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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 eUROGEN

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze Urologicka klinika
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze

Fakultni Thomayerova nemocnhnice Urologicka klinika,
Onkologicka klinika

Zapojena pracovisté

Pocet skupin VO 3 skupiny
Nazvy 1. Workstream 1: Vzacné vrozené urorektalni anomalie (Rare
skupin/podskupin VO congenital uro-recto-genital anomalies)

2. Workstream 2: Funkéni urogenitalni stavy vyzadujici
vysoce specializovanou chirurgii (Functional urogenital
requiring highly specialised surgery)

3. Workstream 3: Vzacné urogenitalni nadory (Rare urogenital
tumours)

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

1.1 Charakteristika zdroju

Celkovy pocet publikaci za celou ERN: 25
Pocet publikaci dle jejich jednotlivych typl za celou ERN

Guidelines 4

Care pathway 3
Diagnostic pathway 1
Review article 3
Recommendation 6
Overview 2

Study report 4*
Multi-site study 2

*1krat qualitative study, 2krat longitudinual study

Patient journey: 14
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1.2 Obsahova analyza zdroj(i podle skupin onemocnéni

Podrobnosti roztfidéné dle skupin diagnéz

STPOVO

Dokumenty, které byly zpracovavany vramci analyzy, byly metodikem roztfidéné do
jednotlivych skupin onemocnéni ERN. Dokumenty byly pfedlozeny ke vSem skupinam.

Dale byla predlozena samostatna slozka obsahujici

predloZzenych materiald byla z oficialni stranky ERN eUrogen.

patient

journey. VétsSina

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

Skupiny onemocnéni:

1. Workstream 1: Vzacné vrozené urorektalni anomalie (Rare congenital uro-

recto-genital anomalies)

2. Workstream 2: Funkéni urogenitalni stavy vyZzadujici vysoce specializovanou
chirurgii (Functional urogenital requiring highly specialised surgery)

3. Workstream 3: Vzacné urogenitalni nadory (Rare urogenital tumours)

4. Jiné: Tato skupina zahrnuje ¢lanky, které zahrnuji velmi Siroké spektrum vzacnych

onemocnéni urogenitalii, nebo jiné ¢lanky souvisejici s timto tématem, které

nebylo mozné pfimo zaradit do konkrétni skupiny

Hlavni charakteristiky (uvést pocet zdrojd):

Celkem Skupina1 | Skupina2 | Skupina3 | Skupina
Jiné
Celkovy pocet zdroju: 25 11 1 7 6
Definice viceuroviiové péce: | 5(20%) | 2(18%) | 0(0 %) 1(14%) | 2(33%)
Uvedeni odbornosti podilejicich | 20 (80 %) 9(82%) | 1(100%) | 6(86%) | 4 (67 %)
se na péci:
Definice role socialniho | 0 (0 %) 0 (0 %) 0 (0 %) 0 (0 %) 0 (0 %)
pracovnika:
Aktivni role pacient( pfitvorbé | 14 (56 %) | 7(64%) | 1(100%) | 3(43%) | 3(50 %)
CPGs:
Charakteristika diagnostickych principt (uvést pocet zdroj():
Celkem Skupina Skupina 2 | Skupina 3 | Skupina
1 Jiné
Celkovy pocet zdroju 25 11 1 7 6
Klinicka diagnostika 10 (40 %) | 6 (55 %) 0 (0 %) 4 (57 %) 0 (0 %)
Laboratorni diagnostika | 13 (52 %) | 6 (55 %) 0 (0 %) 5(71%) | 2 (33 %)
Dalsi: | 15(60%) | 8(73%) | 1(100%) | 3(43%) | 3 (50 %)
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Management - specifikace role poskytovatell zdravotni péée (uvést pocet zdrojl):

Celkem Skupina 1 | Skupina 2 | Skupina 3 | Skupina
Jiné

Celkovy pocet zdrojl: 25 11 1 7 6
Kdo ma potvrdit diagnézu: | 13 (52 %) | 7 (64 %) 0 (0 %) 4(57%) | 2(33%)
Kdoma lécit: | 13(52%) | 7(64%) | 0(0%) | 4(57%) | 2(33 %)
Kdo ma sledovat/monitorovat: | 11 (44 %) | 6 (55 %) 0 (0 %) 3(43%) | 2(33%)
Uloha dalich lékafskych | 6 (24%) | 3(27 %) 0 (0 %) 2(29%) | 1(17 %)

specialistl:

Uloha nelékafa: | 7 (28%) | 3(27 %) 0 (0 %) 3(43%) | 1(17 %)
Uloha primarni pége: | 9 (36 %) | 5 (45 %) 0 (0 %) 3(43%) | 1(17 %)

*Témér v zadném zdroji neni pfimo specifikovan lékat, ktery ma potvrdit diagnézu, ale ve vétsiné
zdroju je jednoznacné uvedeno, Ze diagnoza je stanovena na zékladé prenatalniho ultrazvuku
** za monitoraci ma odpovidat multidisciplinarni tym, jeho slozeni vSak neni blize specifikovano

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

Celkem Skupina 1 Skupina 2 Skupina Skupina
3 Jiné
Celkovy pocet zdroju: 25 11 1 7 6
Specificka cilena lé¢ba: | 17 (68 9 (82 %) 0 (0 %) 5(71%) | 3(50 %)
%)
Specificka necilend l&cba: | 6 (24 %) | 3 (27 %) 0 (0 %) 3(43%) | 0(0%)
Nespecificka/symptomaticka | 5(20 %) | 3 (27 %) 0 (0 %) 1(14%) | 1(17 %)
léCba:

Management - monitorace stavu, hodnoceni vyvoje nemoci (uvést pocet zdrojl):

Celkem Skupina1 | Skupina2 | Skupina3 | Skupina
Jiné
Celkovy pocet zdroju: 25 11 1 (100 %) 7 6
Pravidla pro monitoraci: | 6 (24 %) | 2 (18 %) 0 (0 %) 3(43%) | 1(17 %)
Existence kritérii | 11 (44 6 (55 %) 1(100%) | 4 (57 %) 0(0
aktivity/zavaznosti onemocnéni: %)

Prognosticka kritéria: | 8 (32 %) | 5 (45 %) 1(100%) | 2 (29 %) 0 (0 %)

Existence ,patient-reported | 6 (24 %) | 1 (9 %) 0 (0 %) 1(14%) | 4(67 %)
outcome measures“(PROM):

Hodnoceni funkce/disability: | 4 (16 %) 1(9%) 0 (0 %) 2(29%) | 1(17 %)

Systém hodnoceni kvality péce | 1 (4 %) 0 (0 %) 0 (0 %) 0 (0 %) 1(17 %)
definovan:

*popisuje pravidla pro monitoraci v pribéhu lé¢by, nikoliv dlouhodobé
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Slovni souhrn analyzy zdrojt (hlavni pfednosti a nedostatky — s dlirazem na informace
postihujici organizaci péce):

VSechny zdroje pochazely z let 2021-2023. VétSina z nich je vedena v seznamu védeckych
publikaci na oficialnich webovych strankdach ERN eUROGEN. VétSina zdroja zmifiuje
konkrétni specializace podilejici se na pééi a vicelroviiovou pédi. Zadny ze zdrojli
nedefinuje roli socidlniho pracovnika v péc€i o pacienty se vzacnym onemocnénim
spadajicim pod ERN eUROGEN. Na tvorbé zdroji se ve vice jak 50 % podileli i zastupci
pacientl/pacientskych organizaci.

Diagnostika i lé¢ba je ve vétsiné zdrojli jednoznaéné definovana. Casto soucdasné
s managementem péce, kdy zvice jak 50 % zdroja vyplyva jednoznacné je kdo je
odpovédny za diagnostiku a lécbu. Pouze 28 % zdroju zmifiuje zapojeni jinych nez
nelékarskych profesi. A pouze tfetina zdroji reportuje zapojeni primarni péce — vétSinou
gynekologl, pfipadné praktickych lékaf.

Lécba pacientl je téméf v 70 % pfipadl specificka cilend a je definovana ve vétsiné
zdroji. Kromé druhé skupiny, kdy se jediny ¢lanek postihujici tuto skupinu nezabyval
léCbou.

Pravidla pro monitoraci pacientll jsou specifikovdana pfiblizné ve Ctvrtiné
inventarizovanych zdrojl. A existence kritérii zavaznosti témér v poloviné. Prognosticka
kritéria jsou definovana ve tretiné literatury. Nejmensi vyskyt Prognostickych kritérii byl
u tfeti skupiny, ktera se zabyva urogenitalnimi nadory. V této skupiné bylo vSak nejvétsi
procento (29 %) hodnoceni disability. Systém hodnoceni kvality péce byl zminén pouze
vjednom ¢lanku.

Soucasneé s literaturou bylo pfipojeno 14 patientjourneys. Ty popisuji cesta pacienta péci.
VSechny byly dodany v jednoduché jednostrankoveé grafické formé. Tyto zdroje popisuji ve
vSech pfipadech multidisciplinarni pfistup k pacientiim. Vice popisujiizapojeni napfiklad
oSetfovatelské péce a potfebnou podporu socialniho pracovnika (napfiklad v pomoci se
zapojenim €i navratem do pracovniho Zivota, Ci Skoly).
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2. Popis soucasného stavu zdravotni péce, identifikace potfeb a

nedostatkl v téchto oblastech

2.1 Pocty pacientl a personalni zajisténi center

2.1.1 Celkovy pocet pacient(

Hlavni skupiny nemoci | celkovy pocet pacientt Zoisob ZiiEtEni boitu % VO dané skupiny Ize | % VO dané skupiny ma
v CR — ve viech P ajcientlil P presné identifikovat SPRAVNE uveden kéd
centrech v ramci ERN P pomoci MKN-10 diagnézy MKN-10
Pocty zvlast pro détské
(<18 let, do 19.
narozenin) a zvlast pro — — — —
dospé&lé pacienty ( 219 < ospéli < ospéli < ospéli < ospéli
ot), 18let | Gagter) | S8 | 1glery | B | a1gler) | BT | (aagley)
Bladder odhad odhad 100% 100% 100% 100%
exstrophy/epispadias 50 120
odhad odhad 20% 20% 100% 100%
Posterior urethral valve 450 X
odhad odhad 80% 80% 60% 60%
Posterior hypospadias 600 X
odhad odhad 100% 100% 100% 100%
Testicular cancer X 430
Metaboolicky
50% 10% 5%
podminéna urolitidza 20 X odhad odhad ’ 50% ’ ’
100% 100% 80% 50%
Multicysticka dysplazie | 20-30 X odhad | odhad ’ ’ ’ ’
100% 100% 50% 50%
Vzacné anomlie ledvin | 100-200 X odhad odhad ’ ’ ’ ’
Komplikované a slozité 40% 20% 10% 10%
poruchy panevniho dna 2 X odhad odhad 0 ’ ’ ’
Vz4dcna onemocnéni a
stavy postihujici
7enskou mocovou odhad odhad 0% 0% 0% 0%
trubici 5 X
Vzacna
retroperitolneélni odhad odhad 0% 0% 0% 0%
onemocnéni a stavy 2 X
Urogenitalni
rekons(tjrukévr}l'lc:irurgie 2050 odhad odhad 50% 50% 50% 50%
ospeélyc X -
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2.1.2 Pocet pacientl sledovanych v centrech ERN

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

pocet pacientti s VO v pocet novych pacientt s
Nazev pracovisté dlouhodobém sledovani* VO za rok**
VFN 218 40
FTN 120 32
Celkem 338 72

*(prdmér za rok z poslednich 3 let)
** (pramér z poslednich 3 let, moZno pouZzit data reportovand koordinatorovi ERN v ramci
monitoringu)
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2.1.3 Personalni zajisténi center — kvantitativni Udaje

