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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 GENTURIS

Fakultni nemocnice v Motole (Ustav biologie a lékafské genetiky

2. LF UK) - nemame data z dotazniku B

Zapojena pracoviste Masaryktiv onkologicky tstav (oddéleni epidemiologie a genetiky

nadord)
Pocet skupin VO 4 skupiny
Nazvy 1. Neurofibromatézy

2. Lynch(v syndrom a polypdzy
3. Dédicné nadory prsu a vajecnik(
4. Ostatnivzacné - pfevazné maligni

skupin/podskupin VO

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

1.1 Charakteristika zdroju

Pro ERN Genturis bylo kdispozici celkem 48 publikaci / zdrojl, které byly dodany
odborniky pracovist této ERN, pfipadné dohledany na webovych strankach ERN
(www.genturis.eu).

Pocet publikaci dle jejich jednotlivych typl za celou ERN

Guidelines 11
CPG 1
Care pathway 0
Criteria 0
Position paper 0
Recommendation 16
Consensus statement 0

Review 17
Patient journey
Strategicky plan
Plvodni studie
Kazuistika

N|—=|O|O
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Strucéna charakteristika zdroju

Celkem: Nejvétsi rozsah z analyzované literatury tvofi guidelines a reccomendations,
které jsou jak obecné (pfehled syndromu spojenych s rizikem nadord détského véku,
klinické dysmorfické syndromy s tumorogenezi), tak uréené konkrétnim onemocnénim.
Guideline publikované vramci ERN jsou konemocnénim: PTHS, Li-Fraumeni,
Neurofibromatdzy typu 1. DalSi ¢ast analyzované literatury tvofi pfehledové ¢lanky, které
v8ak obsahuji podstatné informace k diagnostice, lé¢bé a monitoraci jednotlivych
syndromd.

Kazuistiky: Do odbornych zdrojl byly zafazeny také 2 kazuistiky (syndrom BAP, syndrom
konstitu¢niho deficitu misme¢ opravného systému), které c¢astec¢né obsahuji patient
journey.

Recommendations: V analyzovanych prehledovych ¢lancich a doporuéenich se ¢asto
vyskytovaly monitorovaci doporuceni a doporuéeni ke screeningovym metodam.
V jednom z analyzovanych doporucéeni byla zminéna specifika péce o trans/non binarni
osoby.

1.2 Obsahova analyza zdrojli podle skupin onemocnéni

Obsahova analyza zdroju podle skupin onemocnéni

Dokumenty, které byly zpracovavany vramci analyzy, byly predem roztfidéné do
jednotlivych skupin onemocnéni ERN Genturis. Celkem 4 dokumenty byly obecného
charakteru ¢i nezaraditelné k Zadné ze skupin onemocnéni ERN Genturis.

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

Skupiny onemocnéni:

1. Neurofibromatdzy

2. Lynch(v syndrom a polypdzy

3. Dédi¢né nadory prsu a vajecnik(

4

. Ostatnivzacné - pfevazné maligni
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Hlavni charakteristiky (pocet zdroji/% z celkového poctu):

STPOVO

Skupina Skupina Skupina Skupina | Obecné/nezarazeno
1 2 3 4

Celkovy poéet zdrojti: 5 7 12 20 4
Definice vicelrovriové péce: 1 0 1 2 0
Uvedeni odbornosti podilejicich 3 6 11 15 3
se na péci:
Definice poméru poctu 0 0 0 0 0
odbornikd podilejicich se na péci
k poctu pacient(:
Definice role socialniho 0 1 0 0 0
pracovnika:
Psychosocialni podpora: 2 0 3 1 1
Aktivni role pacientl pfi tvorbé 1 1 1 1 0
CPGs:

Mimo psychosocialni podporu zmifiovana také spoluprace s nutriénimi terapeuty a pfinosy

prabézného hodnoceni kvality Zivota.

Charakteristika diagnostickych principt (pocet zdrojii/% z celkového poctu):

Skupina 1 | Skupina 2 | Skupina 3 | Skupina4 | Obecné/nezafazeno
Celkovy poéet zdrojh 5 7 12 20 4
Klinicka diagnostika 5 7 12 20 4
Laboratorni diagnostika 5 6 10 18 4
Dalsi: 5 7 12 20 4

Mezi dalsi dg metody byla zarazena histopatologicka, geneticka, zobrazovaci, prenatalni a

preimplementacni vySetfeni.

