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Uvodni slovo

Navrh standardu komplexni sdilené péce (nebo také ,Care pathway") je dokument,
ktery vznikl v ramci projektu SYPOVO (Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-
socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi) realizovaného Ministerstvem
zdravotnictvi Ceské republiky v rdmci Opera¢niho programu Zaméstnanost plus
spolufinancovaného Evropskou unii z Evropského socidlniho fondu. Tento typ
projektového dokumentu predstavuje systematicky zpracovany standard péce pro
pacienty s rlznymi typy vzadcnych onemocnéni. Care Pathway (CP) stanovuje
doporuéeny postup diagnostiky, 1é¢by a dlouhodobého managementu pacientd,
pfiéemz zajistuje propojeni zdravotnich a socidlnich sluzeb, multidisciplinarni pfistup
a efektivni koordinaci péce. Dokument reflektuje aktudlni odborné standardy,
mezindrodni doporuceni a zkudenosti odbornikl, &mz miZe podpofit jednotné
a kvalitni poskytovani péce pacientdm napfi¢ Ceskou republikou. Tento dokument bude
v daldi fazi projektu revidovén na zakladé vysledkd pilotni faze projektu a dal$ich
ziskanych poznatkd.
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Onemocnéni ERN BOND

ERN BOND pokryva Siroké spektrum vzacnych onemocnéni skeletu - vrozenych,
chronickych a genetickych - které postihuji chrupavky, kosti a dentin. Mezi hlavni
oblasti zdjmu patfi osteogenesis imperfecta (OI), X-vazana hypofosfatemicka krivice
(XLH), achondroplazie (ACH) a fibrézni dysplazie / McCune-Albright syndrom (FD/MAS)
(https://ernbond.eu/).

Vzacna kostni onemocnéni

Vzacna kostni onemocnéni jsou heterogenni skupinou nékolika stovek nosologickych
jednotek s velmi nizkou incidenci a prevalenci. Mohou se projevovat rozlicnymi
priznaky, napr. deformitami, zlomeninami, asymetriemi, télesnou disproporci, malym
vzristem, preddasnou artrézou, bolestmi kloubd a svall, diskoloraci, népadnou
kazivosti anebo predéasnym vypaddvanim zubl, ale i koZnimi, neurologickymi,
pneumologickymi, kardiovaskuldarnimi a jinymi projevy, které vétSinou vyznamné
oddali stanoveni spravné diagndzy, a tedy i v€asné |écby.

Tento standard se za Ucelem zvysSeni proveditelnosti a hodnoceni efektivity zaméruje
na nékolik nejcastéjsich vzacnych kostnich onemocnéni (viz nize) a predpoklada, ze
i jedinci s ostatnimi vzacnymi kostnimi onemocnénimi budou z nastaveného systému
profitovat. V¢asné rozpoznani spravné diagndzy je nezbytnym predpokladem cilené
terapie a zlepSeni kvality Zivota.

1. Osteogenesis imperfecta (OI)

2. Achondroplazie (ACH)

3. X-vazana hypofosfatemicka krivice (XLH)

4. Fibrdzni dysplazie / McCune-Albright syndrom (FD/MAS)

Vybér populace pacientti a ¢innosti pokrytych v carepathway

Carepathway (dale CP) zahrnuje déti a dospélé s diagnézami OI, ACH, XLH a FD/MAS.
Vramci CP je pokrytd komplexni péCe o pacienty od momentu podezreni na
onemocnéni (tj. typické nalezy v primarni péci Ci pri hospitalizac) pres potvrzeni
diagnozy, lécbu, dlouhodobou dispenzarizaci az po psychosocidlni podporu a tranzici
a naslednou péci v dospélém veku.

Typy poskytovatelli péce zahrnutych do CP

« Centra vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO)

o Spolupracujici pracovisté specializované péce (SPSP-VO) - budouci
nizsi stupen specializovanych center

« Nespecializovana pracovisté - prakticky |ékar pro déti a dorost — PLDD,
prakticky lékar pro dospélé - VPL, spadova nemocnice, ambulantni specialisté
v misté bydlisté

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Struktura péce

Pocty pacientll

Celkovy pocet pacienti v CR - v soucasné dobé celkové pocty pacientl se vzacnymi
kostnimi onemocnénimi v ramci Ceské republiky nejsou znamé.