STPOVO

Pracovisté: VEN FTN/FNKV CELKEM
. e . ; . c) Redélny podil . c) Realny podil
b) Pocelt(ﬂ ) d?)ial?yopé:?::;?::‘a’m b) Poce’lt(o pracovni doby (pocet b) Pocelt(a pracovni doby (pocet Potet hodin na 1
pracovniki 'Y p 2 ) pracovnika hodin za tyden) pracovniki hodin za tjden) :
tyden) vénovany . p . o 2 . pracovnika
roblematice VO * vénovany problematice vénovany problematice
¥ VO * VO *
Vv A Vv A Vv Ty Vv avl
ambulantni v qu’kv(')ve ambulantni v qu'kvc.)ve ambulantni v qu’kvc?ve ambulantni v qu,kf.)ve
v péci v péci v péci v péci
péci péci péci péci
Lékar s odbornou g*+ 15 29 4 16 8 13 31 37 2,38 2,85
zpUsobilosti v oboru....
L?!<ar v€ specializacni 3 4 29 1 4 ) 4 8 31 ) 7,75
pfipravé v oboru....
Zdravotni sestry 30 8 50 2 8 8 32 16 58 0,5 1,81
Dalsi nele.!«irstl - 2 0 5 0 0 0 2 0 5 0 2)5
zdravotnicti pracovnici
Celkem a4 27 113 7 28 18 51 55 131 1,08 2,57
Pocet hcfdm nal X 0,61 2,57 X 4 2,57 X 1,08 2,57 X X
pracovnika

* soucet hodin za vSechny |ékafe/tyden

** urologové a détsti urolovgové: péci provadéji vsichni lékafi s
atestaci z détské urologie, avsak ne POUZE ale paralelné s péci o
dalsi pacienty. Nelze vyclenit jen lékare pro VO.
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2.1.4 Personalni zajisténi center — kvalitativni idaje

- Pocet a skladba pracovnik(l neni hodnocena jako odpovidajici potfebam celkem
2/2 (100 %) pracovisti.

©)

Pracovisté FTN uvadi: potieba rozsahu pracovnich dvazku pro péci o pacienty

s VO neni systematicky nastavena, vychazi z dobroviile a momentalni situace
pracovisté/poskytovatele.

Pracovisté VFN uvadi: pocet a skladba pracovnik( odpovida potfebam pouze
castecné (75-90 %)

- Personalni kapacita v péci o pacienty s VO neni dostate¢na v nasledujicich

oblastech:

©)

0O O O O O

plné kvalifikovani lékafi specialisté (= atestovani + s expertizou na VO)
= pro klinickou praci (véetné vedeni lékarll v pfipravé) v ramci péce
zakladniho multidisciplinarniho tymu (MDT = zdravotnicky tym (lékaf(
a nelékarl) v kazdodenni péci o pacienty s VO)
= pro provozovani klinického vyzkumu (nedostatek ¢asu, ochoty,
motivace...)
lékafi specialisté jinych oborl pro interdisciplinarni konzultace
nelékarsti specialisté v péci o pacienty s VO — socialni pracovnik
nezdravotnici —administrativni pracovnik
zdravotni sestry vySkolené v problematice VO
hrani¢ni personalni kapacita na opera¢nim sale

- Nedostate¢na personalni kapacita ma za nasledek:

o

dlouhé ¢ekaci lhlty na ambulantni vySetfeni / hospitalizaci

nedostatecna kapacita (Cetnost) interdisciplinarnich
konzultaci/ambulantnich vySetfeni

vysoka miru stresu, nepfijemna atmosféra na pracovisti

vysoka mira neplacenych prescast lékafr(

nedostate¢na motivace/ochota lékafl centra pracovat vic nez lékafiv péci o
bézné pacienty

nedostatec¢né priibézné vzdélavani ¢lenl tymu

nedostatetné zapojeni do klinického vyzkumu

lékafi specialisté vénuji Cas koordinaéni ¢i administrativni ¢innosti, kterou by
mohlvykonavat nékdo jiny
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2.1.5 Multidisciplinarni tym (MDT)
- Z&dné z pracovist nema staly MDT. Hlavnimi ptekazkami jeho vzniku je:
Nedostatek informaci o vzniku, vedeni a vyhodach MDT

o Nedostatecna personalni kapacita
o Vzéacna onemocnénijsou na okraji zajmu pfislusnych klinickych pracovnik(
o Nedostatek vyskolenych zdravotnich sester, nelékafskych specialistl dle

dané problematiky, nezdravotnikl

Hodnoceni personalniho zabezpeceni prace center ve vztahu k poétu pacientu:

- Nedostate¢na personalni kapacita ve vztahu ke komunikaci s pacientem, lékafi
jinych odbornosti, sestrami, ve vztahu k zplsobu vySetieni, specifické l&Cbé,
zajisténi dalsi péce, pfipadné multidisciplinarni

- Premira ostatni klinické prace

- Z&dné z pracovist nema staly MDT

2.2 Zdroje dat o pacientech —registry a databaze

V CR neexistuje Zadny registr pro VO ERN eUrogen.

Nazev registru Onemocnéni/ Pocet subjekt Lze povazovat Narodni/
problematika (pacientd) s danym | data v registru mezinarodni
onemocnhénim/ za aktualni?
skupino
onemocnéni
Narodni onkologicky Tumory varlat neni k dispozici Castecné (50-75%) ERN registr
registr

Hodnoceni zdroju dat o pacientech s VO
Nejsou k dispozici - je tfeba ziskat data od UZIS &i od ZP.
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2.3 Struktura a pokryti péce

, Procento z celkového v . e o Jaké % z téchto
Procento z celkového . . e , v 0 , o Pocet pacientl (%) . . ,
Y " poctu pacientl dané | DalSi specializovana pracovisté , Y , pacientd neni podle
poctu déti a . . . ¥ . celkového poctu dané . oy
“ , skupiny je pravidelné | v CR (mimo Centra ERN), kde ) , vas spravné
dospélych dané , v . . .. ) skupiny sledovanych . L
, . . . . sledovano alespon jsou tito pacienti systematicky vy diagnostikovano (=
Ndzev skupiny nemoci | skupiny VOV CR je . . B Ao na non-ERN pracovistich, | . iy "
. . v jednom z Center diagnostikovani, |é¢eni a o . e x jsou léceni pro jinou
evidovano v centrech T . ktefi nejsou adekvatné . , .
ERN? (=minimalné 1x sledovani v diagnézu nebo nejsou
ERN [éceni . v
za rok) vUbec léceni)
déti |dospéli Déti dospéli pracovisté |déti |dospéli |déti dospéli déti dospéli
nelze
FNMotol, stanovit;
Bladder FNHK, FN Brno, neni kvalita péce
exstrophy/epispadias 30% 5% 20% 2% FNOlomouc 70% informace zadni se nesleduje Zadni Zadni
Komplexni
onkologicka
centra (14 v zadni zadni
Testicular cancer 2% 10% uvedte udaj 10% CR) 98% 90% Zadni Zadni
nelze
FNMotol, Ojedinélé; stanovit;
FNHK, FN Brno, neni Kvalita péce se kvalita péce
Posterior urethral valve 30% méné nez 1% uvedte Udaj | uvedte udaj FNOlomouc 70% informace nesleduje se nesleduje vzacné vzacné
nelze
FNMotol, nelze stanovit; stanovit;
FNHK, FN Brno, neni kvalita péce se kvalita péce
Posterior hypospadias 30% méné nez 1% uvedte Udaj | uvedte udaj FNOlomouc 70% informace nesleduje se nesleduje Zadni Zadni
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Mezi pracoviste, ktera nemaji status center vysoce specializované péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi (CVSP-VO), patfi:

FN Motol-Klinika détské chirurgie, FN HK-Urologicka klinika, FN Brno - Klinika détské chirurgie, traumatologie a ortopedie, FN
Olomouc-Urologicka klinika
Onkologicka centra, ktera centralizuji péci o urologické onkologické pacienty véetné vzacnych nador(l a nador( varlat

Urologicka centralni/regionéalni pracovisté, ktera tesi spiSe akutni komplikace u dospélych urologickych pacientll se vzacnym
onemocnénim

Chirurgicka centralni/regionalni pracovisté, ktera fesi akutni komplikace u nékterych urologickych pacientll se vzacnym onemocnénim
(stavy po operaci rektouretralnich anomalii)

Hodnoceni struktury a pokryti péce

Struktura i pokryti specializované péce je primarné zajisténo.

V dal§im prabéhu chybi ndvaznost na socialni péci, vyjma pfipad( s jasné socidlnim deficitem, dale znatelné chybi psychologicka péce,
ktera by méla byt rutinni a méla by byt nastartovana brzy po zvladnuti primarni péce. (zavéry ESPU kongresu 2024)

Po ukonceni primarni péce je tieba stanovit tym lékaf(, ktefi povedou dalsi péci.
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2.4 Systém/organizace péce a jeho funkcnost

2.4.1 Centra vysoce specializované péce

| & v
cA4
-
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STPOVO

Pro kazdou . (v . .
.. . . | Centralizace péce je Je dana .. P
skupinu/jednotlivé N st v /A Jaky je redlny prekryv
. . (pIné nebo ¢éastecné) | skupina/jednotka S oy .
onemocnéni pro . . v klinické péci - mezi
Yt s ... | zakotvena v seznamu | onemocnéni zavzata .
détské a dospélé . . . non-ERNovymi a
pacienty zvlast (100 non-ERNovych i i do non-ERNoveho ERNovymi CVSP (%)
ERNovych CVSP CcvsP °
a 100 %) vy g
dospéli (219 dospéli dospéli
<18 let <18 let <18 let
let) (219 let) (219 let)
Bladder narodni sit | narodni
exstrophy/epispadias ano ano CVSPi sit CVSPi 20/80% 2/98%
narodni sit | narodni
Testicular cancer ano ano CVSPi sit CVSPi 5/95% 10/90%
Posterior urethral narodni sit | narodni
valve ano ano CVSPi sit CVSPi 20/80% 2/98%
narodni sit | narodni
Posterior hypospadias ano ano CVSPi sit CVSPi 30/70% 2/98%

2.4.2 Specializovana pracovisté — centra se Zvlastni smlouvou

Centrova lécba se tyka nasledujicich skupin onemocnéni: pouze urologicka
onkologicka onemocnéni u déti - vSechna - (Wilmsuv nador; Clear cell sarcoma;
Neuroblastom,;Rhabdomyosarkom prostaty, méchyre, paratestikularni)

Podminky pro ustanoveni centra se Zvlastni smlouvou jsou/nejsou definovana pro
nasledujici onemocnéni: nejsou definovana pro Zadné urologické onemocnéni, vyjma
urologickych onkologickych onemocnéni déti a dospélych (- u déti: (ilmsiv nador;
Neuroblastom,;Rhabdomyosarkom prostaty, méchyre,

Clear cell

paratestikularni)

sarcoma,

Tato léCba pro je / neni exkluzivné hrazena pouze pracovistim se statusem CVSP nebo
CVSP-VO pro nasledujicionemocnéni: ¢ast péce o urologické onkologické pacienty je
hrazena pouze v onkologickych centrech — nelze posoudit u déti - pouze ve FN Motol

Podrobnéjsi hodnoceni pouziti centrovych LlécCivych pfipravk( vindikaci vzacnych
onemocnéni nebylo pfedmétem této analyzy. Pfesto lze konstatovat, Ze vazba preskripce

cilené lécby vzacnych onemocnéni na definovana CVSP-VO neni vzdy jednoznacné

definovana. (zatim se tyka jen ¢asti péce o onkologické pacienty)
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2.4.3 Jina organizacni ustanoveni definujici systém péce

Systém péce je oficialné definovan
<18 let dospéli (219 let)
Bladder exstrophy/epispadias ne ne
Testicular cancer ano ano
Caste¢né-tranzitni
Posterior urethral valve ano péce
Céste¢né-tranzitni
Posterior hypospadias ano péce

Vzacné urogenitalni nadory - péce je definovana v ramci komplexnich onkologickych
center (KOC)

Funkéni urogenitalni stavy vyzaduji vétSinou multioborovou spolupraci, v diagnostice
i v [écbé. Jde o velmi rliznoroda onemocnéni, vyZzadujici specifickou péci, ktera vychazi
z doporuc¢enych postupll. Na nékterd z téchto onemocnéni se specializuji jednotliva
pracovisté bez jasné organizacni struktury.

