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Aktualizace vydávané konsorciem Orphanet

• Ke stažení  několikrát ročně na stránce Orphanetwork

• Zahrnuje položky „modification“ (změněné) a „creation“ (nově 
přidané)
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Postup českých aktualizací

• Od r. 2021 bude aktualizace probíhat jednou ročně, vždy na 
začátku nového roku (původně aktualizace probíhaly 
nepravidelně, po částech)

• Stažené soubory jsou vždy upraveny a rozděleny podle 
položek

• Doplněna synonyma ze souhrnného souboru

• Překládány editory na ÚZIS ČR z anglického jazyka do češtiny

• Odborné revize ve spolupráci s lékařským týmem z Ústavu 
biologie a lékařské genetiky z FN Motol
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Generování číselníku
• doplněn z mezinárodního standardu o vazby na MKN-10 a OMIM

• podklad pro číselníky do NRRV (Národní registr vrozených vad), pro 
zdravotní pojišťovny a také k dispozici na webových stránkách ÚZIS ČR
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Vyhledávání ORPHAcodes v českém jazyce

• portál Společnosti lékařské 
genetiky a genomiky 
https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
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• NRRV (Národní registr vrozených vad)

https://ereg.ksrzis.cz

https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
https://ereg.ksrzis.cz/


Vyhledávání ORPHAcodes v českém jazyce

• portál MKN-10 (český překlad integrován do abecedního 
seznamu)
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Vyhledávání ORPHAcodes v angličtině

• Portál Orphanet https://www.orpha.net/
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https://www.orpha.net/


Děkuji za pozornost.
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Shrnutí

• standardizace české terminologie vzácných onemocnění
• tvorba číselníku použitelného v informačních systémech
• pravidelné aktualizace
• spolupráce s klinickými experty

Budeme rádi za vaši zpětnou vazbu a připomínky, pokud se 
chcete podílet na aktualizacích a vylepšit existující překlady.


