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● Portál o vzácných onemocněních a orphan drugs 
(léčivé přípravky pro léčbu vzácných onemocnění).

● Původně francouzský projekt, dnes celoevropský a 
zapojují se i země mimo Evropu (Kanada, Japonsko...).
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Vzácná onemocnění

● rare disease, rare disorder, orphan disease
● Definice Evropské komise: život ohrožující či invalidizující 

onemocnění s velmi nízkou prevalencí, které vyžaduje 
zvláštní péči

● Evropská unie: „méně než 5 z 10 000“ = 1 : 2 0001

● USA: „méně než 200 000 obyvatel USA“2 ≈ 1 : 1 590
● Japonsko: „<50 000 obyvatel Japonska“ ≈ 1 : 2 500
● I když jsou vzácná, je jich hodně (asi 7-8 tisíc). Ve vyspělých 

zemích 6-8 % obyvatel trpí některou ze vzácných nemocí1.
1) Nařízení EC 141/2000

2) Rare Diseases Act of 2002 (PUBLIC LAW 107–280—NOV. 6, 2002)
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Orphanet Rare Diseases Ontology (ORDO)

● ve spolupráci s European Bioinformatics Institute

● strukturovaný výčet vzácných onemocnění, se vzájemnými 
vztahy, vztahy ke genům

● vazby na jiné terminologie:

– MeSH, UMLS, MedDRA, MKN-10
● vazby na jiné databáze:

– OMIM, UniProt, HGNC, Ensembl, Reactome, IUPHAR, 
GeneAtlas

http://www.orphadata.org/cgi-bin/index.php#ontologies
http://bioportal.bioontology.org/ontologies/ORDO
https://www.ebi.ac.uk/ols/ontologies/ordo
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Orphakód

● Orphacode, Orpha number, Orpha číslo

● unikátní identifikátor pro onemocnění

● peer review

● aktualizace 1× měsíčně

● u jednotek, kde není kód dle MKN-10 ani SNOMED CT

● volně dostupný, bez nutnosti licence



MKN10 vs. Orphakód
● Marfanův syndrom:

ORPHA:558 (ORPHA:284963, ORPHA:284973 a další)

Q87.4
● Ehlersův-Danlosův syndrom:

ORPHA:98249 (a dalších 15 podtypů)

Q79.6
● Loyesův-Dietzův syndrom:

ORPHA:60030
Q87.4?
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● seznam vzácných onemocnění
● epidemiologická data
● klasifikace
● nemoci a příznaky
● tezaurus příznaků (slovník synonym)
● nemoci a geny

● seznam vzácných onemocnění
● epidemiologická data
● klasifikace
● nemoci a příznaky
● tezaurus příznaků (slovník synonym)
● nemoci a geny



Orphadata
● Data ve formátech XML a JSON

● Nomenklatura je dostupná v:
angličtině, francouzštině, němčině, 
španělštině, nizozemštině, italštině, 
portugalštině, polštině a češtině



Český překlad
● 2016-2017, Ústav biologie a lékařské 

genetiky 2. LF UK a FNM

● 3-4× ročně – nově přidané jednotky, 
opravy

● V letošním roce revize dřívějších překladů 
experty pro jednotlivé obory
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https://slg.cz/vzacna-onemocneni/



NRVV

Národní registr vrozených vad (VV) a geneticky podmíněných onemocnění (GPO)



● Efektivnější shromažďování informací o 
vzácných onemocněních, implementace 
Orphakódů

● Česká republika, Rumunsko, Malta, Španělsko

● 1. 1. 2019 – 31. 6. 2021



VZP-06/2009
Poukaz na vyšetření/ošetření

Od 1. 1. 2019
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Odkazy & kontakty

MUDr. Marek Turnovec

marek.turnovec@fnmotol.cz

Orphanet

www.orpha.net www.orphanet.cz

Společnost lékařské genetiky a genomiky ČLS JEP

www.slg.cz slg.cz/vzacna-onemocneni

Národní koordinační centrum pro vzácná onemocnění

www.nkcvo.cz
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