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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-RND

Neurologicka klinika VFN v Praze
Neurologicka klinika FN Motol
Klinika détské neurologie FNM
Neurologicka klinika FTN
Oddéleni détské neurologie FTN
Neurologicka klinika FNUSA Brno

Zapojena pracoviste

Pocet skupin VO 6 skupin
Nazvy skupin/podskupin Cerebelarni ataxie a dédicné spastické paraplegie
VO Chorea a Huntingtonova nemoc

Dystonie, paroxysmalni dyskinetické syndromy a
neurodegenerace s akumulaci Zeleza v mozku (NBIA)
Frontotemporalni demence

Leukodystrofie

Atypické parkinsonské syndromy: multisystémova atrofie,
progresivni supranuklearni obrna, kortikobazalni degenerace,
geneticky podminéné varianty Parkinsonovy nemoci

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

1.1 Charakteristika zdroju

Celkovy pocet publikaci za celou ERN: 55
Pocet publikaci dle jejich jednotlivych typt za celou ERN

Guidelines 11
Diagnosticka kritéria 6
Report 1
Recommendation (doporuceni) 10
Review 18
Minimonografie 5
Metaanalyza 2
Vyzkumna studie 1
Scoring Algorithm (Skérovaci algoritmus) 1
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Patient journey: literatura zamérena na ,,cestu pacienta® je k dispozici pouze u nékolika
onemocnéni:

e Cervikalni dystonie,

e Friedreichova ataxie,

e Hereditarni spasticka paraparéza,
e Huntingtonova nemoc,

e Multisystémova atrofie.

VétSina onemocnéni ma progresivni charakter. Absentuje kauzalni lé¢ba, dostupna je
pouze symptomaticka, ktera nabizi pouze ¢astec¢né ovlivnéni nékterych ptiznakd, ale
nezastavi a nezpomali prlibéh nemoci. Jen velmi malo vzacnych onemocnéni ma své
svépomocné pacientské organizace, které se snazi sdilet zkuSenosti postizenych osob i
jejich pecovatell a poskytovat pacientskou advokacii. Nékteré z téchto organizaci jsou
zapojeny do evropskych nebo svétovych asociaci.

1.2 Obsahova analyza zdroj(i podle skupin onemocnéni

Podrobnosti roztfidéné dle skupin diagnéz

Dokumenty, které byly zpracovavany v ramci analyzy, byly pfedem roztfidéné do
jednotlivych skupin onemocnéni tymem ERN RND.

Pro lepsi pfehlednost byly vytvofeny tabulky tykajici se jednotlivych skupin onemocnéni
a v analytickém dokumentu zkoumanych charakteristik, které bylo mozné z jednotlivych
dokument( ziskat. Cilem bylo uvést pocet zdrojl, ve kterych se jednotlivé informace o
dané charakteristice vyskytovaly.

Skupiny onemocnéni:
1. Cerebelarni ataxie a hereditarni spastické paraplegie - 15
2. Huntingtonova nemoc a jiné choreatické syndromy - 17
3. Dystonie, paroxysmalni dyskinetické syndromy a neurodegenerace s akumulaci
Zeleza v mozku (NBIA) - 8
4. Frontotemporalni demence - 6
5. Leukodystrofie - 4
6. Atypické parkinsonské syndromy: atrofie vice systém, progresivni supranuklearni
obrna, kortikobazalni degenerace, geneticky podminéné varianty Parkinsonovy
nemoci-6
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Hlavni charakteristiky (uvést pocet zdrojd):

STPOVO

Cerebelarni | Choreaa Dystonie, Frontotemporalni | Leukodystrofie | Atypické
celkem ataxie a Huntingtonova | paroxysmalni demence parkinsonské
dédiéné nemoc poruchy a syndromy
spastické neurodegenerace
paraplegie s akumulaci
Zeleza v mozku
Celkovy 55 15 17 8 6 4 5
poéet zdroju:
Definice 7 4 (27%) 00 (0%) 2 (25%) 00 (0%) 1 (25%) 0 (0%)
viceurovinové | (13%)
péce:
Uvedeni 24 6 (40%) 5 (29%) 5 (63%) 4 (67%) 4 (100%) 0 (0%)
odbornosti (44%)
podilejicich
se na péci:
Definice role 0 0 (0%) 0 (0%) 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0(0%)
socialniho (0%)
pracovnika:
Aktivni role 2 1 (7%) 0 (0%) 1(13%) 0 (0%) 0 (0%) 0(0%)
pacientt pFi (4%)
tvorbé
CPGs*:
* Clinical Practice Guidelines (Doporuceni postupy pro klinickou praxi)
Charakteristika diagnostickych principd (uvést pocet zdrojt):

Celkem | Cerebelarni | Choreaa Dystonie, Frontotemporalni | Leukodystrofie | Atypické
ataxie a Huntingtonova | paroxysmalni demence parkinsonské
dédiéné choroba poruchy a syndromy
spastické neurodegenerace
paraplegie s akumulaci

zeleza v mozku

Celkovy 55 15 17 8 6 4 5
pocet
zdroji:
Klinické 30 6 (40%) 6 (35%) 5 (63%) 5 (83%) 3 (75%) 5 (100%)
diagnostika (55%)
Laboratorni 27 7 (47%) 6 (35%) 5 (63%) 3 (50%) 1(25%) 5(100%)
diagnostika (50%)
Dalsi: * 30 7 (47%) 6 (35%) 5 (63%) 6(100%) 2 (50%) 4 (80%)

(55%)

* nejvice bylo zastoupeno genetické vysetieni, a to u 32 (58 %) zdroj(
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Cerebelarni | Choreaa Dystonie, Frontotemporalni | Leukodystrofie | Atypické
ataxie a Huntingtonova | paroxysmalni demence parkinsonské
celkem dédicné choroba poruchy a syndromy
spastické neurodegenerace
paraplegie s akumulaci
Zeleza v mozku
Celkovy 55 15 17 8 6 4 5
pocet
zdroju:
Kdo mé 7 2 (13%) 0 (0%) 2 (25%) 0(0%) 3 (75%) 0 (0%)
potvrdit (13%)
diagnézu:
Kdo ma 9 3 (20%) 0 (0%) 3 (38%) 2 (33%) 1 (25%) 0(0%)
Lécit: (16%)
Kdo ma 6 2 (13%) 0(0%) 2 (25%) 0 (0%) 2 (50%) 0(0%)
sledovat/ (11%)
monitorovat:
Uloha 15 6 (40%) 0(0%) 4 (50%) 2 (33%) 3 (75%) 0(0%)
dalSich (27%)
lekarskych
specialistl:
Uloha 11 2 (13%) 1 (6%) 4 (50%) 2(33%) 2 (50%) 0 (0%)
nelékarskych | (20%)
specialista:
Uloha 4 (7%) | 3(20%) 0 (0%) 1 (13%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
primarni
péce:
Management - doporucéena lécba (uvést pocet zdroj):
Cerebelarni | Choreaa Dystonie, Frontotemporalni | Leukodystrofie | Atypické
celkem ataxie a Huntingtonova | paroxysmalni demence parkinsonské
dédicné choroba poruchy a syndromy
spastické neurodegenerace
paraplegie s akumulaci
Zeleza v mozku
Celkovy pocet 55 15 17 8 6 4 5
zdroju:
Specificka 6 6 (40%) 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
kauzalni (11%)
Specificka 7 2(13%) 3(18%) 1(13%) 0 (0%) 1(25%) 0 (0%)
symptomaticka (13%)
Nespecificka 34 9 (60%) 14 (82%) 5(63%) 2 (33%) 2 (50%) 2(25%)
symptomaticka: | (62%)
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Management - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci (uvést pocet zdrojl):

celke | Cerebela | Choreaa Dystonie, Frontotempora | Leukodystro | Atypické
rni ataxie | Huntingtono | paroxysmalni lni demence fie parkinsons
m adédiéné | vachoroba poruchy a ké
spastické neurodegener syndromy
paraplegi aces
e akumulaci
Zeleza v mozku
Celkovy pocet 55 15 17 8 6 4 5
zdroju:
Pravidla pro 1 1(7%) | 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0(0%) | 0(0%)
monitoraci: (2%)
Existence kritérii | 0 0(0%) | 0(0%) 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0(0%)
aktivity/zavazno (0%)
sti onemocnéni:
Prognosticka 3 1(7%) 0(0%) 1(13%) 1 (17%) 0(0%) 0(0%)
kritéria: (6%)
Existence,,patie 6 1(7%) | 3(18%) 0 (0%) 1(17%) 1(25%) | 0(0%)
nt-reported (11%)
outcome
measures*
PROM*
Hodnoceni 0 0 (0%) 0 (0%) 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0(0%)
funkce/disability | (0%)
Systém 1 0(0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 1(25%) | 0 (0%)
hodnoceni (2%)
kvality péce
definovan:

* Méreni vysledkd hlasenych pacientem, vétSinou pomoci dotaznikového Setfeni

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

Inventarizace existujici literatury a doporuceni s rliznou evidenci tykajicich se vzacnych
neurologickych onemocnéni identifikovala nasleduijici kritéria.

Byla provedena analyza obsahu jednotlivych publikaci a bylo dohledano 11 doporuceni
zaloZzenych na aktualnich védeckych a klinickych dikazech a cilech poskytovat
nejlepsi moznou péci guidelines a to u nasledujicich skupin onemocnéni:
e cerebelarni ataxie,
e dystonie, paroxysmalni dyskinetické syndromy a neurodegenerace s akumulaci
Zzeleza v mozku.

U leukodystrofii byly doloZzeny relevantni doporuc¢ené postupy. U frontotemporalni
demence je k dispozici pouze Skalové hodnoceni faze onemocnéni a diagnosticka
kritéria. U atypickych parkinsonskych syndromt jsou analyzovany pouze mezinarodni
diagnosticka kritéria a souhrnné c&lanky pro multisystémovou atrofii a progresivni
supranuklearni obrnu, které vysly v &asopisu Ceskd a slovenskd neurologie a
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neurochirurgie. U hereditarni spastické paraplegie jsou k dispozici pouze clanky
popisujici zkuSenosti se skupinou pacientd.

V oblasti management - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci, byla pouze v7
zdrojich (13 %) identifikovana viceurovriova péce, ve vSech uvedenych publikacich, je tato
péce pouze zminéna nez presné,definovana® Je zde spiSe popsana role specializovanych
center a multidisciplinarnich tym0. V Zadném zdroji nebyla definovana role socialniho
pracovnika. A pouze u 2 (4 %) zdroju byla identifikovana aktivni role pacientt pfi tvorbé
CPGs (doporuceni pro klinickou praxi).

Velmi dobfe byli v literature také zmapovani odbornici (24 zdrojd, 44 %), ktefi se podileji
se na péci.

V charakteristice Diagnostickych postupt je velmi dobfe analyzovana problematika
klinické diagnostiky a dalsi diagnostiky, a to u 30 (55 %) zdroju. Nejlépe byly diagnostické
principy uvedeny u onemocnéni leukodystrofie.

V sekci Managementu zdravotni péce, je jen okrajové zminéna Uloha primarni péce
pouze 4 (7 %) zdrojd, nejlépe je zastoupena polozka Uloha dalSich lékafskych specialistl
(15 zdrojli, 27 %). Nejlépe byl management zdravotni péce uveden u skupiny onemocnéni
frontotemporalni demence.

V Doporuc¢ené lécbé jsou velmi dobfe pokryty 2 poloZzky, nejvétSi zastoupeni ma
nespecifickd symptomaticka lécba (34 zdrojl, 62 %). Nejmensi zastoupeni je pak u
kauzalni léCby (6 zdroji, 11 %). Nejlépe byla doporucena lécba identifikovana v oblasti
dystonii, paroxysmalnich dyskinetickych syndromd a Zelezo akumulujicich
neurodegeneraci.

V oblasti Managementu - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci ve vSech
polozkach neni uveden zadny zdroj, ktery by komplexné pokryval tuto oblast. Polozka
Existence kritérii aktivity/zavaznosti onemocnéni a Hodnoceni funkce/disability neni
zastoupena vibec vzadném analyzovaném zdroji. Jen velmi ojedinéle je zastoupena
kategorie patient-reported outcome measures atov 6 %.

Pouze u 1 publikace (2 % z celkového poctu zdrojd) byl popsén systém hodnoceni kvality
péce. Vramci celkové analyzy jsou vysledky v této kategorii neuspokojivé a je ziejmé
odrazem chybéjici celkové koncepce komplexni péce o pacienty se vzacnym
onemocnénim (VO) v zahraniéi.

Vramci celkové inventarizace lze dojit k zavéru, Ze existuje velké mnozstvi relevantni
literatury, ktera se vSak zaméruje pouze na urcitou problematiku (napf. léCebny postup Ci
diagnosticky algoritmus). Zcela chybi literatura, ktera by identifikovala problematiku
nasledné pécé v pokrodilych stadiich aterminalnim stadiu onemocnéni. Zahraniéni i
domadci literatura a doporuceni se nezamérfuji needukacni, ekonomickou, socialni a
pravni podporu nemocnym a jejich pecovatelll. Nejsou dostate¢né prozkoumany a
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popsany nefarmakologické léCebné postupy, chybi pfesny popis role psychologa,
psychoterapeuta, fyzioterapeuta, ergoterapeuta, logopeda, nutricniho terapeuta

vraznych stadiich onemocnéni. To vnimame, jako zésadni nedostatek, protoze pravé
jejich lécebné postupy mohou velmi ovlivnit kvalitu zivota pacienta.

Dalsi pfipominka je k chybéjicimu popisu kritérii, na zaklade, kterych by bylo mozné
béhem kratké doby, bez nadmérné administrativni zatéZe poskytovat pacientim invalidni
dlchody, prispévky na péci a dalsi socialni benefity. Tato administrativa plytva ¢asem
specialistll na VO, pacientll i peCovateld a mnohdy je nepfekonatelnou bariérou.
Postradame socialni pracovniky a posudkové lékafe na problematiku VO.

V literature taky neni dostatek zdrojd, doporuceni k neurologickd onemocnéni v détském
véku (napft. dystonie, leukodystrofie). Lékarskych i nelékafskych odbornik( na détska VO
je nedostatek. Neni uspokojivé feSena péce o pacienti se VO po dosazZeni zletilosti.
Neexistuji pedovatelské domovy, stacionafe a chranéné dilny pro pacienty se VO.
Stavajici pecCovatelska zafizeni Casto nemohou pfijimat klienty, ktefi nedosahli
seniorského véku.

Rovnéz neni uspokojivé feSena zdravotni a socialni péce o pacienty, ktefi jsou
nepochybné postizeni VO, ale nelze je podle soucasné klasifikace zafadit.

U nékolika onemocnéni chybi, mezinarodni doporuceni k lécbé, u vétSiny onemocnéni
chybi popis cesty pacienta systémem. Odborné publikace, které by komplexné
identifikovaly celkovy management péCe o pacienta svzacnym onemocnénim, jsou
nedostate¢né a témér zcela absentuji.

Nove, je od 2/2024 k dispozici ¢lanek navrhujici optimalni interdisciplinarni spolupraci a
organizaci zdravotni péce u pacientll se vzacnym neurologickym onemocnénim
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-024-03023-1

Publikace zaméfené na pfechod mezi pediatrickou a dospélou péci “transition care”:
https://link.springer.com/article/10.1007/s10072-023-07101-3
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC10131406/

https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S1096719217303724?via=ihub

Leukodystrofie

69,9 % vzacnych onemocnéni zacina v détském véku a velka ¢ast vzacnych onemocnéni,
konkrétné asi 71,9 %, ma neurologické projevy. Tato statistika pochazi z databaze
Orphanet. Studie, ve které byly tyto informace publikovany pfikladam ("Estimating
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cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database"
publikované v European Journal of Human Genetics v roce 2020).

Détsti pacienti s vzacnymi nemocemi maji komplexni klinické obrazy a ¢asto je mozné
jednu dg. zaradit do vice ERN (napfiklad GLUT-1 deficience patfi do ERN RND, ERN
Epicare a MetabERN a takovych diagnéz by bylo mozné najit vice).

Vétsinu détskych pacientl s neurologickymi pfiznaky pak sleduje/nebo alespor jednou
vySetii nékteré z Ctyfech specializovanych détskych neurologii (Klinika détské neurologie
FNM a FN Brno, Oddéleni détské neurologie FTN a FN Ostrava), metabolické pacienty pak
sdilime s Klinikou pediatrie a dédi¢nych metabolickych poruch VFN (metab ERN).

Clanek zaméreny na pédi o pacienta s leukodystroii - Revised consensus statement on
the preventive and symptomatic care of patients with leukodystrophies je dostupny na:
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S1096719217303724?via%3Dih
ub
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2. Popis soucCasného stavu zdravotni péce,
nedostatkl v téchto oblastech

2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

STPOVO

identifikace potreb a

Hlavni skupiny nemoci Celkovy pocet pacientl | ZpUsob zjisténi poctu % VO dané skupiny % VO dané
v CR —ve viech pacientl Ize presné skupiny ma
centrech v rdmci ERN identifikovat SPRAVNE uveden
pomoci MKN-10 kéd diagnézy MKN-
10
<18 let dospéli <18 let dospéli <18 let dospéli | <18 let dospéli
(219 let) (219 let) (=19 (219
let) let)
Chorea a Huntingtonova 0 106 registr/ 100% 100%
nemoc databaze
Dystonie, paroxysmalni 6 515 registr/ registr/ 100% 100% 100% 100%
dyskinetické syndromy a databaze databaze
NBIA
Frontotemporalni 0 3532 registr/ 100% 100%
demence databaze
Atypické parkinsonské 0 73 registr/ 100% 100%
syndromy: databaze
multisystémova atrofie,
progresivni
supranuklearni obrna,
kortikobazalni
degenerace, geneticky
podminéné varianty
Parkinsonovy nemoci
Degenerativni ataxie a 40 292 registr/ registr/ 100% 100% 100% 100%
hereditarni spastické databaze databaze
paraparézy
Leukodystrofie 140 80 databaze | databaze 50% 20% 50% 10%
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2.1.2 PoCet pacientl sledovanych v centrech ERN

STPOVO

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

Pocet dlouhodobé

pacientt/rok

FNUSA

sledovanych pacientt VFN B FTN FN Motol
skupinvo  * rno
Huntingtonova 200 48
nemoc
Jina chorea 12
Ataxie 14 287
Hereditani spasticka 5 45
paraplegie
PKAN 4
Dystonické syndromy 1000 234
Progresivni
supranuklarni obrna 40 19
Mult!systemova 36 19
atrofie
Frontotemporalni

26
demece

. 120

Leukodystrofie +MetabERN
Celkem 1311 346 120 332
pocet novych 400 40 15 36

* (pramér za rok z poslednich 3 let)
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2.1.3 Personalni zajisténi center — kvantitativni udaje

SZPOVO

VFN FNUSA Brno FTN FN Motol
Pocet . A L Pocet, a L Pocet’ A L Pocet A L
pracovnikt pracovnikd pracovnikd pracovnikd
lékar 45 10 24 | 12 135 1| 6 24 7
s odbornou
zpusobilosti 1 55 6 4 9 4 8 4
v oboru H/P/T H/P/T H/P/T H/P/T
lékar ve 2 2 3 15 2 2 10 4
specializacni
1 1 4
pfipravé 4 3 6 4 3,5
12 0 30 | 6 2 | 2 8 | 4
zdravotni
sestry 3 4 3 12 2 2 2 6
H/P/T H/P/T H/P/T H/P/T
dalsi 62 | 16 4 6 | 4 9 43,5 | 19 3 22 | 2
nelékarsti 15
zdravotniéti 5 2,5 7 8
pracovnici H/P/T H/P/T H/P/T H/P/T
4 ‘ 0 10 ‘ 2 4 | 0 6 | 2
nezdravotnici 2 2 1 12 1 a 2 4
H/P/T H/P/T H/P/T H/P/T
celkem 32* 125 | 28 17 73 | 39 22 65 | 29 19 70 | 19
pramér
4,8 6,5
hodin/ 1 , ’ 4,2 4,7
H/P/T H/P/T
pracovnik /Pl /?/ H/P/T H/P/T

H/P/T — hodiny/pracovnik/tyden
A/L—ambulance/llzkova ¢ast

*Udaje ve Zlutych kolonkach jsou souhrnem poc¢tu hodin za vSechny pracovniky dané profese

2.1.4 Personalni zajisténi center — kvalitativni udaje

pocet a skladba pracovnikl odpovida potfebam za cenu jejich neplacené prace mimo

dospéla cast

VEN standardni pracovni doby

ENUSA Brno pocet a §kladba pracovnikl odpovida potfebam, mame rezervy pro dalsi rist
a rozvoj centra

FTN pocet a skladba pracovniki odpovida potfebam za cenu jejich neplacené prace
mimo standardni pracovni doby

FN Motol " .0 i B 2Rt Rs3 o

détska East pocet a skladba pracovniki odpovida potfebam pouze ¢astecné, 75-90%

FN Motol

pocet a skladba pracovnik(i odpovida potfebam pouze ¢astecné, 50-75%
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Personalni kapacita vpéci o pacienty sVO neni dostatecna v nasledujicich

oblastech:

VSechna pracovisté uvadéji nasledujici personalni nedostatky:

plné kvalifikovani lékafi specialisté,
lékafi ve specializacni pfiprave,
zdravotni sestry,

administrativni pracovnik,

data manazer,

lékafi pro klinickou praci a vyzkum.

