A\ A4 Y 4

RozSireny navrh
standardu komplexni
sdilené péce o pacienty
s vybranym vzacnym
onemocnénim:

ERN RND

Spolufinancovano
Evropskou unii

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



Spolufinancovano 12 | SPUVO

EVFODSkOU u nii MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

CESKE REPUBLIKY

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 Operacniho programu Zaméstnanost plus
spolufinancovaného Evropskou unii z Evropského socidlniho fondu. Tento typ
projektového dokumentu predstavuje systematicky zpracovany standard péce pro
pacienty s rlznymi typy vzacnych onemocnéni. Care Pathway (CP) stanovuje
doporu¢eny postup diagnostiky, 1é¢by a dlouhodobého managementu pacientd,
priemz zajistuje propojeni zdravotnich a socidlnich sluzeb, multidisciplinarni pFistup
aefektivni koordinaci péce. Dokument reflektuje aktudlni odborné standardy,
mezinarodni doporuéeni a zku$enosti odbornik{, &imz muze podpofit jednotné a kvalitni
poskytovani péce pacientiim napii¢ Ceskou republikou. Tento dokument bude v dalsi
fazi projektu revidovan na zakladé vysledkd pilotni faze projektu a daldich ziskanych
poznatkd.
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ONEMOCNENI ERN RND

ERN RND pokryva 6 skupin vzacnych onemocnéni:

e Cerebelarni ataxie a dédi¢né spastické paraplegie,
e Chorea a Huntingtonova nemoc,

e Dystonie, paroxysmalni dyskinetické syndromy a neurodegenerace s akumulaci
zeleza v mozku (NBIA)

e Frontotemporalni demence
e Leukodystrofie

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

S narUstajici celosvétovou populaci, prodluzujici se stfedni délkou Zivota, rozvojem
novych diagnostickych a terapeutickych metod je zadouci zlepsit dostupnost péce pro
pacienty se vzacnymi onemocnénimi. Péfe o pacienty s vzacnymi onemocnénimi je
naro¢na na odborné znalosti a dovednosti |ékarského i nelékarského personalu
a zazemi umoznujici nakladnou diagnostiku a terapii. Soucasny socialni systém mnohdy
nezohlednuje specifika a naro¢nost domaci a Ustavni péce. Zlepseni kvality péce, ucelné
vynakladani finanénich prostfedkl vyZzaduje vznik ndrodni sité Center vysoce
specializované péce a Spolupracujicich pracovist specializované péce.

Dystonie

Dystonie je extrapyramidové onemocnéni charakterizované protrahovanymi nebo
intermitentnimi svalovymi kontrakcemi, které zpUsobuji abnormalni, &asto repetitivni
pohyby, postury nebo oboje. Dystonické pohyby maji typicky vzorec, mohou byt
kroutivé, mohou byt doprovazeny tresem. Vyskyt dystonie v populaci je pomérné tézké
uréit, protoZze fada pacientt nemusi vyhledat Iékafe nebo mize byt vedena pod jinou
diagndézou. Vyskyt primarnich dystonii byva nejCastéjsi v literature uvadén
cca 16,4/100 000 obyvatel.

Pfesny mechanismus vzniku dystonii neni v soucasné dobé znam, jedna se nejspise
o poruchu inhibi¢nich mechanismd mozkové kiry, kterd vede k nadmérné
a nechténé aktivaci nékterych svall nebo svalovych skupin.

Moznosti klasifikace dystonii je celd fada, v soucasné dobé je nejcastéji dystonie
klasifikovana dle klinického obrazu: dle lokalizace - na fokdlni, segmentalni
&i generalizovanou nebo dle pridatnych pfiznakd - na izolovanou, kombinovanou
a komplexni. Z hlediska etiologie dystonie mizeme délat na primarni (idiopatické)
a heredodegenerativni. V poslednich deseti letech zaziva diky celoexomovému
a celogenomovému sekvenovani prudky rozvoj genetika dystonickych syndromd. Byla
popsdna celd Fada novych mutaci zpUsobujicich dystonické syndromy, z nichZ
u nékterych je k dispozici i specificka Iécba.
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V pripadech, kdy specificka I1é¢ba neni znama, je mozné Iécit dystonie symptomaticky.
U fokdlnich dystonii je I|ékem prvé volby lokdlni aplikace botulotoxinu,
u generalizovanych dystonii je nejprve zkousena peroralni farmakologicka lécba, pfi
jejim nelisp&chu se u nékterych pacientd uvaZuje o intratekalni aplikaci myorelaxancia
nebo o hluboké mozkové stimulaci (DBS) a lé¢ba botulotoxinem zlistdvad u téchto
pacientd pouze jako ptidatnd k ovlivnéni nejvice postizeného segmentu apod.

Celkovy pocet pacienti s dystonii v CR souéasna situace (kvalifikovany odhad):
3000 (déti a dospéli)

Pocet pacientti sledovanych v CVSP-VO soucasna situace (kvalifikovany odhad):
min. 1000 dospé&lych/500 détskych pacientl

Pocet pacientli sledovanych v SPSP-VO soucasna situace (kvalifikovany
odhad):min 500 dospélych/min 500 déti

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

Centra vysoce specializované péce - CVSP-VO

Expertiza pracovisté dle zakladnich podminek pro clenstvi v ERN

a) Pocet pacientl s diagnézou dystonie ve sledovani centra/rok (minimum 100),
udaj za posledni kalendarni rok

b) Pocet novych pacientl s diagnézou dystonie (minimum 20), Gdaj za posledni
kalendarni rok

c) Seznam potiebnych specializovanych vykonl a jejich po&et/rok (minimalni
pocet celkem/rok)

e Aplikace botulotoxinu: pocet provedenych vykonG 100/rok

e Hlubokd mozkova stimulace: pocet provedenych vykonld  2/rok
(primoimplantace a reimplantace)

e Genetické testovani: pocet provedenych vykont 20/rok (cilené, celoexomové,
celogenomové vysetreni)

 Specializované neurozobrazovani: pocet provedenych vykonl 20/rok

Personalni zajisténi

LEKARI

e Lékar (expert) s odbornou zptisobilosti/atestaci v oboru neurologie - Expy
specialista (specialista v oboru extrapyramidovych onemocnéni)

Kvalifika¢ni predpoklady: atestace z oboru neurologie, 2 mésice Skolici pobyt v centru

vysoce specializované péce, pravidelna ucast na vzdélavacich akcich. Zavér curricula

probihd formou pohovoru organizované jednou roc¢né na narodnim sjezdu nebo

v 7 Ve o 7 v v 7 7 7 -

na spolecnem klubu abnormnich pohybu; Uuspesné absolvovani pohovoru je

nasledovano udélenim tzv. certifikdtu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova

sekce CNS.