Management - specifikace role poskytovatelll zdravotni péce (pocet zdroji/%

z celkového poctu):

Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Obecné/nezarazeno
1 2 3 4

Celkovy poéet zdrojti: 5 7 12 20 4
Kdo ma potvrdit diagnézu: 5 6 12 12 4
Kdo ma Lédit: 1 5 12 9 1
Kdo ma sledovat/monitorovat: 2 5 12 13 1
Uloha  dalsich lékarskych 3 6 12 12 4
specialistd:

Uloha nelékafa: 2 3 2 3 1
Uloha primarni péce: 1 2 4 0

Prakticky v Zadném zanalyzovanych zdroji nebylo explicitné uvedeno, kdo

potvrzuje/léc¢i/monitoruje onemocnéni. Ve vétsiné zdrojl vSak bylo z kontextu ziejmé, o jaké
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STPOVO

odbornosti se jedna. Nékteré zdroje tyto informace neuvadély vibec. Mezi dalsi |ékarské

specialisty byli zafazeni nejcastéji endokrinologové, oftalmologové, neurologové, ortopedove,
dermatologové, IVF, gastroenterologové. Mezi nelékafi se nejCasteji vyskytovali psychologové,
socialni pracovnici, nutricni terapeutové a specidlni pedagogové, laboranti, molekularni
biologové a onkologické sestry.

Management - doporucena lééba (pocet zdrojli/% z celkového poctu):

Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Obecné/nezafazeno
1 2 3 4
Celkovy poéet zdrojt: 5 7 12 20 4
Specificka cilena lécba 2 5 7 15 2
Specificka necilena 3 3 9 6 3
Nespecificka/symptomaticka: 2 1 4 4 4

Uvadéna specificka cilena lécba byla: chirurgie, laserové oSetfeni, radioterapie, kryoterapie,
elektrokoagulace. Specificka necilena léCba: chemoterapie, farmakoterapie.

Symptomaticka lé¢ba: psychosocialni péce, farmakoterapie, hormonalni terapie, paliativni
péCe. Ddle je zminovana profylakticka chirurgie a rekonstrukéni/esteticka chirurgie
(rekonstrukce prsu).

Management - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci (pocet zdroji/%
z celkového poctu):

Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Obecné/nezafazeno
1 2 3 4

Celkovy poéet zdrojti: 5 7 12 20 4
Pravidla pro monitoraci: 2 7 11 18 4
Existence kritérii aktivity/zavaznosti 0 0 2 2 1
onemocnéni:
Prognosticka kritéria: 0 0 6 0 1
Existence ,,patient-reported 0 0 0 0 0
outcome measures“(PROM):
Hodnoceni funkce/disability: 0 0 0 0 0
Systém hodnoceni kvality péce 0 0 1 1 (audit 0
definovan: points)

Analyzované zdroje obsahuji obecné pravidla pro monitoraci jiz stavajicich pacientl, tak
nékolik zdroji je pfimo vénovanych doporuc¢enim pro screening zdravé/rizikové
populace. Do prognostickych kritérii je zahrnuto i posuzovani relativniho rizika vzniku
onemocneéni (4x).
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Slovni souhrn analyzy zdrojt (hlavni pfednosti a nedostatky — s dlirazem na informace
postihujici organizaci péce):

Analyzované zdroje nabizi podrobny diagnosticky a léCebny pfehled kjednotlivym
diagnozam v klinickém kontextu. Diagnostické i léCebné postupy jsou popsany s cilem
klinického uplatnéni, nepredstavuji doporuceni k organizaci péce. Velky diraz je kladen
na monitoraci pacientll a moznosti ¢asného zachytu onemocnéni u rizikové populace.
Pouze minimum dokument( bylo vytvoreno ve spolupraci s pacientskymi organizacemi,
Zadny z dokument neobsahoval PROM. Pouze v jednom pfipadé byla naznacena role
socialniho pracovnika, naopak nutnost psychosocialni péce byla zminéna v Sesti
zdrojich, z nichz jeden poukazoval na specifika péce o trans/non binarni osoby.

.....

hodnoceni, obsahovaly analyzované zdroje vénujici se problematice dédi¢nych nador(
prsu a vajecnikll, kde je feSena otazka psychosocialni, esteticka a otazky tykajici se
fertility.
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2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

STPOVO

Popis soucasného stavu zdravotni péce, identifikace potreb a

. sy % VO dané
Onemocnéni/skupina Celkovy pocet Zpusaocl:::::;;cenl skupiny, které lze Mira spravnosti
onemocneéni pacientl v CR - an’zéznam) presné identifikovat | kédovani MKN-10
s pomoci MKN-10
déti dospéli déti dospéli déti dospéli deéti dospéli
HBOC - hereditarni ca odhad odhad 0% 0% | - | -—-
prsu a ovaria 0 30000
Lynch d -HNPCC } .} 1 . 1 0 1 |1 | -
ynenty syndrom 0 | 6000 | odhad | odhad | 0% 0% | -
. 40 | !t 1 | T/ | T
U Fraumeniho syndrom o o
/mutace TP53 (mutace | 600 odhad | odhad 0% 0%
TP53)
Familiarniadenomatézni | . ( . ( . (| | | - e
) 190 2000 odhad | odhad 0% 0%

polypdza
Juvenilni polypéza 45 400 odhad | odhad | 0% 0% | -— |
Peutz Jehgers(iv syndrom 50 400 odhad | odhad | 0% 0% | - | -
Neurofibromatosis typ 1 750 1000 odhad odhad 100 % 100 % 80 % 60 %
Cowden(v
syndrom/PTEN 60 300 odhad | odhad 0% 0% | - | -
hamartomoéza
Ostatni vzacné Syndromy 400 1800 Odhad Odhad 0% 0% | - | =

