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Shrnuti

Zastoupeni vzacnych onemocnéni v kddovacich systémech je nedostateCné, coz komplikuje
sledovani prlichodu pacienta zdravotnickymi systémy. Jedna se o zasadni problém, jez ma vliv
na odhadovany celkovy pocet osob se vzacnym onemocnénim a jejich pfistup ke zdravotnickym
sluzbam. Nedostatek udaju Ize jako vyznamny problém vnimat v nékolika rovinach: u pacienta,
u lékaft a védcl a ve vnitrostatnich/oblastnich zdravotnickych ufadech, které planuji ¢innost a
pridélovani lidskych, technickych i ekonomickych zdroju.

Roku 2007 zacal Orphanet tento problém FeSit polyhierarchickou klasifikaci vzacnych
onemocnéni, ktera zatim stale pokraCuje. Kazdeé klinické entité z nomenklatury Orphanetu je
v ni pfidélen jedine€ny a trvaly identifikator, tzv. ORPHAkOd. Jak se objevuji nové klinické entity,
seznam vzacnych onemocnéni na Orphanetu se neustale rozrista a prubézné upravuje. Na
zakladé této prace rozhodla Svétova zdravotnicka organizace (WHO) o ustaveni specialni
Poradenské skupiny pro vzacnad onemocnéni koordinované Orphanetem, kterda ma za ukol
zvysit zastoupeni vzacnych onemocnéni v 11. revizi Mezinarodni statistické klasifikace nemoci
a pfidruzenych zdravotnich problému, (MKN-11).

5. soubor pracovnich ukold spole¢né akce RD-Action (2015-2018) pracuje na zavedeni
standardizovaného a konzistentniho kodovani vzacnych onemocnéni ORPHakody po celé
Evropé. Vyvinuli proto postupy kédovani, pokyny a nastroje, které vychazeji z kédovacich
systému a pokynd, jez se v €lenskych statech jiz pouzivaiji.

Revize provedenych technickych implementaci kédovani vzacnych onemocnéni v ¢lenskych
statech zverejnéna v kvétnu 2016 ukazala, ze vétSina Clenskych statl koduje udaje o morbidité
a mortalité v klasifikaci MKN. ORPHAkd&dy zacalo k béznému koédovani vzacnych onemocnéni
pouzivat na vnitrostatni urovni jen nékolik malo ¢lenskych statd. Na zakladé vysledkl revize
vyvinul 5. soubor pracovnich ukoll projektu RD-ACTION strategie a nastroje k Sifeni a
prosazovani konzistentniho kdédovani vzacnych onemocnéni napfi€ vSemi Elenskymi staty.

V lednu 2019 byl spustén projekt Evropsky KOD vzéacnych onemocnéni (European Rare
Disease CODE — RD-CODE). Jeho hlavnim cilem bylo na zakladé podkladi z projektu RD-
Action zavést ORPHAkody do vnitrostatnich kddovacich systéml Ctyf evropskych zemi.
Vysledné zkuSenosti vedly k provedeni potfebnych zmén dokumentl pfip. jejich doplnéni.

Zde uvadime obecna pravidla a pokyny k bé&Zznému kdédovani ORPHAkSdy, jejichz vysledkem
by mél byt mezinarodné standardizovany soubor (daji. Vzhledem k tomu, Ze soubory Gdajl
vznikaly k rdznym ucelim a v rlznych prostfedich, muzZe se ukazat, Ze bude potifeba stanovit
jesté dalSi pravidla a pokyny.

V dokumentu uvadime pokyny a jejich odlvodnéni. Pro lepSi prehlednost i snadnéjsi
implementaci pokyny na konci dokumentu shrnujeme.
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1. Mezinarodni pravidla a pokyny ke kodovani

vzacnych onemocneni

Kdyz budeme pouzivat unifikovany klasifikacni systém, ziskame soubor udajl, které budou
porovnatelné na mezinarodni Urovni. Po zavedeni klasifikace MKN-10 po celém svété se
ukazalo, ze pouzivaji-li se spolu s klasifikaci i pokyny ke kdédovani, ziskané udaje Ize
porovnavat efektivnégji. Statistické udaje o mortalit¢ podle jasnych kdédovacich pravidel a
s kazdoro€né synchronizovanou klasifikaci Ize na mezinarodni Udrovni velmi uUspésné
porovnavat. Morbiditu podle MKN-10 kéduje kazda zemé podle jinych pravidel, nékdy se
dokonce v jedné zemi pouziva nékolik riznych pokynu koédovani pro rizné ucely. Vysledné
udaje o morbidité se pak tézko porovnavaji a do mezinarodnich statistik je Ize zahrnout jen
v omezené mife.

