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KlasifiKon

Aktualizace vydavané konsorciem Orphanet

Ke stazeni nékolikrat rocné na strance Orphanetwork

. Z h . I \'4 k d . fl . ll \4 v V4 . ll \4
ahrnuje polozky ,,modification” (zménéné) a , creation” (nové
pridané)
Automatické uklédan 2019 - Bxcel =23
Soubor Domii VioZeni Rodofenistinky Viorce Data Revize Zobrazeni  Vjvojdi  Nipovéda 8. Translation procedures - Translation report
ke 4 Calibri Jiz JA A 3% | Obey v iz @
Viozit By B oA - %0 %38 fu':?udar:::i.ev Jdij)’:f)‘uo‘:L #01. Welcome info Translation Report
[# 1. General procedures
Schrinka 5 Pismo ] Zarovnini ] Cislo ] Styly @ 2. Governing Boards .
[# 3. Ongoing contract(s) & . Translation Report
Al fr Patld reports Current issue:
= .
A B C D E F \;E\;;r:;evmus contracks & ” September-December 2019 ” Download. pdf H
52 28103 555402 NAD(P)HX dehydratase deficiCreation Disease 30576410[PMID]_29884839(| & 5. Annual meetings &
53 28104 555407 NAD(P)HX epimerase deficien Creation Disease 27616477[PMID]_27122014]I reports Archives:
54 28105 555434 Fibrohistiocytic inflammatory Creation Clinical subtype 30022921[PMID]_17571078]! [ 6. OrphaNetWork March 2019-July 2019 Download.pdf
55 28106 555437 Lymphoplasmacytic inflammaCreation Clinical subtype 30022921[PMID]_17571078[| newsletters December 2018- February 2019 Download.pdf
56 28118 555874 Congenital tricuspid valve dys Creation Morphological anoma 31104143[PMID] = 7. Ed|tar|a! procedures September- November 2018 Download.pdf
57 28119 555877 FLNA-related X-linked myxom Creation Morphological anoma 17190868[PMID]_27004951(| o I"2nelation procedures March 2018-July 2018 Downlond.pdf
58 28120 555905 IgA pemphigus Creation Disease 29479654[PMID]_30085605] 7 Tools for translation L £
- - - ® Translation report December 2017-February 2018 Download.pdf
59 28123 556030 Early-onset familial hypoaldo: Creation Clinical subtype 22801770[PMID] @9, National websites July-November 2017 Download.pdf
60 28124 556037 Late-onset familial hypoaldos Creation Clinical subtype 22801770[PMID] ;m“:edures April-dune 2017 Dovnload.pdf
61 26442 506210 Rare disorder potentially indiiModification  Category neant 9.1 Tools for -
62 26443 506213 Rare disorder potentially indiiModification  Category neant communication October 2016- March 2017 Download. pdf
63 26444 506216 Rare disorder potentially indii Modification  Category neant @ Management board May-September Download.pdf
64 26445 506219 Rare disorder potentially inditModification ~ Category neant conference calls a March-April Download.pdf
65 26446 506222 Rare disorder potentially indiModification  Category neant - January-February Download.pdf
66 26447 506225 Rare disorder potentially indit Modification ~ Category neant September-December Download.pdf
67 14279 99706 Obsolete: Progeria-associatec Modification ~ Disease neant January-May 2015 Download.pdf
68 27248 519357 Obsolete: Syndromic malforr Modification ~ Category neant September-October 2014 Download.pdf
69 13681 98664 OBSOLETE: Genetic macular dModification ~ Category neant June-July 2014 Download.pdf
70 10898 67037 OBSOLETE: Squamous cellv carModif?cal?on Dfsease neant April-May 2014 Download.pdf
71 1903 1956 OBSOLETE: Ery‘thromelal.gla Modfffcalfon aneése 26419464[PMID] January 2014 Download.pdf
12| 258 2SSOWOUTE soltarymednmModiieaton  Cimiealsublype  neant (A1 November 2020 T3] October 2013 Download.pdf
dec & SoMT W T RS August-September 2013 Download.pdf
- -
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Postup ceskych aktualizaci

 Odr. 2021 bude aktualizace probihat jednou rocné, vzdy na
zaCatku nového roku (puvodné aktualizace probihaly
nepravidelné, po ¢astech)

e Stazené soubory jsou vzdy upraveny a rozdeleny podle
polozek

* Doplnéna synonyma ze souhrnného souboru
 PFekladany editory na UZIS CR z anglického jazyka do &eétiny

« Odborné revize ve spolupraci s |ékafskym tymem z Ustavu
biologie a |ékarské genetiky z FN Motol
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Generovani Ciselniku

