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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 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 MetabERN

Zapojena Vseobecna fakultni nemocnice v Praze, Klinika pediatrie a
pracovisté dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK

Pocet skupin VO 7 skupin

Nazvy 1. Onemocnéni zahrnujici poruchy aminokyselin a organickych
skupin/podskupin kyselin

VO 2. Poruchy metabolismu sacharidl, oxidace mastnych kyselin a

tél ketonovych

Lysozomalni onemocnéni

Peroxisomalni onemocnéni a s nimi souvisejici poruchy lipid(

5. Kongenitalni poruchy glykosylace a poruchy intracelularniho
transportu

6. Poruchy neuromodulatord a malych molekul

7. Poruchy metabolismu pyruvatu, poruchy cyklu kyseliny
citronové, mitochondrialni poruchy oxidativni fosforylace,
poruchy transportu a metabolismu thiaminu

ko

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

1.1 Charakteristika zdroju

Celkovy pocet hodnocenych publikaci za cely METAB ERN: 28
Tyto zdroje byly dodany odborniky z pracovisté Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
VFN a 1. LF UK tohoto ERNu.

Pocet publikaci dle jejich jednotlivych typl za celou ERN

Recommendation 5
Guidelines 18
Care pathway 1
Review - Diagnostics/Therapies 4
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Guidelines, jsou k dispozici u vSech vySe jmenovanych onemocnéni kromé skupiny
»Poruchy metabolismu pyruvatu, poruchy cyklu kyseliny citronové, mitochondrialni
poruchy oxidativni fosforylace, poruchy transportu a metabolismu thiaminu®, ktera
nebyla v pfehledu literatury zastoupena vibec.

Kromé klasického prehledu literatury (v dostacujicim rozsahu) obsahoval pFehled
literatury tfi dokumenty, které nebyly do primarniho pfehledu zahrnuty. Jednalo se
o brozuru ,,GAUCHER DISEASE SIGNS AND SYMPTOMS*, dale broZuru ,,Gaucher Best
Practice. Abroad collection of good practices from patients to patients* a o publikaci
vyzdvihujici nutnost zapojeni pacientd do tvorby jednotlivych ,Patient journey“
dokumentl s nazvem “Patient Journeys”: improving care by patient involvement.

1.2 Obsahova analyza zdroj(i podle skupin onemocnéni

Podrobnosti roztfidéné dle skupin diagnoéz

Jelikoz ve vybrané literatufe nebyly pfitomny zadné zdroje zastupujici skupinu "Poruchy
metabolismu pyruvatu, poruchy cyklu kyseliny citronové, mitochondrialni poruchy
oxidativni fosforylace, poruchy transportu a metabolismu thiaminu", nebude tato
skupina vlibec zastoupena v nédsledujicim prehledu.

Dokumenty, které byly zpracovavany v ramci analyzy, byly pfedem roztfidéné do zbylych
6 skupin onemocnéni ERN METAB a jedné skupiny bez specifikace - pokryvajici SirSi (celé)
spektrum METAB ERN VO.

Do skupiny dokumentt ,,Other rare diseases“ byla zarazena jedna, jiz vySe zminéné
publikace, ktera se zabyva zapojenim pacientt do tvorby jednotlivych ,,Patient journey“
dokumentl s ndzvem “Patient Journeys”: improving care by patient involvement. Tato
publikace nebyla do seznamu hodnocené literatury zahrnuta, je slovné okomentovana na
zavér dokumentu, jelikoz se tématicky vymyka hodnocenym parametrim.

Byla tedy pfedloZzena samostatna slozka obsahuijici jiz vySe zminéné dokumenty: 2
brozury a publikaci feSici problematiku ,,Patient journeys*.

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

Skupiny onemocnéni:
1. Onemocnéni zahrnujici poruchy aminokyselin a organickych kyselin
(Aminoacid and organic acids related disorders)

2. Poruchy metabolismu sacharidil, oxidace mastnych kyselin a ketonovych
latek (Carbohydrate fatty acid oxidation and ketone bodies disorders)
Lysozomalni onemocnéni (Lysosomal disorders)

4. Peroxisomalni onemocnéni a s nimi souvisejici poruchy lipidi (Peroxisomal
and lipid related disorders)

w
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5. Kongenitalni poruchy glykosylace a poruchy intracelularniho transportu
(Congenital disorders of glycosylation and disorders of intracellular trafficking)

6. Poruchy neuromodulatori a malych molekul (Disorders of neuromodulators
and small molecules)
7. Poruchy metabolismu pyruvatu, poruchy cyklu kyseliny citronové,

mitochondrialni poruchy oxidativni fosforylace, poruchy transportu a
metabolismu thiaminu (Disorders of pyruvate metabolism, krebs cycle defects,
mitochondrial oxidative phosphorylation disorders, disorders of thiamine
transport and metabolism) Tato skupina nebude v nasledujicim prehledu
zahrnuta, jelikoZ k ni nebyla pfiloZzena Zadna relevantni literatura.

Hlavni charakteristiky:

Pfi hodnoceni relevantni literatury tykajici se vzacnych onemocnéni spadajicich pod
METAB ERN jsme nasledné pracovali pouze s prvnimi 6ti skupinami onemocnéni.
Specialni skupinu tvofi jedna samostatna publikace snazvem ,Diagnosis and
Management of Inborn Errors of Metabolism in Adult Patients in the Emergency
Department®, které pokryva vétsi skupinu a bude se nachazet v poslednim sloupci
tabulek.

Celkem | Skupina 1 | Skupina 2 | Skupina 3 | Skupina 4 | Skupina 5 | Skupina6 | VSechny
skupiny
Celkowypocet|  5g 10 3 10 1 2 1 1

zdroju:

- Definicel 4y 1q06) | 2(20%) | 0(0%) | 1(10%) | 0(0%) | 0(0%) | 0(0%) | 0(0%)
viceurovriové péce:
Uvedeni odbornosti

podilejicich se na| 20 (71%) | 7 (70%) 1(33%) | 8(80%) | 1(100%) | 1(50%) | 1(100%) | 1 (100%)
pédci:
Definice role

socialniho|5** (18%)| 2 (20%) 1(33%) | 2(20%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
pracovnika:
Aktivni role pacientd

ofi tvorbs CPGs:|6** (21%) | 5(50%) | 0(0%) | 1(10%) | 0(0%) | 0(0%) | 0(0%) | 0(0%)

*Viceuroviiova péce je také zminéna v dalSich 12 publikacich, ale jedna se skute¢né o zminku existence/potieby
specializovanych center a multidisciplinarnich tyma, vice nez o samotnou ,,definici®

** Role socialniho pracovnika byla dale zminéna v dalSich 2 publikacich, ale pouze v péti byla skute¢né stanovena a
definovana, ve zbytku publikacich byl pouze zminén.

*** Kromé 6 publikaci, kde se na pfipravé podileli pfimo zastupci pacient(, se také na dvou publikacich podileli rodinni
pfislusnici nebo rodic¢e (ne v§ak samotni pacienti).

Charakteristika diagnostickych principa (uvést pocet zdroj():

Celkem | Skupina 1 Skupina Skupina Skupina Skupina Skupina VSechny
2 3 4 5 6 skupiny
Celkowy | o9 10 3 10 1 2 1 1
pocet zdroju
Klinicka 27 10 (100%) 3(100%) | 9(90%) | 1(100%) | 2(100%) | 1(100%) | 1(100%)
diagnostika (96%)
Laboratorni | 27* 10(100%) | 3(100%) | 9(90%) | 1(100%) | 2(100%) | 1(100%) | 1(100%)
diagnostika (96%)
Dalsi 18* 0 0 0 0 0 0 0
(64%) 6 (60%) 2 (67%) 6 (60%) 1(100%) | 2(100%) | 1(100%) 0 (0%)

*Laboratorni vySetfeni ve velké vétSina pfipadl predstavovalo biochemické a enzymologické vySetfeni, genetické
vySetfeni a také novorozenecky screening. Mezi dalSi nejcastéji diagnostické metody patfila pfedevS§im biopsie a
histologie, enzymatické eseje na kultivovanych burikach, EKG, nésledné zobrazovaci techniky; ultrazvuk, MRI a dalsi.
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Management - specifikace role poskytovatelll zdravotni péce (uvést pocet zdrojl):

Celkem Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupin | Skupina | V8echny
1 2 3 4 ab 6 skupiny
Celkowy pocet 28 10 3 10 1 2 1 1
zdroju:
Kdo ma potvrdit 3* (11%) 1(10%) 0 (0%) 1(10%) 0 (0%) 1(50%) 0 (0%) 0 (0%)
diagnozu:
Kdo ma lécit: 12** (43%) 4 (40%) 1(33%) | 5(50%) 0 (0%) 1(50%) 1 0 (0%)
(100%)
Kdo ma 9** (32%) 3 (30%) 0 (0%) 4 (40%) 1 0 (0%) 1 0 (0%)
sledovat/ (100%) (100%)
monitorovat:
Uloha dalsich 14 (50%) 5 (50%) 1(33%) | 6(60%) 0 (0%) 1(50%) 1 0 (0%)
lékafskych (100%)
specialistl:
Uloha nelékafa: 10 (36%) 2 (20%) 1(33%) | 5(50%) 0 (0%) 1(50%) 1 0 (0%)
(100%)
Uloha primarni 7 (25%) 2 (20%) 1(33%) | 3(30%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 1(100%)
péce:

* Pouze ve tfech pfipadech je v publikaci explicitné uvedeno, Ze ma danou diagnézu potvrdit klinicky genetik.
Nicméné v dalSich 8 publikacich je toto uvedeno také, ale pouze nepfimo. Uvadi se v nich, Ze by danou konkrétni
diagnézu mélo potvrdit genetické vySetfeni, pfipadné enzymatické eseje na kultivovanych burikach. Neuvadi se v§ak

»KDO*.

** Ve velké vétsiné pFipadd je v publikacich zmifiovana potieba existence multidisciplinarniho tymu, které ma
pacienty s metabolickymi VO sledovat a také [écit.

