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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 vzacnych onemocnéni. Care pathway (CP) stanovuje
doporuéeny postup diagnostiky, l1é¢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 pacienttim napri¢ Ceskou republikou. Tento dokument bude
v daldi fazi projektu revidovan na zakladé vysledkd pilotni faze projektu a dal$ich
ziskanych poznatkd.
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Vzacnha onemocnéni ERN BOND

Evropska referenc¢ni sit center pro vzacna onemocnéni skeletu (European Referrence
Network for rare BONe Diseases, ERN BOND) pokryva Siroké spektrum vrozenych
chronickych vzacnych kostnich onemocnéni, ktera primarné postihuji kostni, zubni,
chrupavcitou a vazivovou tkan (https://ernbond.eu).

Vzacna kostni onemocnéni

Vzacnad kostni onemocnéni jsou heterogenni skupinou vice nez sedmi stovek
nosologickych jednotek s velmi nizkou incidenci a prevalenci. Mohou se projevovat
rozli€nymi pfiznaky, napf. deformitami, zlomeninami a asymetriemi, malym vzristem
nezfidka spojenym s télesnou disproporci, pred€asnou artrézou, bolestmi kloubl
a svall, diskoloraci zubd, jejich ndpadnou kazivosti anebo predéasnym vypaddvanim,
ale i koznimi, neurologickymi, pneumologickymi, kardiovaskularnimi a jinymi projevy,
které vétsSinou vyznamné oddali stanoveni spravné diagndzy, a tedy i v€asné IécCby.

Tento navrh standardu pécCe se za Uclelem zvySeni proveditelnosti a umoznéni
hodnoceni efektivity zaméruje na nékolik nejcastéjsich vzacnych kostnich onemocnéni
(viz nize) apredpoklada, Ze ijedinci s ostatnimi (ultra)vzacnymi kostnimi
onemocnénimi budou z nastaveného systému profitovat. V¢asné rozpoznani spravne
diagndzy je nezbytnym predpokladem cilené terapie a zlep&eni kvality Zivota pacientt
se vzacnym kostnim onemocnénim.

YV avs

Nejcastéjsi vzacna onemocnéni:
1. Osteogenesis imperfecta (OI)
2. Achondroplazie (ACH)
3. X-vazana hypofosfatemicka krivice (XLH)
4. Fibrézni dysplazie / McCune-Albrightlv syndrom (FD/MAS)

Vybér populace pacientil a ¢innosti pokrytych v care pathway

Care pathway (dale CP) zahrnuje déti a dospélé s diagnézami OI, ACH, XLH a FD/MAS.
Vramci CP je pokrytd komplexni péce o pacienty od momentu podezieni na
onemocnéni (tj. typické nalezy v primarni péci ¢i pri hospitalizaci) pres potvrzeni
diagndzy, |écbu, dlouhodobou dispenzarizaci az po psychosocialni podporu a tranzici
a naslednou péci v dospélém veku.
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Typy poskytovatelli péce zahrnutych do care
pathway

Care pathway zahrnuje péci poskytovanou na nékolika Urovnich zdravotniho systému.
Cilem je vymezit, které Cinnosti a vykony maji byt poskytovany vyhradné v Centru
vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO), které mohou byt
zajistény ve specializovanych pracovistich zapojenych do narodni referencni sité,
a které z(stévaji v kompetenci regionalnich specialistd nebo primarni péce.

Tento model odpovida principu komplexni sdilené péce, ve které ma CVSP-VO
koordinacni, metodickou a expertni roli, zatimco vybrané ¢asti péte mohou byt pfi
splnéni urcitych podminek poskytovany i blize mistu bydlisté pacienta. Do péce
0 pacienty se vzacnymi kostnimi onemocnénimi jsou zahrnuty zejména tyto typy
poskytovatelQ:

Centra vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO)
Pracovisté s nejvySsi Urovni expertizy v dané oblasti, tj. vzacna onemocnéni kosti
(¢len ERN BOND), odpovédné zejména za potvrzeni nebo upresnéni diagndzy, pridéleni
ORPHA kddu, nastaveni lé¢ebného a dispenzarniho planu, koordinaci a poskytovani
multidisciplinarni péce, indikaci vysoce specializované l1écby a metodické vedeni sdilené
péce.

Spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce

Pracovisté poskytujici vybranou ¢ast nekmenové multidisciplinarni péce, ktera neni
v CVSP-VO dostupna, nebo i ¢ast kmenové multidisciplinarni péce, je-li to pro jedince
se vzacnym kostnim onemocnénim pfinosné z relevantnich divodl (napt. prokazatelna
expertiza pracovisté pro konkrétni vysoce specializovany vykon). Podminkou je blizka
spoluprace s CVSP-VO a jeho prostrednictvim zajisténi multidisciplinarniho pfristupu
v poskytovani zdravotni péce (dle potreby i pomoci vzdalené konzultace-telemediciny).

Spolupracujici poskytovatelé zdravotni péce v misté bydlisté pacienta
Lokalni 1GZkova zafizeni a soukromi ambulantni specialisté, ktefi jsou schopni v rdmci
své odbornosti a po dohodé s CVSP-VO zajistit specializované vykony (napr. pri
nedostatecné kapacité CVSP-VO potrebny vysoce specializovany vykon provést, nebo
poskytnuti pravidelné vysoce specializované péce blizko mista bydlisté ve stabilizované
fazi onemocnéni nebo v ramci poskytovani paliativni péce), bézné nespecializované
vykony nebo akutni neodkladnou péci, a to v souladu s planem péce stanovenym CVSP-
VO. Mezi relevantni specialisty patfi zejména:

o Détsky lékar l0zkového zafizeni e Otorinolaryngolog
e Ortoped e Socialni pracovnik
e Fyzioterapeut e Psycholog

e Neurolog e Primarni péce

e Oftalmolog
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Prakticti |ékafi pro déti a dorost a vSeobecni prakticti Iékafi (ale i gynekolog nebo zubni
lékar), kteri maji zasadni roli zejména pri vysloveni podezieni na vzacné kostni
onemocnéni a odeslani jedince s timto podezirenim do CVSP-VO, a dale pfi poskytovani
bé&Zné primarni péce jedincdm s potvrzenym vzacnym kostnim onemocnénim, a to
s pripadnymi modifikacemi stanovenymi CVSP-VO v lé¢ebném planu daného jedince.

