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Motivace ke sběru dat o RD
V rámci EU je onemocnění považováno za vzácné, pokud 
postihuje méně než 5 osob z každých 10 000 
(dle prevalence) – RARE DISEASE (RD)

Žádný zdroj NZIS/ÚZIS (ani jiný centrální zdroj dat v ČR) 
nesbírá data přímo dle prevalence! (… ale dle incidence, dle 
poskytnutí služby, dle úmrtí, případně podle jiného 
mechanismu)

Jednotlivá onemocnění v ČR jsou identifikována kódem 
MKN-10. To však pro RD zdaleka nestačí.  

Jen 240 kódů MKN-10 je specifických pro některá vzácná 
onemocnění, těch je však zhruba 7 000 – je tedy více než 
žádoucí zavést klasifikaci podle ORPHAcodes!
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… vždyť ale existují klinické registry!
Pro některá onemocnění (například cystická fibróza, dětský 
diabetes nebo svalové dystrofie) nebo jejich varianty/skupiny 
existují specifické sběry dat – klinické registry (KR).

KR mají i výhody v podobě podrobných dat (včetně výsledků 
vyšetření).

Data KR mají však několik omezení:
vykazování není povinné (nejen pro lékaře; pro pacienty podmíněno 
souhlasem) = není plně pokryto, není zde centrální podpora,

často se jedná jen o výzkumný projekt = omezená doba sběru dat,

zaměřeno na jedno pracoviště čí výběr pracovišť,

různé datové sady = navzájem nekompatibilní (ač aktuálně aktivity k 
jejich konsolidaci).

KR tedy nejsou vhodné pro celkový přehled o RD (spektrum) 
a pro sběr dat o prevalenci.
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… vždyť existují „data pro pojišťovny“!

Data pro vykazování poskytnuté péče z 
pojišťoven mají významná omezení:

nepostihují péči mimo zdravotní pojištění,

jsou deformována metodikami a pravidly pro 
vykazování (např. kontroly vykázání 
diagnostického výkonu na kód onemocnění!), 
jsou odlišná pro lůžkovou a ambulantní péči, 

postihují jen epizody péče (fragmentace), nikoliv 
jednotlivé případy/pacienty, 

diagnózy/stavy jsou kódovány dle MKN-10.
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… takže Národní registr vrozených vad?
Pro velkou část RD důležité a plně legální řešení

Přínosné pro zavedení ORPHAcodes (do informačních 
systémů poskytovatelů a pojišťoven)

… krom toho alternativní možnost zadávání OMIM, SSIEM

Metodika vhodná pro sběr prevalenčních dat (v rámci NZIS)

Identifikace případů RD s možností vytěžování dalších 
datových zdrojů NZIS pro analýzy prospěšné pro výzkum RD 
a identifikaci pacientů napříč zdravotnickým systémem
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Není to však všespásné řešení!
Důležité je identifikovat případy RD ve zdravotnické 
dokumentaci, standardizovat pomocí ORPHA kódů a propojit       
v informačních systémech poskytovatelů (aby nebylo nutné 
zadávat data dvakrát).
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Pokroky v implementaci ORPHAcodes
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Překlad portálu Orpha.net do češtiny 

Vykazování RD pojišťovnám - změna rozhraní pro doklad 01, 02 a 06 (VZP 
od 1. 1. 2021)

Aktualizace českého překladu terminologie Orphanet (včetně synonym)

Zveřejněno na https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--
klasifikace--orphanet

Připravována verze pro rok 2022

Průběžné otevřeno připomínkám klinických expertů

Aktualizace klasifikací Orphanetu na mezinárodní úrovni – PROBÍHÁ (ale je 
především otázkou spolupráce Orphanet vs. ERNy)

Zavádění do standardů výměny dat a zdravotnické dokumentace (eHealth, 
ERN, přeshraniční péče)

Orpha kódy i v nové aktualizaci portálu MKN-10

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--klasifikace--orphanet
https://mkn10.uzis.cz/
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Budoucnost?
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Připravovaná MKN-11
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Budoucnost?
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Připravovaná MKN-11

ta ale nemusí řešit vše…
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DĚKUJI ZA POZORNOST
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