Management - doporuc¢ena lécba (uvést pocet zdrojl):

Celkem | Skupina | Skupina2 | Skupina3 | Skupina Skupina 5 | Skupina6 | VSechny
1 4 skupiny
Celkovypocet | »g 10 3 10 1 2 1 1
zdroju:
Specificka *14 6 (60%) 0 (0%) 8 (80%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
cilena lécba: (50%)
Specificka 1 6 (60%) 1(33%) 0 (0%) 1(100%) 2 (100%) 1(100%) 0 (0%)
necilena lécba: (39%)
Nespecificka/s 24 9(90%) | 3(100%) 8 (80%) 1(100%) 1 (50%) 1(100%) 1(100%)
ymptomaticka (86%)
lécba:

* Specificka cilena lé¢ba zahrnovala nejcastéji enzymovou substitucni terapii.
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Management — monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci (uvést pocet zdroj():
Celkem | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | Skupina | VSechny
1 2 3 4 5 6 skupiny
Celkovy pocet zdroju: 28 10 3 10 1 2 1 1
Pravidla pro 21 2 1
monitorapc);i: (75%) 8 (80%) 1(67%) 8(80%) | 1(100%) (100%) (100%)
Existence kritérii
aktivity/zavaznosti | *8(29%) | 2(20%) | 1(67%) | 5(50%) | 0(0%) 0(0%) | 0(0%) | 0(0%)
onemocnéni:
Prognosticka kritéria: | 1** (4%) 0 (0%) 0 (0%) 1(10%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
Existence ,patient-
reported outcome
measures“(PROM):
Hodnoceni 2x**
funkce/disability: (7%)
Systém hodnoceni
kvality péce 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
definovan:
* Kritéria zavaznosti onemocnénim byvaji v publikacich nej¢astéji spojovana svyskytem konkrétni mutace
(konkrétniho genotypu - ktery nasledné utvari fenotyp).
** Existence prognostickych kritérii byla zminéna jen vjednom pfipadé (samoziejmé s ohledem na typ VO je to
pochopitelné). Tato publikace spadéa do skupiny zahrnujici Lysozomarni onemocnéni a progndza zde zavisi pfedevsim
na véku nastupu onemocnéni.
*** Hodnoceni disability bylo zminéno hned ve dvou publikacich, pficemz obé se vénovaly pacientim s Pompeho
chorobou. Pro hodnoceni disability bylo vyuzilo tzv. Rotterdamské skére handicapu (Rotterdam Handicap Score) RHS
coz je metoda hodnoceni funkéniho stavu a postizeni pacientll s rdznymi onemocnénimi. Toto skdre se zaméfuje na
posouzeni schopnosti pacienta vykonavat rlizné denni aktivity a Ukoly, jako jsou domaci prace, prace/studium, péce o
sebe sama, pohyb a dalsi. RHS se obvykle sklada z rliznych poloZek, které hodnoti rlizné aspekty Zivota pacienta. Kazda
polozka je ohodnocena na zakladé schopnosti pacienta vykondvat danou aktivitu. Celkové skére RHS je poté ziskano
agregaci skére jednotlivych poloZek, coz umoziiuje lékafim a odbornikim na rehabilitaci ziskat celkovy obraz o
funkénim stavu pacienta a jeho schopnosti vykonavat denni aktivity.

0 (0%)

20%) | 1 (10%) | o@%) | 1(10%) | 0(0%) | 0(0%) | 0©0%) | 0(0%)

0 (0%) 0 (0%) 2 (20%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)

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

Inventarizace existujici literatury a smérnic tykajicich se metabolickych poruch, pomohla
odhalit nékolik nedostatkl. Byla provedena analyza obsahu jednotlivych publikaci a
vysledky Setfeni ukazaly, ze zdroje ke skupiné onemocnéni zahrnujici poruchy
aminokyselin a organickych kyselin a ke skupiné lysozomarnich onemocnéni jsou v
dolozené literatufe zastoupeny vice nez v pfipadé ostatnich skupin. Naopak ve vybrané
literatufe nebyly pfitomny zadné zdroje zastupujici skupinu "Poruchy metabolismu
pyruvatu, poruchy cyklu kyseliny citronové, mitochondrialni poruchy oxidativni
fosforylace, poruchy transportu a metabolismu thiaminu" a tak tato skupina onemocnéni
nebyla vibec zastoupena ve vySe uvedeném prehledu.

Ke vSem hodnocenym skupinam byly v pfehledu literatury pfitomny vzdy alespon jedny
guidelines, coz je velmi pozitivni.

Pouze ve 18% vsSech zdroji (5 ¢lank() byla zminéna a definovana pozice socialniho
pracovnika a socialni péce o pacienty. Také v pomérné malém poctu pfipadl (21%) byli
do pfipravy publikace zapojeni také zastupci pacientl, pfipadné pacientské
organizace.
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Pouze v7% pfipadd byly v publikaci zminény PROMs (Patient-reported outcome
measures), které pfinaseji spoustu relevantnich dat a informaci o zdravotnim stavu
pacientl. Také pouze v 7% publikaci bylo zminéno hodnoceni disability, které je pro
pacienty s VO také velmi kliCové.

Nicméné velmi zajimavé byly tfi publikace/dokumenty, které do plvodniho seznamu
zavzaty nebyly: Jednalo se o brozuru ,,GAUCHER DISEASE SIGNS AND SYMPTOMS*,
dale brozuru ,,Gaucher Best Practice. A broad collection of good practices from
patients to patients® a o publikaci vyzdvihujici nutnost zapojeni pacientl do tvorby
jednotlivych ,Patient journey“ dokumentl s ndzvem “Patient Journeys”: improving
care by patient involvement.

BroZzura s nazvem ,,GAUCHER DISEASE SIGNS AND SYMPTOMS“ se zamérfuje na
Gaucherovu nemoc, ktera mlze mit rlizné zavazné pfiznaky, které se mohou objevit v
jakémkoli véku od détstvi az po stafi. Na dvou stranach popisuje zakladni pfiznaky
onemocnéni a proces diagnostiky tohoto onemocnéni, jelikoz mlze byt pomérné dlouhy
a slozity. Tato brozura byla vyddana Mezinarodni alianci Gaucher (IGA), ktera zastfeSuje
pacientské skupiny po celém svété a usiluje o zajiSténi optimalni léCby a péce pro
pacienty stimto typem onemocnéni. Jejich vize je svét, kde maji vSichni pacienti s
Gaucherovou nemoci pfistup k potfebné lécbé a adekvatni péci, nabada pacienty aby
vyhledali nejblizSi pacientskou organizaci a o dané problematice se adekvatné
informovali.

Druha brozura ,,Gaucher Best Practice. A broad collection of good practices from
patients to patients“ poskytuje informace a doporuceni ohledné Zivota s Gaucherovou
chorobou. Zahrnuje rlizné aspekty péce, véetné rutinnich monitorovacich testd, terapie
enzymovou substituci (ERT), infuzi v klinice nebo doma, spravného ulozeni léCiva,
moznosti cestovani a enzymatické terapie na dovolené, veSkerého vybaveni pro
intravendzni infuze a dalSi aspekty zivota s touto chorobou. Brozura je velmi hezky
graficky zpracovana a pfijemnou formou také klade ddraz na vyznam vzajemné podpory
a sdileni zkuSenosti mezi pacienty, |ékafi a pacientskymi organizacemi. Jejim cilem je
pomoci pacientlim zlepSit svlij kazdodenni Zivot s touto chorobou a minimalizovat s ni
spojeny stres a obtize.

Dokument s nazvem “Patient Journeys”: improving care by patient involvement*
pojednava o absolutni nutnosti zapojeni samotnych pacientll do tvorby jednotlivych
dokument( ,,Cesty pacienta/patient journey*.

Tento text prfekracuje hranice METAB ERNu a feSi vSechny skupiny vzacnych onemocnéni
(VO). Text se zaméfuje na zapojeni pacientll do zlepSovani péce prostiednictvim
konceptu nazvaného "Cesty pacientd" z originalu Paitent journeys. Pacienti s vzacnymi
nemocemi se Casto setkavaji s mnoha prekazkami v ramci své cesty ke spravné
diagnostice a adekvatni léCbé. Jejich cesta zdravotni péc&i ¢asto neni jasné definovana a
zkomplikovana nedostatkem ucinnych lécebnych postupll a mnoha slepymi ulickami,
protoze pro velkou skupinu VO je doposud omezena odborna expertiza. K tomu, aby se
zlepSila péce o pacienty s VO, je nezbytné vyuzit veSkeré dostupné znalosti jak od
odbornych expertll, tak od samotnych pacientll. Pacientskd zkusenost a jejich
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péce. Studie dokazuji, Ze zapojeni pacientd do navrhu, hodnoceni a oznaceni
zdravotnickych sluzeb zlepSuje relevanci a kvalitu sluzeb a zvySuje jejich schopnost plnit
potfeby pacientl. "Cesty pacientl" maiji za cil identifikovat vS§echny potfeby konkrétnich
pacientl s konkrétnim typem VO. Pomoci této metodiky jsou pacienti a jejich
poskytovatelé zdravotni péce schopni diskutovat o individualnich potfebach pacienta a
soucasneé vzit v ivahu odbornou expertizu.

Cesty pacienta by mély byt grafické ¢i textové mapy/letacky/brozury, které ilustruji
jednotlivé faze VO a lécby z pohledu pacientll. Mohou to byt napfiklad vizualizace
zachycuijici jednotlivé kroky v procesu diagnostiky a lé¢by, véetné nasledného sledovani,
spolu s identifikaci potfeb pacient( a jejich cild. Tyto vizualy mohou byt doprovazeny také
podrobnéjSimi informacemi o kazdé fazi onemocnéni a ocekavanymi zasahy Ci
léCebnymi postupy. Mély by spojovat profesionalni odborné pokyny — s pfedvidanymi
lékafskymi zasahy, screeningy a pfipadnou lé¢bou - spolu s konkrétnimi potfebami
pacientl - lékarské i psychologické a cilem zlepSit péci o pacienty s VO. Zavérecna cesta
pacienta je prezkoumana jak ze strany pacientl, tak odbornik(.guidelines a reve
zlepSovani péce: Koncept cest pacientll v boji proti vzacnym nemocem".

Celkové je literatura recentni, s rokem vydani mezi lety 2009 az 2023 a az najednu celou
skupinu onemocnéni pomérné dostate¢né zachycuje problematiku péce o pacienty s VO,
ktefi spadaji pod METAB ERN, svelkou pfevahou literatury vénujici se skupiné
onemocnéni zahrnujici poruchy aminokyselin a organickych kyselin a skupiné
lysozomalnich onemocnéni.