Nedostatec¢na personalni kapacita ma za nasledek:

dlouhé ¢ekaci lhlity na ambulantni vySetfeni / hospitalizaci,

nedostate¢na kapacita (Cetnost) interdisciplinarnich konzultaci/ambulantnich
vySetfeni,

vysoka miru stresu, nepfijemna atmosféra na pracovisti,

nedostatec¢né zapojeni do klinického vyzkumu,

lékafi specialisté vénuji ¢as koordinaéni ¢i administrativni ¢innosti, kterou by mohl
vykonavat nékdo jiny,

nedostatek Casu na jednotliva ambulantni vySetfen, nedostatecna
motivace/ochota lékafl centra pracovat vic nez lékafi v péci o bézné pacienty,
nedostatec¢né zapojeni do klinického vyzkumu,

omezena moznost poskytovat péci podle stanovanych guidelines ¢i na drovni
evropského standardu, jak ho vnimate v jinych evropskych centrech,

lékafi specialisté vénuji ¢as koordinaéni ¢i administrativni ¢innosti, kterou by mohl
vykonavat nékdo jiny.
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2.1.5 Multidisciplinarni tym (MDT)

e Pracovisté maji k dispozici stalé MDT a skladba téchto MDT je nasledujici:

VFN FNUSA FNUSA FTN dFN Iy:?to,l t
pracovisté OSPEIaas
CZE:::;::O Centrum pro Centrum pro
nazev centra Expy ohvby a kognitivni Leukodystrofie hereditarni
p' v y poruchy ataxie
parkinsonismus
Iekarlspec!ahste 12 5 1 3 4
(atestovani)
Ievlfarl v? specializa¢ni 1 ) 1 0 3
pripravé
terapeuti (fyzio/ergo. ) 2 1 1 2 0
psychologové/terapeuti 3 1 1 1 1
bioinformatici 0 1 1 1 1
jini pracovnici 1 logoped 0 0 0 0
socialni pracovnici 1 1 1 1 0
administrativni pracovnici 0 1 1 1 1
data manazefi 0 0 0 0
zdravotni sestry 3 2 1 2 0
, . 1 koordinator
jini pracovnic . 0 0 0 0
Jintp vhict studii
jak ¢asto se MDT schazi: 1x tydné podle potieby podle potieby 1xmeésicné 4xmésicné
skladba MDT odpovida
. . ano ano ano ne ne
potfebam péce:
nedostatecna ersonalni kapacita
podpora P P
nedostatky: takového stylu
prace ze strany
nadfizenych

e Pracovisté FN Motol (détska ¢ast) nema staly MDT. Hlavnimi pfekazkami jeho vzniku
je nedostatec¢na personalni kapacita.

Hodnoceni personalniho zabezpeceni prace center ve vztahu k poc¢tu pacientt:

U v8ech skupin onemocnéni existuji v CR registry, ve kterych jsou pacienti vedeni. Pro
vSechna onemocnéni, kromé leukodystrofie, jsou stanoveny kédy MKN-10 umoznujici
presné zafazeni onemocnéni.

Ve FN USA maji rezervu pro rozvoj centra, ve FN Motol odpovida potfebam jen z ¢asti. Ve
VFN a FTN odpovidéa potfebam za cenu neplacené prace mimo pracovni dobu. Personalni
nedostatek je predevsim lékar(l specialistl, zdravotnich sester. Pomohl by ale také
datamanazer ¢i administrativni pracovnik. Nedostatecna personalni kapacita se
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projevuje na dlouhych ¢ekacich lhatach, na nedostatku ¢asu na jednotliva vySetieni a v

omezené moznosti poskytovat péci podle stanovenych guidelines.

Naprosta vétSina pacientll se vzacnym neurologickym onemocnénim je sledovana v ERN

centrech, do 20% pacientt v non ERN centrech, nej¢astéji ve FN Olomouc.

2.2 Zdroje dat o pacientech —registry a databaze

Registr Registr
. ) Onemocnéni, které Pocet PovaZujete data za mezinarodni .
Nazev registru L ool s ) odborné
pokryva registr pacientt aktualni odborné . .
Y . | spolecnosti
spolecnosti
chorea, dystonie,
Registr ERN-RND frontotemporalni ano (vice nez 90% dat
FNUSA demence, atypicka je aktualnich)
parkinsonismus 360 ERN- RND ne
chorea, dystonie, 368 ano (vice nez 90% dat ne
MEDEAY-nemocniéni | frontotemporalni je aktudlnich)
informacni systém demence, NBIA, atypickd
parkinsonismus
ENTOLL-HD,
ENROLL-HD EHDN ne
Registr Centra degenerativni ataxie, ano (vice nez 90% dat
hereditarnich ataxii | hereditarni spastické 295 je aktudlnich)
FN Motol paraparézy
ERN RDN registr leukodystrofie 72 z velké Casti (>75%) ne ne
ERN registr frontotemporélni demence 150 z malé &asti (25-50%) ne
Czech Brain Aging ano (vice nez 90% dat ne
Study - Motol frontotemporalni demence 60 je aktudlnich)

Hodnoceni zdrojli dat o pacientech s VO

Registry pokryvaji vSechny skupiny onemocnéni ERN RND, vétSinou jde o registry vedené

v ramci evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni. Centra nicméné pracuji

i s registry pro onemocnéni, pro ktera nejsou ERN centrem. Registr pro frontotemporalni

demence je natom z hlediska aktualnosti dat nejh(ife.
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Hlavni skupiny nemoci

procento z celkového
poctu pacientl y je
pravidelné sledovano
alespori v jednom z Center
ERN?

pocet pacientl % na non-ERN pracovistich, ktefi
nejsou spravné diagnostikovani

pocet pacientld %
na non-ERN
pracovistich, kteri
nejsou adekvdtne
léceni

dospéli (219

<18 let let)

<18 let

dospéli (219 let)

<18 let

Chorea a
Huntingtonova
nemoc

75%

25%

dospéli (219 let)

0%

Dystonie,
paroxysmalni
dyskinetické
syndromy a NBIA

60% 30%

10%

30%

10%

15%

Frontotemporalni
demence

30%

30%

0%

Atypické
parkinsonské
syndromy:
multisystémova
atrofie, progresivni
supranuklearni
obrna,
kortikobazalni
degenerace,
geneticky
podminéné varianty
Parkinsonovy
nemoci

100%

20%

0%

Dystonie

40%

30%

Degenerativni ataxie
a hereditarni
spastické paraparézy

90% 80%

predpokladame dalsich
cca 20% pacientu
nediagnostikovanych

predpokladame
dalsich cca 30%
pacient
nediagnostikovanych

nelze, mala cisla,
absence informaci

nelze, mala
Cisla, absence
informaci

Leukodystofie

10% 5%

netusim

netusim
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Mezi pracovisté, ktera nemaji status center vysoce specializované péte o pacienty
s vzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO), patfi:

Specializovana pracovisté v CR (mimo Centra ERN), kde jsou <18 let dospéli
tito pacienti systematicky diagnostikovani, léceni (219 let)
Chorea a Huntingtonova nemoc FN Olomouc,
FN Motol 10% 20%
Dystonie, paroxysmalni FN Olomouc 10% 20%
dyskinetické syndromy a NBIA UVN
FN Ostrava,
Frontotemproalni demence FN Motol nejsou 10%
Atypické parkinsonské syndromy:
multisystémova atrofie, progresivni
supranuklearni obrna,
kortikobazalni degenerace,
geneticky podminéné varianty FN Olomouc
Parkinsonovy nemoci 10% 20%
Praha UVN,

Dystonie FN Olomouc 0% 10%
Degenerativni ataxie a hereditarni FN USA Brno
spastické paraparézy VFN 0% 5%

Klinika

pediatrie a
Leukodystofie dédi¢nych

poruch

metabolismu,

VFN

(MetabERN) 30%

2.4 Systém/organizace péce a jeho funkénost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

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

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

e Centralizace péce sohledem na tzv. centrovou léCbu neni vibec zajisténa
systémem specializovanych pracovist se Zvlastni smlouvou se zdravotnimi
pojiStovhami  https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/seznamy-
center-a-szz/seznam-specializovanych-pracovist-center-se-zvlastni-smlouvou

e Centrova léCba se netyka skupin onemocnéni vramci ERN RND. Podminky pro
ustanoveni centra se Zvlastni smlouvou nejsou definovana pro Zzadné onemocnéni
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Tato léEba neni exkluzivné hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP nebo
CVSP-VO pro onemocnéni.

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

2.4.3 Jind organiza¢ni ustanoveni definujici systém péce

e 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:
e uspokojivé fungujici pro vS8echny skupiny onemocnéni ERN RND, kromé
leukodystrofii.

Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkcénosti
Pravidla organizace péce jsou stanovena vyhlaskou MZ pro vSechny skupiny onemocnéni
kromé leukodystrofie a degenerativnich ataxii a hereditarni spastické paraparézy.

Pro degenerativni ataxie a hereditarni spastické paraparézy je systém péce definovan
neoficialné v ramci nemocnice, stejné tak systém prechodu z détské do dospélé péce.

Centralizace péce je zakotvena pouze v seznamu ERNovych CVSP pracovist.Soucasny
systém péce je hodnocen jako uspokojive fungujici pro vSechny skupiny onemocnéni
kromé leukodystrofie.

2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

e Postaveni pracovist je stejné u rlznych poskytovateld.

e \étSina pracovist (kromé FN Motol) je soucasti vétSich samostatnych celkl
v ramci poskytovatele, napf. klinik.

e Pracovisté maji samostatny prostor na webovych strankach poskytovatele, kde je
uveden jeho statut centra ERN (CVSP-VO).

e Informace o pacientech s VO této skupiny na jinych pracovistich poskytovatele se
k pracovnikiim centra dostane nékdy (VFN, FTN) a téméf vzdy (FNUSA, FN Motol).
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2.5.2 Prostorova kapacita center

e Pracovisté ma k dispozici vlastni ambulantni prostory (VFN, FTN).

e Ambulantni prostory sdili s jinymi tymy na FTN, FNUSA, FN Motol.

e 74dné pracovi$té nema vyhrazena lGzka.

e Adekvatnost ambulantnich prostor: ambulantni prostory vyhovuji potfebam (FTN)

vyhovuiji ¢astecné (FNUSA, FN Motol détska ¢ast, nevyhovuji (VFN a FN Motol dospéla

¢ast).

Hlavnimi nedostatky ambulantnich prostor je:

VFN

maly pocet ambulantnich mistnosti

nedostatek prostoru pro mutidisciplinarni / interdisciplinarni ambulantni konzultace
nedostateéné/nevyhovujici prostory pro pohovory a/nebo pro edukaci rodinnych
ptislusnikd/pecovatell

nedostatecné vybaveni ambulanci

FNUSA Brno

maly pocet ambulantnich mistnosti

FTN

omezena / neflexibilni pracovni doba (napf. sester a komplementu)

FN Motol détska cast

omezena / neflexibilni pracovni doba (napf. sester a komplementu), nedostatek
prostoru pro multidisciplinarni / interdisciplinarni ambulantni konzultace

FN Motol dospéla
cast

maly pocet ambulantnich mistnosti
nedostatecné vybaveni ambulanci

e Adekvatnost lizkové kapacity a pracovnich prostor pro dalsi klinické aktivity

pracovisté:
pracovisté VFN FNUSA FTN dosp. a | FN Motol FN Motol
détska cast détska dospéla
Luzkova kapacita je: | nedostate¢na | vyhovuje vyhovuje vyhovuje nedostatec¢na
potiebam potiebam potfebam
Nedostatky: Cekaci doby, Vzhledem k
karanténni spadovosti z celé
opatien, CR a invalidité
mala pacientll potieba
specializace vySetfovat velkou
persondlu na ¢ast pac. za
|Gzkach hospitalizace, na
coz nedostacuje
lGzkova kapacita
nasi kliniky.
Klinické aktivity jsou | nedostatecné | dostatecné dostatecné nedostatecné | nedostatecné
Nedostatky: pracovny, pracovny pracovny
seminarni
mistnosti,
laboratorni
prostory,
télocvicnu
pro pacienty
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Hodnoceni pracovnich podminek center
Informace o ERN centrech sice na webu poskytovatele uvedeny jsou, ale jsou, i pro

pacienty, téZko dohledatelné a nedostatecné.

Na v8ech pracovistich je problémem nedostatek ambulantnich prostor, l0Zkova kapacita
je pak nedostate¢na ve VFN a FN Motol dospéla ¢ast. Hlavnim dlsledkem nedostatku
prostor jsou dlouhé ¢ekaci doby a nedostatek prostoru pro pohovor ¢i edukaci pacienta.

2.6 Provoz center

2.6.1 Ambulantni péce

e Pacienti sVO jsou oSetfovani v definovanych ambulantnich hodinach urCenych

pouze pro pacienty s VO:

| v
4
-
MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI
CESKE REPUBLIKY

VFN FNUSA

FTN

FN Motol

ne ne

ano

ano

e Pacienti sVO se vambulanci misi s pacienty s nevzacnymi onemocnénimi

u vSech pracovist.

e Prameérna délka konzultace pfi prvni navstévé se pohybuje v rozmezi 60-120 min.

e Prlimérna délka konzultace pfi kontrolni navstévé 30 -75 min.

STPOVO

pracovisté VFN FNUSA FTN FN Motol
Primérna délka konzultace pfi prvni

navstéveé (v minutach) 60 60 90 120
Priimérna délka konzultace pfi kontroln{

ndvstéve (v minutach) 30 30 30 75

e MozZnost konzultace na dalku uvadéji vSechna pracovisté, prevazuje telefonicka a
emailovd komunikace, u pracovist ve FN Motol je ke konzultacim vyuZivana

videokonferenc¢ni technologie.

e Objednaci doba pro osetfeni nového pacienta je:

pracovisté VFN FNUSA FTN FN Motol
Objednaci doba pro ambulantni vysetreni
nového pacienta (v tydnech): 20 12 4 10
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2.6.2 LUZkova péce
e Prameérny pocet hospitalizovanych pacientt s VO/tyden.
e Objednaci doba pro planovanou hospitalizaci.

VFN FNUSA FTN FN Motol
pracovisté
Primérny pocet hospitalizovanych pacientt 1 1 0.5 1
s VO / tyden:
Objednaci doba pro planovanou 4 3 4 4
hospitalizaci (v tydnech):
2.6.3 Obecné informace
Zpusoby doporuceni pacientl do centra
Pracovisté VFN FNUSA FTN FN Motol
Z jiného terciarniho (fakultniho) zafizeni 15 2 35 30
Z nemocnice nizsiho typu 25 5 30 30
Od ambulantniho specialisty 25 75 20 20
Od praktického lékare 0 10 5 0
Na zakladé rodinného skrininku vlastnich
pacientl 15 2 5 10
Jiny typ doporuceni 5 2 0 0
Bez |ékarského doporuceni (,,self referral) -
2 5 5
Na zakladé informace poskytnuté
pacientskou organizaci 10 2 0 5

Hodnoceni role praktického lékare v péci o pacienty s VO
e u 4 pracovist je hodnocena, jako uspokojiva, pouze ve VFN je hodnocena
neuspokojive.

Jako nejcastéjsSi nedostatky byly uvedeny:
e nedostatecné fesSeni socialni problematiky pacienta (dichody, navrhy lazné,
pfispévky na péci, kompenzacni pomucky),

nerespektuji nase doporuceni (kontrolni odbéry, preskripce bézné medikace aj.),
transporty sanitou na naSe pracovi$té - odmitaji
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Pfeshranicni péce:

Pfeshrani¢ni péce: preshrani¢ni péce je poskytovana na pracovisti FN Motol
v poctu 4 pacientl / rok a FTN 2 pacienti/rok. Jedna se o superkonziliarni klinické
/genetické vySetieni ataxii, HSP.

Klinické studie: tuzemskym pacientdim je nabizena Ucast na klinickych studiich na
vS§ech pracovistich, na Zzadném pracovisti neni nabizena zahrani¢nim pacientim
Ucast na klinickych studiich.

Dostupnost vySetfovacich metod a konzultaci: specializovana vySetfeni jsou
k dispozici v souladu s mezinarodnimi doporuéenimi na vSech pracovistich.
Dostupnost odbornikl jinych obor( je v souladu s mezinarodnimi doporuéenimi
na vSech pracovistich.

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je hodnocena, jako nedostateéna na témeér vSech
pracovistich, jako dostate¢na byla oznacena pouze na pracovisti FNUSA Brno-
zde je vSak administratorka hrazena nad ramec standartnich moznosti z jinych
vyzkumnych zdroju.

Pracovisté se plné shoduji na tom, Ze administrativni Ukony omezuji zejména cas
straveny vlastni praci s pacienty.

Hlavni administrativni zatézi jsou tyto ukony:

VFN FTN FN Motol détska cast FN Motol dospéla cast
o = . . , velkd ¢ast objednavani
vstupni dokumentace, vsechny dokumentace k posudkiim, zejména v posledni .. L
p p . S p 2 pacientu, vypisovani
telefonni konzultace, psani dobé, kdy se pacienti z mého pohledu pravem, A .
a R s R, , . potvrzeni, zadosti o
receptd, které maze odvolavaji; Zadosti k RL na pomUcky, paragrafy 16, . , .
. . (o . , pomucky a léky reviznimu
predepsat PL, neurolog objedndvani, konzultace, koordinace tymu s N -
A o |ékafi, zapisovani do registri
zejména interdisciplinarni .,
a databazi
e ReSenim problému by bylo navy$eni poé&tu administrativnich pracovnika,
datamanazera, lepsi koordinace péce a méné pozadavkl ze strany zdravotnich
pojistoven, minimalizovat dokumentaci, sidleni dokumentace, vysledkl z jinych
pracovist.
o DalSi organizacni opatfeni nejsou navrzena.
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Cilena farmakoterapie je k dispozici pro tyto skupiny VO:

Leukodystrofie - genova lé¢ba MLD,
Friedreichova ataxie — Omaveloxolon.

