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REaDY - Cesky registr svalovych dystrofii

REaDY — Czech Registry of Muscular Dystrophies

Souhrn

Vsechny formy svalovych dystrofii se fadi mezi vzacnad onemocnéni, jimz je v poslednich né-
kolika letech v&novana znacna pozornost ze strany Evropské unie. Na zakladé doporucenf
Rady EU pfijala ¢eska vldada Narodni akcni plan pro vzacnd onemocnéni, jehoz soucasti je
i zlepsovani metodiky sbéru dat o téchto onemocnénich. Projekt REaDY (REgistry of muscular
DYstrophy, http://ready.registry.cz) zahrnuje registry zamérené na Ctyfi typy nervosvalovych
onemocnéni: Duchennova/Beckerova svalova dystrofie, spindini svalova atrofie, myotonicka
dystrofie a facioskapulohumerdlni svalova dystrofie. K 10. 10. 2013 bylo v registrech REaDY
zafazeno celkem 781 pacientd. Udaje z registré vedou mj. k zlepseni planovani a pre-
dikce péce veetné financ¢nich nédkladd, dale nakladd a potfeb zdravotnickych technologif
(HTA). Néaklady jsou odvozovény z klinickych udaji a z Udaja vykaznictvi platcim zdravotni
péce.

Abstract

Various forms of muscular dystrophies are mostly classified as rare diseases and rare diseases
have received considerable attention from the European Union over the past few years.
Based on the Council Recommendation of 8 June 2009 on an action in the field of rare
diseases, the Czech government has embraced the National Action Plan on Rare Diseases,
involving improvements in methodology of data collection on these diseases. The REaDY
project (REgistry of muscular DYstrophy, http:/ready.registry.cz) includes registries focus-
ing on four types of neuromuscular disorders: Duchenne/Becker muscular dystrophy, spinal
muscular atrophy, myotonic dystrophy, and facioscapulohumeral muscular dystrophy. As of
30th April 2013, REaDY registries contained data on 708 patients in total. Data from the
REaDY project will lead to improvements in health care planning and predictions, including
future estimates of financial costs, as well as costs and needs in the area of health technology
(Health Technology Assessment, HTA). The costs are assessed from clinical data and from
health care payers’ data.

Projekt REaDY ziskal finan¢ni podporu Ministerstva zdravotnictvi v rdmci 2. kola programu
.Narodni ak¢ni plany a koncepce” na rok 2013.
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Uvod

V poslednich nékolika letech je znac¢na
pozornost vénovana problematice vzac-
nych onemocnéni (Rare Diseases, RD).
Podle definice Rady EU je vzacné one-
mocnénf takové onemocnéni, které posti-
huje nanejvys 5 z 10 000 osob v Evropské
unii. Podle odhadd dnes existuje 5 000 az
8 000 raznych RD, kterd v pribéhu Zi-
vota postihuji 6-8 % obyvatelstva (jinymi
slovy, 27-36 mil. obyvatel EU). Rada EU
doporucila [1] ¢lenskym statdm EU zlep-
Sit identifikaci RD, podporovat rozvoj
zdravotni politiky a rozvijet evropskou
spoluprdci, koordinaci a regulaci v dané
oblasti. Dne 14. 6. 2010 vlada CR odsou-
hlasila ,,Narodnf strategii pro vzacna one-
mocnéni na léta 2010-2020". V ndvaz-
nosti na to byl usnesenim vlady CR ze dne
29. 8. 2012 pfijat ,,Narodni akeni plén pro
vzacnd onemocnéni na léta 2012-2014".
Mezi cile tohoto planu se fadi mj. zlep-
seni informovanosti o RD, zlepSovani me-
todik sbéru dat o RD a podpora Ucasti na
mezinarodnich projektech sbéru dat v ob-
lasti RD.

