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Uvodni slovo

Navrh standardu komplexni sdilené péce (nebo také ,Care pathway") je dokument,
ktery vznikl v rdmci 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 vzacnych onemocnéni. Care Pathway (CP) stanovuje
doporuéeny postup diagnostiky, 1é¢by a dlouhodobého managementu pacientd,
pfiéemz zajistuje propojeni zdravotnich a socidlnich sluzeb, multidisciplinarni pristup
a efektivni koordinaci péce. Dokument reflektuje aktudlni odborné standardy,
mezindrodni doporuceni a zkudenosti odbornikl, &mz miZe podpofit jednotné
a kvalitni poskytovani péce pacienttim napri¢ Ceskou republikou. Tento dokument bude
v dalsi fazi projektu revidovan na zakladé vysledkd pilotni faze projektu a dal$ich
ziskanych poznatkd.

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

ERN ERNICA zajistuje komplexni péci o 2 hlavni skupiny vzacnych dédi¢nych
a vrozenych onemocnéni: malformace traviciho systému a malformace branice a brisni
stény. Ddle clenénd na onemocnéni jicnu, onemocnéni strev, selhani strey,
gastroenterologickd onemocnéni, malformace branice a defekty bfisni stény. Seznam
onemocnéni a jejich ORPHA kddd v pfiloze 1.

Dédic¢na a vrozena onemocnéni gastro-intestinalniho
traktu, branice a brisni stény

Vzacna dédicna a vrozena onemocnéni traviciho a gastrointestinalniho systému

v 7 v . s Ve . o] T v . 7 .
a prilehlych struktur predstavuji heterogenni skupinu stavu, jejichz klinicky obraz je
dlsledkem abnormalit ve vyvoji orgdnl. Tato onemocnéni zahrnuji komplexni
malformace traviciho traktu, defekty branice a bfisSni stény, pficemz jejich diagnoéza
a lécba vyzaduji multidisciplinarni pristup a koordinovanou péci specializovanych center.
Diky nizké prevalenci a Sirokému spektru projevl je véasné stanoveni diagndzy ¢asto
komplikovano, coz zvysuje riziko vzniku zavaznych komplikaci.

Celkovy pocet pacientti v CR

Na zékladé dostupnych dat UZIS za rok 2024 bylo v Ceské republice identifikovano
celkem 1 249 pacientl sledovanych pod relevantnimi diagnézami dle MKN-10.
Nejvétsi ¢ast pacientd je koncentrovana v prioritnim centru Motol / CVSP-VO, kde bylo
evidovano 603 détskych pacienti, tedy 48,3 % z celkového poctu. DalSich 357
pacientll bylo sledovano ve fakultnich nemocnicich, které predstavuji dalsi
specializovana pracovisté zahrnutd do analyzy. Tabulka 1 uvadi rozloZeni pacientl podle
typu zdravotnického zarizeni.

Tabulka 1 Pocty pacientl /rok v jednotlivych typech zdravotnickych zafizeni
(dle MKN-10, udaje z NRHZS za rok 2024, UZIS)

Kategorie rok 2024 Celkem abs. * Celkem %
1. Prioritni centra (Motol) 603 48,3%
2. Fakultni nemocnice (101) 357 28,6%
3. Nemocnice akutni a nasledné péce (102-105) 142 11,4%
4. Ostatni zarizeni 147 11,8%
Celkem 1249 100%

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

Komplexni centra vysoce specializované péce -
Komplexni CVSP-VO

Expertiza pracovisté dle zakladnich podminek pro c¢lenstvi v ERN

Komplexni CVSP-VO musi splfiovat vSechna kritéria specifickd pro sit ERNICA, kterd
mohou zahrnovat odbornost v oblasti urcitych vzacnych onemocnéni.

Tato kritéria zajistuji, ze CVSP-VO maji potfebné odborné znalosti a kapacitu
pro poskytovani specializované péce o vzacna onemocnéni.

a) Pocet pacientt s diagnézou z pfilohy 1 ve sledovani centra/rok

(minimum 25, pocet na diagndzu, Gdaj v priméru za posledni 3 roky)
b) Polet novych pacientl s diagnézou z pfilohy 1 za rok,

(minimum 5, pocet na diagnézu, Gdaj v priméru za posledni 3 roky)
c) Pocet vysoce specializovanych vykonl za rok

(minimum 5, pocet na diagnézu, Gdaj v priméru za 3 posledni roky)
d) Zadavani pacientd do mezinarodniho registru

