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Osnova

Co je RD-CODE
European Reference Networks for Rare Diseases

Kdy hlasit vzacné onemocnéni

99976 - (VZP) SIGNALNI VYKON - DISPENZARIZACE PACIENTA
S DIAGNOSTIKOVANYM VZACNYM ONEMOCNENIM (PACIENT
MA PRIDELEN SPECIFICKY KOD ORPHA)

> Vykazovani Orpha kédu na Dokladu 06 VZP
> RD-CODE Multistakeholder Workshop Prague 2020
> KlasifiKon 2020
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Co je RD-CODE

> Vychazi z projektu RD-ACTION a dalSich projektu
vytvarejicich Orphanet (dulezité metodické materialy:
Standard procedure and guide for coding with Orphacodes,
Master file for statistical reporting)

> Pomaha realizovat pilotni projekty implementace Orpha
codes ve Spanélsku, Rumunsku, na Malté a v Ceské republice

> Odborny ,dozor” asistence INSERM (Fr), DIMDI (Ném), Italie

> V CR zaméFeno na udrZovani ¢eského prekladu, vzdélavani,
metodiky zadavani do NRVV a integrace do NIS, zadavani
identifikace vzadnych onemocnéni do Narodniho registru
vrozenych vad
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European Reference Networks for
Rare Diseases

> Evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni (European Reference Networks,
ERN) jsou tzv. evropské virtualni sité mezi jednotlivymi poskytovateli zdravotni
péce v celé Evropé. ERN vznikly s cilem spojit znalosti a zkuSenosti o vzacnych,
malo rozsirenych a komplexnich onemocnénich a chorobach, které vyzaduiji
vysoce specializovanou péci a soustredéni poznatkl a zdrojd, diky kterym se
snadnéji urci presna diagndza a zajisti se v€asna |écba pacientl bez ohledu na to,
z jaké zemé pacient pochazi. Sité ERN nabizeji Iékariim a pacientim z celé EU
pristup k nejlepsSim odbornym poznatklim a v€asné uréeni diagndzy a |écby, aniz
by bylo nutné cestovat za hranice statu.

> Za ucelem posouzeni pacientovy diagnozy a lécby koordindtori ERN svolaji
prostrednictvim vyhrazené IT platformy (CPMS) a ndstroji telemediciny
yvirtudlni” konzilium lékarskych odbornikt z nejriiznéjsich specializaci. Tak cestuji
lékarské znalosti a zkusenosti misto pacientu, kteri mohou zustat v pohodli svého
domdciho podptirného prostredi.
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European Reference Networks for RD

Zkratka sité ERN

Plny nazev sité ERN (En/Cz)

Poskytovatelé v €R zapojeni do dané ERN

1. ERNBOND European Reference Network on bone disorders Fakultni nemocnice v Motole
2. ERN CRANIO European Reference Network on craniofacial anomalies and ear, nose and throat (ENT) Fakultni nemocnice v Motole
disorders
3. Endo-ERN European Reference Network on endocrine conditions Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
4. ERN EpiCARE European Reference Network on epilepsies Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice U Sv. Anny v Brné
Fakultni nemocnice Brno
5. ERKNet European Reference Network on kidney diseases Fakultni nemocnice v Motole
6. ERN-RND European Reference Network on neurological diseases Fakultni nemocnice v Motole
VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
7. ERNICA European Reference Network on inherited and congenital anomalies
8. ERN LUNG European Reference Network on respiratory diseases Thomayerova nemocnice
VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Fakultni nemocnice v Motole
9. ERN Skin European Reference Network on skin disorders Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
Nemocnice Na Bulovce
Fakultni nemocnice U Sv. Anny v Brné
Fakultni nemocnice Brno
10. ERN EURACAN European Reference Network on adult cancers (solid tumours) Fakultni nemocnice v Motole
Masaryktv onkologicky Ustav
11. ERN EuroBloodNet European Reference Network on haematological diseases Fakultni nemocnice Brno
12. ERN eUROGEN European Reference Network on urogenital diseases and conditions
13. ERN EURO-NMD European Reference Network on neuromuscular diseases Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice Brno
14. ERN EYE European Reference Network on eye diseases VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
15. ERN GENTURIS European Reference Network on genetic tumour risk syndromes
16. ERN GUARD-HEART European Reference Network on diseases of the heart Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice v Motole
17. ERN ITHACA European Reference Network on congenital malformations and rare intellectual Fakultni nemocnice v Motole
disability
18. MetabERN European Reference Network on hereditary metabolic disorders Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
19. ERN PaedCan European Reference Network on paediatric cancer (haemato-oncology) Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice Brno
20. ERN RARE-LIVER European Reference Network on hepatological diseases
21. ERN ReCONNET European Reference Network on connective tissue and musculoskeletal diseases
22. ERN RITA European Reference Network on immunodeficiency, autoinflammatory and VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
autoimmune diseases
23. ERN TRANSPLANT-CHILD European Reference Network on Transplantation in Children
——24. VASCERN European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases
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European Reference Networks for RD

