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Projekt Metabolické diagnostické centrum

Jen sprdavné a vcas diagnostikovant pacienti
mohou byt spravné léceni

Kdo jsme a o co usilujeme

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch Vieobecné fakultni nemocnice v Praze a 1.
lékarské fakulty Univerzity Karlovy je celostatni centrum, které se komplexné vénuje
problematice dédicnych metabolickych poruch, t.j. diagnostice, 1é¢b¢, monitorovani
kompenzace, genetickému poradenstvi, prenatdlni diagnostice, vyzkumu a vzdélavani.

Projekt je realizovan v Ustavu dédiénych metabolickych poruch Vseobecné fakultni
nemocnice v Praze ((DMP) (www.udmp.cz).

Kli¢ovou aktivitou UDMP, na kterou navazuji viechny ostatni aktivity, je v ramci
selektivniho screeningu (t.j. u pacientli s ptiznaky onemocnéni) diagnostika DMP na 4
zékladnich drovnich (metabolity, buniky, enzymy/nekatalytické proteiny, DNA), aby byla
DMP jednoznacné identifikovana, aby bylo mozno cilen¢ 1é¢it pacienty s DMP, a rodiné
umoznit, aby udélala kvalifikované rozhodnuti o dalsi reprodukci.

UDMP zajistuje cca 90 % selektivniho screeningu DMP u pacientt z celé CR. Vétsinu
vySetfovanych pacientd tvoii déti.

UDMP také provadi novorozenecky screening fenylketonurie a screening
hyperfenylalaninémie u téhotnych a je pfipraven celondrodni novorozenecky screening
vybranych DMP tandemovou hmotnostni spektrometrii.

UDMP se tcastni systémi externi kontroly kvality a sim organizuje systém externi kontroly
kvality (ERNDIM Diagnostic Proficiency Testing) pro biochemicko-genetické laboratore
sttedni a vychodni Evropy.

Byla zahdjena piiprava k akreditaci laboratofe podle CSN EN ISO/IEC 15189.

Dédi¢né metabolické poruchy (DMP) jsou vyznamnou pii¢inou mortality a dlouhodobé
morbidity ve vSech v€kovych kategoriich, hl. u déti.

Mnoho pacientii s DMP pravdépodobn¢ unikd spravné diagnéze. Mnozi pacienti s DMP s
chronickym postiZenim maji za sebou fadu diagnostickych hospitalizaci, aniZ bylo pomysleno
na DMP. Pozdni diagnéza DMP s akutni dekompenzaci vyrazné zhorsuje jiz tak vdZnou
progndzu pacientii, mize vést k umrti bez stanoveni diagnézy a event. k narozeni stejné



v Vv,

takovém piipad¢ je tfeba udélat vSechno pro to, aby byla stanovena sprdvna diagndza, aby
bylo mozno nabidnout rodin¢ prenatdlni diagnostiku v dal$im téhotenstvi.

Roéné je v UDMP vysetieno cca 2000 novych pacienti a DMP je diagnostikovana u cca 80
pacientt, t.j. u 1 z 25 vySetiovanych.

G.F. Hoffmann odhaduje, Ze v Némecku zlstava 60 % pacienti s DMP celoZivotné bez
diagn6zy (Hoffmann GF: Selective screening for inborn errors of metabolism - past, present
and future, Eur J Pediatr. 1994 Dec;153/7 Suppl 1:S2-8).

Pokud pfijmeme tento odhad, méli bychom diagnostikovat ro¢né 200 novych pacientt.

Naroky na diagnostiku DMP jsou vysoké:

- pracovisté pro kvalitni diagnostiku DMP musi zajiStovat Spi¢kovou diferencidlné
diagnostickou rozvahu s aplikaci propracovanych raciondlnich diagnostickych postupt

- pracovisté musi byt vybaveno modernimi diagnostickymi pfistroji a provadét
optimalizovana laboratorni vySetfent;

- pracovisté musi mit SpiCkovy, trvale se vzd€lavajici persondl;

- kvalita laboratofe musi byt trvale zajiStovana a ovéfovana systémem interni a externi
kontroly kvality a akreditaci laboratofe.

Cilem viech aktivit UDMP je trvalé zlepSovéni diagnostiky DMP v CR, zvyseni po&tu
diagnostikovanych a tedy i 1éCenych pacientti, zvySeni kvality 1é¢ebné péCe o diagnostikované
pacienty a jejich rodiny, vcetné péce psychologické, a zlepSeni prognézy pacienti s DMP.
Znalost skutecné incidence jednotlivych DMP ndm umoZni prosazovat v ramci systému
zdravotnictvi v CR dalf zlepseni podminek pro komplexni diagnostickou, Ié¢ebnou a
preventivni péci pro tyto pacienty.

Usilujeme o zlepseni diagnostiky DMP v CR tak, abychom dosahli co nejvysf drovng, ktera
by konkurovala drovni ve vyspélych zdpadoevropskych zemich.

Cile projektu Metabolické diagnostické centrum

Hlavnim cilem projektu je pfispét vyznamnym zptusobem ke zvyseni efektivity diagnostiky

dédi¢nych metabolickych poruch (DMP) v UDMP u pacientii v CR.

