orpnanet

Terminologie vzacnych nemoci —
Orphanet

Tesner Pavel, VICkova Markeéta,
Kremlikova Pourova Radka

Ustav biologie a lék. genetiky 2.LF UK a FNM

A

norway
grants

UZIS

Ustav biologie a lékarské genetiky



Orphanet

e portal o vzacnych onemocnénich a orphan
drugs (lécivé pripravky pro Iécbu vzacnych
onemocneéni)

* projekt puvodné francouzsky, dnes
celoevropsky a zapojuji se i zemé mimo
Evropu (Kanada, Maroko, Australie)



vzacha onemocheéeni

rare disease, rare disorder, orphan disease
zivot ohrozujici ¢i invalidizujici onemocneéni s
velmi nizkou prevalenci (<1:2000), které
vyzaduje zvlastni péci

jednotliva jsou vzacna, ale dohromady (asi 6-8
tisic onemocnéni) pocetna a casta (6-8%)

v MKN-10 asi 200 jednotek



Orphanet obsahuje (vybér)

klasifikace vzacnych onem. (spoluprace na MKN-11)

encyklopedie vzacnych onem. ("6000), odkazy na dalsi
databaze

doporucené postupy pro neodkladnou péci u
vybranych vzacnych onem.

soupis lécivych pripravku pro [éCbu vzacnych onem. ve
vsech stadiich vyvoje (European Medicines Agency)

adresare specializovanych sluzeb a pacientskych
organizaci

— specializovana centra a kliniky, laboratore
— vyzkumné projekty, klinické studie, registry



ICD-10 code

MedDRA

PubMed query

Classifications

Clinical signs

Disability facts

Encyclopaedia

Rare disease
nomenclature

Genes

Epidemiological
data

Prevalence

Age of onset

Age of death

Orphan designations

Orphan drugs

Directory of resources

Research and trials

Inheritance

Reactome

Lo m&m

Patient organisations

Medical laboratories

Expert centres



Orphanet — preklad terminu

spoluprace UBLG, UDMP, mediki — koordinace
UZIS

témer 9500 terminu - onemocnéni a skupin
onemocneéni

mnohé z nich s nékolika (az 14) synonymy

vétsinou tak vzacné, Ze se v CR nikdy
neobjevily

popisnost anglictiny (Nephrosis-deafness-
urinary tract-digital malformations syndrome)



postup

Orphanet
— nékdy jiz vzhledem k aktualizaci heslo neexistuje
— velka cast ,under construction”

OMIM
— originalni popis — ¢lanek
Pubmed

Google



anketa

Jak byste prelozili termin ,,chromosomal?

chromosomalni
chromozomalni
chromosomovy
chromozomovy
C

Nromozomovy
? dalsi navrhy



eponyma

Furukawa-Takagi-Nakao syndrome
Furukawauv-Takagitv-Nakaové syndrom

Charcot-Marie-Tooth disease
Charcotova-Marieova-Toothova nemoc

Charcot-Marie-Tooth



Google

Noonan syndrom

"noonan syndrom" site:.cz m ) Q

Vie Obrazky Videa Zpravy Mapy Vice Mastaveni Mastroje
FfibliZzny pocet vysledki: 86 (0,38 s)

Syndrom dysmorfie, Noonanuv syndrom — pfiznaky, projevy, symptomy
www_priznaky-prajevy.cz » Genetické nemaoci, vrozené vyvojove vady v

19. 9. 2012 - Noonaniv syndrom (Neonan-syndrom. Male-Turmnertv syndrom) je vrozené genetické
onemocnéni, jehoZ priginou jsou genove mutace, které

Zkusenosti s Noonan syndromem - Diskuse - eMimino.cz

https:/fwww. emimino.cz/diskuse/noonan-syndr-183345/ =

8. 3. 2014 - Noonan syndrom. Ahoj MNellil Nevim, jestl Ti pom(Zu, ale moZna trochu ano... Mam
tfiletou holZiéku a NS potvrzeny u ni nemame, nicmené ma ..

Noonan syndrom a FB skupina - Diskuse - eMimino.cz

https:/f/www emimino.cz/diskuse/noaonan-syndrom-fb-218514/ »

18. 2. 2015 - Noonan syndrom a FB skupina uZ rozebiraji maminky na webu eMimino. Podivejte se na
jejich rady a pfidejte do diskuze sve zkusenosti.

