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| Pojmenovani — oznacovani — kédovani vzacnych nemoci
Vzacna onemocnéni jsou Sirokou, heterogenni skupinou chorob charakterizovanou prave jen nizkym vyskytem v populaci (prevalence

mensi nez 5 pripadu na 10 000 obyvatel). Zarazeni do této skupiny tedy velmi zavisi na nasi schopnosti onemocnéni co nejpresnéji
poznat, popsat a zaradit.

Pro klasifikaci a kategorizaci onemocnéni ve zdravotnickém systému Ceské republiky je majoritn& pouzivana Mezinarodni klasifikace
nemoci (MKN-10). MKN-10 ma vSak pro pouziti v oblasti identifikace vzacnych onemocneni nekteré nevyhody. Predevsim je malo
podrobna a nekteré nosologickeé jednotky neobsahuje.

MKN-10 je pouzivana pro vyznacovani (identifikaci onemocnéni kodem, kdédovani) diagnoz jak v plnotextove zdravotni dokumentaci
pacienta, tak v informacCnich systémech a v mechanizmech uhrady zdravotni pécCe. Bez jednoznaCného pojmenovani (Iépe v
informacnich systémech ,,okddovani®) diagnostickeé jednotky v dokumentaci (a lépe v elektronickém zaznamu pacienta) v informacnim
systému neni mozné pripady vzacnych onemocneéni systematicky sledovat a statisticky vyhodnocovat. Pro systematické oznacovani
vzacnych onemocnéni je mozné vyuzit v zahraniCi pouzivané terminologické a klasifikaCni systémy.
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| Podpora pouzivani identifikace vzacnych onemocnéni v CR

UZIS CR na zakladé Narodniho akéniho planu pro vzacna onemocnéni pfipravuje zvefejnéni standardizovanych &iselnikd systém
Orpha Codes, MIM Numbers a klasifikace SSIEM pro pouziti v Ceském prostredi. SoucCasti by mél byt v budoucnu preklad a
standardizace Ceskych terminu ekvivalentnim k databazi Orphanet a prevzeti a doplnéni vazeb mezi jednotlivymi systémy. Pokud
bude onemocneni v dokumentaci pacienta (v informacnim systému) identifikovano jednim kdédovacim systemem, bude mozny snadny
prevod do systému ostatnich s vyuzitim jejich jedineénych moznosti (statistické vystupy, vyhledani souvisejici literatury, odkazy na
znalostni zdroje a podobne).

Vyuziti Ciselniku systému Orpha Codes, MIM Numbers a klasifikace SSIEM bude pilotné ovéfeno v Narodnim registru vrozenych vad
pro vykazovani diagnostickych jednotek. V pfipadé rozsireni jejich pouzivani je v budoucnu mozné tyto kdédovaci systemy integrovat
predevsim do klinickych informacénich systému a dalSich systému celonarodniho sbéru dat (datové modely Narodniho zdravotnického
informacéniho systému, Narodni registr hospitalizovanych, vykazovani do uhradovych systému).

| UziteCné odkazy

‘ x i 7 Ustav zdravotnickych inf i a statistiky CR
UZIS CR http'//UZIS'CZ/ UZIS in ?T |'i?r=z{:-f 5&?:1'?: EJ}E']::EX?GH :'-:.ll;ld {:T:T}}%%Si i‘ i c=af.‘:-e°sr.‘all‘§éi;-ubﬂr
Orphanet http://orpha.net orphanet

Online Mendelian Inheritance in Man http://www.omim.org/ OMIM®
Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism  http://www.ssiem.org  _ SSIEM

Tento vystup byl podpofen grantem VytvoFeni systému informaéni podpory pouziti kddovacich a klasifikaénich systémd pro vzacna onemocnéni v CR (11/15/NAP) Ministerstva zdravotnictvi CR.
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