Prostup pacienta systémem zdravotni péce
- care pathway

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 zalezZitost tak pak spiSe na pohotovosti ¢ na urgentnich prijmech
nemocnic. Mohou pak byt odeslani ke konzultaci ke specialistim v misté bydlisté.

Cilem tohoto standardu je zajistit, aby byli pacienti se vzachym onemocnénim
skeletu témito |ékari vCas rozpoznani a odeslani do CVSP-VO (pacient prostupuje
zdravotnickym systémem na pomysiny “vrchol pyramidy”). Na urovni CVSP-VO se
provede definitivni diagnostika a poskytne komplexni terapeuticky plan. Ten by mél
zahrnovat multioborovou péci a vysoce specializované vykony v CVSP-VO, ale také
umoznit vybrané vysoce specializované vykony ve spolupracujicich pracovistich
vybrané vysoce specializované péce a méné specializované vykony ¢i osetreni
vybranych b&zné&jsich projevi onemocnéni ve spolupréaci se specialisty v misté bydlisté
¢i lékari primarni péce (pacient prostupuje zdravotnickym systémem zpét “z vrcholu
dolG”).

Pocty pacientl

Celkovy pocet pacientt v CR

V soutasné dobé& nejsou presné celkové pocty pacientd se vzacnymi kostnimi
onemocnénimi v ramci Ceské republiky zndmé. Neexistuje zadna kvalitni narodni
metodika sbéru podobnych dat, a tedy ani registr téchto onemocnéni. Mezinarodni
klasifikace nemoci (MKN) neumoZfiuje dostateéné specifickou identifikaci pacientt
a jiné mezinarodné uznavané kody nemoci, které byly vyvinuty primo pro identifikaci
vzacnych onemocnéni (napf. ORPHA nebo OMIM kdédy), nejsou zatim vSeobecné
zavedenou standardni metrikou dat shromazdovanych platci zdravotni péce ani
Ustavem zdravotnickych informaci a statistiky.

Pocet pacienttli ve stavajicim centru ERN BOND

Ministerstvem zdravotnictvi CR je v souc¢asné dobé jedinym ustanovenym Centrem
vysoce specializované péce pro vzacna onemocnéni (CVSP-VO) skeletu Pediatricka
klinika 2. lékarské fakulty Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice Motol a Homolka
v Praze, a to z titulu ziskani prestizni mezinarodni akreditace nutné pro ¢lenstvi v ERN
BOND.
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Podle interni databaze tohoto pracovisté je v pé¢i centra pfiblizné 600 jedinct s primarni
nebo sekundarni kostni poruchou. Ztoho ma asi polovina primarni geneticky
podminéné vzacné kostni onemocnénimi (priblizné pocty detailné viz nize). Zbytek jsou
jedinci se zavaznym chronickym onemocnénim vedoucim k sekundarni kostni poruse,
nejCastéji osteopordze.

Tabulka 1. Pocet sledovanych pacientl v centru ERN BOND za rok 2024.

Onemocnéni Pocet sledovanych pacientt
Osteogenesis imperfecta 90
Achondroplazie 60
Hypofosfatemnicka kfivice 20

Polyostoticka fibrézni dysplazie /

McCune-Albrightlv syndrom >0
Jind vzacna kostni onemocnéni 70
Celkem 290 pacienttl

Tabulka 2. Pocet nové diagnostikovanych pacientl v centru ERN BOND za rok 2024.

Onemocnéni Pocet nové diagnostikovanych pacient
Osteogenesis imperfecta 6
Achondroplazie 12
Hypofosfatemnicka kfivice 0

Polyostoticka fibrézni dysplazie /

McCune-Albrightlv syndrom 4
Jind vzacna kostni onemocnéni 28
Celkem 50 pacientt

Pocet jedinct dle dat z UZIS
Pro doplnéni predstavy o velikosti cilové populace byla ziskdana data z Narodniho
registru hrazenych zdravotnich sluzeb (NRHZS). Konkrétné se jednalo o pocty
oSetfenych unikatnich jedincd v letech 2023 a 2024 dle vybranych kédd klasifikace
nemoci dle MKN-10 odpovidajicich nasledujicim diagnézam:

e Q78.0 (osteogenesis imperfecta),

e Q77.4 (achondroplazie),

e EB83.3 (poruchy metabolismu fosforu, neni ale specifické vyhradné pro
X-vazanou hypofosfatemickou krivici) a

e Q78.1 (polyostoticka fibrozni dysplazie / McCune Albrightlv syndrom).

Podle téchto dat bylo v roce 2024 identifikovano (v systému zdravotni péce osetifeno
a vykazano) celkem 3 242 unikatnich pacienti (blize viz Tabulka 3 a 4 nize).

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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oSetfenych v CR v daném roce, na zakladé dat z NRHZS.

vl Ministerstvo
b zdravotnictvi

Tabulka 3. Polet jedincd s vybranymi kddy dle MKN-10 relevantnimi pro ERN BOND,

Onemocnéni Rok e A
Q78.0/ 01 314 299
Q77.4 / ACH 183 168
E83.3 / poruchy metabolismu fosforu 2489 2744
Q78.1 / fibrézni dysplazie 33 35
Celkovy pocet unikatnich pacientt 3015 3242

Nejvice bylo zachyceno jedincd s kédem E83.3, ktery je ale jako jediny ze sledovanych
velmi nespecificky pro danou dg., tj. hypofosfatemicka kfivice. Mize se jednat o jedince
s jakoukoliv poruchou fosfatu, nejcastéji to jsou pacienti s chronickym onemocnénim
ledvin. Dale byli nejCastéji zastoupeni jedinci s osteogenesis imperfekta, achondroplazii
a nejméné s polyostotickou fibrozni dysplazii. Zde Ize naopak spekulovat, Ze jich je
mnohem vice, ale jsou vykazovani pod jinymi kédy, napr. M85.0.