2.1.2 Pocet pacientl sledovanych v centrech ERN

(centra vysoce specializované péce o pacienty se vzacnym onemocnénim - CVSP-VO)

Nazev pracovisté Pocet pacientl s VO, ktefi | Pocetza | Pocet novych pacientt s VO za
jsou v dlouhodobém rok rok (primeér z poslednich 3 let,
sledovani (primér za rok z mozno pouzit data reportovana
poslednich 3 let) koordinatorovi ERN v ramci
monitoringu)
Pracovi$té MOU Brno | HBOC 3500
Lynchav syndrom 600 300
Ostatni vzacné syndr. 250
Pracovisté FN Motol
Celkem | Cca
4000
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2.1.3 Personalni zajisténi center — kvantitativni Udaje

Pro kazdé pracovisté celkovy pocet lékail s odbornou zpusobilosti, lékaii ve specializacni
pfipravé, zdravotnich sester, nelékarskych zdravotnikd, nezdravotniki. Pro kaZdou skupinu
celkovy pocet hodin/tyden vénovany problematice VO v ambulantni a l(zZkové péci

3 Pracovi$té MOU 3 Pracovité
L. Pocet Pocet
Celkovy pocet Brno FN motol
prac. prac.
A L A L
lékaFl s odbornou zptsobilosti 26 340 180
S e . 1 40 0
lékaru ve specializacni priprave
zdravotnich sester 2 80 0
nelékarskych zdravotnikd 8 320 0
nezdravotnikd 0 0 0

Celkovy pocet

2.1.4 Personalni zajiSténi center — kvalitativni udaje

U pracovi$té Masaryk(lv onkologicky tstav (MOU) Brno podet a skladba pracovnikdl
odpovida potfebam, maji rezervy pro dalsi r(ist a rozvoj centra.

Nedostateéna personalni kapacita u MOU neni, ale je nutné pro atestace zlepsit
podminky, napf. uznavat kmen starsiho data, a ne nutit lékare k novym stazim a zkouskam
pfed atestaci z lékarské genetiky.

Nedostatecna personalni kapacita ma na jednotlivych pracovistich nasledky:

Pracovisté MOU neuvadi zadny personéalni problém, mnozstvi lékait i NLZP se operativné
rozSifuje dle potfeby.

2.1.5 Multidisciplinarni tym (MDT)
Pracovi$té MOU m4 k dispozici jeden typ stdlého MDT s ndzvem:
Tym pro prevenci hadori a péci o osoby se zvySenym rizikem

Skladba tohoto MDT je nasledujici: 10 lékar( specialistl, 5 lékafll ve specializaéni
pfiprave, 5 NLZP, 2 psychologové/terapeuti, 5 zdravotnich sester.

- MDT se schazi nepravidelné cca 2x ro¢né.

- Skladba MDT odpovida potfebam péce.

- Informace k pracovisti FN Motol nejsou dostupné.

Hodnoceni personalniho zabezpeceni prace center ve vztahu k poétu pacientu:
Bez hodnoceni.
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2.2 Zdroje dat o pacientech —registry a databaze

ERN Genturis uvedl pouze jeden registr v ramci svého ERN.

Nazev registru Dg zahrnuté v registru Aktualnost dat Charakteristika
registru
ERN Genturis VSechna onemocnéni ne ERN registr
vramci ERN

Hodnoceni zdrojii dat o pacientech s VO

Bez hodnoceni
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2.3 Struktura a pokryti péce

Nazev sk. nemoci Odhad podilu |0dhad podilu |0dhad podilu |Odhad podilu [Odhad podilu |Odhad podilu |Odhad podilu(Odhad podilu|Odhad podilu Odhad podilu
pacient( pacientd pacientd pacientd pacientd pacientd pacientq, pacientd, pacientd, ktefi pacientd, ktefi
evidovanych |evidovanych |sledovanych [sledovanych [sledovanych |[sledovanych [ktefi nejsou |ktefi nejsou |nejsou adekvatné [nejsou adekvatné
v ramci ERN Iv ramci ERN v ramci ERN Iv ramci ERN vramci NON (vramci NON |adekvatné |adekvatné |[diagnostikovani  |diagnostikovani
center déti center dospéli |center déti icenter dospéli [ERN center déti[ERN center léceni déti  |léceni dospélijdéti dospéli

dospéli

IHBOC B B
50 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

10 %

Lynchiv syndrom 50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

Li Fraumeniho . .