e Lékar (expert) s odbornou zplsobilosti/atestaci v oboru détské

neurologie - Expy specialista (specialista v oboru extrapyramidovych onemocnéni)
KvalifikaCni predpoklady: atestace z oboru détska neurologie,2 mésice Skolici pobyt
v centru vysoce specializované péce, pravidelna Ucast na vzdélavacich akcich. Zavér
curricula probihda formou pohovoru organizované jednou roc¢né na narodnim sjezdu
a/nebo na spole¢ném klubu abnormnich pohybl; Gsp&$né absolvovani pohovoru je
nasledovano udélenim tzv. certifikatu specialisty. Certifikat udé€luje Extrapyramidova
sekce CNS.
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o Lékar v pripravé: skolenec v oboru neurologie

Minimalni kvalifikace: ukonceny kmen zakladniho oboru + 1 rok praxe, celkem
minimalné 4 roky praxe, ztoho 1 rok praxe na pracovisti s pacienty
s extrapyramidovymi onemocnénimi.

e Lékar v pripravé: skolenec v oboru détské neurologie

Minimalni kvalifikace: ukonceny kmen zakladniho oboru + 1 rok praxe, celkem
minimalné 4 roky praxe, ztoho 1 rok praxe na pracovisti s pacienty
s extrapyramidovymi onemocnénimi.

o Kapacita / vazky pro CVSP-VO:
o Celkovy pocet lIékaFl: minimainé 4, z toho 2 na Urovni Expy specialisty
o Celkové minimalni Uvazky pro CVSP-VO: Expy specialisté — 2,0, Skolenci -
2,0. Rozdéleni Uvazkd mezi Iékare - individudIni - podle moZznosti CVSP

DALSI CLENOVE MDT:

véeobecné/détské sestry: minimalné 2 sestry/ celkovy pocet Uvazkd 2,0,
fyzioterapeut: jeden/0,5 Gvazku,

ergoterapeut: jeden (zajisténi spoluprace s ergoterapeutem),

logoped: jeden/0,5 Uvazku,

logoped specializovany na poruchy polykani: jeden/0,5 Gvazku,

nutriéni terapeut: jeden/0,2 Uvazku,

klinicky psycholog (neuropsycholog): jeden/0,5 Gvazku,

psychoterapeut: jeden/0,2 Uvazku,

zdravotné socidlni pracovnik: jeden/0,2 Uvazku.

Administrativné-technicka-koordinacni podpora centra:

e koordinator péce: jeden/1,0 Uvazku,
e datamanazer: jeden/0,5 Uvazku.

Snadna dostupnost dalsich specialistti v oborech:

¢ psychiatr (pedopsychiatr) - spoluprace s psychiatrem a pedopsychiatrem,

e neurochirurg - spoluprace s neurochirurgickym pracovistém, které se
specializuje na neurochirurgickou Iécbu dystonii,

o klinicky genetik (neurogenetik) - spoluprace s pracovistém, které se
zabyva neurogenetikou,
e neuroradiolog - spoluprace s pracovistém, které se zabyva neuroradiologii,

o rehabilitacni Iékar (neurorehabilitace) - spoluprace s pracovistém, které
se zabyva neurorehabilitaci,

e chirurg - spoluprace s chirurgickym pracovistém, které) se zabyva korekc¢nimi
operacemi,

e paliatr - spoluprace s paliatrem.

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

e CVSP ma zajisténou spolupraci s pracovisti pro analyzu genetického materialu,
likvorovou laboratori a specializovanymi metabolickymi laboratoremi

Vécné a prostorové vybaveni (infrastruktura)
Obecné

e CVSP-VO je zfizeno pti détském a dospé&lém |GZkovém zdravotnickém zafizeni
. . v V7 r 7 7 v o v v
nemocnice nejvyssiho typu (fakultni) se zazemim dalSich oboru vcetne
intenzivni péce, zobrazovaciho a laboratorniho komplementu

Ambulantni prostory

e Dvé ambulance pro dospélé/ détské pacienty

e Minimalné dvé samostatné mistnosti

e Prostor pro praci sester

e PIné/Castecné oddéleny prostor pro pracovnu koordindtora centra

Pristrojové vybaveni centra
e MR 3 Tesla
° CT
e EEG/video EEG
e EMG (polyEMG), evokované potencialy
e USG pristroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu

Ldzkova cast
Pocet IGzek:

e chod centra probihd v rdmci b&Zzného chodu kliniky bez vyhrazenych IGzek pro
VO,

e centrum musi mit kapacitu pro hospitalizaci akutnich pfipadi s VO a pro
planované diagnostické a terapeutické hospitalizace,

o celkové, i pro ostatni neurologickd onemocnéni, minimalné 20 IGzek.

Dostupnost vysetreni a IéCby

Dostupnost specializovanych vysetieni (pocet/jednotku ¢asu, maximalni ¢ekaci
Ihdta)

Akutni pacienti:

e maximalni &ekaci Ih(ta na oSetfeni nového détského pacienta: do 3 pracovnich
dnd,

e maximalni ¢ekaci Ihiita na oSetfeni nového dospélého pacienta: do 3 pracovnich
dnd.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Neakutni pacienti:

e maximalni ¢ekaci Ih{ta na oSetfeni nového détského pacienta: 3 mésice,
. 7 7 v 7 o v v 4 7 vz . v 7
¢ maximalni Cekaci Ihuta na oSetreni noveho dospelého pacienta: 3 mesice.

Dostupnost specifickych Ié¢ebnych postupt

LokaIni aplikace botulotoxinu - od indikace pacienta do 3 mésicl

Hlubokd mozkova stimulace - do 6 mésicl od spInéni indikaénich kritérif
Zajistovani neregistrované ¢i nehrazené |é¢by formou zadosti o Uhradu dle § 16
nebo formou specifického |é¢ebného programu (SLP)

Koordinace administrativni ¢innosti a priprava predani pacienta do zahrani¢niho
spolupracujiciho centra za Ucelem terapie nedostupné v CR, po navratu pacienta
terapie nastavena dle zahrani¢niho centra, komunikace o dalSich postupech
v [écbé

Kompetence

Klinicky management

Potvrzeni diagndzy VO a pridéleni Orphakodu

Zadani dat pacienta do Narodniho registru VO

Edukace pacienta/zakonného zastupce o typu diagndzy, jeji dédicnosti, progndze
onemocnéni, l1écbé

Nastaveni a realizace Gvodni |éCby

Stanoveni dlouhodobého planu lééby a monitorace pacientd s dystoniemi
sledovanymi v CVSP-VO a konzultovanymi ze SPSP-VO, definovani charakteristik
sdilené péce