Data z NRHZS poskytuji také prehled o distribuci vykazované péde u jedincl
s vybranymi diagnézami relevantnimi pro oblast ERN BOND mezi jednotlivé typy
pracovist. V Tabulce 2 Ize vydéist, u jakého poskytovatele byli tito jedinci nejcasté&ji
vySetreni. Dané unikatni rodné Cislo se vzdy prifadilo k typu zafizeni na nejvyssi Grovni,
pokud byl jedinec oSetfen v daném roce na vice urovnich.

Tabulka 4. Celkovy pocet jedincd s vybranymi kody dle MKN-10 relevantnimi pro ERN
BOND, oSetrenych v jednotlivych zdravotnickych zarizenich dle jejich typu.

Kategorie zafizeni Pocet Podil Pocet osetienych
9 jedincid z celku | pacient(l / poskytovatele
FN Motol a Homolka o
(CVSP-VO/ERN BOND) 201 6,2 % 201
Ostatni fakultni nemocnice 1574 48.5 % 104
(celkem n=15)
Nemocnice akutni a nasledné péce
(Celkem n= 128) 1 324 40,8 0/0 10
Ostatni zdravotnicka zafizeni o
(celkem n = 270) 143 4,4 % 0,5
Celkem za celou CR 3242 100 %
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Pokud se vezme v potaz pocet poskytovatell spadajicich do jednotlivych typl zafizeni
dle tabulky, bylo jich ve FN Motol a Homolka vysetfeno z daleka nejvice.
Avsak celkové byla nezanedbatelna ¢ast péce o jedince s témito kddy poskytnuta mimo
CVSP-VO. To podtrhuje potrebu jasné definovat narodni care pathway pro oblast
vzacnych kostnich onemocnéni s cilem zajistit adekvatni kvalitni a bezpec¢nou lécbu
vSem, ktefi ji potrebuiji, tedy véetné role CVSP-VO jako koordina¢niho a metodického
pracovisté a véetné vymezeni ostatnich spolupracujicich pracovist s presné
stanovenymi kompetencemi pro zajisténi jednotné sdilené komplexni multioborové
péce.

Data o poctu jedincl a misté jejich odetieni je dale vhodné zprestiovat prostiednictvim
systematického vykazovani mezindrodné uzndvanych specifickych kédd, idedlné
ORPHA kodd, rozvoje Narodniho registru vzacnych onemocnéni a pravidelné analyzy
dat z NRHZS. To umozni presnéji rozliSit pacienty s jednotlivymi diagnézami, zejména
u kédd MKN-10, které jsou &irsi nez konkrétni vzacné onemocnéni, a lépe planovat
potfebnou kapacitu CVSP-VO i dalSich specializovanych pracovist v ramci narodni
referencni sité.

Prevalence onemocnéni v CR

Predpokladané pocty pacientl v CR vychdzeji 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 5 Incidence nejcastéjsich vzacnych kostnich onemocnéni.

Onemocnéni Incidence PFei’;:::i‘:g'yé%OEet
Osteogenesis imperfekta (PM7I§:/12()5%22??80) 807 jedincl, z toho 164 déti
Achondroplézie (PMI4D/:12(1)2090£?928) 436 jedincd, z toho 88 dé&ti
>k(r|\\// ?f:”a hypofosfatemicka (lexg:/ 1206(,)52285 " 185 jedinctl, z toho 38 déti
G | OT000 | g et oo 6.

Na zakladé odhadu poctu pacientl s ostatnimi dg. spadajicimi do skupiny vzacnych
onemocnéni skeletu podle poctu sledovanych ve FNM Ize predpokladat, Ze v détském
véku se celkem za celou CR jedna zhruba o 450 jedinctli a v dospélém véku pak
celkem o zhruba 2200 jedinct.

Lze tedy vypocist, Ze v soucasném CVSP-VO FN Motol a Homolka je v soucasnosti
sledovano cca 65 % déti a adolescentti se vzacnym kostnim onemocnénim v CR.
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Navrhovana struktura péce

Navrh struktury péce pro oblast ERN BOND vychazi zvyse uvedenych dat
o predpokladdanych pocétech pacientd, z odborné literatury tykajici se spravné péce
o jedince se vzacnymi kostnimi onemocnénimi, z dlouhodobé zkusSenosti stavajiciho
CVSP-VO, a ze skutecnosti, ze vzacna kostni onemocnéni predstavuji chronicka
multisystémova a nezrfidka progresivni onemocnéni vyzadujici kontinudlni
systematickou multioborovou koordinovanou péci.

Zakladnim kamenem systému péce by mélo zistat stavajici CVSP-VO pro
oblast ERN BOND, které ma nejvyssi Urovern expertizy a zajistuje diagnostiku,
klasifikaci onemocnéni (pridéleni ORPHA kddu), indikaci vysoce specializované |éCby,
koordinaci multidisciplinarni péce, metodické vedeni sdilené péce a ma blizkou vazbu
na zahranicni vysoce expertni centra v ramci ERN BOND.