50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %
syndrom

Familiarni

adenomatoézni 50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

polypdza

Huvenilni polypéza |50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

Peutz Jehgerstv i i
50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

syndrom

Neurofibromatosis . .

vo 1 50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %

yp

Cowdenlv

syndrom/PTEN 50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime B 30 % 20 % 20 %

hamartéza

Ostatni vzacné . .

50 % 10 % 50 % 10 % nevime nevime L 30 % 20 % 20 %
syndromy

*non ernova pracovisté nejsou v dotazniku pfifazena ke skupindm onemocnéni, nelze vycist pocéty pacientd.

Mezi pracovisté, ktera nemaji status center vysoce specializované péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO), patfi: KOC
Fakultni nemocnice Brno, KOC VSeobecna fakultni nemocnice Praha, KOC Fakultni Thomayerova nemocnice, KOC Nemocnice Ceské
Budgéjovice, KOC Fakultni nemocnice Ostrava, KOC Nemocnice Jihlava, KOC krajska nemocnice Zlin, KOC Fakultni nemocnice Olomouc,
KOC nemocnice Usti n. Labem, KOC Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Klinika détskych hematoonkologickych onemocnéni Fakultni
nemocnice v Motole, dal$i geneticka pracovisté v CR.

Hodnoceni struktury a pokryti péce
Bez hodnoceni.



Spolufinancovano Xz | S g POVO
Evropskou unii MIN!STE(;{ES;I'VeoiDRAVOTNICTVi

2.4 Systém/organizace péce a jeho funkcnost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

Centralizace péde je zakotvena také vsouhrnném seznamu CVSP vCR.
https://www.mzcr.cz/wp-content/uploads/2023/03/Souhrnny-seznam-CVSP-k-1.-1.-2023.pdf
Jedna se o nasledujici centra: CVSP pro tento typ VO v CR neni uveden - tedy prekryv

s jinymi CVSP je 0 %. Prekryv klinické péce s jinymicentry uvSech diagnéz détii dospélych
je 90 %.

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Centralizace péce s ohledem na tzv. centrovou léCbu 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: 0 skupin onemocnéni

- Podminky pro ustanoveni centra se Zvlastni smlouvou nejsou definovana pro zadna
onemocneéni.

- Tato lécba pro je neni exkluzivné hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP nebo
CVSP-VO pro nasledujici onemocnéni: nejsou definovana pro Zzddnd onemocnéni.

Podrobnéjsi hodnoceni pouziti centrovych LlécCivych pfipravk(l vindikaci vzacnych
onemocnéni nebylo pfedmétem této analyzy. Pfesto lze konstatovat, Zze vazba preskripce
cilené lé¢by vzacnych onemocnéni na definovand CVSP-VO neni vzdy jednoznac¢né
definovana.

2.4.3 Jind organizacni ustanoveni definujici systém péce

Pro tato vzacna onemocnéni je v Ceské republice k dispozici jiné ustanoveni definujici
systém pé&e — doporudeni Spoleénosti lékarské genetiky a genomiky CLS JEP.

2.4.4 Hodnoceni existujiciho systému péce odborniky

Soucasny systém je odborniky hodnocen jako:
Funguje uspokojivé na zakladé kombinace oficialnich pravidel a zavedené neoficialni
praxe (=vazby mezi zdravotniky a pracovisti).

Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkénosti
Bez hodnoceni.
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2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

Postaveni pracovisté MOU Brno je vramci samostatné kliniky/oddéleni (Oddéleni
epidemiologie a genetiky nadort). Pracovisté FN Motol je v ramci samostatného ustavu.
Pracovisté MOU Brno ma k dispozici samostatné ambulantni prostory, nema vyhrazena
zvlast laZzka na oddéleni.

Pracovi$té MOU m4 samostatny prostor na webovych strankéch poskytovatele, kde nenf
explicitné uveden jeho statut centra ERN (CVSP-VO). Pracovisté FN Motol ma samostatny
prostor na webovych strankach poskytovatele, kde je explicitné uveden jeho statut centra
Narodniho koordinaéniho centra pro vzacna onemocnéni.

Informace o pacientech sVO této skupiny na jinych pracoviStich poskytovatele se
k pracovnikiim centra nedostane (informace dostupné pouze z MOU Brno).

2.5.2 Prostorova kapacita center

Pracovi$té MOU Brno m4 k dispozici vlastni ambulantni prostory, které nesdili s jinymi
tymy, avSak nema vyhrazena vlastni liZka. Ambulantni prostory vyhovuji potiebam a
umoznuji v pfipadé potreby rozsifeni kapacity centra. Lizkova kapacita pro pacienty s VO
vétSinou vyhovuje potfebam. Pracovni prostory pro dalsSi klinické aktivity pracovisté
(samostudium, védeckovyzkumna ¢innost, vzdélavani) jsou vS§emi pracovisti povazovany
za dostatecCné.

