	Národní akční plán pro vzácná onemocnění na léta 2011-2013


	cíle
	úkoly
	Termín / Milníky
	Výstupy / Indikátory
	gestor
	spolupráce
	Předpoklady


	1. Zlepšení informovanosti o RD

	1.1. Vytvoření a provoz webového portálu pro RD
	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.,
Doc.RNDr.Dušek
	Dr. Turnovec
	

	
	1.2. Pacienti (zastřešení pacientských organizací včetně jejich účasti na zasedáních pracovních skupin).
	
	
	J.Petrenko
	
	

	
	1.3. Zdravotníci (odborné společnosti, sdružení praktických lékařů).

Hlavní aktivitou v této oblasti je vytvoření Portálu vzácných onemocnění a podpora naší účasti v projektu Orphanet, který umožní překlad základních informací pro pacienty a lékaře do všech národních jazyků EU, tj. včetně češtiny.


	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	Odborné společnosti:
MUDr. Cabrnochová,

MUDr. Štolfa
	

	2. Vzdělávání v oblasti RD
	2.1. Pacienti (portál, semináře s odborníky, společné iniciativy pacientských organizací
	
	
	J. Petrenko
	
	

	
	2.2. Odborná veřejnost (pre- a postgraduální vzdělávání lékařů, středního zdravotnického personálu, nelékařských zdravotnických pracovníků, celoživotní vzdělávání v této oblasti)
	
	
	MUDr. Cabrnochová
	Odborné společnosti
	

	3. Zlepšení diagnostiky RD a screening RD
	3.1. Celoplošný NS v ČR je třeba dle možností postupně rozšiřovat o včasnou diagnostiku např. smyslových vad (sluch, zrak), dalších dědičných poruch metabolismu, které jsou v současné době již léčitelné
	
	
	Doc. MUDr. Kožich, CSc.
	Doc. MUDr. Votava,
Doc. MUDr. Kabelka,

Prof. MUDr. Nevšímalová


	

	
	3.2. Selektivní populační screening pacientů (symptomatických jedinců) s RD a zdravých (asymptomatických) nosičů genetických vloh pro RD, a to v souladu s mezinárodními doporučeními nebo v rámci příslušných výzkumných projektů.
	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	Prof. MUDr. Brdička
	

	
	3.3. Diagnostické laboratoře (podpora jejich evidence v rámci databáze Národní referenční laboratoře pro DNA diagnostiku při UHKT (http://www.uhkt.cz/nrl/db), akreditace těchto laboratoří podle normy ISO15189 ve spolupráci s Národním akreditačním orgánem České republiky (Český institut pro akreditaci o.p.s; www.cai.cz), uplatnění doporučení Organizace pro hospodářskou spolupráci 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, stanovení podmínek pro nepodkročitelné personální a technologické vybavení laboratoří ve spolupráci s příslušnými odbornými společnostmi České lékařské společnosti J.E.P (www.cls.cz), zavést licencování těchto laboratoří ze strany MZ, zdravotních pojišťoven formou obecně závazných právních předpisů, včetně ustanovení národních referenčních laboratoří pro jednotlivé skupiny RD), stanovení indikačních a diagnostických kritérií pro molekulárně genetickou diagnostiku v souladu s rozvojem mezinárodních doporučení a postupy medicíny založené na důkaze „evidence-based medicine“, s odkazem na současná a budoucí mezinárodní doporučení v této oblasti.
	
	
	Prof. MUDr. Brdička, DrSc.
	Doc. MUDr. Kožich
Prof.MUDr. Macek
	

	4. Zlepšení léčby a kvality péče 
	4.1. Centralizace péče o pacienty se vzácným onemocněním: 

- Analýza stávajících pracovišť, návrh sítě pracovišť, stanovení kritérií pro zařazení do sítě pracovišť a definice podmínek pro poskytování péče. 

