VLADA CESKE REPUBLIKY
USNESENI

VLADY CESKE REPUBLIKY
ze dne 14. Cervna 2010 C. 466
o Narodni strategii pro vzacna onemocnéni
na léeta 2010-2020
Viada

I. schvaluje Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020,
obsazenou v ¢asti lll materialu ¢€.j. 593/10 (dale jen ,Narodni strategie®);

Il. uklada
1. ¢lenim vilady plnit Narodni strategii,

2. ministryni zdravotnictvi ustavit meziresortni a mezioborovou pracovni
skupinu, ktera pfipravi Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni na léta
2011-2013 a ktera bude koordinovat aktivity v oblasti vzacnych
onemocnéni,

3. ministryni zdravotnictvi ve spolupraci s ostatnimi Cleny viady predlozit
vladé do 30. Cervna 2011 Narodni akcni plan pro vzacna onemocnéni na
léta 2011-2013;

[ll. doporuéuje hejtmanim ve spolupraci s organy mistni samospravy a
nevladnimi organizacemi do krajskych rozvojovych planu zohlednit feSeni
problematiky vzacnych onemocnéni.

Provedou:

Clenové vlady

Na védomi:

hejtmani,

primator hlavniho mésta Prahy

Pfedseda vlady

Ing. Jan Fischer, CSc.,



Tiskova zprava k materialu pro jednani viady CR
»Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020“.

Vzacna onemocnéni jsou komplexni, pfevazné dédic¢na (€i vrozena) onemocnéni s
nizkym vyskytem v populaci, ktera maji dopad na kvalitu Zivota a socialni zaClenéni
pacienta, popf. ohrozuji jeho zivot. PfestozZe jsou jednotliva onemocnéni vzacna, ve
svém souhrnu zpusobuji az 8% morbidity a mortality v ramci EU. V pfipadé vétSiny
vzacnych onemocnéni neexistuje ucinna kauzalni IéCba, nicméné vhodnou péci je
mozné prodlouzit délku zivota a zlepSit jeho kvalitu.

Soucasné nedostatky v oblasti vzacnych onemocnéni jsou zejména nedostatecna
identifikace vzacnych onemocnéni v ramci systému Mezinarodni klasifikace nemoci,
nedostatky v jejich Casné diagnostice a IéCbé, nerovnost a nedostate¢na kvalita
poskytovanych sluzeb, nedostatky ve vyzkumu, nedostatky ve sbéru dat a
neefektivnost péCe o pacienty se vzacnym onemocnénim.

V CR dosud neexistuje jednotna koncepce pro vzacna onemocnéni. Navrh Narodni
strategie shrnuje problematiku vzacnych onemocnéni z hlediska EU i CR a navrhuje
hlavni cile a opatieni ke zlep$eni situace v dané oblasti v CR. Tyto cile a opatfeni
budou bliZze specifikovany v ramci prislusného narodniho akéniho planu, ktery
stanovi dilCi ukoly, nastroje, odpovédnost, terminy a indikatory plnéni jednotlivych
ukold.

Cilem Narodni strategie je zefektivnit diagnostiku a Ié€bu vzacnych
onemocnéni a zajistit vSéem pacientiim se vzacnym onemocnénim pristup k
indikované a vysoce kvalitni zdravotni péc¢i a nasledné socialni zaélenéni, a to
na zakladé rovného zachazeni a solidarity.

Cilem Narodni strategie je rovnéz vyuzit odbornou spolupraci se zahrani¢im, umoznit
ucast naSich pacientd na mezinarodnich klinickych studiich novych lékul, v€etné |éCby
v zahraniCi v pfisné indikovanych pfipadech, kdy neni mozno zajistit adekvatni
specializovanou péci v CR.

Navrh Narodni strategie je v souladu se ,,Sdélenim Komise Evropskému parlamentu,
Radé, Evropskému hospodariskému a socialnimu vyboru a Vyboru regionti o
vzacnych onemocnénich: vyzvy pro Evropu®a na toto sdéleni navazujicim
,Doporu¢enim Rady o akci v oblasti vzacnych onemocnéni“ (,Council
Recommendation on an action in the field of rare diseases®), které bylo pfijato Radou
EU 9.6.2009 v prabé&hu piedsednictvi CR v Radé EU.



,Narodni strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020“
1. Uvod

Vzacna onemocnéni jsou klinicky heterogenni onemocnéni, jejichZ spolecnou
charakteristikou je jejich velmi nizka populacni prevalence. V pfipadé chybnych a
pozdnich diagn6z u téchto onemocnéni dochazi ¢asto k nevratnému poskozeni
zdravi ¢i umrti pacienta.

Soucasné nedostatky v oblasti vzacnych onemocnéni zahrnuji zejména jejich
nedostatecnou identifikaci, zavazné nedostatky v jejich diagnostice a terapii,
nerovnost a nedostate¢nou kvalitu poskytovanych sluzeb, velmi omezeny vybér Iéku
pro jejich léCbu, nedostatky ve sbéru dat na narodni a regionalni urovni,
neefektivnost pé€e o pacienty se vzacnym onemocnénim v&etné nedostateCného
povédomi o téchto chorobach u odborné a laické vefejnosti. V dlsledku chronického
a Casto progresivniho charakteru téchto nemoci se Casto sekundarné projevuiji i
nedostatky v oblasti socialni a pravni sféry.