Hodnoceni pracovnich podminek center
Bez hodnoceni

2.6 Provoz center

2.6.1 Ambulantni péce

Udaje k dispozici pouze z pracovisté MOU Brno.

Pacienti s VO jsou oSetfovani v definovanych ambulantnich hodinach uréenych pouze pro
pacienty sVO. Pacienti sVO se vambulanci misi spacienty snevzacnymi
onemocnénimi.

- Prlimérna délka konzultace pfi prvni navstévé se pohybuje v cca 60 minutach.

- Prlimérna délka konzultace pfi kontrolni navstévé se pohybuje v cca 30 minutach.

- Moznost konzultace na dalku pracovisté potvrzuje, pfrevazuje telefonicka konzultace.
- Objednaci doba pro oSetfeni nového pacienta je 4 tydny.
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2.6.2 Lazkova péce

Primérny pocet hospitalizovanych pacient s VO/tyden je 4 pacienti.
Objednaci doba pro planovanou hospitalizaci jsou 4 tydny.

2.6.3 Obecné informace

Role praktického lékare v péci o pacienty s VO je vSemi pracovisti hodnocena jako
uspokojiva.

Pfeshrani¢ni péce: Pfeshrani¢ni péée neni poskytovana.

Klinické studie: Tuzemskym pacientlim je nabizena Gc¢ast na klinickych studiich.
Dostupnost vySetfovacich metod a konzultaci: Specializovana vySetfeni jsou
k dispozici vsouladu s mezinarodnimi doporu¢enimi. Dostupnost odbornik{ jinych
obor( neni limitovana.

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je hodnocena dostate¢na.

2.6.5 LécCba

Cilena farmakoterapie je k dispozici pro tyto skupiny VO: nerelevantni pro tento ERN
Specializovana nefarmakologicka lé¢ba zahrnuje: nerelevantni pro tento ERN
Hrazena lé¢ba: Pouziti léCby v hrazenych indikacich je: nerelevantni pro tento ERN
Nehrazena léCba: nerelevantni pro tento ERN

Tabulka § 16 ze separatniho cileného: nerelevantni pro tento ERN

Spektrum a dostupnost léCby odpovidaji mezinarodnim doporuéenim.

2.6.6 Komplexita a koordinace péce

Multidisciplinarni tym (MDT):

Pracovisté MOU ma k dispozici jeden typ stalého MDT, informace o pracovisti FN
Motol nejsou k dispozici. Skladba tohoto MDT je nasleduijici:

Pracovisté 1 (MOU Brno)

Pracovisté 2

lékafi specialisté

10

lékafi ve specializa¢ni | 5
pfiprave
nelékarsti specialisté 5 fyziolog
2 psycholog
nezdravotnici 0
zdravotni sestry 5

MDT se na pracovisti 1(MOU Brno) schéazi 2x ro&né a zaroven povazuji skladbu MDT za

odpovidajici potfebam.
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Koordinace péce:

Efektivni propojeni vSech aspektl péce potifebnych pro management VO je zajisténo u
pracovisté MOU Brno, informace o FN Motol nejsou k dispozici. Funkci koordinatora péde
vMOU Brno zastava genetik, zdravotni sestra, onkolog, nezavisle na MDT tymu.
Pracovisté povazuje existujici systém koordinace péce za dostacujici.

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

Je zavedena na pracovi$ti MOU Brno. Informace z FN Motol nejsou k dispozici. Setkani
interdisciplinarnich konzultaci probihaji nepravidelné a tento systém je plné vyhovujici
pro potfeby o péce o pacienty.

Hodnoceni provozu center
Bez hodnoceni

2.7 Prechodova péce (,,transition care®)

2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce — obecné
- Oddéleni pediatrické péce od péce o dospélé
o Pracovisté MOU Brno se vénuje pouze dospélym pacientdm, informace o FN
Motol nejsou k dispozici.
- V systému péce jsou definovana pravidla pro pfechod z pediatrické do dospélé
specializované péce pro vSechny skupiny onemocnéni

2.7.2 Pfechodova péce z pohledu pediatrického pracovisté

Nerelevantni.

2.7.3 Pfechodova péce z pohledu pracovisté pro dospélé

- Prechodova péce se netyka vSech skupin onemocnéni, tato onemocnéni zacinaji
v dospélosti

- Prebirani pacient( ze spolupracujiciho détského pracovisté neni omezeno

- Predanym pacientiim je poskytovana srovnatelna péce jako na détském pracovisti

- Prebirani pacientt z détskych pracovist neni spojeno s Zadnymi problémy.