Odborna literatura, ktera je k dispozici, je ke kvalitnimu managementu péce vSech
jednotlivych skupin pacientd stale nedostatecna. U nékolika onemocnéni chybi
mezinarodni care guidelines, u vétSiny onemocnéni chybi popis cesty pacienta
systémem.
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2. Popis soucasného stavu zdravotni péce, identifikace potfeb a
nedostatku v téchto oblastech

2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

% VO dané
skupiny, které . . .
L o sewiw e o . . mira spravnosti
Celkovy pocet | Zpusob zjisténi postu lze pfesné Kkédovani MKN-10
Skupina pacientGv CR pacientt identifikovat
onemochnéni s pomoci MKN-
10
déti dospéli déti dospéli déti dospéli déti dospéli
(s18let) | (=19let) (<18 let) (=19 let) (s18let) | (=19 let) (<18 let) (=19 let)
Dédicné
poruchy 1250* | 2000* odhad odhad <5% <5% 75-100% | 75-100%
metabolismu

* jedna se o erudovany odhad

2.1.2 Pocet pacientd sledovanych v centru METAB ERN

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze, Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch
metabolismu VFN a 1. Lékarska fakulta Univerzity Karlovy (VFN-KPDPM, 1.LF UK)

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

Pocet pacientl s VO, které ma pracovis§té v | Pocet novych pacientd s VO za
Pracovisté /ERN dlouhodobém sledovani (priimér za rok z | rok (priimér z poslednich 3 let)
poslednich 3 let)
VEN-KPDPM, 1.LF UK 2000-2500 s potvrzenou dg* 150

* erudovany odhad

2.1.3 Personalni zajisténi center — kvantitativni Udaje

, VFN-KPDPM, 1.LF UK
Celkovy
Celkovy pocet lékarl/sester/... pocet, ] Hodiny tydn& vénované . . ]
pracovnik( L. , Hodiny tydné vénované
pacientim v ambulantni L. oyl o
e pacientlm v lGzkové péci
péci
|ékafd s odbornou zpUsobilosti* 10 232 40
|ékaf ve specializaéni pFipravé** 2 24 56
zdravotnich sester 1 40 0
neléka¥skych zdravotnika*** 14 270 254
nezdravotnik( (manazer, sekretarka,
. . 2 60 0
asistent, IT specialista...apod.)
Celkovy pocet 29 626 350

*V oboru Iékarska genetika; ** V oboru pediatrie; ***Mezi nelékarské pracovniky patfi: klinicky psycholog, nutri¢ni
terapeut, zdravotni laborant a odborny pracovnik v laboratornich metodach se spec. zpUsobilosti
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2.1.4 Personalni zajisténi center — kvalitativni udaje

Co se tyka poctu a skladby pracovnik( Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
VFN a 1.LF UK., tak potfeba rozsahu pracovnich tvazk( pro péci o pacienty s VO neni
systematicky nastavena, vychazi z ,dobrovile* a momentalni situace
pracovisté/poskytovatele.

Personalni kapacita v péc¢i o pacienty s VO neni dostateéna v oblastech:

A. Plné kvalifikovanych lékarl specialistli (= atestovani + s expertizou na VO):
pro klinickou préaci (véetné vedeni lékarl v ptipravé) v ramci péce zakladniho
multidisciplinarniho tymu MDT v kaZzdodenni péci o pacienty s VO) a také pro
provozovani klinického vyzkumu.

B. Lékarl specialistd z jinych obort pro interdisciplinarni konzultace

C. LékafFl ve specializa¢ni pfipravé (= ve specializacnim oboru + v oblasti
pfislusnych VO) - pro klinickou préci v oblasti VO a také pro klinicky vyzkum v
oblasti VO (véetné PhD studentl v klinickém vyzkumu).

D. Nelékafskych specialistd v péci o pacienty sVO - konkrétné
psycholog/psychoterapeut, socialni pracovnici a nutri¢ni terapeuti.

E. Zdravotni sestry vySkolené v problematice VO.

F. Koordinator péce a provozu a administrativni pracovnici.

Tato nedostatecna personalni kapacita ma za nasledek:

- omezenou kapacitu pro pfijimani novych pacientt

- dlouhé ¢ekaci lhlity na ambulantni vySettfeni / hospitalizaci

- dlouhé ¢ekani objednanych pacient( v ¢ekarné ambulance pred vySetienim

- nedostatek ¢asu na jednotliva ambulantni vySetfeni

- nedostate¢nou kapacitu (¢etnost) interdisciplinarnich konzultaci/ambulantnich
vySetieni

- vysokou miru stresu a nepfijemnou atmosféru na pracovisti

- vysokou miru neplacenych prescasu lékarl

- nedostate¢nou motivaci/ochotu lékafll centra pracovat vic, nez lékafi v péci o
bézné pacienty

- nedostate¢né prlibézné vzdélavani ¢lenl tymu

- nedostatecné zapojeni do klinického vyzkumu

- lékafri specialisté vénuji ¢as koordinac¢ni ¢i administrativni ¢innosti, kterou by
mohl vykonavat nékdo jiny
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2.1.5. Multidisciplinarni tym (MDT)

Pracovisté Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1.LF UK ma
k dispozici jeden staly MDT tym.

Odbornosti V celkovém poctu

|ékari specialisté (atestovani + s expertizou na VO, jednoho nebo riiznych obort) 10

|ékafi ve specializacni pripravé (po kmeni, pred atestaci, nebo po atestaci v zakladnim

o . T 2
oboru v pfipravé na nadstavbovou specializaci)

nelékarsti specialisté*

nezdravotnici **

zdravotni sestra

1
Celkovy pocet 19
*psycholog/terapeut, socialni pracovnik a dva nutri¢ni terapeuti
** data manazer a sanitarka

- MDT se schazi pravidelné 1x tydné.
- Adekvatnost skladby MDT, dle hodnoceni jejich ¢lenl, neodpovidéd potiebam

péce. Jde predevsim o nizkou personalni kapacitu (tym postrada internistu).

Hodnoceni personalniho zabezpeceni prace center ve vztahu k poétu pacientu:

Personalni kapacita centra je vsouCasné dobé omezenda. PfedevSim pak co se tyka
nelékarskych specialistll a administrativnich pracovnikd, jelikoZ lékari, ktefi by se za
normalnich okolnosti meéli vénovat odborné klinické praxi, jsou zahlceni
administrativnimi ¢innostmi. Pracovisté také postrada sofistikovanéjsi systém logistiky
administrativni ¢innosti okolo pacienta (objednavani pacientl, a to jak do centra, pak
také na indikovana extramuralni vySetieni, dale agendu lékd apod.) ktery by, v idealnim
pfipadé, mohl fungovat nezavisle na lékafi, a ne byt cely v jeho rezii.

Pracovisté postrada sofistikovany (nemocniéni) informacéni systém, ktery by mohl napf.
poloautomaticky obesilat pacienty svysledky apod. MDT na pracoviSti postrada
koordinatora a data manaZera pro spravu poctu pacientl a celkoveé lepSi organizaci.

Na pracovisti existuje tzv. Centrum Provazeni (https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-
ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/centrum-provazeni/), které nabizi
podporu rodindm détskych pacientl pfi léCebné i paliativni péci (nicméné se nevénuje
pouze pacientlim se vzacnymi metabolickymi VO). Toto centrum nabizi psychosocialni
podporu v obtizné Zivotni situaci (napf. pravé béhem sdéleni zavazné diagnozy VO) a
poskytuje rodinam krizovou intervenci.

Provadi pacienta (pfipadné pecujici osoby) systémem podpory, na kterou maji narok.
Pomaha rodindm najit podplrné pacientské organizace, sluzby a odborniky v okoli mista
bydlisté. Vramci moznosti pracovnici centra pomahaji také se zajisténim socialnich
pfispévkl a vyhod, ale pouze v ramci Prahy mohou také rodiny doprovodit na urady, k
lékaram, na vySetfeni, kontroly apod. Co se tyka jinych regiond, je situace bohuZzel
dramaticky odliSna. Socialni pracovnici v krajich ¢asto nejsou dostate¢né edukovani
v oblasti pacient s VO a celkové je podpora vyrazné nizsi.
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2.2 Zdroje dat o pacientech —registry a databaze

Pro pacienty se vzacnymi metabolickymi onemocnénimi jsou k dispozici nasledujici databaze:

Pocet
, . . X . ) . ; Charakteristika
Nazev registru Nazev diagnozy pacientu Aktualnost dat )
) registru
vregistru
L MPS | ’ 3 )
Mucopolysacharidosis o vice nez 90 % dat je
i Mukopolysacharidéza typu 12 o firemni
| Registry — NL | aktualnich
MPS I
Hunter Outcome Mukopol haridéza t o vice neZ 90 % dat je . i
u sachariaoza u
Survey (HOS) ) poly: yp aktuslnich iremni
FOS - Fabry Outcome ] ;
. vice nez 90 % dat je . ;
Survey - ukon¢eno Fabryho choroba 150 o firemni
aktualnich
30.10.2021
Sanofi Rare Disease vice nez 90 % dat je
. Gaucherova chorova 40 o firemni
Gaucher Registry aktualnich
Sanofi Rare Disease vice nez 90 % dat je
. Pompeho choroba 25 o firemni
Pompe Registry aktualnich
An Observational
Disease and Clinical
Outcomes Registry of Deficit lysozomalni kyselé 10 vice nez 90 % dat je ; i
Patients with lipazy aktualnich remn!
Lysosomal Acid
Lipase (LAL) Disease
European network and
registry for
. . . vice nez 90 % dat je
Homocystinurias and Homocystinurie 45 I Grantovy projekt
) aktualnich
methylation Defects
(E-HOD)
Unified European
Registry for Inherited Dédi¢né poruchy vice nez 90 % dat je
. . 600 . ERN registr
Metabolic Disorder (U- metabolismu aktualnich
IMD)
ice nez90 % dat je
SPARKLE Alpha-manosidosa 6 v z , ,0 ! firemni
aktualnich
INPDR - International
. . . . vice nez 90 % dat je
Niemann-Pick Niemann-Pickova nemoc 20 o firemni
. . aktualnich
Disease Registry
Natural History Study | peficit fosfomanomutazy Oficialni
i i 790 % dat &ni studi
Protocol in PMM2- 2-dédi¢né poruchy 17 vice nez : 'o atje | observacni stuquu
aktualnich sponzorovana
CDG (CDG-la) glykosylace Firmou
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Hodnoceni zdrojt dat o pacientech s VO

V souCasné dobé neni moznost mit jediny uceleny registr pro vSechny pacienty
s metabolickymi VO. NIS - nemocni¢ni informacni systém tomuto neni v sou¢asné dobé
uzpusoben, jelikoZ s ohledem na GDPR, IT a softwarové moZnosti pracovisté - neni mozné
data efektivné shromazdovat .