V CR dosud neexistuje jednotna koncepce pro vzacna onemocnéni. Narodni
strategie pro vzacna onemocnéni na léta 2010-2020 (dale jen Narodni strategie)
shrnuje problematiku vzacnych onemocnéni z hlediska EU i CR a navrhuje hlavni
cile a opatfeni ke zlepseni situace v dané oblasti v CR.

Mezi hlavni cile Narodni strategie proto patfi v€asna diagnostika a dostupnost
adekvatni Ié€by vzacnych onemocnéni, koordinace a centralizace efektivni péce o
pacienty se vzacnym onemocnénim, zlepSeni vzdélani a informovanosti odborné i
laické verejnosti v dané oblasti a spoluprace na narodni i mezinarodni urovni se
zapojenim pacientskych organizaci a také zlepSeni identifikace vzacnych
onemocnéni v ramci systému

Mezinarodni klasifikace nemoci (MKN). Dil&i ukoly, nastroje, odpovédnost, terminy,
pripadné finanéni naklady a indikatory pInéni jednotlivych ukoll budou specifikovany
v ramci pfislusného Narodniho akéniho planu pro vzacna onemocnéni (dale jen
Narodniho akéniho planu).

Narodni strategie je pIné v souladu s Doporu¢enim Rady EU, které se tyka
predevsim zlepSeni identifikace vzacnych onemocnéni, podpory rozvoje zdravotni
politiky a rozvijeni evropské spoluprace, koordinace a regulace v dané oblasti.

2. Obecna charakteristika vzacnych onemocnéni

Vzacna onemocnéni jsou klinicky heterogenni pfevazné dédi¢na (&i vrozena),
multisystémova onemocnéni s velmi nizkym vyskytem (prevalenci) v populaci, ktera
maji dopad na kvalitu zivota a socialni zaclenéni pacienta, popf. ohrozuji jeho Zivot.
Onemocnéni je v ramci EU definovano jako vzacné, pokud postihuje méné nez 5
osob z kazdych 10 000, (tj. méné nez 1 pacient na 2000 jedincu). Zavaznost
vzacnych onemocnéni spociva v tom, Ze existuje vice nez 8,000 rtiznych vzacnych
onemocnéni, takze souhrnny pocet pacient neni zanedbatelny, a to i pfes nizkou



prevalenci jednotlivych klinickych jednotek. Seznam dosud znamych vzacnych
onemocnéni napfi¢ vSemi medicinskymi obory je uveden na weboveé strance portalu
3 Orphanetu, tj. evropského vyzkumného konsorcia dlouhodobé podporovaného
Evropskou komisi (www.orpha.net).

Vzacna onemocnéni se nejCastéji vyskytuji brzy po narozeni, kdy postihuji 4-5 %
novorozencl a kojencl (napfiklad nékteré vrozené vyvojové vady, dédi¢né poruchy
metabolismu, geneticky podminéna onemocnéni a vzacné nadory), ale mohou se
projevit i pozdéji v prubéhu détstvi €i v dospélosti. Asi 80% vzacnych onemocnéni ma
genetické pfiCiny, nicméné u vétsiny pacientl zistava etiologie jejich choroby
neodhalena. V pfipadé chybnych a/nebo pozdnich diagndz, zejména u pacientl s
onemocnénim, pro ktere jiz existuje moznost IéCby, dochazi k nevratnému poskozeni
zdravi. To vede ke znagné psychické traumatizaci nejen pacientl ale i jejich rodin,
v€etné neduvéry ke kvalité zdravotniho systému. V€asna a spravna diagnostika
vzacnych onemocnéni je podminéna dostupnou diagnostikou i spravnou edukaci
lékara.

V oblasti zdravotni politiky je nezbytné rozvijet novorozenecky screening vzacnych
onemocnéni, pro ktera je jiz dostupna ucinna Ié€ba, protoze v€asna diagnostika v
novorozeneckém véku spolecné se specializovanym genetickym poradenstvim a
riznymi formami prenatalni diagnostiky patfi mezi nejefektivnéjsi preventivni
Iékarské postupy v této oblasti. LéCba pacientd se vzacnym onemocnénim je
efektivni pouze v rukou multidisciplinarnich zdravotnich tymua v ramci
specializovanych center, ktera by podle doporu¢eni EU méla vzniknout na narodni a
regionalni urovni. Tato centra, ktera by méla zejména pokryt diagnostiku a Iécbu
vzacnych onemocnéni a poskytovat konzultacni €innost pro terénni lékafe, budou
podrobné vyspecifikovana v Narodnim akénim planu. Pfedpokladame ustanoveni cca
10-20 narodnich center zamérenych na skupiny pfibuznych onemocnéni a
nadnarodni spolupraci.

Seznam vzacnych onemocnéni a zakladni informace o téchto onemocnénich pro
laickou i odbornou verejnost budou uvedeny na pfipravovaném webovém portalu —
www.vzacnenemoci.cz a jsou podrobné uvedeny v sedmi hlavnich evropskych
jazycich v ramci evropského portalu Orphanet.

