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Terminologické, kédovaci a klasifikaCni systéemy

pro vzacna onemocneni

Vzacna onemocnéni jsou Sirokou, heterogenni skupinou chorob charakterizovanou pravé jen
nizkym vyskytem v populaci (prevalence mensi nez 5 ptipadl na 10 000 obyvatel). Zafazeni do
této skupiny tedy velmi zavisi na nasi schopnosti onemocnéni co nejpfesnéji poznat, popsat a
zaradit.

Pro klasifikaci a kategorizaci onemocnéni ve zdravotnickém systému Ceské republiky je majo-
ritné pouzivana Mezinarodni klasifikace nemoci (MKN-10). MKN-10 ma v8ak pro pouZiti v ob-
lasti identifikace vzacnych onemocnéni nékteré nevyhody. PfedevSim je malo podrobna a né-
které nosologické jednotky neobsahuje.

MKN-10 je pouzivéna pro vyznacovani (identifikaci onemocnéni kédem, kédovani) diagnéz jak
v plnotextové zdravotni dokumentaci pacienta, tak v informacnich syst¢émech a v mecha-
nizmech Uhrady zdravotni péce. Bez jednozna¢ného pojmenovani (Iépe v informacnich systé-
mech ,okédovani“) diagnostické jednotky v dokumentaci (a lépe v elektronickém zaznamu paci-
enta) v informacnim systému neni mozné pripady vzacnych onemocnéni systematicky sledovat
a statisticky vyhodnocovat. Pro systematické oznacovani vzacnych onemocnéni je mozné vyu-
Zit v zahrani¢i pouzivané terminologické a klasifikaéni systémy. Evropska komise doporuduje v
dokumentu ,Recommendation on Ways to Improve Cadification for Rare Diseases in Health In-
formation Systems" pozivat komplexni systém konsorcia Orphanet.

MKN- 10

Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich problému, 10. decendlni revize je mezinarodni systém pro terminologii, klasifikaci a kédovani
nemoci. Garantem vyvoje je Svétova zdravotnicka organizace (WHO). MKN-10 byla v CR pfijata v roce 1994 a je pouzivana pro ozna&eni diagnézy v registrech
Narodniho zdravotnického informaéniho systému, v systémech vykazovani a Ghrad platcim zdravotni péce, ve vykazovani invalidity, pracovni neschopnosti a v
dal$ich agendach. Jeji nevyhodou pro pouziti v oblasti vzacnyct 1éni je jeji mala pod . Nékteré diagnézy sluduje pod obecnéjsi kédy a skupiny dia-
gndz, coz mize byt vhodné pro uhrnné statistiky nemocnosti a umrtnosti, ale nikoliv pro sledovani jednotlivych druhti onemocnéni.

Cesky preklad zajistuje UZIS CR.

Vice informaci Ize ziskat a kompletni obsah Ize nalézt na http'//WWW uzis cz/cz/mkn/index html
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Orphanet (databaze, terminologicky systém a dalSi nastroje)

Mezinarodni konsorcium Orphanet (s vedouci tlohou francouzského institutu INSERM) vytvofilo a udrzuje unikatni databazi vzacnych one-
mocnéni, registrd, instituci a vySetfeni. Databaze je pravidelné aktualizovéna a dostupna pod otevfenou licenci Creative Commons prostfed-
nictvim Internetu jako jedine¢ny informacni zdroj a mezinarodni standard mimo jiné pro terminologii vzacnych nemoci. Prostfednictvim jedno-
znaénych identifikatord (Orpha codes) je mozné vzacna onemocnéni kddovat v informaénich systémech. V sougasné dobé je mozné pro-
stfednictvim databaze Orphanet identifikovat vice nez 6000 vzacnych onemocnéni. PouZiti Orpha codes pro kéddovani vzacnych onemocnéni
je podporeno doporu¢enim Evropské komise. Orphanet zéroven spolupracuje s WHO na 11. revizi Mezinarodni klasifikace nemoci, kde by ké-
dovani vzacnych nemoci mélo byt usnadnéno. Databaze Orphanetu obsahuje znamé vazby jednotlivych poloZek na dal$i terminologické sys-
témy (OMIM, MKN, MeSH, UMLS, MedDRA).

http://www.orpha.net/ http://www.orphanet.cz/

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)

OMIM je obsahlou volné dostupnou databazi onemocnéni s genetickou slozkou s odkazy na konkrétni zi¢astnéné geny s popisem znamych
mutaci. Vznikl ve spolupraci National Center for Biotechnology Information a Johns Hopkins University School of Medicine. Pro identifikaci
onemocnéni a konkrétnich pfisluSnych gend pouziva unikatni identifikator (MIM number), pomoci néjz je mozné identifikovat (kédovat) one-
mocnéni v informaénich systémech. Obsah OMIM je dostupny na internetovém portéle a pravidelné aktualizovany. Je pravidelné vyuzivanym
odbornym zdrojem a je b&éZné citovan v odborné literature.
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http://www.omim.org/
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SSIEM (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism)