- Ustavení Národního koordinačního centra pro vzácná onemocnění, jehož posláním bude odborná garance a koordinace aktivit z oblasti vzácných onemocnění. Popř. ustavení národních referenčních center pro jednotlivá onemocnění nebo jejich klinické / diagnostické skupiny. Tato centra by měla vznikat buďto institucionálně (v rámci existujících nebo navrhovaných center obvykle při fakultních nemocnicích) nebo „virtuálně“ (tj. funkční centra daná institucionalizovanou spoluprací různých pracovišť) 
	
	
	MZ
	Odborné společnosti
	

	
	4.2. Doporučené postupy v diagnostice a léčbě (včetně postupů v ošetřovatelství) – analýza stávajících, návrh potřebných standardů a jejich postupné zpracování s pravidelným vyhodnocováním efektu léčby
	
	
	MZ
	Odborné společnosti
	

	
	4.3. Sekundární prevence u pacientů se vzácnými onemocněními – vypracování odborného doporučení pro dispenzarizaci vybraných skupin RD
	
	
	MZ
	Odborné společnosti
	

	
	4.4. Spolupráce všech zainteresovaných stran (odborníci – lékaři, zdravotní pojišťovny, SÚKL, MZ) na zajištění účelné farmakoterapie v návaznosti na mezinárodně uznávané standarty 

- Problematika „orphan drugs“ ve smyslu zlepšení dostupnosti a efektivity péče, evidence spotřeby léčiv, monitoring efektivity léčby a sledování nákladů na léčbu. 

- Katalogizace ostatních léčiv, která pacienti se vzácným onemocněním potřebují a která nejsou hrazena z veřejného zdravotního pojištění. 
	
	
	SÚKL
	Odborné společnosti,
MUDr. Kubáčková,

MUDr. Plšková,

MUDr. Havlová,

Prof. MUDr. Bultas
	

	5. Zlepšení kvality života a sociálního začlenění osob s RD
	5.1. Zavedení ICF (International Classification of Functioning, Disability and Health - mezinárodní klasifikace funkčních schopností; www.who.int/classifications/icf/en/) jako prostředku k vyhodnocení dopadu zdravotního postižení na kvalitu života a k monitorování efektu léčby na zlepšení sociálních kompetencí osob se vzácným onemocněním, analýza potřeb těchto osob dle ICF
	
	
	MZ
MPSV

Doc.RNDr.Dušek
	ÚZIS
	

	
	5.2. Zlepšení meziresortní spolupráce (MZ, MPSV, MZe, MŠMT, MMR, MF)
	
	
	MZ
MPSV
	
	

	
	5.3. Vytvoření sociálně - zdravotní sítě
	
	
	MZ
MPSV
	
	

	6. Podpora vědy a výzkumu v oblasti RD

	6.1. Národní úroveň - resortní výzkum

a)účelová podpora výzkumu 

IGA MZ – Interní grantová agentura MZ (www.mzcr.cz)

GA ČR -  Grantová  agentura ČR (www.gacr.cz)

TA ČR –  Technologická agentura ČR (www.tacr.cz)

b)institucionální podpora výzkumu, realizovaná do r. 2012 výzkumnými záměry 

c)Pravidelné stanovení tematických okruhů národními agenturami

· Zařazení výzkumu vzácných onemocnění do dlouhodobých priorit výzkumu v ČR

· Vypracování systému spolupráce s pacientskými organizacemi a jejich zapojení do výzkumu a klinických studií v oblasti RD

	
	
	MZ
	
	

	
	6.2. Mezinárodní úroveň

· Informovanost o zahraničních příležitostech výzkumu v rámci:

· DG SANCO / EUCERD  

· DG Research (rámcové programy)

· COST (www.cost.esf.org/)

· Spolupráce s Technologickým centrem AV ČR (www.tc.cz) při hledání příležitostí pro mezinárodní spolupráci 

· Rozvoj spolupráce s USA – NIH programy pro vzácná onemocnění (www.rarediseases.info.nih.gov)

· ERA-net, které se týkají vzácných onemocnění, jako je například spolupráce s projektem E-rare2 (ERA-net for research programmes for rare diseases; www.e-rare.eu)


	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	Doc. MUDr. Kožich,
MUDr. Kubáčková,

MUDr. Bučková,

Prof. MUDr. Starý,

MUDr. Steflová,

J.Petrenko
	

	7. Sjednocení a rozvoj sběru dat a biologických vzorků o RD
	7.1. Národní sběr dat ve spolupráci s Ústavem zdravotních informací a statistiky (ÚZIS; www.uzis.cz) a návaznost na iniciativy EU v této oblasti
	
	
	ÚZIS
	MUDr. Šípek
	

	
	7.2. Právní rámec sběru dat a biologických vzorků v souladu s požadavky Úřadu na ochranu osobních údajů (www.uoou.cz) a s příslušnými domácími a mezinárodními právními normami. 
	
