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1 Uvod

Tento dokument predstavuje Metodiku k informacnimu systému pro vzacnd onemocnéni - RARE pro
ucely projektu ,Optimalizace postupd pfi integraci prvkd elektronického zdravotnictvi do procest UZIS
a tvorba dokumentace k informacnimu systému vzacnych onemocnénich v CR*, registracni &islo
CzZ.03.4.74/0.0/0.0/15_025/0015811, a jeho kli¢ové aktivity ¢. 2 Metodické nastaveni a zpracovani
doplnujicich analytickych podkladi pro vytéZovani dat NZIS v oblasti vzacnych onemocnéni a
problematiky darcovstvi kostni dfené a infekénich chorob.

1.1 Popis aktivity

Projekt: Optimalizace postup( priintegraci prvki elektronického zdravotnictvi do procesi UZIS a tvorba
dokumentace k informaénimu systému vzdcnych onemocnénich v CR eHealth a vzdcnd onemocnéni.

KAO02 — Metodické nastaveni a zpracovani dopliujicich analytickych podkladi pro vytéZovani dat NZIS
v oblasti vzacnych onemocnéni a problematiky ddrcovstvi kostni dfené a infekcnich chorob.

V ramci aktivity dojde k vytvoreni potfebné dokumentace, analytickych podkladl a metodickych
materiall pro vznikajici komplexni a vicezdrojovy informacni systém (IS) pro vzacna onemocnéni, ktery
spojuje dostupna data generovand v NZIS s daty zajisténymi v rdmci realizace pilotniho sbéru dat o
vzacnych onemocnénich. Tento informacni systém buduje Zadatel ve spolupraci s ceskymi ¢leny center
vysoce specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim Evropskych referencnich siti pro
vzacnd onemocnéni (ERN). (https://www.mzcr.cz/vestnik/vestnik-c-1-2022/). Aktualné jsou
zpracovavany analyzy dostupnych datovych zdroja véetné identifikace nutnych navaznych datovych

sbérl Jejich vyuZiti je brzdéno chybéjicim metodickym a procesnim nastavenim pro vytéZovani a
publikaci téchto dat, zpracovanim analyzy pravnich aspekt( uZiti téchto dat v kontextu s realizovanymi
legislativnimi zménami, absenci nékterych dat v NZIS i neexistujicimi metodickymi pokyny uZivatelim
pro spravnou interpretaci téchto dat.

Pro plnou funkénost IS pro vzacna onemocnéni bude nutno rovnéz doplrikové vytvofit podplrnou
aplikaci, ktera zajisti sbér pranikovych Udajl nad touto vysoce heterogenni skupinou pacientll a
soucasné umozni v pripadé nutnosti selektivnich, flexibilnich a tfeba i docasnych dosbéri dalSich
informaci o konkrétnim vzacném onemocnéni.


https://www.mzcr.cz/vestnik/vestnik-c-1-2022/
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2 Registr vzacnych onemocnéni — RARE

Tento dokument popisuje fungovani IS pro vzacna onemocnéni véetné podplrné aplikace, ktera byla
vytvorena pro sbér prlnikovych Udaji nad vysoce heterogenni skupinou pacientl (geneticky
podminéna chronickd onemocnéni, metabolické poruchy, vzacna onkologickd onemocnéni atd.),
a kterd umozni v pfipadé nutnosti selektivni, flexibilni a tfeba i do¢asné dosbéry dalSich informaci
o konkrétnim vzacném onemocnéni.

Realizace tohoto nového informacniho systému, pracovné nazyvaného RARE (z anglického prekladu
yvzacny”), tak implikuje zavedeni nového zpracovani osobnich (daji pacienta véetné informaci o
zdravotnim stavu, diagndze, provedenych vysetfenich a poskytované péci. Charakter onemocnéni je v
Casti pripadu (cca v 80%) rovnéz podminén geneticky, resp. mizZe Uzce souviset s rodinnou anamnézou,
ktera je mnohdy klicovym indikatorem nemoci.

Cilem projektu, resp. jeho vystupd, je ziskat komplexni informaci o rozsahu a kvalité poskytovanych
zdravotnich sluzeb ve vztahu k témto pacientlim, véetné zajisténi transparentnosti poskytovani a
financovani téchto specifickych zdravotnich sluzeb. Vzhledem ke specifiénosti onemocnéni (vzacné
diagndzy) a pacientl je nezbytné disponovat specifickymi daty.

2.1 Vychodiska

Narodni zdravotnicky informacni systém (NZIS) je jednotny celostatni informacni systém verejné
spravy, v némz jsou, mimo jiné, shromazdovany a zpracovavany Udaje od poskytovatel( zdravotnich
sluZeb. Jejich spravou je povéFen Ustav zdravotnickych informaci a statistik CR (UZIS CR) na zakladé §
70 odst. 3 zadkona ¢. 372/2011 Sh., o zdravotnich sluzbach. Soucastmi NZIS jsou narodni zdravotni
registry, ostatni registry obsahujici napf. data o infrastruktufe zdravotnického systému a data ze
statistickych zjistovani.

Udaje o vzacnych onemocnénich, v angli¢tiné pouZivan termin rare diseases (RD), jsou ne zcela
systémové sbirdny v rdmci zdravotnich registrl NZIS. Informace o zdravotnim stavu, diagndze nebo
dlvodu kontaktu se zdravotnimi sluzbami jsou v NZIS pfevdiné ukladany v kdédované podobé
prostfednictvim Mezinarodni klasifikace nemoci. Souc¢asné vydani Mezinarodni klasifikace nemoci
(MKN-10) neumoznuje tato onemocnéni presné identifikovat. Kédy v MKN-10 pouZivané jsou malo
podrobné a maji spiSe ukol slu¢ovat jednotky do vétsich skupin, dlouhodobé publikovanych v podobé
popisnych statistickych ukazatell. Pro vykazovani vzacnych onemocnéni je vSak nutnd presnéjsi
klasifikace.