Personalni zajisténi

Tabulka 2 Lékar specialista v oblasti VO

Kvalifikace Pocet let praxe Celkovy Gvazek
Détsky anesteziolog 5 2
Imunolog 5 0.1
Patolog 5 1
Détsky neurolog 5 0.2
Gynekolog-prenatalni USG 5 1
Détsky chirurg 5 5
2
5 1.0
5 0.5
Pediatr (neonatolog) intenzivista 5 3
2 2
Détsky gastroenterolog 5 0.2
Détsky pneumolog 5 0.2
Détsky kardiolog 5 0.1
Détsky ORL 5 0.1
Détsky rentgenolog 3 1
Genetik 3 0.1

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Tabulka 3 Lékar v pripravé

Ministerstvo
zdravotnictvi

Zarazen do specializovaného vzdélavani Praxe v CVSP Celkovy Gvazek
Détsky chirurg 2 12
Pediatr 2 2
Tabulka 4 Zaskolena zdravotni sestra

Kvalifikace Praxe v CVSP Celkovy Gvazek
Détska sestra/sestra v intenzivni péci min. 2R na JIRP 20
Détska sestra (pro ambulantni péci) min. 1R v CVSP 1.5

Tabulka 5 Terapeut

Kvalifikace Celkovy Gvazek
Fyzioterapeut 1
Ergoterapeut 0.2

Tabulka 6 Nelékarsti zdravotnicti pracovnici

Kvalifikace Celkovy Gvazek
Logoped 0.2
Détsky psycholog 0.2
Vyzivovy specialista 0.2
Socialni pracovnik 0.2

Tabulka 7 Nezdravotnici

Kvalifikace Uvazek celkovy
Administrativni podpora 0.4
Koordinatorka péce 1
IT podpora 0.1

Vécné a prostorové vybaveni
Ambulantni prostory

e 2Xx ambulance
e 1x denni stacionar

Lizkova ¢ast

Pocet I0Zek (pro pacienty s VO a kde maiji byt k dispozici)

JIRP: 10 lGzek
JIP: 5 lGzek

O O O O

Standardni 1Gzko: 10 IGzek

Novorozenecka intermedialni péce: 10 IGzek

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

Ministerstvo
zdravotnictvi

e Pristroje pro intenzivni kolemoperacni intenzivni péci: ventilatory, infuzni a enteralni
pumpy, monitory, ultrazvuk, fibroskop, vyhfivana IGzka, bed-site laboratot

e Komplexné vybaveny operacni sal pro operace novorozenct véetné instrumentaria

e Pristroje pro ambulantni péci: infuzni a enterdini pumpy, inhalatory,

e Pristroje multioborového tymu a komplementu: RTG, MRI, CT, endoskop, fibroskop,
pHmetr, pristroj pro jicnovou impedanci, ECHO, spirometrie, bronchoskop

Tabulka 8 Dostupnost specializovanych vysetreni

Specializované vysetreni Dostupnost
Prenatalni USG 20.t.t.
Prenatalni MRI
Esofagogram statim
RTG vysetreni GIT statim
USG statim
MRI do 24 hodin
CT statim
Histologie peroperac¢ni ihned, do 2dnu
Genetika
PH metrie do tydne
Jicnova manometrie do tydne
Endoskopie dle potreby

Laryngobronchoskopie

dle potreby

Denzitometrie kostni

do 2 tydnQ

Scintigrafie ledvin

Dostupnost Iécebnych postupt

do tydne

Operace, RES JIP péce o novorozence a déti 24/7

Kompetence

Aktudlné jsou v centru CVSP-VO k dispozici vSechny kompetence a moznosti

farmakoterapie

o Diagnostické postupy, specializovana vysetreni a jejich interpretace

e Potvrzeni diagnézy VO a pridéleni Orphakddu
e Centrova lécba: Teduglutide (GLP-2 analog pro lIé¢bu syndromu kratkého streva)

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

reg.¢. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450



. s ¥l Ministerst
Spoluflnancoyflno A P
Evropskou unii

Navrzené indikatory kvality vysoce specializované péce centra ERN
ERNICA

Uvedené indikatory pokryvaji vySe predstavené skupiny onemocnéni ERN ERNICA.