Specializovana nefarmakologicka lécba zahrnuje:

SZPOVO

hluboka mozkova
stimulace, aplikace
botulotoxinu,

pohovor psychiatra,
psychologa v
prediktivnim protokolu

fyzioterapie cilena, cileny

botulotoxinu,
fyzioterapie, kognitivni
trénink u demenci,
logopedie,
psychoterapie

edukacni
rehabilitace,

psychoterapie,
pohovory,
logopedie

VFN FNUSA FTN FN Motol
Hluboka mozkova
stimulace, aplikace

specializovana
specializovana
psychoterapie

fyzioterapie,

Hrazena lé¢ba: pouziti é6by vhrazenych indikacich je bez omezeni na vSech

pracovistich.

pfipravky a odpovidajici po¢et zadostina § 16 je:

Nehrazena lécba: PocCet pacientd, ktefi potifebuji lécbu nehrazenymi [écCivymi

VFN FNUSA FTN FN Motol
Pocet Pocet Pocet Zadosti | Pocet Pocet Zadosti | Pocet Pocet Zadosti | Pocet pacientl
Zadostina |pacienti/ |na § 16/|pacientt/rok |na§16/rok |pacientd /rok | na§ 16 /rok |/ rok
§ 16 / rok rok rok
ne 2
24 8 ne 2 220 60

Podklady k § 16 ze separatniho dotazniku, uvedlo pracovisté FN Motol a VFN

Hlavnimi léCivymi pfipravky, na néz pracovisté zadaji Uhradu v ramci § 16, jsou:

pracovisté Nazev pripravku Pocet lécenych Predpokladany Obvykly pocet
pacientt/rok 2023 pocet zadosti na jednoho
pacientti/2024 pacienta za rok
FN Motol Fampyra 10 ‘ 20 3
Omaveloxolon ‘ 0 ‘ 40 4
VFN Panthenol ‘ 5 ‘ 5 4
Osnervan ‘ 3 ‘ 3 4

Spektrum a dostupnost lé¢by odpovidaji mezinarodnim doporuc¢enim.
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2.6.6 Komplexita a koordinace péce

Koordinace péce:
e Efektivni propojeni vSech aspektl péce potiebnych pro management VO je
zajisténo u 3 pracovist (FNUSA Brno a FN Motol — détska i dospéla ¢ast).
e Funkci koordinatora péce zastava na vSech pracovistich - lékaf.
e Definovana koordinace péce neni zavedena na pracovistich VFN, FTN, za hlavni
prekazku bylo uvedeno zaneprazdnéni tymu. Existujici mechanizmy péce jsou
povazovany za dostatec¢né pouze ve FNUSA.

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

e Jsouzavedeny navsech témeér na vSech pracovistich, absentuje pouze ve VFN.

e Jsou provozovany pravidelné / nepravidelné (viz tab.).

Konani a vystup z interdisciplinarniho setkani je zaznamenan v dokumentaci
VFN pacienta.

Potrebni konzultanti nemaji dostatecnou kapacitu

Pacient je odeslan v pripadé potreby po dohodé na konzultaci k jinému
FNUSA spolupracujicimu odbornikovi napft. psychiatr, nutricni specialista atd.

Setkani se konaji nepravidelné. Setkani probihaji formou spolecného
ambulantniho vysetfeni za pfitomnosti pacienta.

Konani a vystup z interdisciplinarniho setkani je zaznamenan v dokumentaci
FTN pacienta.

Setkani se konaji nepravidelné. Setkani probihaji formou spolecného
ambulantniho vysetreni za pfitomnosti pacienta.

FN Motol Setkani probihaji v podobé online seminare, nebo osobné bez tGéasti pacienta.
détska cast

Setkani probihaji formou spole¢ného ambulantniho vySetreni za pFfitomnosti
pacienta.

Setkani probihaji v podobé online seminare, nebo osobné bez Gcasti pacienta.

FN Motol Setkani se konaji nepravidelné.
dospéla cast

Hlavni nedostatky interdisciplinarni spoluprace:
e problém koordinace interdisciplinarniho tymu, koordinace je na lékafi,
e mala personalni dostupnost urologa, ortopeda, RHB lékare,
e chybi dostatec¢na spoluprace s jinymi odborniky, kapacita je omezena.

Hodnoceni provozu center

Jako nedostatecna se jevi spoluprace ze strany praktickych lékaf( v péci o pacienty se
vzacnym neurologickym onemocnénim - lékafi specialisté postradaji ochotu pomoci fesit
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socialni problematiku spojenou s nemoci (lazné, pfispévky na pécdi, kompenzacni
pomucky, dichody), ale i béZnou péci doporuc¢enou specializovanym centrem (odbéry,
preskripce bézné medikace, transporty sanitkou). Jina se situace zda byt u praktickych
ékar( pro déti a dorost, ktefi jsou napomocni vice.

Dale centra postradaji administrativni podporu. Pouze FN USA Brno, které ma vlastni
administratorku, vidi pomoc v administrativé jako dostate¢nou. Ostatni se shoduji na
tom, Zze administrativni Ukony velmi omezuji ¢as straveny vlastni praci s pacienty.

Spektrum a dostupnost é¢by odpovidaji mezindrodnim doporué¢enim na vSech
pracovistich. Cilena farmakologicka lé¢ba je dostupna pouze u pacientt s leukodystrofii
(resp. Méla by byt dostupna v prlibéhu roku 2024) a u pacientl s ataxii, u téchto diagnéz
je moznost uhrady léCby pouze pres Zadosti na paragraf 16.

VSechna pracovisté kromé FN Motol détské maji multidisciplinarnitym. Ve FTN i FN Motol
ovSem skladba neodpovida péci z dlivodu nedostatecné personalni kapacity a ve FTN i
podpory ze strany vedeni pro takovyto typ prace.

Pouze ve FN USA povazuji koordinaci péce za dostatecnou. A to z dlvodu, Ze maji
administrativnipracovnici, kterd je vSak placena nad ramec standartnich moznosti
zjinych vyzkumnych zdrojd. Ostatni pracovisté budto koordinatora péce viibec nemaji
nebo neni sou¢asné nastaveni dostacuijici.

Interdisciplinarni konzultace funguji na vSech pracovistich kromé& VFN, kde potfebné
profese nemaiji dostate¢nou kapacitu.

2.7 Prechodova péce (,,transition care®)

2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce — obecné

Oddéleni pediatrické péce od pécCe o dospélé

e U zadného pracovisté neni péCe o détské pacienty provozovana pouze na
pediatrickych pracovistich.

e Pouze v pfipadé Centra pro leukodystrofie (FTN) ma pediatrické pracovisté v péci
i dospélé pacienty.

e Centrum hereditarnich ataxii FN Motol je spolecné centrum zahrnujici détskou
i dospelou neurologii, o détské pacienty se staraji lékafi détské neurologie, o dospélé
lekafi dospélé neurologie - tj. péCe je rozdélena, v pfipadé, Ze pacient dosahne
dospélého veéku, pfechazivramcipéce z détské na dospélou neurologii. Diky tésnému
propojeni je pfechod bez vétsich problému

e Pomér détskych a dospélych pacientl je FTN 8:1, FN Motol 1:9.

e V systému péce nejsou definovana pravidla pro prechod z pediatrické do dospélé
specializované péce pro vSechny indikované skupiny onemocnéni.
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2.7.2 Prechodova péce z pohledu pediatrického pracovisté
e Predanido dospélé péce je postupny proces (FTN) zacinajici ve véku 15- 20 let.
e Kfinalnimu pfedani dochazi ve véku 20-25 let, néktefi pacienti zlstavaji v pédci
i vdospélosti

Charakteristiky prechodové péce:

e Pacienti jsou vybaveni souhrnnou zpravou a vase pracovisté domluvi individualni
predani do péce dostupného specialisty v misté bydlisté &i studia pacienta.

e Predanipacientl se fidi pfedem stanovenym algoritmem ve spolupraci s uréenymi
dospélymi pracovisti ¢i pracovistém, které je expertem na problematiku
pfislusného VO (je centrem ERN nebo mé parametry).

e Pacienti mohou zUstat v péci vaseho centra i v dospélosti.

2.7.3 Pfechodova péce z pohledu pracovisté pro dospélé

e Prfechodova péce se netyka skupiny onemocnéni frontotemporalni demence a
atypickych parkinsonskych syndromd, tato onemocnéni zac¢inaji v dospélosti.

e Prebirani pacientl ze spolupracujiciho détského pracovisté je omezeno, pouze VFN
omezeni nema, rovnéz v ramci centra hereditarnich ataxii FN Motol dochazi k predani
vSech pacientl s ataxiemi na dospélou neurologii.

e Pfedanym pacientlim je poskytovana srovnatelna péce, jako na détském pracovisti, a
to na vSech pracovistich.

Prebirani pacientll z détskych pracovist je spojeno s nasledujicimi problémy:
e kapacitni a personalni problém,
e ve VFN nejsou specializovani na poruchy s poc¢atkem v détském véku (metabol.
onemocnéni aj.)

Hodnoceni pfrechodové péce
Pfechodova péce se tyka vSech skupin kromé frontotemporalni demence, ostatni
onemocnéni se vyskytuji jak u déti, tak u dospélych.

V centru pro leukodystrofie FTN a v centru hereditarnich ataxii ve FN Motol pacienti
zUstavaji v péci centra i po dovrSeni dospélosti, pouze pfechazeji z pracovisté détské na
pracovisté dospélé neurologie v ramci stejného centra.

Definovana pravidla pro pfechod z détské do dospélé péce jsou pro degenerativni ataxie
a hereditarni spastické paraparézy.

U vétSiny pacientl je pfechod péce problematicky, jelikoZ péce o détské pacienty se
vzacnym neurologickym onemocnénim neni v CR piesné ukotvena, tudi ani pfechod do
péce dospélé neni dan jednotnym algoritmem.
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2.8 Zapojeni pacientl do péce

2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemiv CR

e Proonemocnéni sdruzend v této ERN existuji v CR tyto pacientské organizace

Spolec¢nost pro pomoc pfi Huntingtonové nemaoci,

chorea o, _ iy
jiné choreatické syndroma nemaji Zddnou PO

dystonie Dystonie rodina spolu, z.s.

Spolek pro atypické parkinsonské syndromy;, z.s. -
atypicky parkinsonismus pouze pro multisystémovou atrofii a progresivni
supranuklearni obrnu

FRIEDA (jen pro Friedreichova a.), ostatni atakticka

Friedreichova ataxie, dédicné ataxie . .
onemocnéni PO nemaji.

pro FTD/PPA nejsou PO,
ale agenda probiha ¢aste¢né pod Ceskou
Alzheimerovskou spolecnosti nebo se jedna o demenci

Ceska Alzheimerovska spoleénost — ¢astecné, nenf
to vSak pacientska organizace

leukodystrofie neni PO

Spoluprace s centry probiha v riznych podobach:
e doporucuje PO nové diagnostikovanym pacientiim,
e spolupracuji na pfipravé edukacnich material( v ¢esting,
e spolupracuji na osvétové ¢innosti (seminare, webinare, setkani),
e spolupracuji na vedeni prlizkumu kvality péce,
e spolupracuji na sbéru ¢i zpracovani dat pro védecké ucely,
e spolupracuiji pfi zajisténi sluzeb pro pacienty v misté bydliste,
e spolupracuji pfi prosazovani zajmU pacient a pfistupu k léCbé.

2.8.2 Zapojeni pacientl do rozhodovani o vysSetifovacim a lécebném planu

e je zavedeno u vSech pracovist vpodobé, Ze ERN pracovisté a pacientské
organizace spolupracuji pfi prosazovani zajmu pacientl a pfistupu k lécbé

2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO)

e je zavedeno pouze u pracovisté FN Motol (détska i dospéla ¢ast),
e kvalita zivota je hodnocena na 3 pracoviStich, formou standardizovaného
dotazniku. Neni hodnocena na pracovisti VFN a FTN.

Hodnoceni zapojeni pacienti

V soudasnosti v CR existuje jen nékolik PO, které reprezentuji vybrand vzacna
neurologicka onemocnéni (viz tab 2.8.1). Pacienti s jinymi VO, jejich rodinni pfislusnici a
pecCovatelé jsou neexistenci PO hendikepovani. PO uvedené v tab 2.8.1. spolupracuji
s ERN centryna vSech urovnich (vzdélavaci, osvétova, advokacni ¢innost, zajisténi sluzeb
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v misté bydlisté a dalSi). Hodnoceni onemocnéni pacientem je zavedeno pouze u

pracovisté FN Motol. Kvalita zivota je hodnocena standardizovanym dotaznikem na
pracovisti FN Motola FN USA.

2.9 Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty (8B)

Moznost hodnoceni péce vcentru maji pacienti vpodobé obecného
nemocnhniéniho dotazniku, ktery je k dispozici online nebo v papirové podobé
v ¢ekarné a to na vSech pracovistich, ve FN Motol probiha také centralizovany
prizkum organizovany nemocnici.

Dotaznik, ktery by se vénoval, pouze specifické problematice centra neni
k dispozici na zadném pracovisti. Vysledky analyzy odpovédi pracovnici centra
dostavaji jednou roéné nebo nepravidelné.

2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

Monitorace kvality péce probiha pravidelné témér ve vSech centrech (mimo
VFN) v ramci povinného procesu nastaveného Evropskou komisi.

Ve vS§ech centrech vedouci lékar nebo jiny povéfeny pracovnik centra kontroluje
vystupy a poskytuje ¢lendm tymu zpétnou vazbu (napf. formulace zavéra
v lékarskych zpravach, zaznam o standardizovanych hodnocenich, pokud jsou
k dispozici, spravnost vykazovani ORPHA koédu, spravné vykazovani vykon(
klinickych vysetfeni apod.).

Témeér ve vSech centrech se sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort
svych pacientll za pomoci stanovenych indikator(l (napf. standardizované
hodnoceni aktivity ¢i zavaznosti onemocnéni, odpovédi na terapii apod.) v podobé
vnitfniho auditu nebo klinickych studii ¢i registrl, jejichz vysledky analyzuje a
pouziva k identifikaci nedostatkl a planuje jejich napraveni.

Jiny mechanismus hodnoceni kvality neni zaveden.
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oy FN Motol FN Motol
pracovisté VFN FNUSA Brno |FTN e 12 -
(détska) (dospéld)
Probiha v rdmci povinného
o ano ano ano ano ano
monitoringu center ERN?
Vedouci Iékar nebo jiny
povéreny pracovnik centra
S ano, ano, ano, ano, ano,
kontroluje vystupy a . . . . . N . - . -
o Ty 1ot nepravidelné | nepravidelné | nepravidelné pravidelné pravidelné
poskytuje ¢leniim tymu
zpétnou vazbu?
Centrum sleduje vyvoj
onemocnéni u
definovanych kohort svych ne ano ano ano ano
pacientll za pomoci
stanovenych indikatort?

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péCe ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

vy FN Motol FN Motol
pracovisté VFN FNUSA Brno |FTN e 2 I
(détska) (dospéla)
Specializovana na na na na na
medicinska péce je srovnatelné srovnatelné srovnatelné srovnatelné srovnatelné
v nasem centru: arovni urovni arovni urovni urovni
Moznosti a dostupnost na nis na na na na
psychologické péce o drovni srovnatelné srovnatelné srovnatelné srovnatelné
vase pacienty je u nas: urovni arovni urovni urovni
Komplexni péce véetné _— na o .~ o
e ., na nizsi , na nizsi na nizsi na nizsi
socidlni, podpurné a . . srovnatelné , . . . . .
P , drovni , . drovni urovni urovni
komunitni péce je u nas: urovni

2.9.4 Moznosti zlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

e Pracovisté VFN odpovédélo, Ze Kvalita péce by se zlepSila, pokud by se pracovnici

centra mohli vénovat pouze pacientlim s VO, ostatni pracovisté uvedly odpovéd

ne.

Mezi hlavni prekazky zlepseni kvality péce pattfi:

e vice Casu,

e nedostatecna personalni kapacita (atestovani lékafi, administrativni podpora),

nedostatecné prostory,

e nedostatecna kapacita lGzkové ¢asti kliniky.

o zlepSeniinterdisciplinarni péce,

e nedostatecnou interdisciplinarni spolupraci (psychiatr omezené, neni soucasti FN
u sv. Anny, chybi spolupracujici urolog apod.
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Kvalita péce v centrech ajeji hodnoceni

Kvalita péce je na vSech pracovistich hodnocena pouze standardnim nemocni¢nim
dotaznikem. Na vSech pracovistich kontroluje vedouci lékaF vystupy a poskytuje
pracovnikdm zpétnou vazbu.

Uroven poskytované medicinské péée hodnoti VFN, FN USA, FTN a FN Motol détska ¢4st
jako srovnatelnou, ostatni hodnoti medicinskou péc¢i na nizSi dUrovni nez v jinych
evropskych centrech. Psychologickd péce je na srovnatelné urovni s ostatnimu
evropskymi centry, nicméné kriticky chybi dostatek psychologll. Nedostatek psycholog(,
ktefi by poskytovali psychologickou podporu je na v8ech pracovistich. Uroven socialni,
podplrné a komunitni péce hodnoti 4 z 5 pracovist nize nez v jinych evropskych centrech.

2.10 Vzdélavani a vyzkum

2.10.1 Pokryti problematiky VO existujicimi specializanimi obory

e Existujici systém vzdélavani ve specializacnich oborech pokryva problematiku VO
pouze castecné:

neurologie psychiatrie fyzioterapie logopedie psychologie
z velké ¢asti minimalné nebo minimdlné nebo minimdlné nebo minimdlné nebo
(>75 %) vibec (<25 %) vlbec (<25 %) vibec (<25 %) vibec (<25 %)

2.10.2 Vzdélavani vlastnich odbornikd v centrech

e Pro ucast na webinafich a dalSich virtualnich vzdélavacich akcich (vCetné
spoluucasti na konzultacich v CPMS) pofadanych ERN plati:

umoznénaiv
pracovni dobé (=je
povazovana za
soucast klinickych
aktivit centra).

pracovni dobu.

akcich.

Ugast je dobrovolna,
mimo pracovni
dobu.

Ugast je doporucena
nebo povinna,
umoznénaiv
pracovni dobé (=je
povaZovana za
soucast klinickych
aktivit centra)

akcich. Ugast je
dobrovolna, mimo
pracovni dobu.

Ugast je doporuéena
nebo povinna,
umoznénaiv pracovni
dobé (=je povazovana
za soucast klinickych
aktivit centra)

Ugast je dobrovolna,
mimo pracovni dobu.

VFN ENUSA Brno | N détskaa FN Motol (détska) | FN Motol (dospéli)
dospéla

Ugast je e Je zaveden systém Je zaveden systém Je zaveden systém

doporuc¢ena nebo dobrovolna. mimo informovanosti informovanosti informovanosti

povinna, ’ Skolencl o téchto Skolenct o téchto Skolenct o téchto

akcich.