Specifickou skupinu vzacnych onemoc-
néni tvofi nervosvalovd onemocnéni. Pod
za&stitou Neuromuskularni sekce Ceské
neurologické spole¢nosti CLS JEP funguiji
v Ceské republice v souc¢asné dobé ¢tyfi re-
gistry zamérené na hereditarni nervosva-
lovd onemocnéni, které jsou zahrnuty

do projektu REaDY (REgistry of muscular
DYstrophy, http://ready. registry.cz) [2]:
registr dystrofinopatii DMD/BMD, registr
myotonickych dystrofii (DM), registr spi-
nalnich muskularnich atrofii (SMA) a re-
gistr facioskapulohumeralnich svalovych
dystrofii (FSHD). (Pozndmka: Neuromu-
skularni sekce CNS CLS JEP dale zasti-
tuje registr AINSO, http://www.ainso.cz,
ktery vsak neni soucasti projektu REaDY).
Registry projektu REaDY slouzi k ziska-
vani epidemiologickych dat a ke sledovani
poskytované zdravotni péce. V soucasné
dobé je do registrti implementovéna ba-
terie testd hodnoticich kvantitativné jed-
notlivé aspekty Zivota nemocnych, vcéetné
sebeposuzujicich dotaznikd kvality Zivota.
Vznikd tim uceleny systém s moznosti
sledovat jednotlivd centra, jejich aktivitu
a vysledky, hodnotit spokojenost pacient
a zakladat data pro dlouhodobou trendo-
vou analyzu.

Vystupy z registrl vedou ke zkvalit-
néni péce a jsou podkladem k vytvareni
a obnové klinickych standardC a doporu-
¢enych postupt. V CR bylo ustanoveno
Ceskou neurologickou spole¢nosti devét
neuromuskuldrnich center, kterd by se
v budoucnu méla stat soucasti Expert-
nich center pro RD (Centres for Exper-
tise for Rare Diseases) a Evropskych refe-
rencnich siti pro RD (European Reference
Networks for Rare Diseases). Podmin-
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Graf 1. Kumulativni ndbor pacientd.

SMA - spindlni muskularni atrofie, FSHD —

facioskapulohumerdlini svalova dystrofie,

DM — myotonicka dystrofie, DMD/BMD - dystrofinopatie.

kou bude splnéni 14 bodu, jak je definuje
EURORDIS [3]. Soucasti statutu center je
povinnost zadavat data do existujicich re-
gistrd, aktivity center jsou pravidelné vy-
hodnocovany na vyro¢nich konferencich.

Soubor a metodika

Do jednoho ze cCtyf registrd v ramci
projektu REaDy jsou zafazovani pa-
cienti, u nichz bylo diagnostikovano né-
které z néasledujicich onemocnéni: Du-
chennova/Beckerova svalovd dystrofie
(DMD/BMD), spindlni svalova atrofie
(SMA), myotonicka dystrofie (DM) ¢i fa-
cioskapulohumeralni svalova dystrofie
(FSHD). Pacienti maji moznost sami se pfi-
hlasit k Ucasti na projektu, pokud u nich
bylo diagnostikovano jedno z vyse uvede-
nych onemocnéni a dosud nejsou v regis-
tru vedeni. Samotné Udaje o pacientech
jsou zadavény lékafi neuromuskularnich
center po podepsani a souhlasu pacienta
v informovaném souhlasu pro projekt
REaDY. Sbér osobnich dat je nahlasen na
Uradu pro ochranu osobnich udajo.

Registr DMD/BMD byl spustén v kvétnu
2004, ostatni tfi registry SMA, DM, FSHD
v pribéhu roku 2011. Registry jsou pra-
bézné naplhovény zaznamy o dosud ne-
zachycenych pacientech a o nové dia-
gnostikovanych pfipadech; kumulativni
pocet pacientl v registru podle diagnézy
je patrny z grafu 1.

Struktura parametrické dokumen-
tace registrd byla v roce 2011 upravena
dle struktury mezindrodnich registrd ve-
denych v rdmci projektu TREAT-NMD
v Newcastlu [4].

Anonymizovand a/nebo analyzovand
data jsou po predchozi dohodé preda-
vana konkrétnim lékaflim ze zapoje-
nych neuromuskuldrnich center za Uce-
lem tvorby publikaci nebo k vyzkumnym
Uceltm

Sami pacienti maji pfistup do struk-
tury registru a pomoci formulédrd dotazu-
jicich se na kvalitu Zivota se mohou po-
dilet na vytvareni databdze, kterd umozni
lépe pochopit vnimdni pacientl a zjistit,
v jaké kvalité je jim v soucasnosti péce
poskytovana.