1. Pocet novych pacientl/rok
a. Podil novych pacientd zadanych do Narodniho registru vzacnych onemocnéni
2. Celkovy pocet sledovanych pacientt/rok
a. Podil pacientt z celkového poétu se zadanym Orphakédem
3. Pocet pacientl virtudlné diskutovanych v rdmci NRN nebo ERN/rok
a. Pocet pacientl s vyzadanou konzultaci
b. Polet pacientl s poskytnutou konzultaci
4. Provedené klicové diagnostické a terapeutické postupy
Nutri¢ni podpora (pocet/rok)
Primérny vé&k pfi chirurgické intervenci u jednotlivych diagnéz
Polet rehospitalizaci do 30 dn( od operace u vybranych diagnéz
Podil pacientt s provedenou prenatdlni diagnostikou
. Funkéni hodnoceni kontinence
5. Pocet publikaci/rok s tématem onemocnéni ERN ERNICA
a. Impaktovana periodika
b. Neimpaktovana periodika
6. Pocet kongrest/vzdé&lavacich akci s aktivni G¢asti ¢leni MDT/rok
7. Pocet klinickych studii /vyzkumnych projektl s G¢asti ¢lenl MDT /rok

®oo0 oo

Regionalni Centra vysoce specializované péce pro
vzacna onemocnéni — Regionalni CVSP-VO

Expertiza pracovisté

e Regionalni CVSP-VO musi splfiovat definovana kritéria specificka pro danou
skupinu onemocnéni, kterd mohou zahrnovat odbornost v oblasti urcitych
vzacnych onemocnéni.

e Tato kritéria zajistuji, Ze Regionalni CVSP-VO maji potfebné odborné znalosti
a kapacitu pro poskytovani specializované péce o vzacna onemocnéni.

a) Po&et pacientl s diagnézou z prilohy 1 ve sledovani centra/rok (minimum
15, pocet na diagnézu, Udaj v priméru za posledni 3 roky)

b) Po&et novych pacientl s diagnézou z prilohy 1 za rok, (minimum 3, pocet
na diagndzu, Gdaj v prdméru za posledni 3 roky)

c) Po&et vysoce specializovanych vykond za rok (minimum 3, pocet na diagndzu,
Udaj v priméru za 3 posledni roky)

d) Zadavani pacientl do narodniho registru

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

détsky chirurg, 24/7 na misté
neonatolog, 24/7 na misté
pediatr, 24/7 na misté
anasteziolog 24/7 na misté

Specialisté podilejici se na akutni péci a dlouhodobém sledovani déti s VWV
(seznam odbornosti viz tabulka 1-6)

Vécné a prostorové vybaveni

Détska kolemoperacni péce (JIP, NeoJIP, ARK), détské zobrazovaci metody, laboratore,
operacni saly, ambulance

Kompetence

Reseni akutnich komplikaci déti s VO, dlouhodobé sledovéni déti s VO

Ustanoveni Narodni referencni sité (NRN) pro
vzachna onemocnéni

Navrh sité specializovanych pracovist na zakladé dat UZIS (2024):
e 1 komplexni CVSP-VO, ¢len ERN ERNICA
e 1 regionalni CVSP-VO

e 6 spolupracujici specializovana pracovisté: pracovist s expertizou pro NEC
(dle umisténi perinatologickych center)

Koordinator NRN: Predstavitel CVSP-VO, které je ¢clenem ERN ERNICA, je soucasné
¢lenem MEKOVO za danou ERN

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.& CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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:%3 Ministerstvo
= zdravotnictvi

Pacient v systému péce

A. Pacient s prenatalné diagnostikovanou VVV-VO nebo
prenatalné vyslovenym podezrenim na VVV-VO
(atrézie jicnu, branicni kyla, atrézie stfevni, gastroschiza,
omfalokéla)

Podezreni na VO, ivodni diferencialni diagnostika

i. Typické prezentace VO - matka pacienta prenatalné v péci gynekologa v misté
bydlisté, na prenatalnim USG vysloveno podezieni na VVV-VO u plodu

~Cervené viajecky" na prenatalnim USG
e Atrézie jicnu(AE): polyhydramnion, absence Zaludecni bubliny v prenatdlnim
USG vysetreni
e Branic¢ni kyla (CDH): organy dutiny brisni pritomny v pohrudnic¢ni dutiné
e Atrézie strevni: dilatace stfeva nad predpokladanou prekazkou
e Gastroschiza: (GS) klicky stfevni mimo dutinu brisni
e Omfalokéla (OC): klicky stfevni mimo dutinu brisni

Typické prezentace zachyceny na drovni VPL/PLDD c¢i nemocnicni péce
v misté bydlisté, vysloveno podezreni na VO, pacient doporucen do péce
nejblizsiho specializovaného pracovisté (CVSP-VO)