Vzhledem k tomu, Ze soucasné CVSP-VO je pediatricky orientované, je klicovou
potiebou dalsSiho rozvoje systému péce na narodni Urovni zajisténi navazné
vysoce specializované péce o jedince, ktefi jsou v soucasnosti v CVSP-VO sledovani
a dosahnou dospélého véku, ale také zajisténi péce o dospélé se vzacnym kostnim
onemocnénim, ktefi v soucasnosti systematickou koordinovanou chronickou
multidisciplinarni péci nemaji k dispozici. Jedinci se vzacnym kostnim onemocnénim
vyzaduji celozivotni sledovani, prevenci a Iécbu komplikaci, 1écbu (Casto chronické)
bolesti, genetické poradenstvi a ergoterapii ke zvyseni kvality jejich Zivota. Proto je
prvnim nezbytnym krokem k zajisténi péce o tyto jedince ustanoveni CVSP-VO pro
oblast ERN BOND pro dospélé, které bude Uzce provazané se soucasnym funkénim
CVSP-VO pro déti a adolescenty a umozni tak zajisténi kontinuity péce, vcetné
nezbytného procesu prevedeni z péce o déti a adolescenty do péce o dospéelé, tedy tzv.
péce prechodové.

Soucdasné je racionalni ustanovit sit spolupracujicich pracovist vybrané vysoce
specializované péce, ktera budou moci poskytnout vybrané Ccasti vysoce
specializované pécte mimo CVSP-VO. Jednad se zejména o pripady, kdy ma dané
pracovisté prokazatelnou unikatni specifickou expertizu pro konkrétni vysoce
specializovany vykon, ktery neni v CVSP-VO dostupny. Dale by tato pracovisté méla ve
své kompetenci poskytovat vybrané (ne vysoce) specializované vykony v ramci své
odbornosti, obzvlasté u diagnéz s nejvyssi frekvenci vyskytu, napr. ortopedické
osSetreni vybranych zlomenin u osteogenesis imperfekta nebo bézné ORL vykony u
achondroplazie. Nezbytnym predpokladem je i vtomto pripadé zajisténi
multidisciplinarniho pristupu k pacientovi, napr. formou telekonzultaci.

Navrh predpoklada, Ze soucasné CVSP-VO FN Motol a Homolka a pripadné nové
ustanovené CVSP-VO pro dospélé zlistane koordinacnim a metodickym
pracovistém narodni referencni sité. U kazdého pacienta stanovuje a pravidelné
prehodnocuje dlouhodoby plan péce, vymezuje, které ¢asti péce a za jakych podminek
mohou byt poskytovany mimo CVSP-VO, a poskytuje konzultace komplikovanych nebo
nejasnych pfipadd, pfipadné zajistuje jejich konzultaci se zahrani¢nimi expertnimi
centry. Spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce zapojena do
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narodni referencni sité poskytuji péci pouze v rozsahu své odbornosti, zkuSenosti
a vybaveni a v souladu s planem péce stanovenym nebo odsouhlasenym CVSP-VO.

Jedinci se vzacnym onemocnénim zpravidla své obtize nejprve konzultuji na drovni
primarni péce, pripadné na pohotovosti, urgentnim prijmu nebo ve spadové nemocnici.
Pokud je u téchto poskytovatell vysloveno podezfeni na vzacné kostni onemocnéni, je
jedinec odeslan do CVSP-VO, a to podle navodu zverejnéného na webovych strankach
CVSP-VO (jako napf. zde: https://www.fnmotol.cz/kliniky-a-ambulance/pediatricka-
klinika-2-If-uk-a-fn-motol/#centrum-vysoce-specializovane-pece-pro-vzacna-

onemocneni-kosti). Po stanoveni nebo potvrzeni diagndzy a nastaveni individualniho
planu péce se vybrané casti pée mohou poskytovat v misté bydlisté jedince,
u praktického lékare, ambulantnich specialistti nebo ve spolupracujicich pracovistich
vybrané vysoce specializované péce, a to za podminek zminénych vyse a dale v textu.

Centrum vysoce specializované péce o vzacna onemocnéni — CVSP-VO

Vzhledem k predpokladdanému celkovému poctu déti a adolescentl se vzacnym kostnim
onemocnénim v CR a vzhledem ke znalosti funkéni organizace péde o vzacna
onemocnéni Vv porovnatelnych zahrani¢nich populacich (napr. Dansko) se nezda
raciondlni t.&. zfizovat v rdmci CR daléi CVSP-VO pro déti. Stavajici CVSP-VO ve FN
Motol a Homolka by mélo nadale pinit roli hlavniho expertniho, koordinacniho
a metodického pracovisté pro déti a adolescenty se vzacnymi onemocnénimi skeletu.

Za potrebné se naopak jevi rozvijet vysoce specializovanou péci o dospélé, protoze
vzacna kostni onemocnéni jsou celozivotni, nezfidka progresivni a vyznamna cast
jedincd vyZzaduje ndvaznou pédi po dosazeni dospélosti. Opét s ohledem na
odhadovany celkovy pocet dospélych se vzacnym kostnim onemocnénim a potreby
péce navic komplikované kombinaci s béznymi populac¢nimi chronickymi onemocnénimi
se zda vhodné zridit dvé CVSP-VO pro oblast ERN BOND pro dospélé, a to
idealné po jednom v €echach a na Moravé. Obé takova pracoviété by intenzivné
spolupracovala s CVSP-VO ve FN Motol a Homolka, a to zejména s cilem zajistit
prechodovou péci a sdilet odborné postupy.

Personalni zajisténi

Tabulka 6. Zakladni tym - pro rutinni vysoce specializovanou multidisciplinarni péci
Vv centru.