Portal Orphanet zfizovany konsorciem 40 stat( v Cele s Francii vytvofil mezinarodni systém oznaceni
vzacnych onemocnéni pomoci tzv. ORPHAcode. Diky tomuto jednotnému systému kodovani Ize
vsechny verze propojit s jednotlivymi informacnimi zdroji ostatnich evropskych (i mimo evropskych)
zemi. Zaroven je mozné mapovat polozky ORPHAcode na polozky jinych terminologickych a
klasifikacnich systému typu MKN-10, MeSH, OMIM a dalsich. Slovnik ORPHAcode obsahuje vice nez 10
tisic diagndz. Jejich pravidelnou aktualizaci kazdoro¢né zajistoval UZIS CR v ramci projektu RD-code.

Orpha kédy jsou povaZovany za standard identifikace vzacnych onemocnéni v elektronickych
informacnich systémech a jsou mimo jiné podkladem pro katalogizaci a identifikaci vzacnych
onemocnéni v 11. revizi Mezinarodni klasifikace nemoci.
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2.2 Metodika

Evropskou komisi jsou vzacna onemocnéni chdpana jako Zivot ohrozujici nebo zavazna chronickd, ¢asto
invalidizujici onemocnéni, kterd maji tak nizkou prevalenci, Ze k jejich feseni je zapottebi zvlastniho
spole¢ného usili. Nizkou prevalenci je minén vyskyt mensi nez 1 pfipad na 2000 obyvatel. Z definice
vzacného onemocnéni nevyplyva omezeni na konkrétni etiologii, v dalSich zdravotnich registrech v
ramci NZIS je proto mozné nalézt data o takovych onemocnénich a pacientech s nimi v rdmci rliznych
obor( a medicinskych domén.

Vétsina zdravotnickych registri obecné umoZnuje zadavani jednotlivych pfipadl vzacnych
onemocnéni pfimo zdravotnickymi pracovniky, a to jak na Udrovni oddéleni, tak i na drovni
zdravotnického zafizeni ¢i poskytovatele zdravotnickych sluzeb. Zarovern fada z nich umozniuje
hromadné odesilani zadanych pfipadd formou importu (vétsSinou ve formatu CSV ¢i XML), které
ulehcuje predevsim export dat z jednotlivych zdravotnickych zafizeni. Dalsim obohacujicim aspektem
je moZnost propojeni dat mezi jednotlivymi pfipady vzacnych onemocnéni napfi¢ jednotlivymi registry.
Prikladem pro toto vzajemné propojeni mohou byt registry spadajici pod NZIS.

2.3 Pravnititul zpracovani osobnich udaju

Legislativnim podkladem pro sbér osobnich udaji a cinnost v ramci projektu je dana ucelem NZIS
zakotveném zakonem €. 372/2011 Sb. o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (zakon
o zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjsich predpist (dale jen ,zdkon o zdravotnich sluzbach®),
konkrétné § 70 a § 73, kde je k ucelu NZIS, mimo jiné, uvedeno:

,.....a) ke zpracovdni udaji o zdravotnim stavu obyvatelstva, o cCinnosti poskytovatelt a jejich
ekonomice, o zdravotnickych pracovnicich a jinych odbornych pracovnicich ve zdravotnictvi a o
uhraddch zdravotnich sluzeb hrazenych z verejného zdravotniho pojisténi, a to za ucelem ziskdni
informaci o rozsahu a kvalité poskytovanych zdravotnich sluZeb, pro Fizeni zdravotnictvi a tvorbu
zdravotni politiky, véetné zajisténi transparentnosti poskytovdni a financovdni zdravotnich sluZeb,
zajisténi rovného pristupu k zdravotnim sluzbadm a hodnoceni indikdtort kvality a bezpecnosti
zdravotnich sluZeb,....,”

»d) k realizaci a zpracovdni vybérovych setieni o zdravotnim stavu obyvatel, o determinantdch zdravi,
o0 potirebé a spotifebé zdravotnich sluZeb a spokojenosti s nimi a o vydajich na zdravotni sluzby,.....

e) pro potreby védy a vyzkumu v oblasti zdravotnictvi,”

Dale je legislativnim podkladem § 72 odst. 1 pism. j), kdy jednou ze soucasti NZIS jsou ,,......data ze
statistickych zjistovdni provddénych statistickym dstavem....” . V Narodnim zdravotnickém
informacnim systému jeho jednotlivé soucdsti vytvareji ve smyslu ustanoveni § 72 odst. 2 véta prvni
vzajemné propojenou soustavu a pro Ucely uvedené v § 73 je mozné sdruzovat Udaje v nich vedené.

Z dlivodu zajisténi ochrany osobnich Udaji ve smyslu zasad nastavenych pravni regulaci Nafizenim
Evropského parlamentu a Rady (EU) 2016/679 ze dne 27. dubna 2016 o ochrané fyzickych osob
v souvislosti se zpracovanim osobnich Udajd a o volném pohybu téchto Udajd a o zruseni smérnice
95/46/ES (Obecné natizeni o ochrané osobnich Udajd), stejné tak i zdkonem ¢. 110/2019 Sb.,
0 zpracovani osobnich udajl, budou veskera data shromazdovana v ramci pilotniho sbéru do nového
informacniho systému—aplikace registru RARE ziskavana a pofizovana pouze se Souhlasem pacienta,

ktery bude pacient (nebo zakonny zastupce) potvrzovat u svého osetfujiciho lékafe u vybranych
poskytovatell zdravotni péce (¢len Evropskych siti pro vzacnd onemocnéni).
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Informace ziskané z vystupu projektu, popf. dalSich ndvaznych ¢innosti, budou vyuZity pro analyzu
potfebnosti shromazdovanych informaci na plosné bazi, tj. za Ucelem vyhodnoceni potiebnosti
uzdkonéni nového specifického zdravotniho registru.

Osobni udaje jsou zpracovavany dle €l. 6 odst. 1 pism. a), €l. 9 odst. 2 pism. a), €l. 22 odst. 2 pism. c)
Obecného nafizeni.

Udaje z informaéniho systému budou mazany po 25 letech od Umrti pacienta.

