni kongres 5 1
Workshop 2 10
Webinare 5 0

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

. ’ ; L. Pracovistée Pracoviste
Védeckovyzkumné aktivity
FN Motol VFN
Grantové projekty narodni 4 1
Grantoveé projekty mezinarodni 1 2
Investigatorem iniciované studie narodni 2 1
Investigatorem iniciované studie mezinarodni 2 0
Sponzorované klinické (lekové) studie 3 0

2.10.5 Sebehodnoceni vzdélavacich a vyzkumnych aktivit

Dle pracovisté FN Motol jsou vzdélavaci a vyzkumné aktivity na srovnatelné drovni
s jinymi Spi¢kovymi evropskymi centry. Systematické vzdélavani vnimaji jako dostatecné,
stejné jako védeckovyzkumné aktivity.

Pracovisté VFN vnima srovnani z hlediska vzdélavacich a vyzkumnych aktivit na nizsi
arovni. Systematické vzdélavani ¢lenl tymu a védeckovyzkumné aktivity povazuji za
nedostate¢né zhlediska premiry klinickych povinnosti, nedostate¢né personalni
kapacity a nedostateé¢ného financniho zajisténi v kontextu systematického vzdélavani.

Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované
klinické péce

Problematika VO EndoERN neni pokryta sylabem specializa¢niho vzdélavaniv oborech
endokrinologie.

Détské pracovisté povazuje vzdélavaci a veédeckovyzkumné aktivity za uspokojivé,
dospélé pracovisté nikoli. FN Motol poskytuje pracovnikim centra “chranény ¢as” pro
vzdélavaci a vyzkumné aktivity. VFN konstatuje pretiZzenost lékafd klinickymi povinnostmi
—tyto v8ak nelze zhodnotit diky chybéni Gidajli o poctech sledovanych pacient(.
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3. Popis soucasného stavu socialni péce, identifikace potieb a
nedostatku

Pro ucely zjisténi podkladl o pfistupu pacientll se vzacnym onemocnénim k socialnim
sluzbam pfipravili zastupci pacientd v projektu SYPOVO s pomoci konzultanta pro
outcome research dotaznik socialni péce u pacientll se vzacnym onemocnénim.

Pro skupiny vzacnych onemocnéni endokrinologickych jsou v CR nésledujici pacientské
organizace:

1.syndromem Prader-Willi — Prader-Willi spolek

2.vzacné formy diabetu - Sdruzeni rodié(l a pratel diabetickych déti v CR

3.vzacné formy diabetu — Aliance pacient( s diabetem

Dotaznik vyplnila pouze jedna organizace — Prader-Willi spolek. Pacientské organizace,
které se staraji o pacienty s diabetem nerozlisuji, ktefi pacienti maji vzacné formy. V
organizaci SdruZeni rodi¢t a pratel diabetickych déti se domnivaji, Ze vSechny déti, ktefi
trpi diabetem jsou vzacni pacienti.
Do této skupiny patfi také onemocnéni:

eAkromegalie

eAddisonova choroba

evrozena adrenalni hyperplazie

Pro tyto diagndzy se nepodarilo dohledat zadnou pacientskou organizaci ani jednotlivce.
Dotaznik byl rozdélen na c¢asti Informace a poradenstvi, Pfehled typl sluzeb/davek,
Pokryti potfeb, Nedostatky a Vzory. Analyza se vénuje souhrnu zjisténi v téchto
jednotlivych oblastech.

Informace a poradenstvi

Informace o socialni podpofre ziskavaji pacienti z nasledujicich zdrojl:
*Web
eInformace mezi rodinami

Primarnim kontaktem pfi hledani informaci se domnivaji, Ze je kraj, ale zaroven udavaiji,
Ze tento kontakt nefunguje.

Katalog socialnich sluzeb je k dispozici, ale nabizené sluzby vétSinou nejsou vhodné pro
pacienty s PWS vzhledem ke specifikim diagndzy.

