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E71.1 Jiné poruchy metabolismu aminokyselin s rozvétvenym
retézcem
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E71.1 Jiné poruchy metabolismu aminokyselin s rozvétvenym
retézcem

Barth(v syndrom [Barth syndrome] ORPHA 111

Deficit beta-ketothiolazy [Beta-ketothiolase deficiency] ORPHA 134

Deficit izobutyryl-CoA dehydrogenazy [Isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency] ORPHA 79159

Deficit 2-methylbutyryl-CoA dehydrogenazy [2-methylbutyryl-CoA dehydrogenase deficiency] ORPHA 79157

Deficit 3-methylcrotonyl-CoA karboxylazy [3-methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency] ORPHA 6

Dilata¢ni kardiomyopatie s ataxii [Dilated cardiomyopathy with ataxia] ORPHA 66634

Fatalni kojenecka laktatova aciddza s methylmalonovou acidurii [Fatal infantile lactic acidosis with methylmalonic aciduria] ORPHA 17

Isovalerova acidémie [Isovaleric acidemia] ORPHA 33 3 O k ’ d () d
Kombinovana malonova a methylmalonova acidémie [Combined malonic and methylmalonic acidemia] ORPHA 289504 4 R P H A O u, te y

MEGDEL syndrom [MEGDEL syndrome] ORPHA 352328

Methylmalonova acidemie bez homocystinurie [Methylmalonic acidemia without homocystinuria] ORPHA 293355

Methylmalonova acidémie nonresponsivni na vitamin B12, typ mut- [Vitamin B12-unresponsive methylmalonic acidemia type mut-] ORPHA 79312
Methylmalonova acidemie odpovidajici na vitamin B12 [Vitamin B12-responsive methylmalonic acidemia] ORPHA 28

Methylmalonova acidémie reagujici na vitamin B12, typ cbIDv2 [Vitamin B12-responsive methylmalonic acidemia, type cblDv2] ORPHA 308442
Methylmalonova acidémie responsivni na vitamin B12, typ cblA [Vitamin B12-responsive methylmalonic acidemia type cblA] ORPHA 79310
Methylmalonova acidémie responsivni na vitamin B12, typ cbIB [Vitamin B12-responsive methylmalonic acidemia type cbIB] ORPHA 79311
Methylmalonova acidémie s homocystinurii [Methylmalonic acidemia with homocystinuria] ORPHA 26

Methylmalonova acidemie s homocystinurii, typ cbl) [Methylmalonic acidemia with homocystinuria, type cbl)] ORPHA 369955

Methylmalonova acidemie s homocystinurii, typ cbIX [Methylmalonic acidemia with homocystinuria, type cbIX] ORPHA 369962

Methylmalonova acidemie, typ mut0, non-responzivni na vitamin B12 [Vitamin B12-unresponsive methylmalonic acidemia type mut0] ORPHA 289916
Methylmalonova acidémie zpUsobena deficitem methylmalonyl-CoA-epimerazy [Methylmalonic acidemia due to methylmalonyl-CoA epimerase deficiency] ORPHA 308425

Methylmalonova acidurie zpGsobend poruchou v transkobalaminovém receptoru [Methylmalonic aciduria due to transcobalamin receptor defect] ORPHA 280183

Neurodegenerace zpUsobena deficitem 3-hydroxyisobutyryl-CoA hydrolazy [Neurodegeneration due to 3-hydroxyisobutyryl-CoA hydrolase deficiency] ORPHA 88639

Propionova acidémie [Propionic acidemia] ORPHA 35

Syndrom zahrnujici autismus a epilepsii, zpUsobeny deficitem kindzy a dehydrogenazy vétvenych ketokyselin [Autism-epilepsy syndrome due to branched chain ketoacid dehydrogenase kinase deficiency] ORPHA 308410
Vitamin B12-neresponzivni metylmalonovd acidémie [Vitamin B12-unresponsive methylmalonic acidemia] ORPHA 27

Vyvojové opozdéni zplsobené deficitem methylmalonatsemialdehyddehydrogenazy [Developmental delay due to methylmalonate semialdehyde dehydrogenase deficiency] ORPHA 289307

3-hydroxyizobutyratova acidurie [3-hydroxyisobutyric aciduria] ORPHA 939

3-hydroxy-3-methylglutarova acidurie [3-hydroxy-3-methylglutaric aciduria] ORPHA 20

3-methylglutakonova acidurie, typ 1 [3-methylglutaconic aciduria type 1] ORPHA 67046

3-methylglutakonova acidurie, typ 3 [3-methylglutaconic aciduria type 3] ORPHA 67047