V pripadé odvolani souhlasu dojde okamzité k vymazu dat, v pfipadé znovu udéleni souhlasu
pacientem nebude mozZné plivodni data obnovit.

2.4 Faze projektu

Realizace projektu vzniku nového informacniho systému ma nékolik fazi, z nichz nékteré presahuji
svym rozsahem tento konkrétni evropsky projekt. Nékolik fazi ma i postupné navySovani urovné
shromazdovanych osobnich tGdaju.

Cilovy souhrn osobnich dat informacniho systému RARE ma nékolik Urovni:

1. Obecny dataset: Soubor zdkladnich dat o pacientech se vzdcnym onemocnénim, kterd jsou
oznacovana jako Common Data Elements (CDE). Obsahuje hlavné demografickd data, zakladni
Udaje o diagndze a stavu pacienta. Pilotni implementace CDE do samostatné platformy je
predmétem stavajiciho projektu a predpoklada zadavani tdajd ruéné primo do platformy.

2. Rozsifeny obecny dataset: Podrobnéjsi obecnad charakteristika onemocnéni véetné udajl
o diagnostickém procesu a pouzivané terapii.

3. Specificky dataset: Elementy pojici se specificky k dané skupiné vzacnych onemocnéni.

Data na urovni 2 a 3 (rozsifeny a specificky dataset) budou shromaZzdovana aZ po realizaci integrace

cilového datasetu vzacnych onemocnéni do nemocnicnich informacnich systéma.

Informacni ,,bloky” vychazeji z mezinadrodnich doporuéeni EUCERD Joint Action (DG SANCO No. 2011
2201), evropského registru vzacnych onemocnéni (European platform on Rare Disease Registration
(https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/_en), datasetu obsazeného v evropském konzultacnim
systému vzacnych onemocnéni (Clinical Patient Management System, CPMS) vytvoreném pro Evropské
referencni sité (ERN) pro vzacnad onemocnéni.

2.5 Zakladni popis RARE
UZIS je ze zakona spravcem Ndarodniho zdravotnického informaéniho systému (NZIS).

NZIS je jednotny celostatni informacni systém vefejné spravy, v némz jsou shromazdovany a
zpracovany osobni a dalSi udaje ze zakladnich registrld orgadnl vefejné spravy, ministerstev, od
poskytovatell zdravotnich sluzeb, pfipadné dalSich osob predavajicich udaje do NZIS.

Jak je uvedeno vyse, Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR (UZIS CR) je na zakladé § 70 odst. 3
zdkona €. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach spravcem Narodniho zdravotnického informacniho
systému (NZIS), jehoz soucasti jsou popsany v témze zakoné (§ 72 odst. 1).

Mezi vyznamné komponenty NZIS patfi mimo jiné:

e narodni zdravotni registry,
e Narodni registr poskytovateld,
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e Ndarodni registr zdravotnickych pracovnik(,

e narodni zdravotni registry vedené podle zdkona upravujiciho transplantace,

e data prebirana z informacnich systému infekénich nemoci vedenych podle zdkona o ochrané
verejného zdravi,

e Ndrodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb.

Tyto infomacni systémy jsou provozovany v unikatnim prostredi resortnich zdravotnickych registr(,
jehoz zdkladni komponenta Jednotna technologicka platforma je soucasti kritické infrastruktury
statu dle zakona ¢.181/2014 Sh., o kybernetické bezpecnosti a 0 zméné souvisejicich zakonu (zdkon o
kybernetické bezpecnosti), ve znéni pozdéjSich predpist (dale jen ,ZoKB“). Prostfedi resortnich
zdravotnickych registri umozZnuje standardizovany a snadny vyvoj novych komponent registr( v
souladu s poZadavky ZoKB a ochrany osobnich tudaja.

Nové vznikajici informacni systém RARE bude vybudovan na identické infrastrukture a platformé
jako je vybudovan NZIS, s tim, Ze bude vyuiivat vSech technologickych funkcionalit zajistujicich
bezpecnost dat jako i dalSich spolecnych funkcionalit (napF. Ciselniky) pro jednotnou praci s daty.
Znamena to, Ze veskera data budou stejné zabezpecena jako jina data, ktera UzIS shromazduje dle
zakonnych ustanoveni. Z toho divodu nejsou zavadéna zadna dalsi specificka protiopatreni.

Pristup do informacniho systému bude udélen pouze relevantnim pracovniklim s prislusShou omezenou
roli (vlastni data, konkrétni zdravotnické pracovisté atd.) — tvorba roli a pridélovani pristupl bude
podléhat stejnym pravidlim, jako jsou nyni nastavena v pripadé ostatnich registru (viz dale).

Data budou pofrizovat zaméstnanci poskytovatele zdravotni péce — pracovisté, které je clenem
Evropskych referencnich siti pro vzacna onemocnéni. Tito pracovnici v soucasnosti data k dispozici maji
v rdmci vedené zdravotni dokumentace.

2.6 Pfistupy do informacniho systému RARE

Pro Fizeni pfistupd NZIS slouzi jednotna sprava uZivatell, jeZ je komponentou resortnich
zdravotnickych registrll Ministerstva zdravotnictvi. O pfistup mohou Zadat pouze uZivatelé, ktefi
jednoznacné prokazou svoiji identitu prostfednictvim svych osobnich Gdajl. Za subjekt idaji podava
prvotni Zadost o piistup statutdrni zastupce daného IC. Po zfizeni prvotniho pfistupu miZe uvedend
osoba v oficidlni Zadosti pfidavat fizenym zplsobem pristupy pro dalsi zaméstnance ve své organizaci.
Pristupy jsou timto zabezpecenym pristupem pridélovany definovanym subjektim, které mohou mit
dle zdkona zajistény pristup. Jde zejména o poskytovatele zdravotnich sluzeb.

Pfi pfistupu k informaénimu systému RARE musi kaZdy uZivatel provést dvoufazovou autentifikaci?,
popf. prihlaseni prostifednictvim Ndarodni identitni autority. Veskeré akce prihlaseného uZivatele jsou
pak logovany pro ptipadnou kontrolu.

