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K I asS i fi Ko a Implementace ORPHAcodes
ORPHAcodes v CR

Standardizace terminologie a klasifikace vzacnych onemocnéni v CR prostiednictvim
implementace mezinarodni databaze vzacnych onemocnéni Orphanet (UZIS CR, 2016)
- publikace prvniho ¢eského prekladu ORPHAcodes
RD-Action (2015-2018)
- prehled stavu implementace v EU, dalsi rozvoj terminologie ORPHAcodes
- Standard procedure and guide for coding with Orphacodes

- Specification and implementation manual of the Master file for statistical
reporting with Orphacodes

RD-CODE (2019-2021)

- revize Ceské terminologie, ale kontinualni sprava prekladu je nezbytna
- zahdjeni sbéru dat pfipadl RD s ORPHAcodes ve 2-3 centrech ERN
- Skoleni o ORPHAcodes (bude o ném jesté rec)
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TLLypP Uswiul uIuguuLy VYORyU pPUUIV PULLU WY LULILL, LHIUAL T,

5. typ — ORPHA ko6dy — vyskyt podle po¢tu uvedeni, max. 10.

Atributy 5. typu véty — ORPHA kody:

Nizev Typ | Délka | Zacitek | Popis

TYP ¢ 1 0  [Typ véty ,K“— ORPHA kody

GCIS C 6 1 ORPHA kod onemocnéni

GTYP C 1 7 Doplnék typu véty ORPHA kody. Rezerva, nevypliiuje se.
Celkem délka véty 8

Zména DR - ¢iselniky: ORPHA kédy vzacnych onemocnéni
Atributy:

Naizey | Typ | Délka | Popis

KOD |C |6 ORPHA kod

NAZ |C 254 [Nézev onemocnéni
MKN [C [254 |Diagnozy dle MKN

Zdrojem ¢iselniku je portal Orphanet nabizejici viem zajemctum informace o vzacnych
onemocnénich a lé¢ivych pripraveich pro vzacna onemocnéni zde.

Moznost vyhledavani seznamu vzacnych onemocnéni najdete na webovych strankach
Spolec¢nosti I¢kaiské genetiky a genomiky zde
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ORPHAcodes v CR — kde je mozné je pouZit

Od 1. 1. 2021 rozsireni i na doklady 01 a 02 !!!

TLLypP Uswiul uIuguuLy YYORyU pPUUILV PULLU UYLULLLL HHIUAL T,

5. typ — ORPHA ko6dy — vyskyt podle po¢tu uvedeni, max. 10.

Atributy 5. typu véty — ORPHA kody:

Nazev Typ | Délka | Zacitek | Popis

BYP ¢ 1 0 Typ véty ,, K“— ORPHA kody

GCIS C 6 1 ORPHA kod onemocnéni

GTYP C 1 7 Doplnék typu véty ORPHA kody. Rezerva, nevypliiuje se.
Celkem délka véty 8

3¢

Zména DR - ¢iselniky: ORPHA kédy vzacnych onemocnéni
Atributy:

Naizey | Typ | Délka | Popis

KOD |C |6 ORPHA kod

NAZ |C 254 [Nézev onemocnéni
MKN [C [254 |Diagnozy dle MKN

Zdrojem ¢iselniku je portal Orphanet nabizejici viem zajemctum informace o vzacnych
onemocnénich a lé¢ivych pripraveich pro vzacna onemocnéni zde.

Moznost vyhledavani seznamu vzacnych onemocnéni najdete na webovych strankach
Spolec¢nosti I¢kaiské genetiky a genomiky zde
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ORPHAcodes v CR — kde je mozné je pouZit

Predskokan v roce 2020:
99976 (VZP) SIGNALNI VYKON - DISPENZARIZACE PACIENTA S DIAGNOSTIKOVANYM
VZACNYM ONEMOCNENIM (PACIENT MA PRIDELEN SPECIFICKY KOD ORPHA)

- 99976 (VZP) SIGNALNI VYKON - VZACNE ONEMOCNENI - PACIENT V DIAGNOSTICKEM

NEBO TERAPEUTICKEM PROCESU

Signalni vykon je potfeba ukotvit s ohledem na potrebu identifikace pacienta se VO, nebot
identifikace dle ORPHA kdédu prozatim informacni systém neumoznuje, a dale s ohledem na
potfebu mapovani péce o pacienty s VO.