Tabulka 9 Typické prezentace zachyceny na urovni VPL/PLDD ¢i nemocnicni péce

v misté bydlisté

Pomocna -
Kdo v CVSP-VO Co . .~__. | Parametry sledovani
vysetreni
CVSP-VO porodnik, prenatdlni | UZ, ECHO, ., e
AE détsky chirurg, . jicen a pridruzené vady
genetik konzultace genetika
CDH CVSP-VO, détsky prenatalni Uz, ECHO,
chirurg, genetik konzultace | genetika
Atrézie | CVSP-VO porodnik | prenatalni v w
stfeva | détsky chirurg konzultace vz pridruzene vady
CVSP-VO, porodnik, renatalni intra a extra
GS détsky chirurg, P UZ, genetika abdominalni dilatace
. konzultace Y v
genetik streva, pridruzené vady
CVSP-VO, porodnik renatalni UZ, ev. MRI,
oC détsky chirurg P ECHO, pridruzené vady
’ konzultace .
genetik genetika

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

reg.¢. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450



. s ¥l Ministerst
Spoluflnancoyflno A P
Evropskou unii

i. CVSP-VO maiji jasné definovany a vefejné dostupny zpUsob objednani novych
pacientt sVO

ii. CVSP-VO maji definovanu &ekaci Ihditu na specializované vysetteni.
akutni pripady: ihned
neakutni pfipady: do tydne
Potvrzeni diagnozy VO a jeji sdéleni pacientovi

PIné v kompetenci détského chirurga CVSP-VO a porodnika Gynekologicko-porodnické
kliniky spolupracujici s CVSP-VO

B. Pacient s postnatalné diagnostikovanym VO: atrézie
jicnu (AE), Hirschsprungova choroba (HC), nekrotizujici
enteroklitida (NEC), syndrom kratkého streva (SKS)

Podezreni na VO, ivodni diferencialni diagnostika

a. Typické prezentace VO - pacient je v péci neonatologa v nemocnic¢ni péci
v misté bydlisté, ten odesila pacienta s podezienim na VO do CVSP-VO nebo
spolupracujiciho specializovaného pracovisté (v pripadé nekrotizujici
enterokolitidy)

i.  CVSP-VO maji jasné definovany a verejné dostupny zplsob objednani
novych pacientl sVO

ii. CVSP-VO maji definovanu &ekaci Ihitu na specializované vysetfeni
e pro akutni pripady je : ihned
e pro neakutni : do tydne
Vycet stavii, vyZzadujicich akutni péci v CVSP-VO atrézie jicnu, branicni kyla,
gastroschiza, nekrotizujici enterokolitida, m. Hirschsprung, atrézie GIT,
omfalokéla
Potvrzeni diagnozy VO a jeji sdéleni pacientovi

Je plné v kompetenci CVSP-VO.

Terapie

Je pIné v kompetenci CVSP-VO.

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Tabulka 10 Akutni specializovana péce v CVSP-VO

Kdo v CVSP-VO Terapie
AE Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce
CDH Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce
Atrezie Neonatolog/anestesiolog/détsky chirur operace, pooperacni péce
streva g g y g P , POOp P
GS Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce
oC Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce
mH Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce
e ) . operace, pooperacni péce,
Détsky ch h ;
SKS étsky chirurg, chirurg, pediatr zavedeni CZK pro PV
NEC Neonatolog/anestesiolog/détsky chirurg | operace, pooperacni péce

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

a. Stanoveni koordinujiciho pracovisté (Komplexni nebo regionalni CVSP-VO,
v zavislosti na diagndze, zavaznosti ¢i stadiu VO)

b. Stanoveni systému dlouhodobého sledovani “outcome” - vyvoje zdravotniho
stavu pacientl: Hodnocené parametry a standardizovany zpQsob jejich
hodnoceni, frekvence hodnoceni

c. Sledované parametry outcome a kvality péce odpovidaji evropskym
doporucenim ERN ERNICA pro jednotlivé diagnozy

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
reg.& CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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Onemocnéni skupiny A: dlouhodobé sledovani koordinované CVSP-VO