2.7 Vycet zpracovavanych osobnich udajl

Nasledujici vycet udaju (kategorii) popisuje ndvrh cilového datasetu Udajl o pacientech se vzacnym
onemocnénim. Pilotnim projektem jsou dotceny pouze kategorie vyznacené tucné.

1) Identifikacni Gdaje — konkrétné se jedna o rodné Cislo (jako narodni identifikator), rodné

pfijmeni, pfijmeni, jméno, datum narozeni (pokud se pacient jiz narodil, v opacném pfipadé
informaci, Ze se jedna o dosud nenarozeny plod), pohlavi;

1 prostiednictvim webového rozhrani a sms.
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Sociodemografické udaje — Misto narozeni (PSC) véetné zemé narozeni, Misto trvalého
bydlisté (PSC) véetné zemé trvalého pobytu;

Rodinnd anamnéza — informace, zda se nemoc jiz vrodiné vyskytla a jaky je pripadny
pfibuzensky vztah;

Stav Zivota pacienta — v pfipadé umrti informace o tom, zda pfic¢inou bylo vzacné onemocnéni

pfipadné jina diagndza.

Zahdjeni péce — na zakladé jakého doporuceni (jiny poskytovatel zdravotni péce) byl pacient
na specializované pracovisté odeslan, a kdy byla zahajena péce;

Poskytnutd péce — rozsah, cile, kym byla péce poskytnuta;

sv s

Anamnéza soucasného onemocnéni — vék zacatku potizi, vék pfi diagndze

Diagndza — diagndza vzacného onemocnéni (ORPHAkéd), aktudlni stav diagndzy, metoda

jejiho potvrzeni, gen a mutace;
Lécba — zda je specifickd |écba vzdcného onemocnéni, o jakou lécbu se jedn3d;

10) Pre a neo natalni Udaje — v pfipadé specifickych onemocnéni, zejména vrozenych vad,;

11) Vyzkum — Gdaje o Ucasti pacienta na vyzkumu, Udaje o poskytnuti biologického vzorku, udaje

o biobance;

Jak je uvedeno vyse, bude provadéno zpracovani osobnich udajl, véetné zvlastni kategorie osobnich

udaja, kam ve smyslu Obecného nafizeni na ochranu osobnich Udajli spadaji idaje o zdravotnim stavu.
Informacni ,,bloky” vychazeji z mezinarodnich doporuceni EUCERD Joint Action (DG SANCO No. 2011
2201), evropského registru vzacnych onemocnéni (European platform on Rare Disease Registration

(https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/ en), datasetu obsazeného v evropském konzultaénim

systému vzacnych onemocnéni (Clinical Patient Management System, CPMS) vytvoreném pro Evropské

referencni sité (ERN) pro vzacna onemocnéni.
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3 UZivatelska prirucka registru RARE

Registr vzacnych onemocnéni (RARE) slouZi pro zadavani idajl o pacientech s vzacnymi onemocnénimi
ceskymi Cleny evropskych referencnich siti pro vzacna onemocnéni (ERN). Systém umoznuje zadavat
Udaje jednotlivych pacient( i jednotlivych vzacnych onemocnéni, ktera lze vyhledavat, filtrovat a tridit.
RARE je provozovan v testovaci/pilotni verzi, kde se testuji a zkousSeji nové Gpravy.

3.1 Prihlaseni
Pro pfihlaseni do registru potfebujete internetovy prohlize¢ a pocitac s pfistupem na internet.

Do prohlizede zadate adresu https://ereg.ksrzis.cz/

Pro préaci sregistrem je tfeba vyuzivat podporované prohlize¢e, kterymi jsou Microsoft Internet
Explorer verze 11, Microsoft Edge aktualizovany na verzi Chromium, Google Chrome a Mozilla Firefox.

Otevie se Vam pfihlasovaci formulafr, kam zadate vase pfihlaSovaci jméno a heslo.

PrihlaSeni do registri rezortu zdravotnictvi / Log-in (o the Registers of the Ministry of Heaith

- N
Piihlaseni uétem a jednorazovym heslem Pfihlaseni pres cldentita.cz
Sign In using account and one time password Sign In with eidentita.cz
- -

L e L ——— - I e n t l ta CZ

Osobnd hesio / PIN e 3 KLUIC K ELEKTRONICKYM SLUZBAM

x [ Se enova csobntho hesta / PIN recewa i
Pro pfivddon prostfednictvim jo doporulend poulit elekironicky

oblansky prikaz, ktery mablzl vysokou Groved ddwicy

Po odeslani bude systém cekat na dalsi heslo dvoufazové autentifikace. To Vam pfijde na email nebo
mobilni telefon, podle Vaseho nastaveni.

Pfihlaseni / Login

[ Jednorazovy kéd byl zaslan pomoci SMS. / One-time password has been sent to you by SMS.

Jednorazovy kod / One-time
password: | |

‘ Odeslat / Send H Zpét / Back ‘

Po zadani hesla se dostanete do zakladniho vybéru registrd, na které mate pridélené opravnéni.

3.2 Vyhledani vzacného onemocnéni pacienta

Po pfihlaseni do prostfedi eREG vyberete v zahlavi ikonku RARE a dostanete se do modulu.
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Nyni kliknéte na ikonku Vzacna onemocnéni:

Domi / Home Vzacna
onemocnéni

S

RARE Sample

Ciselniky ISIN

Zde uvidite Pfehled pacientli s posledni kontrolou, viz nize. PFi prvnim pfihlaseni bude databaze
prazdna, protoZe jesté zZadna data nebyla vloZena.

