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Osnova
● HPO
● Využití v klinické praxi
● Překlad do češtiny
● Překladatelský tým
● Nástroje pro překlad
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Co je to HPO?
● Fenotyp:

– Všechny pozorovatelné a případně vyšetřitelné znaky a 
vlastnosti jedince (pacienta).

– Genotyp + prostředí + epigenetika = fenotyp.
● Ontologie:

– „explicitní specifikace konceptualizace“
● Standardizovaná terminologie pro popis fenotypu.



  4

Příklad: Hypertelorismus 
● 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:
– Widened interpupillary distance

– Increased distance between eye sockets

– Wide-set eyes

– Excessive orbital separation

– Increased interpupillary distance

– Increased distance between eyes

– Ocular hypertelorism

– Widely spaced eyes
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Využití HPO
● Standardizovaný popis fenotypu
● Bioinformatická analýza (NGS)

– Exomiser
– Genomiser

● Návrhy diagnózy na základě zadaných příznaků
– Phenomizer

● „Match making“
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Překlad do češtiny
● Širší možnosti použití terminologie

– starší lékaři
– SZP
– využití v NIS a ambulantních systémech

● Možnosti strojového zpracování 
nestrukturovaných zpráv v češtině
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Překladatelský tým
● Ústavu biologie a lékařské genetiky 2. LF UK a FNM

– MUDr. Marek Turnovec

– MUDr. Michaela Zelinová

– MUDr. Martin Schwarz

– MUDr. Markéta Vlčková, Ph.D.

– MUDr. Pavel Tesner, Ph.D.

● Národní centrum pro medicínské nomenklatury a klasifikace, ÚZIS

– MUDr. Miroslav Zvolský

– Mgr. Kateřina Hanušová

– MUDr. Marek Turnovec
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Překladatelský tým ÚBLG
● Lékaři / kliničtí genetici

● Část týmu překládala terminologii vzácných onemocnění

● Zkušenosti s popisem dysmorfických pacientů a digitální 
fenotypizací (3D skenování)
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Nástroje 
pro 
překlad

https://crowdin.com/project/hpo-translation
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Problémy při překladu
● Čas
● CrowdIn
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Děkuji za pozornost.

marek.turnovec@lfmotol.cuni.cz
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