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Zkratky

uzis CrR Ustav zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky
EU Evropska unie

MZCR Ministerstvo zdravotnictvi

VO Vzacna onemocnéni

ERN Evropské referenéni sité

EHR Electronic Health Record

Shrnuti

ORPHAcodes v systému vykazovani zdravotni péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi (VO) umozni
presnou identifikaci pacientl s VO na vsech stavajicich pracovistich ERN (budoucich Centrech vysoce
specializované péce o pacienty s VO, dle navrhovaného §113a v ramci novelizace zakona 372/2011 Sb)
dle jednotlivych diagndz. Vykazovani ma nésledujici cile (use case):

1) Pokracovani ,pilotniho projektu VO“ s cilem objektivné zhodnotit sou¢asnou nakladovost péce o
pacienty s celym spektrem VO na vSech definovanych specializovanych pracovistich, ktera jsou
¢leny ERN (v roce 2020 probiha pilotni projekt pouze na 5 vybranych pracovistich dle metodiky
uvedené v Priloze 1)

a. Vsoucasné dobé je v CR celkem 26 pracovit pokryvajicich spektrum onemocnéni 17 z 24
ERN (prehled hlavnich skupin onemocnéni zafazenych do jednotlivych ERN — viz Pfiloha
2)

b. Presna analyza ,nakladovosti“ je predpokladem pro stanoveni potfebnych uprav vedou-
cich k optimalizaci Uhrad v oblasti vysoce specializované péce o pacienty s VO

2) Identifikace VO v elektronické zdravotni dokumentaci poskytovatell (EHR, Electronic Health Re-
cord)

a. je zakladnim predpokladem pro pldnovani Uprav systému komplexni péce o tuto skupinu
pacientd ve smyslu organizace péce (, patient pathway*)

b. je predpokladem pro vytvoreni narodnich i mezinarodnich databazi (registr(i) vzacnych
onemocnéni

c. je soucasti evropské strategie smétujici k interoperabilité zdravotnich dat pacientl umoz-
Aujici kontinuitu péce v rdmci ¢lenskych zemi EU
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Definice a odkazy

Evropskd unie definuje vzacnd onemocnéni jako Zivot ohroZujici nebo zavazné chronické nemoci s niz-
kym vyskytem v populaci (méné nez 5 na 10 000). (1)

Pro popis zdravotniho stavu pacienta ve vztahu k vykazovdani zdravotnich sluzeb, pro potreby zdravot-
nich statistik, resp. obecnéji ve zdravotnich datech, je v Ceské republice pouzivana Mezinarodni klasi-
fikace nemoci v aktualni verzi (MKN-10). (2, 3).

Podle doporuceni Evropské komise je tfeba zlepsit identifikaci vzacnych onemocnéni ve zdravotnickych
datech (4, 5), protoze kddovani pomoci MKN-10 umoZiuje presné identifikovat pouze cca 250 vzac-
nych onemocnéni (6). Jako terminologicky a kddovaci systém pro zaznamenani pfipadd vzacnych one-
mocnéni a pfipadl poskytovani zdravotni péce o pacienty se vzacnym onemocnénim je doporucen
systém ORPHAkddU.

Doporucené postupy pro kddovani vzdcnych onemocnéni v evropském kontextu obsahuje dokument
Standard procedure and guide for the coding with Orphacodes (7), ktery je vystupem mezinarodniho
projektu RD-ACTION European Joint Action.

V Ceské republice jsou centra vysoce specializivané péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi zapo-
jena do mezinarodniho projektu European Reference Networks for Rare Diseases. Seznam téchto pra-
covist je uverejnén ve Véstniku MZ ¢. 1/2022. (8)



https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_en
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Podklady pro kédovani a mista vykazovani vzacnych onemocnéni

Pfipady vzdcnych onemocnéni jsou identifikovany a zadavany:

e Provzacné vrozené vyvojové vady (véetné geneticky podminénych onemocnéni bez morfolo-
gickych projevl) do Narodniho registru reprodukéniho zdravi, modul vrozené vady (soucast
Narodniho zdravotnického informacniho sytému),

e Vramci systému pofizovani a predavani dokladl pro provedeni Ghrady poskytnuté zdravotni
péce hrazené z verejného zdravotniho pojisténi (dle Metodiky pro pofizovani a predavani do-
klad(l), prostrednictvim dokladd 01, 02, 06,

e Do Narodniho registru hrazenych zdravotnich sluzeb (zprostfedkované z informacnich sys-
tému zdravotnich pojistoven, viz bod vyse),

e Do informacniho systému RARE na vybranych pracovistich zapojenych do Evropskych refe-
rencnich siti (ERN),

e Do elektronické zdravotnické dokumentace v ramci Standard( elektronického zdravotnictvi
(propoustéci zprava, pacientsky souhrn).