Odbornost Specifické pozadavky

- alespon 3 publikace v oboru specializace v poslednich 7 letech a

Endokrinolog/ |- alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 3 letech,
Osteolog/ - u alespon 1 z téchto publikaci na pozici prvniho, posledniho nebo

Détsky korespondujiciho autora

endokrinolog |- atestace v oboru

- diplom celozivotniho vzdélavani

- (iCastni se vzd&lavacich akci Ceské endokrinologické spole¢nosti

Sestra CLS JEP, sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické

spole¢nosti CLS JEP nebo ERN-BOND, miniméainé 2 akce ro¢né
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Manazer/ - dobré komunikacni vlastnosti,

koordinator péce

- zdravotnické vzdélani s vyhodou, ale neni nezbytné

- dobra znalost anglického jazyka
- vyborné organizacni schopnosti
- SW znalosti - MS Office, prace s databazemi

- Ucastni se vzdélavacich akci Ceské endokrinologické spole¢nosti

Klinicky CLS JEP, sekce détské endokrinologie Ceské pediatrické
antropolog  |gho1enosti GLS JEP nebo ERN-BOND, minimaliné 2 akce roéné

- alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 5 letech
- atestace v oboru

Ortoped - diplom celozivotniho vzdélavani
- jedna-li se o CVSP o détské pacienty, tak zaméreni na détskou
ortopedii
- Alesponi 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 5 letech
- atestace v oboru

Radiolog - diplom celozivotniho vzdélavani
- jedna-li se o CVSP o détské pacienty, tak zaméreni na détskou
radiologii

Klinicky genetik

- alespon 1 publikace tykajici se VO kosti v poslednich 5 letech
- atestace v oboru
- certifikace pracovisté (napr. EMQN CIC certifikat kvality)

Vyse Uvazki téchto ¢lenl tymu vychazi z predpokladu, Ze viichni détsti pacienti v CR
budou sledovani v jednom CVSP-VO a méla by odpovidat casové narocnosti
poskytované péce. Predpokladana primérna &asova naro¢nost na jednoho pacienta:

odebrani anamnézy a klinické vysetreni Iékarem, vypracovani zadanek, pouceni
pacienta o lécbé a rezimovych opatrenich, 2 navstévy CVSP rocné
(2 x & 60 min),

aplikace predepsané |écby, zjisténi edukacnich potreb, edukace v uchovavani,
transportu a aplikacich léku v pripadé aplikaci pacientem nebo pecujici osobou
v domécim prostfedi, vybaveni pomlckami (2x & 40 min),

podrobné antropometrické méreni a zaznam dat do registru, vypracovani
rGstové kfivky a analyza, manualini vyhodnoceni kostniho véku (2x 40 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 30 min rocné)
multioborové konzultace (2x & 20 min),

informovani a ziskani souhlast s registraci a studiemi centra, evidence, obnova
souhlasu dle dosazeného véku a pri zméné formulare (cca 40 min ro¢né)
zadani dat do registru (2x & 20 min),

administrativa kolem zajisténi centrové 1écby (cca 30 min rocné),

naplanovani terminl vysoce specializovanych vykond (cca 20 min ro¢né)
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Nelze-li zajistit tento idedIni stav, je samozfejmé nutné adekvatné navysit Gvazek
u lékare povéreného administrativnimi Cinnostmi, 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 splfiovat specifické pozadavky uvedené v tabulce vyse.

CVSP_VO (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-VO se také podili na pregradudinim vzdélavani zdravotnickych pracovnik{ formou
prezentaci a prakticky zamérenych kurzQ, a ¢lenové tymu jsou Skolitelé nebo Skolitelé
konzultanti postgraduélinich studentd.

Rozsifeny multidisciplinarni tym (pro vysoce specializovanou multidisciplinarni
péci v centru)

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

Tito odbornici jsou konzultovani na zakladé konkrétni potfeby u daného pacienta. Méli
by mit zkuSenosti s péci o vzacné onemocnéni, pripadné by méli pravidelné rozsirovat
své znalosti pomoci konzultaci kolegl ze zahrani¢nich center ERN-BOND
prostrednictvim cilenych telekonferenci anebo prezentaci vlastnich kazuistik v ramci
systému Clinical Patient Managament System (CPMS).

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

Vécné a prostorové vybaveni

a. Ambulance a pristrojové vybaveni

« Ambulantni navstévy pacientt a konzultace se ¢leny tymu v CVSP-VO probihaji
v dedikovanych prostorach jednotlivych odbornosti tak, aby bylo zajiSténo
soukromi pacientd a dostatek ¢asu na edukace a zodpovézeni dotazd pacientd.
VyuZiti ambulanci odpovidd vy&i Gvazkd jednotlivych profesi specifikovanych
vySe. Pro uUkony manazera/koordindtora péce je treba zajistit ambulanci
podobny prostor, s ohledem na plynulost provozu a uUctu k Casu pacienta
(pripadné doprovazejicich osob) idedlné paralelné vedle ambulance odbornosti,
ktera multioborovou péci v daném zarizeni koordinuje.
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Ambulance klinického antropologa musi byt vybavena standardizovanym
stadiometrem, vahou a dalimi pomUlckami pro presné a standardni méreni
télesnych segmentd.

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-VO pro déti s pediatrickymi normami) se zaskolenou obsluhou.
Také musi mit pracovisté nuklearni mediciny s moznosti provedeni scintigrafie
kosti a pristitnych télisek.

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

Nedilnou soucasti péce je také vlastni oddéleni Kklinické genetiky
(a certifikovand molekuldrné genetickd laborator), které zajistuje vcasnou
a erudovanou diagnostiku a genetické poradenstvi v oblasti vzacnych
onemocnéni kosti.

b. Ldzkova péce

CVSP-VO ma k dispozici minimalné 2 IGzka pro planované intravendzni aplikace
|ECiv.

Déle ma moznost hospitalizaci na standardnim i intenzivnim |8Zku dle charakteru
a odbornosti provadéného vysoce specializovaného vykonu. Neni nutné mit
vyhrazend konkrétni I0Zka na konkrétnim pracovisti, podminkou je ale moZnost
osobnich konzultaci se vsemi Cleny tymu.

CVSP-VO ma k dispozici veskeré nezbytné vybaveni pro provadéni operacnich
vykond vdech zminénych odbornosti ve sterilnim prostfedi, pro zobrazovani
primo na sdle, pripadné pro specializované invazivni vykony.