Moznost individualniho poradenstvi
*Neni, kazdy to feSi sam v misté svého bydlisté
Jakou formu poradenstvi by pacienti ocenili:

eldedlné by mohlo tuto formu poradenstvi poskytovat néjaké centrum pro vzacna
onemocneéni
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Prehled typu sluzeb/davek

Kdy maiji pacienti nejvétsi potfebu socialni podpory:
eodleh&ovaci pobyty pro déti i dospélé
*liSi se to podle véku
ev pfipadé onemocnéni pecovatele — Co délat? Jak vyreSit?

Nejcastéji vyuzivané socialni sluzby jsou:
edenni stacionar
erespitni sluzby (bohuzel nejsou k dispozici)

NejCastéji Cerpané davky
*Pfispévek na péci
e|nvalidni dichod
*Priikaz ZTP

Pokryti potieb

Jednotlivé aspekty pokryti potfeb, stejné jako nedostatky v systému socidlni péce
hodnotily pacientské organizace na Skale od 1 do 5 - 1 nejlepsi stav, 5 nejhorsi.

Pokryti potifeb — hodnoceni Prader - Willi spolek
Jak jsou pokryty socialni potifeby ve vasi oblasti 4
Dostupnost a kvalita sluzeb pro déti 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro adolescenty 4
Dostupnost a kvalita sluzeb pro dospélé v produktivnim véku 4
Dostupnost a kvalita sluzeb pro seniory NEMAME
Dostupnost a kvalita sluzeb pro pecujici
Vnimate rozdily v regionalni dostupnosti? Ano
Vnimate rozdil v dostupnosti mésto x venkov? Ano
Jak dlouho priimérné trva schvaleni zadosti o soc. Nedokazi odhadnout
davku/sluzbu?
Zaznamenali jste u vasi skupiny ¢asta odvolani v zadostech o Ano
socialni podporu?
Pomaha pacientiim nékdo s podanim Zadosti o soc. podporu? Ano
Ohodnotte zkuSenost s navaznosti zdravotnich a socialnich 5
sluzeb

Néktefi pacienti s PWS maji nedobré zkuSenosti se schvalovanim socialnich davek.
Udavaji nerovnomérné pfiznavani davek na péci, které se liSi nejen oblastné, ale také
velmi zalezi na reviznim lékafi. Posuzovani je subjektivni. Spolek také nema kompletni
informace o v8ech pacientech (nejsou ¢leny spolku) a z tohoto divodu nepopiSeme
pfesné potieby vSech pacienta.
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Nedostatk
Hodnoceni nedostatkl jednotlivych oblasti Prader - Willi spolek

Dostatek informaci

Piehlednost/snadnost orientace

Nabidka odpovida specifickym potfebam jedince

Dostatek personalu

Finanéni dostupnost sluzeb

alh~hjajloa| a| b

Realna dostupnost a kapacita sluzeb

NejvétSi nedostatky systému uvedeny konkrétné:
PO udava nedostatek vhodnych sluzeb pro danou diagndézu.

Vzory
Spolek jako priklady dobré praxe v CR udava:
eCentrum Arpida Ceské Budé&jovice
eKocianka Brno
eDomov Maxov — pobytova sluzba pro dospélé s PWS

Jako pfiklad ze zahrani&i je zminén:
eFrambu Norsko

eSocialni sluzby pro dospélé v Némecku a dalSich zemich

Souhrn zdsadnich poznatkd za Endo-ERN

Podet pacient(l s Prader-Willi syndromem neni znam, odhadem je v Ceské republice do
150 pacientu. Statisticky by mélo byt mnohem vice (dle prevalence onemocnéni).

Informace o poskytovanych socialnich sluzbach si pacienti dohledavaji sami, ale
nejCastéji se o nich dozvidaji od ostatnich pacientll a rodi¢t. Pacientska organizace
pofada pravidelna odborna setkani pacientl a rodinnych pfislusnikl, kde v ramci
odborného programu ziskavaji informace ze soc. a pravni problematiky. Jednotna
databaze poskytovanych sluzeb dle kraji neni k dispozici (najdou se seznamy, ale musi
se patrat a dohledavat).