Podkladové ciselniky obsahujici ORPHAkddy vychazeji z mezinarodni databaze Orphanet publikované
prostiednictvim portalu Orpha.net nebo sluzeb portalu Orphadata. V ¢eském prostredi se jedna o:

1) komplexnitabulku ORPHAkAdUG véetné preferovanych termin(, synonym, drovné ORPHA-
kéd(, vazeb na MKN-10 na webu UZIS CR (https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-
dat--klasifikace--orphanet#publikace)

2) Ciselnik ORPHAkSU dostupny prostiednictvim portalu VZP point (odvozeno z bodu 1)

3) Cciselnik ORPHAkSdU pouZity v Narodnim registru reprodukéniho zdravi, dostupny prostred-
nictvim Datového standardu MZ CR (DASTA) na strance https://dastacr.cz/dasta/hyper-
text/UZIScis_seznam.htm Ciselnik DgOro (odvozeno z bodu 1)

On-line nastroje pro kédovani prostrednictvim ORPHAkédU jsou k dispozici napfiklad na:

4) https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease.php?Ing=CS
5) https://slg.cz/vzacha-onemocneni/

6) https://mkn10.uzis.cz/

7) https://dataviz.orphacode.org/



https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--klasifikace--orphanet#publikace
https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--klasifikace--orphanet#publikace
https://dastacr.cz/dasta/hypertext/UZIScis_seznam.htm
https://dastacr.cz/dasta/hypertext/UZIScis_seznam.htm
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease.php?lng=CS
https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
https://mkn10.uzis.cz/
https://dataviz.orphacode.org/
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Vychozi predpoklady

- Informace o klinickém stavu pacienta s vzacnym onemocnénim vedouci k pridéleni ORPHA-
kédu jsou primarné zaznamenavany do klinického informaéniho systému definovanych cen-
ter vysoce specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim.

- Zadavani ORPHAkAdu do riiznych informacnich systém (opakovanym ruénim vkladanim dat)
je povaZovano za nevhodné, spravnym zplsobem sdileni jiZ jednou zadané informace o vzac-
ném onemocnéni je zajisténi automatické komunikace informacdnich systém prostifednic-
tvim informacnich standardd.

- Pro detailni identifikaci konkrétniho onemocnéni je pouzivdan ORPHAkAd. ProtoZe pro vyka-
zani pfipadt poskytované zdravotni péce v CR je zéroveri vidy pouzivan kéd MKN-10, kéd
MKN-10 (pokud existuje) je prakticky ziskan za pouziti pfevodnich tabulek vytvarenych kon-
sorciem Orphanet a dostupnych spolu s ORPHAkAdy.

- ORPHAkddy mohou byt v jedné ze tfi Grovni:

o skupina onemocnéni,
o onemocnéni,
o varianta (subtyp) onemocnéni.
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Pokyny/podminky pro kédovani prostfednictvim ORPHAkAdU

1) ORPHAkAd je zaznamenan ve chvili, kdy je stanovena klinicka diagnéza vzacného onemoc-
néni.

2) O pridéleni ORPHAkddu pacientovi rozhoduje kvalifikovany odbornik na pracovisti vysoce
specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim dané skupiny definované pfislusnou
ERN. (8) Je pravdépodobné, ze opravnéni k pridéleni ORPHAkddu, které je vazano na potvr-
zeni diagndzy vzacného onemocnéni, se v budoucnu rozsiti na dalsi specializovana pracovisté
v zavislosti na planovanych Upravach systému péce o pacienty s vzacnymi onemocnénimi
v ramci projektu SYPOVO.

3) ORPHAkéd daného onemocnéni je v informacnim systému zaznamendn v samostatném dato-
vém poli.

4) ORPHAkAd je v informacnim systému pfifazen na Urovni pacienta, nikoliv pouze na drovni
pfipadu poskytovani péce.

5) Preferovanou urovni podrobnosti ORPHAkAdU je ,onemocnéni”. Jeden stav (diagndza vzac-
ného onemocnéni) je v informacnim systému kddovdan pravé jednim ORPHAkddem o nejpo-
drobnéjsi mozné Urovni. V pfipadé, Ze presné onemocnéni neni znamo (diagndzu neni mozné
jednoznacéné potvrdit dostupnymi metodami), ale klinik ucini zavér, Ze se jedna o vzacné one-
mocnéni na drovni skupiny onemocnéni, mlzZe pouzit ORPHAkdd na Grovni skupiny onemoc-
néni.

6) Vyjimecné muiZe mit pacient vic neZ jedno vzacné onemocnéni — v tom pfipadé mize mit za-
znamenan v informacnim systému vic nez jeden ORPHAkAd.
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