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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 pfistup
aefektivni koordinaci péce. Dokument reflektuje aktudlni odborné standardy,
mezindrodni doporuéeni a zkusenosti odbornikl, &imz muze podpofit jednotné a kvalitni
poskytovani péce pacientim napii¢ Ceskou republikou. Tento dokument bude v dalsi
fazi projektu revidovan na zékladé vysledkl pilotni faze projektu a dal$ich ziskanych
poznatka.
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Onemocnéni ERN RND

ERN RND pokryva 6 skupin vzacnych onemocnéni:

1. Cerebelarni ataxie a dédi¢né spastické paraplegie,

2. Chorea a Huntingtonova nemoc,

3. Dystonie, paroxysmalni dyskinetické syndromy a neurodegenerace s akumulaci

zeleza v mozku (NBIA),

Frontotemporalni demence,

5. Leukodystrofie,

6. 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. PéCe o pacienty s vzacnymi onemocnénimi je
narocna na odborné znalosti a dovednosti |ékarského i nelékarského personalu
a zazemi umoznujici nakladnou diagnostiku a terapii. Soucasny socialni systém mnohdy
nezohlednuje specifika a naroCnost domaci a Ustavni péce. Zlepseni kvality péce
a Ulelné vynaklddani finanénich prostfedkl vyZaduji vznik ndrodni sité
specializovanych center s definovanou expertizou a potfebnymi kompetencemi, jejichz
kapacita by pokryla potfeby této skupiny pacientl s VO.

Dystonie

Dystonie je extrapyramidové onemocnéni charakterizované protrahovanymi nebo
intermitentnimi svalovymi kontrakcemi, které zplsobuji 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
urcit, protoZe Fada pacientd nemusi vyhledat lékafe nebo miZe byt vedena pod jinou
diagnézou. Vyskyt primarnich dystonii byva nejCastéjsi v literature uvadén cca
16,4/100 000 obyvatel.

Presny mechanismus vzniku dystonii neni v souCasné dobé znam, jedna se nejspise

. D N4 . o 7 o 7 v 7 v 7
o poruchu inhibicnich mechanismu mozkové kury, ktera vede k nadmeéerne a nechtene
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 fokalni, segmentdlni di
generalizovanou nebo dle pfidatnych pfiznakd - na izolovanou, kombinovanou
a komplexni. Z hlediska etiologie dystonie mZeme délat na primarni (idiopatické)
a heredodegenerativni. V poslednich deseti letech zazivd diky celoexomovému
a celogenomovému sekvenovani prudky rozvoj genetika dystonickych syndromd.
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Byla popsana celd fada novych mutaci zplsobujicich dystonické syndromy, z nichz
u nékterych je k dispozici i specificka Iécba.

V pripadech, kdy specificka 1é¢ba neni znama, je mozné Iécit dystonie symptomaticky.
U fokdlnich dystonii je Iékem prvé volby lokdlni aplikace botulotoxinu,
u generalizovanych dystonii je nejprve zkousena peroralni farmakologicka |écba, pri
jejim nelspéchu se u nékterych pacientt uvazuje o intratekaini aplikaci myorelaxancia
nebo o hluboké mozkové stimulaci (DBS) a lé¢ba botulotoxinem zlstdvad u téchto
pacientl pouze jako pFidatna k ovlivnéni nejvice postizeného segmentu apod.

Pocty pacienti

Pocet pacientl s dystonii v CR nelze v soucasné dobé objektivizovat, protoze MKN-10
nerespektuje aktudlni vyvoj v klasifikaci dystonickych syndrom( a pacienty nelze
spolehlivé identifikovat v Narodnim registru hrazenych zdravotnich sluzeb. Presné&jsi
Udaje budou k dispozici po plné implementaci ORPHA kéodd.