Distancni konzultace dostupné v pracovni dobé pro pacienty s dystonii
(celorepublikoveé)

Zprostiedkovani narodnich a mezinarodnich konzultaci a druhych nazord
Indikace genetického vysetreni jakéhokoli typu v oblasti dystonii (cilené vysetreni,
celoexomové ¢i celogenomové sekvenovani)

Potvrzeni idiopatické fokalni dystonie vzniklé v dospélém véku je dostacujici
provést cestou Expy speciality ¢i SPSP

Ostatni dystonie - diagnostika i 1é¢ba miZe probihat na Grovni SPSP, ale pacienta
je tfeba nahlasit CVSP (aby byl o po¢tu pacientt prehled)

Do CVSP smérovani primarné pacienti, kterym CSP ani ambulantni specialista nezajistili
diagndézu (genetické vysetreni aj. ¢i adekvatni 1é&¢bu (napf. opakované aplikace
botulotoxinu bez efektu, vycerpani moznosti farmakologické Ié¢by, indikace hluboké
mozkové stimulace aj.).
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Spolupracujici pracovisté specializované péce
(v budoucnu CVSP nizsiho nebo II. typu) - SPSP-VO

Expertiza pracovisté

Minimalni pocet pacient( potfebnych k zajisténi expertizy bude potvrzen na zakladé
analyzy dat v NZIS z let 2025-26.

Do té doby je minimalni pocet pacientd s dystonii sledovanych d&tskym SPSP-VO -
50/rok a dospélym SPSP-VO - 50/rok.

Personalni zajisténi, vécné a prostorové vybaveni

Détské pracovisté: Spliiuje charakteristiky CVSP-VO nebo SPSP-VO pro détskou
neurologii

Pracovisté pro dospélé: Splnuje charakteristiky CVSP-VO nebo SPSP-VO pro
neurologii

Personalni zajisténi:

LEKARI

e Lékar (expert) s odbornou zptisobilosti/atestaci v oboru neurologie - Expy

specialista (specialista v oboru extrapyramidovych onemocnéni)
Kvalifikacni predpoklady: atestace z oboru neurologie, 2 mésice skolici pobyt v centru
vysoce specializované péce, pravidelna Ucast na vzdélavacich akcich. Zaveér curricula
probihd formou pohovoru organizované jednou ro¢né na narodnim sjezdu nebo
v 7 Ve o V v v 7 7 Ve .

na spolecnem klubu abnormnich pohybu; uspesné absolvovani pohovoru je

nasledovano udélenim tzv. certifikatu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova
sekce CNS.

e Lékar (expert) s odbornou zplsobilosti/atestaci v oboru détské

neurologie - Expy specialista (specialista v oboru extrapyramidovych onemocnéni)
Kvalifikacni predpoklady: atestace z oboru détska neurologie,2 mésice Skolici pobyt
v centru vysoce specializované péce, pravidelna ucast na vzdélavacich akcich. Zavér
curricula probihd formou pohovoru organizované jednou roc¢né na narodnim sjezdu
a/nebo na spole¢ném klubu abnormnich pohybd; Uspé&$né absolvovani pohovoru je
nasledovano udeélenim tzv. certifikatu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova
sekce CNS.

e Lékar v pripravé: skolenec v oboru neurologie

Minimalni kvalifikace: ukonceny kmen zakladniho oboru + 1 rok praxe, celkem
minimalné 4 roky praxe, ztoho 1 rok praxe na pracovisti s pacienty
s extrapyramidovymi onemocnénimi.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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e Lékar v pripravé: skolenec v oboru détské neurologie

Minimalni kvalifikace: ukonceny kmen zakladniho oboru + 1 rok praxe, celkem
minimalné 4 roky praxe, ztoho 1 rok praxe na pracovisti s pacienty
s extrapyramidovymi onemocnénimi.

o Kapacita / vazky pro SPSP-VO:
o Celkovy pocet lIékaFl: minimainé 2, z toho 1 na Urovni Expy specialisty
o Celkové minimalni Gvazky pro SVSP-VO: Expy specialisté - 1,0, Neurolog
s odbornou zpUsobilosti 1,0 $kolenci — 1,0. Rozdéleni Uvazkl mezi lékare —
individualni - dle moznosti SPSP - VO

DALSI CLENOVE MDT

véeobecné/détské sestry: minimalné 1 sestra/ celkovy pocet Gvazkd 1,0
fyzioterapeut: jeden/0,2 Uvazku

ergoterapeut: zajiSténi spoluprace s ergoterapeutem, mozno i externé
logoped: jeden/0,2 Uvazku,

logoped specializovany na poruchy polykani: jeden/0,2 Uvazku,

nutriéni terapeut: jeden/0,2 Uvazku,

klinicky psycholog (neuropsycholog): jeden/0,2 Uvazku,
psychoterapeut: zajisténi spoluprace - mozno i externé

zdravotné socialni pracovnik: jeden/0,1 Gvazku.

Administrativné-technicka-koordinacni podpora centra:

e datamanazer: jeden/0,2 Uvazku

Snadna dostupnost dalsich specialisti v oborech:

e psychiatr (pedopsychiatr) - spoluprace s psychiatrem a pedopsychiatrem,

e Kklinicky genetik (neurogenetik) - spoluprace s pracovistém, které se zabyva
neurogenetikou,

e neuroradiolog - spoluprace s pracovistém, které se zabyva neuroradiologii

¢ rehabilitacni Iékar (neurorehabilitace) - spoluprace s pracovistém, které
se zabyva neurorehabilitaci,

e chirurg - spoluprace s chirurgickym pracovistém, které se zabyva korekcnimi
operacemi,
e paliatr - spoluprace s paliatrem.

Dalsi

e SPSP ma zajisténou spolupraci s pracovisti pro analyzu genetického materialu,
likvorovou laboratofi a specializovanymi metabolickymi laboratoremi

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Vécné a prostorové vybaveni (infrastruktura)
Obecné

e SPSP-VO je zfizeno pri détském a dospélém I0zkovém zdravotnickém zatizeni
7 . 7 . 7 Ve 4 o] v v . . 7
fakultni nebo krajské nemocnice se zazemim dalsich oboru vcetné intenzivni
péce, zobrazovaciho a laboratorniho komplementu

Ambulantni prostory

e 1 ambulance pro dospélé/ détské pacienty
e Minimalné dvé mistnosti
e Prostor pro praci sester

Pristrojové vybaveni centra

e MR 3 Tesla

o CT

e EEG/video EEG

e EMG (polyEMG), evokované potencialy

e USG pristroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu

Ldzkova cast
Pocet 10zZek:

e chod centra probihd v rémci b&Zného chodu kliniky bez vyhrazenych 1GZek pro
VO,

e centrum musi mit kapacitu pro hospitalizaci akutnich pfipadd s VO a pro
planované diagnostické a terapeutické hospitalizace,

o celkov&, i pro ostatni neurologicka onemocnéni, minimainé 15 IGzek.