3. EU a vzacna onemocnéni

V navaznosti na ,Sdéleni Komise Evropskému parlamentu, Radé, Evropskému
hospodarskému a socialnimu vyboru a Vyboru regiont o vzacnych onemocnénich:
vyzvy pro Evropu®byla problematika vzacnych onemocnéni diskutovana v
pracovnich organech Rady EU i Evropského parlamentu. V navaznosti na to pfijala
Rada EU, v priib&hu predsednictvi CR v Radé EU (www.eu2009.cz) dne 9.6.2009
,Doporuc¢eni Rady o akci v oblasti vzacnych onemocnéni* (,Council
Recommendation on an action in the field of rare diseases®, http://eur-
lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF).

Obsah téchto dokumentu vyplyva z doporuéeni multidisciplinarni mezinarodni
pracovni skupiny pod zastitou Evropské komise - DG SANCO ,Rare Disease Task
Force® (www.rtdf.org), projektu Orphanet (www.orpha.net) a evropské organizace
pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni - Eurordis (www.eurordis.org).



Obsah dokumentu je rovnéz v souladu s probihajicim Evropskym projektem pro
rozvoj narodnich plant pro vzacna onemocnéni (EUROPLAN;
www.europlanproject.eu), v ramci programu Spolecenstvi v oblasti vefejného zdravi.

Obecnym cilem EU v oblasti vzacnych onemocnéni je pfedevsim:

1) zlepsSit identifikaci vzacnych onemocnéni

2) podporovat rozvoj zdravotni politiky v dané oblasti a zefektivnit péci

3) rozvijet evropskou spolupraci, koordinaci a regulaci v této oblasti.

Mezi doporuceni Rady o akci v oblasti vzacnych onemocnéni patfi:

zavedeni narodnich planu ¢lenskych statd pro vzacna onemocnéni, aby méli
pacienti se vzacnymi onemocnénimi univerzalni pfistup k vysoce kvalitni p&ci, v€etné
diagnostiky, zpasobu Ié¢by a IéCivych pFipravkd pro vzacna onemocnéni (,orphan
drugs“) na zakladé rovného zachazeni a solidarity v celé EU

zavedeni adekvatni definice, kodifikace a soupisu vzacnych onemocnéni

zajisténi vyzkumu pficin a léCby vzacnych onemocnéni

ustaveni koordinacnich center a evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni
shromazdovani odbornych znalosti o vzacnych onemocnénich na evropskeé urovni
posileni spoluprace s organizacemi pacient pro vzacna onemocnéni

zajisténi udrzitelnosti aktivit v oblasti vzacnych onemocnéni

V souladu s timto Doporu¢enim maji ¢lenské staty EU moznost vyuzit odbornych
konzultaci se zahrani¢im, u€astnit se mezinarodnich klinickych studii novych léku
nebo i zajistit I€Cbu pfislusnych pacientl v zahranici v pfipadech, kdy neni mozno
zajistit specializovanou péci v Clenském staté EU.

v v

http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_diseases_en.htm.
4. CR a vzacna onemocnéni

V CR dosud neexistuje pfesna statistika prevalence vzacnych onemocnéni vzhledem
k tomu, ze tyto nemoci nejsou dosud adekvatné klasifikovany v ramci Mezinarodni
klasifikace nemoci MKN 10. Dle odhadu je v CR pfiblizn& 20,000 pacientt s t&émito
onemocnénimi. Zhruba 80 % vzacnych onemocnéni ma geneticky plivod, pficemz
zbyvaijici onemocnéni jsou dana infekcemi, autoimunitou, alergiemi, ale i negativnimi
vlivy zevniho prostfedi. Tim, Ze vétSina onemocnéni se diky své genetické podstaté
rozviji jiz v prenatalnim obdobi, vice nez 75 % téchto onemocnéni se projevi jiz u déti
do deseti let. Kauzalni IéCba je k dispozici pouze u malého poc¢tu chorob a u vétsiny z
nich je provadéna dlouhodoba paliativni Ié¢ba. Z tohoto divodu se bohuzel i v



soucasné dobé pfiblizné tretina pacientd se vzacnym onemocnénim nedoZije péti let
véku. Proto je Casto jedinou pomoci rodinam s takto postizenym ditétem zajistit
pomoci cilené prenatalni nebo nyni jiz i preimplantacni diagnostiky narozeni druhého
zdravého ditéte v jejich rodiné.

CR v posledni dobé& vyviji v oblasti péée o pacienty se vzacnymi onemocnénimi
mnoho aktivit, a to pfedevsim s ohledem na zajisténi rovného pfistupu ke zdravotnim
sluzbam, kvalitu zdravotni péce a bezpedi pacienta.

4.1. Finanéni naklady a vzacha onemocnéni

Diagnostika vzacnych onemocnéni vyzaduje obvykle specializovana laboratorni a
pomocna vysetieni. Diagnosticky proces je obvykle vicestupfiovy a naro¢ny na ¢as a
expertizu vysoce erudovanych specialistu.