Databdzovy systém projektu REaDY je
zalozen na modifikované verzi systému
TrialDB, ktery je vyvijen v USA v Center
for Medical Informatics, Yale University
School of Medicine [5-7]. On-line systém
je nové uzplsoben pro sbér specifickych
dat pro jednotlivé projekty. Systém je na-
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Obr. 1. Zapojené centra.
vrzen jako robustni zakladna pro sbér e FN v Motole, Praha, Tab. 1. Charakteristika souboru
dat z velkého mnozstvi klinickych studii  ® Detskd FN s poliklinikou Banska Bystrica, pacientd.
¢i provozovani velkého mnozstvi klinic-  ® Detska FN s poliklinikou Bratislava,
kych registrd. Jedna se o on-line aplikaci  ® SINALGIS. s.r.o., Neurologické centrum Primérny ;
pfistupnou uzivateldm pomoci interneto- pre deti a dospelych, Diagnoza vék pfi Pocet .
vého prohlizece. Pristup do registru maji ® Detska FN Kosice. vstupu pacientt
pouze autorizované osoby na zakladé pfi- DM 47,0 311
déleného prihlasovaciho jména a hesla, PrestoZe jsou do projektu zapojenai slo- seny 495 196
veskeré prenosy dat jsou Sifrované. Stan-  venskd centra, registr je naplnén primarné g
dardné je feSeni realizovéno tak, Ze kazdé  daty z center ¢eskych. Odbornymi garanty muz 42,6 15
centrum vkladajici data ma moznost vidét  projektu jsou doc. MUDTr. Petr Vondracek, DMD/BMD 12,6 300
pouze svoje data. Pomoci vhodné nakon- ~ Ph.D., a MUDr. Lenka Mrédzova (pro dia- zeny 29,6 50
figurovanych uzivatelskych prav Ize sa-  gnézy DMD/BMD), MUDr. Jana Haber- P~ 9.2 250
moziejmé fesit sdileni pacientd mezi vice  lova, Ph.D. (pro SMA) a prim. MUDr. Sta-
centry, pfedavani pacientl z jednoho cen-  nislav Voharika, CSc., MBA (pro DM). SMA 1.5 49
tra do druhého, pfistup k jednotlivym for-  Centra zapojena do projektu ,REaDY” Zeny 10,3 20
mul&rim pacienta apod. Takova techno- v Ceské republice se Ucastni kazdoroc- muZi 12,3 29
logickd a komunikacni nastaveni musi byt~ niho setkani koordinacni schizky za- FSHD 43,5 58
ale schvalena vsemi zapojenymi centry  stupcl zUcastnénych zdravotnickych pra- y

L ;. . " . . . . Zeny 43,1 22
a zejména odbornymi garanty projektu.  covist a Institutu biostatistiky a analyz
Vsechna zaddvana data jsou shromazdo- MU, Brno, ktery poskytuje technologické muzi 43,7 36
vana na centralnim pocitaci — serveru, kde  zdzemi projektu a analytické vystupy. celkem 29,9 718

jsou bezpecné uloZena v databazi spravo-
vané systémem ORACLE 9i. Sluzby souvi-
sejici s technologickym zdzemim a bez-
pec¢nost dat jsou garantovany certifikaty
CSN ISO/IEC 20000-1a CSN ISO/IEC
27001.

Zapojena centra a garance

Do projektu je zapojeno 13 center, z toho
devét Ceskych a ctyfi slovenska (obr. 1):
® EN Brno,

FN Hradec Krélové,

FN Olomouc,

FN Ostrava,

Pardubicka krajska nemocnice, a.s.,
FN Plzen,

Thomayerova nemocnice, Praha,

® VFN v Praze,

Na schtzich je vyhodnocovan stav jednot-
livych registrd, aktualizace a vyplnénost
dat, diskutuje se o otazce budoucnosti re-
gistru, vyuziti dat a také o odborné akti-
vité sekce.