Kodovani je nutno pfizpusobit vnitrostatnim potfebam, proto zacCaly vznikat rizné pokyny ke
kédovani morbidity v MKN-10 a ukazalo se, ze bude nezbytné vnitrostatni kédovani definovat
dohromady s klasifikacnim systémem.

Ze zkuSenosti s MKN-10 vyplyva, Zze kddovani ORPHAko6dy by se mélo drzet pokynd, jez jsou
na mezinarodni urovni srovnatelné a zaroven ponechavaji prostor k vnitrostatnim upravam, aniz
by ohrozily mezinarodni kompatibilitu. Nasledujici pravidla a pokyny by se tedy mély zkouset a
implementovat sou€asné s implementaci kdédovani ORPHAkody. Tim dosahneme evropského
cile porovnatelnych udaja a zaroven ziskame o poctech pacientl se vzacnym onemocnénim a

Pokyny ke koédovani sice zde popsané pfipady uziti uvazuji, ale soustfedi se vice na pfipady
mezinarodniho slu€ovani udaja o vzacnych onemocnénich a jejich vymeény.

V této kapitole pokyny ke kodovani pro prehlednost shrnujeme. Podrobnéjsi vysvétleni viz
kapitoly 2-6.

. pokyn — Udaje o vzacnych onemocnénich &i jejich statistikéch lze v &lenskych statech ziskavat
nékolika riznymi néastroji a strategiemi. Kazdéa zemé by si svou strategii méla zvolit tak, aby se co
nejlépe vyuZily jiz existujici soubory tdajd, které by se vdak zaroven daly pouzivat i opakované...16

. pokyn — Udaje kédujte tak, aby hla$eni odpovidala stupni roz&lenéni mezinérodniho doporuéeného
seznamu ORPHAkodu (MF-granularity). Pokud hlaSeni Zadné dalsi vnitrostatni pozadavky splriovat
nemusi, pouZijte kody pfimo ze zakladnino doKUMENTU................cccuuuuiiiuiiiiiiiiiiiii e 17

. pokyn — Kde je to mozZné, zaznamenejte u pfipadl vzacného onemocnéni silu diagnostického
tvrzeni. VYberte Z MOZNOSEI............ .. e e e e 19

. pokyn — Zdroj kédu aktualizujte v mezinarodné odsouhlaseném cyklu, budete tak mit vzdy
k dispozici nejnovéjsi soubor k6du a udaje budou porovnatelné..................cccceeeviiiiiiiiiinannnnn. 28

. pokyn — U kazdé slozky pacienta zapisujte vS§echny riizné ORPHAKOdy a jejich verze, které se
k popisu diagnostické cesty pacienta POUZIlY ............c.o.o e 28

. pokyn — Pokud se Orphakddy pouzivaji spolu s jinym vnitrostatnim kdédovanim morbidity, oba

systémy se museji standardné propojit, abychom ziskali standardizované kombinace kodu a
uZivatele to Stalo cO NEJMENE USIli..............c.o e e 28
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2. OBECNE UVAHY O KODOVANI VZACNYCH
ONEMOCNENI

Cilem ¢&innosti 5. souboru pracovnich Ukolu projektu RD-ACTION je stanovit pravidla a nastroje
k pouzivani ORPHAko6da v Elenskych statech. Pacienty se vzacnym onemocnénim to
ve zdravotnickych informacénich systémech zviditelni a bude také snadnéjsi odhadnout, jaky
dopad budou mit vzacna onemocnéni na socialni a zdravotnické systémy.

