Specializovana pracovisté pro vzacna onemocnéni
Kontext:

Vzacna onemocnéni (dale jen ,VO“) jsou klinicky heterogenni prevainé dédicna, multisystémova
onemocnéni s velmi nizkym vyskytem (prevalenci) v obecné populaci, kterd maji dopad na kvalitu
Zivota a socialni zaclenéni pacient(l, popf. ohroZuji jeho Zivot. Onemocnéni je v rdmci Evropské Unie
definovano jako vzacné, pokud postihuje méné nez 5 osob z kazdych 10 000, (tj. méné neZ 1 pacient
na 2000 jedincl). Zavaznost VO spociva v tom, Ze existuje vice nez 5000 rliznych VO, takZe souhrnny
pocet pacientl neni zanedbatelny, a to i pres nizkou prevalenci jednotlivych klinickych jednotek.

Ukazuje se, ze poskytovatelé zdravotnich sluzeb, jednotlivé ¢lenské staty EU a spolecenstvi samo
mohou zlepsit zdravotni péci o pacienty se VO jen tehdy, budou-li plisobit k centralizaci a zaroven
integraci této péce na Urovni ¢lenskych statd a EU.

Za tim Ucelem je v ¢lanku 12 Smérnice Evropského parlamentu a Rady 2011/24/EU ze dne 9. bfezna
2011, o uplatriovani prav pacientd v pfeshrani¢ni zdravotni péci, ve znéni Smérnice Rady 2013/64/EU
ze dne 17. prosince 2013, stanoveno, Ze Komise podpofi ¢lenské staty pfi vytvareni evropskych
referencnich siti mezi poskytovateli zdravotni péce a odbornymi stfedisky v Clenskych statech,
zejména v oblasti vzacnych onemocnéni. Tyto sité musi byt zaloZzeny na dobrovolné ucasti svych
¢lend, ktefi se Ucastni Cinnosti siti a prispivaji k nim v souladu s pravnimi predpisy ¢lenského statu,
v némz jsou ¢lenové usazeni, a musi byt neustdle oteviené pro nové poskytovatele zdravotni péce,
ktefi si budou prat se k nim pfipojit, za predpokladu, Ze tito poskytovatelé splni vSechny pozadované
podminky a kritéria.

Evropské referendni sité maji plnit alespon tfi z nasledujicich aceld

- pomahat s vyuzivdnim potencidlu spoluprdce na evropské urovni v oblasti vysoce
specializované zdravotni péce pro pacienty a pro systémy zdravotni péce téZici z inovaci
v oblasti Iékarské védy a zdravotnickych technologii;

- prispivat ke shromazdovani poznatk tykajicich se prevence nemoci;

- usnadniovat zlepsSeni v oblasti diagnostiky a poskytovat vysoce kvalitni, dostupnou
a nakladové efektivni zdravotni péci vSem pacientlim, jejichZ zdravotni stav vyzaduje zvlastni
soustfedéni odbornych znalosti v |ékarskych odvétvich, v nichz je odbornych znalosti
nedostatek;

- maximalizovat nakladové efektivni vyuZivani zdroji jejich soustfedénim tam, kde je
to vhodné;

- posilit vyzkum, epidemiologicky dozor napfiklad prostfednictvim registrli a poskytovat
odbornou pfipravu pro zdravotnické pracovniky;

- usnadnovat virtualné i fyzicky mobilitu odbornych znalosti, rozvijet, sdilet a Sifit informace,
znalosti a osvédcené postupy a podporovat rozvoj diagnostiky a IéCby vzacnych onemocnéni,
a to v sitich i mimo nég;

- podpofit vyvoj méritek kvality a bezpecnosti a pomahat s rozvojem a Sifenim osvédcenych
postupu v siti i mimo ni;

- pomadhat ¢lenskym statlim s nedostateénym poctem pacientt se specifickou diagnézou nebo
u nichZz chybi technologie nebo odborné znalosti k poskytovani vysoce kvalitni vysoce
specializované sluzby.
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Clenské staty byly vybidnuty k tomu, aby usnadnily rozvoj evropskych referen¢nich siti propojenim
vhodnych poskytovatell zdravotni péce a odbornych stredisek po celém svém Uzemi a zajisténim
Sifeni informaci k vhodnym poskytovatelim zdravotni péce a odbornym stiediskiim po celém svém
Uzemi, jakoZ i podporou Ucasti poskytovatell zdravotni péce a odbornych stredisek v evropskych
referencnich sitich.