Lécba nékterych vzacnych onemocnéni je nakladna, napf. nékteré lIéky pouzivané k
enzymové substituni [éEbé stoji v souCasné dobé az 20-30 miliont K¢ ro¢né na
jednoho pacienta; naproti tomu léCba jinych vzacnych onemocnéni (jako napfiklad u
nékterych dédi¢nych poruch metabolismu) se mize pohybovat pouze v Fadech
desetitisicu az statisict K& ro¢né.

V soucasné dobé nejsou k dispozici validni data o pfesnych nakladech spojenych s
léEbou vzacnych onemocnéni. Pouze cca 200 z celkového poctu 8.000 vzacnych
onemocnéni je kdédovano v MKN-10, coz znemoznuje statistické sledovani téchto
onemocnéni. Aktualizace MKN-11 s kompletni klasifikaci vzacnych onemocnéni
bude uvefejnéna nejdfive az v roce 2012. V soucasné dobé nejsou k dispozici udaje
o tom, kolik finan¢nich prostifedku je vynakladano zdravotnimi pojiStovnami pod
jinymi diagnosami, a to pfedevSim na lé¢bu pravodnich pfiznakd vzacnych
onemocnéni. Vzhledem ke skute€nosti, Ze dosud nebylo ustaveno Narodni
koordinacni centrum pro vzacna onemocnéni, prakticti Iékafi nemaji moznost obratit
se o radu a pomoc pfi svych diferencialné diagnostickych rozvahach na pfislusné
odborniky a pacienti se vzacnym onemocnénim jsou mnohdy léCeni pod Spatnymi
diagnosami, jejich onemocnéni se v dusledku neadekvatni [éCby postupné zhorsuje,
a tak naklady neumérné vzrastaiji.

Podle evropskych doporuceni jak ze strany Rady, tak i pacientskych organizaci
Eurordis (www.eurordis.org), Ize snizeni nakladu na Ié¢bu komplikaci pozdé
diagnostikovanych vzacnych onemocnéni efektivné dosahnout zejména centralizaci
péce o pacienty se vzacnym onemocnénim. Pracovisté (,Centres of Reference®),
ktera maji nalezitou interdisciplinarni kapacitu a dostate¢né zkusenosti s v€asnou
diagnostikou a dlouhodobou terapii vzacnych onemocnéni, jsou zarukou poskytovani
vysoce kvalitni a zaroven efektivni pé€e o pacienty se vzacnym onemocnénim.
Evropska doporuc€eni souCasné stanovuiji, Ze tato centra by méla mit mezinarodni
navaznost a méla by byt zapojena do mezinarodnich iniciativ €i evropskych
grantovych projektu v dané oblasti.

Znacné uspory finanénich prostfedku pfinasi jak preimplantaéni diagnostika, ktera
neni spojena s nutnosti pfipadného preruseni t€hotenstvi, tak i ,klasicka“ prenatalni
diagnostika v €asnych formach téhotenstvi. Obé metody umoziiuji narozeni zdravého
ditéte v postizené rodiné.



V pfipadech v€asné diagnostiky vzacnych onemocnéni napfiklad diky rozSifenému
novorozeneckému screeningu Ize onemocnéni diagnostikovat jesté pfed rozvojem
klinickych projevu a diky v€asné cilené |é€bé oddalit organové komplikace. To kupf.
velmi dobfe potvrzuje 10 leta cost-benefit studie v pfipadé cystické fibrozy. Dle této
studie jsou naklady spojené s IéCbou pacientl s cystickou fibrozou
diagnostikovanych novorozeneckym screeningem signifikantné niz8i nez naklady
spojené s IéCbou pozdéji klinicky diagnostikovanych pacientl s cystickou fibrozou.
(Economic implications of newborn screening for cystic fibrosis: a cost of iliness
retrospective cohort study. Lancet 2007).

DalSim ekonomickym pfinosem obou forem prenatalni genetické prevence je i
vyznamné omezeni dlouhodobého vyfazeni matky z pracovniho procesu v dusledku
jeji naro¢né a dlouhodobé péce o postizené dité.

Vzhledem k vySe uvedenému nelze v soucasné dobé stanovit odhad stfednédobé
prognodzy nakladld na zdravotni péci v této oblasti. Tuto prognézu bude mozno
stanovit az v navaznosti na zavedeni aktualizované verze statistického systému
sledovani vzacnych onemocnéni, ktera bude obsahovat vSechna vzacna
onemocnéni, a kdy bude mozno vzacna onemocnéni statisticky sledovat v ramci
navrhované centralizované a koordinované péce, a to v ramci pfislusného Narodniho
akéniho planu pro vzacna onemocnéni.

Finan¢ni naklady spojené s navrhovanymi cily a napravnymi opatfenimi, které budou
bliZze specifikovany v pfislusSném Narodnim akénim planu, budou hrazeny v ramci
stavajicich kapitol a tuzemskych i zahrani¢nich dotacnich finan¢nich prostfedku.
Kupf. zfizeni Narodniho koordinacniho centra a koncentrace péce do
specializovanych center ve vySi cca 5-10 mil. K&, bude plné pokryto z finan¢nich
prostfedkd schvalenych pro kapitolu 335 — Ministerstvo zdravotnictvi. V pfislusném
Narodnim ak¢nim planu, ktery bude vypracovan na tfileté obdobi, poCitame s
multizdrojovym financovanim, které bude v tomto planu detailné vyspecifikovano
(vefejné zdravotni pojisténi, tuzemské i zahrani¢ni dotaéni programy apod..)

