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Vzácná onemocnění
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Orphanet stálicí v mapování vzácných nemocí
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Orphanet stálicí v mapování vzácných nemocí
- Mezinárodní konsorcium pod vedením INSERM

- „víceúčelový“ webový portál jako unikátní informační 

zdroj:

- Encyklopedie vzácných onemocnění

- Katalog orphan drugs

- Adresář pacientských organizací

- Adresář institucí a expertů

- Adresář odborných center

- Adresář laboratoří provádějících diagnostické testy

- Adresář výzkumných projektů, klinických studií, 

registrů

- Publikace odborných materiálů

a… http://www.orpha.net
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http://www.orpha.net/
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ORPHAcodes
- Proč? Protože nebylo nic jiného.

- Co? Komplexní terminologický systém vzácných onemocnění.

- Koncepty jsou nosologické jednotky (jednotlivá onemocnění), 

jejich subtypy a skupiny

- Každý koncept má preferovaný název a libovolný počet 

synonym

- Odkud se bere těch 7000?

- Součástí ORPHAcodes systém mapování na ICD-10, OMIM, 

UMLS, MeSH, GARD, MedDRA

- Pravidelné aktualizace

- Pozor!

TERMINOLOGIE vs. KLASIFIKACE

Nad terminologií ORPHAcodes postaveny 

Oborové klasifikace!
http://www.orpha.net
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Jednoduše:

ORPHA codes „rozsvítí“ záznamy 

pacientů se vzácným onemocněním v 

datech Národního zdravotnického 

informačního systému!

http://www.orpha.net/
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Orphanet, ÚZIS, projekty
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Meziresortní a mezioborová pracovní skupina pro vzácná 

onemocnění, ČAVO

Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění, ÚBLG 2. 

LF UK a FN Motol

ERN

Pilotní projekt sběru dat o vzácných onemocněních

ÚZIS ČR – RD-CODE, NCMNK, projekt Optimalizace postupů při 

integraci prvků elektronického zdravotnictví do procesů ÚZIS a tvorba 

dokumentace k informačnímu systému vzácných onemocnění v ČR

Aktuálně:

- aktualizace českého překladu terminologie ORPHAcodes

(průběžně)

- překlad webu Orphanet do češtiny (hotovo)

- spolupráce na překladu HPO

- překlad MKN-11 včetně vzácných nemocí

- analýzy (dat pilotního projektu vykazování RD) a NZIS
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Jak na 
nediagnostikované 
případy? 
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Jak na nediagnostikované případy? 
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Problém identifikace případů v datech – různé návrhy 

řešení:

- popsat projevy/geny (HPO/HGNC,OMIM) [Set of 

common data elements for rare diseases registration]

- kódováno nespecificky na úrovni skupina onemocnění

- speciální datová položka „vzácné onemocnění s 

neurčenou diagnózou“

- nový ORPHA kód se stejným významem

Bude do budoucna součástí standardu pro sběr dat
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Co si odnést domů
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• Vzácná onemocnění v datech / data 
ve vzácných onemocněních

• Poznej vzácnou nemoc do detailu = 
Orphanet

• Terminologie a nároky na vyznačení 
v dokumentaci a vykazovaných 
datech, elektronizace a výměna dat 
v eHealth

• Mezinárodní spolupráce (Orphanet, 
ERN)

• Data – Informace - Znalosti
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Děkuji za 
pozornost.