Zkratka sité ERN Plny nazev sité ERN (En/Cz) Poskytovatelé v €R zapojeni do dané ERN

. ERN BOND European Reference Network on bone disorders Fakultni nemocnice v Motole

. ERN CRANIO European Reference Network on craniofacial anomalies and ear, nose and throat (ENT) Fakultni nemocnice v Motole
disorders

. Endo-ERN European Reference Network on endocrine conditions Fakultni nemocnice v Motole
Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrad

\Vifalida'

. ERNEg

Start v breznu 2017, projekt zahrnuje 956 vysoce specializovanych zdravotnickych
pracovist v rdmci 313 poskytovatel( (nemocnic) ve 26 zemich (24 EU + Norsko + UK).

Aktudlné druha vyzva — 2019
Rozsiteni siti ERN

The Board of Member States - Vybor ¢lenskych statl byl zfizen 5. Unora 2014 na
— zéklvadé provadéciho rozhodnuti Evropské komise.
12 G Za CR prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
Hlavni ukoly vyboru:
B - schvalovat navrhy na zfizeni sité a Zadosti poskytovatell zdravotni péce o ¢lenstvi v siti
B - schvalovat zadosti poskytovatel(l zdravotni péce o €lenstvi v jiZ existujici siti
- ukoncCovat fungovani sité (vyhodnoceni)
mazm - fozhodovat o ztraté clenstvi

10. ERN

17. ERN

20. ERN

21. ERN ReCONNET European Reference Network on connective tissue and musculoskeletal diseases

22. ERN RITA European Reference Network on immunodeficiency, autoinflammatory and VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
autoimmune diseases

23. ERN TRANSPLANT-CHILD European Reference Network on Transplantation in Children

24. VASCERN European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases
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Kdy hlasit vzacné onemocnéni

> Do NRVV, kdyz je pacient diagnostikovan = kdyz je mozné
kddovat prostrednictvim Orpha kadu
> Co délat s pripady, kdy nemam potvrzenou diagnozu?
Nebo pokud je diagnosticky proces stale v béhu?

Nebo pokud neni zatim znam subtyp (napfr. diagndza klinicka, ceka se
na vysledek genetického vysetreni)?

Doporuceni: Hlaste ve chvili, kdy mate nejpresnéjsi informace =

kdy je diagndza uzavrena.
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Undiagnosed patients

RD-CODE Milestone 5.3 Collection of existing experiences about the coding of
undiagnosed or suspected rare diseases patients in Electronic Health Records

Onset of symptoms Presentation Referral to : :
_ . Diagnosis
and/or signs to care specialist care

Primary care interval Specialist care interval

First time the

patient/parent First time the Time at which
notices what will patient/parent responsibilty for Time at which
later be classified is seen in the diagnosis shifts diagnosis is made
as a symptom or primary care to specialist care

sign of the disease

Black, N.; Martineau, F.; Manacorda, T. Diagnostic Odyssey for Rare Diseases: Exploration
of Potential Indicators. Policy Innovation Research Unit. 2015. Available online:
http://piru.lshtm.ac.uk/assets/files/Rare%20diseases%20Final%20report.pdf (accessed

on 09 August 2019)
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Undiagnosed patients

RD-CODE Milestone 5.3 Collection of existing experiences about the coding of
undiagnosed or suspected rare diseases patients in Electronic Health Records

Diagnosis of the rare | Diagnosis retained by the | Orpha code (strongly

disease specialised centre recommended — see link) /
Alpha code/ 1CD-9 code/ ICD-9-
CM code / ICD-10 code

Genetic diagnosis Genetic diagnosis retained by | International classification of
the specialised centre mutations (HGVS) (strongly
recommended - see link) /
HGNC / OMIM code

-
8
c

Ly

(a]

o

Undiagnosed case How the undiagnosed case is | » Phenotype (HPO)
defined * Genotype (HGVS)
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Undiagnosed patients

Search ...