ZkuSenosti s Noonan syndromem (5) - Diskuse - eMimino.cz
https:/fwww.emimino.cz/diskuse/noonan-syndr-183345/strankovani/s/ »

Ahojte mam dceru 10 let a diagnostikovali nam Noonan syndrom...bojovali jsme s kde €im od mala a
od 5 let byla pro maly vzrist vedena na endokrinologii aZ ...



Google

Noonanuv syndrom

noonanuv syndrom site:.cz m ) Q

Vie Obrazky Videa Mapy Nakupy Vice Nastaveni Nastroje
Pfiblizny pocet vysledkd: 1 100 (0,41 s)

Syndrom dysmorfie, Noonanlv syndrom — pfiznaky, projevy, symptomy
www_priznaky-projevy.cz » Genetickeé nemoci, vrozené vyvojove vady v

19.9. 2012 - Noonanlv syndrom (Noonan-syndrom, Male-Turneriv syndrom) je vrozené genetické
onemocnéni, jehoZ pricinou jsou genové mutace, kieré ..

Noonanuv syndrom - Modry konik

https://vwww. modrykonik.cz/noonanuv-syndrom/ ¥

Noonanuv syndrom (anglicky Noonan syndrome) je nevyléitelné vrozeng onemocnéni, mozna je
pouze terapie napravujici nebo zmirfujici jeho piiznaky.

Zkusenosti s Noonan syndromem - Diskuse - eMimino.cz

https:/vww emimino_cz/diskuse/noonan-syndr-183345/ =

8. 3. 2014 - ZkuSenosti s Noonan syndromem uZ rozebiraji maminky na webu eMimino. Podivejte se
na jejich rady a pfidejte do diskuze své zkusenosti.

Syndrom Noonanoveé | Medicina, nemoci, studium na 1. LF UK

www stefajir.cz/?g=syndrom-noonanove ¥
Syndrom Noonanoveé je relativné ¢asté geneticky podminéné onemocnéni. Vyskytne se asi u jednoho

z 1-2 tisic narozenych déti a postihuje chlapce i divky.



Google

Noonanoveé syndrom

noonanove syndrom site:.cz m ) Q

Vie Obrazky Videa Mapy Nakupy Vice Mastaveni Nastroje
Pfiblizny pocet vysledki: 3 590 (0,61 5)

Syndrom Noonanové | Medicina, nemoci, studium na 1. LF UK

www.stefajir cz/?q=syndrom-noonanove »

Syndrom Noonanové je relativné éasté geneticky podminéné onemocnéni. Vyskytne se asi u jednoho
z 1-2 tisic narozenych dé&ti a postihuje chlapce i divky.

Noonanuyv syndrom - Modry konik

https:/fwww.modrykonik.cz/noonanuv-syndrom/ ¥

Noonaniv syndrom (anglicky Noonan syndrome) je nevylécitelné vrozené onemocnéni, moZna je
pouze terapie napravujici nebo zmirfiujici jeho pfiznaky.

syndrom Noonanoveé | Velky lékarsky slovnik On-Line
lekarske.slovniky.cz/pojem/syndrom-noonanave «

syndrom Noonanové pseudo-Turnerdv syndrom — syndrom podobny Tumerovu syndromu s
moZnym postiZzenim obou pohlavi. Ve srovnani s Turnerovym ..

Syndrom dysmorfie, Noonanuv syndrom — pfiznaky, projevy, symptomy
www.priznaky-projevy.cz » Geneticke nemoci, vrozené vyvojové vady ¥

19. 9. 2012 - Noonaniv syndrom (Moonan-syndrom, Male-Turnerdv syndrom) je vrozené genetické
onemocnéni, jehoZ prifinou jsou genové mutace, kieré ..
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Noonanové syndrom

Article
October 1968

Hypertelorism With Turner Phenotype
A New Syndrome With Associated Congenital Heart

Disease
Jeccpeline &, Noonan, MD Jacqueline A. Noonan, MD

¥ Author Affiliations

Am J Dis Child. 1968;116(4):373-380. doi:10.1001/archpedi.1968.02100020377005



Schnitzler syndrome |.