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

Pocet pacienti sledovanych v CVSP-VO - soucasna situace
(kvalifikovany odhad): min. 1000 dospélych / 500 déti

Pocet pacientti sledovanych v jinych specializovanych pracovistich -
soucasna situace (kvalifikovany odhad): min. 500 dospélych / min. 500 déti
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Navrhovana struktura péce

Komplexni centra vysoce specializované péce
— Komplexni CVSP-VO

Expertiza pracovisté dle zakladnich podminek pro clenstvi v ERN

a) Pocet pacientd s diagndzou dystonie ve sledovani centra/rok (minimum 100),
Udaj za posledni kalendarni rok.
b) Polet novych pacientl s diagnézou dystonie (minimum 20), Gdaj za posledni
kalendarni rok.
c) Seznam potfebnych specializovanych vykonu a jejich po&et/rok (minimalni
pocet celkem/rok).
o Aplikace botulotoxinu: polet provedenych vykonl 100/rok.

e HIlubokd mozkova stimulace: pocet provedenych vykond
2 /rok (primoimplantace a reimplantace).

e Genetické testovani: pocet provedenych vykonl 20/rok
(cilené, celoexomové, celogenomoveé vysetreni).

e Specializované neurozobrazovani: pocet provedenych vykont 20/rok.

Personalni zajisténi

LEKARI

e Lékar (expert) se specializovanou zplisobilosti/atestaci v oboru
neurologie - Expy specialista (specialista Vv oboru extrapyramidovych
onemocnéni)

Kvalifikacni predpoklady: atestace z oboru neurologie, 2 mésice Skolici pobyt v centru

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

probiha formou pohovoru organizované jednou ro¢né na narodnim sjezdu nebo

na spole¢ném klubu abnormnich pohybl; Usp&$né absolvovani pohovoru je

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

o Lékar (expert) se specializovanou zplisobilosti/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 probiha formou pohovoru organizované jednou roc¢né na narodnim sjezdu

a/nebo na spole¢ném klubu abnormnich pohybl; Usp&$né absolvovani pohovoru je
nasledovano udélenim tzv. certifikatu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova
sekce CNS.
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o Lékar v predatestacni pripravé: 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.

o Lékar v predatestacni pripravé: 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 / avazky pro CVSP-VO:
o Celkovy pocet lékarl: minimalné 4, z toho 2 na Urovni Expy specialisty
o Celkové minimalni Uvazky pro CVSP-VO: Expy specialisté - 2,0, Skolenci -
2,0. Rozdéleni Uvazk( mezi lékaFe - individualni - podle moZnosti CVSP.

DALSI CLENOVE MDT:

o vdeobecné/détské sestry: minimalné 2 sestry/ celkovy pocet Gvazkd 2,0,
o fyzioterapeut: jeden/0,5 Uvazku,

e ergoterapeut: jeden (zajisténi spoluprace s ergoterapeutem),

e logoped: jeden/0,5 Uvazku,

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

e nutricni terapeut: jeden/0,2 Uvazku,

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

e psychoterapeut: jeden/0,2 Uvazku,

e zdravotné socialni pracovnik: jeden/0,2 Uvazku.

ADMINISTRATIVNE-TECHNICKA-KOORDINACNI PODPORA CENTRA:

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

Snadna dostupnost dalsich specialistti v oborech:

o psychiatr (pedopsychiatr) - spoluprace s psychiatrem a pedopsychiatrem,
¢ 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 IékaF (neurorehabilitace) - spoluprace s pracovistém, které
se zabyva neurorehabilitaci,

e chirurg - spoluprace s chirurgickym pracovistém, které) se zabyva korekcénimi
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-VO ma zajisténou spolupraci s pracovisti pro analyzu genetického
materialu, likvorovou laboratofi a specializovanymi metabolickymi laboratoremi.

Vécné a prostorové vybaveni (infrastruktura)
Obecné

e CVSP-VO je zfizeno pri détském a dospélém Idzkovém zdravotnickém zafizeni
. . v v r 7 Ve 4 o v v
nemocnice nejvyssiho typu (fakultni) se zazemim dalsich oboru vcetnée
intenzivni péce, zobrazovaciho a laboratorniho komplementu.

Ambulantni prostory

e dvé ambulance pro dospélé/ détské pacienty,
e minimalné dvé samostatné mistnosti,
prostor pro praci sester,
e plné/Castecné oddéleny prostor pro pracovnu koordinatora centra.

Pristrojové vybaveni centra

e MR 3 Tesla,
o« CT,
o EEG/video EEG,
e EMG (polyEMG), evokované potencialy,
e USG pristroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu.
LGzkova cast
Pocet l0Zek:
e chod centra probihd v rdmci b&zného chodu kliniky bez vyhrazenych 18zek 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, minimainé 20 1Gzek.