Jako Centrum vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO)
pro vzacna kostni onemocnéni je v soucasné dobé (Unor 2025) stanovena pouze
Evropska referencéni sit ERN BOND v ramci Pediatrické kliniky 2. LF UK a FN Motol.

Pocet pacientli v databazi Pediatrické kliniky 2. LF UK a FN Motol (ERN BOND)
— celkovy polet cca 170 pacientl, 50 pacientd s OI, 40 pacientd s ACH, 15 s XLH
a 15 s FD/MAS, zhruba 50 pacientd ma jiné, nez nékteré zté&chto 4 zakladnich
onemocnéni.

Pocet nové diagnostikovanych pacientti za rok 2024: celkem 40
OI - 6 pacientl
ACH - 12 pacientl
XLH - 0 pacientl
FD/MAS - 4 pacienti
Ostatni - 28 pacientl

Prevalence onemocnéni v CR
Vychdzi se z relevantnich publikaci a aktudlnich Udajich o poctu obyvatel v CR,
tj. 10 900 555 obyvatel k 31.12.2023, z toho 2 210 172 déti ve véku 0-18 let:

Tabulka 1 Incidence vzacnych kostnich onemocnéni

Onemocnéni Incidence Pfedpokladany pocet
pacientd v CR
. 7,4/100 000 807 jedincd,
Osteogenesis imperfecta (O1) | pyip. 55944380) 2 toho 164 déti
. 4/100 000 436 jedincd,
Achondroplazie (ACH) (PMID: 31294928) 5 toho 88 d&ti
X-vazana hypofosfatemicka 1,7/100 000 185 jedincd,
krivice (XLH) (PMID: 26543054) z toho 38 déti
Fibrézni dysplazie/McCune- 0,72/100 000 78 jedincq,
Albright syndrom (FD/MAS) (PMID: 38174586) z toho 16 déti

Na zakladé odhadu poctu pacientd s ostatnimi dg. spadajicimi do skupiny vzéacnych
onemocnéni skeletu podle poctu sledovanych ve FNM Ize predpokladat, ze v détském

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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véku se celkem za celou CR jedna zhruba o 450 jedincd a v dospélém véku pak celkem
o zhruba 2200 jedinci.

Jedinci se vzacnym onemocnénim zpravidla své obtize nejprve konzultuji na Urovni
primarni péce (tj. systém prvniho kontaktu v nasem systému zdravotnictvi), pokud se
jednd o urgentni zaleZitost tak pak spiSe na pohotovosti ¢i na urgentnich prijmech
nemocnic. Mohou pak byt odeslani ke konzultaci ke specialistim v misté bydlisté.

Cilem tohoto standardu je zajistit, aby byli pacienti se vzacnym onemocnénim skeletu
témito lékari vCas rozpoznani a odeslani do CSVP (pacient prostupuje zdravotnickym
systémem na pomysliny “vrchol pyramidy”). Na uUrovni CSVP se provede definitivni
diagnostika a poskytne komplexni terapeuticky plan. Ten by mél zahrnovat
multioborovou péci a vysoce specializované vykony v CVSP, ale také umoznit vybrané
vysoce specializované vykony ve spolupracujicich pracovistich specializované péce
(SPSP) a méné specializované vykony & oSetfeni vybranych bé&znéjsich projevi
onemocnéni ve spolupraci se specialisty v misté bydlisté ¢i Iékari primarni péce (pacient
prostupuje zdravotnickym systémem zpét “z vrcholu dold”).

Primarni péce a specialisté

Primarni péce:
o Prakticky Iékar pro déti a dorost (PLDD) / vSeobecny prakticky lékar (VPL)
e Zubni lékar

e Gynekolog

Specialisté v misté bydlisté

o Ortoped

o Fyzioterapeut
e Neurolog

e ORL

e Pohotovost & urgentni pfijem v pfipad& urgentnich projevl

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Centrum vysoce specializované péce o vzacna onemocnéni — CVSP-VO

Personalni zajisténi

Tabulka 2 Zakladni tym - pro rutinni vysoce specializovanou multidisciplinarni péci v centru

Odbornost

Endokrinolog/
Osteolog/
Détsky endokrinolog

Sestra

Manazer/

koordinator péce

Klinicky antropolog

Ortoped

Radiolog

Klinicky genetik

Specifické pozadavky

- alespon 3 publikace v oboru v poslednich 5 letech a alespor
1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 3 letech, u
alespon 1 z nich na pozici prvniho, posledniho nebo
korespondujiciho autora

