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Uvod

Vzacnym onemocnénim je v poslednich letech vénovana
zvysend pozornost, a to jak na evropské, tak i na narodni
urovni. Vlada CR odsouhlasila 14. 6. 2010 (usneseni vlady
¢. 466) ,Narodni strategii pro vzacna onemocnéni na léta
2010-2020". Cilem zminéné narodni strategie je vcasna
diagnostika a dostupnost adekvatni Iécby vzacnych one-
mocnéni, koordinace a centralizace péce o pacienta se
vzacnym onemocnénim a zlepseni vzdélani a informova-
nosti odborné i laické verejnosti. | v tzv. stabiliza¢nim pla-
nu sou¢asného Ministerstva zdravotnictvi CR, schvaleného
vlddou 28. 4. 2014, je jednim z bodu Centralizace nakladné
zdravotni péce do center vysoce specializované péce [1].
V rdmci Ministerstva zdravotnictvi CR vznikla Meziresortni
a mezioborova pracovni skupina pro vzacna onemocnéni.
Za Ceskou kardiologickou spole¢nost byl ¢lenem této sku-
piny jmenovan doc. MUDr. Pavel Jansa, Ph.D., jeho zastup-
cem doc. MUDr. Jana Popelova, CSc.

Vzacnd onemocnéni (,rare diseases”) jsou klinicky he-
terogenni skupinou cca 8 000 réiznych onemocnéni, jejichz
spolecnou charakteristikou je velmi nizka prevalence v po-
pulaci, méné nez 1 : 2 000 obyvatel.

Ceska kardiologicka spoleénost
a vzacna onemocnéni

Ceska kardiologicka spole¢nost (CKS) se zabyvala na schu-
zich vyboru opakované problematikou vzacnych onemoc-
néni [2]. Byla jmenovéna Pracovni skupina CKS pro vzacna
onemocnéni, jejimz predsedou byl jmenovén prof. MUDr.
Milo$ Taborsky, CSc., ¢leny jsou: prof. MUDr. Jan Janou-
sek, Ph.D., doc. MUDr. Pavel Jansa, Ph.D., prof. MUDr. Jo-
sef Kautzner, CSc., prof. MUDr. Ales Linhart, DrSc., doc.
MUDr. Jana Popelova, CSc., prof. MUDr. JindFich Spinar,
CSc.

Na jafe 2014 dostala vsechna komplexni kardiovaskuldr-
ni centra dotaznik tykajici se poctu vysetfenych a sledova-
nych pacientd se vzacnymi chorobami kardiovaskularniho
aparatu. Odpovédi na tento dotaznik byly vyhodnoceny
a dle nich byla navrZena expertni centra pro diagnostiku
a lé¢bu vzacnych chorob v kardiologii, ktera byla schvale-
na vyse jmenovanou PS na sch(izi 26. 5. 2014 v Praze a né-
sledné i vyborem CKS.

Pro kazdy okruh vzacnych chorob v kardiologii byl na-
vrzen jeden ¢i vice garantl a Centra expertni péce, ktera
byla schvalena vyborem CKS (tabulka 1). Dale bylo defino-
vano konsorcium center genetické diagnostiky vzacnych
chorob. Genetické vySetfeni indikuje kardiolog ve spolu-
praci s klinickym genetikem.

Centra expertni péce zajistuji:

e specializovanou diagnostiku, diferencidlni dia-
gnostiku;

¢ finan¢né naro¢nou farmakologickou i nefarmako-
logickou lé¢bu;

e specializovanou chirurgickou a intervencni l1é¢bu;

e konsultacni a poradenskou ¢innost,

e vzdélavaci ¢innost.

Zakladni a béZzna péce by méla byt pacientliim se vzac-
nymi chorobami poskytnuta ve vsech kardiovaskuldrnich
centrech s moznou konzultaci v Centrech expertni péce
nebo prekladem pacienta do daného Centra expertni
péce po dohodé.

Narodni akéni plan pro vzacna onemocnéni
2012-2014 a 2015-2017 - kardiologie

1. Zlepseni informovanosti o vzacnych onemocnénich

v kardiologii
2012-2014: vytvofeni www strdnek jednotlivych center
pro Iécbu plicni arteridlni hypertenze (PAH), medializace
problematiky vzacnych onemocnéni béhem Svétového
dne vzacnych onemocnéni.