Uvod » Onds » Aktuality

Nova verze Ciselniku zdravotnich vykont od 1. 5. 2020

5.5.2020
Dovolujeme si vas upozornit na vydani nové verze ¢iselniku VYKONY (verze 01238) s platnosti od 1. 5. 2020.

Ve verzi 01238 doslo k aktualizaci JPL/ZS VZP vykont 10190, 10194, 10402, 10417 a VZP vykonu 99976. Dale doslo " |

k zafazeni VZP vykon(i 99782, 99786, 99886 a 99887. \ ‘ e
p Bl
A -
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ORPHAcodes v CR — NRRZ

Narodni systém reprodukéniho zdravi — Modul vrozené vady
- od roku 2016 je mozné zadavat ORPHAcode do hlaseni VV jako presnéjsi specifikaci diagnézy GPO

I B 0 nezpracovanych tiloh / tasks to do I 0 novych zprav / new messages Miroslav Zvolsky | UZIS Praha (Stfedocesky kraj) / Spravce databaze RP | [ §§ 2. 12 20206:11 A

NRVV, NRWV, verze: 2.0.1

/w z%! &‘ VVbé/l:inselniku( - ® a

Domii / Home Seznam Novy zazna
i Vyhledavéni | jJen platné Vyhledat  Zrusit filtr Schovat / Hide
© Napovéda
Narodni registr vrozenych  ked Nézev
238446 15q11q13 mikroduplikaéni syndrom [15q11q13 microduplication syndrome] A
Filtr 485405 16p12.1p12.3 triplication syndrome
: L 500055 16p13.2 microdeletion syndrome

Identifikace zarizeni R = , . L . R . L . .
79154 2-aminoadipové 2-oxoadipova acidurie [2-aminoadipic 2-oxoadipic aciduria]
31 2-oxoglutarova acidurie [Oxoglutaricaciduria]

Rodné islo matky 7 3C syndrom [3C syndrome]
20 3-hydroxy-3-methylglutarova acidurie [3-hydroxy-3-methylglutaric aciduria] o
939 3-hydroxyizobutyratova acidurie [3-hydroxyisobutyric aciduria]

Dg. dle Online Mendelian Inheritanc 2616 3M syndrom [3M syndrome]
293843 3MC syndrom [3MC syndrome] E

Obdobi zjisténi od 289902 3-methylglutakonova acidurie [3-methylglutaconic aciduria]
67046 3-methylglutakonova acidurie, typ 1 [3-methylglutaconic aciduria type 1]
£INnA7 2omarhulalhikasllanaud acidiria fum 2 T2 marhulabidkscanic aciduoris Sunas 21 Y,

Vyhledat AL GG

‘ ‘ [ vyorat | [ zrusit |
| Novy zdznam | ey Cais)
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ORPHAcodes v CR — kde hledat

Ceska verze terminologie je

- Souéasti DASTA MZ CR jako DgOro

- Ke stazeni na orphadata.org

- Ke staZeni na https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--klasifikace--
orphanet#publikace

- Soucasti Abecedniho seznamu/Vyhledavani na https://mkn10.uzis.cz

- Browser na SLG.CZ

Spolec¢nost Iékarské genetiky a genomiky Prinlasit

Ceské lékaiské spoleénosti Jana Evangelisty Purkyng, z. s.

SLG.cz StarywebSLG = ORPHAkédy / Vzacna onemocnéni  Databaze pracovist ~

Katalogizaci vzacnych onemocnéni se zabyva portal Orphanet. Ke kazdému onemocnéni je pfifazen tzv. ORPHAkod (anglicky ORPHAcode, v
nékterych zdrojich ob&as také ORPHA number), ktery toto onemocnéni jednoznaéné identifikuje. Orphanet na webu www.orphadata.org nabizi néktera
data ze své databaze k volnému staZeni ve strojové citelnych formatech (XML, JSON), mimo jiného i seznam v8ech vzacnych onemocnéni a k nim
nalezejicimi ORPHAKkody, v nékterych pfipadech i s odkazy do dalsich databazi (napf. OMIM) a klasifikaénich systému (MKN-10).

Dalsi informace o klasifikaci a kédovani vzacnych onemocnéni naleznete také v tomto &lanku.

Zde mate moZnost vyhledavat v seznamu téchto onemocnéni. Pfipadné se muZete podivat i na kompletni tabulku se véemi onemocn&nimi. Ale pozor,
tabulka se vzhledem ke své velikosti do prohlizece naéita docela dlouho. Také si ji maZete stahnout ve forméatu pro Microsoft Excel 2007 nebo vy3si.

