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• Vzácná onemocnění (rare diseases, RD) jsou definována svou 
prevalencí (v Evropě: méně než 5 případů na 10 000 osob).

• MKN-10 jako široce používaná klasifikace používaná pro sběry dat 
ve zdravotnictví není při pojmenování (vymezení) jednotlivých 
vzácných onemocnění dostatečně podrobná. 

• Jeden kód MKN-10 zahrnuje často více vzácných onemocnění. 
Příklad:

= 11 různých onemocnění:
Blue diaper syndrome, Carnosinemia, Encephalopathy due to 
hydroxykynureninuria, Formiminoglutamic aciduria, 
Histidinemia, …
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E70.8 - Jiné poruchy metabolismu aromatických aminokyselin



• Pro vzácná onemocnění existuje klasifikace Orphanet.

• Původně francouzský národní projekt, nyní mezinárodní 
konsorcium, podpořené evropským projektem RD-action.

• Provozuje rozsáhlý informační portál o vzácných 
onemocněních a „orphan drugs“.

• Obsahuje cca 7000 jednotek (názvů) vzácných onemocnění. 
Ke každému onemocnění navíc poskytuje seznam synonym 
nebo zkratek a u většiny jednotek je k dispozici 
encyklopedický popis či odkazy na literaturu.
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Orphanet se podílel na tvorbě MKN-11 designovanou pracovní skupinou.
Klasifikace Orphanet je v MKN-11 plně integrována, ačkoli...

MKN-11 (anglická zkratka ICD-11) je nyní oficiálně prezentována ve dvou podobách:
- MMS (ICD-11 for Mortality and Morbidity Statistics) = jednotlivým entitám jsou 

přiřazeny kódy, ale v mnoha případech je několik vzácných onemocnění 
agregováno pod jeden významový kód; je vhodné pro statistické výstupy

- také v podrobnější formě v podobě ICD-11 Foundation (kompletní slovník 
onemocnění a variant), kde je detail shodný s Orphanetem; je vhodné pro 
podrobnou identifikaci případů

Každé položce (entitě) ICD-11 Foundation je přiřazen ID kód. Pokud tedy vzácné 
onemocnění není samostatně kódováno přímo v MMS (kde má MKN významový kód i 
ID), lze mu přiřadit ID kód z Foundation a MKN kód z nadřazené položky. Vzácné 
onemocnění je možné identifikovat, záleží pouze na implementaci MKN-11 v 
jednotlivých státech!
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Careyův-Finemanův-Ziterův syndrom
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ICD-10 (vůbec CFZ syndrom nezmiňuje):

Orphanet (obsahuje i odkaz na Q87.0):

ICD-11:



Poruchy metabolismu cyklu močoviny
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ICD-10:

ICD-11 - MMS

ICD-11 - Foundation



Cystická fibróza

• Nyní E84, tj. mezi metabolickými nemocemi (kapitola IV).

• V MKN-11 bude CA25, tj. mezi nemocemi dýchací soustavy (kap. XII).
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• Nyní členění dle projevů:

• V MKN-11 členěno nejprve na klasickou, atypickou 
a subklinickou CF a teprve poté dle projevů:



Amyloidóza

• V MKN-10 pod E85, v MKN-11 pod 5D00.
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Ve Foundation:

• detailnější členění

• dodatečné informace

• seznam synonym



Amyloidóza

• V MKN-10 pod E85, v MKN-11 pod 5D00.
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V MMS:

• možnost postkoordinace, tj. 
lze například dodatečným 
kódem specifikovat 
anatomickou lokalizaci



Vzácná onemocnění v XVII. kapitole MKN-10

• Většina vzácných onemocnění nyní spadá do kapitoly XVII Vrozené 
vady, deformace a chromozomální abnormality (Q00-Q99), obvykle 
pod položku Jiné vrozené vady... (.8 na čtvrtém místě). Taková 
položka nyní neumožňuje rozlišit jednotlivá onemocnění, kdežto v 
MKN-11 bude tato položka dále členěna

 20. kapitola MKN-11 (Developmental anomalies) je o dost bohatší. 

• Např. položka LD90 Conditions with disorders of intellectual 
development as a relevant clinical feature v sobě zahrnuje 160 
určených vzácných onemocnění, které lze kódovat pomocí jejich 
vlastního ID kódu.
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Spojená (srostlá) dvojčata
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ICD-10: ICD-11:

K výrazu Thoracophagus lze v klasifikačním stromě dojít z několika různých stran, 
nicméně ID kód zůstává vždy stejný. 



Závěr

• Co se detailu týče, MKN-11 nabízí mnohem větší možnosti 
než MKN-10.

• Pro sledování vzácných onemocnění není postačující MMS, 
ale je nutné použít Foundation.

• V MKN-11 jsou mnohem častější definice (v případě 
vzácných onemocnění převzaté z Orphanetu).

• Bude nutné dynamické napojení na Orphanet, který se 
průběžně mění -> otázka aktualizací a vytvoření a udržování 
mapovací tabulky.
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