Co se tyka poskytovanych socialnich davek, tak u této diagnozy vSichni pacienti, ktefi o
socialni pfispévek pozadaji, tak ji vétSinou dostanou. U pfispévku na péci dostavaji
pfiznany pfispévek v 1-3 stupni. Vétsina (hlavné détskych pacientl) ziskavaji prispévek ve
druhém stupni. U invalidnich dichodu ziskavaji 2-3 stupen (vétSina stupen treti).

PO upozornuje, ze u prispévkl v nizSim stupni se pacienti dostavaji do problém, kdy
nizka vySe pfispévku neumozni pacientovi, aby si zaplatil potfebné socialni sluzby
(stacionat, respitni sluzby, pobytové sluzby).
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Pokud budeme mluvit o tom, Ze systém socialnich davek u této skupiny celkem funguje,
tak systém socialnich sluzeb nefunguje témér viibec. Pro tuto diagnézu je naprosto nutné
mit k dispozici stacionare, respitni a pobytové sluzby zohlednujici specifika této diagndzy.

Tyto sluzby jsou v omezené mife k dispozici ve velkych méstech (Praha, Brno, Ceské
Budéjovice). Nejhorsi situace je na zapadé a severu Cech, lepsi situace je na Moravé.
Odlehé&ovaci sluzby byly na mnoha mistech zruSeny.

Pro dospélé pacienty jsou dUlezité stacionare, respitni sluzby a pobytové sluzby.
Pobytovych sluZeb je v CR velky nedostatek. Po vice nez 10 letech prace se PO podafilo
vytvofit domacnost pro 5 dospélych s PWS (umisténi v domové se zvlastnim rezimem a
respektujici specifické potieby pacient(). Podafilo se umistit prvnich 5 pacient( a dalsi
volna mista jsou v nedohlednu. Nicméné téz stacionare a odlehCovaci sluzby jsou pro
pacienty a rodiny nedostupné.

PO poukazuje i na fakt, Ze kdyz rodina najde socialni sluzbu, stava se to, Ze pacient neni
do sluzby pfijat a je odmitnut s tim, Ze zafizeni neni schopno nebo nechce pfistoupit na
nezbytné podminky, které jsou nutné pro bezpeci pacienta a dodrzovani nastaveného
léCebného rezimu (napf. nutnost zamykat skfifiky, aby nebyl volny pfistup k potravinam).
Problémem byvaji poruchy chovani az agresivita, coz zpUsobuje i odmitnuti nebo
ukonceni sluzby. Personal soc. sluZzeb neni pfipraven a vySkolen tyto pacienty zvladat.
Na dotaz, co pacienti a jejich rodiny potrebuji nejvice, dostavame odpoved, ze nejvétsSim
pfanim a potfebou by byly dosazitelné denni a odlehcovaci sluzby v jednotlivych krajich.
Idealné nékolikrat roéné na vikend. Potfebuji mit i jistotu, kam dat pacienta, pokud se
néco stane s pecujicim.
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4. Popis optimalniho stavu komplexni péce

Obecny uvod

Onemocnéni ze skupiny EndoERN zahrnuji vzacna onemocnéni zlaz s vnitini sekreci.
Jedna se o heterogenni skupinu chorob, z nichz kazda vyzaduje specificky pfistup z
hlediska systému péce, lze nicméné nalézt fadu spoleCnych charakteristik napfic¢
diagnézami. Diagnostika, zasady terapie, zapojeni multidisciplinarniho tymu i model
sledovani jsou ve vétsiné ohledt odliSné mezi ¢astmi pro déti a pro dospélé, proto je dalsi
text rozdélen na dvé podkapitoly.

Pediatricka ¢ast

Onemocneéni, ktera spadaji do EndoERN jsou ve své vétsiné diagnostikovana v détském
veku. Mortalita vzacnych endokrinopatii v détstvi je minimalni (a u fady diagnéz ne zcela
zndma), nicméné vzacna endokrinni onemocnéni jsou charakteristické svou vysokou
morbiditou vyZadujici péc¢i multidisciplinarniho tymu. Z tohoto dlvodu je naprosto
nezbytné nastavit efektivni centralizaci péCe o tyto déti a zajistit kvalitni a plynulou tranzici
po zavrSeni 19 let véku.