Prehled vzacnych onemocnéni pacientu s posledni kontrolou

Filtr &

Prijmeni Rodné &isio Vzécné onemocnéni Datum vySetfeni (od-do) Jen tohoto ERNu

) J | G G

Vyhledat Zrusit filtr

1d PHjmeni, jméno Datum narozeni Rodné &islo Datum vysetfeni Vzicné onemocnéni Orpha kéd Stav pacienta Datum umrti
B 7 Jami Cibulka 01.06 1960 6056010708 01011900 2wy n
n 8 Stroj Jachym 06.02.1964 6402069999 30.11.2022 Alternujici hemiplegie détského véku ORPHA 2131 Zvy
n 3 Jedna Paciente 05.12.2008 0812059999 10 11.2022 46 XX gonadaini dysgeneze ORPHA 243 Zivy
2 Metabolik Metabol 10.04.1978 7804104352 21.11.2022 Fenylketonurie ORPHAT716 Zvy
5 . Distalni myopatie anteriomiho = "
B 1 Nula Pacient 03.02.2001 0102039999 29.11.2022 ORPHA 178400 Zivy

kompartmentu

Pokud chcete rychleji vyhledat konkrétniho pacienta ze seznamu, pouzijte filtr, kdy zadate nékterou
z téchto hodnot — PFijmeni a/nebo Rodné ¢islo.

Vyhledavat je mozno téz pomoci diagnézy Vzdcného onemocnéni nebo Data vysetieni (od-do).

Vzacna onemocnéni lze filtrovat dle prislusnosti k vybranému ERNu nebo v ramci celého subjektu
(nejcastéji nemocnice — poskytovatel zdravotnich sluzeb), viz filtr s ndzvem Jen tohoto ERNu. Pak
kliknéte na tlacitko Vyhledat.

Prehled vzacnych onemocnéni pacientd s posledni kontrolou

Filtr [¥
Prigmeni Rodné éislo Vzécné anemocnéni Datum vySetieni (od-do) Jen fohoto ERNu
s | 4020 ) " EJ- EJ O

Vyhledat | Zrusit filtr

W Prijmeni, jména Datum narozeni Rodné gislo Datum vysetfeni Vzicné onemocnéni Orpha kéd Stav pacienta Datum mrti

a 8 Stroj Jachym 06.02 1964 6402066699 30112022 Alternujici hemiplegie détského viku ORPHA 2131 Zivi

Po nalezeni pacienta s vzacnym onemocnénim kliknutim na ikonku lupy zobrazite Detail pacienta.
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Detail vzacného onemocnéni pacienta (ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détského véku)

Upravil pacienta Zpet
ysobni daje
Jméno @ Piijmeni @ Rodné pfijmeni O Rodné Gisio @
Jachym Stroj Stroj 6402068999
Pohlavi O Datum narozen/ @ Zemé narozen/ O Misto narozen/ @
Muz 6.2.1964 Cesko
Zemé trvalého pobytu O IMisto trvalého pobytu O
Cesko
Stav Zivota
Stav pacienta © Datum dmitl @

Iy
Pfidat zaznam

Kontrola || Anamnéza |

Kontroly | Anamnéza  Historie zaznamu
Id  Datum Vzacné onemocnéni Orphakéd  Nediag. ptipad  Ptiznaky (HPO) Mutace (HGVS) Lze kontaktovat ~ Lze znovupoutit  Vzorek v biobance
L N i .. Genotyp }
9 30.11.2022  Alternujici hemiplegie détského véku ORPHA:2131 HeVS) piiznak 1 mutace 1; mutace 2 ano ne a n
(HGV

V Detailu pacienta naleznete tfi zalozky.

Zalozka Kontroly zobrazuje jiz zadané kontroly vybraného pacienta. Pfes zelenou tuzku muzete
kontrolu editovat.

Zalozka Anamnéza zobrazuje jiz zadanou anamnézu pacienta. Pres tlacitko Upravit anamnézu lze
anamnézu editovat.

Na zaloZce Historie zaznamu jsou zaznamenany jednotlivé udalosti (zmény provedené v systému) ve
vztahu k pfisluSnému pacientovi. Zaznamenano je datum a identifikace uZivatele, ktery zapis provedl|,
a popis dané udalosti.

3.3 Novy pacient

Pokud pacienta v prehledu vzacnych onemocnéni nenajdete, kliknéte na tlacitko Novy pacient.

Pfehled vzacnych onemocnéni pacientd s posledni kontrolou

Filtr

Prijmeni Rodné éislo Vizdené onemocnéni Datum vysetfen {od-do) Jen tohoto ERNu
J J — 5 5] ©
Vyhledat: | Zrusit filtr

Novy pacient: Noveé oriemacnéni

Nejprve je tfeba vyplnit Udaje o pacientovi. Do formulafe zadejte povinné udaje: Jméno, Prijmeni,
Rodné cislo, Zemé narozeni (vybér z Ciselniku) a Zemé trvalého pobytu (vybér z Ciselniku). Pohlavi a
Datum narozeni se doplni automaticky dle zadaného Rodného Cisla, pole Stav pacienta (vybér
z &iselniku) je predvyplnéno s hodnotou Zivy. V pfipadé, Ze zvolite hodnotu Mrtvy, zobrazi se pole
Datum umrti.

Je moZné vyplnit i nepovinné polozky Misto narozeni (vybér z Ciselniku) a Misto trvalého pobytu (vybér
z ¢iselniku), je-li Zemé narozeni nebo Zemé trvalého pobytu s hodnotou Cesko. Rodné pfijmeni se
predvyplni pouze jednou dle prvni hodnoty Prijmeni zadané uzivatelem.
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Novy pacient

Osobni idaje

Jméno ©* Prijmeni ©* Roane prjmen’ @ Rodné aisio © %

Jachym ‘ Stroj | Stroj J 6402069999
Pohlavi @* Datum narozeni @ * Zemé narozeni 0% Misto namzen/ @
Muz - 06.02.1964 B Cesko -
Zemé trvalého pobytu © % Misto trvalého pobytu @
Cesko =
Stav Fivota
Stav pacienta @ *
Zivy -
Zalozit pacienta

Ma-li pacient vyplnéno rodné &islo, které se jiz v databazi nachazi, nebude umoznéno takového
pacienta zaloZit a uzivateli se formular vrati s chybovou hlaskou.

Po uloZeni Udajl pacienta tlacitkem Zalozit pacienta se zobrazi formuladr Nova kontrola, kterou lze
zalozit. Po vyplnéni formulare kontroly uloZte tlacitkem Zalozit kontrolu.