Je nutné také zminit, Ze zadavani vSech podrobnych dat o pacientech do jednotlivych
registrl pfedstavuje dalSi Casovou zatéz pro vS§echny lékare. Systém funguje nyni tak, Ze
informace, které |ékaf o stavu pacienta v pribéhu jeho sledovani ziska je nutné zapsat
nejen do jeho dokumentace, ale opét detailné projit a dodatecné prepsat (a ¢asto také
preloZit do anglického jazyka) do formular( registra.
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2.3 Struktura a pokryti péce

Excelova tabulka 4 dotazniku A zjednodusena, pro kaZzdou skupinu nemoci nasledujici informace ve sloupcich:
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Nézev skupiny nemoci, odhad podilu pacientt z celkového poétu v CR evidovanych v centrech ERN (ve forméatu déti/dospéli), odhad podilu pacientt z celkového poétu
v CR pravidelné sledovanych v centrech ERN, odhad podilu pacientt z celkového poétu v CR sledovanych v non-ERN pracovistich (dohromady za véechna uvedend non-
ERN pracovisté), odhad podilu pacientt z celkového podtu v CR, ktefi nejsou adekvétné lééeni, odhad podilu pacientt z celkového podtu v CR, kteff nejsou sprévné

diagnostikovani

a) Odhadnéte, jaké % z
celkového poctu déti a

dospélych dané skupiny
VO v CR je evidovano

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

ucelem potvrzeni diagndzy ci

b) Jaké % z celkového

poctu pacientl dané

skupiny je pravidelné
sledovano alespon

v jednom z Center ERN?
(=minimdlné 1x za rok)

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, ktefi
podle vaseho ndzoru
nejsou adekvdtné léceni

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

konziligrniho vysetreni) léceni)
. . N Odhad poctu " Y . .
Odhad % 0dhad % | odhad % Odhad % Uvnge nazelv Odhad pzoctu ol Odhacvinete Odhacvinete Odhoadnete Odhoadnete
R .. &lvch L. dosoélvch specializovaného pacient( €18 L pocet pocet % U % U
Skuplna pacientl dospélyc| pacientl ospélyc vy S pacientl L. . N ‘s
<18 let P~ <18 let pacientd pracovisté (mimo centra let [é¢enych [t pacient( dospélych pacient( dospélych
onemochéni ERN) mimo ERN mimo ERN, <18 let pacientl <18 let pacientl
80 % (pouze
80 % (pouze TDI(SJ
PKU acientd
Dédiéné poruchy FN Brno, MU (jen PKU*) | pacienta) P cca)
metabolismu >80 % >60 % >80 % >60 % a 0% 0% 0% 0% 10-20 % ** | 30-40 % **
FNKV, LF UK (jen PKU*) | (pacienti s 7
. (pacienti s
ostatnimi ostatnimi
DMP
) DMP)

*PKU - Fenylketonurie

* * Mimo novorozenecky laboratorni screening je jisté velké mnoZstvi pacient(, ktefi unikaji diagnostice, ale jde velmi $patné odhadnout, o jak velké

mnozstvi pacientl se jednd. Jde opét pouze o erudovany odhad.
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Mezi pracoviste, ktera nemaji status center vysoce specializované péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO), patfi: Fakultni
nemocnice Brno (FN Brno) a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady (FNKV). Co se tyka pacient( s diagnézou fenylketonurie (PKU) - je
ve vySe zminénych centrech lé¢eno cca 80% détskych i dospélych pacient (v nemocnice FN Brno a FNKV). BohuZel nelze odhadnout
podil pacientl z celkového poétu v CR, ktefi nejsou adekvatné lé&eni. Tim padem nemGZeme uvést ani odhadem poéet pacientd, ktefi
doposud nejsou léCeni ani sledovanivzadném z center a diagnostice i léCbé zatim unikaji. NaopakvSichni pacienti se spravné stanovenou
diagnozou (i PKU) jsou nasledné také adekvatné léCeni. Neadekvatné léCeni jsou pouze pacienti, ktefi doposud unikaji diagnostice.

Hodnoceni struktury a pokryti péce

Pokud je jiz pacient zachycen systémem (jak vramci novorozeneckého screeningu, pak také vramci diferencialné diagnostickych vySetreni
v pozdéjSim véku pacienta), je pravidelné monitorovan, dle diagndzy, veku a klinického stavu pacienta, a to ve frekvenci od 1x tydné az do
1xro&né& Krom diagnézy PKU jsou v CR v8ichni pacienti s diagnézou metabolického VO lé&eni a sledovani v centru VFN-KPDPM, 1.LF UK.
Mimo ERN centrum jsou léCeni pouze pacienti s PKU
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2.4 Systém/organizace péce a jeho funkcnost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

Centralizace péce je zakotvena v souhrnném seznamu CVSP v CR (pro véechny skupiny
onemocneéni; jak pro détské, pak také pro dospélé pacienty).

Jednd se o jediné nasledujici centrum: Centrum vysoce specializované péce pro
vzacna dédiéna metabolicka onemocnéni, European Reference Network on hereditary
metabolic disorders (MetabERN), Evropska referenc¢ni sit pro vzacna dédicna
metabolickd onemocnéni, VSeobecna fakultni nemocnice v Praze, U Nemocnice 499/2,
128 08 Praha 2, ICO: 0064165 (VFN-KPDPM, 1.LF UK).

Zadna skupina ¢i jednotka onemocnéni neni zavzata do non-ERNového CVSP.

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Centralizace péce s ohledem na tzv. centrovou léCbu je CasteCné 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, ale jedna se opét jen o VFN
(jejiz soucasti pravé METAB ERN je).

Centrova lééba je exkluzivnhé hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP
(konkrétné jde o jedno pracovisté METAB ERN VFN-KPDPM, 1.LF UK) pro nasledujici
skupiny onemocnéni: Lysozomalni onemocnéni (Fabryho choroba, Gaucherova
choroba, Niemann-Pickova choroba, Mukopolysachyridéza typu | i Il a Pompeho
choroba) a Onemocnéni zahrnujici poruchy aminokyselin a organickych kyselin
(Tyrosinémie typu |, Fenylketonuie, poruchy mocovinového cyklu).

Mimo centrum METAB ERN VFN-KPDPM, 1.LF UK jsou léCeni oficialné pouze pacienti
s PKU a to vnemocnicich FN Brno a FNKV. Jedna se vtomto pfipadé pouze o dietni
opatfeni, nejedna se o tzv. centrovou léCbu.

Podrobnéjsi hodnoceni pouziti centrovych lécivych pfripravk( v indikaci vzacnych
onemocnéni nebylo pfedmeétem této analyzy. Pfesto lze konstatovat, Ze vazba preskripce
cilené lécby vzacnych onemocnéni na definovana CVSP-VO je jasné definovana a to tak,
Ze je vztahnuta vzdy k centru VFN-KPDPM, 1.LF UK.

2.4.3 Jina organizacni ustanoveni definujici systém péce

Pro tato vzacna onemocnéni neni v Ceské republice k dispozici jiné ustanoveni definujici
systém péce.

2.4.4 Hodnoceni existujiciho systému péce odborniky

Soucasny systém je odborniky hodnocen jako fungujici uspokojivé na zakladé
kombinace oficialnich pravidel a zavedené neoficialni praxe (=vazby mezi zdravotniky
a pracovisti) pro vSech sedm skupin onemocnéni.
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Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkénosti

Centrova lé¢ba skupin urditych skupin metabolickych VO je to zakotvena pouze pro
centrum VFN-KPDPM, 1.LF UK. Dochazi tim padem k tomu, ze spravné diagnostikovani
pacienti se do centra vzdy dostanou a jsou v ném vzdy adekvatné léCeni. Systém, tak jak
je nastaven, proto funguje uspokojivé. Co se tyka lécby PKU (PZLU), ta mize byt
provadéna i na dalSich dvou pracovistich a nejedna se o centrovou lé¢bu.

2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

Centrum neni samostatna organizac¢ni jednotka v ramci poskytovatele (zdravotnického
zarizeni) ale je soucasti Kliniky pediatrie a dédiénych poruch metabolismu 1.LF UK a
VFN.

Pracovisté nema vymezeny prostor na webovych strankach poskytovatele, kde by byl
uveden jeho statut centra ERN (CVSP-VO).

Informace o pacientech s VO této skupiny, ktefi se objevi na jinych pracovistich
poskytovatele se k pracovniklim daného pracovisté dostanou v ramci VFN-KPDPM, 1.LF
UK vzdy.

2.5.2 Prostorova kapacita center

Pracovisté METAB ERN ma kdispozici vlastni ambulantni prostory, zaroveni nema
vyhrazena specialni liZka ¢i luzkové oddélni pouze pro pacienty s VO.

Ambulantni prostory vyhovuji ¢asteéné (50-75%), neni dostateéna kapacita pro
navys$eni pocétu pacientl ¢i zkvalitnéni péce (napt. prodlouzenim doby ambulantniho
vySetieni dle individualni potfeby pacienta). Hlavni nedostatky ambulantnich prostor
jsou maly pocet ambulantnich mistnosti, nedostate¢né vybaveni ambulanci (neni
klimatizovana ani odvétravana cekarna; absence recepce; limitace WC, apod.), dale se
jedna o havarijni stav oken a celkové prostoru, omezeny bezbariérovy pfistup.

LOZkova kapacita centra vyhovuje pouze ¢astec¢né, coz ma za nasledek dlouhé ¢ekaci
terminy na planované vysetiovaci pobyty z divodu omezené kapacity.

Pracovni prostory pro dalsi klinické aktivity centra (samostudium, védecko-vyzkumna
¢innost, vzdélavani) jsou nedostatecné — centrum postrada predevsim pracovny.

Hodnoceni pracovnich podminek center

Pracovisté Metab ERN je organizacné soucasti vétsiho celku (VFN-KPDPM, 1.LF UK),
nicméné ma oddélené ambulantni prostory pouze pro pacienty s metabolickymi VO.
Oddélena lizka, ¢i celé laZzkové oddéleni bohuzel chybi.

Ambulantni a lGZkové prostory vyhovuji potfebam pouze ¢astecné (jsou funkéni, ale ne
zcela idealni). Bohuzel v sou¢asné dobé neni jakakoliv moznost pro navySeni kapacity.

V soucasné dobé stale chybi vyhrazeny prostor na webu poskytovatele, ale jednani o této
problematice je v nyni procesu.
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2.6 Provoz center

2.6.1. Ambulantni péce

Pacienti s VO jsou oSetfovani v definovanych ambulantnich hodinach uréenych pouze
pro pacienty s VO. Pacienti sVO se vambulanci ,nemisi“ s pacienty s nevzacnymi
onemocneénimi.

Priimérna délka konzultace pfi prvni navstéve se pohybuje okolo 90 minut.
Primérna délka konzultace pfi kontrolni nadvstéve je okolo 45 minut.

Moznost konzultace na dalku pracovi§té umoznuje, pfevazuje emailova a
telefonicka komunikace.

Objednaci doba pro oSetfeni nového pacienta je cca 8 tydnu.

2.6.2 Luzkova péce

Primérny pocet hospitalizovanych pacientdl je cca 15 pacientll s VO na tyden a
objednaci doba pro planovanou hospitalizaci je pfiblizné 4 tydny.