Pfi zavadéni ORPHAKkodU zaviseji vSechny strategie nejen na vlastnostech a strukturach
vyvijenych monitorovacich systém, ale také na celé fadé dalSich faktor(, které se stat od statu
liSi. To se tyka zejména:
e dostupnosti sluzeb prostfednictvim riznych zdravotnickych organizaci i jinak
rozdilného usporadani zdravotnich statistik véetné zdroju, informacnich drah, stupné
slucovani, nejCastéjSiho uziti, moznosti sledovani jednotlivych interakci pacienta se
zdravotnictvim v registracnich systémech, existence jedineéného identifikatoru pacienta
a rozdilu v platné legislativé o ochrané soukromi a ochrané udaju.

V jednotlivych zemich tyto z&kladni faktory ovliviuji proveditelnost ¢€innosti nezbytnych
k zavedeni monitorovacich systéma s ORPHAKkAdy, jejich narocnost i naklady na né. Na druhou
stranu nas vsak ke vhodnému monitorovacimu systému nasméruji a ovlivni i jeho koncepci a
VYVO;.

Monitorovaci systémy Ize koncipovat razné. LiSit se mohou v téchto bodech:

1. Kdo (nebo co) se registruje? Tato otazka se tyka vybéru monitorovaného pfedmétu
statistické polozky. MlGze se jednat o pfihodu (tj. hospitalizaci, ambulantni vySetfeni,
Ieékafsky zakrok atd.), nebo o pfipad, napf. stanoveni diagnézy vzacného onemocnéni
pacienta.

2. Ktery poskytovatel zdravotni péce (nebo specialista) ma za ukol informace o statistické
jednotce (pfihodé nebo osobé) zaznamenat? Pfi stanoveni diagnézy to maze byt 1ékaf,
pfi psani propoustéci zpravy kodér a pfi hlaseni vysledkl diagnostického vysetreni
genetik z laboratore.

3. Odkud zjisténé informace a hlaSeni pochazeji? Od poskytovatell zdravotni péce, ktefi
pro skupiny vzacnych onemocnéni funguji jako odborna centra, nebo z jinych nemocnic,
ambulanci atd.

4. Jak se informace ziskavaji, ktera klasifikace a kddovaci systém se pouziva a jak?

Spole¢na akce RD-Action, projekt RD-CODE a zejména 5. soubor pracovnich ukoll se vénuji
vSem témto bodum a jejich moznostem a snazi se stanovit pravidla a navrhnout nastroje, které
by vSechny zakladni situace, jez se v €lenskych statech vyskytuji, zohlednily. Je v8ak tfeba
zdUraznit, Ze idealni nastroj ani pravidlo, které by se daly pouzit ve vSech situacich jednotlivych
¢lenskych statu, neexistuji.

Situace mohou byt rliznorodé, pfesto je nutné popisovat pravidla stanovena v ramci projekt
RD-Action/RD-CODE ve vsech Clenskych statech spole€nou terminologii. Navrhli jsme proto
definice nékolika zakladnich pojmu (klasifikace, kddovaci systém), které jsou zakladnimi pilifi pfi
zaclenovani ORPHAKk&6dU do zdravotnickych systému.
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Klasifikaci Ize definovat jako logicky nastroj, ktery podle pfedem stanovenych logickych kritérii
systematicky seskupuje entity do kategorii nebo skupin. Klasifikace muze byt hierarchicka, nebo
nehierarchicka, v zavislosti na tom, zda ji na zakladé zvoleného stupné rozélenéni Ize pouzit
k vytvareni SirSich &i uzSich kategorii. VySSi uroven v sobé obsahuje vSechny pojmy zahrnuté
v niz8ich kategoriich. Rlzné stupné rozclenéni (granularitu) mGze pouzivat pouze hierarchicka
klasifikace.

Kaéd je posloupnost symbolu. Mize se jednat o kvalitativni znaky (napf. barvy), nebo o Ciselné
¢i alfanumerické fady. Posloupnost symbolG danou entitu nebo kategorii jednoznacéné urcuje
bez ohledu na stuperi rozélenéni nebo slouceni. Pro kazdou entitu ¢i kategorii je tedy kod
jednoznacny.

VSechny subjekty Ci statistické jednotky oznacené stejnym kodem lze sloucit dohromady,
protoZe vSechny patfi do té kategorie, kterou dany kéd oznacuje. Hierarchické mohou byt i
kédy, ale nemuseji. Kody povazujeme za hierarchické, kdyz je stupen rozc¢lenéni nebo slouc¢eni
entit zahrnutych v téze kategorii pfimo vyznacen po¢tem nebo posloupnosti pouzitych symbolu.