4.2. ,,Orphan drugs*” - IéCivé pripravky pro vzacna onemocnéni

Lécivé pfipravky pro vzacna onemocnéni, které jsou nazyvany také jako tzv. ,orphan
drugs®, jsou Casto velmi drahé. Situace v této oblasti se v poslednich letech vyrazné
zlepsila, tyto 1é€Civé pfipravky jsou v souladu s medicinskym pokrokem postupné
objevovany a nasledné zavadény do IéCebné praxe. Tento proces je koordinovan ze
strany Statniho ustavu pro kontrolu &&iv - Praha (SUKL; www.sukl.cz) ve spolupréaci
s European Medicines Agency (EMEA; www.ema.europa.eu/) a s jeho
specializovanym vyborem - Comittee for Orphan Medicinal Products
(www.ema.europa.eu/htms/general/contacts/COMP/COMP.html).

Dostupnost t&chto légivych pFipravkil v CR je jednou z nejvy$sich v ramci EU. Z 62
,orphan drugs* registrovanych v EU tzv. centralizovanou procedurou je v CR v
sougasné dobé kategorizovanych 27 t&chto |égivych pFipravki. V CR je snaha 7
zajistit uhradu vétsiny registrovanych ,orphan drugs® z vefejného zdravotniho
pojisténi. PFi stanoveni ceny a uhrady Ié&ivych pfipravka se v CR pfistupuje k
,orphan drugs® stejné jako k jinym IéCivym pfFipravkam.



Zakon umozriuje zvyhodnit tzv. vysoce inovativni IéCivé pfipravky. Statut vysoce
inovativnich léCivych pfipravki mohou ziskat jak klasické 1€Civé pfipravky, tak i
»orphan drugs®, pokud spliuji podminky stanovené vyhlaskou €. 92/2008 Sb., o
stanoveni seznamu zemi referenéniho kose, zplsobu hodnoceni vyse, podminek a
formy Uhrady |éCivych pFipravkl a potravin pro zvlastni Iékafské ucely a nalezitostech
Zadosti o stanoveni vySe uhrady.

Vétsina ,orphan drugs” hrazenych z prostfedku vefejného zdravotniho pojisténi ma
stanovenou uhradu pod urovni maximalni ceny pro kone¢ného spotfebitele.

V pfipadé uhrady novych IéCivych pfipravkl ,orphan drugs® z prostfedkl vefejného
zdravotniho pojisténi bude nutné dbat na zajisténi fiskalni (rozpo&tové) rovnovahy
systému vefejného zdravotniho pojisténi. K tomuto bude nezbytné vytvofit nastroje,
které zajisti oCekavanou finanéni stabilitu v proporcionalité k vySe deklarovanym
principim dostupnosti IéCby. Podrobnéjsi rozpracovani této tématiky bude
pfedmétem Narodniho akéniho planu.

4.3. Mezinarodni projekty

CR se podili na Fe$eni mnohych mezinarodnich projektd v oblastech vzacnych
onemocnéni:

1/ Orphanet (www.orpha.net), ktery se tyka rozvoje celoevropské expertni informacni
databaze o vzacnych onemocnénich pro |ékafe, pacienty a jejich rodiny.

2/ EuroGentest (www.eurogentest.org), ktery se tyka harmonizace a standardizace
genetickych diagnostickych sluZeb na evropské urovni s ohledem na vzacna
onemocnéni.

3/ ECORN (www.ecorn-cf.eu), ktery se tyka expertni e-Health informace pro pacienty
s cystickou fibrézou, jakoZto modelového vzacného onemocnéni.

4/ EuroCareCF (www.eurocarecf.eu), ktery se tyka vyzkumu diagnostiky a IéCby,
vCetné tvorby celoevropského registru pacientl s cystickou fibrézou.

5/ ERNDIM (www.erndim.unibas.ch), ktery se vénuje organizaci externi kontroly
kvality v oblasti biochemické genetiky

6/ RAPSODY (Rare Disease Patient Solidarity; www.rapsodyonline.eu) - SUKL se v
oblasti vzacnych onemocnéni zapojil do mezinarodni spoluprace formou ucasti na
tomto projektu, v jehoz ramci zorganizoval v bifeznu 2007 narodni seminar pacientl
se vzacnymi onemocnénimi na téma specializovanych center. Nasledné v Cervenci
roku 2007 tato instituce hostila v Praze mezinarodni seminar na stejné téma s ucasti
80 zastupcl pacientskych organizaci, odbornych Iékafl, predstavitelt zdravotnickych
instituci a Evropské komise.

7/ EUROPLAN (www.europlanproject.eu), ktery ma za cil vypracovat obecna
doporuceni pro narodni plany pro vzacna onemocnéni v jednotlivych €lenskych
zemich EU. 8



8/ CHERISH (www.cherishproject.eu/), ktery ma za cil zlepSit diagnostiku détskych
pacientl s mentalni retardaci.

