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Human Phenotype Ontology
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• Standardizovaná terminologie pro popis fenotypu
• Fenotyp:

• Všechny pozorovatelné a případně vyšetřitelné znaky a vlastnosti jedince (pacienta).
• Genotyp + prostředí + epigenetické faktory

• Ontologie:
• Explicitní spefikace konceptualizace
• Orientovaný acyklický graf

• Vychází z katalogu OMIM, 
• 13 000 termínů
• 156 000 anotací k dědičným nemocem
• Další relace: geny, MeSH, PubMed, UMLS, SNOMED CT…
• Licence: volné užití, citace, změny jen vývojáři HPO
• https://github.com/obophenotype/human-phenotype-ontology
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https://hpo.jax.org/
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Příklad termínu
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● Název: Hypertelorism
● Identifikátor: HP:0000316
● Definice: Interpupillary distance more than 2 SD above the mean (alternatively, the 

appearance of an increased interpupillary distance or widely spaced eyes).
● Synonyma:

– Excessive orbital separation
– Increased distance between eye sockets
– Increased distance between eyes
– Increased interpupillary distance
– Ocular hypertelorism
– Wide-set eyes
– Widely spaced eyes
– Widened interpupillary distance
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Využití HPO
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● Možnost určení podobnosti fenotypu
● Informační systémy, registry
● Bioinformatická analýza dat se sekvenování nové generace

– filtrování a/nebo prioritizace nalezených variant
● Návrhy diagnózy na základě zadaných příznaků

– Phenomizer, Face2Gene
● Systémy navrhující HPO termíny z fotografií

či 3D modelů
● Text mining
● „Match making“
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Překlad HPO do češtiny
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● Implementace v českých IS a expertních systémech
● Širší možnosti použití terminologie odbornou veřejností (starší lékaři, SZP)
● Možnosti strojového zpracování nestrukturovaných zpráv v češtině
● První překlady od roku 2016, od 2018 další překladatelé, od roku 2020 intenzivněji
● 437 172 slov
● Online překladatelská platforma Crowdin
● Aktuální stav: přeloženo 100 %, probíhá revize termínů přidaných v posledních dvou letech 
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Překladatelský tým – poděkování
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● Ústav biologie a lékařské genetiky 2. LF UK a FNM
– MUDr. Nikola Čajbiková
– Mgr. Veronika Moslerová, Ph.D.
– MUDr. Martin Schwarz
– MUDr. Pavel Tesner, Ph.D.
– MUDr. Marek Turnovec
– MUDr. Markéta Vlčková, Ph.D.
– MUDr. Michaela Zelinová

● NCMNK, ÚZIS
– Mgr. Jolana Čady
– Mgr. Kateřina Hanušová
– Mgr. Kateřina Holasová
– MUDr. Miroslav Zvolský
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