Hodnoceni pfechodové péce
Bez hodnoceni.
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2.8 Zapojeni pacientll do péce

2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemi v CR

- Pro onemocnéni sdruzena vtéto ERN existuji vCR tyto pacientské organizace:
Veronica/ hereditarni nédor ovaria; CAVO/neurofibromatéza 1 a 2 typ

- Spoluprace s centry probiha v riznych podobach:
Veronica: spoluprace s centry neprobiha
CAVO: spoluprace probiha: doporuéeni PO nové dg pacientlim, spoluprace na
pfipravé edukac¢nich materiald, spoluprace na osvétové ¢innosti

2.8.2 Zapojeni pacientll do rozhodovani o vySetfovacim a lé¢ebném planu

Vcentru MOU Brno je zavedeno zapojeni pacientd do procesu rozhodovéni o
vySetfovacim a lécebném planu, informace o FN Motol nejsou k dispozici. Pacienti jsou
zapojeni v jednotlivych centrech nasledovné:

e Pacienti rozhoduji o testovani, o moznostech preventivni péce.

2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO)

Informace dostupné pouze zMOU Brno: Hodnoceni onemocnéni pacientem neni
zavedeno. Hodnocena je kvalita Zivota pacientll za pouziti standardizovanych nastrojU.
Pacientijsou dale do pécCe zapojeni pres pacientské skupiny Diana a projekt,,Nebyt na to
sama®“.

Hodnoceni zapojeni pacientt
Bez hodnoceni.

2.9 Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty

- Moznost hodnoceni péce v centru maji pacienti v podobé Dotazniku spokojenosti
v ¢ekarné.

2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

Informace dostupné pouze z pracovi§té MOU Brno.

- Monitorace kvality péce probiha pravidelné povinného monitoringu center ERN.

- Vedouci lékaF nebo jiny povéfeny pracovnik centra pravidelné kontroluje vystupy a
poskytuje ¢leniim tymu zpétnou vazbu (napf formulace zavérl v lékarskych zpravach,
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zaznam o standardizovanych hodnocenich, pokud jsou kdispozici, spravnost
vykazovani ORPHA kdédu, spravné vykazovani vykonu klinickych vySetieni apod.)

- Pracovisté sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort svych pacientl za
pomoci stanovenych indikatord (napf. standardizované hodnoceni aktivity d&i
zavaznosti onemocnéni, odpovédi na terapii apod.) v podobé vnitfniho auditu nebo
klinickych studii ¢i registrd, jejichz vysledky analyzuje a pouziva kidentifikaci
nedostatkl a planuje jejich napraveni.

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péce ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

Informace dostupné pouze z pracovi§té MOU Brno.

PracoviSté uvadi, Ze specializovana medicinska péce je vramci jejich pracovist na
srovnatelné drovni s jinymi evropskymi centry ERN. Pracovisté dale uvadi srovnatelnou
uroven psychologické péce a komplexni péce véetné socialni, podptrné a komunitni
péce.

2.9.4 MozZnosti zlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

Informace dostupné pouze z pracovisté MOU Brno.

- Pracovisté si nemysli, Ze by se kvalita pé€e o pacienty zlepSila, pokud by se pracovnici
centra mohli vénovat pouze pacientim s VO.

- Pracovisté neuvadi zadné prekazky zlepSeni kvality péce.

- Pracovisté neuvadi zadné feSeni ke zlepSeni kvality péce.

Kvalita péce v centrech a jeji hodnoceni
Bez hodnoceni

2.10 Vzdélavani a vyzkum

2.10.1 Pokryti problematiky VO existujicimi specializacnimi obory

Nazev oboru Vzdélavani o VO je pokryto sylabem
specializacniho vzdélavani v oboru

Lékarska genetika Z velké ¢asti (>75 %)

Onkologie Z malé ¢asti (25-50 %)

- Existujici systém vzdélavani ve specializacnich oborech pokryva problematiku VO
pouze ¢astecné v oboru Onkologie.
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2.10.2 Vzdélavani vlastnich odbornikd v centrech

Informace dostupné pouze z pracovi§té MOU Brno.

Pro u¢ast nawebinafich a dalSich virtualnich vzdélavacich akcich (véetné spolutdasti
na konzultacich v CPMS) pofadanych je zaveden systém informovanosti Skolencl o
téchto akcich.

Pravidelna osobni (cast pracovnikl centra na mezinarodnich odbornych
konferencich se pohybuje vrozmezi 1-2 akce i na pracovnika za rok.

Na financovani placenych vzdélavacich akci se podili grantové projekty a pfispévek
poskytovatele.

Stanoveni chranéného ¢asu ("protected time" = ¢ast pracovni doby urCena pro
samostudium ¢&i vlastni védeckovyzkumnou ¢innost) je zavedeno.