Ugast je dobrovolna,
mimo pracovni dobu
popfr. v pracovni
dobé.
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e Pravidelna osobni uéast pracovnikli centra na mezinarodnich odbornych
konferencich se pohybuje v rozmezi:

FTN détska FN Motol FN Motol
VFN FNUSA Brno getska a) N "

dospéla (détska) (dospéla)
1-2 akce/ 1 akce/ 1 akce/ 1-2 akce/ 1-2 akce/
pracovnik/rok pracovnik/rok pracovnik/rok pracovnik/rok pracovnik/rok

¢ Nafinancovani placenych vzdélavacich akci se podili:

FTN détska a «. 1 -\ | FN Motol
VFN FNUSA Brno oy s FN Motol (détska) iz
dospéla (dospéla)
1. & 1. 3 jek 1. 8 jek
1. grantové projekty | 1. grantové projekty g'r antove gt:intove Rro;e ty, gt:intove projekty
., . | projekty 2. prijmy z vyzkumné | 2. prijmy
2.dary a 2. dary a sponzorovani . , L
- vy 2.darya aktivity z vyzkumné aktivity
sponzorovani 3. prispévek .,
R a—— sponzorovani
P 3. prispévek
poskytovatele

e Stanoveni chranéného Casu ("protected time" = ¢ast pracovni doby uréena pro
samostudium ¢&i vlastni védeckovyzkumnou ¢innost) neni zavedeno na zadném
z pracovist.

e Systematické praktické vzdélavani v Centru (napf. stinovani zkuSenéjSiho
specialisty, spoletna ambulance apod.) je zavedeno.

e Vzdélavani nelékarskych zdravotnickych pracovnikli ve specializované
problematice VO je zavedeno:

FN Motol FN Motol
VFN FNUSA Brno FTN (détska) (dospél3)
ano ano ano ne ano
seminare, kurzy seminare v centru,
kongresy

2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou verejnost

e Vzdélavaci akce (seminare, workshopy) pofadané vlastnim ERN centrem (pocet

akci/rok):
FTN FN Motol FN Motol
VEN FNUSA Brno (détska) (dospéla)
0 4 1 4 2
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e Aktivni Ucast ¢lend centra na mezindrodnich a narodnich kongresech jako

Sfaculty nebo vpodobé prezentace odborného sdéleni — prdmérny pocet
jednotlivych typt akci/rok/pracovisté:
Pracovisté ven | FNUSA BMO | coy détska | FN Motol FN Motol
a dospéla (détska) (dospéld)
narodni kongres 45 3 2 8 8
mezinarodni kongres 15 1 1 4 4
workshopy 20 2 1 3 3
webinare 60 2 1 2 2
jiné - - - -

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

FNUSA FN Motol FN Motol
iSté FTN

pracoviste VEN e (détska) (dospéls)
gr,antov,e projekty 10 3 0 3 3
narodni
gran.tolve prcl)Jekty 10 1 0 1 1
mezindrodni
vestigitorem | 0 0 0 0
iniciované narodni studie
investigatorem
iniciované 0 1 0 1 1
mezinarodni studie
sponzorované klinické
(Iékové) studie > 0 0 0 0

Jiné: FN Motol (dospéli) - spoluprace v mezinarodnich védeckych konzorciich - Ataxia
globalinitciative, ERN-RND, EFACTS, UNIFAI.
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vy FN Motol FN Motol
pracovisté VFN FNUSA Brno FTN e 2 SnAa
(détska) (dospéld)
srovnatelné
s jinymi
L ano ne ne ne ne
evropskymi
centry ERN
dostatecnost
vzdélavani ne ano ano ne ne
élent tymu
femira . , L u- . femira
p. L. Védecko-vyzkumna €innost je . .. p‘ L
o klinickych . o nedostatec¢na pfemira klinickych
davody . . celkove dostatecna, tyka se ale o A . .
povinnosti Ny e . ; . personalni klinickych povinnosti
prfedevSim pribuznych nevzacnych . . p
_p b kapacita povinnosti
. onemocnéni (Parkinsonova .
nedostatec¢na . nedostatec¢na
. nemoc, Alzheimerova nemoc). . .
personalni . . ; L . nedostatec¢na personaln
. Témito tématy se zabyvaiji i . .
kapacita . . s prostorova kapacita
grantoveé projekty, vétsina kapacita
. publikaci, prezentaci na P -
nedostatec¢na . nedostatecna
P konferencich apod. .
prostorova prostorova
kapacita kapacita
dostatecnost
vyzkumnych
aktivit ne ne ne ano ano
pfemira pfemira
klinickych L L . . klinickych
. y . premira klinickych povinnosti . o P
povinnosti povinnosti
. nedostatec¢na personalni kapacita . .
nedostatec¢na P P nedostatec¢na
davody personalni personalni
kapacita kapacita
nedostate¢na nedostatec¢na
prostorova prostorova
kapacita kapacita

Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované

klinické péce

Pro jednotliva pracovisté ERN RND je obvykla G¢ast na mezinarodnich kongresech (1-2

UcCasti/pracovnika/rok), ucast na vzdélavacich akcich se dafi hradit z grantovych ¢i

vyzkumnych projektd nebo diky sponzorlim, na vétsiné pracovist (kromé FN USA a

détského pracovisté FN Motol) je ucast na vzdélavacich akcich doporucena Ci povinna a

umoznéna v pracovni dobé.

VSechna pracovisté také prezentuji na odbornych akcich, vétSina v fadu jednotek akci za

pracovisté, ve VFN jde o zapojeni v fadu desitek akci. Pracovisté VFN i FN Motol se také

Ucastni fady narodnich i mezinarodnich grantovych projektl, ve VFN probihaji také

klinické studie.
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AZ na VFN ovSem pracovisteé své védecko-vyzkumné aktivity nehodnoti jako srovnatelné s
jinymi evropskymi centry, zpravidla z davodu pfemiry klinickych povinnosti Cci
nedostatecné personalni kapacity.
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3. Popis soucasného stavu socialni péce, identifikace potreb a
nedostatku

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

Pro skupiny vzacnych neurologickych onemocnéni jsou v CR néasledujici pacientské
organizace:
1) Cerebellarni Ataxie and Hereditarni spastické paraplegie — Frieda (pro pacienty
s Friedreichovou ataxii),
2) Chorea and Huntingtonova nemoc - Spoleénost na pomoc pfi Huntingtonové
chorobé,
3) Dystonie, Paroxysmalni poruchy a neurogenerace s akumulaci Zeleza (NBIA) -
Dystonie, rodina spolu,
4) Frontotemporalni demence - neni PO,
5) Leukodystrofie - neni PO,
6) Atypické parkinsonské syndromy — Spolek pro atypické parkinsonské syndromy.

Dotaznik vyplnily Ctyfi organizace — Frieda, Spole¢nhost na pomoc pfi Huntingtonové
chorobé, Dystonie, rodina spolu a Spolek APS.

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

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

Informace a poradenstvi

Informace o socialni podpofe ziskavaji pacienti z nasledujicich zdroju:
o web(2),
e pacientska organizace (2),
e registr poskytovatell socialnich sluzeb (1),
e Ufad prace (1),
e lékar (2)
Primarnim kontaktem pfi hledani informaci je:
e centrum, kde se pacient l&Ci (2),

e nemocnicni socialni pracovnik (2),
e MPSV (2).
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Dvé organizace uvedly, Ze existuje katalog socialnich sluzeb, nicméné dostupny je pouze
regionalné. Dvé organizace uvedly, Ze katalog k dispozici neni.

Moznost individualniho poradenstvi:
e neni (1),
e pacientska organizace (1),
e nemocnicni socialni pracovnik (1),
o lékar (1).
Jakou formu poradenstvi by pacienti ocenili:
e pracovnika nemocnice, ktery by rozumél onemocnéni (mél s konkrétnimi
pacienty zkuSenost) a pomohl se zorientovat v socialni podpofre (2),
e socialniho pracovnika na Ufadu prace, ktery by danému vzacnému onemocnéni
rozumél (2),
e online osoba obeznamena s problematikou onemocnéni a se socialnim
systémem (1).

Piehled typt sluzeb/davek

Kdy maji pacienti nejvétsi potfebu socialni podpory:
e pfidomaci pécivterminalnim fazi onemocnéni (1),
e pfi ztraté praceschopnosti (1),
e pfizhorSujici se sebeobsluze (1),
e ihned po sdéleni diagndézy, nez dojde ke stabilizaci stavu diky l&¢bé (1).

Nejcastéji vyuzivané socialni sluzby jsou:
e socialni poradenstvi (3),
e pobytové sluzby (2),
e terénni peCovatelska sluzba (2),
e osobni asistence (1),
e socialni bydleni (1),
e chranéné dilny (1)

Nejcastéji cerpané davky:
o kartaZTP (4),
e pfispévek na pédi (3),
e invalidniddchod (3),
e pfispévek na mobilitu (1),
e pfispévek na bydleni (1),
e nemocenska (1).
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Ze socialnich davek, které jsou podporou pro pecujici uvedli tfi respondenti, Ze pecujici
nemohou pobirat Zzaddnou podporu. Frieda uvedla, Ze pecujici Cerpaji v pfipadé potreby
oSetfovné nebo dlouhodobé oSetfovné.

Pokryti potieb

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.

Pokryti potifeb - Hodnoceni Frieda Spoleénostna | Spolek APS | Dystonie
pomoc pfi
Huntingtonoveé
chorobé
Jak jsou pokryty socialni potfeby ve vasi | 2 3 4 4
oblasti
Dostupnost a kvalita sluzeb pro déti 3 2 - 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro 3 3 - 5
adolescenty
Dostupnost a kvalita sluzeb pro dospélé | 4 5 4 4
v produktivnim véku
Dostupnost a kvalita sluzeb pro seniory | 5 3 4 3
Dostupnost a kvalita sluzeb pro pecujici | 5 4 5 5
Vnimate rozdily v regionalni Ano Ne Ano Ano
dostupnosti?
Vnimate rozdil v dostupnosti mésto x Ano Ne Ano Ano
venkov?
Jak dlouho primérné trva schvaleni 9 (pFilis variabilni) | 6 mésicl 5 mésict
zadosti o soc. davku/sluzbu? mésicl
Zaznamenali jste u vasi skupiny ¢asta Ano Ano Ano Ano
odvolani v zadostech o socialni
podporu?
Pomaha pacientiim nékdo s podanim Ne Ano Ne Ne
zadosti o soc. podporu?
Ohodnotte zkuSenost s navaznosti 4 3 4 5
zdravotnich a socialnich sluzeb

Pacienti s Huntingtonovou choreou maiji zkusenost s obrovskymi rozdily ve schvalovani
pfispévku na péci ¢i dalSich davek a s rliznym provedenim socialniho Setfeni, které ma

na uznani davky nejveétsi vliv.
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Nedostatky
Hodnoceni nedostatkt jednotlivych Frieda Spolec¢nost na Spolek Dystonie
oblasti pomoc pfi APS
Huntingtonové
chorobé
Dostatek informaci 4 5 5 5
Prehlednost/snadnost orientace 5 4 5 4
Nabidka odpovida specifickym 3 3 5 4
potfebam jedince
Dostatek personalu 4 4 3 3
Finanéni dostupnost sluzeb 5 3 4 2
Realna dostupnost a kapacita sluzeb 4 5 4 5

Nejvétsi nedostatky systému uvedeny konkrétné:

Neprehlednost informaci a chaos uvedly jako hlavni problém jak Dystonie, tak Spolek
APS. Spolek APS zaroven vidi mnoho zbyte¢nych prekazek v zafizovani prispévkl pro
moznost pecovat o pacienta doma.

pacientu, zatéze, ktera je s nemoci spojena.

Organizace Frieda vnima vyrazny nedostatek empatie a ochoty pomoci pfi osobnim
kontaktu.

Vzory
Dvé organizace ptiklady dobré praxe neuvedly, ani v CR ani v zahraniéi.

Spolek APS v CR uvedl jako dobry pfiklad organizaci Dech Zivota, v zahranié&i pacientskou
organizaci Eurordis.

Dystonie uvadi jako dobry pfiklad pracovniky Charity CR, Diakonie jako poskytovatele
sluzeb, déle dfive fungujiciho Ombudsman pro zdravi. Mimo CR vyzdvihuji systém
podpory v Rakousku.
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Souhrn zasadnich poznatki za ERN RND

Z Setfeni u zastupcl pacientl skupiny ERN RND vyplynulo nékolik poznatkd hodnych
pozornosti.

Pacienti ziskavaji informace o socidlni podpofe pfedevsim na internetu, od lékafe nebo
od ostatnich pacient.

U pfipadného poradce socialni podpory by nejvice ocenili orientaci v problematice jejich
onemocnéni a pfedchozi zkusenost s obdobnym pacientem.

Nejvyraznéjsi nedostatek podpory vnimaji pacienti u pecéujicich. V terminalnim fazi
onemocnéni napfiklad u pacientll s atypickym parkinsonskym syndromem je velmi
limitujici nepruznost systému ve smyslu schvalovani podpory, kdyZ se rodina pfipravuje
na dlouhodobou pécivdomacim prostredi.

Pacienti s Huntingtonovou chorobou vnimaji neznalost onemocnéni socialnimi
pracovniky a reviznimi lékafi a proto velkou variabilitu podpory u jednotlivych pacient(
podle toho “na koho narazi”.

Pacienti s dystonii se potykaji s tim, Ze disabilita spojena s jejich nemoci (soustavna
bolest a vysileni) neni zfejma, proto jsou pro socialni podporu pfili§ zdravi - cituji: “Mate
dvé ruce a dvé nohy, tak mUzete pracovat.”

Z nedostatkl ohodnotily organizace nejhlife informace o socialni podpofie a jejich
prehlednost. Dale pak realnou dostupnost a kapacitu sluzeb.
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4. Popis optimalniho stavu komplexni péce

Navrh optimalniho systému péce pro pacienty byl vytvofen pro tyto skupiny
onemocnhnéni:
e leukodystrofie
e extrapyramidova onemocnénimiv détském véku
e atypicky parkinsonismus,
e hereditarni ataxie a hereditarni spastické paraparézy,
e frontotemporalni demence,
e geneticky vazané formy Parkinsonovy nemoci,
e neurodegenerace s akumulaci Zzeleza (NBIA),
e Huntingtonova nemoc a dalSi choreatické syndromy,
e dystonie.

Popis optimalniho systému péce pro pacienty s leukodystrofiemi

Struc¢na charakteristika leukodystrofii a sou¢asného systému péce

Leukodystrofie jsou heterogenni skupina vzacnych genetickych onemocnéni, které
primarné postihuji bilou hmotu centralniho nervového systému. Diagnostika téchto
onemocnéni mlzZe byt obtiznad a vyZzaduje komplexni pfistup kombinujici zhodnoceni
klinického obrazu, MRI nalezu, genetické a v nékterych pfipadech i metabolického
testovani. Jednd se o ve vétSiné zdavazna, progresivni onemocnéni vyZzadujici
multidisciplinarni péci. Kromé systematické péce neurologa je u velké ¢asti pacientl
nutnd spoluprace i s lékafi dalSich specializaci (ortoped, gastroenterolog, rehabilitaéni
lékaf a paliatr). Z nelékafskych profesi jsou pro péci o pacienty kliCovi fyzioterapeut,
nutri¢ni terapeut a psycholog.

Pfestoze pro vétSinu leukodystrofii neexistuje specificka léCba, genova terapie se rychle
vyvijejici jako potencialni léCebny pfistup. VEasna a pfesna diagndza je klicova pro vedeni
symptomatické lécCby, zahajeni kauzalni léCby u nékterych leukodystrofii, kde terapie
dostupna (MLD) nebo zarazeni do probihajicich klinickych studii.

Screeningovy program neni pro onemocneéni z okruhu leukodystrofii zatim zaveden.
Potfeba se jiz nyni méni s registrovanou léCbou pro metachromatickou leukodystrofii.
Aktualné zacCina projekt ¢asného screeningu, ale cilem je zavedeni novorozeneckého
screeningu k zachycenii pozdnich infantilnich forem MLD. Potieba dalSiho rozsifeni mlze
zmeénit s budoucim zavedenim kauzalni léCby.

Soucasny systém péce o pacienty sleukodystrofiemi neni na udrovni ministerstva
definovan a vsoudasné dobé je vCR jediné centrum specializované na tento okruh
onemocnéni — Centrum vysoce specializované péce pro vzacna neurologicka
onemocnéni FTN, které peduje o détské i dospélé pacienty zcelé CR a zajistuje
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konzultaéni &innost pro vSechna neurologickd pracovisté v CR. Cast pacientd
s ,metabolickymi“ leukodystrofiemi je diagnostikovana a léCena na Klinice pediatrie a
dédi¢nych poruch metabolismu VFN vcentru ERN-Metab. Kromé toho déti jsou
sledované téz na dalSich pracovistich détské neurologie — FNM, FN Brno, FN Ostrava. U
dospélych pacientl je situace obtiznéjsi — diagndza je stanovena vétSinou se zpozdénim,
nebo neni stanovena vlbec a pacienti jsou zafazeni do skupiny ziskanych
leukoencefalopatii (chronicko progresivni roztrouSena skleréza, vaskularni encefalopatie
apod.).

Vzhledem kvzacnosti onemocnéni je z hlediska klinické diagnostiky, péce i vyzkumu
klicovy individualni pfistup a koordinace a spoluprace s dal§imi zahrani¢nimi centry.

Status center neni na urovni ministerstva zdravotnictvi jednoznac¢né definovan,
personalni a vécné vybaveni neni uréeno. PocCet pacientll na jednoho lékafe se
specializovanou zpUsobilosti je, vzhledem ke stavajicimu poctu uvazk( v Centru a
vzhledem k nutnosti vysoce C¢asové naroCné specializované péce, vysoky a udrzeni
zakladni kvality péce vyZaduje u lékafl mimoradné presCasové nasazeni. Koordinaci péce
vétSinou zajistuji zdravotniti pracovnici, ¢asto samotni lékafi, pracovisté postrada
administrativni pracovniky a manazZerskou pozici/pozici koordinatora. N&avaznost
socialnich sluzeb je ¢asto insuficientni a propojeni se zdravotnickym systémem v misté
bydlisté viadé pripadd (hlavné u dospélych pacientl) vazne. Pretizenost klinickou
problematikou nenechava dostateCny prostor pro systematické vzdélavani mladé
generace odbornikd, ani pro adekvatni védecko-vyzkumnou ¢innost, ktera je podminkou
pro udrZeni vysokého standardu péce. S tim souvisi i absence parametrll kvality péce
zameérené na problematiku VO.

Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(leukodystrofie)

1. Podezieni na leukodystrofii, tvodni diferencialni diagnostika

Podezfeni na leukodystrofii by mél vyslovit détsky neurolog nebo neurolog. Prvnim
krokem je vylouceni ziskanych leukoencefalopatii, dalSi postup by meél probihat dle
doporuceného vySetfovaciho postupu ERN-RND - zhodnoceni klinického obrazu a MRI
nalezu — indikace dalSich vySetfeni (metabolického vySetieni, genetiky). Postup lze jiz
v tomto stadiu konzultovat/kordinovats lékafem Centra leukodystrofie FTN, nebo lékafem
ERN-metab. Tato ,koordinace“ mUze zpocatku probihat v podobé vzdalené konzultace.

2. Centralizace péce

Jakmile se diagnéza VO stane pravdépodobnou mél by byt pacient pfedan do péce vysoce
specializovaného pracovisté. Prvni kontakt muze probihat telefonicky, mailem C¢i
ambulantnim vySetfeni, v urCitych pfipadech i hospitalizaci. V centru bude pokraCovat
dalsi diagnostika vCetné rozsSitené specializované diagnostiky genetické a event. dle
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dostupnosti cilena lécba. Lécba bude probihat v soudéinnosti se specialisty v misté
bydlisté, tak aby byla zajisténa systematicka multioborova lécba.

3. Typy center

Centrum vysoce specializované péce pro vzacna neurologickd onemocnéni -
Centrum pro leukodystrofie FTN je centrum vysoce specializované péce, zabyvajici se
diagnostikou a lé¢bou leukodystrofii, zajiStuje komplexni diagnostiku a péci o dospélé i
pediatrické pacienty a konzultaéni &innost pro ostatni neurologickd pracovisté v CR.
Centrum je ¢lenem mezinarodni sité ERN-RND, ktera sdruzuje centra specializovana na
vzacna neurodegenerativni onemocnéni a spliiuje vS8echny podminky kladené na vysoce
specializovany typ pracovist.

Organizacné je centrum definovano na urovni FTN a uzndno jako centrum vysoce
specializované péée na Urovni MZCR a téZ na evropské trovni v rdmci center ERN-RND.
Centrum uzce spolupracuje s KPDPM-VFN - ERN-Metab.

Na zakladé prepoctu incidence leukodystrofii k poétu obyvatelstva odpovida dle ERN
jedno vysoce specializované centrum na léébu a diagnostiku leukodystrofii pro CR,
ovSem s tim, Zze o pacienty je dle doporuceni Centra ndvazné pecovano i vambulantni
neurologické praxi a v nasledné péci.

Centra specializovana péce nejsou pro leukodystrofie v CR definovana.
4. Dalsi potiebné upravy

Systém by mél byt flexibilni a pfizpUsobit se potfebam pacientl s leukodystrofiemi, s
cilem poskytovat nejvyssi moznou kvalitu péce a zajiStovat jeji neustaly rozvoj.

A. Organizace péce

- Stanoveni narodni referenéni sité vrozsahu zajistujicim rovnomérné pokryti CR
specializovanou péci u leukodystrofi:

* Pro pediatrické pacienty s leukodystrofiemi by narodni referencni sit
méla respektovat soudasny stav. V Ceské republice jsou aktuélné &tyfi
samostatna oddéleni/kliniky: Fakultni Thomayerova nemocnice (FTN)-
CVSP, Fakultni nemocnice Ostrava, Fakultni nemocnice Motol a
Fakultni nemocnice Brno. Tato pracovi§té jsou kompetentni a
specializovana pro sledovani pacientll s neurologickymi VO. Takto
stanovena sit zajisStuje, Ze pediatricti pacienti s leukodystrofiemi
dostanou nejlepSi moznou lécbu a podporu v souladu s jejich
specifickymi potfebami.
vysoce specializované péce ve FTN je dostacujici s podminkou
spoluprace s lizkovymi i ambulantnimi specialisty.

