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Vzácná onemocnění

• klinicky heterogenní, převážně dědičná 
multisystémová onemocnění s velmi nízkým 
výskytem

• prevalence méně než 5 z 10 000 obyvatel
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Orphanet
• Text

• Text

• …
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www.orpha.net



Orphanet

• přes 6000 vzácných onemocnění

• klasifikace 

• léčiva pro vzácná onemocnění 

• adresáře (expertní klinická pracoviště, diagnostické a 
genetické laboratoře, pacientské organizace)
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ORPHAcodes

• Unikátní identifikátory vzácných onemocnění

ORPHA: 456298 Mikrodeleční syndrom 1p35.2 

ORPHA: 64 Alströmův syndrom

ORPHA: 98619 Vzácná izolovaná myopie
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RD-CODE
- podpora implementace ORPHA codes ve 

vybraných zemích

- v ČR zadávání kódovaných případů do 
Národního registru reprodukčního zdraví

- rd-code.ublg.cz; www.rd-code.eu
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Stav české terminologie

• přibližně 23 000 položek

• 10 800 preferovaných termínů, 11 900 synonym

• bude doplněno dalších 1250 synonym
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https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
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Aktualizace české terminologie

• Aktualizace pravidelně vydávány Orphanetem

• Dříve revize pouze jednou ročně

• Nový online nástroj umožňující pravidelné 
drobné úpravy a přidávání synonym

• Výstupy poskytovány zdravotním pojišťovnám, 
aktualizovány v NRVV a zveřejněny na 
stránkách ÚZIS
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Aktualizace české terminologie
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Děkuji za 
pozornost.
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