Nova kontrola

i Q%

30.11.2022 I':J
e o N piipad @
ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détského véku o Genotyp (HGVS) - I
- o HGVS) O
pfiznak 1 J mutace 1; mutace 2 |
T it  wizkum @ b Kyt vzorek © fkaz do biobanky @
ano ' ne . ano o webova stranka
Zalozit kentroll

Verze: 10023669

Diagndza vzdcného onemocnéni (vybér z Ciselniku) je udaj, ktery lze zaddvat prostifednictvim ORPHA
kddu nebo nazvu pfislusného onemocnéni. Mezi dalsi vybéry z iselniku Ize nalézt Nediagnostikovany
pfipad, Lze kontaktovat v pripadé vyzkumu, Lze tudaje pouZit pro jiny vyzkum a Biologicky vzorek, ktery
ovliviiuje, zda se zobrazi pole Odkaz do biobanky.

Diagndza vzdcného onemocnéni, Nediagnostikovany pripad, Priznaky (HPO) a Mutace (HGVS) jsou pfi
zalozeni nové kontroly predvyplnény dle udaji z naposledy vytvorené kontroly. U prvni kontroly neni
vyplnén logicky Zadny z téchto udaju.

Priznaky (HPO) a Mutace (HGVS) maji nad textovym polem Sipku, kterou Ize nadist jejich hodnoty
z posledni kontroly v pfipadé, Ze jste si jejich predvyplnénou hodnotu omylem ve formulafi smazali.

Odkaz do biobanky je tfeba psat bez protokolu ,http(s)://“ (napf. pouze ukbiobank.ac.uk) nikoliv jako
celé URL (napf. https://www.ukbiobank.ac.uk/). Kontrola se sice uloZi, ale odkaz fungovat nebude.

Po uloZeni tdaja kontroly tlacitkem Zalozit kontrolu se zobrazi formulaf Nova anamnéza.
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Nova anamnéza

Zahajeni péte
Datum pfiet/ pacienta ©
=
Anamnéza souzasného onemacnni

Obdobi 1. potizi © Rok Mésic e Obdobl pi diagnéze O

Datum (rok-mésic-den) E J = J ' = J 2

Zalozit anamnezu

Obdobi 1. potizi (vybér z Ciselniku) a Obdobi pfi diagndze (vybér z Ciselniku), u kterych, je-li vybrana
polozka Datum (rok—mésic—den), zobrazi se za nimi dalsi tfi pole Rok, Mésic a Den pro dany vybér.

Je-li vyplnén pouze Rok, doplni se automaticky Mésic s hodnotou 7 a Den s hodnotou 1.
Je-li vyplnén Rok a Mésic, doplni se automaticky Den s hodnotou 15.
Je-li vyplnéno vse, ponechaji se hodnoty zadané uzivatelem.

Poslednim polem je Datum pfijeti pacienta. Zadné z téchto poli neni povinné, to viak neznameng, e
by se nemély Gdaje z anamnézy vyplnovat.

Proto je nastaveno, Ze nema-li pacient zaloZzenou (neznamena vyplnénou) anamnézu, je uZivatel po
zalozeni nové/prvni kontroly automaticky presmérovan na formulaf Nova anamnéza. Pfi vytvareni
nového zaznamu, resp. prvni kontroly u daného pacienta se Nova anamnéza uzivatelim proto z vyse
uvedeného nabizi.

3.4 Uprava Udajd pacienta

Je-li tfeba opravit Udaje pacienta, pres lupu v seznamu vstupte do Detailu vzacného onemocnéni
pacienta. Pak kliknéte na tlacitko Upravit pacienta, udaje zmérite a ulozte zmény.

Detail vzacného onemocnéni pacienta (ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détského véku)

Jméno O Prijmeni @ Rodné pFijmen’ & Rodné &isio ©

Jachym Stroj Stroj 6402053999
Pohiavi @ Datum narozeni © Zemé narozeni © Misto narozeni €
Muz 6.2. 1964 Cesko
Zemé trvalého pobytu © Misto trvalého pobytu ©

Cesko

Stav Zivota

Stav pacienta © Datum dmrtl ©

vy

3.5 Nova kontrola a anamnéza pro jiz registrovaného pacienta

Chcete-li zadat novou kontrolu pro jiZ registrovaného pacienta, vyhledejte ho nejprve v seznamu.
Kliknéte na lupu (ta musi byt oranZova, ktera znaci materské pracovisté, resp. povoleni Gprav nad
pfislusnym onemocnénim) a nasledné v Detailu vzacného onemocnéni pacienta zvolte tlacitko
Kontrola v sekci Pfidat zaznam. FormulaF s ndzvem Nova kontrola vyplrite a uloZte.

Mateiské pracovisté je takové pracovisté, které v minulosti zaloZilo zdznam pacienta s vzacnym
onemocnénim.
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Detail vzacného onemocnéni pacienta (ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détského véku)

Upravil pacienta Zpel

Osobn iidaje
Jméno O Prijmeni @ Rodné piijmeni @ Rodné isio ©
Jachym Stroj Stroj 5402068999
Pohlavi @ Datum narozeni @& Zemé narozeni O Misto narozeni @
Mu2 6.2 1964 Cesko
Zemé trvalého pobytu O Misto trvaiého pobytu @
Cesko

Stav Fivota

Stav pacienta @ Datum umeti @
vy

Pridat zaznam

==

Kontroly | Anamnéza Historie z&znamu

Id  Datum Vzacné onemocnéni Orpha kéd Nediag. pfipad = Piiznaky (HPO) Mutace (HGVS) Lze kontaktovat Lze znovupouZit Vzorek v biobance

9 30112022 Alternuiici hemiplegie détského viku | ORPHA:2131 ::;3;“ piiznak 1 mutace 1; mutace 2 ano ne F's n
Zalozenou kontrolu lze pozdéji i editovat pomoci zelené tuzky. Formular s ndzvem Editace kontroly je
shodny s formulafem Nova kontrola, lisi se jen v nazvu.