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

Dostupnost vysoce specializovanych vykont

Terminy vySetfeni a vykon{ se planuji pacientdm na miru podle rizika zhoreni
zdravotniho stavu pacienta, diagnostického nebo terapeutického té&elu, intervald
doporucenych v odborné literature a technickych moznosti.
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e CVSP-VO musi byt organizovano a vybaveno tak, aby bylo schopno poskytnout
pacientim s urgentnim stavem nezbytnou péci ihned a akutni pé¢& max do
3 dnd.

Dostupnost Iécebnych postupi

e Centrum musi byt schopné zajistit svym pacientdm moderni Ié¢bu
s prokazanym efektem, napfr.:
e Intravenozni bisfosfonaty (OI)
e Vosoritid (Achondroplazie)
e Burosumab (XLH)
e Asfotazu alfa (vrozena hypofosfatazie)
e Korekcni osteotomie a epifyzeodézy
e Zavedeni nitrodferiovych hfebt do dlouhych kosti konéetin (véetné
prodluZovacich hieb()
e Dekomprese stendzy foramen magnum
e Drendaz hydrocefalu
e Dekomprese paternich stendz
e Remodelace Ibi a operace kranisynostoz
e Provedeni spankové polysomnografie, kapnometrie
e Exkochleace a plombaz lozisek fibrozni dysplazie
e atd.
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Navrzené indikatory vykonu CVSP-VO

Uvedené indikatory pokryvaji 4 v ivodu zminéné diagnézy (OI, ACH, XLH, FD/MAS)
spadajici do oblasti pokryté ERN BOND. Predpoklada se automatické ziskani nize
uvedenych dat z NRHZS.

1. Pocet novych pacientt za rok (dle ORPHA kéd()
e Podil novych pacientd zadanych do Narodniho registru vzacnych
onemocnéni
Celkovy pocet sledovanych pacientd za rok
. Pocet pacientd virtudlné diskutovanych vrdmci narodni referenéni sité a ERN
BOND za rok
4. Provedené klicové diagnostické a terapeutické postupy — pocet za rok
e Pocet zhodnocenych kostnich denzitometrii (DXA/pQCT sken()
Pocet provedenych a zhodnocenych antropometrickych vysetreni
Pocet polysomnografii
Poc¢et zhodnocenych boénych snimkt Th+L patefe
Pocet pacientt Ié¢enych bisfosfondtem (a centrovymi léky)
Pocet neurochirurgickych zakrokd u ACH
Pocet zavedeni prodluZovacich nitrodiefiovych hiebl
PocCet korekcnich osteotomii
Pocet epifyzeodéz
6. Pocet publikaci/rok stématem onemocnéni ERN BOND
e Impaktovana periodika
¢ Neimpaktovana periodika
7. Pocet kongrest/vzdélavacich akci saktivni U¢asti ¢lend MDT za rok
8. Pocet klinickych studii / vyzkumnych projektl sté&asti ¢lend MDT za rok

W N

Navrzené indikatory kvality

1. vyskyt nezadoucich G¢inkd po podani bisfosfonatl
2. neurologicky deficit po dekompresi foramen magnum nebo paterni stendzy
3. spokojenost pacientt (validovany dotaznik)
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Spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce

Zfizeni spolupracujicich pracovist vybrané vysoce specializované péce ma za cil umoznit
poskytovani péce zejména tam, kde existuje unikatni ¢ast vysoce specializované péce,
kterou jedinci se vzacnym onemocnénim skeletu potrebuji a kterd neni v CVSP-VO
dostupnd, kde je prokazatelnd dlouhodobd zkugenost pracovisté a divéra pacientd,
a také v pripadech, kdy by poskytovani takové péce vyhradné v CVSP-VO mohla
kapacitné limitovat komplexni multioborovou péci pro jiné nebo nové pacienty.

Prikladem spolupracujicich pracovist specializované péce, které by mohly byt zapojeny
do narodni referencni sité pro vzacna onemocnéni skeletu, jsou napfriklad Ortopedicka
klinika Fakultni nemocnice Bulovka v Praze nebo Klinika détské chirurgie, ortopedie
a traumatologie Fakultni nemocnice Brno, které maji dlouhodobou zkuSenost
s poskytovanim specializované ortopedické anebo spondylochirurgické péce détem
s osteogenesis imperfekta anebo achondropldzii. Zapojeni pracovist do narodni
referenc¢ni sité musi byt posouzeno podle doloZzené expertizy, rozsahu poskytované
péce, dostupného tymu a aktivni vazby na CVSP-VO.

Personalni zajisténi
e Lékar s atestaci v predmétném oboru s pozadavky a Uvazkem analogicky tomu
uvedenému pro CVSP-VO (viz Tabulka 6).
e Sestra s pozadavky a Uvazkem analogicky tomu uvedenému pro CVSP-VO
(viz Tabulka 6).

Specifické pozadavky

« pravidelna Gc¢ast ¢lend tymu na vzdélavacich aktivitdch ERN
« prezentace komplikovanych nebo neobvyklych pacientl kolegim z CVSP-VO
nebo zahrani¢nich center ERN via CPMS

e Urcend kontaktni osoba pro komunikaci s komplexnim CVSP-VO, pacientem
a regionalnimi poskytovateli péce.

Vécné a prostorové vybaveni

o Ambulance a l0Zka vyhrazend pro operace a pravidelné kontroly pacientd,
operacni saly, biochemickd laborator, zobrazovaci metody, urgentni péce
a jednotka intenzivni péle pro reseni urgentnich a akutnich komplikaci, vse
v rozsahu uvedeném vyse pro CVSP-VO

Kompetence

e Poskytovat vybrané vysoce specializované nebo specializované nebo bézné
vykony dle odbornosti a dle potfeb CVSP-VO stanovenych pfi ustanoveni
konkrétniho spolupracujiciho pracovisté.