3-methylglutakonova acidurie, typ 4 [3-methylglutaconic aciduria type 4] ORPHA 67048

3-methylglutakonova acidurie, typ 7 [3-methylglutaconic aciduria type 7] ORPHA 445038

3-methylglutakonova acidurie [3-methylglutaconic aciduria] ORPHA 289902

onemocnéni a podtypu
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E71.1 Jiné poruchy metabolismu aminokyselin s rozvétvenym
retézcem
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Soucasny stav sbéru dat o vzacnych nemocech

Dostupné ORPHAkédy — vykazuji se do dvou datovych sbérli (diagram nize)
Metodika pro kédovani vzacnych onemocnéni v Ceské republice prostfednictvim ORPHAkdU
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Metodika pro kodovani vzacnych onemocnéni prostrednictvim
ORPHAKkodU byla zvefejnéna ve Véstniku Ministerstva
zdravotnictvi CR 4/2024.

Pokyny/podminky pro kédovani prostfednictvim ORPHAkodU

1) ORPHAkAd je zaznamenan do informacéniho systému poskytovatele zdravotnich sluzeb ve chvili, kdy je
stanovena klinicka diagnéza vzacného onemocnéni.

2) O pridéleni ORPHAkddu pacientovi rozhoduje kvalifikovany odbornik na klinickém pracovisti vysoce
specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim dané skupiny definované prisluSnou ERN (8). Je
pravdépodobné, Ze opravnéni k pridéleni ORPHAkodu, které je vazano na potvrzeni diagndzy vzacného
onemocnéni, se v budoucnu rozsiri na dalSi specializovana klinicka pracovisté v zavislosti na planovanych
Upravach systému péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi (v rdmci projektu SYPOVO).

3) ORPHAkod daného onemocnéni je v informacnim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb zaznamenan v
samostatném datovém poli.

4) ORPHAkAd je v informacnim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb pfifazen na urovni pacienta, nikoliv
pouze na urovni pripadu poskytovani péce.

5) Preferovanou urovni podrobnosti ORPHAkAdU je ,onemocnéni”. Jeden stav (diagndza vzacného
onemocnéni, bez ohledu na to, zda se jedna o hlavni nebo vedlejsi diagndzu) je v informacnim systému
kddovan pravé jednim ORPHAkddem o nejpodrobnéjsi mozné urovni. V pripadé, Zze presné onemocnéni neni
znamo (diagndzu neni mozné jednoznacné potvrdit dostupnymi metodami), ale klinik ucini zaveér, ze se jedna o
vzacné onemocnéni na Urovni skupiny onemocnéni, muize zvolit ORPHAkAd na urovni ,,skupina onemocnéni®.


https://mzd.gov.cz/vestnik/vestnik-4-2024/
https://mzd.gov.cz/vestnik/vestnik-4-2024/

Vyvoj sbéru dat ORPHAkdodU

Pocet osob s vykazanym
ORPHAkédem
Poskytovatelé s ERN centrem — nové 2024 1 576
Poskytovatelé s ERN centrem — nové 2024 8 2 046
Poskytovatelé s ERN centrem 10 881 2 699
Poskytovatelé s ERN centrem 1153 1 540
Poskytovatelé s ERN centrem 111 75
Poskytovatelé s ERN centrem 281 1234
Poskytovatelé s ERN centrem 11 035 13 038
Krajské a regionalni nemocnice 452 318
Krajské a regionalni nemocnice 2 565 1368
Poskytovatelé s ERN centrem — nové 2024 0 2229
Poskytovatelé s ERN centrem 11 480 7 516
Poskytovatelé s ERN centrem — novée 2024 22 2 142
Celkem za uvedené poskytovatele* 37 989 34781
NG et oneunny UZIs Ra KlasifiKon™ ;



National Health Information System (NHIS)

 RDs (ORPHAcodes) relevant to the National Register of Reproductive Health

* Since 2023 RDs (ORPHAcodes) visible in the National Register of Reimbursed
Healthcare Services (in-patient + out-patient cases)
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Dalsi kroky — v reseni

1) Aktualizace ORPHAkddU pro rok 2025
2) Aktualizace Metodiky vykazovani ORPHAkodU pro rok 2025
3) Do budoucna predpokladané rozsireni vykazovani

- na vsechny poskytovatele s ERN
- i nadalsi poskytovatele (bez ERN)

Validace, zda informacni systémy a postupy vykazovani u poskytovatel(
funguji spravneé a efektivneé (v oblasti vykazovani vzacnych nemoci).
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Dekuji za pozornost!
miroslav.zvolsky@uzis.cz
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