Rada diagnoz je soudasti zakonného novorozeneckého screeningu, typickym ptikladem
je kongenitalni hypotyredza a kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH). Tento program,
ktery byl zaveden v pfedchozich desetiletich, vyznamné snizil morbiditu (a v pfipadé CAH)
i mortalitu) na tato onemocnéni. Véasna diagnostika mimo novorozenecky vék je
naprosto kriticka jako preventivni nastroj pro rozvoj akutnich i pozdnich komplikaci, proto
je tfeba zajistit kromé centralizace péce téz zlepSeni povédomi nespecialistll o projevech
endokrinnich VO prostfednictvim zafazeni této problematiky do pregradualnich i
postgradudlnich vzdélavacich sylabl a podporovat dalsi zplsoby vzdélavani lékar(
primarni péce i nespecializovanych zdravotnickych zafizeni.

Soucasny systém péCe ma pouze omezenou stanovenou strukturu a navaznost. Existuje
pouze jedna sit CVSP zaméfena na vzacné formy (vétSinou monogenné podminéné)
diabetu, které nicméné tvoii pouze 1 % déti s diabetem v CR (systém CVSP je zaméfen
primarné na vSechny déti s diabetem bez ohledu na typ). V ramci 17 stavajicich CSVP je
tedy vhodné vyclenit centra, kterd budou schopna u téchto stavu zajistit adekvatni
¢asnou diagnostiku a cilenou terapii. DalSi centralizace je zavedena pro déti lécené
rastovym hormonem (certifikovdno odbornou spolec¢nosti), ktera by tvofi paterni
strukturu péce o déti se VO Zlaz s vnitfni sekreci. Pro ostatni détské pacienty se vzacnymi
endokrinnimi onemocnénimi neexistuji standardy organizace péce a sledovani, tito
pacienti jsou rozptyleni mezi détské endokrinologické ambulance vétSinou pfislusné k
détskému oddéleni dané nemocnice.
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Navrh modelu péce pro skupinu onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce

A. Podezieni na VO, uvodni diferencialni diagnostika

Po vysloveni podezieni na vzacnou endokrinopatii by mél dalSi vySetfovaci postup
koordinovat lékaf s odbornou zplsobilosti v oboru détska endokrinologie a
diabetologie (dale détsky endokrinolog), a to v centru pro vzacna endokrinni
onemocnéni. V pfipadé diagndz zahrnutych do novorozeneckého screeningu je nutno
postupovat dle schvalenych standard danych pfisluSnymi zakonnymi pfedpisy.

B. Centralizace péce

Zavedeni center pro specializovanou péci v détské endokrinologii a formulace naplné
jejich prace predstavuje kriticky krok pro zlepSeni péce o déti se vzacnymi
endokrinopatiemi. Jako logické se jevi zavedeni dvou Urovni center specializované péce,
tedy CSP a CVSP.

C. Typy center

»Centrum specializované péce v détské endokrinologii (CSP)“ je pracovisté, ve kterém
je specializovana péce zajiSténa alespon jednim atestovanym détskym endokrinologem
pracujicim v uvazku 1.0. Pro zajisténi regionalni dostupnosti péce by se sit CSP méla
prekryvat s jiz zavedenymi Centry pro léébu riistovym hormonem (tj. 9 center v CR).

»Centrum vysoce specializované péce v détské endokrinologii (CVSP)“ spliuje
definované charakteristiky CVSP (mj. pfitomnost tfi a vice atestovanych détskych
endokrinologll) a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN ¢i
vzacnymi endokrinopatiemi a je souc¢asné centrem pro aplikaci orphan drugs v détské
endokrinologii a diabetu. CSP a CVSP tvofi tzv. narodni referencni sit pracovist détské
endokrinologie (national reference network, NRN).

»,Sdilena péce“ zahrnuje spole¢nou péci o pacienta dvéma ci vice pracovisti rizné miry
specializace, kde je jasné stanoveno koordinujici pracovisté (obvykle CVSP).