2.4.4 Hodnoceni existujiciho systému péce odborniky
Soucasny systém je odborniky hodnocen jako:

uspokojivé fungujici na zakladé kombinace oficialnich pravidel a zavedené neoficialni
praxe (vzajemné vazby mezi zdravotniky a pracovisti) pro tyto diagnézy:
e Testicular cancer
e Posterior urethral valve
e Posterior hypospadias
e Vzacné urogenitalni nadory - péce je definovana v ramci komplexnich
onkologickych center (KOC)

Funguje neuspokojivé pro tuto diagnozu:
e Bladder exstrophy/epispadias

Dlvodem nespokojenosti u pacientll s exstrofii mo¢ového méchyre/epispadii jsou ne
zcela optimalni vysledky léCby, ktera je obtizna, vyzaduje opakované chirurgické vykony,
pretrvavaji socio-psychologické problémy se vzhledem genitalu, inkontinenci moce, s
reprodukéni schopnosti. Centralizace primarni péce je zajisténa, neformalné
centralizace probihd ve specializovanych centrech béhem détstvi. Celozivotni
centralizovana péce neni jasné stanovena.

Dalsi davod neuspokojivého stavu spociva v nedostateéné psychologické podpore pro
pacienty, ktera by idealné méla byt poskytovana od raného détstvi. Bude tfeba pomoci
vytvofit pacientskou organizaci - dle dosavadniho sdéleni CAVO je k tomu tfeba
soucinnost alespon tfi pacientd/rodin.
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Hodnoceni systému organizace péce a jeho funkénosti
e Soucasny systém je odborniky hodnocen jako:

o uspokojivé fungujici. Nedostatek navazné socidlni a zejména
psychologické péce se nejvice projevuje u pacientl s exstrofii/epispadii.
Zde by byla vhodna specialni pacientska organizace.

e Centrova péce u VO by si zaslouzila specidlni smlouvu se ZP, aby pokryla
pozadavky poskytovatele i personalu

2.5 Pracovni podminky center

2.5.1 Postaveni centra v ramci poskytovatele

ERN centrum je na pracovisti FTN soucésti vétSich samostatnych celkll vramci
poskytovatele.

ERN centrum je na pracovisti VFN je samostatnou organizac¢ni jednotkou v ramci
kliniky/oddéleni.

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

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

e Vambulancich se misi pacienti s VO s ostatnimi pacienty. Po¢et ambulantnich
jednotek vénovanych pacientim s VO je 7 tj. 28 ambulantnich hodin tydné.

e Primérna délka konzultace pfi prvni navstévé je 57 minut.

e Primérna délka konzultace pfi kontrolni navstéveé je 34 minut.

e Existuje moznost konzultace na dalku - telefonickou formou, pfipadné
e-mailem.

Informace o pacientech sVO této skupiny na jinych pracoviStich poskytovatele se
k pracovnikiim centra dostane

e vzdy (FTN),
e Spise ano (VFN), podle problémd, se kterymi pfichazeji.
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2.5.2 Prostorova kapacita center

— Pracovi$té nemaji ur¢ené vlastni ambulantni prostory.
— Ambulantni prostory sdili s jinymi tymy.
— Nejsou vyhrazena zvlast lGzka na oddéleni pro pacienty s VO.

1. Pracovisté (VFN)

r e

- Ambulantni prostory: vyhovuji ¢aste¢né z 75-90 %
o neni dostate¢nd kapacita pro navysSeni poc¢tu pacientld ¢i zkvalitnéni péce
(napf. prodlouzenim doby ambulantniho vySetieni dle individualni potfeby
pacienta)

- Hlavnimi nedostatky ambulantnich prostor je:
o nedostatecné vybaveni ambulanci - omezenad kapacita sonografického
vySetfeni - potfeba dalSiho sonografického pfistroje s jeho pfipojenim
k systému PACs
o nedostatek prostoru i €asového pro mutidisciplinarni / interdisciplinarni
ambulantni konzultace

- Adekvatnost lGzkové kapacity: vyhovuji potfebam.

- Pracovni prostory pro dalSi klinické aktivity pracovisté (samostudium,
védeckovyzkumna ¢innost, vzdélavani): jsou dostatecné.

2. Pracovisté (FTN)

or v s

- Adekvatnost ambulantnich prostor: Ambulantni prostory vyhovuji ¢astec¢né (z 50-75
%).
o neni dostatecna kapacita pro navysSeni poc¢tu pacientd ¢i zkvalitnéni péce
(napt. prodlouzenim doby ambulantniho vySetfeni dle individualni potfeby
pacienta).

- Hlavnimi nedostatky ambulantnich prostor je:
o nedostatecné vybaveni ambulanci - nedostatecné ultrasonografy, absence
soukromi pro pohovor s rodinou,
o nedostatecné/nevyhovujici prostory pro pohovory a/nebo pro edukaci
rodinnych pfislusnikl/pecovateld.

- Adekvatnost lGzkové kapacity: vyhovuje potfebam

- Pracovni prostory pro dals§i klinické aktivity pracovisté (samostudium,
védeckovyzkumna ¢innost, vzdélavani): jsou dostatecné.
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Hodnoceni pracovnich podminek center

e Podminky celkem uspokojivé pro zajisténi primarni péce.

e Limitované prostory na ambulancich pro centralizaci péc¢e o pacienty se VO, delsi
komunikace s pacienty/rodici

e Dovybaveni ambulanci, zejména ultrasonografy

e \/ycélenéni samostatného ¢asu pro pacienty se VO

2.6 Provoz center

2.6.1 Ambulantni péce

Pacienti sVO jsou oSetfovani vdefinovanych ambulantnich prostorach/hodinach
uréenych pouze pro pacienty s VO na 1 pracovisti (50 %).
Pacienti s VO se v ambulanci misi s pacienty s nevzacnymi onemocnénimi.

- Prdmérna délka konzultace pfi prvni navstévé mezi 53-60 minutami.

- Primeérna délka konzultace pfi kontrolni navstévé je mezi 30-37 minutami

- Existuje moznost konzultace na dalku - telefonickou formou, pfipadné e-mailem.

- Objednaci doba pro oSetfeni nového pacienta se velmi liSi mezi pracovisti. Pracovisté
FTN uvadi pal tydne, VFN uvadi 12 tydnt (u akutnich pfipad( okamzité).

2.6.2 LGzZkova péce
- PrGmérny pocet hospitalizovanych pacientl s VO/tyden je 1-2.
- Objednaci doba pro planovanou hospitalizaci se velmi Lisi.

FTN - 0,5 tydne, VFN - 12 tydn0 (u akutnich pfipad( okamZzité).

2.6.3 Obecné informace

- ZpUsoby doporuceni pacientll do centra:

Zpusoby doporucéeni pacienta do centra VFN FTN

Z jiného terciarniho (fakultniho) zafizeni 50 5
Z nemocnice nizsiho typu 10 50
Od ambulantniho specialisty 20 10
Od praktického lékare 10 0
Na zékladé rodinného screeningu vlastnich pacientd 0 0
Jiny typ doporuceni 0 0
Bez lékarského doporucdeni (,,self-referral®) 10 35
Na zakladé informace poskytnuté pacientskou

organizaci 0 0
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Hodnoceni role praktického lékafe v péci o pacienty s VO: nedostatec¢na z téchto
dlvodu:

PL nema vzdélaniv problematice VO

PL ma omezené vySetfovaci metody

PL mUzZe lécit nedostatec¢nou $kalu probléma

Vaznouci komunikace mezi centrem/specialistou a PL

o O O O

Nedostacujici nabidka spoluprace

Pfeshrani¢ni péce: Pfeshrani¢ni péce je poskytovana v poctu
o 5pacientl/rok—-FTN - operacéni vykony, systémova léCba
o 10 pacientl/rok - VFN — ambulantni ¢i ldZkova péce — diagnosticky ¢i léCebny
(operace) pobyt
Klinické studie: Tuzemskym pacientlim je nabizena Gcast na klinickych studiich na 1

pracovisti (50 %), zahrani¢nim pacientdm neni Ucast nabizena.

Dostupnost vySetfovacich metod a konzultaci: Specializovana vySetfeni jsou
k dispozici v souladu s mezinarodnimi doporuc¢enimi

Dostupnost odbornikll jinych obor( je limitovdana na jednom pracovisti v pfipadé
diagnostiky nador( v détském véku - souvisi to s centralizaci této péce do dvou center
vCR

2.6.4 Administrativa

Administrativni podpora je hodnocena jako nedostate¢na na 2 pracovisti (100 %).

Pracovisté uvadi, Ze administrativa provozovana zdravotniky omezuje Cas straveny
vlastni praci s pacienty.

Hlavni administrativni zatézi jsou tyto ukony:
o Dokumentace,
o Pracovni naloz.

Resenim problému by bylo:

Za VFN minimalné 1 administrativni pracovnik navic, zpo¢atku alespon na 0,4-0,5
Uvazku za ucelem:

Organizace dokumentace, kontakt s pacienty

Zapisovani a monitorovani a administrativni dispenzarizace pacient(

Priprava material( pro reportovani dat do euro centra

Pfiprava dokumentace pro setkavani MDT

Za FTN taktéz - jeden administrativni pracovnik na ¢asteCny Uvazek se stejnou
pracovni naplni jako udava VFN
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2.6.5 Lécba

Cilena farmakoterapie je k dispozici pro tyto skupiny VO:
1. Primarni hyperoxalurie — lumarisan,
2. Systémova onkologicka lécba.

Specializovana nefarmakologicka lécba zahrnuje: rekonstrukéni operace mocovych
cest a genitalii, intermitentni katetrizace, uroterapie, psychologicka podpora, pfisna
dispenzarizace nékterych pacientd s exstrofii méchyfe, po operaci chlopni zadni
uretry a s nadorem varlete, Ci jinym vzacnym onkourologickym onemocnénim

Hrazena |é¢ba: omezeni 7 cévek pro katetrizaci/den, ¢&astecné hrazeni
proplachovaciho systému Urotrainer nebo omezeni centrovym budgetem. Vhodné
rozSifeni zdravotnich pomUcek - stfikacky, spojky

Nehrazend l|éCba: PocCet pacientl, ktefi potfebuji lé¢bu nehrazenymi léCivymi
pfipravky je 0/rok, tomu odpovidajici poCet zadosti na § 16 je 0/rok.

Spektrum a dostupnost [éEby odpovidaji mezindrodnim doporuéenim, je limitovana
v pfipadé: faloplastika, neuromodulace funkce mé&chyre mimo CR.

2.6.6 Komplexita a koordinace péce

Multidisciplinarni tym (MDT):

Zadné pracovisté nema staly MDT (viz 2.1.5 — Multidisciplinarni tym)

Pozn za FTN - kazdou stfedu kazdy tyden (vyjimka statni svatky) je MDT za ucasti
minimalné 2 onkologl a cely tym urologl (vyjimka jsou lékafi na dovolené nebo
aktualné operujici lékafi - definice stalého MDT?)

Koordinace péce:

Definovana koordinace péce je zavedena na 1 pracovisti (50 %),
Funkci koordinatora péce zastava: urolog, nezavisle onkolog
Definovana koordinace péCe neni zavedena, existujici mechanizmy péce nejsou
povazovany za dostateCné, koordinaci postrada 1 pracovisté, hlavnimi prekazkami
vzniku jsou:
o Chybi pravidelné setkavani tymu a koordinace,
o tfeba stanovit obecna pravidla, SLP a pravidelné seminare.
o Chybi prlibézna registrace pacientll za U¢elem evaluace péce a reportovani
do centra ERN,
o Potfeba urcit a financovat styénou osobu-nelékare, ktera toto prabézné zajisti
podle stanovéného systému.
o Cast této administrativni ¢innosti budou muset priibézné zajistit i stanoveni
lékafi a bude tfeba jim pravidelné vyclenit Casovy prostor.