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Spolupracujici poskytovatelé zdravotni péce v misté bydlisté pacienta

Vybrané vykony (napf. bézné preventivni dentdlni vykony nebo osSetreni
nekomplikovaného zubniho kazu, adenotomie, atp.) by mohli dle individudlniho
|é¢ebného planu péce stanoveného CVSP-VO nebo po konzultaci s CVSP-VO, pripadné
v kombinaci s ¢erpanim pfislusnych informaci ohledné vyhodnoceni dané zdravotni
situace jedince a indikaci k oSetreni v misté bydliSté zverejnénych na webovych
strdnkach CVSP-VO fresit ambulantni nebo nemocnicni specialisté v misté bydlisté
pacienta.

Primarni péce

Lékari poskytujici primarni péci (jsou “nejblize” pacientovi) by pak mohli v rdmci sdilené
péce pomoci napr. v pripadé parenteralni aplikace Iéku v domacim prostredi v pripade,
e pecujici osoba by nebyla z n&jakého divodu schopna tuto aplikaci provést. Podporu
by v tom zdravotnici v primarni péci opét nalezli napr. v individualnim lé¢ebném planu
stanoveném CVSP-VO nebo na webovych strankach CVSP-VO.

Souhrn struktury Narodni referencni sité ERN BOND

Koordinator

e CVSP-VO pro déti a adolescenty

e Pracovisté: Pediatrickd klinika 2. LF UK a FN Motol a Homolka (détska cast)
Osoba: zastupce FN Motol a Homolka v ERN BOND, jenz je soucasné clenem
MEKOVO (Mezirezortni komise MZCR pro vzacna onemocnéni).

CVSP-VO

e Déti: jedno CVSP-VO v Praze

e Dospéli: idedlné iniciovat 2 CVSP-VO, Cechy 1x a Morava 1x
Spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce

e Déti: 2x (1x v Praze a 1x v Brné)
o Dospéli: podle upfesnéni a vyvoje poctu pacientl a jejich medicinskych potieb

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Pacient v systému péce
Podezreni na VO, avodni diferencialni diagnostika

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

a) Subjektivni potize: bolesti kosti, kloubd, konéetin, svall, Unava, omezeni
hybnosti

b) Anamnestické tdaje a objektivni klinicky nalez: opakované zlomeniny
dlouhych kosti koncetin neadekvatni mechanizmu/energii Urazu, namodralé
nebo nasedlé skléry, maly vzrlst s disproporéni postavou, makrocefalie,
obzvlasté s asymetrii, kraniosynostdza nebo naopak pretrvavajici fontanela nebo
rozestup $vl, skoliéza, bederni hyperlordéza, hrudni hyperkyféza, osové
deformity koncetin, nezvykle rozsahle kariezni chrup, snadné odlamovani zubd,
predéasnd, samovolnd nebo naopak pozdni erupce zubl, , predéasné puberta,
skvrny café-au-lait, obzvlasté pokud jsou jednostarnné, asymetrie skeletu, atp.

c) Typické laboratorni zmény:
e OI: nejsou zadné
e ACH: nejsou zadné
e XLH: hypofosfatemie, hyperfosfaturie
e FD/MAS: hormonalni nadprodukce (fT4, estradiol, kortizol)

Pokud je na této Urovni zdravotni péce u jedince vysloveno podezreni na vzacné
kostni onemocnéni, je Zadouci ho odeslat do CVSP, a to podle instrukci na
webové strance CVSP-VO (jako napr. zde: https://www.fnmotol.cz/kliniky-a-
ambulance/pediatricka-klinika-2-If-uk-a-fn-motol/#centrum-vysoce-
specializovane-pece-pro-vzacnha-onemocneni-kosti).

d) Vycet stavii, vyzadujicich akutni péci v CVSP-VO:

e Zlomeniny v novorozeneckém a kojeneckém véku (vyjma porodni
zlomeniny kli¢ni kosti).

e Celkova kalcémie opakované < 2,0 nebo > 2,8 mmol/I.

o Zlomeniny obratll pfi vyloueni traumatické, zanétlivé a tumorozni
etiologie.

« Patologicka zlomenina v disledku loZiska fibrézni dysplazie.

« Desaturace nebo apnoe novorozence nebo kojence s achondroplazii.

Potvrzeni diagnozy VO a jeji sdéleni pacientovi

CVSP-VO

Diagnostika je kombinaci cilené detailni anamnézy, klinického obrazu, vysledkd
cilenych biochemickych, molekularné genetickych a zobrazovacich vysetreni a je
plné v kompetenci CVSP-VO.

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

CVSP-VO

Zahajeni terapie a naplédnovani jejiho dalsiho prib&hu je v kompetenci
CVSP-VO, vcetné systémové farmakoterapie, rehabilitace ¢i specializovanych
operacnich vykond. Soucasti péle je také vypracovani planu sdilené péce.

Spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce

Byl-li pacient referovan z pracovisté zapojeného do prislusné narodni referencni
sité nebo pokud si to vyslovné preje, je mozné mu poskytnout indikovany vykon
tamtéz, patri-li takovy vykon do kompetenci daného prtacovisté. Podminkou je
dobra spoluprace s CVSP-VO a zajisténi komplexni multioborové péce (napr.
i formou telekonzultaci).

Spolupracujici poskytovatelé zdravotni péce v misté bydlisté pacienta
Poskytuje zpravidla bézné zdravotni vykony v souladu s planem péce stanovenym
CVSP-VO a ptipadné s pomoci edukacnich materidld a ndvodl na webové strance
CVSP-VO.

Dispenzarizace, lécebny plan a dlouhodoba sdilena péce

Na dlouhodobé péci se podili CVSP-VO, pripadné spolupracujici pracovisté vybrané
vysoce specializované péce, spolupracujici poskytovatelé bézné zdravotni péce
v misté bydlisté a zdravotnici primarni péce.