Tabulka 11 Onemocnéni skupiny A: dlouhodobé sledovani koordinované CVSP-VO

v

vék AE CDH Atrézie stieva GS oC
kdo v . . . . . . . . . .
CVSP-VO pediatr/chirurg pediatr/chirurg pediatr/ chirurg pediatr/ chirurg pediatr/ chirurg
co ambulantni kontrola ambulantni kontrola ambulantni kontrola ambulantni kontrola
jen klinickd kontrola jen klinickd kontrola
, (pokud nejsou (pokud nejsou
pomocné iy o . N
Setieni RTG pasaz jicnu sdruzeneé vady - pokud| pridruzené vady -
2 vy ano ad specialista) pokud ano ad
meésice specialista)
hmotnost, delka, hmotnost, délka
PMV, zvraceni, paleni zahy, | hmotnost, délka, PMV, ! ! hmotnost, délka, PMV,
., . , , PMV, zvraceni, ,
parametry | poruchy polykani, dusnost, | zvraceni, nemocnost, | hmotnost, délka, , . _, | zvraceni, nemocnhost,
P v . , v . nemocnost, prospivani, v ,
sledovani kasel, tracheomalacie, prospivani, dusnost, vyziva . . prospivani, strevni
L, . i stfevni pasaz, brisni ARV
nemocnost, skeletalni strevni pasaz Kla pasaz, brisni kyla
abnormality y
kdo v pediatr/chirurg CVSP-VO ediatr
CVSP-VO pediatr/chirurg P
o ambulantni kontrola ambulantni kontrola ambulantni
kontrola
pomocné iy Rtg - plice + branice
6 vySetieni RTG pasaz jicnu ECHO
mesicu hmotnost, délka, PMV, | hmotnost, délka, PMV, | hmotnost, vyska,
zvraceni, paleni zahy, zvraceni, nemocnost, | VvyZiva, jizva po
parametry | poruchy polykani, dusnost, | prospivani, dusnost, operaci, bolesti
sledovani

kasel, tracheomalacie,
nemocnost, skeletalni

abnormality

stfevni pasaz

bricha

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi* reg.¢. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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2 roky

2 roky

dalsi
sledovani

10 let

kdo v CVSP-VO pediatr, détsky CVSP-VO chirurg, CVSP-VO pediatr, CVSP-VO pediatr, CVSP-VO pediatr,
CVSP-VO GE, psycholog psycholog psycholog psycholog psycholog
ambulantni kontrola, ambulantni kontrola, ambulantni ambulantni kontrola, | ambulantni kontrola,
co endoskopie, Bayley score Bayley score kontrola, Bayley Bayley score Bayley score
score
omocné endoskopie USG - branice
P Setieni (GERD, ezofagitida k
vy rozhodnuti o vysazeni PPI)
hmotnost, vyska, PMV,
Zvracen, palle['\ ! zavh Vi hmotnost, vyska, hmotnost, vySka, PMV, | hmotnost, vySka, PMV,
poruchy polykani, dusnost, L , ,
parametry kagel proiev rekurence, skeltalni zvraceni, nemocnost, | zvraceni, hemocnost,
sledovani » Projevy deformity, plicni prospivani, strevni prospivani, stfevni
tracheomalacie, nemocnost, iy vy sy iy L 1
.oy I funkce, GERD pasaz, brisni kyla pasaz, brisni kyla
prospivani skeletalni
abnormality
kdo v g . CVSPO-VO chirurg, | CVSP-VO pediatr, CVSP-VO pediatr, CVSP-VO pediatr,
CVSP-VO CVSP-VO pediatr, psycholog psycholog psycholog psycholog, antropolog | psycholog, antropolog
co ambulantni kontrola ambulantni kontrola aré):tlfor;;m ambulantni kontrola ambulantni kontrola
pomocné RTG paséf USG - branice
vys$etieni (u symptomatickych)
hmotnost, vyska PMV,
Zvraceni, pallep ! zavh Vi hmotnost, vyska, hmanosF.’ vyska, Hmotnost, vyska, PMV, | hmotnost, vyska, PMV,
poruchy polykani, dusnost, L vyziva, jizva po , ,
parametry . . rekurence, skeltalni, . . zvraceni, nemocnost, | zvraceni, nemocnost,
P kasel, projevy . ., operaci, bolesti S ., S .,
sledovani h deformity, plicni " prospivani, strevni prospivani, strevni
tracheomalacie, nemocnost, bricha, Bayley ARV ARV
P . funkce, GERD pasaz, brisni kyla pasaz, brisni kyla
prospivani, skeletalni score
abnormality
dale a 1-2 dale & 1-2 roky, dale & 1-2 roky,
roky dle fi obtizich dfiv fi obtizich dfiv
obtiZi i dFiv P P
kdo v . . CVSP-VO
CVSP-VO CVSP-VO pediatr, détsky GE

pediatr/chirurg

CVSP-VO pediatr

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi* reg.¢. CZ.03.02.02/00/22_046/0002450
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tranzici
do
dospélé
péce