Nema-li pacient dosud zalozenou anamnézu, je mozné k tomu vyuzit tla¢itko Anamnéza v sekci Pridat
zaznam. Jednd se o situaci, kdy uzivatel ve formuldfi Novd anamnéza kliknul na tlacitko Zpét a
anamnéza tudiz dosud vytvorena nebyla. Podminkou pro zobrazeni tlacitka Anamnéza v sekci Pfidat
zaznam je oranzova lupa v seznamu vzacnych onemocnéni (viz zacatek této kapitoly).

Detail vzacného onemocnéni pacienta (ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détskeho véku)

Upravit pacienta Zpet

Osabni udaje
Jméno © Prjmeni O Rodné piijmeni O Rodné éislo O
Jachym Stroj Stroj 6402069999
Pohlavi @ Datum narozeni @ Zemé narozeni O Misto narozeni ©
Muz 6.2. 1964 Cesko
Zemé trvalého pobytu O Misto trvalého pobytu ©
Cesko
Stav Zwola
Stav pacienta © Datum dmiti @
Zivy

Piidat zaznam

Kontroly | Anamnéza | Historie zaznamu

Anamnéza nebyla dosud zaloZena. Cheetei i zaloZit, Kikn&te na modré Uacitko Anamnéza vise.

3.6 Nové onemocnéni zaloZzeného pacienta

Pokud ma pacient diagnostikovano nové vzacné onemocnéni, kliknéte na Nové onemocnéni.

Prehled vzacnych onemocnéni pacientl s posledni kontrolou
Fittr [

Pfimeni Roginé éislo Vzdcné onemocnéni Datum vySetfen/ {od-do) Jen tohoto ERNu
] J . 3| 3) @

Vyhledat Zrusit filtr

Pacienta lze vyhledat dle rodného cisla nebo pfijmeni. Poté uloZte tlacitkem Zalozit onemocnéni.

Nové onemocnéni pacienta

Pacient

Rodné cisio / pifjmeni @ %

Zpet | ZaloZiE onemocnéni
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Zobrazi se nasledné formuldr Nova kontrola pro jeji zaloZeni. Po vyplnéni formulare kontroly ulozte
tlacitkem Zalozit kontrolu viz kapitola 5 tohoto dokumentu a nezapomerite vyplnit taktéZ anamnézu.

3.7 Smazani udajl u pacienta o vzacném onemocnéni a o kontrolach

V ptipadé potteby je mozné zdznam u pacienta o vzacném onemocnéni smazat z Pfehledu vzacnych
onemocnéni pacientt pomoci ikonky popelnice. Toto maze ucinit jen matefské pracovisteé.

Prehled vzacnych onemocnéni pacientl s posledni kontrolou

Fitr (¥

Prjmeni Rodné dislo Vzdené onemocnéni Datum vySetéent (0d-do) Jen tohoto ERNu
J J A g &}
| RARE ®

d Prijmeni, jméno Datum narozeni Rodné ¢islo Dat; Ano Ne Orpha kéd Stav pacienta Datum umrti

n 7 WWWWWWAW WWWWWWW 01.06.1960 6056010708 01.01.1900 Zivy [ o }

Udaje o kontrole miZete smazat v Detailu vzacného onemocnéni pacienta pomoci ikonky popelnice.
Toto muZe udinit taktéZ jen materské pracovisté.

Detail vzacného onemocnéni pacienta (ORPHA:2131 - Alternujici hemiplegie détského véku)

Upravit pacienta Zped

Osobni idaje
Jméno @& Primeni @ Rodné primeni © Rodné éisio O
Jachym Stroj e 6402069999
Pohiavi @ Datum narozen/ @ Misto narozeni ©
WMz 621964
Zemé frvalého pobytu © Misio tivalého pobyiu @
Cesko
Stav Zvota Ano || Ne
Stav pacienta O Datum umrti @
Zivy

Piidat zaznam

{ Kentrola

| Kontroly | Anamnéza | Histone zaznamu

4 Datum Vzaene onemocnéni Orphaksd  Nediag. pFipad  PFiznaky (HPO) Mutace (HGVS) Lze kontaktovat  Lze znovupousit  Vzorek v biobance

Genoty
9 | 30112022 Altemujici hemiplegie détského véku | ORPHA-2131 }::_\‘;;" pfiznak 1 mutace 1; mutace 2 ano ne L
( )

Anamnézu smazat nelze. PakliZze k ni nemate Zadna data, ponechejte ji prazdnou.
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4 Vyhodnoceni pilotniho provozu
Pilotni provoz registru RARE byl spustén 1.12.2022.

Zahdjeni produkéniho pilotniho provozu predchazel testovaci provoz, ktery probihal od konce srpna
2022 do listopadu 2022. Soucasti bylo rovnéz skoleni, které probéhlo on-line, s demonstraci provozu
aplikace a zadavani dat. K Gcasti na pilotnim provozu bylo vyzvano 5 center u 3 poskytovatelll
s vzacnym onemocnénim: Fakultni nemocnice Motol, VSeobecna fakultni nemocnice v Praze a Fakultni
nemocnice Brno. Vybér center byl proveden na zakladé jejich ucasti na dalSich aktivitdch v rdmci
vzacnych onemocnéni. Pracovnici téchto center se Ucastnili testovaciho provozu i Skoleni. S Ucasti na

pilotnim provozu souhlasil pouze jeden z poskytovatell, VSeobecna fakultni nemocnice v Praze.

Pilotni provoz probihal na 3 pracovistich dvou center vysoce specializované péce o pacienty s vzacnym
onemocnénim (VO) pokryvajicich Siroké spektrum VO, tedy vrozené i multifaktoridlni nemoci se
zaCatkem v détstvi i v dospélosti. Konkrétné se jednalo o vrozené poruchy metabolismu (centrum
MetabERN), vzacna détska revmaticka onemocnéni, autoinflamatorni onemocnéni a vzacné primarni
vaskulitidy (centrum ERN RITA). Zadavani byli konsekutivni pacienti s diagnostikovanym vzacnym
onemocnénim a pfitazenym ORPHAkddem. Pro Ucely pilotniho provozu nebyl pocet pacientll omezen,
limitace vyplyvaly zkapacitnich moznosti pracovist. BEhem 7 mésicl pilotniho provozu byla
shromazdéna data u celkem 372 pacientl s celkem 128 diagnozami.