- atestace v oboru

- diplom celozivotniho vzdélavani

- UCastni se vzdélavacich akci Endokrinologické spole¢nosti
CLS JEP, sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické
spole¢nosti CLS JEP nebo ERN-BOND, miniméainé 2 akce ro¢né
- zdravotnické vzdélani s vyhodou, ale neni nezbytné

- dobré komunikacni vlastnosti, véetné anglického jazyka

- vyborné organizacni schopnosti

- IT znalosti - MS office

- Ucastni se vzdélavacich akci Endokrinologické spolecnosti
CLS JEP, sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické
spole¢nosti CLS JEP nebo ERN-BOND, miniméaIné 2 akce ro¢né
- alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 3 letech
- atestace v oboru

- diplom celozivotniho vzdélavani

- jedna-li se o CVSP o détské pacienty, tak zaméreni na détskou
ortopedii

- Alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 3 letech
- atestace v oboru

- diplom celozivotniho vzdélavani

- jedna-li se o CVSP o détské pacienty, tak zaméreni na détskou
radiologii

- alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 3 letech
- atestace v oboru

- rutinni pouzivani databazi genovych variant pri interpretaci
vysledkl (napf. LOVD, 1000 Genomes Project atd.)

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
CZ.03.02.02/00/22_046/0002450



Spolufi : ©
B S SEPOVO

CESKE REPUBLIKY

Vyse Uvazkl téchto ¢lend tymu vychazi z predpokladu, Ze vsichni pacienti v CR budou
sledovani v jednom CVSP a méla by odpovidat ¢asové narocnosti poskytované péce.
Predpokladdand prdmérna ¢asova naro¢nost na jednoho pacienta:

- odebrani anamnézy a klinické vysetreni Iékafem, vypracovani zadanek, pouceni
pacienta o lécbé a rezimovych opatfenich, 2 navstévy CVSP rocné
(2 x & 40 min),

- aplikace predepsané lécby, zjisténi edukacnich potreb, edukace v uchovavani,
transportu a aplikacich léku v pripadé aplikaci pacientem nebo pecujici osobou
v domdcim prostiedi, vybaveni pomtckami (2x & 40 min),

- podrobné antropometrické méreni a zaznam dat do registru, vypracovani
rlstové kfivky a analyza, manuéini vyhodnoceni kostniho véku (2x 30 min)

- zhodnoceni rentgenového snimku, stanoveni specifickych radiologickych
ukazatelG (napf. semikvantitativni hodnoceni vertebrainich zlomenin dle
Genanta, Rickets Severity Score, Achondroplasia Foramen Magnum Stenosis
Score, atp.) a porovnani s predchozim snimkem (cca 20 min ro¢né)

- multioborové konzultace (2x a 20 min),

- informovani a ziskani souhlast s registraci a studiemi centra, evidence, obnova
souhlasu dle dosazeného véku a pri zméné formulare (cca 30 min ro¢ne)

- zadani dat do registru (2x & 20 min),

- administrativa kolem zajisténi centrové lécby (cca 30 min rocné),

- zajisténi termin{ vysoce specializovanych vykont (cca 20 min roéné)

Nelze-li zajistit tento idealni stav, je samozrejmé nutné adekvatné navysit Uvazek
u lékare povéreného administrativnimi ¢innostmi, které by mohl jinak vykonavat
manazer péce, pripadné i o Uvazek klinického antropologa. Pokud idealni normovany
Uvazek u konkrétni odbornosti prevysuje jeden cely Uvazek, je nutné zajistit vice
pracovnikl v daném oboru. V takovém ptipadé vzdy alespori jeden pracovnik dané
odbornosti musi splfovat specifické pozadavky uvedené v tabulce vyse.

CVSP (poskytovatel, ktery je nositelem statutu) ma vedle toho prislusné akreditace pro
vzdélavani v relevantnich odbornostech a pravidelné skoli nové kolegy, ktefi se podileji
i na péci o pacienty se vzacnym onemocnénim kosti.