Dostupnost vysetieni a 1écby

Dostupnost specializovanych vysetreni
(po&et/jednotku ¢asu, maximalni ¢ekaci Ihdta)

Akutni pacienti:
e maximalni ¢ekaci Ihdta na oSetfeni nového détského pacienta: do 3 prac. dnd,
e maximalni ¢ekaci Ihita na oSetfeni nového dospélého pacienta: do 3 prac. dnd.

Neakutni pacienti:
e maximalni ¢ekaci Ihdta na oSetfeni nového détského pacienta: 3 mésice,
- 7 7 v 7 o v v Ve 7 vy 7 . v 7
¢ maximalni Cekaci Ihuta na osetreni noveho dospéleho pacienta: 3 meésice.
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Dostupnost specifickych Iécebnych postupti
e Lokalni aplikace botulotoxinu — od indikace pacienta do 3 mé&sicQ.
e Hlubokd mozkova stimulace - do 6 mésicl od spinéni indikaénich kritérii.
e Zajistovani neregistrované ¢i nehrazené 1é¢by formou zadosti o Uhradu dle § 16
nebo formou specifického 1é¢ebného programu (SLP).

e Koordinace administrativni ¢innosti a pfiprava predani pacienta do zahrani¢niho
spolupracujiciho centra za Ucelem terapie nedostupné v CR, po navratu pacienta
terapie nastavend dle zahrani¢niho centra, komunikace o dalSich postupech
v |éCbé.

Kompetence
Klinicky management

e Potvrzeni diagndzy VO a pridéleni Orphakddu.

e Zadani dat pacienta do Narodniho registru VO.

e Edukace pacienta/zédkonného zastupce o typu diagndzy, jeji dédi¢nosti, progndze
onemocnéni, |éCbé.

e Nastaveni a realizace Uvodni |éCby.

e Stanoveni dlouhodobého plédnu [é¢by a monitorace pacientd s dystoniemi
sledovanymi v CVSP-VO a konzultovanymi s regionalnimi CVSP-VO, definovani
charakteristik sdilené péce.

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

o Zprostfedkovani narodnich a mezinarodnich konzultaci a druhych nazorl

e Indikace genetického vysetreni jakéhokoli typu v oblasti dystonii (cilené vysetreni,
celoexomové Ci celogenomové sekvenovani).

e Potvrzeni idiopatické fokalni dystonie vzniklé v dospélém véku je dostalujici
provést cestou Expy speciality Ci regionalnimi CVSP-VO.

e Ostatni dystonie - diagnostika i Ié¢ba mdze probihat na Grovni regionalni CVSP-
VO, ale pacienta je tfeba nahlasit CVSP (aby byl o po¢tu pacientd prehled).

Do CVSP-VO smérovani primarné pacienti, kterym regionalni CVSP-VO ani ambulantni
specialista nezajistili diagnézu (genetické vysetreni aj. ¢i  adekvatni 1écbu
(napr. opakované aplikace botulotoxinu bez efektu, vyéerpani moznosti farmakologické
|éCby, indikace hluboké mozkové stimulace aj.).
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Navrzené indikatory kvality vysoce specializované péce centra ERN RND
Uvedené indikatory pokryvaji vyse predstavené skupiny onemocnéni ERN RND.

1. Pocet novych pacientl/rok
a. Podil novych pacientd zadanych do Narodniho registru vzacnych onemocnéni
2. Celkovy pocet sledovanych pacientt/rok
a. Podil pacientd z celkového poétu se zadanym Orphakddem
3. Pocet pacientl virtudiné diskutovanych v rdmci NRN nebo ERN/rok
a. Pocet pacientd s vyzadanou konzultaci
b. Polet pacientl s poskytnutou konzultaci
4. Provedené klicové diagnostické a terapeutické postupy — pocet/rok
MRI vcetné volumometrie, SPECT, PET
Urodynamické vysetreni, sfinkterové EMG
Neuropsychologické vySetreni standardizované
Genetické vysetreni a jeho interpretace
Lécba botulotoxinem
. Hluboka mozkova stimulace
5. Pocet publikaci/rok s tématem onemocnéni ERN Bond
a. Impaktovana periodika
b. Neimpaktovana periodika
6. Pocet kongrest/vzdé&lavacich akci s aktivni Gcasti ¢lenl MDT/rok
7. Pocet klinickych studii /vyzkumnych projektl s Gcasti ¢lenl MDT /rok

a0 oo
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Regionalni centra vysoce specializované péce
— Regionalni CVSP-VO