- Optimalizace uhrady ambulantni a liZkové péce o pacienty VO na zékladé realné
vynalozeného Uusili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
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hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajiSténa podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele
Definice kompetenci Centra v diagnostice
o vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na Urovni Centra - napf.
interpretace genetické analyzy, specializovanych neurozobrazovacich
vySetfeni.
Definice kompetenci Centra v terapii
o Vymezeni preskripce ,centrovych“ LP dle skupin onemocnéni -vramci
schvalenych a pojiStovnami hrazenych indikaci
o Zjednodus$eni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP v CVSP,
zjednodusSeni administrativy spojené s Zzadostmi na paragraf 16
Sdilena péce: Formalizace sdilené péce mezi rliznymi Urovnémi zdravotnickych
zafizeni, véetné definovani koordinujiciho pracovisté.

LepSiintegrace socialni péce, lepSi propojeni se systémem zdravotni péce.
Definovani naroku a zajisténi dostupnosti domaci rehabilitace.

Definice parametri VO (,dataset VO*) pro registraci leukodystrofii v narodnim
registru i dalSich registrech, jejich implementace do NIS. Stanoveni povinnosti Centra
zadavat data do narodniho registru a zajiSténi podminek pro toto zadavani.

Definice specifickych parametri pro sledovani kvality péce, 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.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Integrace vysoce specializovaného Centra pro leukodystrofie do organizacni
struktury poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpecéeni centra,
jako podminky pro status CVSP (v koordinaci s akreditaci pro vzdélavani v oboru
neurologie a détska neurologie) v ndvaznosti na pocty sledovanych pacientt.
Stanoveni role koordinatora pécée v Centru, vyclenéni prostiedkl pro tuto funkci
Vytvoreni lepSich podminek pro moznost rozsifeni multidisciplinarnich tymd
Vycélenéni financénich prostfedkl ke zlepSeni mezioborové spoluprace

C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného c¢asu zdravotnickych pracovnikd pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

Podpora ucasti pracovnikl Centra na tuzemskych i mezinarodnich vzdélavacich a
vyzkumnych aktivitdch poskytnutim zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit a zajisténi
financovani v rozsahu odpovidajicim potfebam Centra.
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Popis optimalniho systému péce pro pediatrické pacienty s
extrapyramidovymi onemocnénimi

Strucna charakteristika vzacnych extrapyramidovych onemocnéni détského véku a
soucasného systému péce

Extrapyramidova onemocnéni u déti, jako jsou dystonie, komplexni dystonické syndromy,
paroxysmalni dyskineze a chorea, pfedstavuji vzacna neurologicka onemocnéni, kterd
vyrazné ovliviuji kvalitu Zivota pacientu a jejich rodin.

Chorea v détstvi zahrnuje rizné genetické i negenetické priciny, pficemz nedavné studie
objasnuji monogenni choreické syndromy, jako jsou chorey spojené s mutacemi ADCY5
a PDE10A. Sydenhamova chorea (SC), vzacné onemocnéni spojené s infekci streptokoky
skupiny A, z(stavd vyznamnou pfi¢inou détské chorey s charakteristickymi
demografickymi a klinickymi rysy.

Dystonie s nastupem v détstvi a komplexni dystonické syndromy jsou charakterizovany
Sirokou klinickou a genetickou heterogenitou. Détska dystonie mohou byt také velmi
invalidizujici, ovliviiujici rozvoj motorickych dovednosti, kognitivni schopnosti, emocni
fungovani a socialni zapojeni.

Paroxysmalni dyskineze v détstvi se projevuje jako geneticky a klinicky heterogenni
porucha pohybu, se tfemi hlavnimi fenotypy: paroxysmalni kinesigenni dyskineze (PKD),
paroxysmalni nonkinesigenni dyskineze (PNKD) a paroxysmalni dyskineze indukovana
cvicenim (PED).

Manifestace onemocnéni pretrvava do dospélosti a mlize se v ¢ase dale zhorSovat, nebo
zUstava stacionarni. Diagnostika téchto onemocnéni je naro¢na a vyzaduje komplexni
pfistup, ktery zahrnuje zhodnoceni klinického obrazu, MRI nalezu a pfipadné genetické
testovani. Tato onemocnéni vyZzaduji multidisciplinarni péci. Kromeé neurologické péce je
nutna spoluprace s dalSimi specializovanymi lékafi, jako jsou gastroenterolog,
rehabilitacni ékaf a paliatr. Nezbytnou soucasti tymu jsou i fyzioterapeut, nutri¢ni
terapeut a psycholog.

PfestoZe pro vétSinu extrapyramidovych onemocnéni neexistuje specificka lécba, vyvoj v
oblasti genové terapie nabizi nadéjné perspektivy. VEasna a pfesna diagndza je klicova
pro zahajeni symptomatické lécby a pfipadné zarazeni pacientl do klinickych studii.

Soucasny systém péce o pediatrické pacienty s extrapyramidovymi onemocnénimi neni
v Ceské republice na Urovni ministerstva definovan, 74dné z pracovi$t zabyvajicich se
touto problematikou neni zafazené do sité ERN RND.

Navrh modelu péce pro pediatrické pacienty s extrapyramidovymi onemocnénimi

1. Podezieni na extrapyramidové onemocnéni, ivodni diferencialni diagnostika
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Podezreni na extrapyramidové onemocnéni by mél vyslovit détsky neurolog. VySetfeni by
mélo probihat dle mezinarodné doporuceného vySetfovaciho postupu, zahrnujici
zhodnoceni klinického obrazu a MRI nalezu, a indikaci dalSich vySetfeni (metabolické
vySetfeni, genetika).

2. Centralizace péce

Jakmile se diagndza extrapyramidového onemocnéni stane pravdépodobnou, mél by byt
pacient pfeddan do péce specializovaného centra. Prvni kontakt mU(ze probihat
telefonicky, e-mailem nebo ambulantnim vySetfenim, v ur€itych pfipadechihospitalizaci.
V centru bude pokracovat dalSi diagnostika v€etné specializované genetické diagnostiky
a eventualné dostupna cilena lécba. LéCba bude probihat ve spolupraci se specialisty v
misté bydlisteé, aby byla zajiSténa systematicka multioborova péce.

3. Typy center

»Centrum specializované péce je pracovisté, ve kterém je specializovana péce zajisténa
alespon jednim lékafem specializujicim se na extrapyramidovou problematiku u déti.

»Centrum vysoce specializované péce (CVSP)“ spliuje definované charakteristiky
CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci Clenstvi v ERN ¢&i narodni
akreditaci CVSP MZCR).

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

4. Dalsi potiebné upravy

Systém péce by mél byt flexibilni a pfizplsobit se potfebam pediatrickych pacientl s
extrapyramidovymi onemocnénimi, s cilem poskytovat nejvyssi moznou kvalitu péce a
zajiStovat jeji neustaly rozvoj.

A. Organizace péce

- Stanoveni narodni referenéni sité: Zajisténi rovnomérného pokryti CR
specializovanou péci u extrapyramidovych onemocnéni. Pro pediatrické pacienty by
méla vzniknout narodni referenéni sit ustavenim CSVP pro détiv ramci kompetentnich
a specializovanych pracovisti ve Fakultni Thomayerové nemocnici, Fakultni
nemocnhici Ostrava, Fakultni nemocnici Motol a Fakultni nemocnici Brno. Tato centra
by méla byt smluvné provazana s CVSP pro dospélé — konzultace pacientl, DBS,
predavani do péce v dospélosti.

- Optimalizace uhrady ambulantni a liZkové péce o pacienty VO na zékladé realné
vynalozeného Uusili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajis§téna podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele

- Definice kompetenci Centra v diagnostice
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o vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na udrovni Centra — napf.
interpretace genetické analyzy, specializovanych neurozobrazovacich
vySetfeni.

Definice kompetenci Centra v terapii

o Vymezeni preskripce ,centrovych“ LP dle skupin onemocnéni -vramci
schvalenych a pojiStovnami hrazenych indikaci

o ZjednoduSeni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP v CVSP,
zjednodus$eni administrativy spojené s zadostmi na paragraf 16

Sdilena péce: Formalizace sdilené péce mezi rlznymi Urovnémi zdravotnickych
zafizeni, véetné definovani koordinujiciho pracovisté.

LepSiintegrace socialni péce, lepsi propojeni se systémem zdravotni péce.
Definovani naroku a zajisténi dostupnosti domaci rehabilitace.

Definice parametri VO (,dataset VO*) pro registraci leukodystrofii vnarodnim
registru i dalSich registrech, jejich implementace do NIS. Stanoveni povinnosti Centra
zadavat data do narodniho registru a zajiSténi podminek pro toto zadavani.

Definice specifickych parametri pro sledovani kvality pécée, jejich implementace
do NIS, stanoveni pravidel pro analyzu téchto dat a jejich vyuZiti pro planovani rozvoje
specializované a vysoce specializované pécCe v této oblasti, koordinace s evropskym
systémem monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Integrace CVSP do organizacni struktury poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpecéeni centra,
jako podminky pro status CVSP (v koordinaci s akreditaci pro vzdélavani v oboru
neurologie a détska neurologie) v ndvaznosti na pocty sledovanych pacientt.
Stanoveni role koordinatora péce v CVSP, vyc¢lenéni prostiedk(l pro tuto funkci
Vytvoreni lepsich podminek pro moZznost rozsiteni multidisciplinarnich tym
Vycélenéni financ¢nich prostfedki ke zlepSeni mezioborové spoluprace

C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného c¢asu zdravotnickych pracovnikl pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

Podpora ucasti pracovnikd CVSP na tuzemskych i mezinarodnich vzdélavacich a
vyzkumnych aktivitdach poskytnutim zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit a zajisténi
financovani v rozsahu odpovidajicim potfebam CVSP.
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Popis optimalniho stavu komplexni péce (atypicky parkinsonismus)

Struéna charakteristika onemocnéni dané ERN a sou¢asného systému péce

Cast onemocnéni ze skupiny ERN- RND oznadovan4 jako tzv. atypicky parkinsonismus se
tyka vyhradné pacient( stfedniho a hlavné vys$siho dospélého véku. Zahrnuje dvé hlavni
jednotky- tzv. Multisystémovou atrofii (MSA) a Progresivni supranuklearni paralyzu (PSP),
plus dalsi extrémné vzacné onemocnéni tzv. Kortikobazalni degeneraci (CBD). MSA i PSP
lze dale rozdélit na dil¢i podjednotky dle prevazujiciho klinického obrazu. Jedna se o
neurodegenerativni progresivni onemocnéni s infaustni prognézou. Jsou znamy urcité
genetické rizikové faktory, ale vétSina pfipadl je tzv. idiopatickych. Kauzalni lécba
v soucasnosti neexistuje a i ucinnost symptomatické dopaminergni terapie hybnych
pfiznakl je na rozdil od klasické Parkinsonovy nemoci velmi slaba, nebo Zadna. Mame
moznost ¢astecné symptomaticky ovlivihovat nékteré dalsi pfiznaky jako napf. autonomni
kardiovaskularni ¢&i urogenitalni dysfunkce, nezbytna je systematicka fyzioterapie,
logopedie, psychologicka podpora a v pokrocilych stadiich pak pfedevsim paliativni péce,
podpora vyzivy a dechovych funkci.

Diagnostika téchto onemocnéni je zalozena predevsim na zakladé typickych klinickych
pfiznakl, pomocné mohou byt i zobrazovaci metody (hlavné MRI, ale i SPECT a jiné).
K dispozici jsou diagnosticka kritéria publikovana spoleCnosti International Parkinson
and Movement Disorder Society, z roku 2018 pro PSP a z roku 2022 pro MSA. Existuji i
recentni prehledové ¢&lanky v déestingé publikované v éasopise Ceskd a Slovenska
Neurologie a Neurochirurgie. Pro CBD nejsou k dispozici recentni diagnosticka kritéria ani
doporucené postupy.

Podezfeni na onemocnéni ztohoto okruhu by mél vyslovit neurolog primarni péce,
pfipadné jakykoli jiny oSetfujici lékaf. Diagnostika a péce o pacienty s MSA, PSP i CBD pak
vétSinou dale probiha ve specializovanych neurologickych pracovistich, tzv.
~extrapyramidovych centrech” (VFN Praha - ¢len ERN-RND, FNUSA Brno- ¢len ERN-RND
a FN Olomouc- neni soucasti ERN-RND), kde jsou ovSem sledovani pfedevsim pacienti
s pfibuznymi nevzacnymi onemocnénimi. Soucasny systém péce o pacienty s atypickym
parkinsonismem nema pevné stanovenou strukturu, centralizace pacientll neni nikde
zakotvena a funguje pouze c¢astec¢né na zakladé vztah( mezi jednotlivymi pracovisti.
Status center neni definovan, personalni a vécné vybaveni neni ureno. Tzw.
»~extrapyramidova centra“ v sou¢asnosti nemaiji, i pfes dlouhodobé snahy, ani oficialni
status CVSP. Poéty pacientl a jejich rozlozeni v CR jsou presné&ji znamy pouze v ERN
centrech diky zavedenym registrdm. Koordinaci péce vétSinou zajistuji zdravotnicti
pracovnici, ¢asto samotni lékafi, pracovisté postradaji administrativni pracovniky a
datamanazery. Pfistup k socialnim sluzbam je omezeny a propojeni se zdravotnickym
systémem nedostatecné. Pacienti kvlli vzacnosti diagnézy nezapadaji do zavedenych
tabulek a maji proto problémy pfi schvalovani uhrad pojiStovnami, pfispévkl na péci
apod. Chybi efektivni multidisciplinarni péce a mezioborova spoluprace, ktera je u téchto
diagnéz nezbytna. Nejvyznamnéjsi je nedostatek erudovanych fyzioterapeutd,
psychologli. Neni dostatecna spoluprace napf. surology, psychiatry a nutricnimi
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specialisty. Chybi moznost navstév erudovanych specialistll v domacim prostredi u téZce
invalidizovanych pacientl v pozdnich stadiich onemocnéni.

Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(atypicky parkinsonismus)

1. Podezieni na VO, uvodni diferencialni diagnostika

Podezieni na onemocnéni ztohoto okruhu by mél vyslovit neurolog primarni péce,
pfipadné jakykoli jiny oSetfujici lékaf. Pro zlepSeni povédomi nespecialistl o projevech
téchto VO je tfeba zajistit systematické zafazeni této problematiky do postgradualnich
vzdélavacich sylabl a podporovat dalsi zplsoby vzdélavani lékafG primarni péce i
nespecializovanych zdravotnickych zafizeni. Po vysloveni podezieni na VO tohoto typu by
mél dalSi vySetfovaci postup koordinovat lékaf z nékterého ztzv. ,extrapyramidovych
center® Tato , koordinace“ muzZe probihat i formou vzdalené spoluprace mezi lékafem
centra a neurologem v misté bydlisté v ambulantni ¢i l0zkové péci.

2. Centralizace péce

Jakmile se diagnéza MSA, PSP nebo CBD stane pravdépodobnou mél by byt pacient
predan do péce specializovaného ,.extrapyramidového centra® pfipadné muze byt péce
sdilena mezi lokalnim neurologickym pracovistém a specializovanym pracovistém.

3. Typy center

Jak jiz bylo zminéno vyse, péce o vétSinu pacientll s MSA, PSP i CBD se odehrava v tzv.
»~extrapyramidovych centrech®. Obdobny model péce je patrny i ve svété, tito pacientijsou
sledovaniv tzv. ,movement disorders“ centrech, ktera jsou primarné urcena pro pacienty
s pfibuznymi nevzacnymi onemocnénimi, hlavné s Parkinsonovou nemoci, a kde jsou
sledovani i jiné vzacné skupiny onemocnéni napf. dystonie €i chorea. Tato centra jsou
v CR dobfe klinicky zavedena, maji dlouholetou tradici. Jedna se o t¥i pracovi$té: VFN
Praha, FNUSA Brno a FN Olomouc. FN Olomouc t.¢. neni ¢lenem ERN-RND, realné ale
poskytuje péci na stejné urovni jako dvé dalsi centra, ktera jsou soucasti sité ERN-RND.
Na narodni drovni by bylo Zadouci, aby tzv. ,,extrapyramidova centra“ ziskala status center
vysoce specializované péce CVSP.

4. Potfebné upravy

A. Organizace péce
- Stanoveni narodni referenéni sité center vysoce specializované péce CVSP
zajistujicich rovnomé&rné pokryti CR specializovanou péé&i o pacienty s atypickym

parkinsonismem.
Udaje definujici optimalni pocet specialistd na pocet obyvatel nejsou
k dispozici. Soucasna organizace péce se zda byt stran pokryti regionti CR
dostacdujici, jen neni oficialné stanovena. Aktudlni snahou vyboru odborné
spoleénosti (Extrapyramidové sekce Neurologické spole¢nosti, CLS JEP) je
vytvoreni sité erudovanych spolupracujicich ambulantnich neurologl tzv. ,.expy

specialist(“.
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Optimalizace uhrady ambulantni a liZkové péce o pacienty s VO.

Péce o pacienty s atypickym parkinsonismem je ¢asové velmi naro¢na, vzhledem
k tizi a komplexité pfiznak(i vyzaduje multidisciplinarni spolupraci. Uhrada by méla byt
zalozena na zakladé realné vynalozeného Uusili spojeného s komplexni ambulantni
pécianakladnymi hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak
zajiSténa podpora jejich rozvoje ze strany poskytovatele. Tento problém by mohl byt
castecné rfeSen soucasné nové zavedenym systémem kdédU pro vzacna onemocnéni
tzv. orpha kodd.

Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice
Diagnostika onemocnéni ze skupiny atypickych parkinsonskych syndrom je
zalozena predevsim na typickém klinickém obrazu, déle se m(iZe opirat o néktera
specializovana zobrazeni (MRI, SPECT). Vzhledem ke vzacnosti onemocnéni a
rliznorodosti klinickych projevl je ke spravné a presné diagnostice nutny
zkuseny tym specialista.

Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii
o Lécba atypickych parkinsonskych syndrom( je vtuto chvili pouze
symptomaticka, ale mnohdy komplikovand a vyzadujici specializovanou
mezioborovou spolupraci (urolog, kardiolog, nutriéni specialista, psycholog,
specializovany fyzioterapeut, logoped a dalsi). Ztéchto ddvodld by méli byt
pacienti sledovani ve specializovanych centrech.

51274



* * %

WM Spolufinancovano © 3 S POVO
2 EvropSkOU unii MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

* x * 5
CESKE REPUBLIKY

Lepsiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce.

Zadouci je predev§im usnadnéni administrativy pfi schvalovédni Uhrad pomdcek
pojiStovnami, pfispévkl na péci, lazenskou lécbu apod., dale lepSi informovanost a
spoluprace reviznich a praktickych lékafll. RovnéZz mozZnost navstév v domacim prostiedi
u téZce invalidizovanych pacient( by byla vhodna.

Podpora vzniku narodnich registr(l, stanoveni povinnosti CSP a CVSP zadavat data do
narodniho registru. V soucasnosti existuji registry pacientl jen v ramci center ERN-
RND, kde je tato evidence pacientll povinnd. Existence registrll je nezbytna pro dalsi
zkvalitnovani péce o tyto pacienty a pro jejich v€asny pfistup k novym klinickych
studiim a léCebnym moZnostem do budoucna.

Pravidelné sledovani kvality péce v centrech, 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.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Integrace CVSP jako samostatnych funkénich celkll do organizaéni struktury
poskytovatele.

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpeceni péce
v centrech jako podminek pro status CSP a CVSP v navaznosti na pocty sledovanych
pacientu.

Stanoveni role koordinatora lékafské péce o pacienty se vzachymi onemocnénimi
v centrech, vycélenéni prostredkl pro tuto funkci.

Stanoveni role administratora péce o0 pacienty se vzacnymi onemocheénimi
v centrech, vycélenéni prostredkl pro tuto funkci.

Vytvoreni lepSich podminek pro moZnost rozsiteni multidisciplinarnich tym,
predevsim zvyseni poctu erudovanych psychologl a fyzioterapeutd.