CVSP se také podili na pregradudlnim vzdé&lavani zdravotnickych pracovniki formou
prezentaci a prakticky zamérenych kurzd, a €lenové tymu jsou $kolitelé nebo kolitelé
konzultanti postgradudlnich studentd.
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Rozsireny multidisciplinarni tym (pro vysoce specializovanou multidisciplinarni
péci v centru)

Rehabilitacni lékar, fyzioterapeut, neurochirurg, spondylochirurg, neonatolog, nutri¢ni
terapeut, ORL, revmatolog, stomatochirurg, anesteziolog, ocni lékaF, kardiolog,
pneumolog, neurolog, socidlni pracovnik/koordinator socialni péce, klinicky psycholog
nebo psychoterapeut, zastupce pacientd.

Tito odbornici jsou konzultovani na zakladé konkrétni potfeby u daného pacienta. Méli
by mit zkusSenosti s péci o vzacné onemocnéni, pripadné by méli byt motivovani
v ziskdvani podnétl od kolegl ze zahrani¢nich center ERN-BOND prostfednictvim
cilenych telekonferenci anebo prezentaci vlastnich kazuistik v ramci systému Clinical
Patient Managament System (CPMS).

Zastupci pacientd, resp. dle diagndzy profilované pacientské organizace jsou dtleZitym
partnerem pri organizaci komplexni multioborové péce a pravidelné setkavani na
odbornych konferencich &i akcich pacientské organizace je vhodnym prostfedkem pro
predavani vysledkl péce, a naopak podnétl pro jeji zlepseni.

Vécné a prostorové vybaveni

a. Ambulance a pristrojové vybaveni

o Ambulantni navstévy pacientl a konzultace se ¢&eny tymu v CVSP
probihaji v dedikovanych prostorach jednotlivych odbornosti tak, aby bylo
zajisténo soukromi pacientl a dostatek ¢asu na edukace a zodpovézeni
dotaz( pacientd. Vyuziti ambulanci odpovida vysi Gvazki jednotlivych
profesi specifikovanych vyse. Pro ukony manazera/koordinatora péce je
treba zajistit ambulanci podobny prostor, s ohledem na plynulost provozu
a Uctu k casu pacienta (pripadné doprovazejicich osob) idealné paralelné
vedle ambulance odbornosti, ktera multioborovou péci v daném zarizeni
koordinuje.

o Ambulance klinického antropologa musi byt vybavena standardizovanym
stadiometrem, vahou a dal$imi pomlckami pro pfesné a standardni
méfeni télesnych segmentd.

o Poskytovatel musi mit pracovisté zobrazovacich metod vybavené
klasickou skiagrafii, CT, MR a UZ pristroji, s moznosti provedeni
celotélového low dose CT a celotélové MR. Dale musi byt vybaveno
osteodenzitometrickym pristrojem DXA (u CVSP pro déti s pediatrickymi
normami) se zaskolenou obsluhou. Také musi mit pracovisté nuklearni
mediciny s moznosti provedeni scintigrafie kosti a pristitnych télisek.

o Poskytovatel ma dale akreditované pracovisté laboratorni diagnostiky,
kde se kromé zakladnich biochemickych vysetreni krve a moci provadi
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kompletni vysetreni kalciofosfatového metabolizmu (Ca, P, Mg, ALP, 25-
OHD a iPTH), jehoz vysledky jsou dostupné v den odbéru. Je tfeba mit
k dispozici téz vysetreni FGF-24.

o Nedilnou soucasti péce je také vlastni oddéleni klinické genetiky
(a certifikovand molekuldrné genetickd laboratof), které zajistuje
vCasnou a erudovanou diagnostiku v oblasti vzacnych onemocnéni kosti.

b. Lizkova péce
o CVSP ma k dispozici minimalné& 2 IGZka pro planované intravendzni
aplikace IécCiv.

o Dale ma& moznost hospitalizaci na standardnim i intenzivnim 13zku dle
charakteru a odbornosti provadéného vysoce specializovaného vykonu.
Neni nutné mit vyhrazena konkrétni IGzka na konkrétnim pracovisti,
podminkou je ale moznost osobnich konzultaci se vSemi ¢leny tymu.

o CVSP ma k dispozici veskeré nezbytné vybaveni pro provadéni operacnich
vykonl vdech zmin&nych odbornosti ve sterilnim prostfedi, pro
zobrazovani pfimo na sdle, pripadné pro specializované invazivni vykony.

o Nezbytnym vybavenim jsou i prostory a laboratorni diagnostika pro
urgentni medicinu pro pripad ohroZeni zZivota, véetné urgentniho prijmu,
resuscitacniho oddéleni a jednotky intenzivni péce.