D. DalsSi potrebné upravy:
D.1 Organizace péce

— Vytvoreni narodni referenéni sité v rozsahu zajistujicim rovhomérné pokryti CR
specializovanou péciv détské endokrinologii prostfednictvim zahéajeni procesu
vytvoreni CSP a CVSP.
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Optimalizace uhrady ambulantni a l0zkové péce o pacienty s VO na zékladé
realné vynalozeného Usili spojeného s komplexni ambulantni péci a
nakladnymihospitalizacemitak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak
zajiSténa podpora jejich rozvoje ze strany poskytovatele

Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice

o vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni/ diagnéz na uroven CVSP
— napf. provedeni a interpretace genetické analyzy, specializovanych
zobrazeni, specializovana imunologicka vySetfeni apod.

Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii

o Vymezeni preskripce ,centrovych” LP dle skupin onemocnéni — CSP
pouze LP vramci schvalenych a hrazenych indikaci

o ZjednoduSeni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP
v CVSP, zjednodusSeni administrativy spojené s Zzadostmi na par 16

— Definice a formalni ustanoveni ,sdilené péce“

— Standardizace procesu pfechodové péce, vybudovani odpovidajici sité
dospélych pracovist a zajisténi jejich dostate¢né kapacity pro pokracovani
v zahajené léche

— LepSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce

— Definice parametr(i VO (,dataset VO*) pro registraci VO v ndrodnim registru
i dalSich registrech, jejich implementace do NIS. Stanoveni povinnosti CSP
a CVSP zadéavat data do narodniho registru.

— Definice specifickych parametr(i pro sledovani kvality péce v centrech,
jejich implementace do NIS, stanoveni pravidel pro analyzu téchto dat a
jejich vyuziti pro planovani rozvoje specializované a vysoce specializované
péce v této oblasti. Koordinace s evropskym systémem monitorace a
evaluace center ERN.

D.2 Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Integrace CVSP jako samostatnych funkénich celk(l do organizac¢ni struktury
poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpeceni péce v
centrech jako podminek pro status CSP a CVSP (v koordinaci s akreditaci pro
vzdélavani v oboru détska endokrinologie a diabetologie) v navaznosti na pocty
sledovanych pacientl

Stanoveni role koordinatora péce v centrech a v komunité, vy¢lenéni prostredk(
pro tuto funkci
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D.3 Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného Casu zdravotnickych pracovnikll pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

Podpora Uucasti pracovnikll center na vzdélavacich aktivitich minimalné
poskytnutim zakladni mzdy po &as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim
potfebam centra

D.4 Podpora pacientl s endokrinnimi VO

Zleps$eni informovanosti o VO smérem k pacientdm i [ékaflim v primarni péci
pomoci specializovanych webovych stranek, webinafli, podpory c¢innosti
pacientskym organizacim, véetné informace o moznosti vyuziti socialnich davek
Skoleni personalu stacionaf(l, pracovnik(l respitnich a pobytovych sluzeb o
specifickych potfebach pacientli se VO

Jednotna databaze poskytovanych sluzeb dle kraja

Spoluprace s pacientskymi organizacemi s cilem zlepSeni dostupnosti dennich a
odleh&ovacich sluzeb pro tyto pacienta v jednotlivych krajich.

Popis optimalni péce v dospélosti

Obecny tvod

PéCe o vSechny vyjmenované oblasti vzacnych onemocnéni je typicky
multidisciplinarni péci s centralnim/koordinacnim postavenim endokrinologa a
dalSimi odbornostmi dle skupiny onemocnéni.

PéCe o pacienty by méla byt idealné, zejména pro onemocnéni hypofyzy a
nadledvin, ai s nékterymi diagnézami se skupiny MTG2 a MTG6, koncentrovana do
né&kolika mélo (dle naseho nazoru max. 5-6) center v CR.