2

prof. MUDr. .CSc.,
. prof. MUDr. _ . CSct
'Interni hematoonkologicka klinika LF MU a FN Brno
’Radiologicka klinika LF MU a FN Brno
*Klinika nuklearni mediciny LF MU a FN Brno

Schnitzleriv syndrom Je vzdcna choroba, charakterizovana chronickou kopfivkou a pfitomnosti menoklonalniho imunoglobulinu tfidy
IgM a dal3imi znaky. Diagnézu Jsme u naseho paclenta stanovill v roce 1996 a v priib&hu 12 let Jsme u néj testovall a vyhodnocovall Zetné
lé¢ebné postupy. Bolesti kosti v oblastech s prokdzanymi osteolyticko-osteosklerotickymi zménami zcela vymizely pfi pravidelné apli-
kaci bisfosfonat(i (pamidronat a pozdé)i klodronat). Dotasné a Easte¢né pfinosnou byla |é¢ba interferonem alfa a nasledné svétloléZba
PUVA. Jako zcela nepfinosné byly vyhodnoceny nasledujicl postupy: vysoké davky dexametazononu, lé¢ba 2-chlordeoxyadenosinem,
létba cyklosporinem, lé¢ba kombinaci bortezomib, thalidomid dexametazon. Teprve podani prepardtu anakinra zasadné zménilo Zivot
nemocného, zcela odstranilo keZni projevy a upravilo hodnoty CRP a hemoglobinu na normu.

Klitova slova: Schnitzler syndrom, gamapatle, urtika, anakinra.

Schnitzler syndrome s a rare disorder characterized by chronic urticaria, the presence of monoclonal class IgM immunoglobulin, lymphad-
enopathy and fevers. We report on a patlent who was dlagnosed In 1996 and over the next 12 years underwent a number of theraples.
Bone paln assoclated with proven osteolytic and osteosclerotic leslons resolved on regular bisphosphonate treatment with pamidronate
and, later, clodronate. The patient had transient benefit from treatments with interferon-alpha and with PUVA. No therapeutic effects
were seen with high-dose dexamethasone, 2-chlordeoxyadenosin, cyclosporine, or the combination of bortezomib, thalldomide, and
dexamethasone. However, on therapy with anakinra the patient’s skin symptoms resolved completely and the values of CRP and he-
meglobin normalized.

Key words: Schnitzler syndrome, gammapathy, urticaria, anakinra.

Dermatol. praxi 2017; 5(1): 28-31




Schnitzler syndrome II.

e Schnitzler L: Lésions urticariennes chroniques
permanentes (érytheme pétaloide ?) Cas
cliniques,n®46B. Journée Dermatologique
d’Angers (1972) Abstract 46.

* Dr. Liliane Schnitzler,
prvni francouzska
profesorka dermatologie

e Schnitzlerové syndrom




Faisalabad histiocytosis
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White platelet syndrome

* To bude jednoduché, preci:
Syndrom bilych desticek

* moment, clanek: White JG et al. (2004) The White
platelet syndrome: a new autosomal dominant platelet
disorder. Platelets. 15(3):173-184.

Whitelyv destickovy syndrom

* A nebude to ndhodou Zzena? ©

Ne, James G. White:
Whitelv destickovy syndrom

e Acomame dal?
Gray platelet syndrome...




Kleefstra syndrome

e Kleefstra, Tjitske et al. (2009) Further clinical and
molecular delineation of the 9q subtelomeric deletion
syndrome supports a major contribution of EHMT1
haploinsufficiency to the core phenotype. J. Med.
Genet. 46: 598-606.

e Aleco pUinkaCe 7 roku 1920 ...



nvaty vyvo
nvaty vyvo
nvaty vyvo
nvaty vyvo

nvaty vyvo

Pozor!!!

aneé jidlem
ané ctenim
ané mocenim
ané orgasmem

ané premyslenim



ted vaznéji

preklad terminu je hotovy
ale jisté ne definitivni, neménny

terminologie (nejen) vzacnych onemocneéni je
trvala prace

nikdy se preklad nezavdéci kazdému

nemame monopol — objevite-li chybu,
nestydte se na ni poukazat



doporucené samostudium

* Pokud vas problematika cestiny v genetice
zaujala, doporucuiji:

* Nazvoslovi genetické naroda ceského
v Cechach a na Moravé (O. Scheinost a kol.)

e https://www.youtube.com/watch?v=dtal0aQ
exJw



https://www.youtube.com/watch?v=dta1OaQexJw

Dékuji!

* kolegum za spolupraci
* vam za pozornost

Orphanet in numbers
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