c. Dostupnost vysoce specializovanych vykoni
o Terminy vy$etfeni a vykond se planuji pacientdm na miru podle rizika
zhorseni zdravotniho stavu pacienta, diagnostického nebo terapeutického
Ulelu, intervall doporuéenych v odborné literatufe a technickych
moznosti.

o CVSP musi byt organizovano a vybaveno tak, aby bylo schopno
poskytnout pacientdm s urgentnim stavem nezbytnou péci ihned a akutni
péci max do 3 dnd.

d. Dostupnost lécebnych postupt
o Centrum musi byt schopné zajistit svym pacientim moderni lé&bu
s prokazanym efektem, napf.:

= Intravenozni bisfosfonaty (OI)

= Vosoritid (Achondroplazie)

=  Burosumab (XLH)

= Asfotazu alfa (vrozena hypofosfatazie)

= Korekni osteotomie a epifyzeodézy

» Zavedeni nitrodfefiovych hitebl do dlouhych kosti konéetin
(v&etné prodluZovacich hrebd)

= Dekomprese stendzy foramen magnum
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= Drendz hydrocefalu

= Dekomprese paternich stendz

= Remodelace Ibi a operace kranisynostéz

= Provedeni spankové polysomnografie, kapnometrie
= Exkochleace a plombaz lozZisek fibrozni dysplazie

= Atd.

Spolupracujici pracovisté specializované péce (v budoucnu CVSP
nizsiho nebo II. typu) SPSP-VO

Vzhledem k predpokladanému poctu détskych pacientl se nezda raciondlni investovat
financni prostredky a lidské Usili do dalsiho napfiklad moravského CVSP pro vzacna
onemocnéni skeletu. Naopak dospéli pacienti by pravdépodobné ze dvou center
situovanych po jednom v Cechach a na Moravé profitovali.

ZFzeni Spolupracuijicich center specializované péce (SCSP) ve smyslu poskytovateld
vysoce specializované péce v nékteré z odbornosti zakladniho tymu multidisciplinarni
péce, obzvlasté tam, kde je prokazatelnd dlouhodobd zkusenost pracovisté a divéra
pacientd, je smyslupiné a pravd&podobné vhodné pro samotné pacienty.

Jedna se napriklad o Ortopedickou kliniku Fakultni nemocnice Bulovka v Praze, Ci Kliniku
détské chirurgie, ortopedie a traumatologie Fakultni nemocnice Brno.

Personalni zajisténi
o Ortoped s pozadavky a Uvazkem analogicky tomu uvedenému pro CVSP.
o Sestra s pozadavky a Uvazkem analogicky tomu uvedenému pro CVSP.
o Specifické pozadavky: pravidelnd G&ast &lend tymu na vzdé&lavacich
aktivitdch ERN a prezentace komplikovanych nebo neobvyklych pacientl
kolegdim z ERN via CPMS

Vécné a prostorové vybaveni

o Ambulance a IGZka vyhrazend pro operace a pravidelné kontroly pacientd,
operacni saly, biochemicka laborator, zobrazovaci metody, urgentni péce
a jednotka intenzivni péce pro reSeni urgentnich a akutnich komplikaci,
vSe v rozsahu uvedeném pro vyse pro CVSP

Kompetence

o OI - korek¢ni osteotomie, zavedeni a komplexni péce o nitrodrenové
hreby (véetné prodluzovacich), reseni zlomenin

o Achondroplazie - prodluzovaci operace, korekcéni osteotomie, reseni
zlomenin
Konzultace komplikovanych ptipadd s kolegy ze zahrani¢nich center ERN
U¢ast a prezentace spolecnych pacientl na online/osobnich
multioborovych setkanich s tymem CVSP

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Spolupracujici specialisté v misté bydlisté pacienta a primarni péce

Vlybrané vykony (nap¥. oSetfeni zubd, adenotomie, atp.) & zdravotni situace by mohli
po vzdjemné dohodé fesit specialisté v misté bydlisté pacienta. Obzvlaété u pacientd,
ktefi musi do CVSP cestovat velké vzdalenosti, nemaji primé spojeni a musi opakované
prestupovat, nebo maji néjakou zdravotni limitaci, pro kterou je pro né cestovani zvlast
rizikové nebo nepfimérené naroc¢né.

Mohlo by se realizovat formou vefejné dostupnych doporuéeni nebo edukacnich ¢lanku
nebo videi na webu CVSP nebo odborné spolecnosti.