Systematickeé praktickeé vzdélavaniv Centru (napf. stinovani zkusenéjsiho specialisty,
spole¢na ambulance apod) je zavedeno.

Vzdélavani nelékarskych zdravotnickych pracovnik( ve specializované problematice
VO je zavedeno.

2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou vefejnost

Vzdélavaci akce (seminare, workshopy) se konaji v rozmezi 2 - 4 v zavislosti na
konkrétnim pracovisti.

Aktivni icast ¢lenl centra na mezinarodnich a narodnich kongresech jako ,faculty“
nebo v podobé prezentace odborného sdéleni — primérny pocet jednotlivych typl
akci /rok/pracovisteé

Pracovisté 1 Pracovisté 2
Narodni kongres 4
Mezinarodni kongres | 2
Workshopy 2
Webinare 2
Jiné

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

Védeckovyzkumna aktivita (pramérny pocet/rok/pracovisté)
Grantové projekty narodni 2
Grantové projekty mezinarodni 2
Investigatorem iniciované studie narodni 4
Investigatorem iniciované studie mezinarodni 2
Sponzorované klinické (lekové) studie 10
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2.10.5 Sebehodnoceni vzdélavacich a vyzkumnych aktivit

Pracovisté MOU Brno je na srovnatelné Grovni s jinymi $pi¢kovymi evropskymi centry a
povazuje védeckovyzkumné aktivity tymu za dostatecné.

Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované
klinické péce

Za MOU Brno nebyly uvedeny 7a4dné nedostatky. Ostatni bez hodnoceni.
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3. Popis soucCasného stavu socialni péce, identifikace potreb

a nedostatkd

Vzhledem k tomu, Ze pro syndromy s rizikem nadorového onemocnéni neexistuje zadna
pacientska organizace, nebyla analyza za oblast socialni péte za ERN GENTURIS
Zpracovavana.
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4. Popis optimalniho stavu komplexni péce

Hereditarni nadorova onemocnéni tvofi 5-10 % ze vSech nadorovych onemocnéni,
u nadord ovarii se jednd az o0 20 % ze vSech diagndz. U ¢astych nadort se i Castost nosicl
zarodec¢nych mutaci s vysokym rizikem nadorovych onemocnéni muze pohybovat
v populaci s frekvenci kolem 1/500-1000, u vzacnych syndrom je frekvence mensi nez
1/2000.

Hereditarni nadorovda onemocnéni nebo dédicné syndromy s vysokym rizikem
nadorového onemocnéni jsou diagnostikovany dle klinickych symptomda, dle rodinné
anamnézy a dle vysledk(l genetického testovani, které se jiz pfes dvacet let provadéji
v akreditovanych laboratofich molekularni genetiky s genetickym poradenstvim pfed a po
testovani lékarskym genetikem. Odborna hlediska, tykajici se indikaci, testovani,
hodnoceni vysledkl preventivni péce jsou pravidelné diskutovana na konferencich, jsou
upravovana doporuceni v souladu s mezinarodnimi. V sou¢asné dobé existuje v rdmgci
SLG JEP i odborna skupina onkogenetika — www.onkogenetika.cz.

Diagnostika klinicka i molekularni je v CR na Urovni ostatnich vyspélych zemi, je hrazena
pojistovnou pfi indikaci lékafskym genetikem.

Preventivni péce, primarni i sekundarni, je klasifikovana v mezinarodnich doporucenich,
v doporucenich Spole¢nosti lékafské genetiky v ramci supplement Klinické onkologie,
v knize Hereditarni nadorova onemocnéni v klinické praxi Grada 2022 a nyni na
www.onkogenetika.cz.

Pacientské organizace spolupracuji s CAVO, pro hereditarni nadorovd onemocnéni
nebyly vytvofeny, zajem o problematiku mé organizace Veronika, spolupracujici napf.
s prof. Cibulou, Zikanem a dalsimi odborniky. Pro velmivzacné syndromy, jako je NF1, TS
a dalsi, nejsou pacientské organizace.

Zasadnim problémem hereditarnich nadorovych syndromd a jejich dalsi
dispenzarizace je organizace preventivni péce pro zdravé nosic¢e zavaznych mutaci.

Tito maji vysoké riziko nadorovych onemocnéni, nékdy i deseti i vicenasobné vyssi nez
bézna populace, nadory se dle typu syndromu objevuji v mnohem mladsSim véku nez
u bézné populace.

Zasadni princip, ktery propaguje SpoleCnost lékafské genetiky, genetici a néktefi
onkologové, je nasledujici:
Preventivni program je navrzen genetikem, je individualni dle vysledku testovani,

osobni arodinné anamnézy.

Dispenzarizace téchto vysoce rizikovych, vétsinou mladych nosiéti mutaci by méla
byt centralizovana v rukou onkologa, ktery spolupracuje s dalSimi specialisty a Fidi
celou komplexni preventivni péci.