2.6.3. Obecné informace

Zpusoby doporuéeni pacientt do centra

jde o kvalifikovany odhad podilu z celkového po¢tu novych pacientt prichazejicich do Pacienti (%)
centra (v %)

Z jiného terciarniho (fakultniho) zafizeni 34%
Z nemocnice nizsiho typu 15%
Od ambulantniho specialisty 20%
Od praktického lékare 5%
Na zékladé rodinného skrininku vlastnich pacient( 10%
Jiny typ doporuceni 15%
Bez lékaFského doporudéeni (,,self-referral®) 1%
Na zakladé informace poskytnuté pacientskou organizaci 0%

Role praktického lékare v péci o pacienty s dédicnymi poruchami metabolismu
je vnimana jako nedostate¢na. Pomérné casto dochazi k neochoté provést
zakladni diferencialni diagnostiku, neochota realizovat odbéry v misté bydlisté a
jejich zaslani do laboratofi METAB ERN centra; a k neochoté zajisténi lokalnimi
specializacemi v misté bydlisté.

Pifeshranicni péce: Pfeshrani¢ni pécCe je na pracovisti poskytovana v poctu cca
4,5 pacientl za rok. Jedna se nejcastéji o hospitalizace s provedenim svalové
biopsie, specialni genetické analyzy a vySetfeni zejména mitochondrialniho
metabolizmu OXPHOS.

Klinické studie: Tuzemskym pacientlim je na pracovisti nabizena ucast na
klinickych studiich, stejné tak i zahrani¢nim pacientam.
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e Specializovana vySetieni jsou na pracovisti k dispozici
s mezinarodnimi doporu¢enimi a dle dostupnych informaci nejsou vzadném
bodé zasadné limitovany. Jedina se o velmi Sirokou Skalu specializovanych

v souladu

vySetieni.
Dostupnost a kvalita vySetreni

Odpovida
Metoda mezinarodnim/

narodnim Je

doporucéenim limitovana?

Profil aminokyselin v séru, plazmé, moci, likvoru ANO ne
Profil organickych kyselin v modi ANO ne
Galaktitol, jiné polyoly a fruktéza v moci ANO ne
Biotinidaza v séru ANO ne
Galaktdza/galaktoza-1-fosfat v krvi ANO ne
Karnitin volny, celkovy, acylovany v séru, moci ANO ne
Kyselina homovanilova a 5-hydroxyindolacetat v likvoru ANO ne
Kyselina orotova v moci ANO ne
Laktat a pyruvat v krvi ANO ne
Laktat v modi, likvoru ANO ne
Metabolismus kreatinu v moci ANO ne
5-Metyltetrahydrofolat v likvoru ANO ne
Mukopolysacharidy kvantitativné v moci ANO ne
Mukopolysacharidy kvalitativné (elektroforéza) v moci ANO ne
Oligosacharidy, sialyloligosacharidy v moci ANO ne
Pteriny v moci ANO ne
Puriny a pyrimidiny v moci, plazmé, likvoru ANO ne
Tandemova hmotnostni spektrometrie (MS/MS) ANO ne
Aminokyseliny a acylkarnitiny v suché krevni kapce ANO ne
Velmi dlouhé mastné kyseliny a plazmalogeny, a kyseliny s
rozvétvenym fetézcem v séru ANO ne
Stanoveni aktivity vybranych enzym v krvi ANO ne
Sangerovo sekvenovani vybranych genf ANO ne
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doporucenim a neni zadnym zptsobem limitovana.

Dostupnost a kvalita konzultaci expertt
jinych oboru
Specialisté z oblasti: Odpovida Je
mezinarodnim/narodnim limitovana

doporucenim ?
Kardiologie ANO NE
Neurologie ANO NE
ORL ANO NE
Oftalmologie ANO NE
Psychiatr ANO NE
Zobrazovaci metody (NMR, CT, SONO,...) ANO NE
Interna ANO NE
Endokrinologie ANO NE
Hepatologie ANO NE
Dermatologie ANO NE

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je na pracovisti hodnocena jako nedostatecna.
Administrativa provozovana zdravotniky znaéné omezuje ¢as straveny vlastni
praci s pacienty.

Mezi ukony, které pracovniky centra zdrzuji nejvice patfi: vykazovani, zadosti na
pojistovny a povinné registry a hlaseni.

V pripadé vétsi kapacitu administrativni sily, by na ni byly delegovany tyto vyse
uvedené ¢innosti.

Resenim problému by bylo prevedeni kompetenci z lékare (zdravotnika) na
administrativniho pracovnika (koordinatora).

Velkou pomoci by bylo ustanoveni pozice koordinatora.

2.6.5 Lécba

Pro pacienty sdédicnymi poruchami metabolismu je kdispozici tato cilena
farmakoterapie: “Orphan drugs”, enzymova substituéni terapie, substrat
redukéni terapie, PZLU (potraviny pro zvlastni lékafiské acely), specialni
nutricni terapie a také genova terapie.

Specializovana nefarmakologicka lé¢ba zahrnuje pfedevsim psychologickou péci.
Hrazena léCba: Pouziti léCby v hrazenych indikacich je bez omezeni.

Nehrazena lécba: Pocet pacient, ktefi potfebuji léCbu nehrazenymi léCivymi
pripravky je pfiblizné 200 za rok, tomu odpovidajici po¢et 800 zadosti na § 16 za
rok. Hlavnimi léCivymi pFipravky, na néz pracovisSté zadaji uhradu v ramci § 16,
jsou: Amizal a Pyridoxin.
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V tabulce zachyceno 5 nejc¢astéjSich preparat(.

.. Predpokladany Obvykly pocet
Pocet léCenych . e . .. .
. .. e pocet léCenych zadostina
Nazev pripravku pacientu za rok L. .
pacientu na rok jednoho
2023 .
2024 pacienta za rok
Amizal 28 28 4
Cystadane 23 23 4
Pyridoxin 31 31 4
Megamilbedoce 6 6 4
Vitamin B12 Depot Hevert
. 17 17 4
(HYdroxycobalamine)

Spektrum a dostupnost lé¢by odpovidaji mezinarodnim doporuéenim, s nasledujicimi
limitacemi: vypadky v distribuci; neschvaleni é€by reviznim lékafem (zhruba 10 %
pacientd musi zadat podruhé nebo potreti, neZ se Zadost konec¢né povede); LP neni
registrovan v EU.

2.6.6 Komplexita a koordinace péce

Koordinace péce:

e Efektivni propojeni vSech aspektl péce potfebnych pro management VO neni na
pracovisti zajisténo.

e Existujici mechanismy, které supluji koordinaci péce o pacienty s VO na pracovisti
nejsou dostacdujici a systém koordinace pécée na pracovisti chybi jak objektivné,
pak také subjektivné.

e Hlavni pfekazkou pro vytvoreni fungujiciho systému jsou prfedevsSim naklady na
personalni zajisténi.

Interdisciplinarni konzultace / spojené ambulance s jinymi odborniky nad ramec MDT
jsou v centru zavedeny a konaji se nepravidelné.
e Zavedeny systém je hodnocen jako nedostatecny, predevsim kvlli personalnim
kapacita, anebo limitaci dostupnosti riznych odbornik(l zejména pro dospélé
pacienty s metabolickymi onemocnénimi.

Hodnoceni provozu center

V centru VFN-KPDPM, 1.LF UK nedochézi v ambulanci k “miseni“ pacient(
s metabolickymi VO s ostatnimi pacienty. Nicméné vysoka mira administrativni zatéze
na pracovisti v zavéru vede napfiklad pravé k dlouhym objednacim lhitdm novych
pacientd a dlouhym c¢ekacim dobam, které predchazeji hospitalizacim. Krom
opakovanych Zadosti na paragraf 16, jde napfiklad o zapisovani pacientl do registra a
pfiprava hlaseni.V MDT (tak jak je popsan v ¢asti 2.1.5) chybi povéfeny koordinator péce.
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2.7 Prechodova péce (,transition care®)

2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce - obecné

Na pracovisti probiha kontinualni péce jak o détské, pak také o dospélé pacienty
(pé&e NENI rozdélena). Pomér détskych a dospélych pacientt je 1:1.

Predani détskych pacientl do dospélé péce proto neni jednorazova zalezitost. Pacienti
mohou zUstat v péci centra i v dospélosti a zavedeny systém se jevi jako vyhovujici.

Spoluprace centra s praktickymi lékafi (pro dospélé, nebo pro déti) je obecné
nedostacujici. Prakticky lékaF ¢asto projevuje neochotu provadét zakladni diferencialni.
Diagnostiku, realizovat odbéry v misté bydliSté a zasilat vysledky do centra apod.

Hodnoceni pfechodoveé péce

Spoluprace s praktickymi lékafi je nedostacujici, pfedevsim pro jejich neochotu vice se
podilet na diagnostice a péci o pacienty s metabolickymi VO. Dale pfechodova péce na
pracovisti neni problematicka, jelikoz péce kontinualné pokracCuje i v dospélosti.
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2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemiv CR

STPOVO

ERNaP
Centrum ERN a PO ERNa PO ERNaPO 1 eenapro  |spolu arac?x'i PO
Skupina onemocnéni, METAB ERN .. | spolupracuji ERN a PO |spolupracuji ., P pv d .
L ox L . spolupracuji ., ., «  + | spolupracuji pfi podporuje
pro které v CR v rdmci doporucuje o N na osvétové | spolupracuji | na sbéru i v viv s v e .
L, , o na pripraveé Y. . , . . | pfizajisténi |prosazovani| nékteré z
METAB ERN existuji Nazev PO pacientum . . cinnosti na vedeni zpracovani . e o v
. . . vty edukacnich Ly . sluzeb pro zajmu vasich
pacientské organizace s pfislusnou . ore (seminare, prizkumu dat pro . S,
. . materiald v .y . - v , pacienty v pacientu a | ERN center
(PO) diagndzou v v webinafe, kvality péce védecké Y - - s
cestiné (. Ly misté bydlisté | pFistupuk | financné
tuto PO setkani) ucely .
lécbé
Fenylketonurie a jiné
v . . J NSPKU ano ano ano ne ne ne ano ne
aminoacidopatie
Spolecnost pro Spolecnost
s ano ano ano ne ne ne ano ne
mukopolysacharidézu | pro MPS
SR PR ] ano ano ano ne ano ano ano ne
onemocnéni META z.s.
Ultra-vzacna .
metabolicka METODE) ano ano ne ne ne ne ano ne
onemocnéni z.s.