* doplnén z mezinarodniho standardu o vazby na MKN-10 a OMIM
e podklad pro Ciselniky do NRRV (Narodni registr vrozenych vad), pro

L4

zdravotni pojistovny a také k dispozici na webowvych strankach UzIS CR

1 Pf¥ipojeni ke sluzb& MDS: MDS(https://mds.int.ereg.cz/mds) Model: UZIS Verze: VERSION 1 Entita: TabulkaVazebObecna Naéteno: 27. 4. 2020 8:49:37
2 |SOrigin ~ |SValida ~ |SInputS ~ |Name ~|Code | ¥ Vazball ~ |ZdrojTy ~ | ZdrojKe ~ |Zdrojld ~ |CilTypC-¥|Cilkod ~ |Cilld |~ |Vztah - VerzeV:~ PlatnostO ~ |Platnos ~ |Zdrojld  ZdrojKod

416325962 Ovéfeni b'Nezménér 5962 4161 Orpha 173 726 MKN-10  A00O 1" 1 01.01.2016 726173
4164125963  Ovéfeni byNezménér 5963 4162 Orpha 795 734 MKN-10  A010 1" 1 01.01.2016 734795
4165725064  Ovéfeni byNezménér "25964 4163 Orpha 99745 14318 MKN-10 A010 13 1 01.01.2016 1431899745
4166/25965  Ovéfeni b'Nezménér "5965 4164 Orpha 324648 21797 MKN-10  A020 1" 1 01.01.2016 21797324648
4167125966  Ovéfeni byNezménér 5966 4165 Orpha 810 754 MKN-10  A030 1" 1 01.01.2016 754810
4168725067  Ovéfeni byNezménér "25967 4166 Orpha 90078 11969 MKN-10 A048 11 1 01.01.2016 1196990078
4169/25968  Ovéfeni b'Nezménér "5968 4167 Orpha 1267 861 MKN-10 A051 17 1 01.01.2016 861267
417025969  Ovéfeni biNezménér 5969 4168 Orpha 178475 18029 MKN-10 A051 11 1 01.01.2016 18020178475
4171725070 Ovéfeni byNezménér "25970 4169 Orpha 178478 18030 MKN-10 A051 Bl 1 01.01.2016 18030178478
4172/25971  Ovéfeni b'Nezménér 5971 4170 Orpha 178481 18031 MKN-10 A051 11 1 01.01.2016 18031178481
417325972 Ovéfeni biNezménér 5972 4171 Orpha 178487 18032 MKN-10 A051 11 1 01.01.2016 18032178487
4174725073 Ovéfeni byNezménér "25973 4172 Orpha 228371 19116 MKN-10 A051 Bl 1 01.01.2016 19116228371
4175/25974  Ovéfeni b'Nezménér 5974 4173 Orpha 230800 19141 MKN-10 A051 11 1 01.01.2016 19141230800
4176725975  Ovéfeni b'Nezménér 5975 4174 Orpha 254504 19754 MKN-10  A051 11 1 01.01.2016 19754254504
4177[25976  Ovéieni b Nezménér "25976 4175 Orpha 254509 19755 MKN-10  A051 Bl 1 01.01.2016 19755254500
4178725977 Ovéfeni b'Nezménér 5977 4176 Orpha 67 3534 MKN-10  A0GO 1" 1 01.01.2016 353467
4179725978 Ovéfeni biNezménér 5978 4177 Orpha 1223 3596 MKN-10  A070 17 1 01.01.2016 35961223
4180725079 Ovéfeni byNezménér "25979 4178 Orpha 1549 813 MKN-10 A072 13 1 01.01.2016 8131549
4181_:25980 Ovéfeni b'Nezmé&nér :25980 4179 Orpha :210 8542 MKN-10 A073 71:1 1 01.01.2016 8542:210
T . Il Orpha codes | DqOro | Crossreferences_ICD10 | TabulkaVazeb | p ... & ‘4 »
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Vyhledavani ORPHAcodes v ceském jazyce

 NRRV (Narodni registr vrozenych vad)
https://ereg.ksrzis.cz

Dg. die Orpha number Orphanetu Dg. die Online Mendelian Inheritance in Man

© | TRAPS| © ©

32960 - Periodicky syndrom asociovany s receptorem pro tumor-nekrotizujici faktor [TRAPS syndrome]

Bylo dohledano 1 polozek &iselniku.

o  Spoleénost lékaiské genetiky a genomiky e
A Ceské Iékaiské spoleénosti Jana Evangelisty Purkyné, z. s.