Vyclenéni financnich prostfedk(l ke zlepSeni mezioborové spoluprace (urolog,
psychiatr, nutri¢ni specialista a dalsi)

C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného c¢asu zdravotnickych pracovnikll pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

Podpora Ucasti pracovnikl center na vzdélavacich aktivitach minimalné poskytnutim
zakladni mzdy po Cas téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim potfebam centra
Podpora a koordinace spole¢ného vyzkumu mezi centry na narodni a mezinarodni
arovni
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Popis optimalniho stavu komplexni péce (Hereditarni ataxie a
hereditarni spastické paraparézy)

Centrum vysoce specializované péce pro vzacna neurologicka onemocnéni - FN
Motol

Strucéna charakteristika onemocnéni dané ERN a souc¢asného systému péce

Onemocnéni ze skupiny hereditarnich ataxii/hereditarnich spastickych paraparéz (HSP)
zacCinaji jak vdétském, tak dospélém véku, vétSinou az v dospélosti Onemocnéni
probihaji chronicky, jsou pomalu progredujici, kauzalné vétSinou nelécitelna a jen
omezené ovlivnitelna symptomatickou léEbou. Velka ¢ast onemocnéni vede k postupné
invalidizaci — ztraté schopnosti chlize a upoutani na vozik, pozdéji jsou pacienti plné
zavisli na péci jiné osoby, Casto s nutnosti institucionalni péce. Dle typu onemocnéni je
délka Zivota v rizné mire zkracena.

YT

Je nachézena velka intra- i interfamiliarni variabilita v ramci jedné choroby i v celém jejich
spektru. Nékteré ataxie/HSP probihaji velmi pomalu a vzacné nezkracuiji zivot, jiné ataxie
(zejména metabolické Ci mitochondrialni) mohou vést kumrti v podstatné kratSim
¢asovém horizontu.

Ataxie /HSP se projevuji bud izolovanym mozeckovym syndromem - porucha chuze,
rovnovahy, koordinace a feci, (popt. u HSP pyramidovym syndromem — poruchou chize)
jiné jsou kombinovany s dalSim neurologickym postizenim (extrapyramidovy syndrom,
porucha kognice, epileptické zachvaty, porucha polykani €i jiné pfidruzené syndromy), Ci
postizenim jinych organovych systémda (napf. ledviny, srdce).

Pacienti s ataxiemi/HSP vyZaduji systematickou péci neurologa. U velké ¢asti pacient(
pakilékare dalSich specializaci (ortoped, kardiolog, urolog, algeziolog, psychiatr, paliatr).
Z nelékarskych profesi jsou pro péci o pacienty s ataxiemi/HSP klicovi fyzioterapeut,
logoped, ergoterapeut, psycholog.

Specificka je situace u ataxie Friedreichovy, jedné z nejCastéjSich autosomalné recesivné
dédiCnych ataxii, kde dominuje zadnéprovazcova symptomatika a smisena
kvadruparéza, vyraznéjSi cerebeldrni ataxie se objevuje az v pokrocilejSim stadiu. Zde
jsou limitujicim faktorem preziti zejména kardialni obtiZze. U této nemoci je nyni k dispozici
cilena lécba omaveloxolonem. U velké ¢asti vzacnych ataxii dale existuje specificka lécba
nasazovana ¢asto v ramci individualnich zadosti na paragraf 16 — 4-aminopyridin u SCA
27B a pacientl s downbeat nystagmem, eplerenone u mutaci v KCNA2 kanalu, vit E u
ataxie s deficitem vit E AVED atd.

Screeningovy program neni pro onemocnéni z okruhu ataxii/HSP zaveden. Potfeba se
muUze zmeénit s budoucim zavedenim kauzalni léCby.

Soucasny systém péce o pacienty s HSP/ataxii neni na urovni ministerstva definovan a
v soudasné dobé je v CR jediné centrum specializované na tento okruh onemocnéni —
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Centrum vysoce specializované péce pro vzacna neurologickda onemocnéni FN
Motol, které peduje o pacienty z celé CR a zajistuje konzultaéni ¢innost pro viechna
neurologicka pracovisté v CR. Cést pacientl s ataxiemi je diagnostikovéna a lé&ena téz
na jinych, pfevazné fakultnich pracovistich.

Vzhledem kvzacnosti onemocnéni je z hlediska klinické diagnostiky, péce i vyzkumu
klicovy individualni pfistup a koordinace a spoluprace s dalSimi zahrani¢nimi centry.
Centrum hereditarnich ataxii FN Motol je soucasti evropské sité ERN-RND, EFACTS, SCA
global, celosvétové sité UNIFAI a sité SPATAX.

Status center neni na urovni ministerstva zdravotnictvi jednoznaéné definovan,
personalni a vécné vybaveni neni ur¢eno. Centrum hereditarnich ataxii FN Motol ma t.¢.
v péci 350 pacientll schorobami zokruhu dédi¢nych ataxii /HSP. Pfestoze nemame
pfesnd data o po&tu pacienttl v CR, lze kvalifikovan& odhadnout, Ze je podchycena vice
nez polovina zijicich ¢eskych pacientl s geneticky vazanou ataxii/HSP. Pocet pacient(l na
jednoho lékare se specializovanou zpUsobilostije, vzhledem ke stavajicimu poc¢tu Gvazkd
v Centru a vzhledem k nutnosti vysoce ¢asové narocné specializované péce, vysoky a
udrzeni zakladni kvality péce vyZzaduje u lékafll mimoradné presCasové nasazeni, bez
finanéniho ohodnoceni. Koordinaci péce vétSinou zajistuji zdravotnicti pracovnici, ¢asto
samotni lékafi, pracovisté postrada administrativni pracovniky a manazerskou
pozici/pozici koordinatora. Problematicka je dostupnost systematické fyzioterapie, ktera
je pro pacienty s ataxiemi/HSP klicova pro udrzeni hybnosti. Stav velké ¢asti pacient(
vyzaduje rehabilitaci vdomacim prostfedi, kterou se vzacné podafi zajistit. Navaznost
socialnich sluzeb je Casto insuficientni a propojeni se zdravotnickym systémem v misté
bydlisté v radé pripadli vazne. Pretizenost klinickou problematikou nenechéva dostatecny
prostor pro systematické vzdélavani mladé generace odbornikl, ani pro adekvatni
védecko-vyzkumnou ¢innost, ktera je podminkou pro udrzeni vysokého standardu péce.
S tim souvisi i absence parametr( kvality péce zamérené na problematiku VO.

Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(Hereditarni ataxie a hereditarni spastické paraparézy)

1. Podezieni na VO, uvodni diferencialni diagnostika

Pfi podezieni na onemocnéni z okruhu spinocerebelarnich ataxii /spastickou hereditarni
paraparézu by mél dalsi vySetfovaci postup koordinovat lékaf s odbornou zpUsobilosti
voboru détska ¢i dospéla neurologie a v Uvodu provést zakladni vySetfeni vedouci
k vylouceni nejcastgjsich ziskanych/lécitelnych pficin (MR mozku, event. MR michy,
komplexni laboratorni vySetfeni, elektrofyziologicka vysSetfeni, event. lumbalni punkce),
Postup lze jiz vtomto stadiu konzultovat s lékafem Centra hereditarnich ataxii FN Motol a
event. po dohodé zvazit indikaci zakladniho genetického vy$etieni panelu ataxii v Ustavu
biologie a |ékarfské genetiky 2. LF UK a FN Motol.
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2. Centralizace péce

Jakmile se diagnéza vzacné spinocerebelarni ataxie /spastické hereditarni paraparézy
stane pravdépodobnou, mél byt pacient pfedan do péce vysoce specializovaného
pracovisté, kde bude pokracovat dalSi diagnostika v€etné specializované diagnostiky
genetické a event. dle dostupnosti cilena lécba. Lécba bude probihat v soucinnosti se
specialisty v misté bydlisté, tak aby byla zajis§téna systematickd multioborova lé¢ba.

3. Typy center

Centrumvysoce specializované péce pro vzacna neurologicka onemocnéni FN Motol
- Centrum hereditarnich ataxii FN Motol je centrum vysoce specializované péce,
zabyvajici se diagnostikou a lé¢bou dédiénych ataxii a hereditarnich spastickych
paraparéz. Diky spojeni nékolika pracovist (détské a dospélé neurologie,
specializovanych genetickych laboratofi a ambulantniho provozu ustavu lékafské
genetiky plus dle specifickych symptomU pacient(l specializované konziliarni péci ve FN
Motol) zajiStuje Centrum komplexni diagnostiku a péci o dospélé i pediatrické pacienty a
konzultaéni &innost pro ostatni neurologickd pracovi$té v CR. Centrum je &lenem
mezinarodni sité ERN-RND, kterd sdruzuje centra specializovand na vzacna
neurodegenerativni onemocnéni a spliuje vSechny podminky kladené na vysoce
specializovany typ pracovist. Kromeé toho je clenem mezinarodnich siti pracovnich skupin
zabyvajicich se dédi¢nymi ataxiemi/HSP (SCA global, EFACTS, UNIFAI, SPATAX), které
propojuji mezinarodnitymy jak na klinické taki védecké Urovni s cilem zlepSeni komplexni
péce a koordinaci vyzkumu.

Organizacné je centrum definovano na urovni FN Motol a uznano jako centrum vysoce
specializované péce na urovni MZCR a téz na evropskeé Urovni v ramci center ERN-RND.

Na zakladé pfepoctu incidence vzacnych ataktickych chorob ku pocCtu obyvatelstva
odpovida dle ERN jedno vysoce specializované centrum na lécbu a diagnostiku
dédiénych ataxii/HSP pro CR, ovéem stim, Ze o pacienty je dle doporugeni Centra
paralelné pecovano i vambulantni neurologické praxi a vnasledné péci. Vzhledem
k omezené pohyblivosti pacient( a s tim souvisejicim obtizim s dopravou, ale i vzhledem
k ocekavanému rozsiteni cilené léCby i u téchto chorob, je zvazovana moznost vytvoreni
detaSovaného pracovisté stavajiciho Centra se sidlem na Moravé, event. vznik centra
nizsiho specializovaného typu.

4. DalSi potfebné upravy

A. Organizace péce
- Stanoveni narodni referenéni sité vrozsahu zaji$tujicim rovnomérné pokryti CR
specializovanou pécéi u dédicnych poruch mozecku a hereditarnich spastickych

paraplegii:

o Udaje definujici optimalni pocet specialistti na podet obyvatel nejsou v CR
k dispozici. V tuto chvili je vramci CR jedno vysoce specializované centrum t;j.
jedno centrum na 10 milion obyvatel, coz odpovida v ramci ERN-RND vétsiné
zemi (jedno centrum na cca 8-12 milion0 obyvatel je v Italii, Némecku,
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Rakousku, Nizozemi). VétSi pocCet center na pocet obyvatel maji v Dansku,
Belgii, naopak pro celou Francii je pouze jedno referenéni centrum.

o Vtuto chvili zajiStuje Centrum hereditarnich ataxii FN Motol péci o pacienty
z celé CR. Z hlediska geografie a pokryti pé&e se jevi zadouci vznik nizsiho typu
centra specializovaného na ataxie na Moravé.

- Optimalizace Uhrady ambulantni a liZzkové péce o pacienty s hereditarnimi
ataxiemi/spastickymi paraparézami na zakladé realné vynalozeného usili spojeného
s komplexni ambulantni péci a nakladnymi hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla
generovat zisk a byla tak zajiSténa podpora jejich rozvoje ze strany poskytovatele

- Definice kompetenci Centra v diagnostice

o vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na Urovni Centra — napf.
interpretace genetické analyzy, specializovanych neurozobrazovacich
vySetfeni.

- Definice kompetenci Centra v terapii

o Vymezeni preskripce ,centrovych“ LP dle skupin onemocnéni -vramci
schvalenych a pojiStovnami hrazenych indikaci

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

- Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*.

- LepSiintegrace socialni péce, lepSi propojeni se systémem zdravotni péce.

- Definovani naroku a zajisténi dostupnosti domaci rehabilitace.

- Definice parametri VO (,dataset VO*) pro registraci hereditarnich ataxii a
spastickych paraparéz v narodnim registru i dalSich registrech, jejich implementace
do NIS. Stanoveni povinnosti Centra zadavat data do narodniho registru a zajisténi
podminek pro toto zadavani.

- Definice specifickych parametra pro sledovani kvality péce vcentrech, jejich
implementace do NIS, stanoveni pravidel pro analyzu téchto dat a jejich vyuziti pro
planovani rozvoje specializované a vysoce specializované péce vtéto oblasti,
koordinace s evropskym systémem monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

- Integrace vysoce specializovaného Centra hereditarnich ataxii/ hereditarnich
spastickych paraparéz jakozto funkénich celkd do organizaéni struktury
poskytovatele

- Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vecného zabezpeceni centra,
jako podminky pro status CSP a CVSP (v koordinaci s akreditaci pro vzdélavaniv oboru
neurologie a détska neurologie) v ndvaznosti na pocty sledovanych pacientd.

- Stanovenirole koordinatora péce v Centru, vyclenéni prostiedk( pro tuto funkci

- Vytvoreni lepSich podminek pro moznost rozsifeni multidisciplinarnich tymu,
predevsim zvySeni poctu erudovanych fyzioterapeut(.

- Vyclenéni finanénich prostiedkl ke zlepSeni mezioborové spoluprace (urolog,
psychiatr, nutri¢ni specialista a dalsi).
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C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

- Zabezpeceni chranéného ¢asu zdravotnickych pracovnikl pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

- Podpora ucasti pracovnikd Centra na tuzemskych i mezinarodnich vzdélavacich a
vyzkumnych aktivitdch poskytnutim zakladni mzdy po €as téchto aktivit a zajisténi
financovani v rozsahu odpovidajicim potfebam Centra.

Popis optimalniho stavu komplexni péce (frontotemporalni demence)

Strucéna charakteristika onemocnéni dané ERN a souc¢asného systému péce

SpoleCnym rysem frontotemporalnich demenci (FTD) je progresivni degenerace
frontalnich a temporalnich lalokl mozku, ¢asto byva postizena parietalni kdra a bazalni
ganglia. Tato skupina onemocnéni je velmi heterogenni zpohledu klinického i
etiopatogenetického. Podkladem téchto onemocnéni jsou poruchy metabolismu
nékterych klicovych proteind. Abnormalné transformovany protein interaguje
s metabolickymi drahami neuron( a vede k jejich zaniku cestou programované bunécné
smrti (apoptozy). Vytvari Spatné odbouratelna depozita ve formé inkluzi.

Klinicky lze rozliSit rGzné obrazy, které mizeme rozdélit na dvé hlavni skupiny
onemocneéni:

1. behavioralni varianta frontotemporalni demence (bvFTD);

2. primarni progresivni afazie (PPA): nonfluentni/agramaticka varianta (nfvPPA) a
sémanticka varianta (svPPA); logopenicka varianta (lvPPA).

Syndrom bvFTD se vyznacuje prevazujicim postizenim frontalnich funkci s ¢asnymi
poruchami chovani, osobnostnimi zménami a poruchou kognice s dominujici poruchou
logického mysleni a kontroly emoci, ¢astd je i porucha paméti vdlsledku
hipokampalnich Lézi. Diferencialné diagnosticky je nutné vedle psychiatrickych
onemocnéni rovnéz odliSit frontalni variantu Alzheimerovy nemoci (AN). Prevalence
bvFTD je nejvyssiv Sestém decenniu (tedy o dekadu dfive nez AN a dosahuje az 13 pfipad(
na 100 000 lidi, s primérnou dobou pocatku v58. roce Zivota). bvFTD predstavuji
odhadem asi 10-15 % demenci a jejich vyskyt stoupa s vékem, ve vySSich vékovych
skupinach jsou v8ak vyrazné prekryty exponencialné stoupajicim vyskytem Alzheimerovy
nemoci.

Zpocatku izolovana alterace feci, ktera postupné progreduje do obrazu tézké frontalni
demence, je typicka pro primarni progresivni afazie. Projevuji se izolovanym postizenim
feCovych funkci bez viditelné odpovidajici strukturalni léze v CT nebo MRI obrazech (tedy
nenachazime ischemii, krvaceni, tumor apod.). Postupné se postizeni rozSifuje i na dalsi
oblasti kognice s progresi do demence frontalniho typu. Dlouho z(stava zachovana
sobéstacnost a aktivity bézného Zivota, pokud nejsou vazany na uzivani feci (napf.

57274



WM Spolufinancovano © 3 S POVO
* 5 ** EvropSkOU unii MINISTEgSTVQ ZDRAVOTNICTVI

* * %

zachazeni s mobilnim telefonem). PPA se objevuji od 5. decennia, prevalence se
odhaduje na 3-15/100 000 lidi mladSich 65 let, s primérnou dobou pocatku v 58. roce
Zivota (z toho nfvPPA tvofi 25 procent a svPPA zahrnuje asi 20-25 procent pfipadl), a
stoupa s vékem.

Skrininkovy program neni v soucasné dob k dispozici. Véasna diagnostika zavisi na
vysloveni klinického podezieni na zakladé typickych projevd, které by mél vyslovit
prakticky lékaf, neurolog, geriatr nebo psychiatr. Pro zlepSeni povédomi nespecialistll o
projevech VO je tifeba zajistit systematické zarazeni této problematiky do
pregradualnich i postgradualnich vzdélavacich sylabli a podporovat dalsi zplsoby
vzdélavani lékard primarni péce i nespecializovanych zdravotnickych zafizeni.

Soucasny systém péce nema stanovenou strukturu ani navaznost tfi existujicich CVSP
na ostatni vice nebo méné specializovana pracovisté, centralizace pacientll neni nikde
zakotvena a funguje pouze Castec¢né na zakladé vztah( mezi jednotlivymi pracovisti.
Diferencialni diagnostika bvFTD je slozita a vyzaduje erudovany multidisciplinarni tym.
Terapeutické ovlivnéni bvFTD je zatim omezené, a mélo by byt zaméfené na hlavni
pfitomné behaviordlni manifestace u daného pacienta (pfedevSim antidepresiva a
antipsychotika druhé generace). Vyznamnou roli hraji i nefarmakologické pfistupy a
podpora pecovatelll. Uzitecna byva tymova spoluprace (neurolog, psychiatr, geriatr,
psycholog, asistencni sluzby, terénni pracovnici). Zasadni pro prevenci syndromu
vyhofeni u pecovateld (toto riziko je u bvFTD mnohem vy$si nez u jinych
neurodegenerativnich onemocnéni) je poskytnout pecujicim komplexni (ale
srozumitelné) informace o onemocnéni, jeho projevech a predpokladaném dalSim
prabéhu, konstantni emocni podporu, a naucit je zakladnim technikdm komunikace
s pacientem i zvladani nékterych behavioralnich manifestaci.

U PPA je velminaroc¢na diferencialni diagnostika hlavnich subtypl (nvfPPA, svPPA, I[vPPA).
Klinické rozliSeni mezi jednotlivymi formami PPA neni snadné a vyzaduje vedle urcité
zkuSenosti i spolupraci neuropsychologa a klinického logopeda se zaméfenim na PPA.
Mnohdy dochazi i k prekryvani symptom jednotlivych subtypt PPA.

Terapeutické aspekty PPA se pfilis nelisi od postupl u frontotemporalni demence. U lvPPA
se mohou uplatnit terapeutické moznosti AN (lvPPA je ve vétSiné pfipadl fokalni variantou
AN). DUlezita je logopedicka péce, zalozend na spolupraci edukovanych ¢lenl tymu se
zkusenostiv péci o PPA pacienty. Logopedicka intervence u pacientl s PPA je v soucasné
dobé vnimana jako poskytovani systematické podpory a provazeni pacienta a jeho
blizkych celym pribéhem onemocnéni, od jeho vzniku az po fazi, kdy ma pacient vyrazné
problémy s komunikaci. Zjevnou limitaci u€innosti logopedické terapie je progredujici
charakter a postupné pfibyvani novych symptomu v rlznych kognitivhnich doménéach
(pFfedevsim poruchy paméti a exekutivnich funkci) a poruch chovani. Farmakoterapie PPA
ma znacné omezeny dopad, a proto je role logopeda vterapeutickém procesu
nezastupitelna. Intervence, kterou provadi klinicky logoped, patii mezi nefarmakologické
pristupy, jejichz efektivita se zacala detailné zkoumat az v poslednim desetileti.
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Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(frontotemporalni demence)

1. Podezieni na VO, uvodni diferencialni diagnostika

Po vysloveni podezieni na VO tohoto typu by mél pacienta vySetfit lékaf neurolog nebo
psychiatr, preferencné se zkuSenosti vpécCi o pacienty s kognitivnim postizenim a
demenci, ktery zajisti diferencialni diagnézu a zahaji vhodnou farmakoterapii.