S cilem podpofit Clenské staty pfi vytvareni evropskych referencnich siti mezi poskytovateli zdravotni
péce a odbornymi stfedisky v ¢lenskych statech, zejména v oblasti vzacnych onemocnéni, pfijala
Evropska komise na zakladé uvedeného ¢lanku Smérnice ¢. 2011/24/EU

- Rozhodnuti Komise v pfenesené pravomoci ze dne 10. bfezna 2014, 2014/286/EU, kterym
se stanovi kritéria a podminky, jeZ musi splnit evropské referencni sité a poskytovatelé
zdravotni péce, ktefi se chtéji do nékteré z nich zapoijit, a

- Provadéci rozhodnuti Komise ze dne 10. bfezna 2014, 2014/287/EU, kterym se stanovi
kritéria pro zfizovani a hodnoceni evropskych referencnich siti, pro schvalovani a hodnoceni
jejich ¢lend a pro usnadnéni vymény informaci a odbornych poznatk( o zfizovani a hodnoceni
téchto siti.

Odborné, vécné a persondlni podminky a kritéria, stanovend Evropskou komisi, ktera musi splnit
jednotlivy poskytovatel pro zarazeni do evropské referencni sité, splnili jiz na zakladé vlastni Zadosti
a s podporou Ministerstva zdravotnictvi néktefi poskytovatelé v Ceské republice; ti jsou jiz zaclenéni
do pfislusnych siti, viz tabulka.

Specializovana pracovisté pro vzacna onemocnéni maji naprosto vyjimecné postaveni a jejich potieba
je omezena vyskytem vzacnych onemocnéni v populaci. Jedna s v drtivé vétsiné o 1 nebo 2 pracovisté
pro pacienty s konkrétni problematikou, kterym je poskytovana nejen specializovana a komplexni
(multioborova) péce lGzkova i ambulantni, ale také financné nakladna diagnostika i lécba.



Evropské refenéni sité pro vzacna onemocnéni (ERN)

Tabulka

Zkratka sité Plny nazev sité

European Reference Network on craniofacial anomalies and ear,
nose and throat (ENT) disorders
Evropska refen¢ni sit pro vzacné oblicejové anomalie a vzacna

ERN CRANIO

onemocnéni usni, nosni, kéni

European Reference Network on epilepsies

ERN EpiCARE . ,
P! Evropska refenéni sit pro vzacné a komplexni epilepsie

European Reference Network on neurological diseases

ERN-RND . “ o . -
Evropska refencni sit pro vzacna neurologicka onemocnéni

- Klinika détské neurologie 2. LF UK

Poskytovatel z CR

- Stomatologicka klinika déti
a dospélych 2. LF UK a FN Motol

a FN Motol,

- |. neurologicka klinika FN u sv. Anny
v Brné + Klinika détské neurologie
FN Brno

- Klinika détské neurologie 2. LF UK
a FN Motol,

- Neurologicka klinika VSeobecné
fakultni nemocnice v Praze a 1. LF
UK




8. - Pediatricka klinika 2. LF UK a FN
Motol,

-l klinika tuberkulézy a respiracnich
nemoci VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze a 1. LF UK,

- Pneumologicka klinika 1. LF UK
a Thomayerova nemocnice

European Reference Network on respiratory diseases

ERN LUNG . e . o -
Evropska refen¢ni sit pro vzacna respiracnich onemocnéni

10. European Reference Network on adult cancers (solid tumours) - Onkologicka klinika 2. LF UK a FN
ERN EURACAN Evropska refencni sit pro vzacna nadorova onemocnéni Motol,

dospélych - Masaryklv onkologicky ustav

ERN eUROGEN Europgan Reference Network on urogenital diseases and _
conditions




18.

MetabERN

European Reference Network on hereditary metabolic disorders
Evropska refenéni sit pro vzacna dédi¢na metabolicka
onemocnéni

14. ERN EYE European Reference Network on eye diseases - O¢ni Kklinika VSeobecné fakultni
Evroiské refenéni sit iro vzacna o¢ni onemocnéni nemocnice v Praze a 1. LF UK
16. ERN GUARD- | European Reference Network on diseases of the heart - Detske kard|o<':entr.um'2. LF UKaFN
X e . . Motol + Kardiologicka klinika 2. LF
HEART Evropska refenéni sit pro vzacna onemocnéni srdce
UK a FN Motol

Ustav  d&diénych  metabolickych
poruch VSeobecné fakultni
nemocnice v Praze a 1. LF UK

ERN RARE-LIVER European Reference Network on hepatological diseases _

22.