Pro onemocnéni sdruZena v této ERN existuji v CR pouze &tyfi pacientské organizace: NSPKU (Narodni sdruzeni pro pacienty s PKU a

jinych DPM), Spole¢nost pro MPS (Mukopolysacharidézu), META, spolek pacientll se sttadavymi onemocnénimi, z.s. (META) a
METODEJ, z.s. (METODE))

2.8.2 Zapojeni pacientll do rozhodovani o vySetfovacim a lécebném planu

e Je napracovisti zavedeno formou prodiskutovani a odsouhlaseni navrzenych léEebnych postupd, vySetieni a terapii
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2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO)

e nenina pracovisti zavedeno
e dotazniky k posuzovani kvality zivota na pracovisti pouzivany nejsou.

Hodnoceni zapojeni pacientt

Pocet pacientskych organizaci vzhledem k celkovému poctu metabolickych VO je pomérné nizky a zdaleka nepokryva vSechny diagndzy.
Spoustu organizaci zcela chybi a dale se jedna jen o individualni konzultace. VZdy existuje moznost zapojit se skrze tzv. ,, deStnikovou®
organizaci, jakou je napt. CAVO. Cinnost PO &aste&né supluje Centrum provazeni VFN (https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-
detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/centrum-provazeni/). Zapojeni pacientll do rozhodovani o péci je vcentru VFN-KPDPM, 1.LF UK
dostatecné a vyhovujici potfebam.
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2.9. Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty

eMoznost hodnoceni péce vcentru maji pacienti vpodobé obecného
nemocni¢niho dotazniku, ktery je kdispozici v papirové podobé v cekarné.
Vysledky dotaznikového Setfeni se vyhodnocuji vzdy jednou ro¢né.

2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

e Monitorace kvality péce probiha pravidelné v centru v ramci povinného procesu
nastaveného Evropskou komisi.

e Vedouci lékafF, nebo jiny povéreny pracovnik centra nepravidelné kontroluje
vystupy a poskytuje ¢lenm tymu zpétnou vazbu (napf. formulace zavér(
v lékafskych zpravach, zaznam o standardizovanych hodnocenich, pokud jsou
k dispozici, spravnost vykazovani ORPHA koédU, spravné vykazovani vykon(
klinickych vySetfeni apod.).

e Centrum sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort svych pacientl za
pomoci stanovenych indikatord (napf. standardizované hodnoceni aktivity Ci
zavaznosti onemocnéni, odpovédi na terapii apod.), pokud existuji standardy péce
(jsou dostupné guidelines pro danou metabolickou poruchu)

e Vramciakreditacniho fizeni pro celou nemocnici je formou dotaznikového Setfeni
pro pacienty v ¢ekarnach vramci celé VFN.

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péce ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

Soucasna kvalita péce o pacienty s VO je v centru hodnocena - ve srovnani se
Spickovymi evropskymi centry ERNy nasledné:

e Specializovana medicinska péce je na srovnatelné urovni.
e MozZnosti a dostupnost psychologické péce o vase pacienty je na niZsi drovni.

o Komplexni péce véetné socialni, podplirné a komunitni péce je na nizsi Grovni.

2.9.4 MoznostizlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

e Centrum VFN-KPDPM, 1.LF UK uvadi, ze kvalita péce by se zlepSila, pokud by se
pracovnici centra mohli vénovat pouze pacientim s VO.

e Mezi hlavni pfekazky zlepsSeni kvality péCe patfi omezena personalni kapacita a
nadmeérna administrativni zatéz.

e Meziopatfeni, ktera by mohla zajistit zlepSeni kvality péCe v centru patfi doplnéné
personalni kapacity a vétSi administrativni podpora.

Kvalita péce v centrech a jeji hodnoceni

Kvalita odborné lékarské péce v centru VFN-KPDPM, 1.LF UK je srovnatelna s jinymi
evropskymi centry ERN. Do budoucna je potieba vénovat se moznosti zlepSeni
dostupnosti psychologické/terapeutické a zejména socialni podpory pro pacienty s VO.
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Vzdélavani a vyzkum

Pokryti problematiky VO existujicimi specializacnimi obory

Vzdélavani voblasti dédi¢nych poruch metabolismu je pokryto sylabem
specializaCniho vzdélavani voboru lékaiské biochemie, lékarské genetiky,
détského lékarstvi a détské neurologie z velké ¢asti (>75 %).

Nejpodrobnéji v ramci détského lékarstvi, détské neurologie a lékarské genetiky

(75 % cca)

Vzdélavani vlastnich odbornikl v centrech

Pro udast na webinafich a dalSich virtualnich vzdélavacich akcich (vCetné
spoluucasti na konzultacich v CPMS) pofadanych ERN plati, ze ucéast je
dobrovolna, mimo pracovni dobu.

Pravidelnd osobni Ucast pracovnikll centra na mezindrodnich odbornych
konferencich je pfiblizné 1-2 akce na pracovnika za rok.

Na financovani placenych vzdélavacich akci se podili grantové projekty, dary,
sponzorovani, nebo vlastni financovani u¢astnikem.

Stanoveni chranéného Casu ("protected time" = ¢ast pracovni doby vyélenény pro
samostudium, ¢i vlastni védeckovyzkumnou ¢innost) neni na pracovisti
zavedeno.

Na pracovisti neni ani zavedeno systematické praktické vzdélavani (napf.
stinovani zkusSengjsiho specialisty, spole¢na ambulance apod).

Vzdélavani nelékarskych zdravotnickych pracovnikli ve specializované
problematice VO zavedeno neni.

Vzdélavani probiha formou povinnych atestacnich zkouSek pro zdravotniky,
nepravidelné Ucasti na kurzech, seminafich, webinafich a konferencich.

2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou verejnost

2.10.4

V centru je pofadana pfiblizné 5 vzdélavacich akci (seminar, nebo workshop) za
rok.
Aktivni ucast ¢lenl centra na mezinarodnich a narodnich kongresech jako
»faculty“ nebo v podobé prezentace odborného sdéleni — primérny pocet
jednotlivych typl akci celkem za rok (na celé pracovisté):

e Narodni kongres: 5 zarok

e Mezinarodni kongres: 5 za rok

e Workshopy: 5 za rok

e Webinare: 2 za rok

Soucasné védeckovyzkumné aktivity (pridmeérny pocet/rok/pracovisté)

e Grantové projekty narodni: 9
e Grantové projekty mezinarodni: 2
¢ Investigatorem iniciované narodni studie: 0
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e Investigatorem iniciované mezinarodni studie: 0
e Sponzorované klinické (lekové) studie: 6
o Registry a observacni studie: 11

2.10.5 Sebehodnocenivzdélavacich a vyzkumnych aktivit

e Uroven vzdélavacich a vyzkumnych aktivit pracovi§té nelze porovnat s jinymi
Spickovymi evropskymi centry pro danou problematiku.

e Systematické vzdélavani ¢lenl tymu neni dostateéné, zdlavodu premiry
klinickych povinnosti a nedostateéné personalni kapacity.

e Védeckovyzkumné aktivity tymu jsou dostatecéné.

Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované
klinické péce

Vzdélavani a vyzkum je na pracovisti VFN-KPDPM, 1.LF UK celkové na Spickové urovni.
Co se tyka systému vzdélavani clenl, vyrazné by pomohl vycélenény cas pro
samostudium, Ci vlastni védecko-vyzkumnou praci. Je potfeba také zapracovat na
systému informovanosti o vzdélavacich akcich apod.
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3. Popis soucasného stavu socialni péce, identifikace potreb a
nedostatku

Pro ucely zjisténi podkladi o pfistupu pacientd s metabolickym VO k socialnim sluzbam
pfipravili zastupci pacientskych organizaci v ramci projektu SYPOVO s pomoci
konzultanta pro ,outcome research“ dotaznik socialni péce u pacientll se vzacnym
onemocnénim. Tento dotaznik byl nasledné vyplnén zastupci jednotlivych pacientskych
organizacich. Jednalo se o nasledujici 4 pacientské organizace:

Spolecnost pro mukopolysacharidosu, z.s. (MPS)

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s. (NSPKU)

METODE], z.s. (METODE)J)

META, spolek pacientl se stftadavymi onemocnénimi, z.s. (META)

Pon -

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

Dotaznik byl rozdélen na c¢asti Informace a poradenstvi, Pfehled typl sluZzeb/davek,
Pokryti potfeb, Nedostatky a Vzory. Analyza se vénuje souhrnu zjiSténi v téchto
jednotlivych oblastech.

Informace a poradenstvi

Informace o socialni podpofe ziskavaji pacienti z nasledujicich zdroju:

- Pacientska organizace (4)

- Ranapéce (1)

- Centrum provazeni (1)

- Internet (2)

- Ministerstvo prace a socialnich véci CR (1)

Primarnim kontaktem pfi hledani informaci je:

- Pacientska organizace (1)
- Rana péce (1)

- Centrum provazeni (1)

- Internet (3)

Katalog socialnich sluzeb neni k dispozici dle odpovédi ze vSech dotaznik(.
Moznost individualniho poradenstvi:

Pouze Spolec¢nost pro mukopolysacharidosu, uvedla, Ze maji moznost individualniho
poradenstvi v ramci své
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Pacientské organizace (1)
A v Centru provazeni (1)

Ostatni pacientské organizace nemaji moznost individualniho poradenstvi

Jakou formu poradenstvi by pacienti ocenili:

Centrum provazeni (CP) —v nemocnicive spolupraci s MetabERNem jiz existuje (1)
Mél by je vykonavat zdravotné-socialni pracovnik z CP (1)

V mensich nemocnicich samotny ZSP (1)

Zdravotné-socialni pracovnik (3)

Piehled typt sluzeb/davek

Kdy maji pacienti nejvétsi potifebu socialni podpory:

Osobni asistence (1)

Odleh¢ovaci sluzby/Stacionare/Hospic (1)

Telefonickou krizovou intervenci (1)

Odborné socialni poradenstvi (1)

Kompenzacni/rehabilitacni pomUcky (2)

Pfispévek na péci (3)

Pfispévek na dietni nizko-bilkovinné potraviny z fondu prevence zdravotnich
pojiStoven — ne ve stejné vysi a ne pro vesSkeré vékové kategorie (1)
ZTP, ZTP/P (2)

Invalidni dGchod (2)

Pfispévek na auto (1)

Doprava do lécebného centra (1)

Nejcastéji vyuzivané socialni sluzby jsou:

ZTP (3)
Pfispévek na péci (3)

Nejcastéji Cerpané davky jsou:

Dlouhodobé oSetfovné (2)
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Jednotlivé aspekty pokryti potfeb, stejné jako nedostatky v systému socialni péce
hodnotily pacientské organizace na Skale od 1 do 5 - 1 nejlepSi stav, 5 nejhorsi.

socialnich sluzeb

Pokryti potieb - Hodnoceni MPS NSPKU METODE) META
Jak jsou pokryty socialni potfeby ve vasi oblasti 3 5 3 2
Dostupnost a kvalita sluzeb pro déti N/A 3 5 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro adolescenty N/A 3 5 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro dospélé v N/A 4 5 3
produktivnim véku

Dostupnost a kvalita sluzeb pro seniory N/A N/A 5 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro pecujici N/A 3 5 3
Vnimate rozdily v regionalni dostupnosti? ANO ANO NE ANO
Vnimate rozdil v dostupnosti mésto x venkov? ANO ANO NE ANO
Jak dlouho priimérné trva schvaleni zadosti o soc. 3-6 mésicl 40 tydnt 1 rok N/A
davku/sluzbu?