Diky svému usporadani muze byt hierarchicka klasifikace i kod, jako je tomu v MKN, nebo muze
byt hierarchicka pouze klasifikace ale kédy nikoliv, jako je tomu v klasifikaci Orphanetu. Jinde
mohou byt i struktura klasifikace i kdédy nehierarchické, napf. v terminologii OMIM (Online
Mendelian Inheritance in Men)*.

Ve specializovanych monitorovacich systémech (nebo v obecnych zdravotnickych informacénich
systémech) bychom ORPHAkédy méli pouzivat proto, ze pacienty se vzacnym onemocnénim
potfebujeme zviditelnit v souborech udaji o zdravotnim stavu populace a/nebo ve zdrojich,
z nichz se zjiStuje vyuZivani zdravotnickych sluzeb. Je to o to naléhavéjsi, Zze klasifikacni
systémy, které se v sou€asné dobé v evropskych zemich i jinde ve svété pouZzivaji, zejména
MKN, tomuto ucelu pfili§ dobfe neslouzi. Jista omezeni pfedstavuje napfiklad fakt, Ze konkrétni
kédy oznacCuji vzacna onemocnéni jen zfidka, nebo Ze souCasné pouzivany systém DRG
(Diagnosis Related Group), ktery je zaméfen spiSe na snizovani nakladi nez na epidemiologii,
muze byt zavadéjici (kdd diagnozy oznacuje dlivod pfijeti k hospitalizaci a vydaje za zdravotni
sluzby, spiSe nez kod vzacného onemocnéni — napf. selhani ledvin spiSe nez cystinézu, nebo
respiraCni selhani spiSe nez cystickou fibrézu). Diky MKN-11 se téchto omezeni sice Ize
CasteCné zbavit, ale vysledky téchto snah se projevi az za velmi dlouho. Spravné pokyny ke
kédovani by se tedy mély vypracovat v kazdém pfipadé, i kdyby koédy pro vzacna onemocnéni
nebyly k dispozici. Specialni klasifikace je nutno vypracovat i v dalSich oblastech. Konkrétni
klasifikacni systémy jsou hotové napfiklad pro konkrétni skupiny poruch €i pfihod, napf. DSM
pro psychiatrické poruchy, MKN-O pro onkologicka onemocnéni ¢i ICECI pro traumata atd.

Fakt, ze ve zdravotnickych infomacénich systémech je udaji o vzacnych onemocnénich
nedostatek, prfedstavuje na evropské urovni zasadni problém, ktery je tfeba feSit. Proto byla
vydana dulezitéd doporuceni, aby se pfi zapisovani udaju pacientl se vzacnym onemocnénim do
zdravotnickych informacénich systém( pouzivaly spolu s MKN i ORPHAKkody. Konkrétné
doporuceni ,Jak zlepSit kodifikaci vzacnych onemocnéni ve zdravotnickych informacnich
systémech” v zavéru uvadi, Ze ,Clenské staty by mély zvazit pfidani ORPHAko6dG do svych
zdravotnickych informacnich systémi a zjistit, jak takové pfidani provést, a co ktomu bude
zapotrebi*. Zdravotni informacni systémy se v Evropé vétSinou spoléhaji na rizné verze MKN, a
prvni otazka tedy zni, jak tyto dvé klasifikace logicky propajit.

! https://www.omim.org
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Klasifikace nemoci Ize v rlznych situacich pouzivat spoleéné s nomenklaturou nemoci. Vime,
Ze produkty Orphanetu poslouzi v téchto situacich:

1. Pomoc s kodovanim: orientace v klasifikacich nemoci podle odbornosti lékafe (jako
v databazi dataviz?, ktera klasifikace Orphanetu pouziva podle Iékafské odbornosti),
proces diferencialni diagnozy

2. Obecné/nekonkrétni kodovani pacientt: pfi hledani pfesné diagnézy vzacného
onemocnéni pacienta lze kdoCasnému kddovani vyuzit vySSi kategorie (napf.
malformacni syndrom postihujici kuzi/sliznice)