Toho chceme dosdhnout roziifenim a zkvalitnénim diagnostiky v laboratoti UDMP:

- bude obnoveno a doplnéno pfistrojové vybaveni laboratote Spickovymi analytickymi
piistroji;

- bude upraven a rozsifen soubor provadénych diagnostickych metod a diagnostickych
postupt;

- bude rozsifen systém interni a externi kontroly kvality;

- kvalita laboratofe bude ovéfena jeji akreditaci podle CSN EN ISO/IEC 15189;

- ke zvySeni trovné¢ klinické diferencidlné diagnostické rozvahy osetiujicich 1ékaiti bude
vydana kniha kazuistik pacientti s DMP a budou poskytovany telefonické a internetové
konzultace;

- budou vydany 2 informaéni brozury o UDMP.

Vsechny aktivity projektu jsou vzajemné provazané a ve svém diisledku zaméteny na pomoc

cilové skupiné.

Neusilujeme o pouhé zvySeni kapacity pracovisté se zvySenim poctu vySetfovanych pacientli

(zdvojnasobeni poctu vySetfovanych pacientil by vyZadovalo zdvojndsobeni finan¢nich

zdroji, persondlu, piistroju i prostor), ale pfedevsim o zvySeni kvality diagnostického

procesu, t.j. o zvySeni poctu diagnostikovanych pacientti.



Cilovou skupinou projektu jsou pacienti s DMP z celé CR, kteii budou diky realizaci
projektu diagnostikovéni ve zvySeném poctu, a jejich rodiny, kterym bude po stanoveni
presné diagnézy nabidnuto ve vétSim poctu genetické poradenstvi a event. i moZnost
prenatdlni diagnostiky.

Projekt je financovan z Finan¢niho mechanismu Norska (85 %, tj. 1 086 268 €) a VFN
(15 %) a bude realizovan v letech 2008-2011.

Finan¢ni mechanismus Norska (NORWAY GRANTS, FMN)

FMN byl ztizen Norskym krdlovstvim ke sniZovani socidlnich a hospodaiskych rozdila v
Evropském hospodéiském prostoru.

Cilem FMN je pfispét k upeviovani schopnosti novych ¢lenskych stat pln€ se dcastnit
vnitiniho trhu rozsiteného Evropského hospodarského prostoru financovanim grantii na
investicni a rozvojové projekty v prioritnich odvétvich, kterymi jsou napf. ochrana a obnova
kulturniho dédictvi, ochrana Zivotniho prosttedi, podpora soudnictvi, zdravotnictvi a péce

o dité aj.

Prostiedky budou poskytnuty Ceské republice (11 %), Estonsku, Kypru, Loty$sku, Litvé,
Mad’arsku, Malté, Polsku, Slovinsku a Slovensku.

Financovény jsou projekty, které nejsou vhodné k financovani ze strukturdlnich fonda v rdmci
Zadného platného operac¢niho programu ¢i jednotného programového dokumentu, ani z jinych
zdroji EU.

Celkova vyse finan¢niho piispévku ¢ini 567 milionu €, jeZ budou uvoliovéany v letech 2004-
2009.

Norsky prispévek v podobé grantli nepiesdhne 60 % ndkladl projektu, kromé projektl jinak
financovanych ze statniho, regiondlniho nebo mistniho rozpoc¢tu, u nichz tento ptispévek
nepiesdhne 85 % celkovych néklada.

Projekt Metabolické vzdélavaci centrum byl ptipraven pro 2. vyzvu v ramci Finan¢niho
mechanismu Evropského hospodaiského prostoru/Norska (EHP/Norska) pro prioritni oblast 4
Zdravotnictvi a péce o dite a zaméteni priority 4.4 Programy podpory déti se specifickymi
problémy.

Evropské granty ve VFN v Praze

Od listopadu 2006 funguje Oddéleni evropskych grantii VFN, které zajist'uje podporu pii
zpracovani a realizaci projektd financovanych ze zahrani¢nich zdrojt, zejména fond EU,
EHP/Norska a dalSich programii.

Projekty financované z evropskych zdroju ve VFN:
- JPD3 — probiha zdvérecné vyictovani 3 projektil
- IS EQUAL - probihd zdvére¢né vyictovani projektu RAP (VEN v roli partnera)
- 6. ramcovy program EU — jsou realizovany 2 tifleté projekty
- FM EHP/Norsko - jsou realizoviny 3 projekty a 1 je ve schvalovacim procesu:
- Metabolické diagnostické centrum — celkovy rozpodet 1 277 962 EUR, fesitel Ustav
dédi¢nych metabolickych poruch
- Research and training fellowship of the CA and Norwegian institutions dealing with
primary and secondary prevention of drug abuse among adolescents and young adults



- financovéno v ramci Blokového grantu na podporu vyzkumu, opatieni B, celkovy
rozpocet 4.790 EUR, feSitel Centrum adiktologie Psychiatrické kliniky

- Addictive substance use in children and adolescents from ethnic minorities and
socially excluded areas with an emphasis on the transfer of experience on prevention
and research methods from Norwegian partners - financovano v ramci Blokového
grantu na podporu vyzkumu, opatieni A, celkovy rozpocet 150 000 EUR, feSitel
Centrum adiktologie Psychiatrické kliniky

- Centrum komplexni péce pro déti s perinatdlni zdtéZi — nyni ke schvéleni v Bruselu,
teSitel Klinika détského a dorostového 1ékatstvi

EU Public Health Programme — 1 realizovany projekt v roli partnera

Integrovany operacni program — 1 projekt ve schvalovacim procesu

Operacni program Praha Adaptabilita — 4 schvalené projekty, pfiprava podpisu

grantovych smluv