22724


http://www.onkogenetika.cz/
http://www.onkogenetika.cz/

* * %

LM Spolufinancovano <73 S POVO
oy ** Evropskou unii MINISTECRSTVQ ZDRAVOTNICTVI

Preventivni ambulance pro hereditarni nadorové syndromy by mély byt vytvoreny ve
véech KOC CR.

V ramci MOU tato preventivhi ambulance pro hereditarni nadorové syndromy
funguje jiz pres 20 let, stejné ve VFN, dale v FN Brno a FN Motol na détské onkologii.
Posledni seznam KOC, které byly ochotny provadét tuto specializovanou
(personalizovanou) preventivni péci, byl publikovan v roce 2016, suppl. KO; ro¢nik 29,
Hereditarni nadorova onemocnéni IV. VétSina vSak neposkytuje tyto sluzby.

V ramci CR mame vytvofeno 13 specializovanych KOC, ve vsech krajich CR, v Brné
i v Praze je vice KOC. Tyto KOC jsou pravidelné evaluovéana COS. V pozadavcich na KOC
se vSak nikdy nepodafilo prosadit, ZzZe by mély zajistit také ambulanci pro prevenci
hereditarnich nadorovych syndrom(. VétSina KOC nema zajem, dle jejich informaci
nemaji prostory, ¢as, penize a lékarfe. Mnohé vsak zajistuji prevence pro kazdého, tj. pro
béznou populaci bezrizika, za pfimé platby, cozZ je sponzorovano pojiStovnami.

Systém prevence musi byt jasné formulovany, mél by byt postaven na KOC, jejich
preventivnich ambulancich, které budou koordinovat tuto slozitou preventivni péci.
Jiny systém nemuze v ramci CR fungovat. V souasné dobé, néktefi pozitivné testovani
mladi nosic¢i a nosi¢ky zavaznych mutaci, se zdvaznym predispozi¢nim syndromem pro
vznik nadord, nemaji Zadnou moznost pfistupu k adekvatni preventivni péci. Tito ztraci
moznost diky nedostupnosti primarni (mnohdy preventivni operace) a sekundarni péce
(mnohdy s MR) pfedchazet nadorovym onemocnénim efektivné. Timto ztracime zivoty,
zbyte€né utracime za onkologickou é¢bu, protoZze neumime vytvorit efektivni
preventivni systém. Téchto nosicl je nékolik tisic pro ¢astéjsi syndromy, stovky pro
velice vzacné. Vzdy vyzaduji komplexni péci - onkolog a dalsi specialisté.

V KOC musi byt i navaznost na multidisciplinarni tymy, které mohou spolurozhodovat
o preventivnich operacich.

KOC operuje dostateénym mnozstvi specialistl a nejlepsich diagnostickych metod.

V preventivni ambulanci by se méli stfidat mladi lékafri, i starsi, ktefi mohou predavat
zkusenosti. Prevence je mnohdy velice komplikovana. Dullezité je zapojeni lékafll na
mensi uvazky.

Preventivni ambulance by méla fungovat mimo terapeutické ambulance.

Pojistovny by mély zohlednit péci o tyto osoby i finanéné, systém registrace ZXXX
diagnozy a Orphakddu pro dany syndrom, tak jako je nyni v ramci SYPOVO. Za tyto
dispenzarizované osoby by méla mit KOC zajisténo ohodnoceni, jako je nyniv ramci ERN
a SYPOVO. Bez finan¢niindukce nebude zadna ochota KOC tyto prevence provozovat.

23z24



* % ot

MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI
CESKE REPUBLIKY

SO Spolufi ' o,
Bl oot e SEPOVO

Seznam zkratek

ZKRATKA \Vysvétleni

CPGs Clinical Practice Guidelines (klinické doporucené postupy)

CSP Centrum specializované péce

CVSP Centrum vysoce specializované péce

CAVO Ceska asociace pr ovzacna onemocnéni z.s.

CLS JEP Ceska lékarska spoleénost Jana Evangelisty Purkyné

Dg Diagnostika, diagnosticky

ERN European Reference Network (Evropska referencni sit)

FN Fakultni nemocnice

HBOC Hereditarni karcinom prst a ovarii

KOC Komplexni onkologické centrum

MoU Masaryk(lv onkologicky Ustav

NF1 Neurofibromatdza 1: typu

PTEN Gen, jehoz mutace zpUsobuje VO (napf. Cowden(v syndrom aj.)

PTHS Pten hamartoma tumor syndrom — skupina syndrom zplsobena mutaci genu
PTEN

SLG JEP Spole&nost lékarské genetiky a genomiky Ceské lékaiské spoleénosti Jana
Evangelisty Purkyné

TS Turnerdv syndrom

VO \Vzacné onemocnéni

ZTP Zvlast tézké postizeni
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