So]ving_ the Unsolved Rare Diseases

Welcome The Project ~ | The Group »~ Platforms & Tools ~ | Results »

WP 1: Unigue RD patients and phenotypes

WP 2: Novel molecular causes

Welc

WP 3: Changing patient lives: Translation to the clinic

WP 4: Bioinformatics and knowledge management

funded by the

ious goals set out by
ver diagnostic tests

t therapeutic
roportion of rare
disease patients — the unsolved RD cases. For these unsolved rare diseases, we are unable to
explain the etiology responsible for the disease phenotype, predict the individual disease
ite of disease progression, and/or quantitate the risk of relatives to develop the

"Solve-RD - \wp 5: Engagement and impact
European Cc

the Internat VWP 6: Coordination and innovation management

for most rar

WP 7: Ethics requirements
managemer

ve-rd.eu/the-project/

Meetings -
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News

RDMM-Europe
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Signalni kod
> 99976 - (VZP) SIGNALNI VYKON - DISPENZARIZACE PACIENTA

S DIAGNOSTIKOVANYM VZACNYM ONEMOCNENIM (PACIENT
MA PRIDELEN SPECIFICKY KOD ORPHA)

> Zdravotni pojistovné vykazat SIGNALNI KOD nyni kdyz:

Jsem na vybraném pracovisti VFN (metabolické vady, revmaticka a
inflamatorni onemocnéni détského véku), FN Motol (neurologie, CF)
nebo FN Brno

Poskytuji péci pacientovi se vzacnym onemocnénim nebo
podezrenim na ngj

Vykazuji pri kazdém kontaktu s pacientem = cilem plny zachyt vSech
pacientl, o které je pecovano
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Vykazovani Orpha kodu na Dokladu
06 VZP

> Datové rozhrani individualnich dokladu

Il - 4.06. Poukaz na vySetieni/oSetfeni

DR pro tento doklad vychazi z dokladu 01 — , Vyuctovani vykont v ambulantni pééi“. VSechny
specidlni varianty dokladu 06 maji stejné DR.

Poukaz na vySetfeni/oSeteni se sklada z péti typu vét:
1. typ — zahlavi dokladu — vyskytuje se pro kazdy doklad jednou,
2. typ — provedené vykony — vyskyt podle po¢tu provedenych vykonu, max. 99,
3. typ — nahrady za zdrav. pé¢i — vyskyt podle po¢tu uvedeni, max. 2,

Atributy 1. tvpu véty — zahlavi:

Nazev Typ | Délka | Zac&atek |Popis

TYP C 1 0 Typ véty , E“ — zahlavi dokladu (dilu A 1 dilu B)
ECID N 7 1 Cislo dokladu

ESTR N 1 8 Poradové ¢islo listu dokladu

EPOC N 1 9 Celkovy pocet listu dokladu

EPOR N 3 10 Poradové ¢islo dokladu v davce

ECPO C 3 13 Cislo pojistovny

ETPP C 1 16 | Typ pripojisteni




Vykazovani Orpha kodu na Dokladu
06 VZP

> Datové rozhrani individualnich dokladu

Atributy 5. tvpu véty — ORPHA kody:

Nazev |Typ Délka |Zacatek | Popis

TYP C 1 0 Typ véty ,, K“ — ORPHA kody

GCIS C 6 1 ORPHA kod onemocnéni

GTYP C 1 7 Doplnék typu véty ORPHA kody. Rezerva, nevypliiuje se.

Celkem délka véty 8

> Ciselnik VZP , Orpha kody“
Kéd, Preferovany ndzev, MKN-10 diagndza/y
> VWykazovani Orpha kodu hlavné genetickymi
laboratoremi jako vysledek vysetreni, ale je
mozné vykazat na jakémkoliv dokladu 06
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Day one (29th April)
13:00 Registration
14:00 Introduction, RD-CODE Project Overviey

14:20 Presentations from implementing entation progress and

16:10 i entation barriers and solutions, commonalities

17:10
17:
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KlasifiKon 2020 —
kodovani RD

2. prosince 2020
Praha

... pozvani pljde na
vsechna pracovisté ERN

DEKUIJI ZA POZORNOST
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