9/ ENCE/CF/LAM/LTX (www.ence-plan.eu), ktery ma za cil vytvofit na modelu tfi
vzacnych onemocnéni podklady pro tvorbu evropskych referen¢nich (expertnich)
center.

10/ NEUROPED (European Network on Rare Pediatric Neurological Diseases -
www.neuroped.eu), ktery koordinuje evropskou vyzkumnou spolupraci v oblasti
vzacnych détskych neurologickych onemocnéni.

11/ EMQN (www.emqn.org) zajistujici systém externich kontrol kvality molekularné
genetickych laboratofi pro genetickou diagnostiku u vzacnych onemocnéni.

12/ EUROCAT (www.eurocat-network.eu), ktery koordinuje sbér evropskych a
narodnich dat v oblasti monitorovani vyskytu vrozenych vyvojovych vad.

4.4. Novorozenecky screening vzacnych onemocnéni (NS)

Cilem NS je rychla diagnostika a v€asna IéEba novorozencu s vybranymi dédiénymi
poruchami metabolismu a endokrinologickymi poruchami, které patfi mezi vzacna
onemocnéni. S uc€innosti od 1.10.2009 se u vSech novorozencu narozenych na
uzemi CR provadi novorozenecky laboratorni screening celkem 13 nemoci (ze 45
dosud detekovatelnych):

—

. kongenitalni hypotyre6za

2. kongenitalni adrenalni hyperplasie

3. fenylketonurie a hyperfenylalaninemie

4. nemoc javorového sirupu

5. porucha dehydrogenazy mastnych kyselin se stfedné dlouhym fetézcem
6. porucha dehydrogenazy 3-OH-mastnych kyselin s dlouhym fetézcem
7. porucha dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem
8. porucha karnitinpalmitoyltransferazy |

9. porucha karnitinpalmitoyltransferazy ||

10. porucha karnitinacylkarnitintranslokazy

11. glutarova acidurie typ |

12. izovalerova acidurie

13. cysticka fibroza



Dosud byl v CR novorozenecky screening provadén pouze u 3 nemoci: kongenitalni
hypotyredzy, fenylketonurie a kongenitalni adrenalni hyperplasie, a tak jeho rozSifeni
v roce 2009 znamena pfiblizeni nasi praxe k situaci ve vyspélych evropskych
zemich. Provadéni NS je pIné hrazeno z vefejného zdravotniho pojisténi.

Provadéni novorozeneckého screeningu je koordinovano Narodnim koordinaénim
centrem pro novorozenecky screening, které bylo ustaveno ve VSeobecné fakultni
nemochnici v Praze. Informace pro laickou i odbornou vefejnost o provadéni
novorozeneckém screeningu jsou od fijna 2009 dostupné na webovém portalu:
www.novorozeneckyscreening.cz.

4.5. Specializovana pracovisté pro vzacna onemocnéni

V CR dosud nebyla ustanovena sit specializovanych center pro skupiny vzacnych
onemocnéni, chybi jednotna koncepce a definice centrové péce. Presto existu;ji
specializovana pracovisté, jako napf.: Narodni referencni centrum pro diagnostiku a
|éEbu Gaucherovy choroby, Narodni centrum pro diagnostiku a I€Cbu cystické fibrozy,
Centrum pro diagnostiku a Ié¢bu Fabryho choroby, Centrum pro plicni hypertenzi,
Centrum hereditarnich ataxii nebo Komplexni onkologicka centra, kde probiha |é¢ba
vzacnych nadoru. Pro kozni onemocnéni typu epidermolysis bullosa vzniklo narodni
centrum ve FN Brno a pro tézka sluchova postizeni Centrum kochlearnich implantaci
u déti ve FN v Motole. V oblasti genetické diagnostiky doSlo k vytvoreni Narodni
referenéni laboratofe pro DNA diagnostiku pfi Ustavu hematologie a krevni transfuze
Praha se seznamem vice nez 400 diagnostikovanych chorob (www.uhkt.cz/nrl/db).

Bylo ustaveno Narodni koordinacni centrum pro novorozenecky screening ve
VSeobecné fakultni nemocnici Praha a je planovano ustaveni Narodniho
koordinagniho centra pro vzacnha onemocnéni ve FN v Motole.

Zfizovani pfipadnych dalSich center a stanoveni podminek pro €innost téchto center
bude pfedmétem odborné diskuse a bude blize specifikovano v ramci pfislusného
Narodniho akéniho planu v souladu s mezinarodnimi doporucenimi Eurordis
(www.eurordis.org/IMG/pdf/position-paper-EURORDIS-centres-excellence-
networksFeb08.pdf), véetné budoucich doporuceni nové zfizeného poradniho vyboru
Evropské unie - The European Union Committee of Experts on Rare Diseases
(EUCERD; www.eucerd.eu).