Plan pro roky 2015-2017: vytvofeni www stranek cen-
ter zabyvajicich se vrozenymi srde¢nimi vadami, vaskuli-
tidami, dédi¢nymi kardiomyopatiemi, vzacnymi metabo-
lickymi chorobami, primarnimi arytmickymi syndromy
a dédi¢nymi aortopatiemi.

2. Vzdélavani v oblasti vzacnych onemocnéni

v kardiologii
2012-2014: problematika vzadcnych onemocnéni je soucas-
ti pregradualniho i postgradudlniho vzdélavaciho progra-
mu v kardiologii, jednotliva expertni centra poradaji vzdé-
lavaci kursy a seminare, bud samostatné, nebo v rdmci akci
CKS a jejich pracovnich skupin.

Plan pro roky 2015-2017: rozsifit vzdélavaci progra-
my vieobecného praktického lékarstvi a interni mediciny
o vzacné choroby v kardiologii.

3. Prevence vzacnych onemocnéni a jejich komplikaci
2012-2014: prenatdlni a preimplanta¢ni diagnostika, pfi-
padné lécba vrozenych srdec¢nich vad je etablovanou sou-
Casti péce v téhotenstvi.

Plan pro roky 2015-2017: rozvoj center fetdlni kardiolo-
gie, publikace Odborného stanoviska Ceské kardiologické
spole¢nosti a Ceské gynekologické a porodnické spole¢-
nosti k organizaci prenatalni kardiologie v CR v odborném
tisku (Cor et Vasa).



68

Aktudlni sdéleni

B

Screening vzacnych dédi¢nych kardiovaskularnich cho-
rob, u kterych Ize v¢asnou lécbou predejit komplikacim,
u pfibuznych postizenych pacientd.

4. Zlepseni screeningu a diagnostiky u vzacnych onemoc-
néni v kardiologii

2012-2014: viz bod 3, déle screening nékterych vzacnych
metabolickych chorob, vznik sité echokardiografickych la-
boratofi spolupracujicich na ¢asné diagnostice syndromu
plicni hypertenze. Odesilani pacientd s podezfenim na
vzacnou kardiovaskuldrni chorobu do specializovanych
center, viz tabulku 1.

Plan pro roky 2015-2017: rozvoj genetické diagnosti-
ky vzdcnych chorob, kterd umozni genetickou stratifikaci,
a tim presnou diagnézu onemocnéni, od které se odviji
individualizovand péce o pacienty a jejich rodinné pfislus-
niky, vznik sdruzeni expertnich pracovist podilejicich se
na genetické diagnostice vzacnych chorob v kardiologii
(IKEM, FNM, VFN, FN Brno, FNUSA, CKTCH, FN Olomouc
—tabulka 1).

5. ZlepSeni dostupnosti a kvality péce pro pacienty

se vzacnymi kardiologickymi chorobami
2012-2014: existence komplexnich kardiovaskularnich cen-
ter pro dospélé a Détského kardiocentra. Péce o nékte-
ré vzacné choroby v kardiologii je soustfedéna do viech
komplexnich kardiovaskularnich center (napf. dédi¢né
kardiomyopatie), péce o jiné jen do vybranych, ktera jsou
schvélena Ceskou kardiologickou spole¢nosti (tabulka 1)
a v nékterych pripadech maji zvlastni smlouvu s platci zdra-
votniho pojisténi k poskytovani ndkladné centrové |écby
(metabolickd onemocnéni, plicni arteridlni hypertenze).

Plan pro roky 2015-2017: zajisténi dostatecného roz-
poctu pro centrovou péci predevsim od dalsich zdravotnich
pojistoven kromé VZP, zajisténi dostupnosti diagnostiky
i nakladné terapie pro nékteré dosud nelécené klinické
jednotky (chronickd tromboembolicka plicni hypertenze),
zlepseni dostupnosti transplantacni 1écby (plice, srdce-pli-
ce) véetné zapojeni CR do mezinarodnich programi (napf.
EUROTRANSPLANT).