2. Centralizace péce

Jakmile se diagnéza FTD/PPA stane pravdépodobnou nebo v pfipadé zavazného stavu by
mél byt pacient pfedan do péce vysoce specializovaného pracovisté, se zazemim
multidisciplinarniho tymu, ktery potvrdi klinickou diagnézu, upravi terapeuticky postup a
zahdji komplexni podporu pecovatelll a rodinnych pfislusnik(l. Nedilnou soucasti
diagnostického procesu v multidisciplindrnim tymu budou zobrazovaci vySetieni
(strukturalni MR), vySetfeni genetickych variant FTD a neuropsychologické vySetreni, dale
v ramci Sirsi diferencidlni diagnostiky stanoveni dostupnych biomarker(
neurodegenerativhich onemocnéni. V pfipadé PPA je vhodna komplexni logopedicka
podpurna terapie s cilem co nejdéle udrZzet komunikaéni schopnosti a moznosti pacienta
a jeho okoli.

3. Typy center

»Centrum vysoce specializované péce pro FTD (CVSP)“ spliuje definované
charakteristiky CVSP a je akreditovano jako CVSP evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN.
V CR jsou ustanovena ERN-RND centra pro FTD/PPA v Praze (Fakultni Thomayerova
nemocnice, FN Motol) av Brné (FN U sv. Anny).

__4. Potfebné upravy

A. Organizace péce
- Stanoveni narodni referenéni sité vrozsahu zajistujicim rovnomérné pokryti CR
specializovanou péci o pacienty s FTD/PPA
o Vzhledem komezenému poctu pacientl (spliujicich kritéria pro vzéacna
onemocnéni—orphan disease) a nutnosti zkuseného multioborového tymu lze
stavajici poget tif ERN center pro FTD v CR povaZovat za dostadujici

- Optimalizace uhrady ambulantni a liZkové pécée o pacienty s VO na zakladé realné
vynalozeného Usili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajiSténa podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele

- Definice kompetenci CVSP v diagnostice
Diagnostika onemocnéni ze skupiny FTD/PPA je zalozena na zhodnoceni
klinického obrazu, detailniho kognitivniho a feGového profilu a korelace
s neurozobrazovacimi daty (MR), zobrazovacich biomarker( (amyloidovy PET) a
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biomarkerd v mozkomi$snim moku. Vzhledem ke vzacnosti onemocnéni a
rlznorodosti klinickych projevl je ke spravné a presné diagnostice nutny
zkuseny tym specialista.

Definice kompetenci CVSP v terapii

symptomaticka farmakoterapie

podpora nefarmakologickych postupl, rodinnych pecovatell, komplexni
logopedicka péce, edukace

integrace podpUirné a socialni péce

LepsSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce.

Vétsi dliraz na zapojeni socialnich pracovnikl jako nedilnou soucast struktury
ERN centra (schvalovani uhrad pomucek pojistovnami, prispévkd na péci,
pfispévky na odlehCovaci sluzby, lazenskou lécbu), uzka soucinnost
s praktickymi lékafi sledovanych pacientll, komunikace s reviznimi lékafi
pojistovny apod.

Podpora vzniku narodnich registrli, stanoveni povinnosti CSP a CVSP zadavat

data do narodniho registru.

o

V soucasnosti existuji registry pacientt jen v ramci center ERN-RND, kde je tato
evidence pacientll povinna. Existence registril je nezbytnd pro dalsi
zkvalithovani péCe o tyto pacienty a pro jejich vCasny pfistup k novym
klinickych studiim a lééebnym moznostem do budoucna.

Pravidelné sledovani kvality péce v centrech, stanoveni pravidel pro analyzu
téchto dat a jejich vyuziti pro planovani rozvoje specializované a vysoce
specializované péce vtéto oblasti. Koordinace sevropskym systémem
monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

o

Integrace CVSP jako samostatnych funkénich celkdl do organizaéni struktury
poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpeceni
péce v centrech jako podminek pro status CSP a CVSP v navaznosti na pocty
sledovanych pacientl

Stanoveni role koordinatora péce v centrech, vyélenéni prostfedkl pro tuto
funkci

Stanoveni role administratora péCe o pacienty se vzacnymi onemocnénimi v
centrech, vy¢lenéni prostfedku pro tuto funkci.

Vytvofit podminky pro rozsSifeni poCtu a zastoupeni nelékarskych profesi
v ramci multidisciplinarniho tymu (logopedi, neuropsychologové)

Vyélenéni finanénich prostiedkd ke zlepSeni mezioborové spoluprace
(psychiatr, lékarsky genetik, neuropatolog, nutri¢ni specialista a dalsi)

C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné c¢innosti

o

Zabezpeceni chranéného Casu zdravotnickych pracovnikd pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity
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o Podpora ucasti pracovnikll center na vzdélavacich aktivitich minimalné
poskytnutim zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim
potfebam centra

o Podpora a koordinace spole¢ného vyzkumu mezi centry na narodni a
mezinarodni Urovni

Popis optimalniho stavu komplexni péce (Geneticky vazané formy
Parkinsonovy nemoci)

Strucéna charakteristika onemocnéni dané ERN a souc¢asného systému péce

Onemocnéni ze skupiny ERN: mezi vzacna neurologicka onemocnéni patfi Parkinosnova
nemoc (PN) s urcenym genetickym podkladem. PN je onemocnéni, na jehoz vzniku se
podili faktory zevniho prostiedi a geneticky background. Ze toto onemocnéni podléha
zékonitostem dédi¢nosti je zfejmé z vyskytu onemocnéni v rodinach. Jedinec s pozitivni
rodinnou anamnézou PN u prvostupnového pfibuzného ma risk ratio 2,0. Za poslednich
20 let je velky rozvoj technik molekularni genetiky a rychle pfibyvaji studie, které popisuji
rizné genetické faktory vzniku PN. V roce 2019 bylo popséno vice nez 100 gend, jejichz
mutace ¢i vyskyt polymorfisml mohou stat za vznikem PN. Nejvétsi vyskyt geneticky
vazanych PN je u pacientll s ndstupem prvnich motorickych pfiznakd v mladém véku (pod
40 let), které oznaCujeme jako pacienty s early-onset PN. Nicméné nezfidka se setkame i
s pacienty v séniu, ktefi maji geneticky vazanou PN.

Lécba PN je v soucasné dobé pouze symptomaticka, mazeme ji rozdélit na tfi zakladni
skupiny — na zakladni lé¢bu ovliviujici motorické projevy, na pokrocilou lécbu
(intestinalné podavana levodopa, podkozni apomorfin nebo levodopa, hluboka mozkova
stimulace) a na lé¢bu nonpotorickych priznak(, kterd se ¢asto prekryva s predchozimi
skupinami.

Skriningovy program neni pro PN s genetickym podkladem dostupny. VEasna diagnostika
je zaloZena na klinickém vySetfeni, které vede k diagndze PN a v pfipadé podezfeni je pak
ke zvazeni provedeni genetického vysSetieni. Diagnostika PN je pfednédSena v ramci pre- i
postgradualniho vzdélavani, ale presto se stale specializovana centra setkavaji s pozdné
diagnostikovanymi pacienty Ci dokonce s pacienty nesouci jinou diagnézu a Spatnou
léCbu (napf. jsou mylné povazovani za pacienty s esencialnim tfesem). Pro zlepSeni
poveédomi odborné verejnosti je tieba zajistit i vétSi medializaci tohoto onemocnéni a
moznosti specifické genetické diagnostiky.

Soucasny systém péce

Systém péce nema nyni stanovenou strukturu, zahrnuje vice nebo méné specializovana
pracovisté, ale pacienti jsou bézné i vpéci ambulantnich neurologli. Centralizace
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pacientll neni nikde zakotvena a funguje pouze ¢astec¢né na zakladé osobnich vztah(
mezi jednotlivymi pracovisti.

V sougasné dobé existuji v CR tii specializovana centra (VFN Praha, FN U Svaté Anny Brno
a FN Olomouc), kterd poskytuji pacientdm s PN léCebny program vcéetné zminéné
pokrocilé lécb. Statut center CVSP neni v soucasné dobé v této problematice ukotven.
Tim padem presny status center ani jejich personalni ¢i vécné vybaveni neni uréeno.
Poéty pacientd s geneticky vdzanou PN nejsou v CR piesné znamy. Jsou znamy pouze
pocty pacientld v lokalnich registrech nékterych center. Pfechodova péce neni jasné
definovana, pfistup k socidlnim sluzbam kolisd dle bydlisté a finanénich moZnosti
pacienta. Specializovani pracovnici nemaji dostatecny prostor pro dalSi systematické
vzdélavani a vychovavani svych nasledovnik( ani ¢as na adekvatni védeckovyzkumnou
éinnost.

Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(Geneticky vazana Parkinsonova nemoc)

1. Podezieni na Parkinsonovu nemoc u pacientd s velmi ¢asnym pocatkem obtizi

Primarni diagnostiku PN by mél stanovit lékaf' s odbornou zpUsobilostiv oboru neurologie.
V pfipadé pochybnosti lze kontaktovat centrum specializované péce a dle konzultace
nasledné postupovat.

2. Centralizace péce

Pacienty s idiopatickou PN si mize ponechat v péc¢i ambulantni neurolog, konzultovat dle
potfeby s pracovisti vysSiho typu (centra specializované a vysoce specializované péce).

U pacientd, u kterych je moznost genetického podkladu (¢asny nastup symptomu,
pozitivni rodinna anamnéza, kombinace parkinsonského syndromu s dalSi neurologickou
symptomatikou jako dystonie, kognitivni deficit s CasnéjSim nastupem) by méla
probéhnout konzultace na pracovisti vy$siho typu vzdy. V ¢asti pfipadl bude postacovat
dalsi sledovani ambulantnim neurologem, v ¢asti pfipadl by méla byt zajiSténa sdilena
péce ¢i mimimalné by meéla probéhnout geneticka diagnostika v soucinnosti s centrem.
A nakonec v nékterych pfipadech by mél byt pacient pfevzat do péce pracovisté vyssiho

typu.

3. Typy center

sCentrum specializované péce je pracovisté, ve kterém je specializovana péce zajisténa
alespon jednim expy specialistou (statut expy specialisty definuje na svych strankach
Expy sekce Neurologické spoleénosti CLS JEP).

»Centrum vysoce specializované péce (CVSP)“ spliuje definované charakteristiky
CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN &i narodni
akreditaci CVSP MZCR).
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»,Sdilena péée“ zahrnuje spole¢nou péci o pacienta dvéma ¢i vice pracovisti rlzné miry
specializace, kde je jasné stanoveno koordinujici pracovisté (obvykle CVSP).

4. Potiebné upravy

A. Organizace péce

Stanoveni narodni referen¢ni sité v rozsahu zajistujicim rovhomeérné pokryti
CR specializovanou pééi u pacientd s PN. Udaje definujici optimalni pocet
expy specialistll a vysoce specializovanych center na pocéet obyvatel
nejsou t.¢. k dispozici. Lékafi specializovani na extrapyramidovou
problematiku byvaji vétSinou vytiZzeni i praci na lizkovych oddélenich /
dalsi ambulantni praci.
Soudasné nedostateéné pokryté kraje/regiony CSP: Zapadni Cechy, Jizni
Cechy, Vysoéina
Optimalizace uhrady ambulantni a lizkové péce o pacienty s PN na zakladé realné
vynalozeného Uusili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajiSténa podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele. Jsou potfeba nové kody, které by pokryly casovée
narocnou praci s pacienty.
Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice
vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na uroven CVSP - napf. Indikace
genetické analyzy, ktera je vsoucasnosti stale vkompetenci pouze lékare
s odbornosti Lékarské genetiky
Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii
ZjednodusSeni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych lécivych
pripravkl v CVSP, zjednoduseni administrativy spojené s zadostmi na paragraf
16 zakona €. 48/1997 Sbh.
Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*
LepsSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce
Vytvofeni narodnich registri pro pacienty s PN a sdileni anonymizovanych
genetickych vysledki. Stanoveni povinnosti CSP a CVSP zadéavat data do narodniho
registru.
Definice specifickych parametri pro sledovani kvality pécée v centrech, jejich
implementace do NIS, stanoveni pravidel pro analyzu téchto dat a jejich vyuziti pro
planovani rozvoje specializované a vysoce specializované péce vtéto oblasti.
Koordinace s evropskym systémem monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Ustanoveni a integrace CVSP jako samostatnych funkénich celkll do organizaéni
struktury poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpeceni péce
v centrech jako podminek pro status CSP a CVSP v navaznosti na pocty sledovanych
pacientu

Stanoveni role koordinatora péce v centrech a v komunité, vyclenéni prostifedkl pro
tuto funkci
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C. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

- Zabezpeceni chranéného ¢asu zdravotnickych pracovnikl pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity

- Podpora tcasti pracovnikll center na vzdélavacich aktivitdch minimalné poskytnutim
zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim potfebam centra

- Podporaintegrace jednotlivych center nejen napfic¢ republikou, ale i na mezinarodni
arovni, transparence poctu pacientl s konkrétni diagnézou

Popis optimalniho stavu komplexni péce (neurodegenerace s akumulaci
zeleza /NBIA/)

Struéna charakteristika onemocnéni dané ERN a sou¢asného systému péce

Neurodegenerace s akumulaci zeleza (NBIA) je skupina vzacnych genetickych
onemocnéni, ktera se vyznacuji progresivni neurodegeneraci spojenou s abnormalni
akumulaci Zeleza v mozku, zejména v bazalnich gangliich. Mezi nej¢astéjsi formy patii
PKAN, PLAN, MPAN, FAHN, CoPAN, neuroferritinopatie a aceruloplasminémie. Je
pravdépodobné, Ze dalSi geneticka onemocnéni ze skupiny NBIA budou objevena. Jedna
o velmi vzacné poruchy s predpokladanou prevalenci <1: 1.000.000. Onemocnéni mlze
zacit v détstvi, adolescenci nebo dospélosti a ¢asto vede k zavaznym motorickym a
kognitivnim deficitim.

NBIA se klinicky projevuje dystonii, parkinsonismem, spasticitou, demenci a dalSimi
neurologickymi symptomy. Diagnostika zahrnuje klinické vySetfeni, genetické testy a
zobrazovaci techniky (napf. MRI, kde je viditelnd akumulace Zzeleza). Lécba je
symptomaticka, zahrnuje fyzioterapii, farmakoterapii (napf. anticholinergika, botulotoxin,
levodopa) a v nékterych pfipadech hlubokou mozkovou stimulaci. V soucasnosti
neexistuje kauzalni léCba pro vétSinu forem NBIA, ale pro néktera z téchto onemocnéni
byl prokazan pfiznivy efekt chelatace zeleza.

Soucasny systém péce

Systém péde o pacienty s NBIA v Cesku neni dostate&né centralizovan ani strukturovan.
Existuje nékolik specializovanych pracovist, ale chybi narodni sit a formalni definice
center pro vysoce specializovanou péci. Specializovana centra, jako jsou Fakultni
nemocnice v Praze, Brné a Olomouci, poskytuji pokrocilou diagnostiku a terapii, ale jejich
kapacita a vybaveni jsou omezené.

Pacienti Casto celi pozdni diagnostice kvuli nizkému povédomi o NBIA mezi lékafi. Pfistup
k genetickym testim je omezen a administrativné naro¢ny. Pfechodova péce a integrace
socialnich sluzeb jsou nedostate¢né, coz vede k nerovhomeérnému pfistupu k péci v
zavislosti na regionu a finan¢nich moznostech pacienta. Rovnéz neexistuji jasna kritéria
pro schvalovani uhrady nehrazené ,off-label” terapie pojiStovnou.
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Navrh optimalniho modelu péce pro NBIA

1. Diagnostika a diferencialni diagnostika

Po vysloveni podezieni na NBIA by mél dalSi postup koordinovat lékaf s odbornou
zpUsobilosti voboru neurologie. DuleZité je véasné odhaleni pfiznakli a nasmérovani
pacienta k zobrazovacim metodam (MRl mozku), genetickému testovani a nasledné do
specializovaného centra.

2. Centralizace péce

Pacienti s NBIA by méli byt centralizovani do specializovanych pracovist, kde je k
dispozici multidisciplinarni tym zahrnujici neurology, radiology, genetické poradce,
fyzioterapeuty, logopedy a socialni pracovniky. Bézné kontroly (napf. pro bolestivé
syndromy) mohou byt vedeny ambulantnim neurologem s moznosti konzultace se
specializovanymi centry.

3. Typy center

»Centrum specializované péce je pracovisté, ve kterém je specializovana péce zajiSténa
alespon jednim expy specialistou (statut expy specialisty definuje na svych strankach
Expy sekce Neurologické spole¢nosti CLS JEP).

»Centrum vysoce specializované péce (CVSP)“ spliuje definované charakteristiky
CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN ¢i narodni
akreditaci CVSP MZCR).

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

4. Potfebné upravy:

A. Organizace péce

e Stanoveni narodnich referencénich pracovist: vzhledem kvzacnosti NBIA
onemocneéni je idealni, aby byly centralizovani na jednom pracovisti, které bude
mit povinnost zadavat klinické Udaje do mezinarodnich registru.

e Optimalizace uhrady ambulantni a lizkové péce o pacienty s NBIA na zékladé
realné vynalozeného usili spojeného s komplexni ambulantni péc¢i a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajiSténa
podpora jejich rozvoje ze strany poskytovatele. Jsou potieba nové kddy, které by
pokryly Casoveé naroCnou praci s pacienty.

e Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice

o vymezeni nékterych specializovanych vysSetfeni na uroven CVSP - napt.

Indikace genetické analyzy

e Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii
Zjednodus$eni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP
v CVSP, zjednoduSeni administrativy spojené s Zzadostmi na paragraf 16
(zejména preskripce chelatacni léCby a ndsledné zajiSténi pravidelnych
BCH kontrol v misté bydlisté)

e Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*
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o LepSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce

« Definice specifickych parametrl 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.

B. Pracovni podminky a personalni zajisténi
e Integrace CVSP: Jako samostatné funkéni celky v organizacni strukture
poskytovatele.
e Personalni avécné zabezpeceni: Stanoveni optimalniho personalniho zajisténiv
zavislosti na poctu pacientd, vy¢lenéni prostiedkl pro koordinatory péce.

C. Podpora vzdélavani a vyzkumu
e Zabezpeceni chranéného casu zdravotnickych pracovnik(l pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity
e Podpora ucasti pracovnikll center na vzdélavacich aktivitach minimalné
poskytnutim zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim
potfebam centra

Popis optimalniho stavu komplexni péce (Huntingtonova nemoc a dalsi
choreatické syndromy)

Strucna charakteristika onemocnéni dané ERN a souc¢asného systému péce

Onemocnéni ze skupiny ERN: Choreatické dyskineze jsou mimovolni, rychlé,
nepravidelné a nestereotypni pohyby v ndhodné distribuci, a to jak kofenového, tak
i akralniho svalstva. Chorea se muzZe vyskytovat izolované, vkombinaci sjinymi
neurologickymi poruchami hybnosti, zménami intelektu a chovani. Chorea se muze
manifestovat v kterémkoliv véku a zmnoha pfiCin (neurodegenerace, autoimunita,
metabolické poruchy, nezadouci udinky lékd apod.). V CR se hereditarné podminéna
chorea nejcastéji vyskytuje u Huntingtonovy nemoci. Huntingtonova nemoc je
autozomalné dominantné dédi¢né neurodegenerativni onemocnéni, s motorickymi,
kognitivnimi i psychiatrickymi projevy. Toto onemocnéni je kauzalné nelécitelné.
Prevalence nemoci je 1:2 000. Podobny fenotyp a prognézu mohou vykazovat i jina
neurodegenerativhi onemocnéni, ale jejich vyskyt je mnohonasobné nizsi. Ktémto
onemocnénim fadime nékteré autozomalné dominantné dédi¢né spinocerebeldrni
ataxie (napf. spinocerelelarni ataxie 17, dentato-rubro-pallido-luysianskd atrofie),
benigni hereditarni chorea s rdznymi typy dédi¢nosti, X-vazany McLeodlv syndrom,
autozomalné recesivni choreoakantocytdza, mutace genu C9orf a dalsi). LéCba vlastniho
choreatické symptomu u neurodegenerativhi onemocnéni je pouze symptomaticka.
Pouzivaji se preparaty blokujici dopaminergni transmisi (antipsychotika, presynaptické
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blokatory dopaminu), valproat, amantadin a benzodiazepiny. Diagnostika téchto nemoci
je zalozena na anamnéze, klinickém obrazu, pomocnych laboratornich vysSetfenich,
zlatym standardem je genetické vysetieni. Potomkam jejichz rodi¢ byl nebo je nositelem
vySe uvedenych geneticky vazanych neurodegeneraci by méla byt nabizena konzultace
s klinickym genetikem. V pfipadé jejich zajmu o zjiSténi mozného nosi¢stvi mutace meél by
jim byt doporucovan tzv. prediktivni protokol.