™~ gy

Lékari poskytujici primarni péci (jsou “nejblize” pacientovi) by pak mohli v rdmci sdilené
péte pomoci napr. v pripadé docasné aplikace lIéku v domacim prostredi v pripade,
e pecujici osoba by takové aplikace odmitala nebo z jiného divodu nebyla schopna
provést. K tomu by mohlo opét slouzit edukacni video nebo Clanek na webu CVSP
¢i odborné spolecnosti.

Ustanoveni Narodni referencni sité pro vzacna onemocnéni (NRN)
Seznam SPSP-VO a CVSP-VO
o CVSP-VO: FN Motol (déti), nominace VFN (dospéli)

o SPSP-VO: nominovat vybrané regionalni nemocnice / ambulantni
specialisty s adekvatni erudici (pediatricka endokrinologie, ortopedie,
osteologie).

= Ortopedicka klinika Fakultni nemocnice Bulovka v Praze,

= Kliniku détské chirurgie, ortopedie a traumatologie Fakultni
nemocnice Brno.

Koordinator NRN

o Pracovisté: FN Motol (détska cast) + III. interni klinika VFN (dospéla cast).

o Osoba: napr. vedouci I|ékar, jenz je soucasné clenem MEKOVO
(Metodicko-koordinacni vybor pro vzacna onemocnéni).

Pokryti péce
o Déti:
e Jedno CVSP v Praze
e 2 SPSP (1 v Praze a 1 v Brné) je pro CR vzhledem k predpokladanym
poctiim pacientd zcela dostadujici

o Dospéli:
e Idedlné iniciovat 2 CVSP-VO, Cechy 1x (VFN) a Morava 1x (?)
e SPSP - po jednom v Cechach i na Moravé

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Expertiza pracovisté
Pro CVSP-VO:

a. Pocet pacientl s diagndzou/skupinou diagnéz ve sledovani centra/rok
(minimum), Udaj za posledni kalendani rok: pocet jedincd v databazi cca
170 (OI 50x, achondroplazie 40x, XLH 15x, FD/MAS 15x, ostatni 50x)

b. Polet novych pacientt s diagnézou/skupinou diagndz/rok, tdaj za posledni
kalendaFni rok: pocet nové diagnostikovanych jedinct za rok 2024 bylo 40
(OI 6x, ACH 12x, XLH 0x, FD/MAS 4x, ostatni 28x)

Pacient v systému péce

Podezreni na VO, Gvodni diferencialni diagnostika

a) Typické prezentace VO - pacient v péci VPL/PLDD, pripadné v nemocnicni
péci v misté bydlisté

Subjektivni potize: bolesti kosti, kloubd, Ginava, omezeni hybnosti

Anamnestické udaje a objektivni klinicky nalez: opakované zlomeniny
dlouhych kosti koncetin neadekvatni mechanizmu/energii Urazu, namodralé
nebo nadedlé skléry (OI), ndpadné maly vzrist s disproporénim zkracenim
pazi a stehen, makrocefalie, hyperlordéza (achondroplazie), varozni
¢i valgozni deformity dolnich koncetin, kariezni chrup, rozsifeni metafyz
hypofasfatémie (XLH), pfed&asna puberta, skvrny café-au-lait na kiZi jedné
poloviny téla, viditelné ¢i palpovatelné asymetrie skeletu (FD/MAS)

Typické laboratorni zmény:

e OI: nejsou zadné
e ACH: nejsou zadné

e XLH: hypofosfatemie, hyperfosfaturie, snizené koncentrace
25.hydrxyvitaminu D

« FD/MAS: nadprodukce endokrinnich hormon( (fT4, LH, FSH)

b) Typické prezentace zachyceny na Urovni VPL/PLDD >>> nemocnic¢ni péce
v misté bydlisté

Pokud je vysloveno podezieni na VO kosti je nejoptimalnéjsi ho odeslat
k vysetreni do CVSP.

