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Orphanet

• portál o vzácných onemocněních a orphan
drugs (léčivé přípravky pro léčbu vzácných 
onemocnění)

• projekt původně francouzský, dnes 
celoevropský a zapojují se i země mimo 
Evropu (Kanada, Maroko, Austrálie)



vzácná onemocnění

• rare disease, rare disorder, orphan disease

• život ohrožující či invalidizující onemocnění s 
velmi nízkou prevalencí (<1:2000), které 
vyžaduje zvláštní péči

• jednotlivá jsou vzácná, ale dohromady (asi 6-8 
tisíc onemocnění) početná a častá (6-8%)

• v MKN-10 asi 200 jednotek



Orphanet obsahuje (výběr)

• klasifikace vzácných onem. (spolupráce na MKN-11)

• encyklopedie vzácných onem. (῀6000), odkazy na další 
databáze

• doporučené postupy pro neodkladnou péči u 
vybraných vzácných onem.

• soupis léčivých přípravků pro léčbu vzácných onem. ve 
všech stádiích vývoje (European Medicines Agency)

• adresáře specializovaných služeb a pacientských 
organizací

– specializovaná centra a kliniky, laboratoře

– výzkumné projekty, klinické studie, registry





Orphanet – překlad termínů

• spolupráce ÚBLG, ÚDMP, mediků – koordinace 
ÚZIS

• téměř 9500 termínů - onemocnění a skupin 
onemocnění

• mnohé z nich s několika (až 14) synonymy

• většinou tak vzácné, že se v ČR nikdy 
neobjevily

• popisnost angličtiny (Nephrosis-deafness-
urinary tract-digital malformations syndrome)



postup

• Orphanet

– někdy již vzhledem k aktualizaci heslo neexistuje

– velká část „under construction“

• OMIM

– originální popis – článek

• Pubmed

• Google



anketa

• Jak byste přeložili termín „chromosomal“?

• chromosomální

• chromozomální

• chromosomový

• chromozomový

• chromozómový

• ? další návrhy



eponyma

• Furukawa-Takagi-Nakao syndrome

• Furukawaův-Takagiův-Nakaové syndrom

• Charcot-Marie-Tooth disease

• Charcotova-Marieova-Toothova nemoc

• Charcot-Marie-Tooth



Noonan syndrom



Noonanův syndrom



Noonanové syndrom



Noonanové syndrom



Schnitzler syndrome I.



Schnitzler syndrome II.

• Schnitzler L: Lésions urticariennes chroniques 
permanentes (érythème pétaloïde ?) Cas 
cliniques,n°46B. Journée Dermatologique 
d’Angers (1972) Abstract 46.

• Dr. Liliane Schnitzler,
první francouzská
profesorka dermatologie

• Schnitzlerové syndrom



Faisalabad histiocytosis

Faisalabadská histiocytóza



White platelet syndrome

• To bude jednoduché, přeci:
Syndrom bílých destiček
• moment, článek: White JG et al. (2004) The White

platelet syndrome: a new autosomal dominant platelet
disorder. Platelets. 15(3):173-184.

Whiteův destičkový syndrom
• A nebude to náhodou žena? 
Ne, James G. White: 
Whiteův destičkový syndrom
• A co máme dál?
Gray platelet syndrome…



Kleefstra syndrome

• 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.

• Ale co publikace z roku 1920…



Pozor!!!

• Záchvaty vyvolané jídlem

• Záchvaty vyvolané čtením

• Záchvaty vyvolané močením

• Záchvaty vyvolané orgasmem

• Záchvaty vyvolané přemýšlením



teď vážněji

• překlad termínů je hotový

• ale jistě ne definitivní, neměnný

• terminologie (nejen) vzácných onemocnění je 
trvalá práce

• nikdy se překlad nezavděčí každému

• nemáme monopol – objevíte-li chybu, 
nestyďte se na ni poukázat



doporučené samostudium

• Pokud vás problematika češtiny v genetice 
zaujala, doporučuji:

• Názvosloví genetické národa českého
v Čechách a na Moravě (O. Scheinost a kol.)

• https://www.youtube.com/watch?v=dta1OaQ
exJw

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


Děkuji!

• kolegům za spolupráci

• vám za pozornost

stav 7.11.2017 