Tabulka: Prehled pacientd dle pracovist

ERN| diagnosticka skupina| pocet pacientl
MetabERN metabolicka 262
ERN RITA détska revmaticka 48
ERN RITA vaskulitidy 25
ERN RITA autoinflamatorni 37
Celkem 372

V ramci metabolickych onemocnéni centra MetabERN bylo identifikovano celkem 91 riiznych diagnéz
VO u 262 pacientli. Nejcastéji zastoupena diagndza Klasicka fenylketonurie byla zachycena
u 27 pacientd, dalSimi relativné castéjSimi onemocnénimi byl Deficit biotinidazy (17), Fenylketonurie
(13), Galaktosémie (12), Deficit dehydrogenazy acyl-CoA se stfedné dlouhym fetézcem (11), Deficit
dehydrogenazy 3-hydroxyacyl-CoA s dlouhym fetézcem (10), Klasickd homocystinurie (9), Leucindza
(9), Deficit ornitintranskarbamyldzy (8).

Ve skupiné détskych revmatickych onemocnéni se jednalo zejména o nasledujici diagndzy: juvenilni
artritida/polyartritida, rdzné podtypy (34), juvenilni systémovy lupus erythematosus (8), vaskulitidy
zahrnovaly zejména granulomatdzu s polyangiitidou, ale i dalsi podtypy (8), dale juvenilni
dermatomyositis (5).

Autoinflamatorni onemocnéni zahrnovala zejména 25 pacientld se syndromy periodické horecky
(familiarni stredozemni horecka, kryopyrinopatie, syndrom hyperlgD a dalsi), a dale zejména syndrom

Zaddvajici zdravotnici hodnotili platformu jako uZivatelsky privétivou, mezi nezasadni problémy patfilo:

- NemoZnost automatického stazeni rodného Cisla a dalSich identifikatoru pacienta (pfijmeni,
jméno) z Nemocni¢niho informacniho systému, napf. Medea. Nasledkem jsou vzniklé duplicity
zaznam{ a samoziejmé chyby v piepisu jmen, pfijmeni a RC.
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Operacni program Zaméstnanost

- Vzdloice Anamnéza je vyzadovdno zaddni presného data obdobi 1.pfiznaku a obdobi
diagndzy. V pripadé neznalosti pfesného data, nebo i nemoZnost jej presné stanovit (nékteré
pfiznaky nemaji presny datum vzniku — psychomotoricka retardace, neprospivani, atd) a taktéz
datum diagndzy nemusi byt presné znamo (v zavislosti na které urovni byla dg stanovena —
biochemické, enzymologické, genetické), systém automaticky doplriuje v pripadé neznamého
mésice Cervenec a v pfipadé neznamého dne 15. CoZ samoziejmé muze byt zavadéjici. Bylo
vhodnéjsi umoznit bud polozku vibec nevyplnit anebo uvést ,neznamo” event. synonymum.

- DalSim mistem vzniku nepresnosti je u uvadéni ptiznakd dle nomenklatury HPO.

Hlavnim a zdsadnim faktorem limitujicim zadavani dat byla €asova narocnost spojena s nutnosti
manualniho prepisovani udaji z existujiciho elektronického zdravotniho zaznamu pacienta
v nemocni¢nim informacnim systému (NIS) a extrakce udaj, které nejsou v NIS pritomny ve
strukturované podobé, z lIékarskych zprav.

Budoucnost informacniho systému pro vzacna onemocnéni

Z hlediska organizace a financovani zdravotni péce je existence spolehlivych dat o vzacnych
onemocnénich zakladnim predpokladem pro spravné nastaveni systému péce a uUhradovych
mechanism(l u nezanedbatelného poctu pacient(, ktery je v CR odhadovan na 500 000. V soucasné
dobé nejsou presna data o vzacnych onemocnénich pro vétsinu z nich k dispozici, protoze tito pacienti,
resp. jejich specialni diagnosa, nejsou v Narodnim zdravotnickém informacnim systému spolehlivé
identifikovatelni. Proto by vytvoreni jednotného systému shromazdovani dat a pravidel pro jejich
analyzu mélo byt prioritou.

Platforma RARE a jeji pilotni validace se stava v oblasti vzacnych onemocnéni jednim z podkladd pro
pomalu postupujici proces digitalizace ¢eského zdravotnictvi. Rada datovych element( vzacnych
onemocnéni je soucdsti navrhované sdilené zdravotnické dokumentace, tedy Propoustéci zpravy a
Pacientského souhrnu, vznikajicich v rdmci projektd Interoperabilita O a Interoperabilita 1.

Bezprostifedné navazujici projekt DIGOVO (Digitalizace a optimalizace systému péce o pacienty s
vzacnymi onemocnénimi) ma za ukol dokoncit specifikaci komplexniho datasetu pro vzacna
onemocnéni a jeho standardizaci tak, aby odpovidal nejnovéjsSim evropskym pozadavkim a byl
kompatibilni s mezindrodnimi registry vzacnych onemocnéni. Soucasti tohoto projektu je specifikace
informacniho modelu a jeho pilotni implementace do NIS vybranych poskytovatelll vysoce
specializované péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi. Zabudovani standardizovanych dat do NIS
vsech poskytovatell vysoce specializované péce je hlavni podminkou pro jejich ziskavani a exportovani
k dalSimu zpracovani, v€etné propojeni s ndrodnimi i mezindrodnimi registry vzacnych onemocnéni.
Manualni prepisovani existujicich dat z jedné elektronické platformy do druhé je v dnesni dobé
nednosnym anachronismem. Zdravotniti pracovnici tuto ¢innost odmitaji zejména pro jeji casovou
narocnost i pro vysokou miru chybovosti.
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