21z47



Spolufinancovano Xz | S z POVO
Evropskou unii MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

CESKE REPUBLIKY

Interdisciplinarni konzultace / spojené ambulance s jinymi odborniky nad ramec
MDT:
- Jsouzavedeny na 2/2 pracovistich
o FTN: jsou provozovany pravidelné, v rozmezi interval(l v podobé 5 dnU ze 7,
vystupem je zaznam v dokumentaci pacienta. Ugastni se jich odbornici téchto
oborl: onkolog, radiolog, urolog
o VFN: jsou provozovany v oblasti nefrologické problematiky jednou mésicné,
v ostatnich pfipadech nepravidelné, cca 1x za 1-2 meésice, v podobé
podobé osobni konzultace i online konzultace, vétSinou bez u¢asti pacienta,
vystupem je zaznam v dokumentaci pacienta a nasleduje pohovor
s pacientem/s rodici; spole¢né konzultace s plastickym chirurgem probihaji za
Ucasti pacienta;
- Hodnoceni zavedeného systému: vyhovuje 1/2 (50 %) pracovistim — nevyhovuje
pracovisti VFN.

Hodnoceni provozu center

e Dlouhd objednavaci doba na neakutni ambulantni vySetfeni

e Nedostateéna dostupnost odbornikl, jejich péce je centralizovand od 2
centralnich pracovist.

e Nedostatek détskych psychologu.

e Chybi administrativni sila pro registraci, monitoraci, sledovani, pravidelné
objednavani, statistiku a reportovani do eurocentra.

e Nejsou stanoveny, definovany MDT.

2.7 Prechodova péce (,,transition care®)

2.7.1 Pfechod z pediatrické do dospélé péce — obecné
- Oddéleni pediatrické péce do péce o dospélé

o U1 pediatrického pracovisté (VFN) je péce o détské pacienty provozovana
na pediatrickych pracovistich. U dospélych pacientl probiha akutni péce
na dospélych ambulancich kliniky, elektivni ambulantni péce o tyto
pacienty je ¢aste¢né (z 50%) soustiedéna do pediatrické ambulance.
LGzkova péce o dospélé pacienty probihd na oddélenich pro dospélé.
Pomér détskych a dospélych pacient(i je 10:1 Pracovisté pro dospélé (FTN)
nema v péci détské pacienty.
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V systému péce jsou definovana pravidla pro pfechod z pediatrické do dospélé

specializované pro tyto diagndzy:
o Testicular cancer
o Posterior urethral valve

o Posterior hypospadias

Bladder exstrophy/epispadias (Castecné, oficialni guidelines toto zatim nepokryvaji; u nas
publikovano v monografii Détska urologie 2023)

2.7.2 Pfechodova péce z pohledu pediatrického pracovisté

Pfedani do dospélé péce neni jednorazovou zalezitosti, je vnimano jako proces
zacinajici ve véku 18 let.

K finalnimu pfedani dochazi ve véku 25 let.

Charakteristiky pfechodové péce:

o Pacienti jsou vybaveni souhrnnou zpravou a vasSe pracovisté domluvi
individualni pfedani do péce dostupného specialisty v misté bydlisté Ci
studia pacienta

o Pacienti mohou zUstat v pécivaseho centraiv dospélosti
Zavedeny systém se jevi jako nedostatecny: Zcela chybiodbornici - dospéli
urologové, ktefi by se specializovali na pacienty s VO onemocnénim v
urologii. Pacientim s VO tak mohou vyuZivat standardni urologickou péciv
se reSi na primarnim pracovisti détské urologie/urologie. Pacienti jsou
obvykle vybaveni zakladni souhrnnou zpravou a jsou pouceni o potirebé a
zpusobu dalsiho sledovani.

2.7.3 Pfechodova péce z pohledu pracovisté pro dospélé

Pfechodova péce se tyka vSech vzacnych onemocnéni. Zasadni je u pfipadd,
u kterych je vyzadovano pravidelné sledovani, které ma zabranit negativnimu
vyvoji v oblasti funkce ledvin nebo mocového méchyre a u nékterych v€as odhalit
onkologické onemocnéni. Pfechodova péce je potfebna také pro nékteré stavy po
rekonstrukci proximalni hypospadie, zde by vSak zakladni komplikace mély byt
vyfeSeny jesSté v ramci pediatrické péce. Stanovené skupiny VO v ramci ERN-
eUrogen jsou az na néktera vzacna onkologickd onemocnéni a nadory varlat
diagnostikovany v détském véku.
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- Prebirani pacientd ze spolupracujiciho détského pracovisté neni omezeno na 1
pracovisti (FTN), je omezeno na pracovisti (VFN).

- Predanym pacientim je poskytovana srovnatelnd péce jako na détském
pracovisti

- Prebirani pacientll z détskych pracovist je spojeno s nasledujicimi problémy
(VFN):

o Jdeo pfipadyreferované praktickym lékafem Ci specialistou nebo se na nas
obrati pfimo pacient o zajiSténi péce. Obvykle se jedna o pacienty
s chronickymi problémy, ktefi vyzaduji komplexni, multidisciplinarni péci.

Hodnoceni prechodové péce

e Zakladni parametry tranzitni odborné péce jsou nastaveny.

e Péce o dospélé pacienty se VO je zajiSténa pouze u opacientll s onkologickym
onemocneénim, kde je t€ranzice zajisténa v onkologickych centrech.

o Realizace pécCe u ostatnich vzacnych onemocnni ERN-eUrogen zasadné vazne na
nedostatku ¢i dokonce neexistenci dospélych urologu, ktefi se problematikou
zabyvaji a jsou schopni a ochotni se témto pacientim vénovat.

e Zakladni béznou urologickou péci mohou poskytnout dospéli urologové, Ci feSit
akutni problém. Chronické problémy ale vyzaduji specialni diagnostiku a
posouzeni riznych aspektl pro stanoveni dalSich pfipadné operacnich opatieni.

e Jedinou moznosti, jak tuto péci pacientim zajistit vidim ve vytvoreni center pro
pééi o dospélé pacienty se vzacnym onemocnénim u poskytovatele, ktery
poskytuje primarnilébu témto nemocnym v détstvi. Tato centra musi zajistit nejen
zakladni dispenzarizaci o cely zZivot (long-life urology care), ale také musi provadét
specializovanou ambulantni a operacni péci. V tymu musi byt proto détsky urolog
specialista zabyvajici se danou problematikou.
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2.8 Zapojeni pacientll do péce

2.8.1 Spoluprace ERN s pacienty a pacientskymi organizacemi v CR

- Protato onemocnéni nejsou v CR pacientské organizace.

2.8.2 Zapojeni pacientl do rozhodovani o vySetfovacim a léCebném planu

- Jezavedeno u 1/2 (50 %) pracovist v podobé:
o Kazdy krok ve vySetfovacim a léCebném procesu je s pacientem/rodi¢em
diskutovan a modifikovan dle jejich pfani.

2.8.3 Hodnoceni onemocnéni pacientem (patient reported outcomes-PRO)

- Nenizavedena na zadném pracovisti.

- Kvalita Zivota je hodnocena na jednom pracovisti:

o Kvalita Zivota pacientl je posuzovana individualné na zakladé zhodnoceni
celkového zdravotniho stavu a vnimani pacientem. Vzdy téZz s posouzenim
moznosti jejiho dalSiho ovlivnéni/zlepSeni.

o Hospitalizovani i ambulantni pacienti maiji pfistupny dotaznik k provedené, Ci
probihajici péci.

Hodnoceni zapojeni pacienti
e V CR neni pacientskéa organizace, ktera by se soustiedila na vzacna onemocnéni
uvedena v ERN-eUrogen.
e Pacienti se mohou obratit na centralni pacientskou organizaci, ktera jim muze
pomoci pfi zaloZzeni specialni pacientské sekce. Nejvice by to bylo potfeba
u pacientl s exstrofii méchyre a epispadii, poruchou vyvoje pohlavi, pfipadné
s genderovou dysforii. Vtomto smyslu nabidne ERN pracovisté soucinnost.

2.9 Kvalita péce v centrech

2.9.1 Hodnoceni péce pacienty

- Moznost hodnoceni péce v centru maji pacienti v podobé obecného nemocnic¢niho
dotazniku, ktery je k dispozici online nebo v papirové podobé v ¢ekarné. Dotaznik se
vénuje specifické problematice centra na 2/2 (100 %) pracovisti. Vysledky analyzy
odpoveédi pracovnici centra nedostavaji. Negativni hodnoceni je odesilano na kliniky
afeSeno individualné
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2.9.2 Hodnoceni a monitorace kvality péce

Monitorace kvality péce probiha pravidelné v 2 centrech (100 %) v ramci povinného
procesu nastaveného Evropskou komisi

V1 centru (50 %) vedouci lékaf nebo jiny povéfeny pracovnik centra kontroluje
vystupy a poskytuje ¢lenlm tymu zpétnou vazbu (napt formulace zavér( v lékafskych
zpravach, zaznam o standardizovanych hodnocenich, pokud jsou kdispozici,
spravnost vykazovani ORPHAkd6dU, spravné vykazovani vykont klinickych vysetfeni
apod.) pravidelné.

1 centrum (50 %) sleduje vyvoj onemocnéni u definovanych kohort svych pacientd za
pomoci stanovenych indikatorll (napf. standardizované hodnoceni aktivity i
zavaznosti onemocnéni, odpovédi na terapii apod.) v podobé vnitfniho auditu nebo
klinickych studii ¢i registrli, jejichz vysledky analyzuje a pouZivad kidentifikaci
nedostatk( a planuje jejich napraveni

Jiny mechanismus hodnoceni kvality je zaveden na druhém pracovisti, mezi tyto
mechanismy patfi:

o Monitoring zatim neni standardizovan. Priibézné vysledky jsou souhrnné
zpracovavany a jsou pfedmeétem odbornych sdéleni, pfipadné publikaci.
Komplikace jsou diskutovany vodbornych sezenich, pfipadné s jinymi
specialisty.

2.9.3 Sebehodnoceni kvality péce ve srovnani s jinymi evropskymi centry ERN

VFN FTN
Specializovana medicinska péce Na srovnatelné drovni Na nizSi drovni
MoZnosti a dostupnost psychologické
péce o vase pacienty Na nizSi drovni Na nizSi drovni
Komplexni pécée véetné socialni, Nelze posoudit, mozna nizsi,
podplrné a komunitni péce nemame k dispozici srovnani | Na nizsi urovni

2.9.4 Moznosti zlepSeni kvality péce z pohledu pracovisté

Kvalita péce by se zlepsila:

o Vyclenit pravidelné ambulantni hodiny pro sledovani pacientd s VO a
odpovidajii prostor pro diagnostiku, pro operacnivykony v celkové anestezii
(diagnostické a lécebné)

Definovat pravidla pro sledovani a dipsenzarizaci pacient s VO

Vytvofit specificky lé€ebny postup pro pacienty s VO

Pecliva monitorace vysledkl - vdokumentaci (pisemné i obrazové)
Pravidelné morbidity seminafe u pacientl s VO

Pravidelné vzdélavani v problematice VO

o O O O O O

Prezentace vysledkl léCby a jejich obhajoba na odbornych setkanich
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Publikace vysledk( lé¢by a dlouhodobého sledovani, véetné névrhi na
Upravu péce o pacienty s VO
Administrativni podpora je nutna

Mezi hlavni pfekazky zlepSeni kvality péce patii:

O

Nedostatek kvalifikovanych zaméstnancl, specializovanych zdravotnich
sester, absolutni absence podplrné psychoterapie pro pacienty s VO,
limitovana dostupnost nékterych specialistll — détskych chirurgt, détskych
psychologli

Limitovana ambulantnii l0Zkova kapacita vzhledem k velkému objemu dalsi
klinické prace (projevuje se delsi cekaci dobou).