Expertiza pracovisté

Minimalni podet pacientl potfebnych k zajisténi expertizy bude potvrzen na zadkladé
analyzy dat v NZIS z let 2025-26.

Do té doby je minimalni pocet pacientl s dystonii sledovanych détskym regiondinim
CVSP-VO - 50/rok a dospélym regionalnim CVSP-VO - 50/rok.

Personalni zajisténi
Détské pracovisté: Splriuje charakteristiky CVSP-VO pro détskou neurologii

Pracovisté pro dospélé: Spinuje charakteristiky CVSP-VO pro neurologii

Personalni zajisténi:

LEKARI

e LékaF (expert) se specializovanou zplisobilosti/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. Zavér curricula

probiha formou pohovoru organizované jednou ro¢né na narodnim sjezdu nebo

na spoleéném klubu abnormnich pohybl; Usp&$né absolvovani pohovoru je

nasledovano udélenim tzv. certifikdtu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova

sekce CNS.

e Lékar (expert) se specializovanou zptisobilosti/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 probiha formou pohovoru organizované jednou roc¢né na narodnim sjezdu

a/nebo na spole¢ném klubu abnormnich pohybl; Usp&$né absolvovani pohovoru je
nasledovano udélenim tzv. certifikatu specialisty. Certifikat udéluje Extrapyramidova
sekce CNS.

o Lékar v predatestacni pripravé: 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 predatestacni pripraveé: 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 / avazky pro regionalni CVSP-VO:
o celkovy pocdet [ékarti: minimalné 2, z toho 1 na Urovni Expy specialisty,
o celkové minimalni Uvazky pro regiondlni CVSP-VO: Expy specialisté - 1,0,
neurolog s odbornou zpQsobilosti 1,0 kolenci — 1,0. Rozdé&leni Uvazk( mezi
lékare — individualni - dle moznosti regionalnich CVSP-VO.

DALSI CLENOVE MDT:
o vdeobecné/détské sestry: minimalné 1 sestra/ celkovy pocet Gvazkd 1,0,
o fyzioterapeut: jeden/0,2 Uvazku,
e ergoterapeut: zajisténi spoluprace s ergoterapeutem, mozno i externé,
e logoped: jeden/0,2 Uvazku,
e logoped specializovany na poruchy polykani: jeden/0,2 Gvazku,
e nutricni terapeut: jeden/0,2 Uvazku,
e klinicky psycholog (neuropsycholog): jeden/0,2 Gvazku,
e psychoterapeut: zajiSténi spoluprace — mozno i externég,
e zdravotné socialni pracovnik: jeden/0,1 Gvazku.

ADMINISTRATIVNE-TECHNICKA-KOORDINACNI PODPORA CENTRA:

e datamanazer: jeden/0,2 Uvazku.

Snadna dostupnost dalSich specialist{i v oborech:

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

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

e neuroradiolog - spoluprace s pracovistém, které se zabyva neuroradiologii

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

e chirurg - spoluprace s chirurgickym pracovistém, které se zabyva korek¢nimi
operacemi,
e paliatr — spoluprace s paliatrem.

Dalsi

e Regionalni CVSP-VO 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"
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Vécné a prostorové vybaveni (infrastruktura)
Obecné

e Regionalni CVSP-VO je zfizeno pti détském a dospélém ldzkovém zdravotnickém

v ’ e . s . s g v o v v

zarizeni 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,
e EMG (polyEMG), evokované potencialy,
e CT,

e EEG/video EEG,
e USG pristroj se sondou pro navigovanou aplikaci botulotoxinu.

Ldzkova ¢ast
Pocet IUZek:

e chod centra probihd v rdmci bé&zného chodu kliniky bez vyhrazenych IGZek pro
VO,

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

o celkové, i pro ostatni neurologickd onemocnéni, minimalné 15 I0zek.