6. Zlepseni kvality Zivota a socialniho zaclenéni osob

s vzacnymi chorobami v kardiologii, podpora

a posileni role pacientskych organizaci
2012-2014: vznik pacientskych organizaci (Spole¢nost
pro mukopolysacharidézu, Obcanské sdruzeni rodict déti
a dospélych postizenych Gaucherovou chorobou, Sdruze-
ni pacientd s plicni hypertenzi, Ceské sdruzeni Marfano-
va syndromu, Willik — obcanské sdruzeni pro Williamsav
syndrom, Klub divek a Zen s Turnerovym syndromem aj.)
a zastFedujicich organizaci (Ceska asociace pro vzacna one-
mocnéni — CAVO) a jejich komunikace s ministerstvy prace
a socialnich véci a s ministerstvem zdravotnictvi.

Plan pro roky 2015-2017: komunikace pacientskych
sdruZeni s organy statni sprdvy a samospravy na urovni kra-
ji a mést. Dostupnost specializované |écebné péce a kar-
diologického i genetického poradenstvi v centrech. Ucast
expertd na akcich porddanych pacientskymi organizacemi.

7. Podpora védy a vyzkumu
2012-2014: spoluprace center pro vzacné choroby v kar-
diologii na spole¢nych vyzkumnych projektech (napft. kar-

diovaskularni vyzkumny program Invazivni pfistupy k za-
chrané ¢i regeneraci myokardu v ramci projektu PRVOUK)

Plan pro roky 2015-2017: rozvoj spoluprace fakultnich
a mimofakultnich (AV CR) védeckych pracovist, spoluprace
Iékarskych a nelékarskych fakult. Grantové projekty zamé-
fené na vzacna onemocnéni.

8. Sjednoceni a rozvoj sbéru dat a biologickych vzorku

pacientll s vzacnymi kardiovaskularnimi chorobami
2012-2014: kardiologické registry (napf. registr pacientl
s plicni arteridlni hypertenzi REPLY) jsou odborné zastité-
ny CKS a vedeny ve spolupréci s renomovanym pracovi-
stém (IBA Brno), Registry dospélych s vzacnou vrozenou
srde¢ni vadou jsou vedeny nejméné ve 2 Centrech pro vro-
zené srdecni vady v dospélosti (Nemocnice Na Homolce,
FN Brno).

Plan pro roky 2015-2017: sdileni dat ceskych kardiolo-
gickych registrd s daty v mezinarodnich databazich.

9. Meziresortni a mezioborova spoluprace
2012-2014: Gcast zastupct CKS v Meziresortni a meziobo-
rové pracovni skupiné pro vzacna onemocnéni na MZ CR,
formulace Navrhu expertnich center pro vzacné kardio-
vaskularni choroby v kardiologii v CR.

Plan pro roky 2015-2017: dalsi participace na cinnosti
Meziresortni a mezioborové pracovni skupiny pro vzacna
onemocnéni na MZ CR.

10. Zahranicni spoluprace
2012-14: spoluprace jednotlivych center s obdobnymi pra-
covisti v zahranici, spoluprace existujicich pacientskych or-
ganizaci s obdobnymi organizacemi v evropskych zemich
a se zastredujicimi evropskymi organizacemi, ucast ¢eskych
expertl na tvorbé evropskych doporucenych postupt pro
diagnostiku a lé¢bu vzacnych onemocnéni v kardiologii.
Plan pro roky 2015-2017: rozvoj bézZici mezinarodni
spoluprace.