Chybi plan dlouhodobého sledovani

Nutna administrativni podpora pro zajisténi komplexni péce, vcetné
systému shromazdovani informaci v systému nemocni¢niho informac¢niho
systému

Finanéni zajisténi této specifické péce - po strance personalni (dostatek a
motivace pracovniku), provozni, prostorové

Kvalita péce v centrech a jeji hodnoceni

Monitorace kvality péce probiha pravidelné ve 2 centrech (100 %) v ramci povinného

procesu nastaveného Evropskou komisi. Moznost hodnoceni péce v centru maji pacienti

v podobé obecného dotazniku pfi kazdé navsteve.

Kvalita péce by se zlepSila, pokud se podafi:

Vyélenit pravidelné ambulantni hodiny pro sledovani pacientl s VO a odpovidajici
prostor pro diagnostiku, pro operacni vykony v celkové anestezii (diagnostickeé a
léCebné)

Definovat pravidla pro sledovani a dipsenzarizaci pacient(i s VO

Vytvofit specificky léCebny postup pro pacienty s VO

Pecliva monitorace vysledkl - vdokumentaci (pisemné i obrazové)

Pravidelné morbidity seminare u pacientd s VO

Pravidelné vzdélavani v problematice VO

Prezentace vysledku léCby a jejich obhajoba na odbornych setkanich

Publikace vysledk( lécby a dlouhodobého sledovani, véetné navrh( na Upravu
péce o pacienty s VO

Administrativni podpora je nutna
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2.10 Vzdélavani a vyzkum

2.10.1 Pokryti problematiky VO existujicimi specializacnimi obory

Existujici systém vzdélavani ve specializaénich oborech pokryva problematiku VO pouze

castecné:

urologie

détska urologie

onkourologie

onkologie

z velké &asti (>75
%)

z velké &asti (>75
%)

z velké &asti (>75
%)

castecne (50-75
%)

2.10.2 Vzdélavani vlastnich odbornikd v centrech

Pro u¢ast nawebinafich a dalSichvirtualnich vzdélavacich akcich (v€etné spolulucasti
na konzultacich v CPMS) porfadanych ERN plati:

e Ugast je dobrovolna, mimo pracovni dobu (2 centra — 100 %)
Pravidelnd osobni Ucast pracovnikl centra na mezinarodnich odbornych
konferencich je 1-3 akce na pracovnika za rok (rozmezi) - omezeno finanénimi

moznostmi

Na financovani placenych vzdélavacich akci se podili:

Grantové projekty

Dary a sponzorovani

Pfispévek poskytovatele
Vlastni financovani ucastnikem

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

Systematické praktické vzdélavani v Centru (napft. stinovani zkusenéjSiho specialisty,
spole¢na ambulance apod) je zavedeno na je zavedeno na 1 pracovisti (50 %).

Vzdélavani nelékarskych zdravotnickych pracovnik(l ve specializované problematice
VO je zavedeno na 1 pracovisti (50 %) formou seminafl a nacvikem intermitentni
katetrizace.
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2.10.3 Vzdélavani poskytované centrem pro jinou odbornou i laickou vefejnost

Vzdélavaci akce (seminare, workshopy) (primérny pocet/rok nebo rozmezi na
jedno pracovisté): 7 (jedno pracovisté uvadi 2, druhé pracovisté 12)

Aktivni Ucast ¢lenl centra na mezinarodnich a narodnich kongresech jako
Sfaculty nebo vpodobé prezentace odborného sdéleni — prlimérny pocet
jednotlivych typl akci /rok/pracovisté

Akce prameérny pocet akci/ rok / pracovisté*
Narodni kongres 6

Mezinarodni

kongres 1,5

Workshop 6

Webinar 1

*pocty se velmi liSi mezi jednotlivymi pracovisti

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

Grantoveé projekty narodni - 1

Grantoveé projekty mezinarodni - 0
Investigatorem iniciované studie narodni - O
Investigatorem iniciované studie mezinarodni - 0
Sponzorované klinické (lékové) studie (pocet) - 0

2.10.5 Sebehodnoceni vzdélavacich a vyzkumnych aktivit

Srovnani s jinymi evropskymi centry ERN nejsou na srovnatelné drovni nebo nelze
posoudit
Dostateénost vzdélavani ¢lenli tymu — pouze 1 pracovisté (50 %)
Dlvody nedostatecnosti
o Premira klinickych povinnosti
o Nedostate€¢na personalni kapacita
Dostate¢nost vyzkumnych aktivit - pouze 1 pracovisté (50 %)
Dlvody nedostatecnosti
o Prfemira klinickych povinnosti
o NedostateCna personalni kapacita
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Hodnoceni vzdélavani a vyzkumu jako nedilnych soucasti vysoce specializované

klinické péce

Zakladni vzdélavani je zajisténo. Dalsi a pribézné vzdélavani v problematice
vzacnych onemocnéni je ztizeno pfemirou klinické prace a nedostatecnou
personalni kapacitou.

Vv

To je také pficinou nedostatec¢né vyzkumné aktivity na poli VO. Zapojeni do event.
Multicentrické studie vyZzaduje dalSi ¢as a finan&ni prostfedky. Ziskavani grantu je
z pohledu relativné malych poctu pacientl se VO obtizné. “Protected time” pro
vzdélavani a vyzkum v ramci pracovni doby neni zajistén.
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3. Popis soucCasného stavu socialni péce, identifikace potreb
a nedostatk

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

Pro 74dnou ze skupin vzacnych onemocnéni spadajicich pod eUROGEN v CR nejsou
pacientské organizace, respektive ani odbornici eUROGEN, ani zastupci pacientd o
takové nevi a nepodafilo se zadnou dohledat ani pres zastfesujici organizaci CAVO.

1. Vzacné vrozené urorektalni anomalie
2. Funkeéni urogenitalni stavy vyzadujici specializovanou chirurgii

3. Vzacné urogenitalni nadory

S dotaznikem jsme oslovili nada¢ni fond Muzi proti rakoviné s nadéji, ze nam pfriblizi
problematiku potfeb socialni podpory u pacientd se vzacnymi urogenitalnimi nadory, ale
bohuzZel neodpovédéli. Zastupkyné pacientskych organizaci v ramci SYPOVO méla
schlizku s tymem Urologické kliniky VFN a 1. LF UK, béhem kterého vSak odbornici
potvrdili, e pacientska organizace v CR neni. Odbornici upozornili na problematiku
stigmatizace u nékterych z urogenitalnich vzacnych onemocnéni, ktera je
pravdépodobnou prekazkou sdruzovani pacientll. Zastupkyné pacientskych organizaci
nabidla podporu pfi zaloZeni pacientské organizace v pfipadé, Ze by byl ze strany pacient(
zajem. Déle byla zprostfedkovana pozvanka pro jednotlivé pacienty obratit se na Ceskou
asociaci pro vzacna onemocneéni, pokud potfebuji poradit.

Vzacné vrozené urorektalni anomalie byvaji Casto soucasti genetického syndromu, ktery
postihuje vice organovych systému. Tito pacienti se sdruzuji v organizacich zamérenych
na jednotlivé genetické syndromy. Mnoha urogenitdlni onemocnéni jsou feSena
operacné, nikoliv dlouhodobou é¢bou, &im se a jsou svou zatézi podobné jinymnym
onemocnénim. Lze tedy predpokladat, ze pacienti ¢erpaji podporu socialniho systému
obvyklym zplsobem, jako ostatni “nevzacni” pacienti.
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Strucna charakteristika onemocnéni dané ERN a soucasného systému péce

Tumory varlat

Rakovina varlat je pomérné vzacnou formu rakoviny, ale je to nej¢astéjSi rakovina
u mladych lidi s varlaty ve véku 15 az 35 let. Pfesna pfi€ina vzniku rakoviny varlat neni
znama, ale byly zjiStény urcité rizikoveé faktory, mezi které patii vyskyt tohoto onemocnéni
v rodiné, nesestouplé varle, osobni vyskyt rakoviny varlat a abnormalni vyvoj varlat.
Pfiznaky rakoviny varlat mohou zahrnovat bulku nebo otok jednoho nebo obou varlat,
bolest nebo nepfijemné pocity ve varlatech nebo Sourku, pocit tihy v Sourku a zvétSeni
nebo citlivost prsl. Rakovina varlat se obvykle diagnostikuje pomoci fyzikalniho
vySetfeni, zobrazovacich test(, jako je ultrazvuk, a krevnich testl na zjiSténi nadorovych
marker(. LéCba rakoviny varlat obvykle zahrnuje chirurgické odstranéni postizeného
varlete, po kterém nasleduje radioterapie, chemoterapie nebo jejich kombinace
v zavislosti na stadiu a typu rakoviny.

Identifikace pacientl v ramci primarni péce:

- prakticky lékar /pravidelné Skoleni pro lékarfe/

- samovysSetfeni /zajiSténi osvéty v populaci, napfiklad: jiz fungujici workshopy na
Skolach #prsakoule /

Centralizace péce o pacientas VO
- zajisténi primarniho kontaktu pacienta se specializovanym lékafem
- zajisténi diagnostiky (laboratofe a zobrazovaci metody)
- zajiSténi operace
- zajisténi MDT
- zajiSténi onkologické terapie a nasledné dispenzarizace
- zajiSténi sbéru dat pro referencni sité

Podpurna péce o pacienty
- psychologicka konzultace
- konzultace s plasticky chirurg/urolog (implantace testikularni nahrady)
- kryoprezervace spermatu
- genetické vySettfeni
- vytvofeni organizaci pro pacienty s VO

Komplex exstrofie/epispadie

Vyskytuje se u 1:30-50 tis. narozenych déti, pfevazné chlapci. Spravné ma byt
diagnostikovano prenatalné a rodice maiji byt s ndlezem, moznostmi feseni i prilbéhem
onemocnéni seznameni tymem odbornik(l, aby se mohli vyjadfit k event.pferuseni
téhotenstvi. Neni statistika o poCtu preruseni téhotenstvi pro tuto diagnézu. Vétsinou se

32z47



* % ot

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

u plodl nevyskytuje Zadna dalsi vyznamné vyvojova vada. Po narozeni maji pacienti
otevieny mocovy méchyr (exstrofie méchyre), pfipadné i zadni stfevo (exstrofie kloaky).

Operacni Uprava: Pacienti s exstrofii méchyre Ci klokaky jsou soustfedéni do péce dvou
pracovist v CR, kde je sou¢asné dostupna i détska chirurgie a détska ortopedie pro
pfipadnou osteotomii. Prvni Uprava - primarni rekonstrukce mocového meéchyre, se
obvykle provadéla po narozeni, nyni se ¢asto posunuje o nékolik tydn(l (az 3 mésice po
narozeni). Rodi¢e musi byt pouceni o péci o exstroficky méchyf. Dalsi fazi rekonstrukce
je operace epispadie (prvni operaci u pacientl s izolovanou epispadii) s mobilizaci
mékkych tkani, napfimenim penisu, nékdy soucasné s provedenim plastiky hrdla
meéchyre, mezi 1.-3.rokem zivota. Hlavni problémy:

Inkontinence moce se fesi plastikou hrdla a Casto se odsouva na 3.fazi po 6. roce Zivota.
Po ni se mlze objevit retence moce vyzadujici intermitentni katetrizaci. Jeji zavedeni neni
pro citlivost méchyre snadné.

Inkontinence mUzZe byt spojena s malym méchyfem, ktery je tfeba augmentovat
ileoplastikou spoleCné se zalozenim kontinentni vezikostomie k provadéni intermitentni
kaetrizace. Po operaci se pacienti pravidelné vyplachovat mo¢ovy méchyr.