Dostupnost vysetreni a lIécCby
Dostupnost specializovanych vysetreni
Akutni pacienti:
e maximalni ¢ekaci Ihdta na oSetfeni nového détského pacienta: do 3 prac. dnd,
e maximalni ¢ekaci Ihdta na oSetieni nového dospélého pacienta: do 3 prac. dnd.
Neakutni pacienti:

e maximalni ¢ekaci Ihdta na oSetfeni nového détského pacienta: 3 mésice,
. 7 7 v 4 o v v g 7 vz . v 7
e maximalni Cekaci Ihuta na osetreni noveho dospelého pacienta: 3 mesice.

Dostupnost specifickych Iécebnych postupti

e Lokalni aplikace botulotoxinu - od indikace pacienta do 3 mésicd.

e Zajistovani neregistrované ¢i nehrazené IéCby formou Zadosti o Uhradu dle § 16
nebo formou specifického 1é¢ebného programu (SLP).

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

12



. ‘2 k> vl Ministerst
Spolufinancovano kg TvE=ts
Evropskou unii

Kompetence
Klinicky management
e Potvrzeni diagnézy VO a pridéleni Orphakddu.
e Zadani dat pacienta do Narodniho registru VO.
e Edukace pacienta/zakonného zastupce o typu diagndzy, jeji dédi¢nosti, progndze
onemocnéni, |écbé.
e Nastaveni a realizace Uvodni léCby.

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

e Distancni konzultace dostupné v pracovni dobé pro pacienty s dystonii
(celorepublikové).

o Zprosttedkovani ndrodnich a mezindrodnich konzultaci a druhych nézord.

e Indikace genetického vysetreni (cilené vysetreni).

e Potvrzeni idiopatické fokalni dystonie vzniklé v dospélém véku je dostaclujici
provést cestou Expy speciality i regionalnich CVSP-VO.

o Ostatni dystonie - diagnostika i Ié¢ba mUze probihat na Grovni regionélnich CVSP-
VO, ale pacienta je tfeba nahlésit CVSP - VO (aby byl o poctu pacientt prehled).

Ustanoveni Narodni referencni sité pro vzacna
onemocnéni (NRN)

Specializovana péce o pacienty s dystonii:

S ohledem na prevalenci dystonii je pro populaci Ceské republiky potifeba cca tfi az
Ctyfi pracovisté se statusem komplexniho CVSP-VO. Navrhované podminky
v soucasnosti splfuji 2 existujici CVSP-VO, ktera jsou ¢leny ERN RND.

Kandidaty na regionalni CVSP-VO jsou ostatni I0zkova pracovisté neurologie a détské
neurologie ve fakultnich a krajskych nemocnicich. Jejich potfebny pocet a rozlozeni
bude stanoven na zakladé analyzy dat v NRHZS vychézejici z ORPHA kédu.

CVSP-VO koordinuji aktivity v dané oblasti, napf. klinické studie a projekty, tvorbu
klinickych doporuéenych postupt, jednani s pacientskymi organizacemi a statnimi
institucemi apod.

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

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

Pacient v péci VPL/PLDD, pripadné 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
bydlisté. 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 plvod dystonie (doplnit farmakologickou anamnézu 6 mésicQ
zpétné).
Osobni anamnéza
¢ 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 veék nastupu obtizi, jaka Cast téla je postizena,
o charakter obtizi (mimovolnych pohyb(), jejich vyvoj, distribuce, pribé&h
(fluktuace, progrese, regrese ptiznakl aj.), okolnosti vzniku,
e doprovodné priznaky,
e Zzjistit zda se jedna o paroxysmaini obtize /diurnaini fluktuace/,
e vazba na spanek/spoustéce.
Subjektivni potize — vnimané pacientem, rodinou

e abnormni postaveni a/nebo staceni urcité Casti/i téla, nékdy popisovano, jako
krec€ v dané oblasti, mozné zhorseni volni aktivitou.