Zavér

Vzacna onemocnéni v kardiologii predstavuji Sirokou
a velmi heterogenni problematiku. NiZze uvedeny navrh
center a garantd pro jednotlivé okruhy vzacnych cho-
rob by mél predevsim usnadnit komunikaci terénniho
kardiologa, internisty ¢i praktického lékafe s expertnim
centrem pfi potfebé konzultace, upfesnéni nebo i vylou-
Ceni diagndzy nékteré z mélo castych chorob, se kterymi
nemd bézny lékaf mnoho zkusenosti. Centralizace péce
je zcela nezbytnd pro poskytnuti kvalitni lécby, at jiz
jde o finan¢né naro¢nou farmakologickou lécbu, nebo
Iécbu chirurgickou, kde hraje velkou roli zkuSenost ce-
[ého tymu. Neméné dllezité je i osetfeni problematiky
dédic¢nosti v rdmci vzacnych kardiovaskuldrnich onemoc-
néni, rozvoj genetického poradenstvi, kaskadovy rodinny
screening a zvySeni dostupnosti molekularné genetické
diagnostiky, ktera prfedstavuje casto jedinou cestu ke sta-
noveni diagndézy a k individualizované pé¢i o pacienta
a jeho rodinu.

Problematika vzacnych onemocnéni neni uzavienou
kapitolou, ale bude se jisté dlouhodobé vyvijet a specifi-
kovat, v¢etné mezindrodni spoluprace.
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Tabulka 1 - Prehled center a garantli péce o vzacna onemocnéni v kardiologii

Skupina vzacnych chorob

Plicni arteridlni hypertenze

Vzécné vrozené srdecni vady

Aortdlni syndromy

Vaskulitidy

Dédicné arytmie

Dédicné kardiomyopatie

Vzacna metabolicka onemocnéni

Genetickd péce o vzacna
kardiovaskularni onemocnéni

Garant
Doc. MUDr. Jansa, Ph.D.

Doc. MUDr. Popelova, CSc.;
prof. MUDr. Janousek, Ph.D.

Doc. MUDr. Mokracek, CSc.

Doc. MUDr. Karetova, CSc.

prof. MUDr. Kautzner, CSc.

Doc. MUDr. Palecek, Ph.D.;
doc. MUDr. Melenovsky, CSc.;
doc. MUDr. Hutyra, Ph.D.;
MUDr. Krejci, Ph.D.;

MUDr. Star3;

prof. MUDr. Veselka, CSc.

Prof. MUDr. Linhart, DrSc.
MUDr. Krebsova, Ph.D.

Expertni centra pro diagnostiku a lécbu

VEN, Il. interni klinika 1. LF UK, Praha

tel.: 800 333 340

Klinika kardiologie, IKEM, Praha

tel.: 800 888 068

FN Olomoucg, I. interni klinika — kardiologicka, UP Olomouc
tel.: 588 443 226

Kardiocentrum Nemocnice Na Homolce, Praha,
Poradna pro vrozené srdecni vady v dospélosti

tel.: 257 273 041

FN Brno, FNUSA, CKTCH Brno

tel.: 532 232 601, 532 232 909 - utery 8-15

FN v Motole, Praha

Détské kardiocentrum - tel.: 224 432 901

Klinika kardiovaskuldrni chirurgie - tel.: 224 435 220

Nemocnice Ceské Budé&jovice, a. s.

tel.: 387 874 201, 387 874 009, 387 874 200
Nemocnice Na Homolce, Praha

tel.: 257 272 597, akutné: 731 680 743
IKEM, Praha

FNUSA a CKTCH Brno

FN Olomouc

FN v Motole, Praha

VEN, Il. interni klinika 1. LF UK, Praha

tel.: 224 962 639, 224 962 633

FN u sv. Anny, I. interni kardioangiologicka klinika, Brno
tel.: 543 182 209

IKEM, Praha

FN Brno

tel.: 532 232 601, 532 232 611

Nemocnice Na Homolce, Praha

tel.: 257 272 221 nebo 603 440 225

FN v Motole, Praha, Détské kardiocentrum,
tel.: 224 432 901

Vsechna komplexni kardiovaskularni centra

VEN, II. interni klinika 1. LF UK, Praha

IKEM, Praha

FN v Motole, UBLG, Praha

VFN, Ustav dédi¢nych metabolickych chorob 1. LF UK, Praha,
FN Brno, FNUSA, CKTCH Brno

FN Olomouc, Ustav molekularni a transla¢ni mediciny

Doc. MUDr. Jana Popelovd, CSc.,
Centrum pro diagnostiku a lécbu vrozenych

srdecnich vad u dospélych,

Nemocnice Na Homolce, Praha,
e-mail: Jana.Popelova@homolka.cz
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