Dostupnost vysetfreni a IéCby
Dostupnost specializovanych vysetreni

Akutni pacienti:

e maximalni &ekaci Ih(ta na oSetfeni nového détského pacienta: do 3 pracovnich
dnd,

e maximalni ¢ekaci Ihiita na oSetfeni nového dospélého pacienta: do 3 pracovnich
dnd.

Neakutni pacienti:

e maximalni éekaci Ihdta na o$etieni nového détského pacienta: 3 mésice,
. 7 7 v ’ o v v 7 7 vy s . v s
e maximalni Cekaci lhuta na oSetreni noveho dospéelého pacienta: 3 mésice.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Evro pSkOu u nii MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

CESKE REPUBLIKY

Dostupnost specifickych Iécebnych postupti
e Lokalni aplikace botulotoxinu - od indikace pacienta do 3 mésicQ

e Zajistovani neregistrované ¢i nehrazené Ié¢by formou zadosti o Uhradu dle § 16
nebo formou specifického l1é¢ebného programu (SLP)

Kompetence
Klinicky management
e Potvrzeni diagnézy VO a pridéleni Orphakodu
e Zadani dat pacienta do Narodniho registru VO
e Edukace pacienta/zakonného zastupce o typu diagnozy, jeji dédic¢nosti, progndze
onemocnéni, l1écbé
¢ Nastaveni a realizace Uvodni |écby

e Stanoveni dlouhodobého plénu 1é¢by a monitorace pacientd s dystoniemi
sledovanymi v SPSP-VO a event. Nahlasit pacienta CVSP - VO, event. Konzultace
dle potreby, definovani charakteristik sdilené péce

e Distan¢ni konzultace dostupné v pracovni dobé pro pacienty s dystonii
(celorepublikove)

e Zprostiedkovani narodnich a mezinarodnich konzultaci a druhych nazord

e Indikace genetického vysetreni (cilené vysetreni)

e Potvrzeni idiopatické fokalni dystonie vzniklé v dospélém véku je dostalujici
provést cestou Expy speciality ¢i SPSP

e Ostatni dystonie - diagnostika i lé¢ba mUZe probihat na Urovni SPSP - VO,
ale pacienta je tfeba nahlasit CVSP - VO (aby byl o po&tu pacientl prehled)

Ustanoveni Narodni referencni sité pro vzacna
onemocnéni (NRN)

Seznam SPSP-VO (nominace) a CVSP-VO (nominace) pro dospélé pacienty:

S ohledem na prevalenci dystonii v dospélém véku je pro populaci Ceské republiky
potieba cca tfi az ¢tyfi pracovisté se statusem CVSP-VO (v soucasné dobé v pripravé).
Navrhované podminky v soucasnosti spliuje Neurologicka klinika VFN v Praze,
Neurologicka klinika FNUSA Brno a Neurologicka kliniky FP v Olomouci.

Kandidaty na SPSP-VO jsou ostatni IGZkovad neurologickd pracovisté ve fakultnich
a krajskych nemocnicich.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Seznam SPSP-VO (nominace) a CVSP-VO (nominace) pro détské pacienty:

S ohledem na prevalenci dystonii v détském véku je pro populaci Ceské republiky
potfeba cca 3-4 pracovisté se statusem CVSP-VO (v soucasné dobé v pripravé).
Navrhované podminky v soucasnosti nesplfiuje zadné pracovisteé.

Kandidaty na SPSP-VO jsou I0Zkovd pracovisté détské neurologie (Klinika Détské
neurologie FN Brno, Oddéleni détské neurologie FTN, Oddélni détska neurologie FN
Ostrava, Klinika détské neurologie FN Motol.

CVSP-VO koordinuji ¢innost NRN, organizuji vzdélavaci a vyzkumné aktivity v ramci
NRN véetné virtualnich konzultaci pacientl, poskytuji distanéni konzultace véem SPSP-
VO. Zastupci CVSP-VO reprezentuji NRN na narodni Urovni.,

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Pacient v systému péce

Podezreni na VO, Givodni diferencialni diagnostika

Pacient v péci VPL/PLDD, pfipadné v nemocnicni péci v misté bydlisté:
Typické prezentace VO

Pacient v péci VPL/PLDD, pfipadné spadové nemocnice: Pokud u pacienta v péci
VPL/PLDD je podezreni na dystonicky syndrom obrati se na neurologa v misté bydlisteé.

Neurolog v misté bydlisté provede nize uvedené:
Anamnéza:

Rodinna anamnéza

e patrani po priznacich jakékoliv poruchy hybnosti a chovani, ¢i jinych neurologickych
onemocnénich u pokrevnich pribuznych.

Farmakologicka anamnéza

e vyloucit polékovy ptvod dystonie (doplnit farmakologickou anamnézu 6 mésicl
zpétné)

Osobni anamnéza

e vyloudit intoxikace, hypoxie CNS,
e Urazovou etiologii,
e explorovat psychomotoricky vyvoj,

e komorbidity - zvazit moznost, Ze se jedna o kombinovany/ komplexni dystonicky
syndrom (t.j. nejedna se komorbidity, ale soucast dystonického syndromu).

Nynéjsi onemocnéni

Anamnestické udaje

e vék nastupu obtizi, jaka ¢ast téla je postizena,

e charakter obtiZzi (mimovolnych pohybl), jejich vyvoj, distribuce, pribéh
(fluktuace, progrese, regrese priznakd aj.), okolnosti vzniku,

e doprovodné priznaky,

e Zzjistit zda se jedna o paroxysmalni obtize /diurnaini fluktuace/,

e vazba na spanek/spoustéce.

Subjektivni potize — vnimané pacientem, rodinou

e abnormni postaveni a/nebo staceni urcité c¢asti/i téla, nékdy popisovano, jako
krec€ v dané oblasti, mozZné zhorseni volni aktivitou.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Objektivni klinické nalezy ve fyzikalnim vySetreni

e abnormni postaveni nebo kroutivy mimovolni pohyb urcité casti/i téla, ktery je
predvidatelny, ma relativné neménny vzorec, miZe byt spojen s tfesem,

e mohou byt pritomny zrcadlové pohyby, senzorické triky tzv. geste antagoniste -
manévr (vétSinou dotyk nedaleko postizeni oblasti, specificky pouze pro
dystonii), kterym je pacient nacas schopen zmirnit klinické projevy dystonie,
zhorSeni dystonie pohybem c¢i fenomén tzv. overflow (preteceni dystonické
aktivity do okolnich segmentd),

e ddle patrat i po dalSich extrapyramidovych nebo neurologickych priznacich,
po poruchach intelektu, chovani aj.