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

14



*
*

*

P : 2 > 7l Ministerst
Bl spolufinancovano B Mritete
Evropskou unii

Objektivni klinické nalezy ve fyzikalnim vysetreni

abnormni postaveni nebo kroutivy mimovolni pohyb urcité ¢asti/i téla, ktery je
predvidatelny, ma relativné neménny vzorec, mize byt spojen s tfesem,

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 ¢i fenomén tzv. overflow (preteceni dystonické
aktivity do okolnich segmentt),

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

Zakladni vysetrovaci algoritmus proveditelny ambulantnim neurologem
u pacientd s dystoniemi:

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),

laboratorni odbér alfa fetoproteinu u vsech dystonii vzniklych do 50 let véku -
zvysSena hladina u ataxie telangiektazie aj.,

vySetreni stitné zlazy (napf. syndrom mozek - plice - stitna zldza - NKX 2-1,
kdy je hypotyredza),

soucasti terénni diagnostiky je provedeni MR mozku (vylouceni sekundarity),
popr. EMG vysetreni.

Pokud jsou vysledky vyse uvedenych vysetieni v normeé nebo nejednoznacné,
ambulantni neurolog ma povinnost konzultovat pacienta s nejblizSim
CVSP-VO.

CVSP-VO maiji jasné definovany a verejné& dostupny zptsob objednani novych
pacientd s VO.

CVSP-VO maiji definovanu &ekaci |hitu na specializované vysetfeni, kterd pro
akutni pfipady je (do 3 pracovnich dnt) a pro neakutni (do 3 mésicd).

Do CVSP-VO jsou dale doporuceni pacienti, ktefi ve svém regionu nemaji
moznost aplikace botulotoxinu u neurologa v misté bydlisteé.

Pokud neni klinické podezreni na zménu v konkrétnim genu, bude provedeno
celoexomové vysetreni.

Pro akutni pfipady muZe regionalni CVSP-VO ihned konzultovat pacienty s
CVSP-VO podle konkrétniho pfipadu a urgence, pro neakutni do 3 mésicu.

CVSP-VO se budou ridit aktualnimi guidelines.

.~Navrh systému komplexni sdilené zdravotné-socialni péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi"
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Vycet stavll, vyzadujicich akutni péci v CVSP-VO
e rychle progredujici generalizovana dystonie,
e hrozici/dystonicky status /tzv. dystonicka boure,
e stavy vyzadujici intenzivni péci - kdy je nutné zajisténi JIP péce.

Diagnodza VO a jeji sdéleni pacientovi
Potvrzeni diagnézy VO
Je plné v kompetenci komplexniho CVSP-VO.

Je v kompetenci regionalniho CVSP-VO pro vsechny dystonické syndromy,
s vyjimkou téch, které se nepodari presnou diagndzu stanovit.

Je v kompetenci ambulantniho specialisty s erudici v dané oblasti pro izolované
idiopatické fokalni dystonie s pocatkem vzniku po 30. roce Zivota.

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

Terapie
Je pIné v kompetenci komplexniho CVSP-VO:
e vSechny dystonické syndromy, kdy terapie v regiondlnim CVSP-VO nebyla
dostupna nebo neméla pozadovany efekt.
Je v kompetenci regionalniho CVSP-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"
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Dlouhodoby management charakteru sdilené péce,
na které se podili CVSP-VO jako jeji koordinator a
nespecializovana pracovisté (prakticky Iékar,
nemochnice, ambulantni specialisté)

Stanoveni koordinujiciho pracovisté

e Komplexni nebo regionalni 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:

e nastaveni dispenzarizace/pravidelnych kontrol u jinych specialistl, ¢Eetnost
laboratorni monitorace, stanoveni toho, kde tato vysetreni maji probihat,

o frekvence kontrol v CVSP-VO je nastavena individualné v zavislosti na zavaznosti
a aktivité onemocnéni a pripadné frekvenci aplikaci [é¢by,

e nastaveni lé¢ebnych opatteni a zplsobu jejich realizace,

e CVSP-VO vypracuje komplexni plan péce,

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

Specifikace péce poskytované pacientiim s VO mimo specializovana centra
VPL/PLDD, "Spadova" nemocnice/nemocnice v misté bydlisté pacienta, ambulantni
specialisté:

e diagnostika a lé¢ba onemocnéni u pacienta se stabilnim VO na zdkladé stanoveného
dlouhodobého planu,

e monitorace a management nezadoucich U&inkd Ié¢by na zékladé doporuceni centra

e socidlni a psychoterapeutickd podpora, preskripce kompenzacnich pomdcek,
rehabilitacni, lazeriské péce,

e je nastaven zplsob komunikace s centrem v pfipad& potfeby akutni konzultace,
pfipadné pravidelna komunikace nap¥. formou virtualnich schizek.

