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Anotace

Vzacnd onemocnéni (rare diseases, RD) jsou definovana prevalenci mensi nez
5 diagnostikovanych pacientli na 10 000 osob. Jednd se vétsinou o zavazna
chronickd onemocnéni predstavujici velmi ¢asto enormni z4téZ pro pacienta
a jeho rodinu. Zmapovani vyskytu RD ma velky vyznam pro jejich dalsi vyzkum,
planovani zdravotni péce a ekonomiku jejich 1é¢by. Problémem je identifikace
pacientl s RD ve zdravotnickém systému, ktery v soucasnosti sleduje diagnézy
pacientl z hlediska vedeni dokumentace a vykazovani péce pouze na Urovni
Mezinédrodni klasifikace nemoci, 10. revize (MKN-10). MKN-10 neni pro rozlieni
RD dostatecné podrobnd. Mezindrodni konsorcium Orphanet udrzuje fizeny
slovnik RD doplnény systémem kodovani, ktery se nazyva Orpha codes. Vroze-
né poruchy metabolismu UZIS CR aktualné pfipravuje pilotni pouziti Orpha co-
des s mapovanim na kédy klasifikace SSIEM a MIM Numbers v Ceské republice
pro kédovani zaznami Narodniho registru vrozenych vad od 1. 1. 2016.
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Uvod

Do skupiny vzacnych onemocnéni se fadi vétSinou zadvazna chronickd onemoc-
néni predstavujici casto enormni zatéz pro pacienta a jeho rodinu a cerpajici
nezanedbatelnou ¢ast prostfedkll na zdravotni a socidlni péci. Zmapovani vy-
skytu RD ma velky vyznam pro jejich dalsi vyzkum, planovéni zdravotni péce
i ekonomiku jejich 1é¢by. Vzhledem k postupujici personalizaci mediciny se
také mze jednat o jakysi model zpfesiiovani diagnostiky na Uroven genoty-
pu pacienta, ktery mlze byt v budoucnu uplatinovan u onemocnéni s vyssi
prevalenci.

Klasifikace vzacnych nemoci

Vzacna onemocnéni jsou definovana prevalenci mensi nez 5 diagnostikova-
nych pacientd na 10 000 osob. Tato jednoznacna definice ovsem predpoklada,
ze informace o prevalenci véech onemocnéni jsou dostupna a znama. Podobné
optimistické predpoklady nardzeji na realitu dostupnosti epidemiologickych
informaci. Druhym klicovym momentem je ménici se Uroven medicinského
poznani, kdy jsou identifikovany stale nové nosologické jednotky a dalsi pod-
|éhaji rozpadu a podrobnéjsimu rozliseni.

Naprosto zdsadni podminkou debaty o tom, zda onemocnéni je vzacné, je
jeho jednoznacna identifikace ve zdravotnickém systému. Uvedeni diagnozy

227



Miroslav Zvolsky, Jitka Jirovd, Milan Blaha, Daniel Klimes, Antonin Sipek, Viktor Kozich, Milan Macek

ve zdravotnické dokumentaci a vykazovani péce v dostate¢ném detailu je ov-
$em problém. V&tsina RD ale nema vlastni kéd v rdmci v CR standardné pou-
zivané Mezinédrodni klasifikace nemoci 10. revize. V chystané 11. revizi MKN,
ktera oviem v CR vejde v platnost nejdfive v roce 2020, se pfedpoklada do-
statecnd granularita. Jiz nyni vsak existuji kddovaci systémy a klasifikace za-
méfené na RD.

Konsorcium Orphanet (http://www.orpha.net) systematicky katalogizuje
RD a publikuje jejich seznam. Jednd se o fizeny terminologicky slovnik pfi-
blizné 7000 onemocnéni - jejich pouzivanych ndzvd, synonym a jedinec-
nych kédd. Tento systém je nazyvén Orpha codes a vzhledem k probihajici
spolupraci se Svétovou zdravotnickou organizaci by mél byt podkladem
pro koédovani RD v MKN-11. Pouziti Orpha codes pro kdédovani RD dopo-
ruCuje také skupina expertd Evropské komise pro RD v dokumentu ,Re-
commendation on Ways to Improve Codification for Rare Diseases in He-
alth Information Systems” (http://ec.europa.eu/health/rare diseases/docs/
recommendation coding cegrd_en.pdf).

Existuji i dalsi systémy, jejichz pouziti je vhodné v nékterych subdoménach
RD, respektive se se skupinou RD prekryvaji. Pfikladem muze byt klasifikace
Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM), ktera systemati-
zuje vrozené poruchy metabolismu. Pro geneticky podminéna onemocnéni je
siroce pouzivan systém Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM, vlastni
kody se nazyvaji MIM Numbers), ktery definuje jednotlivé fenotypové projevy
a odpovédné geny na urovni lokusu.

Implementace klasifikaci vzacnych onemocnéni v CR

UzIs CR pripravuje v soucasné dobé pilotni pouziti systém( Orpha codes,
OMIM a SSIEM pro kédovéni zéznam( Narodniho registru vrozenych vad. Nové
technologické feseni tohoto registru s uvedenou funkcionalitou bude spusté-
no 1.ledna 2016 a umozni v budoucnu identifikaci zdznam s diagnézami pro
analytické vystupy.

Nutnymi kroky, které UZIS CR provadi, jsou vytvofeni a distribuce ¢eskych
verzi ¢iselnikd Orpha codes, OMIM a SSIEM a vytvoreni a publikace tabulky de-
finujici jejich vzajemné vztahy a také mapovani na MKN-10. Cast mapovani jiz
nyni poskytuje Orphanet, ktery vazby Orpha codes na OMIM, MKN-10 (a nékte-
ré dalsi terminologické systémy) zdarma poskytuje.
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