Zaznamenali jste u vasi skupiny ¢asta odvolani v ANO ANO ANO NE
zadostech o socialni podporu?

Pomaha pacientiim nékdo s podanim zadosti o soc. ANO ANO ANO NE
podporu?

Ohodnotte zkuSenost s navaznosti zdravotnich a 4 4 4 2

Informace od MPS: Pacientskd organizace podporuje/pomaha pacientdm vramci
socialnich sluzeb od sdéleni diagndzy a rozhodovani, jak se bude dal o pacienta pecovat,
pres vyrizeni PNP, priilkazu mimoradnych vyhod, pomUcek. Pfiznaky u pacientll s MPS
diagnozou se v Case meéni a zhorSuji, proto je pacientska organizace v kontaktu s rodinou
pacienta béhem celé doby péce a pfipadnou socialni podporu pomaha zajiStovat dle
aktualniho zdravotniho stavu ditéte. Bezbariérovost a feSeni bytové situace. Odlehceni
péce — navazani rodiny na konkrétni dostupné socialni sluzby. S kazdou zménou
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zdravotniho stavu ditéte. Pfi feSeni situaci tzv. sendviCové péce — o dité a o své rodicCe.
U nékterych rodin invalidni diichod a svépravnost. U jinych spoluprace s hospicovou pédi
(v obecném smyslu).

Informace od NSPKU: Dostupné socialni sluzby nepokryvaji potfeby nasich pacientd,
feSime problém se samotnou Uhradou ¢asti léCby, kterou si pacient musi hradit sam.

Nedostatky
Hodnoceni nedostatkti jednotlivych MPS NSPKU METODE) META
oblasti

Dostatek informaci 2 3 3 4
Prehlednost/snadnost orientace 2 2 4 3
Nabidka odpovida specifickym 2 2 5 3

potfebam jedince

Dostatek personalu 3 5 5 3
Finanéni dostupnost sluzeb 2 5 5 3
Realna dostupnost a kapacita sluzeb 4 5 5 3

Nejveétsi nedostatky systému uvedeny konkrétné:

Informace od MPS : Prijeti do sluzeb na zakladé zdravotniho stavu déti - béhem Zivota se
jejich zdravotni stav meéni a nékteré sluzby na to neumi nebo nechtéji reagovat -
hyperaktivita déti, agresivita, PEG, tracheostomie.

Informace od NSPKU: Spatna dostupnost a vysoka cenova hladina dietnich nizko
bilkovinnych potravin bez kterych nelze lé¢bu dodrzovat.

Informace od METODEJ: Jsme vétSinou naprosto mimo tabulku diagnéz a vétsinou
s neznamym povédomim o nasi nemoci. Problém je, Ze naSe déti na pohled vypadaji jako
zdravé, ale bohuzel skutecnost je naprosto jina. PéCe o naSe déti je velice narocna. Ve
vétsSiné pripadld nase déti nemUzou vyuzivat socialni sluzby z dlvodd naro¢nosti péce
o né a hlavné potfeby zdravotni sestry u téchto déti.
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Vzory
Pfiklad dobré praxe z CR:

- Z4dna z dotdzanych organizaci neuvedla piiklad dobré praxe v CR

Pfiklad dobré praxe mimo CR:

- ZastfeSujici mezinarodni pacientska organizace (1)

Souhrn zasadnich poznatk( za METAB ERN

Z Setfeni u zastupcl pacient skupiny METAB ERN vyplynulo nékolik poznatkd hodnych
pozornosti.

Pacienti ziskavaji informace o socialni podpofe primarné v ramci pacientské organizace,
pacientska organizace je pro né také primarnim kontaktem.

Ocenili by informace o socialni podpofe pfimo od lékafe v nemocnici, nebo idealné pfimo
v centru, kde se pacient léCi — povéreny socialni pracovnik, ktery poradi, nasmeéruje.
Vramci METAB ERN jiz existuje Centrum provazeni (jde o Centrum provazeni VFN,
https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-
lekarstvi/centrum-provazeni/), které tuto aktivitu sluzbu ¢astec¢né poskytuje.

Pacienti vnimaiji regionalni rozdily v dostupnosti sluzeb a ve schvalovani davek.

Specificky problém fesi pecujici détskych pacientd s MPS - jejich zdravotni stav se
v prlbéhu Zivota méni a nékteré sluzby na to neumi nebo nechtéji reagovat - hyperaktivita
déti, agresivita, PEG, tracheostomie.

Pacienti, které zastupuje spolek NSPKU, feSi jiny specificky problém a to, dostupné
socialni sluzby nepokryvaji potieby nasich pacientl, reSime problém se samotnou
Uhradou &asti lé&by, kterou si pacient musi hradit sém. Spatnd dostupnost a vysoka
cenova hladina dietnich nizko bilkovinnych potravin bez kterych nelze lé¢bu dodrzovat.

Détsti ultra-vzacni pacienti ze spolku METODEJ jsou vétSinou naprosto mimo tabulku
diagnoz, déti na pohled vypadaji jako zdravé, ale bohuzel skuteCnost je naprosto jina.
PécCe o nase déti je velice naro¢na a socialni podporu lze velice tézko obhajit.

Ciselné nejhorsi primérné hodnoceni méla v ramci nedostatkdl kategorie:

- Dostatek personalu
- Realna dostupnost a kapacita sluzeb.
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4. Popis optimalniho stavu komplexni péce

Strucéna charakteristika onemocnéni dané ERN a sou¢asného systému péce

(vék manifestace, pretrvavani do dospélosti, léCitelnost/ vyléditelnost, mortalita, obecna
diagnostika, rozdilnost ¢i podobnost jednotlivych skupin onemocnéni vramci ERN
s ohledem na zdravotni a socialni péci...)

Onemocnéni ze skupiny METAB ERN (dédi¢né poruchy metabolismu, DPM) zacinaji jak
v détském, tak i v dospélém véku. DPM maiji genetickou pfiCinu a pfiblizné u 10-15 %
diagndz je pfi nasazeni spravné lécby mozZzno zabranit ¢i zmirnit tiZi klinickych projev(.
Spektrum zavaznosti je Siroké od relativné mirnych az po zivot ohroZujici stavy.

Diagnostika DPM ¢asto zahrnuje kombinaci klinickych vysSetfeni, biochemickych
analyz a genetickych testl. Lécba se liSi vzdy podle konkrétniho typu poruchy-zahrnuje
specialni nutricni opatreni, substitucni terapii (napf. ERT enzyme replacement
therapy), farmakoterapii nebo transplantaci organi v nékterych pfipadech.

Novorozenecky screening (NS; v CR je do NS zahrnuto 15 metabolickych VO z celkového
poctu vice nez 1900) je pro DPM naprosto klicovy. Véasna diagndza je dllezita jak pro
lé¢bu déti s metabolickym VO, tak pro potfebu genetického poradenstvi a moznost
prenatalni/preimplanta¢ni diagnostiky v rodiné. V nékterych aspektech mulze pfi pfesné
avCasné diagnéze dojit k prevenci pozdeéjSich komplikaci spojenych s danou poruchou.
Podezieni na DPM by mél vyslovit lékaf primarni pécCe, Ci jakykoli jiny oSetfujici lékar
riznych odbornosti. Zavérec¢nou diagnézu by mél potvrdit lékaF specializujici se na
problematiku metabolickych VO na zakladé kombinaci dikladného klinického vySetfeni,
biochemickych a genetickych analyz.

Pro zlepSeni povédomi lékarl jinych specializaci o projevech metabolickych VO je tfeba
zajistit systematické zarazeni této problematiky do pregradudlnich i postgradualnich
vzdélavacich sylabll a podporovat dalsi zplsoby vzdélavani lékarll primarni péce i jinych
nespecializovanych zdravotnickych zafizeni.

Centralizace pacientll spadajicich pod péc¢i METAB ERN do jednoho Metabolického
centra VFN-KPDPM, 1.LF UK je plné indikovana, jelikoz pro konkrétni diagndézu
metabolického VO se vzdy jedna o velmi nizké pocty pacientl (jednotky az nizké desitky
pacientl za celou CR). Dochdazi tim padem k centralizaci péée u specialistdl na DPM na
jednom pracovisti. Souc¢asny systém péce je vtomto ohledu odpovidajici potfebam péce
a neni ze strany METAB ERNu potfeba formovat dalSi regionalni metabolicka centra.

Centralizace pacientll s DPM je zakotvena v seznamu CVSP. Spoluprace METAB ERNu
VFN-KPDPM, 1.LF UK spolu se spadovymi nemocnicemi je vS8ak plné zadouci a
doporuc¢ovanou formou. Nicméné v sou¢asné dobé neni nijak oficialné ustanovena.
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Bohuzel pro tuto formu regionalni spoluprace nejsou k dispozici pfesné pocty pacientll a
zejména jejich rozlozeni vCR. Takté? chybi sofistikovany a oficidlni registr jiz
diagnostikovanych pacientl. Pocet pacientll na jednoho lékafe se specializovanou
zpusobilosti je vysoky a udrzeni zakladni kvality péce vyZzaduje jejich presCasové
nasazeni.

Koordinaci komplexni péce vétSinou zajistuji zdravotnicti pracovnici, ¢asto dokonce
samotni lékafi, pracovisté postrada administrativni pracovniky a data-manazery.

Pfechodova péce neni v rdmci METAB ERNu jasné definovana, jelikoz probiha pouze v
ramci tohoto jediného pracovité a funguje zde uspokojive.