	
	MZ
	JUDr. Prudil
	

	
	7.3. Rozvoj problematiky sběru a dlouhodobého uchovávání biologických vzorků („biobanking“) v souladu s mezinárodními doporučeními a právními předpisy (včetně zajištění jejich vícezdrojového financování – bod. 2.6)
	
	
	Prof. MUDr. Brdička, DrSc.
	Doc. MUDr. Kožich,
Doc.RNDr.Dušek
	

	8. Rozvoj zahraniční spolupráce v oblasti RD
	8.1. Poskytování péče

· Přeshraniční spolupráce (expertní úroveň, zajištění superkonziliární péče pro naše pacienty v zahraničí v přísně indikovaných případech)
	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	Doc. MUDr. Kožich,
Prof. MUDr. Starý,
MUDr. Šumník
	

	
	8.2. Výměna zkušeností, dat, informací

· ORPHANET

· EURORDIS

· ERNDIM

· EUROCAT

· a dalších současných i budoucích projektů EU
	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	Doc. MUDr. Kožich,

Prof. MUDr. Starý,

MUDr. Šípek,

MUDr. Kubáčková,

MUDr. Zumrová,

MUDr. Šteflová
	

	9. Spolupráce se Světovou zdravotnickou organizací (WHO)
	9.1. Tento typ spolupráce je důležitý pro rozvoj návrhu jednotné kodifikace vzácných onemocnění do připravované aktualizace MKN-11 a ve spolupráci s konsorciem Orphanet.
	
	
	MZ
	MUDr. Šteflová
	

	10. Podpora a posílení role organizací pacientů se vzácným onemocněním s RD
	10.1. Spolupráce s pacientskými organizacemi u nás, ustanovení representativní skupiny, která bude mít mandát hovořit v jejich zájmu na domácí a mezinárodní úrovni, včetně rozvoje spolupráce s evropským sdružením pacientských organizací Eurordis. Zlepšení informovanosti o jejich činnosti v rámci připravovaného Portálu pro vzácná onemocnění (viz výše). 
	
	
	J. Petrenko
	Odborné společnosti
	

	11. Posílení účasti pacientů se vzácným onemocněním z ČR v klinických hodnoceních nových léčivých přípravků na evropské úrovni
	11.1. Tento cíl je důležitý pro zajištění přístupu našich pacientů k moderní léčbě a souvisí s naší účastí v projektu Orphanet a s aktivitami SÚKL v této oblasti. 
	
	
	SÚKL
	J.Petrenko
	

	12. Spolupráce s projektem Evropské komise – EuroPlan
	12.1. Spolupráce s tímto projektem je velmi důležitá, protože umožní čerpat mezinárodní zkušenosti pro tvorbu Národního akčního plánu pro vzácná onemocnění. Hlavním cílem tohoto projektu je vytvořit nepodkročitelné limity, které je nutno pří tvorbě národních akčních plánů na celoevropské a národní úrovni zohlednit. 
	
	
	Prof. MUDr. Macek, DrSc.
	MUDr. Kubáčková,

SÚKL
	

	13. Udržitelnosti činností v oblasti RD
	13.1.

- celostátní úroveň (lokální – regionální-národní)

- mezinárodní úroveň

- vícezdrojové financování 
	
	
	MZ
	
	

	14. Ustavení Meziresortní pracovní skupiny pro vzácná onemocnění
	14.1. K zabezpečení koordinace systémového meziresortního postupu při řešení problematiky RD v souladu s Národní strategií pro prevenci vzácných onemocnění na léta 2010-2020 je nezbytné zřídit na MZ Meziresortní pracovní skupinu pro vzácná onemocnění. Tato meziresortní pracovní skupina by měla být složena zejména ze zástupců: resortů (MZ, MPSV a jiné), odborných společností ČLS JEP, ZP, SÚKL, WHO v ČR, ÚZIS ČR, pacientských organizací, odborníků z oblasti nových analytických technologií a metod, genomiky, bioinformatiky a lékařské etiky.
	
	
	MZ
	
	


� U finančních zdrojů jde o odhad nezbytných nákladů