Choreatické syndromy jsou pfednaseny v ramci pregraduaniho i postgradualniho
vzdélavani, ale presto se stale specializovana centra setkavaji s pozdné
diagnostikovanymi a lé¢enymi pacienty. Pro zlepSeni povédomi odborné verejnosti je
tfeba zajistit i vétSi medializaci téchto onemocnéni a jejich moznosti léCby.

Soucasny systém péce

Systém péce nema nyni stanovenou strukturu, zahrnuje vice nebo méné specializovana
pracovisté. Centralizace pacientld neni nikde zakotvena a funguje pouze ¢astec¢né na
zakladé osobnich vztahl mezi jednotlivymi pracovisti.

V soudasné dobé existuji v CR ¢&tyfi specializovana centra (VFN Praha, FN U Svaté Anny
Brno, FN Ostrava a FN Olomouc), kterd poskytuji pacientlim s choreou diagnosticky a
léCebny program. Pouze centrum ve VFN vPraze ma pro Huntingtonovu nemoc
mezinarodni statut tzv. excelentniho centra a soucasti Evropské sité pro Huntingtonovu
nemoc (European Huntington’s Disease Network, EHDN). Clenstvi vEHDN je
podminéno aktivni Ucasti na registru pro pacienty s Huntingtonovou nemoci a osoby
v riziku této nemoci. Registr je vSak zameéren pouze na sledovani osob premanifestnich a
Casnych stadiich nemoci, proto nejsou touto databazi monitorovani osoby v pokrocilych
stadiich. Systém CVSP neni v soucasné dobé v této problematice ukotven. Tim padem
pfesny status center ani jejich personalni ¢i vécné vybaveni neni ur¢eno. Pocty pacient(
s choreatickymi syndromy nejsou v CR pfesné znamy. Jsou znamy pouze poéty pacientd
v lokalnich registrech nékterych center. Pfechodova péce neni jasné definovana, pfistup
k socialnim sluzbam kolisa dle bydlisté a financnich moZnosti pacienta.

Specializovand centra jsou pfetizena a tézce zajiStuji lécbu pro pacienty se
neurodegenerativné ¢i imunitné podminénymi choreatickymi syndromy (napf.
diagnostika a lécba dysfagie, malnutrice, poruch chovani). Navic specializovani
pracovnici nemaji dostatec¢ny prostor pro dalSi systematické vzdélavani a vychovavani
svych nasledovnik( ani ¢as na adekvatni védeckovyzkumnou ¢innost.

Navrh modelu pécée pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(Choreatické syndromy vzniklé v dospélém véku)

1. Podezieni na choreaticky syndrom, tvodni diferencialni diagnostika
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Po vysloveni podezieni na choreaticky syndrom by mél dalSi postup koordinovat lékar s
odbornou zpUsobilosti v oboru neurologie. Mél by na pocatku rozlisit, zda se jedna
pravdépodobné o hereditarné podminénou choreu nebo jiny sekundarni choreaticky
syndrom.

2. Centralizace péce

Pacienty s nekomplikovanou sekundarni choreu (napf. vaskularni, polékova u
Parkinsonovy nemoci) si mlZe ponechat v péci ambulantni neurolog, konzultovat dle
potfeby s pracovisti vys$Siho typu (centra specializované a vysoce specializované péce).

U pacientl s hereditarné podminénou generalizovanou by méla probéhnout konzultace
na pracovisti vyssiho typu vzdy. V c¢asti pfipadd bude postacovat dalsi sledovani
ambulantnim neurologem, v ¢asti pfipadl by méla byt zajisténa sdilena péce. A nakonec
v nékterych pfipadech pacient by mél byt pacient byt pfevzat do péce pracovisté vysSiho
typu.

3. Typy center

»Centrum specializované péce je pracovisté, ve kterém je specializovana péce zajiSténa
alespon jednim expy specialistou (statut expy specialisty definuje na svych strankach
Expy sekce Neurologické spoleénosti CLS JEP).

»Centrum vysoce specializované péce (CVSP)“ spliuje definované charakteristiky
CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci Clenstvi v ERN ¢&i narodni
akreditaci CVSP MZCR).

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

4. Potfebné upravy:
A. Organizace péce

Stanoveni narodni referencni sité v rozsahu zajistujicim rovhomeérné pokryti
CR specializovanou pééi u pacientd s choreatickymi syndromy. Udaje
definujici optimalni pocet expy specialistll a vysoce specializovanych
center na pocet obyvatel nejsou t.¢. k dispozici. Lékafi specializovani na
extrapyramidovou problematiku byvaji vétSinou vytizeni i praci na
lizkovych oddélenich / dalsi ambulantni praci.

Soudasné nedostate¢né pokryté kraje/regiony CSP: Zapadni Cechy, Jizni
Cechy, Vysoéina

Optimalizace uhrady ambulantni a liZzkové péce o pacienty s VO na zakladé realné
vynalozeného Uusili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zajisténa podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele. Jsou potfeba nové kddy, které by pokryly casové
naro¢nou praci s pacienty.
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Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice
vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na Uroven CVSP - napf. indikace
genetické analyzy,
Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii
Zjednoduseni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP v CVSP,
zjednodus$eni administrativy spojené s zadostmi na paragraf 16
Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*
Definice a formalni ustanoveni prediktivniho protokolu (genetik, psycholog,
neurolog, psychiatr) pro osoby v mozném riziku dédicného onemocnéni
LepSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce
Vytvofeni narodnich registri pro pacienty s choreatickymi syndromy. Stanoveni
povinnosti CSP a CVSP zadavat data do narodniho registru.
Definice specifickych parametri 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 vtéto oblasti.
Koordinace s evropskym systémem monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

Ustanoveni a integrace CVSP jako samostatnych funkénich celkdl do organizaéni
struktury poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpecéeni péce
v centrech jako podminek pro status CSP a CVSP (v koordinaci s akreditaci pro
vzdélavani v oboru détska neurologie) v ndvaznosti na pocty sledovanych pacientd.
Stanoveni role koordinatora péce v centrech a v komunité, vy¢lenéni prostifedkl pro
tuto funkci.

. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného c¢asu zdravotnickych pracovnikll pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity.

Podpora ucasti pracovnik(l center na vzdélavacich aktivitach minimalné
poskytnutim zakladni mzdy po ¢as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim potfebam
centra.
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Popis optimalniho stavu komplexni péce (Dystonie)

Struéna charakteristika onemocnéni dané ERN a souc¢asného systému péce

Onemocnéni ze skupiny ERN: Dystonie mohou zacit jak v détském tak i dospélém véku.

V détském véku jsou Casto geneticky vazané a v soucasnosti je znamo mnoho desitek
genetickych mutaci, které mohou dystonické syndromy zpUsobovat. Manifestace
onemocneéni pretrvava do dospélosti a mizZe se v ¢ase dale zhorSovat. V ¢asné dospélosti
se jesté stale mlzeme setkat s geneticky vazanymi dystonickymi syndromy, ale v
pozdéjSim véku jsou jiz vzacné. V dospélém véku se nejcastéji setkavame s tzv.
idiopatickymi fokalnimi dystoniemi mezi které patfi cervikalni dystonie a blefarospasmus.
Manifestace mUze u nékterych pacientt zlstat po fadu let identicka, m(Ze ale dochazet i
k progresi tize postizeni, ke generalizaci pfiznakd, jsou ale i znamy pfipady spontanni
remise, byt jsou vzacné.

Lécbu dystonickych syndrom( mzeme nyni rozdélit na dvé zakladni skupiny — na lé¢bu
cilenou a lé¢bu symptomatickou.

Mezi cilenou lé¢bu fadime napf. dopaminergni lé¢bu u skupiny dopa responsivnich
dystonii, chelatacni lécbu u Wilsonovy nemoci nebo napft. ketogenni dietu u GLUT1
deficitu. Symptomatickou lé¢bou minime u fokalnich dystonii hlavné lokalni aplikace
botulotoxinu, u generalizovanych forem peroralni lé¢bu anticholinergiky, benzodiazepiny
aj. U pacient( rezistentnich na vySe uvedené metody léCby pfichazi do Uvahu provedeni
hluboké mozkové stimulace, kde Uspésnost kolisa mezi 30-70% v zavislosti na charakteru
dystonie a event. znalosti genetické mutace zpUsobujici onemocnéni.

Screeningovy program neni pro dystonické syndromy ustanoven. V€asna diagnostika je
zaloZena na klinickém vySetfeni a vysloveni podezfeni na dystonicky syndrom na zakladé
typickych projevl dystonii (mimovolni pohyb nebo postura majici relativné neménny
motoricky vzorec). Dystonické syndromy jsou pfednaseny v ramci pre i postgradualniho
vzdélavani, ale prfesto se stale specializovana centra setkavaji s pozdné
diagnostikovanymi a lé¢enymi pacienty. Pro zlepSeni povédomi odborné vefejnosti je
tfeba zajistit i vétSi medializaci téchto onemocnéni a jejich moznosti lECby.

Soucasny systém péce

Systém péce nema nyni stanovenou strukturu, zahrnuje vice nebo méné specializovana
pracovisté. Centralizace pacientl neni nikde zakotvena a funguje pouze ¢astecné, spise
na zakladé osobnich vztah( mezi jednotlivymi pracovisti.

V soudasné dobé existuji v CR tfi specializovana centra (VFN Praha, FN U Svaté Anny Brno
a FN Olomouc), ktera poskytuji pacientlim s dystonii lé¢ebny program véetné hluboké
mozkové stimulace. Statut center CVSP neni v souCasné dobé v této problematice
ukotven. Tim padem presny status center ani jejich personalni ¢i vécné vybaveni neni
jasné uréeno. Podéty pacientl s dystonickymi syndromy nejsou v CR presné znamy. Jsou
znamy pouze pocty pacientll v lokalnich registrech nékterych center. Pfechodova péce
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neni jasné definovana, pfistup k socialnim sluzbam kolisa dle bydlisté a financnich
moznosti pacienta. Neni moZnost navstév specialistdl v doméacim prostifedi u pacientd,
ktefi se jiz nejsou schopni kvili hybnému postiZzeni dostavit do specializovaného centra.
Specializovana centra jsou pfetizena a tézce zajiStuji léCbu pro vSechny pacienty s
dystonickymi syndromy, ktefi se na né obrati (jedna se napf. O lokalni aplikaci
botulotoxinu). Navic specializovani pracovnici nemaji dostatecny prostor pro dalsi
systematické vzdélavani a vychovavani svych nasledovnik(l ani ¢as na adekvatni
védeckovyzkumnou &innost.

Navrh modelu péce pro skupiny onemocnéni vyzadujici podobny charakter péce
(Dystonické syndromy vzniklé v dospélém véku)

1. Podezieni na dystonicky syndrom, uvodni diferencialni diagnostika

Po vysloveni podezieni na dystonicky syndrom by mél dal§i postup koordinovat lékaF s
odbornou zpUsobilosti v oboru neurologie. Mél by na pocatku rozlisit, zda se jedna
pravdépodobné o idiopatickou fokalni dystonii nebo o jiny dystonicky syndrom.

2. Centralizace péce

Pacienty s idiopatickou fokalni dystonii si m{zZe ponechat v pé¢i ambulantni neurolog,
konzultovat dle potfeby s pracovisti vy$Siho typu (centra specializované a vysoce
specializované péce) a dle potfeby na nékterém z téchto pracovist zajistit napf. aplikace
botulotoxinu.

U pacientll s generalizovanou/progredujici dystonii, kombinovanymi ¢i komplexnimi
dystonickym syndromy by méla probéhnout konzultace na pracovisti vyssiho typu vzdy. V
Casti pripadl bude postacovat dalsi sledovani ambulantnim neurologem, v ¢asti pfipadd
by méla byt zajisténa sdilena péce. A nakonec v nékterych pfipadech pacient by mél byt
pacient byt prfevzat do péce pracovisté vyssiho typu.

3. Typy center

»Centrum specializované péce je pracovisté, ve kterém je specializovana péce zajisténa
alespon jednim expy specialistou (statut expy specialisty definuje na svych strankach
Expy sekce Neurologické spoleénosti CLS JEP).

»Centrum vysoce specializované péce (CVSP)“ spliuje definované charakteristiky
CVSP a je akreditovano jako CVSP (evropskou akreditaci ¢lenstvi v ERN ¢&i narodni
akreditaci CVSP MZCR).

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

A. Organizace péce

Stanoveni narodni referenéni sité v rozsahu zajistujicim rovnomérné pokryti CR
specializovanou péé&i u pacientl s dystonickymi syndromy. Udaje definujici
optimalni pocet expy specialistll a vysoce specializovanych center na pocet
obyvatek nejsou t.C. k dispozici. Lékafi specializovani na extrapyramidovou
problematiku byvaji vétsinou vytiZzeni i praci na lGzkovych oddélenich nebo
dalSi ambulantni praci.
Aktualng nedostateén& pokryté kraje/regiony CSP: Zapadni Cechy, Jizni
Cechy, Vysoéina
Optimalizace uhrady ambulantni a liZkové péce o pacienty s VO na zakladé realné
vynalozeného Usili spojeného skomplexni ambulantni péci a nakladnymi
hospitalizacemi tak, aby pracovisté mohla generovat zisk a byla tak zaji§téna podpora
jejich rozvoje ze strany poskytovatele. Jsou potfeba nové kddy, které by pokryly casové
naroénou praci s pacienty.
Definice kompetenci CSP a CVSP v diagnostice
vymezeni nékterych specializovanych vySetfeni na Uroven CVSP - napf. Indikace
genetické analyzy.
Definice kompetenci CSP a CVSP v terapii
Zjednoduseni schvalovani nehrazenych a/nebo neregistrovanych LP v CVSP,
zjednoduseni administrativy spojené s zadostmi na par 16
Definice a formalni ustanoveni ,,sdilené péce*
LepsSiintegrace socialni péce, propojeni se systémem zdravotni péce
Zajisténi uhrady navstév specialistll v domacim prostifedi u pacientd, ktefi pro hybné
postizeni nejsou schopni navstévy ve specializovaném centru
Vytvoreni narodnich registrii pro pacienty s dystonickymi syndromy Stanoveni
povinnosti CSP a CVSP zadavat data do narodniho registru.
Definice specifickych parametri pro sledovani kvality péce vcentrech, jejich
implementace do NIS, stanoveni pravidel pro analyzu téchto dat a jejich vyuziti pro
planovani rozvoje specializované a vysoce specializované péce vtéto oblasti.
Koordinace s evropskym systémem monitorace a evaluace center ERN.

B. Pracovni podminky center, personalni zajisténi

C

Ustanoveni a integrace CVSP jako samostatnych funkcénich celkdl do organizac¢ni
struktury poskytovatele

Stanoveni zakladniho a optimalniho personalniho a vécného zabezpecéeni péce
v centrech jako podminek pro status CSP a CVSP (v koordinaci s akreditaci pro
vzdélavani v oboru neurologie) v ndvaznosti na pocty sledovanych pacient(
Stanoveni role koordinatora péce v centrech a v komunité, vyclenéni prostifedkl pro
tuto funkci

. Podpora specializovaného vzdélavani a vyzkumné ¢innosti

Zabezpeceni chranéného c¢asu zdravotnickych pracovnikd pro vzdélavaci a
védeckovyzkumné aktivity
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- Podpora ucasti pracovnik( center na vzdélavacich aktivitdch minimalné
poskytnutim zdkladni mzdy po ¢as téchto aktivit v rozsahu odpovidajicim potfebam
centra

- Podpora aktivni i pasivni ic¢asti pracovnik(l na mezinarodnich sjezdech a sympoziich

Propojeni zdravotni a socialni péce

Zakladnim pilifem socialni podpory pacientl se vzacnym neurologickym onemocnénim
by mél byt pracovnik, ktery pacientlim a pecujicim poskytne vhled do moznosti socialnich
davek ¢i socialnich sluzeb, a pomUzZe jim se v problematice zorientovat. Vzhledem k
rdznym druhdm postiZzeni, které vzacna neurologickd onemocnéni zpUsobuji, se také
velice lisi potfeba socialni podpory u jednotlivych skupin pacientl. Pracovnik, at uz z
centra pro vzacna onemocnéni, z centra provazeni, socialni pracovnik nemocnice, rané
péce &i jina uréena osoba, by mél byt soudasti péce jiz od sdéleni diagndzy, tak aby mél
pacient dedikovanou osobu, se kterou se muizZe o socialnich dopadech své nemoci
poradit a aby mohl konzultovat nejen jednorazove, ale i v prilbéhu svého onemocnéni,
které muze i velmi nahle vyrazné snizit kvalitu Zivota pacienta a jeho rodiny.

Dany pracovnik by také byl seznamen se specifiky nemoci, napft. s potfebou domaci péce
v pokroCilém stadiu onemocnéni, nebo aspekt progresivnosti onemocnéni, kdy je v
takovém pripadé bezpredmétné pravidelné prokazovat, Ze se pacientlv stav nezlepsil.
Neznalost vzacnych onemocnéni ufedniky by tak mohl feSit pravé erudovany pracovnik,
ktery propoji jak zdravotni pécCi v nemocnici, tak socialni péci a jednani s ufady. Tento
pracovnik by zarovenn mohl zmirnit problém velkych regionédlnich rozdilll ve vyfizovani
Zadosti ¢i schvalovanirlizné vyse podpory, jelikoz by byl k dispozici ke komunikaci specifik
jednotlivych Zadosti a mohl by zodpovédét pfipadné dotazy ufednika pfi vyfizovani
Zadosti.
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Seznam zkratek

ZKRATKA Vysvétleni
1. LF UK 1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy
CPGs Clinical Practice Guidelines
CPMS Clinical Patient Management System (klinicky systém pro spravu pacient()
CT PocitaCcova/vypocetni tomografie (Computed Tomography)
CVSP Centrum vysoce specializované péce
CAVO Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
EEG Elektroencefalografie
FN Brno Fakultni nemocnice Brno
FN USA Fakultni nemocnice u sv. Anny Brno
FNKV Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
FTN Fakultni Thomayerova nemocnice Praha
HCP Health Care Provider (poskytovatel zdravotni péce)
LP Lécivy pripravek
MDT Multidisciplinarni tym
NIS Nemocniéni informacéni systém
ORPHA Orphanet (databaze vzacnych onemocnéni)
OPZ+ Operacni program Zameéstnanost pro obdobi 2021 - 2027
PL Prakticky lékaF
RL Revizni lékaF
PO Pacientska organizace
PRO Patients Reported Outcome (vysledek hlaseny pacientem)
PROM Patients Reported Outcome Measures
(vysledky sdélované pacientem; sebehodnotici dotazniky)
SYPOVO Projekt: Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty
se vzacnymi onemocnénimi, financovany v rémci OPZ+
UK Univerzita Karlova
UVN Ustredni vojenskd nemocnice Praha
UK Univerzita Karlova
VFN VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
VO Vzacné onemocnéni

74274