DalSim problémem jsou opakované pyelonefritidy, léCba vezikoureteralniho refluxu.
Vznik nefrolitidzy nebo cystolitiazy.

V adolescenci se projevi problém s kratkym penisem, kterym trpi vétSina pacientd
s exstrofii ¢i epispadii. Proto se nyni doporucuje psychologicka podpora jiz od raného
véku. Prichazeji problémy s ejakulaci. Resi se pretrvavajici zakfiveni penisu, které
vyzaduje naro¢nou operaci.

- Péce o pacienta s exstrofii je velmi naro¢na pro rodice. Sdileni problémU a podpora
od pacientské organizace by byla velmi Zadouci. Je tfeba pomoci s maximalnim
vybavenim pomUckami pro intermitnentni katetrizaci, vyplachy méchyre, plenami.

- Pravidelna dispenzarizace v centru ve spolupraci s mistnim nefrologem a
praktickym lékafem. Navstéva obvykle vyZzaduje delSi Cas, problémy nutné vypsat
do dokumentaci pro mistni lékare

- Psychologicka podpora od poc¢atku - zatim velmi omezené, nejen dostupnost, ale
i zkuSenosti psychologu.

- Adolescentnmi péce je psychicky velmi naro¢na. Zvazuiji se dopliikové spiSe
kosmetické vykony. Ne vzdy idealni spoluprace adolescenta.

Tranzitni péce neni dobfe zajiSténa.

- Idealni je pokracujici odborna péce v centru — u poskytovatele, ktery provadi
primarni péce od détstvi (obtiznéji se bude tvofit na pracovistich détskeé chirurgie,
kde péce o pacienta konc¢i s dosazenim dospélosti), pomoc pfi feSeni komplikaci,
vCasna detekce nadoru méchyre, ktery je Castéjsi
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Komplikace:
- Problémy s fertilitou, vhodnéa spoluprace s pracovnikem sexudlni mediciny, s
andrologem
- Problémy pfi téhotenstvi
- Pretrvavajici inkontinence moce
- Vyvoj chronické nemoci ledvin
- Vznik moc¢ovych konkrement(

Chlopné zadni uretry
Vyskytuje se u 1/5-7 tisic narozenych chlapcu.

Charakteristika: vrozena obstrukéni vada zadni mocové trubice, chlopné vice ¢i méné
uzaviraji lumen mocové trubice. MlizZe to byt spojeno se vznikem dilatace hornich
mocovych cest (oboustr.megaureter, hydronefroza, s hypodysplazii ledvin, chronickou
nemoci ledvin)

Zavaznéjsi stavy, které postihuji horni mocové cesty, se diagnostikuji prenatalné.

Vyjimecné se provadeéji prenatalni intervence na specializovaném gyn.por. Zafizeni
(zalozeni vezikoamnialniho shuntu).

Po narozeni je tfeba zajistit derivaci mo€e z méchyre (cévkou, epicystostomii), brzy lze
provést transuretralni resekci chlopni u jinak stabilizovaného pacienta. U nestabilniho
pacienta v chronické renalni insuficienci, kdy je vyzadovani dlouhodoba derivace, je

nejvhodnséjsi vezikostomii, jen vyjimeeCné se nyni provadéji oboustranné
ureterostomie.

Ultrasonografie ukazuje dilataci hornich mocovych cest, plny méchyf. Po narozeni se
provadi rtg méchyre a uretry (MCUG), ktery mize odhalit vezikoueteralni reflux u 50%
nemocnych. S odstupem provadime izotopové vySetieni ledvin (dynamickou &i statickou
scintigrafii) k posouzeni funkce ledviny, ¢asto byva jedno ¢i oboustwranna hypodysplazie
ledvin. Funkce ledvin a méchyfe se vyviji po odstranéni prekazky v mocové trubici a
pacienti vyzaduji pfisné sledovani.

Komplikace:

- vyvoj chronické nemoci ledvin, sledovani u détského nefrologa trvale nutné (vznik
polyurie, hypertenze, proteinurie)

- lécba hyperaktivhiho méchyre (urgentni inkontinence moce), nutna uroterapie,
zabranéni preplnéni méchyre, zejména v noci; nebezpedi vzniku hypoaktivniho
méchyfe - sledovani u détského urologa zasadni

- operacni lécba refluxu, nebo megaureteru; zruseni vezikostomie

- péce narocna pro rodinu, nedostatecna spoluprace mulze vést k pozdnimu
poskozeni ledvin

- pfiprava pacienta pro event.transplantaci ledviny
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Nefrourologicka péé&e o tyto pacienty je v CR celkem dobfe zaji§téna.

Nutné pravidelna dispenzarizace vyZaduje aktivni objednavani pacientl. Hlavni péci
proto povede bud détsky urolog nebo nefrolog — podle stavu pacienta.

Administrativni podpora je nutna.

Tranzitni péce po operaci chlopni zadni uretry neni definovana, je celozivotni, musi byt
zalozena
- napokradujici nefrologické dispenzarizaci v dospélosti
- na sledovani u urologa, nutné zajiSténi spravné evakuace mocového méchyre,
provadéni urodynamického vysetfeni, sledovani stavu hornich mocCovych cest;
dopad na fertilitu

Proximalni hypospadie

Vyskyt se odhaduje na 1/1000 narozenych chlapct. Onemocnéni je charakterizovano
vyusténim mocové trubice na kraji Sourku, v Sourku, nebo na hrazi. Penis byva vyznamné
ventralné zakfiven, obvykle mensi. Vyskytuje se vétSinou izolované, muize byt soucasti
rdznych syndromU a také projevem poruchy diferenciace pohlavi (DSD) pfi sou¢asné
nehmatné jedné Ci obou gonad (u sy testikularni dysgeneze; v pfipadé kongenitalni
adrenalni hyperplazie imituje sinus urogenitalis). V tom pfipadé jde o urgentni stav, ktery
feSi multidisciplinarni tym, ve kterém je vedle détského endokrinologa, genetika,
neonatologa také détsky urolog a ktery musi rozhodnout o dal§im vyvoji pacienta, event
chirurgicka Uprava se fesi v ramci komplexniho pfistupu k pacientim s DSD.

Diagnéza proximalni hypospadie se stanovi pfi narozeni, nékdy je jiz stanovena na
prenatalnim ultrazvuku. Po narozeni je tfeba vysetfit gonady, posoudit vyusténi mocoveé
trubice, zda neni zdzené. U izolované proximalni hypospadie jsou obé varlata bezpecné v
Sourku. PFi nejasnosti musi byt urychlené povolan détsky urolog.

Détsky urolog pfi navstéve, obvykle za 3-6 mésicl, posoudi nalez a vysvétli rodiciim
moznosti rekonstrukce. Ta se provadi dle doporuceni ESPU/EAU mezi 6.-24. mésicem po
narozeni. Uprava spog&iva v narovnani zakfiveného penisu, ve vytvoreni chybg&jici mocové
trubice a v rekonstrukci klize penisu - provadi se obvykle ve dvou dobach.

Komplikace: pistél nebo zuzeni nové mocCové trubice, perzistence zakfiveni penisu,
dehiscence glandu, nepravidelny kozni kryt. Komplikace se obvykle projevi do dvou let,
nekteré vSak pozdéji. Je vyzadovano sledovani do adolescence, kdy se mohou objevit
andrologické problémy (perzistence zakfiveni, poruchy ejakulace, nespokojenost
s kosmetickym nalezem.) PéCe do adolescence je obvykle zajiSténa v misté primarni
péce.

Tranzitni péce v pfipadé vyfeSeni vSech komplikaci béhem détstvi a adolescence
vétSinou neni nutna. Pripadné pozdni komplikace (striktury mocové trubice nebo
perzistence zakfiveni penisu) je mozné vyresSit v centru, které se zabyva rekonstrukci
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mocové trubice a andrologii. Vyznamnou komplikaci je zizeni mocové trubice spolu se
zanétem mocové trubice, ktery se mliZe projevit zanétem nadvarlete. Obvykle se projevi
po sexualnim styku (STD komplikace). Pacient musi byt o moznosti této komplikace
poucen, protoze je ohrozeno zanétem i varle.

Dispenzarizaci pacienta usnadni administrativni podpora.

Pouceni pacienta a pohovor s pacientem pfed ukonc¢enim pediatricko-urologické péce
by mélo byt definovano a pacient vybaven pfislu§nou dokumentaci.

Vyjimecéné (u proximalni hypospadie), ¢astéji u distalni formy, se pacient rozhodne pro
rekonstrukce hypospadie az v dospélosti. V tom pfipadé je nejlépe pozadat o spolupraci
centrum détskeé urologie.

Vzacna onemocnéni eUrogen, na jejichz péci neni FTN a VFN specialné akreditovana
v siti ERN-eUrogen

Vzacné vrozené urorektalni anomalie (Workstream 1)

Do této skupiny patfi podle oficialnich stranek ERN eUrogen tato onemocnéni:

Komplexni rekonstrukce genitalii

Exstrofie moCového méchyfe/epispadie

\Vzacna urologickd onemocnéni ledvin a kamen(
Nesyndromické malformace urogenitalniho traktu
Zadni uretralni chlopné (PUV)

Zadni hypospadie

|Urorektéln|'/anorektéln|' malformace

Komplexni rekonstrukce genitalii:

Komplexni rekonstrukci genitalii vyzaduji diagndézy spojené s poruchou diferenciace

pohlavi, kdy je nesoulad mezi vnéjSimi pohlavnimi organy, gonadalnim a
chromozomalnim pohlavi.
Pficinou jsou:
- vétsinou fetalni nadbytek androgent (kongenitalni adrenalni hyperplazie) u 46,XX
DSD, Orpha 90794, 90776
- enzymatické a genetické poruchy u 46,XY DSD, Orpha 90085
- chromozomalni aberace a mozaiky. (napft. Orpha pro Turner sy X0)

Vétsina pacientll se manifestuje v novorozeneckém véku, nékdy také prenatalné. Ke
stanoveni diagndzy, progndézy a zplsobu komplexni péce je nutnd mezioborova
spolupréace neonatologli, endokrinologl, genetikll, détskych urologl/gynekologt,
détskych rentgenologl, psychologl, antropologt. Urgentni pfistup po narozeni vyZzaduje
novorozenec s obojetnym genitalem, nutno vyloucit kongenitalni adrenalni hyperplazii a
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Zivot ohrozujici adrenalni krizi. Také pohlavi ditéte je posoudit a uréit co nejdfive.
Multioborova spoluprace pokracuje celé détstvi, je tfeba se zaméfovat na psychologické
a socialni aspekty spojené s DSD, které pretrvavaji do dospélosti. Pacienti s DSD a 'Y
chromozomem jsou v dospélosti ohrozeni malignim onemocnénim gonad.

Zakladnimi typy rekonstrukce je maskulinizujici a feminizujici genitoplastika. Evropsky
parlament doporucil odloZit elektivni definitivni rekonstrukci do doby, kdy pacient mlze
sam vyjadfit informovany souhlas. Tento pfistup je nezbytny zejména u ireverzibilnich
rekonstrukci.

Zasadni je centralizace péce, v€etné urgentni péCe po narozeni, minimalné na drovni
krajskych nemocnic, pfipadné nadkrajova spoluprace. Tranzitni a celozivotni péce
nezbytnd. Vhodné by bylo pacientim nabidnout vytvoreni pacientské organizace.

Komplexni rekonstrukci genitalii vyzaduji néktefi pacienti s genderovou dysforii (dfive
transsexualismus). Jsou to jedinci, biologicky muzi €i Zena, ktefi se mentalné identifikuji

s opacnym ¢i jinym pohlavim a zadaji o chirurgickou Upravu, pfipadné zménu pohlavi. U
nich neni nesoulad mezi vnéjSimi pohlavnimi organy, gonadalnim a chromozomalnim
pohlavim. Dle recentniho rozhodnuti Ustavniho soudu CR neni chirurgickd Uprava v
pfipadé transsexualismu povinna. Podminky pro provedeni chirurgické Upravy upravuje
zakon. Touto speciélni rekonstrukci se zabyva jen nékolik pracovist v CR, napt. FN v
Motole, nebo Klinika plastické chirurgie v Brné, Gynekologicka klinika v Ostravé. Tato
centralizace zajistuje optimalni péci. Dlouhodoba psychiatricka/psychologicka podpora
je zasadni. Vhodné by bylo pacientim nabidnout vytvoreni pacientské organizace.