vad
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ambulantni kontrola, , ambulantni
co o o ambulantni kontrola
endoskopie jicnu + biopsie kontrola
pomocné endoskopi.e. Rtg/USG - plice +
vySetfeni (GERD,’ezofagltlda’ k
rozhodnuti o vysazeni PPI)
hmotnost, vyska, PMV, hmotnost, vyska,
zvraceni, paleni zahy, rekurence, skeltalni, | hmotnost, vygka,
parametry |Poruchy polykani, dusnost, deformity, plicni vyZziva, jizva po
sledovani kasel, tracheomalacie, funkce, GERD operaci, bolesti
nemocnost, prospivani, bticha
skeletalni abnormality
c",‘:;_;o CVSP-VO pediatr, détsky GE pe(;;/tff;]/i?urg CVSP-VO pediatr
ambulantni kontrola ambulantni kontrola
co . o
endoskopie + biopsie
pomocné endoskopi.e.
vySetteni (GERD,’ezofagltlda’ k
rozhodnuti o vysazeni PPI)
hmotnost, vyska, PMV, hmotnost, vyska,
zvraceni, paleni zahy, rekurence, skeltalni,
parametry | poruchy polykani, dusnost, deformity, plicni
sledovani kasel, tracheomalacie, funkce, GERD
nemocnost, prospivani,
skeletalni abnormality
, tranzice v pripadé . v v pevs
klii?I::rll:ll\lM endoskopie + biopsie chirurg pfi obtizich | obtizi nebo sdruzenych tranzice v pfipade obtizi

nebo sdruzenych vad
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Onemocnéni skupiny B: dlouhodobé sledovani koordinované CVSP-VO

Tabulka 12 Onemocnéni skupiny B: dlouhodobé sledovani koordinované CVSP-VO

Vék mH SKS NEC
kdo chirurg KDCH pediatr KDCH
v CVSP-VO
co ambulantni kontrola a 3 mésice ambulantni kontrola
6 tydnl?l pomocné kalibrace anastomdzy Astrup, KO, biochemie, ionty v moci
- vysetreni
celkovy stav, distenze bficha, hmotnost, délka, PMV, zvraceni,
operace o .
krev/hlen ve stolici, schopnost odpady ze stomie, nemocnost,
parametry v . . v P v ~ N
. . |vyprazdnovani, konzistence a Cetnost prospivani, obtize s CZK, pocet
sledovani . fore o
stolice zaneétlivych komplikaci (sepse
katétrova, tunelitida)
kdo .
v CVSP-VO pediatr
co ambulantni kontrola
2 mesice pomocné
vysetieni
';T;:g:;t;‘i’ antropometrie, stav vyzivy
kdo .
v CVSP-VO chirurg CVSP-VO
co ambulantni kontrola
6 mésicl| pomocné
vysetieni
parametry hmotnost, vyska, celkovy stav,
sledovani | distenze bficha, krev/hlen ve stolici,

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

vyprazdnovani, konzistence a Cetnost

1 rok

v CVSP-VO

chirurg CVSP-VO, psycholog

Pediatr CVSP-VO, psycholog

chirurg CVSP-VO, psycholog

co

pomocné

ambulantni kontrola,
Baylye score

ambulantni kontrola,
Baylye score

ambulantni kontrola,

vysetreni

SONO ledvin a Zluc. cest -
konkrementy

Baylye score

parametry
sledovani

kdo

hmotnost, vyska, PMV, celkovy stav,
distenze bficha, krev/hlen ve stolici,
schopnost vyprazdiiovani, konzistence
a Cetnost stolice

hmotnost, vyska, PMV, zvraceni,
odpady ze stomie, nemocnost,
prospivani, obtize s CZK, pocet
zanétlivych komplikaci (sepse
katétrova, tunelitida)

a Cetnost stolice

hmotnost, vyska, PMV, celkovy stav,
distenze bficha, krev/hlen ve stolici,
schopnost vyprazdiiovani, konzistence

2 roky

v CVSP-VO

chirurg CVSP-VO, psycholog

Pediatr CVSP-VO, psycholog

chirurg CVSP-VO, psycholog

co

ambulantni kontrola,
Baylye score

ambulantni kontrola,
Baylye score

ambulantni kontrola
Baylye score

pomocné
vysetieni

denzitometrie + vySetreni kostniho

metabolismu, sono jater, elastometrie,

USG ledvin a zlu¢. cest

parametry
sledovani

schopnost vyprazdiiovani, konzistence

hmotnost, vyska, PMV, celkovy stav,
distenze bficha, krev/hlen ve stolici,

a Cetnost stolice

hmotnost, vyska, PMV, zvraceni
odpady ze stomie, nemocnost,
prospivani, obtize s CZK pocet
zanétlivych komplikaci (sepse
katétrova, tunelitida)

hmotnost, vyska, PMV, celkovy stav,
distenze bficha, krev/hlen ve stolici,
vyprazdriovani, konzistence a Cetnost
stolice