Koordinace péce

CVSP-VO

Dlouhodoby |éCebny plan péce stanovi vzhledem k potfebé multioborového
pristupu k pacientovi vzdy CVSP-VO. Déje se tak kombinaci konkrétnich doporuceni
Sitych na miru danému pacientovi zminénych ve zpraveé z ambulantniho vysetreni
nebo v propoustéci zprave v pripadé hospitalizace pacienta a dale popisu zakladnich
diagnostickych a terapeutickych algoritmd pro nejcast&jsi zdravotni situace na
webu CVSP-VO. V pripadé nutnosti je na webu uveden kontakt na koordinatora
péCe, ktery zprostredkuje odpovéd CVSP-VO na konkrétni dotaz Iékare
poskytujiciho pacientovi péci mimo CVSP-VO.

Jsou-li CVSP-VO (i spolupracujicim pracovistém vybrané vysoce specializované
péce v léCebném planu stanoveny kontroly nebo rutinni vykony u spolupracujicich
poskytovateld b&Zné péce v misté bydli&t&, provadi tyto kontroly spolupracujici
poskytovatel bézné pécle v misté bydlisté dle zminéného doporuceni. Pri
komplikacich ¢i nezvyklych projevech konzultuje anebo odesila spolupracujici
poskytovatel bézné péce v misté bydlisté pacienta do CVSP, resp. spolupracujiciho
pracovisté vybrané vysoce specializované péce, se kterym byl na rutinni péci
v misté bydlisté domluven. Za timto Gcelem musi mit CVSP, resp. spolupracujici
pracovisté vybrané vysoce specializované péce ve zpravé pro pacienta jasné
uvedeny kontakt na koordinatora péce, ktery zprostredkuje sdilenou péci v CVSP-
VO nebo ve spolupracujicim pracovisti vybrané vysoce specializované péce.

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Specifikace zdravotnich vykonli mimo specializovana centra

e VPL/PLDD: béZzna primarni preventivhi a |éCebnd péce, pripadné
modifikovana dle individudlniho |é¢ebného planu stanoveného CVSP-VO,
pripadné spolupracujicim pracovistém vybrané vysoce specializované péce,
administrace neschopenek, administrace formulafd pro socidlni davky atp.

e Spolupracujici poskytovatelé bézné péce v misté bydlisté: zakladni
vySetreni/laboratorni i rentgenova diagnostika pri akutnich
stavech/zlomeninach, konzervativni feseni nekomplikovanych zlomenin,
rehabilitace dle planu RHB |ékare v CVSP nebo ve spolupracujicim pracovisti
vybrané vysoce specializované péce.

Psychosocialni péce

e Stanoveni kontaktniho pracovisté
e CVSP-VO / spolupracujici pracovisté vybrané vysoce specializované péce
urci koordinatora socialni péce pro daného pacienta, pripadné zajisti
kontakty na potrebné sluzby psychosocidlni péce:

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

o Psychologicka péce: adouci vznik registru psychologti a psychoterapeutd,
kteri maji zkusenost s chronickymi a vzacnymi onemocnénimi, a podpora
elektronické komunikace a objedndvaciho systému

o Napojeni na pacientskou organizaci: jedinec v CVSP dostava kontakt na
prislusnou pacientskou organizaci

Tranzice z détské do dospélé péce

Koordinace a hladky prechod z détského do dospélého systému péce je u vzacnych
kostnich onemocnéni klicovy. Jak vyplyva z analytické zpravy BOND (2023)
a daldich dokumentl, pacienti po dosaZeni zletilosti ¢asto ztraceji pravidelny
kontakt s potfebnymi sluzbami anebo zcela chybi koordinovana multioborova péce,
kterou tito jedinci potfebuji. To miZe v n&kterych pripadech vést i fatalnimu konci,
v lepSim pripadé k doCasnému nezadoucimu preruseni specializované |éCby
a 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. predpis 1ékd, Uhrady, reZim kontrol, jiny systém objednavani atd.).
e Zajistit, aby byli pacienti plynule prevedeni do CVSP-VO pro dospélé, pripadné
do péce dalSich relevantnich poskytovateld sdilené péce o dospélé.

,Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Doporuceny postup:

1. Zacit s pripravou tranzice v15-16 letech
o Koordindtor (manazer péce ¢ specializovana sestra)  zpracuje
tzv. Transition Checklist (pfehled, co je nutné zajistit: genetické zpravy, socialni
podpora, psychologicka intervence atd.).
e Probéhne prvni seznamovaci konzultace s Iékarem pro dospélé
(napf. osteolog / endokrinolog v dospélém centru).

2. Multidisciplinarni porada

« Clenové MDT tymu CVSP-VO pro déti a ¢lenové MDT tymu CVSP-VO pro dospélé
projednaji lé¢ebny plan, terminy kontrol. Pacient anebo jeho rodice se Ucastni
porady anebo jsou vybaveni edukacnim materialem popisujicim zmény v péci
a obsahujicim navody na zajisténi pokracovani péce (systémy objednani,
kontakty atd.).

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

3. Oficialni predani péce (typicky v18-19 letech)
o Finalizace dokumentace (lé&ebné plany, vysledky genetickych testd,
ortopedickych zakrokd).
e Pacient obdrzi kontakty na odpovédné osoby v dospélém centru

4. Spolecna kontrola v prtibéhu prvnich 6-12 mésicti
e Idedlné spolecnd ambulance pediatr/dospély Iékar, aby se predeslo
komunikacnim $umUim a zhodnotilo, zda se pacient adaptoval na zménu.

Dlouhodoby management - specificka Iécebna opatieni

Genetické poradenstvi

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

Mezinarodni konzultace v CPMS

e Pfipady s neobvyklym prib&hem nebo nejasnou diagnézou se konzultuji
s kolegy ze zahranicnich ERN v systému CPMS sité ERN-BOND.

Uéast v klinické studii

e 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.

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

e U komplikovanych pfipadd moznost konzultace a eventudlné i intervence na
pracovistich v zahranici (v ramci sité ERN BOND).

Dalsi

e 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 poctu, v&ku a pohlavi pacientl
S predvolenymi onemocnénimi na zakladé dat pojistoven a relevantnich registrl
UZIs.
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