Vzacna urologicka onemocnéni kamenu a ledvin

Do této skupiny se zarazuji onemocnéni mocovych cest a ledviny, ktera jsou relativné
vzacna a obtizné se diagnostikuji a |é¢i. Zahrnuje vzacné typy mocovych konkrementu
nebo metabolickych poruch, které postihuji ledviny. LéEba kombinuje dietni doporuceni,
medikamentézni léCbu a chirurgickou lécbu - individualné podle dg. nalezl, proto
vyZzaduje specializovanou LléCebnou péci a zejména tranzitni celozivotni nefro-
urologickou péci, ktera je zajisténa

Metabolicky podminéna urolitiaza

- primarni hyperoxalurie,

- cystinurie, Orpha 394, 214

- xantinurie,

- Lesh.Nyhan syndrom,

- Bartter syndrome Orpha 112

- hypomagnezemie,

- renalni tubularni acidéza,

- Dentova choroba Orpha1652

- hyperparathyredza, hyperkalcemické stavy
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Geneticky podminénad cystickd onemocnéni ledvin: Orpha 93587

- Autozomalné recesivni polycysticka nemoc ledvin 1:6000-55000
- Autozomalné dominantni polycysticka nemoc ledvin 1 :500-1000
- Multicysticka dysplazie ledviny 1 :1000-4000
- Multilokularni cysta ledviny 1 :200000-250000

Vzacné anomalie ledvin

- Zdvojeni ledvin spojené s ureterokélou 1:4000

- Zdvojeni ledvin spojené s ektopii mocovodu 1:2000
- Podkovovita ledvina 1:400-660

- Dystopicka ledvina 1:3000, zkfizena ektopie 1:7000

Nesyndromické malformace urogenitalniho traktu
Nesyndromické malformace urogenitalniho traktu zahrnuji Sirokou skupiny onemocnéni
souvisejicich s primarni nebo sekundarni (u neurogenniho, onkologického ¢&i
endokrinologického) postiZzeni, poruchou vyvoje mo¢ového a pohlavniho ustroji. Pfi¢ina
je geneticka nebo zplsobena environmentalnimi faktory, Casto zatim nejasna. Incidence
je rizna. Manifestace je velmi variabilni, Casto je diagndza jiz prenatalni. Diagnostika
vychazi ze zobrazovacich vySetreni, genetického vySetieni, funk&niho vySetieni. LéCba je
specificka dle typu onemocnéni a stupné jeho zavaznosti a je bud konzervativni
(sledovani, medikamentézni) nebo chirurgicka.
Vyzaduje dlouhodobé sledovani zamérené na vyvoj funkce ledvin, mocového méchyre,
u pohlavniho ustroji na vyvoj funkce varlat a vyvoj zevniho genitalu, zejména penisu
— v centru détské nefrologie a détské urologie, podle zavaznosti nutna tranzitni, event.
celozivotni péce u urologa, odbornika sexualni mediciny.
Zakladni jednotky:

- Zdvojeniledvin spojené s ureterokélou 1:4000

- Zdvojeniledvin spojené s ektopii mo¢ovodu 1:2000
- Podkovovita ledvina 1:400-660
- Dystopicka ledvina 1:3000, zkfizena ektopie 1:7000
- Neurogenni méchyr pfi roz§tépovych vadach patefe Orpha 93969
- Non-neurogenni méchyr neurogenni (Hinmanutv sy, Ochoa sy)
- Syndrom kaudalni regrese Orpha 3027
- Megavesica
- Duplikace, atrézie mocového méchyre
- Atrezie pochvy Orpha 65681, 96269
- Sinus urogenitalis
- Anomalie urachu Orpha 435743 1 :5000
- Duplicitniuretra Orpha 237
- Ageneze skrota  Orpha 495879
- Ageneze penisu Orpha49
- Diphalia Orpha 227
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- ldiopaticky mikropenis Orpha 95707

- Penoskrotalni transpozice Orpha 2842
- Zkfizena ektopie varlat

- Prune belly syndrome 1:20000-40000

Urorektalni a anorektalni malformace

Mezi urorektalni a anorektalni malformace patfi vrozené anomalie vyvoje mocového a
traviciho traktu, zamérené na evakuaci moce a stolice. Postizenymi organy jsou mocovy
méchyf, mocova trubice, genital, rektum a anus. Zahrnuje Sirokou $kalu rdznych
onemocneéni s riznym stupném morfologického ¢i funkéniho postiZzeni. Tyto vady byvaji
sdruzené s jinymi vadami nebo jsou souc¢asti riznych syndrom0 (napt. VACTERL/VATER).
Diagnoza je obvykle stanovena pred narozenim ¢i pfi narozeni a obvykle vyzaduje
chirurgickou lé¢bu, ¢asnou ¢i odlozenou.

Tato onemocnéni jsou primarné v péci centralizované détské chirurgie a obvykle vyZzaduiji
dlouhodobé sledovani dle funkéni zavaznosti.

Pfi postizeni mocové trubice (pistél, striktura) nebo mocového meéchyre (anomalie Ci
sekundarné neurogenni etiologie) je lé¢ba v pédi centra détské urologie.

U malformace kloaky je nutna spolecnéd péce détského chirurga a détského
urologa/gynekologa. Podle zavaznosti a stupné vady, zejména funkéniho postizeni, je
nutna celozivotni urologicka péce v kooperaci s ostatnimi odborniky.

Zakladni jednotky:
Anorektalni malformace 1:5000
- nesyndromické Orpha 557
- sperinealni pistéli Orpha 600952
- srektouretralni pistéli (bulbarni, prostatickou) Orpha 600961
- asociace pfi VACTERL/VATER sy Orpha 887
Kloakalni malformace Orpha 600998 1:50000
Rektouretralni pistél pfi anomalii pfi zdvojeni uretry (Effmann 3)
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Funkéni urogenitalni stavy vyzadujici vysoce specializovanou chirurgii (Workstream
2)

Do této skupiny patfi podle oficialnich stranek ERN eUrogen tato onemocnéni:

Komplikované a slozité poruchy panevniho dna

\Vzacna onemocnéni a stavy postihujici Zenskou mocovou trubici
Rekonstrukce mocové trubice u vzacnych onemocnéni a stavl
\/zacna retroperitonealni onemocnéni a stavy

Intersticialni cystitida

|Urogenitalni rekonstrukéni chirurgie dospélych (pfechod z WS1)
Chirurgické zakroky pro transgender pacienty

Komplikované a slozité poruchy panevniho dna

Komplikované a slozité poruchy panevniho dna zahrnuji poruchy, které postihuji svaly,
ligamenta a nervy, tvofici podporu pro organy male panve (méchyf, déloha, rektum).
Jsou spojeny s bolestmi v panvi, s inkontinenci modée a stolice, sexualni dysfunkci.

PfiGinou je stav po operaci v panvi, po radioterapii, po traumatu panve, medikamentézni

lécba komorbidit. Diagndza je obtizna, vzhledem k multifaktorialni etiologii, a ne vzdy
jasné patofyziologii. Obvykla je konzervativni (uroterapie, medikamentézni, fyzikalni
lé¢ba, RHB, biofeetback), omezené specificka chirurgicka lécba. Slozité pripady
vyzaduji multidisciplinarni pfistup (Zzensky urolog, urogynekolog, kolorektalni chirurg,
specializovana setra a fyzioterapeut na panevni dno; dale neurolog, geriatr a
farmakolog. PéCe se obvykle centralizuje do specializovanych center, které s touto
problematikou maji dlouhodobé zkuSenosti.

Zakladni jednotky:
- Vesikovaginalni pistél
- Pistél Zzenskych pohlavnich cest
- Stresova inkontinence moce

- Prolaps Zenskych pohlavnich organ(

V détské urologii jsou poruchy panevniho dna spojeny s nékterymivrozenymi anomaliemi.

Vady se mohou manifestovat pfi narozeni nebo s odstupem, nebo jsou nahodné zjistény
pfi vySetfovani funkénich poruch méchyre. Jedna se o velmi komplexni vady vyzaduiji
multidisciplinarni pfistup a obvykle celozZivotni urologickou péci. Jsou uvedeny také
v dalSich podskupinach vzacnych onemocnéni

Zakladni jednotky:
- Ageneze kfizové kosti a kostrce
- Exstrofie méchyre/kloaky
- Sy kaudalni regrese
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Vzacna onemocneéni a stavy postihujici zenskou moc¢ovou trubici
Jedna se o vrozené vady typu zdvojeni uretry, divertikl uretry, epispadie, sinus urogenitalis,

virilizacni zmény pfi DSD.

Ziskané vady jsou striktura uretry a pistél, vzacné nador uretry. Manifestuji se mocovou

inkontinenci, bolestmi, problémy s mocenim, recidivujicimi IMC a hematurii. VySetieni se
zaméfuje na morfologii a prlbéh uretry (instrumentalni, fyzikalni, endoskopické,
zobrazovaci) a na jeji funkci.

Lécba je konzervativni (medikamentozni — antibioticka, funkéni, hormonalni) nebo
specificka chirurgicka (vrozena vada, pistél, divertikl, striktura, nador). Pacientky vyZaduji
dlouhodobé sledovani, divky tranzitni péCi s ohledem na zacatek sexualniho Zivota a na
perspektivu téhotenstvi.

Rekonstrukce mocové trubice u vzacnych onemocnéni a stavu
Rekonstrukce uretry se provadi za u¢elem morfologické a funk&ni Upravy.

U vrozenych vad:

- Exstrofie méchyre/epispadie

- Anomalie kloaky

- Sinus urogenitalis

- Zadni hypospadie

- Zdvojeni uretry spojené s atrezii, s ektopii do rekta

- Rekonstrukce pacientl s DSD (porucha diferenciace pohlavi)

U ziskanych stavt

— striktura, pistél ¢i nador uretry

Diagnostika je zalozena na zobrazovacim vySetfeni (cystouretrografie, MR),
endoskopickém vySetfeni (cystouretroskopie, kolposkopie), urodynamické vysetreni.

Lécba zahrnuje vedle instrumentalni, endoskopickou ¢&i otevienou operacni lécbu
s pouzitim vaskularizovanych laloku ¢i $tépu, v extrémnich pfipadech je nutna kompletni
rekonstrukce €i alternativni vytvofeni cévkovatelného kanalu. Oteviené operace uretry se
provadi obykle vomezeném poctu center détské urologie, urologie Ci urogynekologie.

Vzacna retroperitonealni onemocnéni a stavy

Jsou to stavy postihujici primarné retroperitonealni tkdné cévy, nervy, lymfatické uzliny,
pojivovou tkan a sekundarné postihuji mocové ustroji:

- retroperitonealni fibréza Orpha 49041

- retroperitonealni nadory
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Nebo primarné postihuji mocové Ustroji:

- retrokavalni pribéh mocovodu

- vzacné obstrukéni a refluxni uropatie (napf. Familiarni vezikoureteralni reflux-Orpha
289365), zminéné v jinych podskupinach

Lécba je specificka a jejim smyslem je zajisténi prlichodnosti mo¢ovych cest (mocovodu)
k odvodu moce z ledviny do méchyre a uchovani funkce ledviny. DalSi péce zavisi na
prognéze onemocnéni a na udrzitelnosti rekonstrukce.