Zakladni vysetiovaci algoritmus proveditelny ambulantnim neurologem u_pacientt
s dystoniemi:
e vyloucit Wilsonovu nemoc u vSech dystonii vzniklych do 50 let véku( laboratorni

odbér hladina ceruloplasminu, jaterni testy, sbér moci za 24 hod na k urceni
mnozstvi médi, zhodnoceni MR mozku),

e laboratorni odbér alfa fetoproteinu u vSech dystonii vzniklych do 50 let véku -
zvysena hladina u ataxie telangiektazie aj.,
e vysetreni stitné Zlazy (napf. syndrom mozek - plice - Stitnd Zldza - NKX 2-1,
kdy je hypotyredza),
e soucasti terénni diagnostiky je provedeni MR mozku (vylouceni sekundarity),
popr. EMG vysetreni.
Pokud jsou vysledky vyse uvedenych vysetieni v normé nebo nejednoznacné,
ambulantni neurolog ma povinnost konzultovat pacienta s nejblizs§im SPSP.
A SPSP posoudi, zda je nutné konzultovat pacienta s CVSP.

e SPSP a CVSP maji jasné definovany a vefejné dostupny zplsob objednani
novych pacientt s VO.

e SPSP a CVSP maji definovénu ¢ekaci Ihdtu na specializované vy&etieni, kterd
pro akutni pFipady je (do 3 pracovnich dnl) a pro neakutni (do 3 mésict).

e Do SPSP patri ten, kdo ve svém regionu nema moznost aplikace botulotoxinu
u regionalniho neurologa.

e Pokud neni konkrétni podezreni mutaci, bude provedeno celoexomové
vysetreni.

e Pro akutni ptipady miZe SPSP ihned konzultovat pacienty s CVSP- podle
konkrétniho ptipadu a urgence, pro neakutni do 3 mésicd.

SPSP a CVSP se budou ridit aktualnimi guidelines.

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



Spolufinancovano 12 | SPUVO

EVFODSkOU u nii MINISTERSTVO ZDRAVOTNICTVI

CESKE REPUBLIKY

Vycet stavid, vyZzaduijicich akutni péci v SPSP a CVSP

e rychle progredujici generalizovana dystonie,
¢ hrozici/dystonicky status /tzv. dystonicka boure,
e stavy vyzadujici intenzivni péci - kdy je nutné zajisténi JIP péce.

Diagnoza VO a jeji sdéleni pacientovi

Potvrzeni diagndzy VO

Je plné v kompetenci CVSP-VO - u pacientd sledovanych s CVSP nebo na zékladé
konzultace CVSP, kdy se v SPSP nepodari diagnosticky uzavrit.

Je v kompetenci SPSP-VO pro nasledujici stavy:

e vSechny dystonické syndromy, s vyjimkou téch, které se nepodari na Urovni
SPSP - VO diagnostikovat. Je v kompetenci ambulantniho specialisty s erudici
v dané oblasti pro nasledujici stavy:

e izolované idiopatické fokalni dystonie s pocatkem vzniku po 30. roce zivota.

Sdéleni diagndzy je slovni i pisemné a je doprovazeno predanim pisemnych informaci,
pfipadné odkazu na online informacni zdroje, spolu s predanim kontaktu
na pacientskou organizaci (pokud existuje)

Terapie
Je plné v kompetenci CVSP-VO:

e vSechny dystonické syndromy, kdy terapie v SPSP nebyla dostupna nebo
neméla pozadovany efekt.

Je v kompetenci SPSP-VO pro nasledujici stavy:

e dystonické syndromy, kdy terapie ordinovana ambulantnim specialistou neméla
efekt nebo nebyla na této Urovni dostupna.

Je v kompetenci ambulantniho specialisty s erudici v dané oblasti pro nasledujici stavy:

e lokalni aplikace botulotoxinu u idiopatickych fokalnich dystonii.

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. 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 (CSP nebo CVSP-VO) a nespecializovana
pracovisté (prakticky lékar, spadova nemocnice,
ambulantni specialisté)

Stanoveni koordinujiciho pracovisté

e SPSP-VO nebo CVSP-VO, v zavislosti na diagndze, zavaznosti i stadiu dystonie
a na dostupnosti centra od mista bydlisté pacienta.

Popis koordinacni ¢innosti v procesu dlouhodobého planu péce o pacienta s VO:

e nastaveni dispenzarizace/pravidelnych kontrol u jinych specialistl, &etnost
laboratorni monitorace, stanoveni toho, kde tato vySetfeni maji probihat,

o frekvence kontrol v CVSP-VO nebo SPSP-VO je nastavena individualné v zavislosti
na zavaznosti a aktivité onemocnéni a pripadné frekvenci aplikaci 1éCby,

e nastaveni Ié¢ebnych opatteni a zplisobu jejich realizace,
CVSP/CSP vypracuje komplexni plan péce,

e podle konkrétni situace maji pravo delegovat cinnosti - socidlni podpora,
predepisovani kompenzaénich pomdcek, rehabilitaéni a lazefiské péce a nasledné
tuto Cinnost kontroluje.

Specifikace péce poskytované pacientdm s VO mimo specializovana centra

VPL/PLDD, "Spadova" nemocnice/nemocnice v misté bydliSté pacienta, ambulantni

specialisté:

e Diagnostika a |é¢ba onemocnéni u pacienta se stabilnim VO na zakladé stanoveného
dlouhodobého planu,

e Monitorace a management nezadoucich G¢ink{ 1ééby na zakladé doporuceni centra

e Socidlni a psychoterapeutickd podpora, preskripce kompenzacnich pomdicek,
rehabilitacni, l1azeriské péce

e Je nastaven zplsob komunikace s centrem v pripadé potieby akutni konzultace,
pFipadné pravidelnd komunikace napt. formou virtualnich schiizek

VPL/PLDD:
e poskytovani socialni podpory,
e vypisovani a evidence pracovni neschopnost, invalidni ddichodt apod.,
o preskripce ptispévk{ na vyzivu, dopravu, mobilitu, ZTP,
e preskripce vybrané medikace,

Lécebny plan je nastaven osetrujicim centrem a realizovan s pomoci koordinatora péce
v centru i v misté bydliSté pacienta

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Zakladni komponenty lécby:

o farmakoterapie a intervencni |éCba je nastavena podle stupné - Urovné péce
(CVSP, CSP, ambulantni specialista, spadova nemocnice, VPL, PLDD),

e specializovand péde od lékafskych ne neurologickych specialistd (napf.
psychiatr, neurochirurg, ortoped, rehabilitacni |ékar, paliatr),

e specializovana péce od nelékarskych zdravotnich profesi (psychoterapeut,
psycholog, logoped, ergoterapeut, fyzioterapeut, nutricni terapeut, protetik),

o tito specialisté maji moznost delegovat péci na centra s nizSim stupném péce,

e edukace pacienta v centru o |é¢bé a sledovani onemocnéni (zaznam potizi
do standardizovaného formulare)

DalSi soucasti dlouhodobého zdravotniho managementu:

e zdravotné socialni podpora, koordinator bude kontrolovat plnéni Iéc¢ebného
planu a zdravotné socialni podpory.