4.6. Prognéza dalsiho vyvoje

V oblasti presymptomatickeé diagnostiky Ize o€ekavat jednak rozvoj celopopulacniho
novorozeneckého screeningu IéCitelnych dédi¢nych metabolickych poruch a dale Ize
oCekavat rychly a Siroky nastup novych technologii analyzy lidského genomu.
Pfedpoklada se, Ze uplna sekvenace genomu jedince bude v nejblizSich letech
technicky dostupna. Tento typ vySetifeni (provedeny 1-krat za Zivot) odstrani nutnost
stanovovani vSech indikacnich a diagnostickych kritérii a zasadné omezi pocet
provadénych DNA testu, pfi€emz konfirmaéni testy timto postupem samoziejmé
dotcené nebudou. Znalost a Siroka dostupnost genomové informace jedinct bude
vyZadovat zasadneé jiné specializace, pfesahujici sou¢asnou uroven klinické a
biochemické genetiky. Bude nutné vybudovat tymy slozené z obornik( v oblasti
genomiky, molekularni patologie, biostatistiky, bioinformatiky a Iékarské etiky, které



budou schopny efektivné a kvalifikované (vzhledem k aktualnim poznatkim a
postupu mediciny zaloZzené na dlikaze; ,evidence-based medicine®) interpretovat
genomovou informaci jedince a tyto znalosti vyuZzivat k jejich prospéchu. V této
souvislosti by mélo byt postupné ustanoveno nékolik Center s vicezdrojovou
podporou, ktera by kvalifikované zavadéla techniky analyzy genomu, vytvarela tymy
lidi s poZzadovanymi specializacemi a postupné vychovavala odborniky v této oblasti.

V oblasti IéEby vzacnych nemoci Ize oCekavat pokrok v rozvoji pfistupt zaméfenych
na cilenou biologickou Ié€bu a Ié€bu ovliviujici konformaci mutantnich proteinu a
dale rozvoj proteinové nahradni terapie, RNA interference a dalSich metod genové
léCby. Vzhledem k nakladnosti této IéCby bude nezbytné s prfedstihem vypracovat
mechanismy pro vyhodnoceni efektivity t€chto novych postupu a pro zajisténi
finan¢nich prostfedku pro tuto vysoce specializovanou centrovou péci, a to v
navaznosti na sou€asna a budouci mezinarodni doporuceni v této oblasti.

5. Cile a navrhovana opatreni

5.1. Cile:

Zajistit vSem pacientlim se vzacnym onemocnénim pfistup k vysoce kvalitni péci,
vCetné diagnostiky, zpusobu IéCby a IéCivych pFipravkl pro vzacna onemocnéni na
zakladé rovného zachazeni a solidarity, zefektivnit diagnostiku a péci o pacienty se
vzacnym onemocnénim.

5.2. Navrhovana opatfeni:

5.2.1. Zlepseni informovanosti o vzachych onemocnénich

Vytvofeni a provoz webového portalu pro vzacna onemocnéni (vytvofeni portalu
bylo podpofeno v ramci dotacniho programu MZ, portal bude zprovoznén v roce

2010).

Pacienti (zastfeSeni pacientskych organizaci, v€etné jejich u€asti na zasedanich
pracovnich skupin).

Zdravotnici (odborné spolecnosti, sdruzeni praktickych Iékaru).
Hlavni aktivitou v této oblasti je vytvofeni Portalu vzacnych onemocnéni a podpora

nasi ucasti v projektu Orphanet, ktery umozni preklad zakladnich informaci pro
pacienty a lékafe do vSech narodnich jazykd Evropské Unie, tj. v€etné Cestiny.

5.2.2. Vzdélavani v oblasti vzacnych onemocnéni

Pacienti (portal, seminare s odborniky, spole¢né iniciativy pacientskych
organizaci)



Odborna verejnost (pre- a postgradualni vzdélavani lékaru, stfedniho
zdravotnického personalu, nelékafskych zdravotnickych pracovniku, celozivotni
vzdélavani v této oblasti)

5.2.3. Zlepseni diagnostiky vzachych onemocnéni a screening vzacnych
onemocnéni

Celoplo$ny novorozenecky screening v CR je tfeba dle moznosti postupné
rozsSifovat o v€asnou diagnostiku napf. smyslovych vad (sluch, zrak), dalSich
dédi¢nych poruch metabolismu, které jsou v souCasné dobé jiz IéCitelné.

Selektivni populaéni screening pacientd (symptomatickych jedincd) se vzacnymi
onemocnénimi a zdravych (asymptomatickych) nosi¢l genetickych vlioh pro vzacna
onemocnéni, a to v souladu s mezinarodnimi doporu¢enimi nebo v ramci pfislusnych
vyzkumnych projektu.