SPSP-VO a CVSP-VO maji jasné definovany a verejné (na webu) dostupny
zpUsob objedndni novych pacientl s VO

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Vycet stavil, vyzadujicich akutni péci v centru:
o Zlomeniny v novorozeneckém a kojeneckém véku

o celkova kalcémie pakované < 2,0 a > 2,7 mmol/I

o zlomeniny obratli s neurologickym deficitem (to jist& ano, ale u déti tohle

vlbec neviddme),

o Patologicka zlomenina v dlsledku loZiska fibrézni dysplazie

o Desaturace nebo apnoe novorozence nebo kojence s achondroplazii

Potvrzeni diagnézy VO a jeji sdéleni pacientovi

CVSP-VO

Diagnostika je kombinaci cilené detailni anamnézy, klinického obrazu, vysledkl
cilenych biochemickych, molekularné genetickych a zobrazovacich vysetreni a je

plné v kompetenci CVSP
Terapie

CVSP-VO

Zahajeni terapie a napladnovani jejiho dalsiho pribéhu je v kompetenci CVSP,
vCetné systémové farmakoterapie, rehabilitace Ci specializovanych operacnich

vykond.

SPSP-VO

Byl-li pacient referovan ze SPSP ¢i si to vyslovné preje, je mozné konkrétni
specializovany vykon podstoupit v SPSP, patri-li takovy vykon do kompetenci
daného SPSP. V pripadé ERN-BOND se bude tykat pravdépodobné pouze

ortopedické péce.

Spolupracujici ambulantni specialista v misté bydlisté

MUzZe se jednat naptiklad o konzervativni odetfeni nekomplikované zlomeniny

nebo adenotmoii u OI, o bézné osSetreni dentice Ci provedeni paracentézy.

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Dlouhodoby management charakteru sdilené péce, na které se podili
specializované centrum jako jeji koordinator (SPSP-VO nebo CVSP-VO)
a nespecializovana pracovisté (prakticky IékaF, nemocnice, ambulantni
specialisté)

Dlouhodoby management charakteru sdilené péce, na které se podili
specializované centrum jako jeji koordinator (CVSP-VO) a nespecializovana
pracovisté (prakticky lékar, nemocnice, ambulantni specialisté)

Stanoveni koordinujiciho pracovisté
SPSP-VO nebo CVSP-VO, v zavislosti na diagndze, zavaznosti ¢i stadiu VO

o Dlouhodoby I|écebny plan péce stanovi vzhledem k potrebé
multioborového pristupu k pacientovi vzdy CVSP. Déje se tak kombinaci
konkrétnich doporuceni Sitych na miru danému pacientovi zminénych ve
zpravé z ambulantniho vysetreni nebo v propoustéci zpravé v pripadé
hospitalizace pacienta a dale popisu zakladnich diagnostickych
a terapeutickych postupl a nejéastéji fedenych situaci na webu CVSP. V
pripadé nutnosti je na webu uveden kontakt na koordinatora péce, ktery
zprostiedkuje odpoved’ CVSP na konkrétni dotaz Iékare poskytujiciho
pacientovi péc¢i mimo CVSP.

Pokud je hlavni zdravotni problematikou daného pacienta ortopedicka oblast
a pacient je Iécen v SPSP, stanovi podrobny terapeuticky plan primo dané SPSP.

Jsou-li CVSP ¢i SPSP stanoveny kontroly nebo rutinni vykony u spolupracujiciho
specialisty v misté bydlisté, provadi tyto kontroly dany spolupracujici specialista dle
doporuceni CVSP, resp. SPSP. Pri komplikacich ¢i nezvyklych projevech konzultuje
anebo odesila spolupracujici specialista pacienta do CVSP, resp. SPSP, se kterym
byl na rutinni péci v misté bydlisté domluven. Za timto Ucelem musi mit CVSP, resp.
SPSP ve zpravé pro pacienta jasné uvedeny kontakt na koordinatora péce, ktery
zprostiedkuje véasnou odpovéd’ centra spolupracujicimu specialistovi.

Specifikace zdravotnich vykonli mimo specializovana centra

o VPL/PLDD: zakladni péce, predpis bézné medikace, posudkova c¢innost
(neschopenka, vyplnéni formuldfl pro socidlni davky).

o Nemocnice / ambulantni specialisté v misté bydlisté: zakladni
vySetreni/laboratorni ¢ rentgenova diagnostika pri  akutnich
stavech/zlomeninach, konzervativni reseni nekomplikovanych
zlomeninrehabilitace dle planu RHB |ékare v CVSP nebo SPSP.

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Psychosocialni péce

o Stanoveni kontaktniho pracovisté

= Kontaktni pracovisté: CVSP-VO/SPSP-VO urc¢i koordinatora
socialni péce pro daného pacienta.

o Komunitni péce: agentury domaci péce, socialni sluzby, rana péce,
pfipadné domy s pecovatelskou sluzbou (pokud pacient zlstava trvale
imobilni).