VPL/PLDD:
e poskytovani socidlni podpory,
e vypisovani a evidence pracovni neschopnost, invalidni ddichodl apod.,
e preskripce ptispévkd na vyzivu, dopravu, mobilitu, ZTP,
e preskripce vybrané medikace,

Lécebny plan je nastaven oSetfujicim 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"
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Zakladni komponenty lécby:

o farmakoterapie a intervencni |écba je nastavena podle stupné - Urovné péce
(komplexni / regiondlni CVSP-VO, ambulantni specialista, spadova nemocnice,
VPL, PLDD),

o specializovand péle od lékafskych ne neurologickych  specialistl
(napf. psychiatr, neurochirurg, ortoped, rehabilitacni Iékar, paliatr),

e specializovand péce od nelékarskych zdravotnich profesi (psychoterapeut,
psycholog, logoped, ergoterapeut, fyzioterapeut, nutri¢ni terapeut, protetik),

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

e edukace pacienta v centru o I|éCbé a sledovani onemocnéni (zaznam potizi
do standardizovaného formulare).

Dalsi soucasti dlouhodobého zdravotniho managementu:

e zdravotné socidlni podpora, koordindtor bude kontrolovat plnéni lé¢ebného
planu a zdravotné socialni podpory.

Psychosocialni péce
S organizaci psychosocialni pé¢e pomaha koordinator péce pri CVSP-VO a regionalni
koordinator pro vzacna onemocnéni:

e na urovni CVSP-VO koordinator dozoruje a pomaha realizovat plan péce,

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

e poskytuje lokalnimu poskytovateli podklady k zadostem o Uhradu
kompenzaénich pomuicek a k zadostem o socialni davky,

e Kontaktuje regionalniho koordinatora, ktery prebira organizaci mistni péce.
Regionalni koordinator pomaha zajistit:
e respitni pédi,
e pomaha lokalnim poskytovatelim se zaji&t&nim Zadosti o socialni davky & sluzby
vCetné odvolani,
e koordinuje potfebnou podporu pro vzdélavani (komunikace se skolou a SPC),
e koordinuje zapojeni rané, domaci, paliativni a hospicové péce,

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

Komunitni péce

Spoluprace s praktickymi lékari, agenturami domaci péce, s Centry dusevniho zdravi,
denni stacionare, respitni péce, domovy se specializovanou péci, socialni zaclefovani
(zaméstnani, bydleni).
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Psychologicka péce

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

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

Dlouhodoby management - specificka Iécebna opatieni
Genetické poradenstvi

e CVSP-VO mad moznost konzultace s genetikem zaméfenym na geneticka
podminénd neurologickd onemocnéni, centrem asistované reprodukce apod.
(dédicnost, planovani koncepce, diskuze interpretace variant nejasného
vyznamu).

Mezinarodni konzultace v CPMS

e CVSP-VO, c¢len ERN RND - koordinacni centrum v oblasti mezinarodnich
konzultaci v CPMS
Uéast v klinické studii
e Mozné v rdmci obou typl CVSP-VO
Preshranicni péce
e CVSP-VO muze zprostiedkovat specifickou pé¢i pti nedostupnosti narodni péce.
(napr. pro ultra-rare disease, Orphan drugs), experimentalni Ié&cba, lékové
studie, vcetné invazivni a genové terapie. Po navratu pacienta do CR

pokracovani v nastaveném managementu terapie a komunikace se zahrani¢nim
pracovistém ohledné dalsi IéCby.

Tranzice pacienta do dospélé péce (transition care - prechodova péce) dle
prislusného standardu
e Pacient je predan do péce dospélé ¢asti CVSP-VO nebo do jiného centra pro
dospélé pacienty blizSiho mistu bydlisté ¢i stu
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