dalsi
kontroly

dale a 1-2
roky, dle
obtizi i dFiv

dale a 2 roky,
pri potizich dfiv

dale & 1 rok USG ledvin a zIuc. cest,

a 2 roky denzitometrie, kostni
metabolismus, sono jater,

elastometrie
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kdo predani pfi klinickych RTG S+P a ECHO - poloha CZK,
predanim| Vv CVSP-VO obtizich trombdzy
do o postupné zapojovani ditéte do péce
dospélé o CZK a PV
péce pomocné
vysetieni
parametry
sledovani
oté , y
kairél'ch 5 Interni 1. chirurgicka klinika FNM pfi
1?)I|et klinika FNM obtizich
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Specifikace zdravotnich vykonli/typu péce poskytované pacientlim
s VO mimo specializovana centra
1. PLDD: zajistuje béZnou dispenzarizacni péci a zvyseny dohled nad krmenim
a vyzivovou, ockovani, 1é¢bu b&Znych respiracnich infektl détského véku,
zajistuje rehabilitaci a fyzioterapii v misté bydlisté, podpor rodiny
a psychosocialni péci, pomoc pfi zajistovani socialnich sluzeb

2. “Spadova” nemocnice/nemocnice v misté bydlisté pacienta: nemocnice prvniho
kontaktu, zajistuje zakladni diferencidlni diagnostiku a stabilizaci Zivotnich funkci
pacienta pred prekladem do CVSP-VO, informuje CVSP-VO o zméné klin. stavu
pacienta

3. Ambulantni specialisté v regionu pacienta: zajistuji dlouhodobé sledovani
onemocnéni sdruzenych s VO, pokud neni pacient sledovan v ramci
multioborového tymu koordinovaného CVSP-VO

Lécebny plan
Zakladni komponenty lécby

1. Diagnostika

e Prenatalni diagnostika: Identifikace vady pomoci ultrazvuku nebo jinych
prenatalnich vysetreni.

e Postnatalni diagnéza: Potvrzeni a podrobna diagndza prostiednictvim
klinického vysSetreni, zobrazovacich vySetreni (rentgen, ultrazvuk, CT, MRI),
endoskopie a histologie.

2. Stabilizace po porodu:

e Zajisténi adekvatni dechové a obéhové podpory, pokud je potreba.

e Zajisténi zilniho vstupu pro rehydrataci a vyzivu a predoperacnich laboratornich
vySetreni, doplnéni zobrazovacich vysSetreni k upresnéni diagnostiky.

3. Chirurgicka intervence

e Vcasna chirurgicka korekce vady, at uz laparoskopickou cestou nebo klasickym
operacnim pristupem, naplanovani eventualni vicestupnové chirurgické Iécby

4. Intenzivni péce

e Predoperacni a pooperacni péce na neonatologickém JIRP CVSP-VO.
e Monitorovani Zivotné dllezitych funkci a zajist&ni odpovidajici podpory dychani
a krevniho obéhu.

5. Vyziva a hydratace

e Parenteralni vyziva
e Postupné zavadéni enteralni vyzivy podle tolerance pacienta.

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

e Fyzioterapie a rehabilitace pro podporu motorického vyvoje.

e Pravidelné kontroly u chirurga nebo pediatra ke sledovani rlistu a vyvoje, Upravy
léCby a detekce pripadnych komplikaci.

7.Podpora a edukace rodiny:

e Edukace rodi¢l ohledné specifickych potreb ditéte a dlouhodobé péce.

e Psychologicka a socialni podpora pro rodinu vcetné pomoci se zvladanim stresu
a praktickymi aspekty péce o dité.

8. Spoluprace v ramci multidisciplinarniho tymu

Tabulka 13 Odbornici spolupracujici v ramci multidisciplinarniho tymu

Onemocnéni
Odbornost Atrézie
AE CDH |gtieva| GS Oc mH SKS NEC
pediatr ano ano ano ano ano ano ano
chirurg ano
proktolog ano
gastroenterolog ano
psycholog ano ano ano ano ano ano ano ano
pneumolog ano ano
logoped ano
socidlni pracovnik | ano ano ano ano ano ano ano ano
genetik ano ano ano ano ano ano
rentgenolog ano ano ano ano ano ano ano ano
fyzioterapeut ano ano ano ano ano
kardiolog ano ano
ORL ano
nutri¢ni specialista| ano ano ano ano ano ano ano

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Dalsi soucasti dlouhodobého zdravotniho managementu

Psychosocialni péce: pro CVSP-VO je relevantni

Stanoveni kontaktniho pracovisté, které urci koordinatora socialni péce pro daného
pacienta: CVSP-VO