- ” 7 v v s s . o o
o Psychologicka péce: zadouci registr psychologu a psychoterapeutu,
ktefi maji zkusenost s chronickymi a vzacnymi onemocnénimi.

o Napojeni na pacientskou organizaci: (v budoucnu) organizace pro
OI, sdruzena skupina pro achondroplazii nebo existujici zastreseni
Ceskou asociaci pro vzacna onemocnéni (CAVO).

Tranzice z détské do dospélé péce

Koordinace a hladky prechod z détského do dospélého systému péce je u vzacnych
kostnich onemocnéni kliCcovy. Jak vyplyva z analytické zpravy BOND (2023)
a daldich dokumentd, dospivajici pacienti ¢asto ztraceji pravidelny kontakt s
centrem po dosazeni zletilosti, coz vede k opomenuti dispenzarizace, preruseni
specializované Iécby, pripadné zhorseni kvality Zivota.

Cile tranzice
o Umoznit kontinuitu vysoce specializované péce, bez rizika zhorseni zdravotniho
stavu pacienta pro neplanované ukonceni péce.
e Seznamit dospélého pacienta (a jeho rodinu) s odliSnostmi dospélého systému
(napt. prepis 1ékQ, Uhrady, rezim kontrol).
e Zajistit, aby byli pacienti registrovani v prislusSném centru dospélé péce (napr.
osteocentrum VFN ci dalSi SPSP-VO pro dospélé).

Doporuceny postup:
1. Zadcit s pripravou tranzice v15-16 letech
o Koordinator (manazer péce C¢i specializovana sestra) zpracuje

tzv. Transition Checklist (prehled, co je nutné zajistit: genetické
zpravy, socialni podpora, psychologicka intervence atd.).

o Probéhne prvni seznamovaci konzultace s lékarem pro dospélé
(napr. osteolog / endokrinolog v dospélém centru).

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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2. Multidisciplinarni porada
o Pediatricky tym (FN Motol) + dospély tym (osteocentrum VFN) +
pacient (a rodice) projednaji lé¢ebny plan, terminy kontrol.

o Probéhne predani kompletni dokumentace (elektronicky, idealné
vijednom informacnim systému nebo formou sdileného cloudu).

3. Oficialni predani péce (typicky v18-19 letech)
o Finalizace dokumentace (lé&ebné plény, vysledky genetickych testd,
ortopedickych zakrokd).

o Pacient obdrzi kontakty na odpovédné osoby vdospélém centru

4. Spolecna kontrola v priibéhu prvnich 6-12 mésicl
o Idedlné spole¢na ambulance pediatr/dospély |ékaF, aby se predeslo
komunika¢nim $umdm a zhodnotilo, zda se pacient adaptoval na
zménu.

Dlouhodoby management - specificka IéCebna opatreni

Genetické poradenstvi

o Klinicky genetik, ktery je soucasti multioborového tymu CVSP-VO vysvétli
pacientovi pfi dosazeni dospélosti nebo kdykoli dle prani pacienta (max 1x
rocné) rizika pro jeho potomky, moznosti IVF s genetickym testovanim
a prenatalni diagnostiky).

Mezinarodni konzultace v CPMS

o PHpady s neobvyklym prib&hem nebo nejasnou diagnézou se konzultuji
s kolegy ze zahranic¢nich ERN v systému CPMS sité ERN-BOND.

Ud&ast v klinické studii

o CVSP-VO je mimo jiné pracovistém, kde se provadéji multicentrické studie
s novymi léky. Pacienti se tak prednostné dostavaji k inovativnim Iékim a maji
moznost zvysit Sance na zlepsSeni svého zdravotniho stavu.

Preshranicni péce
o U komplikovanych ptipadd moZnost konzultace a eventuding i intervence na
pracovistich v zahranici (v rdmci sité ERN BOND).
Dalsi

o Vytvoreni narodni koncepce sdilené péce, spravné nastaveni Uhrad pro CVS
a SPSP, podpora evropského registru vzacnych onemocnéni kosti (EURREB)
a vefejné zptistupnéni anonymnich dat o poétu, véku a pohlavi pacientd
s predvolenymi onemocnénimi na zakladé dat pojistoven a relevantnich
registrd UZIS.

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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