ERN RITA

VASCERN

European Reference Network on immunodeficiency,
autoinflammatory and autoimmune diseases

Evropska refenéni sit pro vzacna autoimunni a imunodeficientni
onemocnéni

European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular
Diseases

24,

Klinika détského a dorostového
ékarstvi VVSeobecné fakultni
nemocnice v Praze a 1. LF UK




Soucasny stav

Pilotni nakladova studie

V soucasnosti je velmi obtizné identifikovat nakladovou strukturu na specializovanych pracovistich
pro léébu vzacnych onemocnéni, kterd dnes vznikaji neorganizované a bez existujici koncepce
na urovni Ceské republiky. Tato specializovand pracovi$té nemaji Zddnou ekonomickou a organizaéni
autonomii a jsou v rliznych modelech ,rozpusténa” ve strukture velkych poskytovatelll zdravotnich
sluzeb, nejcastéji fakultnich nemocnicich. Zdravotni péce v téchto specializovanych pracovistich tak
neni presné alokovdna na péci o pacienty s vzacnymi onemocnénimi a musi kompetovat o zdroje
s jinymi segmenty v pfislusné nemocnici.

Centra vznikaji prakticky jen kolem nakladné farmakoterapie, kterd je zregula¢nich davodi
koncentrovana do omezeného poctu nemocnic, které maji uzaviené dodatky zvldstnich smluv
opraviujici tyto |éc¢iva poskytovat a ziskat za né uhradu ze zdravotniho pojisténi. Nyni neexistuje
mechanismus ¢i metodika jakym zpUsobem kalkulovat a strukturovat naklady na zdravotni sluzby
na téchto specializovanych pracovistich. Pfesto jsou to prdvé vzacna onemocnéni, u kterych je nutné
provadét pravidelné a opakované ndkladna diagnostickd a jind vysetfeni s pouZzitim nejnovéjsich
poznatkd/metod, které jsou vzhledem kinovacim a téz malé zadkladné pacientd svzacnym
onemocnénim nakladnéjsi nez u onemocnéni jinych. Také dlouhodob3, celozZivotni multidisciplinarni
péce a paliativni péce o tyto pacienty je nakladnéjsi nez péce o jiné skupiny pacient(.

Dalsim problémem je neexistence koordinacnich vicedrovfiovych vazeb, které zabezpecuji v€asny
zachyt pacientl se vzacnymi onemocnénimi v terénu, jejich referovani na specializovanda pracovisté,
kde by méla byt provedena cilena diagnostika a nasazena nejvhodnéjsi Iécba. Pacient by poté podle
zavaznosti a potreby zdravotnich sluzeb mél byt sledovan v misté co nejblize svému bydlisti, které mu
zaroven zabezpedi kvalitni péci s co nejnizsimi naklady. Jedna se o centralizované decentralizovany
model.

Cile projektu

Na vybranych trfech typech onemocnéni (dédicnd metabolickd onemocnéni, cysticka fibrdza
a neuromuskularni onemocnéni) zmapovat soucasnou nakladovost a strukturu péce o pacienty
s témito diagndzami

e Na zakladé klinickych doporucenych postupll, mezinarodnich standardd a dlkaz( z oblasti
mediciny zaloZené na diUkazech kalkulovat optimdlni strukturu a nakladovost
specializovanych pracovist pro lé¢bu vybraného klastru vzacnych onemocnéni

e Zmapovat epidemiologii vybranych nervosvalovych onemocnéni a na zdkladé znalosti
potfeby navrhnout optimalni a nakladové efektivni sit péée o tyto pacienty (tzv. princip
subsidiarity)



Ministerstvo zdravotnictvi iniciuje pilotni projekt poskytovatel(l zdravotnich sluzeb zapojenych
do evropskych referenénich siti a zdravotnich pojistoven pro vytvoreni metodiky a analyzy dle vyse
uvedeného zaddani zahrnujiciho tfi modelové pfiklady ERN pro vzdcna onemocnéni. Ocekdavanym
vystupem pilotniho projektu je nakladova analyza.

e ERN-Lung — onemocnéni cysticka fibréza, kterd modeluje distribuovanou formu ucasti v ERN
s koordina¢nim centrem, které slouzi jako narodni ,,hub”.

o ERN-NMD — neuromuskuldrni onemocnéni.

e Metab-ERN — metabolickd onemocnéni, kde je jedno narodni superkonsilarni pracoviste,
které zpracovava problematiku vzacnych metabolickych onemocnéni, a kde jsou jiz
dlouhodobé indikovany a hrazeny nékteré pripravky pro vzacna onemocnéni.