7 v . 7 v /7
°* porta Spo echosti lekarske
ik mik
ge n et I y a g e n O I y SLG.cz Stary web SLG  ORPHAkédy / Vzécna onemocnén| Databaze pracovist ~
.
h tt ps . //S I g CZ/Vza C n a O n e m O C n e n I/ Katalogizacl vzacnych onemocnéni se zabyva portal Orphanet. Ke kazdému onemocnéni je pfifazen tzv. ORPHAKd (anglicky ORPHAcode, v nékterych zdrojich obéas také ORPHA
. L

number), ktery toto onemocnéni jednoznaéné identifikuje. Orphanet na webu www.orphadata org nablzl nékterd data ze své databéze k voinému staZeni ve strojové Citeinych
(XML, JSON), mimo jiného i seznam viech vzacnych aknim ORPHAKGdY, v
klasifikaénich systémd (MKN-10)

terych ptipadech | s odkazy do daliich databazi (napt. OMIM) a

Dalsi informace o klasifikaci a kodovani vzacnych onemocnéni naleznete také v tomto ¢lanku

Zde mate mo2nost vyhledavat v seznamu téchto onemocnéni. Pfipadné se mi2ete podivat | na kompleini
velikosti do prohlizete natita docela dlouho. Také si ji mi2ete stahnout ve formétu pro Microsoft Excel 20(

ORPHA number  Nazev

Jlku se vBemi onemocnénimi. Ale pozor, tabulka se vzhledem ke své
bo vyss

OMIM MKN-10
238446 15q11q13 mikroduplikaéni syndrom (151141 608636 292.3
Trisomie 15q11q13
228415 5q35 mikroduplikaéni syndrom (5q35 m) 2.3
Trisomie 5q35
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Vyhledavani ORPHAcodes v ceském jazyce

e portal MKN-10 (Cesky preklad integrovan do abecedniho
seznamu)

MKN-10 Kédovaci nastroj Prohlize¢ struktury klasifikace Navod k pouziti O MKN-10 Souvisejici projekty
poruchy:
. metabolismu aromatickych aminokyselin (E70.-) ~
cystinurie Q . metabolismu aminokyselin s rozvétvenym fetézcem (E71.0-E71.2) Pravidla pro E72.0 @ v
. metabolismu mastnych kyselin (E71.3)
. metabolismu purinu a pyrimidinu (E79.-) i | @
shalit vie P Py Klasifikace CZ-DRG v
dna (M10.-)
latek - metabolismu ~ .
_ . . Terminy
+E70 Poruchy metabolismu E72.0  Poruchy transportu aminokyselin becednih ~
aromatickych aminokyselin abecednino £72.0
) seznamu pro .
+E71 Poruchy metabolismu Porucha ukladani cystinu+ (N29.8%) P
aminokyselin s rozvétvenym Cystin6za
fetézcem a metabolismu Cystinurie
mastnych kyselin Fanconiho(-de Toniho)(-Debréliv) syndrom R pickylsyndion
- E72 Jiné poruchy Hartnupova nemoc hypotonie a cystinurie
metabolismu aminokyselin Loweho syndrom [Atypical hypotonia-
E72.0 Poruchy ; A
transportu Nepatii sem: cystinuria syndrome]
. L4
aminokyselin poruchy metabolismu tryptofanu (E70.8) M & )
E72.1 Poruchy ® (Cystinoza [Cystinosis]
metabolismu E72.1  Poruchy metabolismu aminokyselin nesoucich siru ORPHA 213 [
aminokyselin nesoucich
siru Cystationinurie e Cystinurie
E72.2 Poruchy Homocvstinurie & Cvetinniria ICuetinnrial
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Vyhledavani ORPHAcodes v anglictiné

* Portal Orphanet https://www.orpha.net/
E Orphgﬂet @ Help 4 contactus EN V
Q acidem|

&
i

‘ acidemia
-

acidemia and hyperammonemia

acidemia due to methylmalonyl-CoA epimerase deficiency
acidemia due to methylmalonyl-CoA racemase deficiency
acidemia type 1

acidemia type 2

acidemia type 3

acidemia type cblA

acidemia type cbIB

acidemia type mut-

acidemia type mutO

acidemia with homocystinuria

acidemia with homocystinuria type cblF

acidemia with homocystinuria, type cbIC

acidemia with homocystinuria, type cbID

acidemia with homocystinuria, type cbl]

acidemia with homocystinuria, type cbIX

acidemia without homocystinuria

acidemia, TCb1R type

acidemia, TCbIR type

What is Orphanet ?
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Shrnuti

* standardizace ceské terminologie vzacnych onemocnéni
* tvorba cCiselniku pouzitelného v informacnich systémech
e pravidelné aktualizace

* spoluprace s klinickymi experty

Budeme radi za vasi zpétnou vazbu a pripominky, pokud se
chcete podilet na aktualizacich a vylepsit existujici preklady.

Dékuji za pozornost.
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