Psychosocialni péce

S organizaci psychosocidlni pée pomaha koordinator péce pri CVSP a regionalni
koordinator pro vzacna onemocnéni.

e Na urovni CVSP koordinator dozoruje a pomaha realizovat plan péce,

e koordinuje terminy kontrol u jednotlivych odbornikl, komunikuje mezi CVSP
a lokalnim poskytovatelem zdravotni péce (at uz praktikem nebo ambulantnim
specialistou ¢i domaci péci),

e poskytuje lokalnimu poskytovateli podklady k zadostem o Uhradu
kompenzaénich pomdcek a k zddostem o socidlni davky.

e Kontaktuje regionalniho koordinatora, ktery prebira organizaci mistni péce.

Regionalni koordinator pomaha zajistit:

e respitni péci,

e pomaha lokalnim poskytovatelim se zajisténim Zadosti o socidlni davky ¢&i sluzby
véetné odvolani,

e koordinuje potfebnou podporu pro vzdélavani (komunikace se skolou a SPC),

e koordinuje zapojeni rané, domaci, paliativni a hospicové péce,

e dozoruje pInéni planu péce v regionu — s lokalnimi poskytovateli zdravotnich
a socialnich sluzeb.

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

Spoluprace s praktickymi lékari, agenturami domaci péce, s Centry dusevniho zdravi,
denni stacionare, respitni péce, domovy se specializovanou péci, socidlni zaclenovani
(zaméstnani, bydleni)

Psychologicka péce

Viytvorit registr psychologt, ktefi se specializuji na pacienty s dystonii. Psychologickou
péci nelze realizovat bez sit& psychoterapeutd.

Spoluprace s pacientskou organizaci - napf. Dystonie-rodina spolu, z.s., nebo
na zastresujici organizaci Ceska asociace pro vzacna onemocnéni z.s.

Dlouhodoby management - specificka I|écebna
opatreni

Genetické poradenstvi

e CVSP ma moznost konzultace s genetikem zameérenym na genetickd podminéna
neurologickd onemocnéni, centrem asistované reprodukce apod. (dédi¢nost,
planovani koncepce, diskuze interpretace variant nejasného vyznamu).

Mezinarodni konzultace v CPMS

e CVSP-VO - koordinacni centrum v oblasti mezinarodnich konzultaci v CPMS.
Ucast v klinické studii
e Mozné na CVSP-VO i SPSP-VO

Preshranicni péce

e CVSP mulze zprostredkovat specifickou péci pri nedostupnosti narodni péce.
(napr. pro ultra-rare disease, Orphan drugs), experimentalni |écba, lékové
studie, v&etné invazivni a genové terapie. Po ndvratu pacienta do CR
pokraCovani v nastaveném managementu terapie a komunikace se zahrani¢nim
pracovistém ohledné dalsi |éCby.

Tranzice pacienta do dospélé péce (transition care — prechodova péce) dle prislusného
standardu

e Pacient je predan do péce dospélé ¢asti centra nebo do jiného centra pro dospélé
pacienty blizSiho mistu bydlisté ¢i studia

»Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.c. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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	ONEMOCNĚNÍ ERN RND
	• Cerebelární ataxie a dědičné spastické paraplegie,
	• Chorea a Huntingtonova nemoc,
	• Dystonie, paroxysmální dyskinetické syndromy a neurodegenerace s akumulací železa v mozku (NBIA)
	• Frontotemporální demence
	• Leukodystrofie
	• Atypické parkinsonské syndromy: multisystémová atrofie, progresivní supranukleární obrna, kortikobazální degenerace, geneticky podmíněné varianty Parkinsonovy nemoci.

	Struktura péče
	Centra vysoce specializované péče - CVSP-VO
	Expertíza pracoviště dle základních podmínek pro členství v ERN
	a) Počet pacientů s diagnózou dystonie ve sledování centra/rok (minimum 100), údaj za poslední kalendářní rok
	b) Počet nových pacientů s diagnózou dystonie (minimum 20), údaj za poslední kalendářní rok
	c) Seznam potřebných specializovaných výkonů a jejich počet/rok (minimální počet celkem/rok)
	• Aplikace botulotoxinu: počet provedených výkonů 100/rok
	• Hluboká mozková stimulace: počet provedených výkonů 2/rok (primoimplantace a reimplantace)
	• Genetické testování: počet provedených výkonů 20/rok (cílené, celoexomové, celogenomové vyšetření)
	• Specializované neurozobrazování: počet provedených výkonů 20/rok

	Personální zajištění
	• Lékař (expert) s odbornou způsobilostí/atestací v oboru dětské neurologie - Expy specialista (specialista v oboru extrapyramidových onemocnění)
	• Lékař v přípravě: školenec v oboru neurologie
	• Lékař v přípravě: školenec v oboru dětské neurologie
	• Kapacita / úvazky pro CVSP-VO:
	• koordinátor péče: jeden/1,0 úvazku,
	• datamanažer: jeden/0,5 úvazku.
	• psychiatr (pedopsychiatr) - spolupráce s psychiatrem a pedopsychiatrem,
	• neurochirurg - spolupráce s neurochirurgickým pracovištěm, které se specializuje na neurochirurgickou léčbu dystonií,
	• klinický genetik (neurogenetik) - spolupráce s pracovištěm, které se zabývá neurogenetikou,
	• neuroradiolog - spolupráce s pracovištěm, které se zabývá neuroradiologií,
	• rehabilitační lékař (neurorehabilitace) -  spolupráce s pracovištěm, které se zabývá neurorehabilitací,
	• chirurg - spolupráce s chirurgickým pracovištěm, které) se zabývá korekčními operacemi,
	• paliatr - spolupráce s paliatrem.
	• CVSP má zajištěnou spolupráci s pracovišti pro analýzu genetického materiálu, likvorovou laboratoří a specializovanými metabolickými laboratořemi

	Věcné a prostorové vybavení (infrastruktura)
	• Dvě ambulance pro dospělé/ dětské pacienty
	• MR 3 Tesla
	• CT
	• EEG/video EEG
	• EMG (polyEMG), evokované potenciály
	• USG přístroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu
	• chod centra probíhá v rámci běžného chodu kliniky bez vyhrazených lůžek pro VO,
	• centrum musí mít kapacitu pro hospitalizaci akutních případů s VO a pro plánované diagnostické a terapeutické hospitalizace,
	• celkově, i pro ostatní neurologická onemocnění, minimálně 20 lůžek.