SSIEM je mezinarodni odbornou spole¢nosti zabyvajici se vrozenymi vadami metabolismu. V roce 2012 vydala aktualizovanou klasifikaci ob-
sahujici pfiblizné 1200 diagnostickych jednotek a jejich vazeb na nékteré jiné terminologické systémy (OMIM, MKN-10). Elektronickou verzi
této klasifikace Ize pouzit pro kédovani v informacnich systémech nebo pro kategorizaci onemocnéni pro statistické analyzy. Pokryva vyznam-
nou ¢ast vzacnych onemocnéni, z principu vSak ne véechna (vzacna onemocnéni jsou definovana prevalenci).

http://www.ssiem.org/resources/IEC.asp

MKN-11 (Mezinarodni klasifikace nemoci, 11. revize, ICD-11)

Svétova zdravotnicka organizace (WHO) jiz dlouhou dobu pfipravuje 11. ,decenalni revizi* Mezinarodni statistické klasifikace nemoci. MKN-11 by méla obsah
vat nékolik urovni detailu, pficemz ta nejpodrobné&jsi bude mit dostatec¢né rozliSeni pro identifikaci (a kédovani) vzacnych nemoci. Na zavzeti co nejkompletnéjsi
sady vzacnych onemocnéni spolupracuje WHO s konsorciem Orphanet, od kterého bude prebirat vystupy a priibézné aktualizace databaze Orphanet. Uvedeni
MKN-11 bylo jiz nékolikrat posunuto, nyni je pfedpokladanym terminem uvedeni na mezinarodni Urovni rok 2018. Je otazkou, jak budou jednotlivé staty MKN-11
prebirat (prekladat a implementovat do svych zdravotnickych systémui). Predpokladame, ze v CR bude MKN-11 pouzitelna nejdfive v roce 2020.

MKN-11 bude umoZziiovat vice hierarchickych pohledl na terminologicky systém diagnéz, napt. se pogita s tzv. linearizaci (hierarchickou strukturou) uréenou
specidlné pro vzacna onemocnéni.
Podrobnéjsi informace Ize ziskat na

http://www.who.int/classifications/icd11

Dalsi terminologické, klasifikacni a kodovaci systémy

MeSH (Medical Subject Headings) - tento terminologicky systém pouzivany k indexaci odborné literatury neobsahuje v zakladnim stromu dostate¢né podrobné rozliSeni pro vzacné nemo-
ci. Pfesto na né&j napt. databaze Orphanet odkazuje, vyhodou je snadné odkazovani na relevantni literaturu. MeSH ma specifické vyuZiti pfedevsim v knihovnictvi, Geskou verzi preklada Na-
rodni lékafska knihovna.

SNOMED CT (Systermized Nomenclature of Medicine - Clinical Terms) je kompletni terminologicky slovnik mediciny a pfidruZzenych obort lidské ¢innosti. PfestoZe obsahuje
velké mnozZstvi hesel, neni zaméfen na oblast vzacnych onemocnéni a pokryti této oblasti v ném neni dostate¢né podrobné. SNOMED CT je uréen predevsim pro kddovani klinickych termi-
nd v informaénich systémech. CR dlouhodobé uvazuje o pouziti SNOMED CT, které by ovéem znamenalo pfeloZeni a udrzovani &eskych prekladd statisict medicinskych termind. Termin
zavedeni v CR proto neni znam.

UMLS (Unified Medical Lanquage Systém) je metathesaurem, tedy souborem sdruzujicim velké mnozstvi medicinskych slovnikl. Pfifazenim jednoznaéného identifikatoru jed-
nomu terminu napfi¢ slovniky umoziiuje jednoznaénou identifikaci v informacnich systémech. Jedna se v8ak o pomérné slozity systém udrzovany Narodni Iékafskou knihovnou v USA, ktery
je zaméfen hlavné na anglickojazy&né zdroje, pfedevsim je ale zavisly na vyvoji jednotlivych slovnikd, které integruje. Orphanet obsahuje v databazi vazbu i na tento systém.

MedDRA (Medical Dictionary for Regulatory Activities) je medicinsky slovnik pouzivany v mezinarodnim méfitku ve farmaceutickém primyslu. Orphanet obsahuje vazbu i na
tento systém.

Tento vystup byl podpofen grantem VytvoFen systému informacni podpory pouiti kédovacich a klasifikatnich systém pro vedcnd onemocnéni v CR (11/15/NAP) Ministerstva zdravotnictvi CR.