Intersticialni cystitida

Pro pojem intersticialni cystitida se pouziva téz termin syndrome bolesti méchyre ¢&i
syndrome bolestivého méchyre, protoZe je toto onemocnéni spojeno s bolestmi méchyre
a panve. Je spojeno s ¢astou mikci, i v noci, bolestivymi tlaky v oblasti méchyfe a panve a
s ¢astym nucenim na moceni, Bolesti a porucha funkce méchyfe je spojena se snizenou
kvalitou zivota.

Pficina je nejasnda, neni specifickd lé¢ba, pouze symptomatickd — medikamentdézni,
uroterapie a fyzikalni terapie (dle Doporuc¢enych postupl). ZavazinéjSi stavy se
koncentruji do specializovanych center.

Orpha kod 37202

Urogenitalni rekonstrukéni chirurgie dospélych (prechod z WS1)

Tato expertni oblast zahrnuje pacienty se vzacnymi vrozenymi uro-rekto-genitalnimi
anomaliemi, ziskanymi onemocnénimi, v€etné poranéni, ktefi pfechazi z pediatrické
péce do dospélosti. Smyslem rekonstrukce je zajistit normalni funkéni a anatomicky stav
mocovych cest a reprodukéniho Ustroji. LEEba zahrnuje slozité rekonstrukce ¢i nahrady -
ledvin, mocovodu, méchyfe, uretry, prostaty a genitalii. Cilem je zlepSit kvalitu Zivota,
ovlivnit inkontinenci moce, dysfunkci moc¢ového méchyre, strikturu uretry, malformace
genitalu a sexualni dysfunkci. Systém této pozdni péce neni jasné stanoven, obvykle se
provadi podle potfeby v centralnich urologickych pracovistich.

Zahrnuje vzacné vrozené uro-rekto-genitalni anomalie, uvedené v prvni pracovni kapitole.
- komplikace rekonstrukci uretry (hypospadie, epispadie, exstrofie m. méchyre,
DSD)
- komplikace rekonstrukci hornich mocovych cest ¢i pozdni manifestace téchto
poruch
- ziskané zavazné striktury uretry
- ziskané posttraumatickeé striktury a distrakéni defekty zadni uretry
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Vzacné nadory urogenitalniho traktu, stav po lé¢bé v détstvi nebo pozdni manifestace .
Lécba probiha v onkologickych centrech, do 18 let centra détské onkologie FN Motol a FN
Brno; od 18 let v ramci center komplexni onkologické péce

- nefroblastom (WilmsQv nador) Orpha 654

- neuroblastoma Orpha 635

- rhabdomyosarkom Orpha 780

Chirurgické zakroky pro transgender pacienty (pacienty s genderovou dysforii)
Urogenitalni/urologické operace u téchto pacientll jsou zaméfené na Upravu genitalu a
reprodukéniho Ustroji. Smyslem je pfizplUsobit obraz a funkci genitalu sexudlni identité,
jakou sami vnimaiji, a snizit tak gender dysforii a s tim spojeny stress z nesouladu jejich
identity s pohlavim stanoveném pfi narozeni. Tyto Upravy zahrnuji: vaginoplastiku,
penektomii, orchiektomii (male-to-female operace); faloplastiku, metoidioplastiku a
uretroplastiku, (female-to-male operace)

Komplexni rekonstrukci genitalii vyZzaduji néktefi pacienti s genderovou dysforii (dfive
transsexualismus). Jsou to jedinci, biologicky muzi ¢i zena, ktefi se mentalné identifikuji
s opacnym ¢i jinym pohlavim a zadaji o chirurgickou Upravu, pfipadné zménu pohlavi.
U nich neni nesoulad mezi vnéjSimi pohlavnimi organy, gonadalnim a chromozomalnim
pohlavim. Dle recentniho rozhodnuti Ustavniho soudu CR neni chirurgickd Uprava v
pfipadé transsexualismu povinnd. Podminky pro provedeni chirurgické Upravy upravuje
zakon. Touto specidlni rekonstrukci se zabyva jen nékolik pracovist v CR, napf. FN
v Motole, nebo Klinika plastické chirurgie v Brné, Gynekologickd klinika v Ostravé.
Dlouhodoba psychiatricka/psychologicka podpora je zasadni.

Urogenitalni/urologické operace u téchto pacientl jsou zameérené na Upravu genitalu a
reprodukéniho Ustroji. Smyslem je pfizplUsobit obraz a funkci genitalu sexudlni identité,
jakou sami vnimaiji, a snizit tak gender dysforii a s tim spojeny stress z nesouladu jejich
identity s pohlavim stanoveném pfi narozeni. Tyto uUpravy obvykle zahrnuiji:
vaginoplastiku, penektomii, orchiektomii (male-to-female operace); faloplastiku,
metoidioplastiku a uretroplastiku (female-to-male operace).

Navrh optimalni komplexni péce o pacienty s urorektalni anomalii a pro pacienty
s urogentalnimi stavy vyzadujicimi vysoce specializovanou chirurgii
(Workstream 1 a 2)

Jedna se o velkou skupinu riznych onemocnéni, které vyzaduji rlizny diagnosticky a
terapeuticky pfistup v rizném vékovém obdobi. Tato onemocnéni jsou shrnuta v rdmci
ERN-r Urogen a vypsana v bodu 4 analytické zpravy.

Zakladni diagnosticky a terapeuticky postup vychézi z Doporuc¢enych postupl
(Guidelines EAU/ESPU -tedy Evropské urologické spole¢nosti a Evropské spoleCnosti pro
détskou urologii).
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Zakladnim zdrojem dosud znamych dat k t€mto onemocnénim jsou pfehledné publikace
uvedené ve zdrojich (Cambells Urology, Textbook of Clinical pediatric urology a recentné
v publikaci Détska urologie — 2023), dalsi jsou uvedeny v pfislusné kapitole

Komplexni lé¢ba vzacnych urologickych onemocnéni vychazi ze specifického
diagnostického a lé¢ebného postupu. Vzacnost onemocnéni a neobvyklost jejich péce
vyzaduje zd(raznit nékteré spolecné aspekty, které jsou ve spojitosti se zadvaznosti téchto

poruch/vad a s jejich moznymi celozivotnim dUsledky.

Psychologickd podpora pacientld: je nezbytnda u onemocnéni spojenych
s télesnym ¢i duSevnim hendikepem, spojenych s opakovanym kontaktem se
zdravotnim zafizenim, s opakovanymi operacemi €i hospitalizaci, s komplikacemi
pfi lé¢bé. Tato podpora by méla zacit od raného détstvi, je nutna béhem celého
détstvi a u nékterych zejména v adolescentnim véku. Podpora je limitovana
v soucasnosti kapacitou psychologli a zkuSenosti s témito pacienty se vzacnym
onemocnénim.

Psychosocialni podpora ze strany pacientské organizace: vyzaduje zaloZeni
pacientské organizace, v souc¢asnosti neexistuje zadna pacientska organizace pro
pacienty s urogenitalnim onemocnénim

Nutna uzsi spoluprace lékaf-rodice pacienta

Nutna uzsi spoluprace ucitelli/Skoly — rodiCe pacienta

Multidisciplinarni péce — vCetné zapojeni praktického lékare

Centralizace péce u nékterych poruch

VétSina téchto poruch vyZzaduje dlouhodobou péci do adolescence, nékteré
vyzaduji tranzitni/celozivotni péci.

Tranzitni péce:

o ldealnije pokracujiciodborna péce v centru—u poskytovatele, ktery provadi
primarni péce od détstvi (obtiznéji se bude na pracovistich détské chirurgie,
kde péce o pacienta kon&i s dosazenim dospélosti), pomoc pfi FeSeni
pozdnich komplikaci, véasna detekce nadoru méchyie, ktery je Castgjsi
u pacientU s exstrofii a zejména u pacientl s pouzitim stievniho segmentu
pro rekonstrukci mocovych cest

Komplikace a progndéza/trva potfeba multioborové spoluprace
o Problémy s fertilitou, vhodna spoluprace s pracovnikem sexualni mediciny,
s andrologem
Problémy pfi téhotenstvi
Pfetrvavajici inkontinence (urolog, urogynekolog)
Vyvoj chronického onemocnéni ledvin (nefrolog)

o O O O

Vznik moc¢ovych konkrement( (urolog, nefrolog)
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Vzacné urogenitalni nadory - Workstream 3

Do této skupiny patfi podle oficialnich stranek ERN eUrogen tato onemocnéni:

Rakovina penisu

Rakovina varlat

Nadory nadledvin
Abdomino-pelvicky sarkom
\Vzacné operace nador( ledvin

Rakovina penisu

Vzacna rakovina, ktera zacina v k(izi nebo tkanich penisu.

Symptomy zahrnuji bolék, rlst, krvaceni, vytok a zmény na kizi.

Diagndza se provadi biopsii.

Lécebné moznosti zahrnuji chirurgicky vykon, radioterapii a chemoterapii.

Rakovina varlat

Rakovina, ktera se objevuje v varlatech, nejc¢astéji u muzl ve véku 15-35 let.
Symptomy zahrnuji bulku, otok, bolest a tihu v Sourku.

Diagnodza zahrnuje fyzikalni vySetfeni, ultrazvuk a krevni testy.

Lécba zahrnuje chirurgicky vykon, radioterapii a chemoterapii.

Nadory nadledvin
RUsty, které se mohou objevit v nadledvindch a mohou byt benigni nebo maligni.

Symptomy mohou zahrnovat bolest bficha, ubytek hmotnosti a vysoky krevni tlak.

Diagndéza zahrnuje hormonalni testy, zobrazovaci metody
Lécba zahrnuje chirurgicky vykon, radioterapii, chemoterapii a léky.

Abdomino-panevni sarkom

Rakovina mékkych tkani bficha a panve.

Symptomy zahrnuji bolest, nadymani, pocit plnosti a Ubytek hmotnosti.
Diagndéza zahrnuje zobrazovaci metody a biopsii.

Lécba zahrnuje chirurgicky vykon, radioterapii a chemoterapii.

Vzacné nadory ledvin

Zahrnuje rGizné typy rakoviny, véetné renalniho karcinomu a Wilmsova nadoru.
Symptomy a léCba se liSi podle typu nadoru.

Diagndéza zahrnuje zobrazovaci terapie a biopsii.

Lécebné moznosti zahrnuji chirurgicky vykon a cilenou terapii — imunoterapie.
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Navrh komplexni optimalni péce u pacientii s urogenitalnimi nadory
(Workstream 3)
- ldentifikace pacientll v ramci primarni péce: Prakticky lékaf (pravidelna Skoleni
lékarl), pacientské organizace

Centralizace péce o pacienty s VO
- zajisténi primarniho kontaktu pacienta se specializovanym lékafem
- zajisténi diagnostiky (fyzikalni vySetfeni, laboratofe — biopsie a hormonalni
vySetfeni a zobrazovaci metody)
- zajiSténi operace
- zajisténi MDT
- zajisténi onkologické terapie a nasledné dispenzarizace
- zajiSténi sbéru dat pro referencni sité

PodpUlirna péce o pacienty
- psychologicka konzultace
- konzultace s plasticky chirurg/urolog (v pfipadé nadoru varlat)
- kryoprezervace spermatu (v pfipadé nadoru varlat)
- genetické vySetfeni
- vytvofeni organizaci pro pacienty s VO
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Seznam zkratek

FTN Fakultni Thomayerova nemocnice

ZP Zdravotni pojistovna

uzIs Ustav zdravotnickych informaci a statistiky

FNHK Fakultni nemocnice Hradec Kralové

FN Fakultni nemocnice

KOC Komplexni onkologicka centra

VFN VSeobecnd fakultni nemocnice

DSD Poruchy diferenciace pohlavi

ESPU European Society for Paediatric Urology

EAU European Association of Urology

STD Sexually transmitted disease (sexualné pfenosné choroby)
RHB Rehabilitace

Sy Syndrom

MR Magneticka rezonance

WS Workstream

ERN European Refference Network (evropska referencni sit)
CSP Centrum specializované péce

CVSP Centrum vysoce specializované péce

VO \Vzacné onemocnéni
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