Spoluprace se tzv. pomahajicimi profesemi neniv naprosté vétsiné pripadl nutna.
Spoluprace s pacientskymi sdruzenimi by byla Zzadouci, ale v oblasti
endokrinologie dospélého véku neni t.&. v CR aktivni 24dn4 oficialni pacientska
organizace. Na neoficidlni basi probihaji setkani se skupinou pacientl s
Addisonovou chorobou, respektive s nedostate¢nosti kliry nadledvin, ke kterym se
pfipojuji pfilezitostné pacienti s dalSimi onemocnénimi hypofyzy ¢i nadledvin.

Organizace péce neni u dospélych pacientll stanovena pro onemocnéni MTG 3, 4,5 a 8,

protoze zadné z center dospélé pacienty s témito skupinami onemocnéni systematicky

nesleduje. Systém péce o tyto pacienty bude tfeba definovat ve spolupraci s dalSimi

odborniky.
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MTG 1 - onemocnéni nadledvin

Multidisciplinarnitym (MDT) se sklada z nasledujicich odbornosti: endokrinolog, radiolog,
odbornik v nuklearni mediciné, chirurg/urolog, patolog. Nekonstantné muze byt potfebna
spoluprace s kardiologem, onkologem, klinickym genetikem, fyzioterapeutem, pfipadné
dle situace s dalSimi odbornostmi dle situace.

MTG 2 - poruchy kalciofosfatového metabolismu

MDT:  osteolog/endokrinolog, radiolog, odbornik v  nuklearni  medicing,
chirurg/otorinolaryngolog, patolog. V pfipadé potfeby dal§i odbornosti, zejména ortoped,
revmatolog, klinicky genetik, fyzioterapeut.

MTG 6 — onemocnéni hypotalamu a hypofyzy

MDT: endokrinolog, radiolog, neurochirurg, radioterapeut, oftalmolog, patolog.
Nekonstantné muze byt potfebnd spoluprace s odbornikem v nuklearni medicing,
kardiologem, onkologem, klinickym genetikem, fyzioterapeutem, pfipadné dle situace s
dalSimi odbornostmi dle situace.

MTG 8 — onemocnéni stitné zlazy
MDT: endokrinolog, odbornik v nuklearni medicinég, radiolog, chirurg/otorinolaryngolog,
patolog, v pfipadé potreby klinicky genetik.

Podpora stavu socialni péce

V této diagnostické skupiné maiji pacienti natolik vazny a patrny hendikep (vétSinou i
fyzického charakteru), ze si ve vétSi mife nestézuji na nepfiznavani socialnich davek.
Velkym problémem je vSak vySe pfiznané davky. Nizka vySe pfispévku neumozni
pacientovi, aby si zaplatil potfebné socialni sluzby (stacionar, respitni sluzby, pobytové
sluzby).

Tim, Ze rodiny nemaji dostateCnou podporu v pfispévcich na péci, musi rodina tyto
socialni sluzby obstaravat sama a pecujici osoby se tak dostavaji do slozité situace, ktera
zdravotné ohrozuje samotné pecovatele.

Systém socialnich sluzeb nefunguje témér vibec. Pro tuto diagndzu je naprosto nezbytné
mit k dispozici stacionare, respitni a pobytové sluzby, které zohlednuji specifika dané
diagnézy. Téchto zafizeni je v Ceské republice obrovsky nedostatek a pokud jsou, je velmi
tézkeé do nich pacienta umistit.

DalSim problémem, ktery v naSich zafizenich mame, je tristni nedostatek kvalitnich a
dobre proskolenych profesionall, ktefi si dokazi poradit se specifiky jednotlivych diagnéz
(napf. poruchy chovani). Pacienti jsou mnohdy odmitani v téchto zafizenich jen proto, ze
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personal si nedovede s pacientem poradit nebo jednoduse davaji pfednost pacientliim,
se kterymi je snadnéjsi prace (z divodu nedostatku téchto zafizeni si to m{zou dovolit).

V CR je také velmi mélo moznosti chran&ného bydleni. Domov( se zvla$tnim rezimem je
poskrovnu a pro pecuji je nesmirneé frustrujici, kdyz nevi, co by se stalo s jejich ditétem v
okamziku, kdy se jiz o néj nebudou moci postarat. Rodiny velmi slozité hledaji informace
o dostupnych socialnich sluzbach. Mnoho informaci dostavaji od rodi¢d jinych pacientt
a pres pacientské organizace (pokud existuji).