	Dostupnost vyšetření a léčby
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dětského pacienta: do 3 pracovních dnů,
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dospělého pacienta: do 3 pracovních dnů.
	• Lokální aplikace botulotoxinu – od indikace pacienta do 3 měsíců
	• Hluboká mozková stimulace – do 6 měsíců od splnění indikačních kritérií
	• Zajišťování neregistrované či nehrazené léčby formou žádosti o úhradu dle § 16 nebo formou specifického léčebného programu (SLP)
	• Koordinace administrativní činnosti a příprava předání pacienta do zahraničního spolupracujícího centra za účelem terapie nedostupné v ČR, po návratu pacienta terapie nastavená dle zahraničního centra, komunikace o dalších postupech v léčbě
	• Potvrzení diagnózy VO a přidělení Orphakódu
	• Zadání dat pacienta do Národního registru VO
	• Edukace pacienta/zákonného zástupce o typu diagnózy, její dědičnosti, prognóze onemocnění, léčbě
	• Nastavení a realizace úvodní léčby
	• Stanovení dlouhodobého plánu léčby a monitorace pacientů s dystoniemi sledovanými v CVSP-VO a konzultovanými ze SPSP-VO, definování charakteristik sdílené péče
	• Distanční konzultace dostupné v pracovní době pro pacienty s dystonií (celorepublikově)
	• Zprostředkování národních a mezinárodních konzultací a druhých názorů
	• Indikace genetického vyšetření jakéhokoli typu v oblasti dystonií (cílené vyšetření, celoexomové či celogenomové sekvenování)
	• Potvrzení idiopatické fokální dystonie vzniklé v dospělém věku je dostačující provést cestou Expy speciality či SPSP
	• Ostatní dystonie - diagnostika i léčba může probíhat na úrovni SPSP, ale pacienta je třeba nahlásit CVSP (aby byl o počtu pacientů přehled)


	Spolupracující pracoviště specializované péče (v budoucnu CVSP nižšího nebo II. typu) - SPSP-VO
	Expertíza pracoviště
	Personální zajištění, věcné a prostorové vybavení
	• Lékař (expert) s odbornou způsobilostí/atestací v oboru dětské neurologie - Expy specialista (specialista v oboru extrapyramidových onemocnění)
	• Lékař v přípravě: školenec v oboru neurologie
	• Lékař v přípravě: školenec v oboru dětské neurologie
	• Kapacita / úvazky pro SPSP-VO:
	• psychiatr (pedopsychiatr) - spolupráce s psychiatrem a pedopsychiatrem,
	• klinický genetik (neurogenetik) - spolupráce s pracovištěm, které se zabývá neurogenetikou,
	• neuroradiolog - spolupráce s pracovištěm, které se zabývá neuroradiologií
	• rehabilitační lékař (neurorehabilitace) -  spolupráce s pracovištěm, které  se zabývá neurorehabilitací,
	• chirurg - spolupráce s chirurgickým pracovištěm, které se zabývá korekčními operacemi,
	• paliatr - spolupráce s paliatrem.
	• SPSP má zajištěnou spolupráci s pracovišti pro analýzu genetického materiálu, likvorovou laboratoří a specializovanými metabolickými laboratořemi

	Věcné a prostorové vybavení (infrastruktura)
	• 1 ambulance pro dospělé/ dětské pacienty
	• MR 3 Tesla
	• CT
	• EEG/video EEG
	• EMG (polyEMG), evokované potenciály
	• USG přístroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu
	• chod centra probíhá v rámci běžného chodu kliniky bez vyhrazených lůžek pro VO,
	• centrum musí mít kapacitu pro hospitalizaci akutních případů s VO a pro plánované diagnostické a terapeutické hospitalizace,
	• celkově, i pro ostatní neurologická onemocnění, minimálně 15 lůžek.
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dětského pacienta: do 3 pracovních dnů,
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dospělého pacienta: do 3 pracovních dnů.
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dětského pacienta: 3 měsíce,
	• maximální čekací lhůta na ošetření nového dospělého pacienta: 3 měsíce.
	• Lokální aplikace botulotoxinu – od indikace pacienta do 3 měsíců
	• Zajišťování neregistrované či nehrazené léčby formou žádosti o úhradu dle § 16 nebo formou specifického léčebného programu (SLP)

	Kompetence
	• Potvrzení diagnózy VO a přidělení Orphakódu
	• Zadání dat pacienta do Národního registru VO
	• Edukace pacienta/zákonného zástupce o typu diagnózy, její dědičnosti, prognóze onemocnění, léčbě
	• Nastavení a realizace úvodní léčby
	• Stanovení dlouhodobého plánu léčby a monitorace pacientů s dystoniemi sledovanými v SPSP-VO a event. Nahlásit pacienta CVSP – VO, event. Konzultace dle potřeby, definování charakteristik sdílené péče
	• Distanční konzultace dostupné v pracovní době pro pacienty s dystonií (celorepublikově)
	• Zprostředkování národních a mezinárodních konzultací a druhých názorů
	• Indikace genetického vyšetření (cílené vyšetření)
	• Potvrzení idiopatické fokální dystonie vzniklé v dospělém věku je dostačující provést cestou Expy speciality či SPSP
	• Ostatní dystonie - diagnostika i léčba může probíhat na úrovni SPSP - VO,  ale pacienta je třeba nahlásit CVSP – VO (aby byl o počtu pacientů přehled)


	Ustanovení Národní referenční sítě pro vzácná onemocnění (NRN)