Stav registru

V registrech REaDY bylo k 10. 10. 2013
zarazeno celkem 781 pacientl, z toho
u 63 byly informace netplné a proto byly
z této analyzy vyfazeny. Nejvice pacientl
je evidovano v registru myotonickych po-
ruch (311 pacientt) spolu s registrem
DMD/BMD (300 pacientl). Registr FSHD
v soucasnosti sleduje 58 nemocnych a re-
gistr SMA 49 osob. Zakladni charakteris-
tika populace a celkové pocty pacientl dle
diagnoz jsou uvedeny v tab. 1 a v grafu 2.

DM — myotonicka dystrofie, DMD/BMD
— dystrofinopatie, SMA — spindini mus-
kuldrni atrofie, FSHD — facioskapulohu-
meralni svalova dystrofie.

Nejvétsi rozdily v primérném véku sou-
boru pacientd nalézame v DMD/BMD,
a to predevsim proto, ze registr dlou-
hodobé sleduje nejen nemocné chlapce
s klinickymi projevy choroby, ale i pfena-
Secky Zenského pohlavi.

Uloha registru

Registry REaDY maji vyznam pro viechny
zUcastnéné strany. Z hlediska poskytova-
telt péce je registr nejen mistem sbéru
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Graf 2. Vék pacientu pfi vstupu.

SMA - spindlni muskularni atrofie, FSHD — facioskapulohumeraini svalova dystrofie, DM — myotonicka dystrofie,

DMD/BMD - dystrofinopatie.

a agregace epidemiologickych dat, ale
i nastrojem ke strukturovani a planovani
lékarské péce. Poskytovateli péce registr
umozniuje sledovat trendy zdravotniho
stavu pacientldl pomoci kvantitativnich
dat. Stejné tak prindsi udaje pro bench-
marking Ceskych center mezi sebou i ve
srovnani se zahrani¢im. V neposledni fadé
pak registr usnadnuje planovani klinickych
studii i monitoring jejich vysledkd, a to
nejen z medicinského hlediska, ale i z hle-
diska vnimané kvality Zivota pacienta (diky
dotaznikdm vypliovanym samotnymi pa-
cienty). Polozky registru vedou poskytova-

tele zdravotni péce pfirozenym zplsobem
ke strukturovani péce.

Samotnym pacientdm registr pfinasi
moznost sledovat svj zdravotnf stav, pfi-
stupovat k vysledklm vysetfeni a v ne-
posledni fadé i pravidelné vypliovat se-
beposuzujici dotazniky; o trendu v jejich
vypliiovani vypovida graf 3.

Z hlediska platct a regulatord péce je
nespornym benefitem ziskavani epide-
miologickych dat o chorobé. Registr tak
poskytuje nezbytné podklady pro medi-
cinsko-ekonomické planovani a umoz-
fuje vzajemné porovnani nejen mezi

jednotlivymi centry, ale i mezi rdznymi
|écebnymi postupy ¢i mezi jednotlivymi
staty. Diky sebeposuzujicim dotazni-
kam, které vypliuji sami pacienti, je navic
mozné sledovat dopady osetfeni na sub-
jektivné vnimanou kvalitu Zivota pacientd.

Zaveér

Hlavnim pFinosem projektu REaDY je roz-
voj a provoz databazového systému pro
sbér dat o pacientech se vzacnymi neuro-
muskuldrnimi chorobami a analyza téchto
dat. Vytvareni registrll REaDY v siti neu-
romuskularnich center Neuromuskularn{
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Graf 3. Pocet dotaznikl vyplnénych pacienty.

DM — myotonicka dystrofie, DMD/BMD — dystrofinopatie, FSHD — facioskapulohume-
ralni svalova dystrofie.

sekce Ceské neurologické spole¢nosti CLS
JEP je pIné v souladu s ,Narodnim akénim
pldnem pro vzdcnd onemocnéni na léta

2012-2014". Pfinosem projektu je i zlep-
Seni pldnovani a predikce péce o pacienty
se svalovymi dystrofiemi vcetné financ-

nich nakladd. Projekt REaDY vede k pfiro-
zené koncentraci péce, k zavadéni a Sifeni
standardd a usnadnuje sdileni dat mezi
viemi zU¢astnénymi stranami.
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