Je tedy nutné, aby byl v nemocnici k dispozici koordinator, ktery bude umét poradit a
odkazat na organizace nebo instituce, které poskytnou psychologickou ¢&i terapeutickou
podporu, ale také informace k socialnim sluzbam. Takovéto sluzby nyni poskytuji
organizace jako je Centrum provazeni, Rana péce aj.

Bohuzel je zatim takovychto instituci malo a liSi se to i v jednotlivych krajich. Sit téchto
poradenskych organizaci by méla byt mnohem hustSi a méli by pacientovi/pecujicimu
poskytnou kvalitni a kompletni sluzby.

Pokud budou takovato zafizeni dostupna v jednotlivych regionech, lze velmi dobfe vyuzit
mozZnosti, ktera region svym obc¢aniim poskytuje. Odtud muze jit i velmi dobra zpétna
vazba o potfebach lidi s onemocnénim v daném regionu. V tuto chvili je informovanost o
socialni podpofe a socialnich sluzbach velmi Spatna a nemocni lidé se velmi slozité
dostavaji k informacim o pomoci v jejich slozité Zivotni situaci.

Dobré socialni zazemi je nezbytnym pfedpokladem toho, Ze pacient bude dobfe zvladat
svoji nemoc, bude lépe spolupracovat na lé¢bé a lépe se bude vypofadavat s pfipadnymi
exacerbacemi. Psychika pacienta je naruSena jeho nemoci a jejimi projevy a je zbytecné,
aby se pacient musel potykat i s existenénimi problémy, které s sebou pfinasi Spatna
socialni situace.
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Seznam zkratek

ZKRATKA Vysvétleni
CAH | Congenital adrenal hyperplasia (congenitalni adrenalni hyperplazie)
CPGs | Clinical Practice Guidelines (klinické doporu¢ené postupy)
CSP | Centrum specializované péce
CVSP | Centrum vysoce specializované péce
CES | Ceska endokrinologicka spoleénost
DIAC | Centra vysoce specializované péce pro lécbu détského diabetu
DIAKC | Centra vysoce specializované komplexni péce pro lé¢bu détského diabetu
ERN | European Reference Network (Evropska referencni sit)
FN | Fakultni nemocnice
GLP-1RA Glucagon-like peptide 1 receptor agonist (agonista receptoru pro glukagonu
podobny peptid 1)
GnRH | Gonadotropin-releasing hormone (gonadotropiny uvoliujici hormon)
ISPAD | International Society for Pediatric and Adolescent Diabetes
Liquid chromatography—-mass spectrometry/mass spectrometry (Kapalinova
LC-MS/MS chromatografie s hmotnostni spektrometrii/hmotnostni spektrometrie)
LF | Lékarska fakulta
LP | LécCivy pfipravek
MDT | Multidisciplinarni tym
MKN-10 | Mezinarodni klasifikace nemoci 10. revize
MTG | Main topic group (hlavni tématicka skupina)
MZCR | Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky
NRHZS | Narodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb
NRN | National Reference Network (narodni referencni sit)
NZIS | Narodni zdravotnicky informacni systém
PET | Pozitronova emisni tomografie
PO | Pacientska organizace
PRO | Patients Reported Outcome (vysledek hlaseny pacientem)
PROMs Patients Reported Outcome Measures (vysledky sdélované pacientem;
sebehodnotici dotazniky)
PWS | Prader-Williho syndrom
RH | Rastovy hormon (terapie rdstovym hormonem)
SYPOVO Né,vrh,sy.stému komvpl?xr.u’ sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se
vzacnymi onemocnénimi
UK | Univerzita Karlova
VFN | VSeobecna fakultni nemocnice
VO | Vzacné onemocnéni
ZTP | Zvlast tézké postizeni
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https://www.ispad.org/
https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--narodni-registr-hrazenych-zdravotnich-sluzeb
https://www.wikiskripta.eu/w/Prader%C5%AFv-Williho_syndrom