Koordinatorem psychosocialni péce je CVSP-VO ve spolupraci s PLDD

Komunitni péce: relevantni pro CVSP-VO

Psychologicka péce: relevantni pro CVSP-VO

Napojeni na pacientskou organizaci: relevantni pro CVSP-VO

Prechodova péce do dospélosti: relevantni pro CVSP-VO

Dlouhodoby management - specificka Iécebna opatreni
a. Genetické poradenstvi — ano
b. Mezindrodni konzultace v CPMS (napf. na podporu experimentalni [é¢by) - ano
c. Ucast v klinické studii — eventuainé ano

d. Preshrani¢ni péce - eventudlné ano

~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi" 21
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Priloha 1: Vzacna deédicna a vrozena onemocheéni

ERN ERNICA

Onemocnéni ICD / Orphacode
Esophageal Atresia ORPHA 88993; ORPHA 1199
Achalasia ICD 10- K22

Congenital Esophageal Stenosis

ICD 10 - Q39.3

Rare Inflammatory Bowel Diseases

ORPHA 117569; ORPHA 104012

Familial Adenomatous Polyposis

ORPHA 425003; ORPHA 733

Intestinal Polyposis Syndrome

ORPHA 425003; ORPHA 104010

Necrotizing Enterocolitis

ICD-10-K55.30

Duodenal and Small Bowel Atresia

ORPHA 97945; ORPHA 1203

Intestinal Failure

ORPHA 117569; ORPHA 294422

Congenital Enteropathies

ORPHA 117569

Intractable Diarrhea of Infancy

ORPHA 117569; ORPHA 73014

Congenital chronic diarrhea

losing enteropathy

with  protein

ORPHA 117569; ORPHA: 329242

Rare diseases involving intestinal motility

ORPHA 117569; ORPHA 104009

Microvillus Inclusion Disease

ORPHA 117569; ORPHA 2290

Short Bowel Syndrome

ORPHA 117569; ORPHA 104008

Epithelial Dysplasia

ORPHA 117569; ORPHA 92050

Cipo - Chronic Intestinal Pseudo Obstruction

ORPHA 117569; ORPHA 2978

Morbus Hirschsprung

ORPHA 117569; ORPHA 388

Rare Pancreatic Diseases

ORPHA 101937

Congenital Diaphragmatic Hernia (syndromic & non)

ORPHA 108977; ORPHA 2140

Congenital Hiatus Hernia

ICD-10 - Q40.1

Eventration Of Diaphragm

ICD-10 - Q79.1

Omphalocele (syndromic & non)

ORPHA 108977; ORPHA 660

Gastroschisis

ORPHA 108977; ORPHA 2368

Eosinophilic Esophagitis

ORPHA 402029; ORPHA 73247

Idiopathic achalasia (As part of ‘Achalasia’)

ORPHA 101936; ORPHA 930

Moyamoya disease with early onset achalasia (As part
of ‘Achalasia’)

ORPHA 101936; ORPHA 401945

Achalasia- alacrimia syndrome (As part of ‘Achalasia’)

ORPHA 99777

Intestinal disease due to fat malabsorption

ORPHA 117569; ORPHA 104005

Sacrococcygeal teratoma

ORPHA 883; ORPHA 494421

Familial omphalocele syndrome with facial
dysmorphism (Part of Omphalocele [syndromic &
non])

ORPHA 108979; ORPHA 280403
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Lethal omphalocele-cleft palate syndrome (Part of
Omphalocele [syndromic & non])

ORPHA 108979; ORPHA 2736

Omphalocele syndrome, Shprintzen-Goldberg type
(Part of Omphalocele [syndromic & non])

ORPHA 108979; ORPHA 3164

Omphalocele-diaphragmatic hernia cardiovascular
anomalies-radial ray syndrome (Part of Omphalocele
[syndromic & non])

ORPHA 108979; ORPHA 496693

Pericardial and diaphragmatic defect (Part of
Congenital Diaphragmatic Hernia [syndromic & non])

ORPHA 108979; ORPHA 2847

Diaphragmatic defect-limb deficiency-skull defect
syndrome (Part of Congenital Diaphragmatic Hernia
[syndromic & non])

ORPHA 108979; ORPHA 2141

Diaphragmatic hernia-short bowel-asplenia syndrome
(Part of Congenital Diaphragmatic Hernia [syndromic
& non])

ORPHA 108979; ORPHA 527468

Anorectal Atresia

ORPHA 600952, ORPHA 600961,
ORPHA 600993, ORPHA 601002,

Cloacal malformation

ORPHA 60098
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