ORPHA Nazev OMIM MKN-
number 10
238523  Atypicky syndrom hypotonie a cystinurie (Afypical hypotonia-cystinuria syndrome) 606407 E72.0
Atypicky HCS
(Atypical HCS)

213 Cystinoza (Cystinosis)
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ORPHAcodes v CR — navrh metodiky pro
vykazovani ORPHAcodes na dokladech 01, 02, 06
pro rok 2021

Metodika vznika v rdmci jednani zastupcti MPS RD, ZP

Teze:

* Doplnkova informace k povinnému vykazani MKN-10

 ORPHAcodes mohou byt vykazovany opakované — cilem je identifikace a nasledné
trasovani pacienta

 ORPHAcodes vykazuji u pfipadl VO pouze ¢lenska pracovisté European Reference
Networks, ERN (budouci Centra vysoce specializované péce o pacienty s VO)

* Diagnoza je soucasti skupiny VO, pro kterou je dané pracovisté v ramci své ERN
registrovano

 ORPHAcode se pacientovi v ramci EHR poprvé priradi ve chvili, kdy je mu poskytovana
péce v radmci diagnostiky ¢i terapie VO na pracovisti ERN (vyhledové Centrum vysoce
specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim).

Kdy priradit, kdy zrusit, kdy a kdo m{ze vykazat, co v pripadech, kdy neni diagndza

potvrzena...
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Zaver

e Svykazovanim ORPHAcodes nutné zacinat v
centrech ERN

* Co nejméne zatizit kliniky a poskytovatele
= nutné upravit informacni systémy
= nutné uzivatele systému vyskolit

* Pilotni sbér dat (probiha u 3 poskytovatell v
roce 2020 — signalni vykon) a JEJICH
VYHODNOCEN
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[OrolD _|Kod PatTag (english label) Lbl Typ Aktualizace
| 21517 314701 Primary systemic amyloidosis Systémova AL amyloidoza Syn
) 21518 314709 Primary localized amyloidosis Lokalizovana AL amyloid6za Syn
N 21509 314652 Variant ABeta2M amyloidosis Autozomalné dominantni amyloiddza s beta2-mikroglobulinem  Syn
) 21509 314652 Variant ABeta2M amyloidosis Varianta amyloidozy chronicky dialyzovanych Syn
| 22517 371054 X-linked congenital disorder of glycosylation with intellectual disability as a X-vazana CDG s mentalnim postizenim jako hlavnim pfiznakem Syn
) 22516 371047 Congenital disorder of glycosylation with neurological involvement CDG s neurologickym postizenim Syn
N 22519 371071 Congenital disorder of glycosylation with epilepsy as a major feature CDG s epilepsii jako hlavnim priznakem Syn
| 22518 371064 Non-X-linked congenital disorder of glycosylation with intellectual disabilityX-nevazana CDG s mentalnim postizenim jako hlavnim pfiznakem Syn
0 22515 371040 Primary qualitative or quantitative defects of alpha-dystroglycan Primarni alfa-dystroglykanopatie Syn
N 22515 371040 Primary qualitative or quantitative defects of alpha-dystroglycan Primarni dystroglykanopatie Syn
g 22514 371024 Qualitative or quantitative defects of alpha-dystroglycan Alfa-dystroglykanopatie Syn
1 22514 371024 Qualitative or quantitative defects of alpha-dystroglycan Dystroglykanopatie Syn
| 22525 371183 Congenital disorder of glycosylation with cardiac malformation as a major CDG se srdeéni malformaci jako hlavnim priznakem Syn
3 22524 371176 Congenital disorder of glycosylation with dilated cardiomyopathy CDG s dilataéni kardiomyopatii Syn
0 22527 371195 Congenital disorder of glycosylation-related bone disorder Kostni porucha souvisejici s CDG Syn
0 22526 371188 Congenital disorder of glycosylation with intestinal involvement CDG s postizenim stfeva Syn
i 22521 371157 Congenital disorder of glycosylation with hepatic involvement CDG s postizenim jater Syn
' 22500 370921 STT3A-CDG CDG syndrom, typ Iw Syn
h 22500 370921 STT3A-CDG CDG-lw Syn
| 22500 370921 STT3A-CDG CDG1W Syn

Deékuji za pozornost.
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