	Pacient v systému péče
	Podezření na VO, úvodní diferenciální diagnostika
	Pacient v péči VPL/PLDD, případně v nemocniční péči v místě bydliště:
	• pátrání po příznacích jakékoliv poruchy hybnosti a chování, či jiných neurologických onemocněních u pokrevních příbuzných.
	• vyloučit polékový původ dystonie (doplnit farmakologickou anamnézu 6 měsíců zpětně)
	• vyloučit intoxikace, hypoxie CNS,
	• úrazovou etiologii,
	• explorovat psychomotorický vývoj,
	• komorbidity - zvážit možnost, že se jedná o kombinovaný/ komplexní dystonický syndrom (t.j. nejedná se komorbidity, ale součást dystonického syndromu).
	• věk nástupu obtíží, jaká část těla je postižena,
	• charakter obtíží (mimovolných pohybů), jejich vývoj, distribuce, průběh (fluktuace, progrese, regrese příznaků aj.), okolnosti vzniku,
	• doprovodné příznaky,
	• zjistit zda se jedná o paroxysmální obtíže /diurnální fluktuace/,
	• vazba na spánek/spouštěče.
	• abnormní postavení a/nebo stáčení určité části/í těla, někdy popisováno, jako křeč v dané oblasti, možné zhoršení volní aktivitou.
	• abnormní postavení nebo kroutivý mimovolní pohyb určité části/í těla, který je předvídatelný, má relativně neměnný vzorec, může být spojen s třesem,
	• mohou být přítomny zrcadlové pohyby, senzorické triky tzv. geste antagoniste – manévr (většinou dotyk nedaleko postižení oblasti, specifický pouze pro dystonii), kterým je pacient načas schopen zmírnit klinické projevy dystonie, zhoršení dystonie po...
	• dále pátrat i po dalších extrapyramidových  nebo neurologických příznacích,  po poruchách intelektu, chování aj.
	• vyloučit Wilsonovu nemoc u všech dystonií vzniklých do 50 let věku( laboratorní odběr hladina ceruloplasminu, jaterní testy, sběr moči za 24 hod na k určení množství mědi, zhodnocení MR mozku),
	• ,laboratorní odběr alfa fetoproteinu u všech dystonií vzniklých do 50 let věku – zvýšená hladina u  ataxie telangiektázie aj.,
	• vyšetření štítné žlázy (např. syndrom mozek – plíce – štítná žláza - NKX 2-1, kdy je hypotyreóza),
	• součástí terénní diagnostiky je provedení MR mozku (vyloučení sekundarity), popř. EMG vyšetření.
	• SPSP a CVSP mají jasně definovaný a veřejně dostupný způsob objednání nových pacientů s VO.
	• SPSP a CVSP mají definovánu čekací lhůtu na specializované vyšetření, která pro akutní případy je (do 3 pracovních dnů) a pro neakutní (do 3 měsíců).
	• Do SPSP patří ten, kdo ve svém regionu nemá možnost aplikace botulotoxinu u regionálního neurologa.
	• Pokud není konkrétní podezření mutaci, bude provedeno celoexomové vyšetření.
	• Pro akutní případy může SPSP ihned konzultovat pacienty s CVSP– podle konkrétního případu a urgence, pro neakutní do 3 měsíců.
	• rychle progredující generalizovaná dystonie,
	• hrozící/dystonický status /tzv. dystonická bouře,
	• stavy vyžadující intenzivní péči – kdy je nutné zajištění JIP péče.

	Diagnóza VO a její sdělení pacientovi
	• všechny dystonické syndromy, s výjimkou těch, které se nepodaří na úrovni SPSP – VO diagnostikovat. Je v kompetenci ambulantního specialisty s erudicí  v dané oblasti pro následující stavy:
	• izolované idiopatické fokální dystonie s počátkem vzniku po 30. roce života.

	Terapie
	• všechny dystonické syndromy, kdy terapie v SPSP nebyla dostupná nebo neměla požadovaný efekt.
	• dystonické syndromy, kdy terapie ordinovaná ambulantním specialistou neměla efekt nebo nebyla na této úrovni dostupná.
	• lokální aplikace botulotoxinu u idiopatických fokálních dystonií.


	Dlouhodobý management charakteru sdílené péče, na které se podílí specializované centrum jako její koordinátor (CSP nebo CVSP-VO) a nespecializovaná pracoviště (praktický lékař, spádová nemocnice, ambulantní specialisté)
	• poskytování sociální podpory,
	• vypisování a evidence pracovní neschopnost, invalidní důchodů apod.,
	• preskripce příspěvků na výživu, dopravu, mobilitu, ZTP,
	• preskripce vybrané medikace,
	• farmakoterapie a intervenční léčba je nastavena podle stupně - úrovně péče (CVSP, CSP, ambulantní specialista, spádová nemocnice, VPL, PLDD),
	• specializovaná péče od lékařských ne neurologických specialistů (např. psychiatr, neurochirurg, ortoped, rehabilitační lékař, paliatr),
	• specializovaná péče od nelékařských zdravotních profesí (psychoterapeut, psycholog, logoped, ergoterapeut, fyzioterapeut, nutriční terapeut, protetik),
	• tito specialisté mají možnost delegovat péči na centra s nižším stupněm péče,
	• zdravotně sociální podpora, koordinátor bude kontrolovat plnění léčebného plánu a zdravotně sociální podpory.
	• Na úrovni CVSP koordinátor dozoruje a pomáhá realizovat plán péče,
	• koordinuje termíny kontrol u jednotlivých odborníků, komunikuje mezi CVSP  a lokálním poskytovatelem zdravotní péče (ať už praktikem nebo ambulantním specialistou či domácí péčí),
	• poskytuje lokálnímu poskytovateli podklady k žádostem o úhradu kompenzačních pomůcek a k žádostem o sociální dávky.
	• Kontaktuje regionálního koordinátora, který přebírá organizaci místní péče.
	• respitní péči,
	• pomáhá lokálním poskytovatelům se zajištěním žádostí o sociální dávky či služby včetně odvolání,
	• koordinuje potřebnou podporu pro vzdělávání (komunikace se školou a SPC),
	• koordinuje zapojení rané, domácí, paliativní a hospicové péče,
	• dozoruje plnění plánu péče v regionu – s lokálními poskytovateli zdravotních  a sociálních služeb.

	Dlouhodobý management – specifická léčebná opatření
	• CVSP má možnost konzultace s genetikem zaměřeným na genetická podmíněná neurologická onemocnění, centrem asistované reprodukce apod. (dědičnost, plánování koncepce, diskuze interpretace variant nejasného významu).
	• CVSP-VO - koordinační centrum v oblasti mezinárodních konzultací v CPMS.
	• Možné na CVSP-VO i SPSP-VO
	• CVSP může zprostředkovat specifickou péči při nedostupnosti národní péče. (např. pro ultra-rare disease, Orphan drugs), experimentální léčba, lékové studie, včetně invazivní a genové terapie. Po návratu pacienta do ČR pokračování v nastaveném manage...
	• Pacient je předán do péče dospělé části centra nebo do jiného centra pro dospělé pacienty bližšího místu bydliště či studia