Diagnostické laboratofe (podpora jejich evidence v ramci databaze Narodni
referenéni laboratofe pro DNA diagnostiku pfi UHKT (http://www.uhkt.cz/nrl/db),
akreditace téchto laboratofi podle normy

1ISO15189 ve spolupraci s Narodnim akreditaénim organem Ceské republiky (Cesky
institut pro akreditaci o0.p.s; www.cai.cz), uplatnéni doporuceni Organizace pro
hospodarskou spolupraci a rozvoj -,OECD Guidelines for Quality Assurance in
Molecular Genetic Testing z roku 2007 (www.oecd.org/dataoecd/43/6/38839788.pdf)
v diagnostické praxi, stanoveni podminek pro nepodkrocitelné personalni a
technologické vybaveni laboratofi ve spolupraci s pfislusnymi odbornymi
spoleénostmi Ceské |ékarfské spoleénosti J.E.P (www.cls.cz), zavést licencovani
téchto laboratofi ze strany MZ, zdravotnich pojistoven formou obecné zavaznych
pravnich predpisu, v€etné ustanoveni narodnich referenénich laboratofi pro
jednotlivé skupiny vzacnych onemocnéni), stanoveni indikacnich a diagnostickych
kritérii pro molekularné genetickou diagnostiku v souladu s rozvojem mezinarodnich
doporuceni a postupy mediciny zalozené na dukaze (,evidence-based medicine®), s
odkazem na soucasna a budouci mezinarodni doporuceni v této oblasti.

5.2.4. ZlepsSeni lé€by a kvality péce
Centralizace péce o pacienty se vzacnym onemocnénim:

- Analyza stavajicich pracovist, navrh sité pracovist, stanoveni kritérii pro zafazeni
do sité pracovist’ a definice podminek pro poskytovani péce.

- Ustaveni Narodniho koordinaéniho centra pro vzacna onemocnéni, jehoz poslanim
bude odborna garance a koordinace aktivit z oblasti vzacnych onemocnéni. Popf.
ustaveni narodnich referencnich center pro jednotlivd onemocnéni nebo jejich
klinické / diagnostické skupiny. Tato centra by méla vznikat budto institucionalné (v
ramci existujicich nebo navrhovanych center obvykle pfi fakultnich nemocnicich)
nebo ,virtualné® (tj. funkéni centra dana institucionalizovanou spolupraci riznych

pracovist)



Doporucené postupy v diagnostice a Ié¢bé (v€etné postupu v oSetfovatelstvi) —
analyza stavajicich, navrh potfebnych standardud a jejich postupné zpracovani s
pravidelnym vyhodnocovanim efektu lécby

Sekundarni prevence u pacientll se vzacnymi onemocnénimi — vypracovani
odborného doporuceni pro dispenzarizaci vybranych skupin vzacnych onemocnéni

® Spoluprace vsech zainteresovanych stran (odbornici — I€kafi, zdravotni pojistovny,
SUKL, MZ) na zajiSténi ucelné farmakoterapie v navaznosti na mezinarodné
uznavané standarty

- Problematika ,orphan drugs® ve smyslu zlepSeni dostupnosti a efektivity péce,
evidence spotieby |éCiv, monitoring efektivity I€Cby a sledovani nakladd na lécbu.

- Katalogizace ostatnich |&Civ, ktera pacienti se vzacnym onemocnénim potfebuji a
ktera nejsou hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi.

5.2.5. ZlepsSeni kvality zivota a socialniho za€lenéni osob se vzachym
onemocnénim

Zavedeni ICF (International Classification of Functioning, Disability and Health -
mezinarodni klasifikace funkénich schopnosti; www.who.int/classifications/icf/en/)
jako prostfedku k vyhodnoceni

dopadu zdravotniho postiZeni na kvalitu Zivota a k monitorovani efektu I1é¢by na
ZlepSeni socialnich kompetenci osob se vzacnym onemocnénim, analyza potfeb
téchto osob dle ICF

ZlepSeni meziresortni spoluprace (Ministerstvo zdravotnictvi, Ministerstvo prace a
socialnich véci, Ministerstvo zemédélstvi, Ministerstvo Skolstvi, mladeze a
télovychovy, Ministerstvo pro mistni rozvoj, Ministerstvo financi)

Vytvoreni socialné - zdravotni sité

5.2.6. Podpora védy a vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni

Narodni uroven - resortni vyzkum

a) ucelova podpora vyzkumu

IGA MZ — Interni grantova agentura MZ (www.mzcr.cz)

GA CR - Grantovéa agentura CR (www.gacr.cz)

TA CR — Technologicka agentura CR (www.tacr.cz)

b) institucionalni podpora vyzkumu, realizovana do r. 2012 vyzkumnymi zameéry

c) Pravidelné stanoveni tematickych okruh(i narodnimi agenturami



Zafazeni vyzkumu vzacnych onemocnéni do dlouhodobych priorit vyzkumu v CR

Vypracovani systému spoluprace s pacientskymi organizacemi a jejich zapojeni do
vyzkumu a klinickych studii v oblasti vzacnych onemocnéni

Mezinarodni turoven

Informovanost o zahrani¢nich pfilezitostech vyzkumu v ramci:
DG SANCO / EUCERD

DG Research (ramcové programy)

COST (www.cost.esf.org/)

Spoluprace s Technologickym centrem AV CR (www.tc.cz) pfi hledani ptileZitosti
pro mezinarodni spolupraci

Rozvoj spoluprace s USA — NIH programy pro vzacna onemocnéni
(www.rarediseases.info.nih.gov)

ERA-net, které se tykaji vzacnych onemocnéni, jako je napfiklad spoluprace s
projektem E-rare2 (ERA-net for