Pfistup ksocidlnim sluzbam je v ramci jednotlivych regionl rdznorody (Casto
nedostacujici) a propojeni se zdravotnickym systémem nevyhovujici. Prvotni kontakt
pacienta s moznosti socialni podpory zajiStuje v ramci METAB ERNu Centrum provazeni
VFN (https://www.fn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-
lekarstvi/centrum-provazeni/), které nabizi podporu rodindm i samotnym pacientam.
Toto centrum nabizi psychosocialni podporu, napf. pravé béhem sdéleni zavazné
diagnozy VO a poskytuje rodinam krizovou intervenci. Socialni pracovnici centra provadi
pacienta a pecujici osoby systémem podpory, na kterou maji narok. Informuji o existenci
podpurnych pacientskych organizaci a pfitomnosti konkrétnich sluzeb a odbornik{ v okoli
mista bydlisté. Socialni pracovnici v jednotlivych krajich ¢asto nejsou dostatecné
edukovani v oblasti pacientl s VO a celkové je socialni podpora v krajich vyrazné nizsi.
Pfetizenost centra klinickou a administrativni problematikou bohuzel nenechava
dostatecny prostor pro systematické vzdélavani mladé generace odbornikl, ¢as pro
klinické studie, ani dostatecny ¢asovy prostor pro dalsi védeckovyzkumnou ¢innost, jejiz
provozovani je podminkou pro udrzeni vysokého standartu péce. S tim souvisiiabsence
parametr( kvality péce zamérené na problematiku VO.

Navrh modelu péce pro skupinu onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce

Dédicné poruchy metabolismu

A. Podezieni na VO, uvodni diferencialni diagnostika

Po vysloveni podezieni na metabolické VO by mél dalSi vySetfovaci postup koordinovat
lékaf s odbornou zpUsobilosti voboru détské lékarstvi/pediatrie (v idealnim pfipadé
specialista na DPM), |ékarsky genetik a klinicky biochemik. Tato ,koordinace“ muze
zpocatku probihat v podobé vzdalené konzultace mezi lékafem specializujicim se na
DPM a oSetfujicim lékafem v ambulantni ¢i liZkové péci.

Pracovnici CVSP centra METAB ERN VFN-KPDPM, 1.LF UK jsou kdispozici ktele-
konzultaci a méli by na tyto konzultace mit vy&lenény ¢as. Tento vykon by mél byt hrazeny
zdravotnimi pojistovnami. V tomto ohledu je nutna také podpora ze strany HCP.
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B. Centralizace péce

Jakmile se diagndza metabolického VO stane pravdépodobnou, mél by byt pacient vzdy
pfeddn do péce vysoce specializovaného pracovisté VFN-KPDPM, 1.LF UK. V pfipadé
PKU, pfipadné dalSich dvou center specializujicich se na PKU lécbu (specializovana
ambulance FN Brno a FNKV). Tato centra nejsou nijak oficialné ustanovena. Pacienti s
metabolickymi VO diagnostikovanymi molekularné geneticky v jinych zdravotnickych
zafizenich by méli byt transferovani do centra CVSP VFN-KPDPM, 1.LF UK.

C. Typy center

»~Centrum vysoce specializované péce dédi¢nych poruch metabolismu (CVSP)“ je pro
metabolické VO vCR pouze VFN-KPDPM, 1.LF UK, které spliiuje definované
charakteristiky CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN &i
narodni akreditaci CVSP MZCR). Je sou¢asné jedinym centrem pro diagnostiku a lé¢bu
DPM.

Z pohledu limitace preskripce je VFN-KPDPM, 1.LF UK dle VZP tzv. “Centrem
specializované péce se zvlastni smlouvou ” které poskytuje centrovou léCbu pro
Lysosomalni onemocnéni (Fabryho choroba, Gaucherova choroba, Niemann-Pickova
choroba, Mukopolysachyridéza typu | i Il a Pompeho choroba) a poruchy metabolismu
aminokyselin a organickych kyselin (Tyrosinémie typu |, Fenylketonuie, poruchy
mocovinového cyklu).

D. Dalsi potfebné upravy:

D.1 Organizace péce

« Stanoveni narodni referenéni sité v rozsahu zajistujicim rovnomérné pokryti CR

specializovanou péciv oblasti dédi¢nych poruch metabolismu
+V CR je vsoudasné dobé pfiblizné 10 lékafl specializovanych na celé
spektrum metabolickych VO, pfepocteno na lUvazky se jedna vSak jen o 6
plnych uvazki. VSichni se v sou¢asné dobé nachazeji v centru KPDPM-
VFN, coz je v souladu s doporuéovanou centralizovanou péci.
Specializované ambulance pro pacienty s PKU pfi FN Brno a FNKV jsou
zajistény vzdy jednim lékafem.
oK zajiSténi plnohodnotného chodu METAB ERN centra KDPDM-VFN by byly
optimalni dalsi 2 plné Uvazky pro specializované lékare. Co se tyka dalsiho
rozvoje centra ve formé studii, dalSich grant(, publika¢ni ¢innosti apod.,
centru by prospély jeSté dalsi 2 uvazky.
oVypsani vybérového fizeni na druhé CVSP neniv souc¢asné dobé potreba,
jelikoz zavedeny systém je funkeni.

e Optimalizace ihrady ambulantni a liZkové péce o pacienty s VO na zakladé realné
vynalozeného Usili spojeného s komplexni ambulantni péc&i a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovi§té mohla generovat zisk a byla tak zajiSténa
podpora jejich rozvoje ze strany poskytovatele.
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Definice kompetenci CVSP v diagnostice:
vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni — napf. specializova
metabolickd a metabolomicka vySetieni by méla byt vymezena pouze
v centru CVSP.
Definice kompetenci CVSP v terapii: Vymezeni preskripce ,,centrovych® LP
dle skupin onemocnéni pouze na CVSP.
ZjednodusSeni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP v CVSP,
zjednoduSeni administrativy spojené s Zadostmi na paragraf 16.
Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*.
LepSiintegrace socialni pé€e a propojeni se systémem zdravotni péce (ve vSech
regionech!).
LepSiintegrace psychologické podpory do systému zdravotni péce.
Definice parametr( VO (,,dataset VO*) pro registraci VO v narodnim registru i
dalSich registrech, jejich implementace do NIS. Stanoveni povinnosti CVSP
zadavat 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 celkl do organizacni struktury
poskytovatele .

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpedeni péce
vcentrech jako podminek pro status CVSP (vkoordinaci s akreditaci pro
vzdélavani voboru dédi¢nych poruch metabolismu) vnavaznosti na pocty
sledovanych pacientd.

Stanoveni nové pozice koordinatora péce v centru, vyélenéni prostfedkl pro tuto
funkci.

Také jasné vyclenéna funkce koordinatora MDT a vyclenéni prostiedkd pro tuto
funkci.

Také jasné vyclenéna funkce data-manazera (ktery by mohl pomoci pfi zadavani
informaci do registrd) a vy¢lenéni prostfedku pro tuto funkci.

D.3 Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné Cinnosti

Zabezpeceni chranéného (tzv. vyélenéného) ¢asu zdravotnickych pracovnikl pro
vzdélavaci a veédeckovyzkumné aktivity.

Podpora u(casti pracovnikll center na vzdélavacich aktivitAich minimalné
poskytnutim zakladni mzdy po Cas trvani téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim
potfebam centra.

D.4 Podpora stavu socialni péce

Proces sdélovani finalni diagnézy by mél byt vzdy koordinovan s pracovniky Centra
provazeni (coz v rdmci METAB ERN centra funguje) a nasledné by mél byt pacient
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(pfipadné pecujici) odkazan do Centra provazeni (nebo podobné instituce) pro zajisténi
dalSi péce (zejména socialni, psychologické, ...). Vtomto centru by mély byt vzdy pfitomni
socialni pracovnici a psychologicka podpora.

Erudovanost socialnich pracovnik( v tomto typu center by méla byt vysoka. V idealnim
pfipadé by mél byt v centru socialni pracovnik se zkuSenostmi s potfebami pacient s VO
(velmi proskoleny). Tento pracovnik by mél pacienty dale odkazovat na dalSi kontaktni
osoby (socialni pracovniky apod.) v jednotlivych regionech dle potfeby, s tim, Ze rozdily v
téchto regionech by nemély jiz byt tak propastné. Podpora pacientll i v rdmci mensich
mést a regionll by méla byt srovnatelna s podporou v ramci hlavniho mésta. Povédomi
socialnich pracovnikll i v rdmci jednotlivych krajl by mélo byt vysoké (napf. Skoleni,
webinare, katalog sluzeb apod.).

V prvni fadé je tedy predevsim dllezitd pfitomnost pracovnika pfimo v centru ERN
s informacemi, kam pacienta a/nebo rodi¢e odkazat - napf. na pracovnika v konkrétnim
kraji (s vyjadienim od lékare).

Pokud posudkovy lékaf zadost na podporu zamitne, bylo by idealni, pokud by socialni
pracovnik Centra provazeni (nebo podobné instituce) dale pomohl vykomunikoval
odvolani, pfipadné zafidil dalSi a podrobné;si zpravu o zavaznosti pacientova stavu od
jeho lékafe (nebo minimalné pacienta patficné nasméroval a s odvolanim pomohl).

Na nizkobilkovinné potraviny (nespadajici mezi PZLU) nejsou soc. davky ani pfispévky, a
pfitom jsou to potraviny velmi drahé. Bylo by tedy vhodné zafadit i tyto potraviny na
seznam s moznosti pfispévku, soc. davky.
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Seznam zkratek

ZKRATKA Vysvétleni
1. LF UK 1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy
CpP Centrum provazeni
CPGs Clinical practise guidelines
CPMS Clinical Patient Management System (klinicky systém pro spravu pacient()
CcT Pocitacova/vypocetni tomografie (Computed Tomography)
CVsP Centrum vysoce specializované péce
CAVO Ceské asociace pro vzacna onemocnéni
DMP Dédi¢né metabolické poruchy
EKG Elektrokardiogram
FN Brno Fakultni nemocnice Brno
FNKV Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
HCP Health Care Provider (poskytovatel zdravotni péce)
KPDPM Klinika pediatrie a dédicnych poruch metabolismu
LP Lécivy pripravek
MDT Multidisciplinarni tym
MKN-10 Mezinarodni klasifikace nemoci (10. revize)
MRI Magneticka rezonance (Magnetic Resonance Imaging)
NMR Nukledrni magneticka rezonance (Nuclear Magnetic Resonance)
ORPHA Orphanet (databaze vzacnych onemocnéni)
OPZ+ Operacni program Zaméstnanost pro obdobi 2021 - 2027
PKU Fenylketonurie
PO Pacientska organizace
PRO Patients Reported Outcome (vysledek hlaseny pacientem)
Patients Reported Outcome Measures
PROM (vysledky sdélované pacientem; sebehodnotici dotazniky)
PZLU Potraviny pro zvlastni Iékarské ucely
RHS Rotterdam Handicap Score
SONO Sonografie (ultrazvukové vysetreni)
Projekt: Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se
SYPOVO vzacnymi onemocnénimi, financovany v ramci OPZ+
UK Univerzita Karlova
VFN Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
VO Vzacné onemocnéni
ZTP, ZTP/P | Zvlast tézké postizeni, zvlast tézké postizeni s privodcem
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