3. Presny popis variant fenotypu onemocnéni (napf. pfipad cystinézy jako metabolického
onemocnéni s vadou opacity rohovky),

4. Statisticky nastroj: k pfeskupovani postizenych pacientt podle skupiny nemoci.

Prestoze pfi bézném kodovani nejsou Kklasifikace Orphanetu povinné, ke statistickému
zpracovani by se mély pouzivat opatrné. MKN i klasifikace Orphanetu jsou sice hierarchické,
ale jednou dulezitou strukturni vlastnosti se liSi: multiaxialitou. MKN-10 je jednodimenzionalni,
zatimco Kklasifikace Orphanetu je multidimenzionalni. V MKN-10 ma entita v hierarchii jednu
jedinou pozici bez ohledu na vSechny dalSi pfipadné doplfujici informace. V MKN-11 ma entita
v hierarchii ur€éeného preferovaného rodice (preferred parent), ale pro usnadnéni ji Ize nalézt i
na jinych pozicich klasifikace. Klasifikace Orphanetu je multihierarchickd — kazdy zaznam je
zafazen do jedné nebo vice hierarchii vétSinou podle fazeni Iékafskych odbornosti, a do
jednoho nebo vice oddild jedné hierarchie. Stav, ktery popisuje vztah mezi zaznamy, se
oznacuje jako ,nékolikanasobné rodiCovstvi®. Diky nému je u konkrétniho pacienta onemocnéni
v MKN oznacCeno vedle fenotypu i kédem makrokategorie. Desitkovy kédovaci systém navic
v MKN u onemocnéni zafazenych do jedné skupiny nedovoli pouzivat vice riznych kédua.
U nékterych zpusob pouziti nebo ucell, k nimz se MKN pouziva, tento nedostatek podrobnosti
nevadi, ale pfi kddovani vzacnych onemocnéni pfedstavuje jistd omezeni. Napfiklad moznost
zaznamenavat Sirokou variabilitu fenotypu ve smyslu klinickych projevu u jednotlivych pacient(
se stejnou diagnézou, nebo u téhoz pacienta v prabéhu ¢asu.

Diky multidimenzionalité Ize v klasifikaci Orphanetu jeden zaznam zafadit do rdznych
makrokategorii, tj. do rlznych ramen klasifikace, podle fenotypové variability klinickych projevu
onemocnéni. Vzacné poruchy Casto postihuji nékolik systému najednou, takze jedna entita
vzacného onemocnéni spada do riznych makrokategorii vétSinou podle organovych soustav.

Dusledkem rozdilnych struktur téchto dvou klasifikaci je, Zze kédy na rozdil od klasifikaci jsou
v MKN hierarchické ale v Orphanetu nikoliv. Struktura kédu MKN koédy ke statistickému
zpracovani seskupovat umoznuje, zatimco klasifikace Orphanetu k tomu potfebuje dopliujici
informace, napf. linearizaci. Orphanet ma sice linearizaci klasifikace nastavenou automaticky,
ale kazdy uzivatel si navic muze dle potfeby nadefinovat i vlastni linearizaci. Po nastaveni
vztahu mezi ORPHAkoédem a MKN kédem Ize diky logické struktufe MKN provést projekci pro
statistiku. Po zvazeni v8ech téchto vlastnosti nam vychazi, Zze ORPHAkédy a MKN lIze
integrovat dvéma rGznymi zpUsoby. Za prvé se drzet jednodimenzionalni logiky a hierarchie
MKN a do jejich kategorii vClenit skupinu zafazenych vzacnych entit, které momentalné
v klasifikaci jako terminy vyslovné vedené nejsou. Zacinalo by se zakladnim seznamem
(nomenklaturou) entit vzacnych onemocnéni, ktery jiz Orphanet vypracoval a spravuje jej (bez
mezilehlych drovni).

2 https://dataviz.orphacode.org/
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Druhou moznosti je drzet se kombinované nebo multidimenzionalni logiky, ktera umozriuje
integraci kategorii MKN a kategorii nebo entit, jez Ize v jednotlivych vétvich sdruzovat podle
pfevazujiciho projevu fenotypu.

Vysledkem prvniho pfistupu je elektronicka tabulka. Vysledek druhého pfistupu ziskame
zmapovanim vztahl mnoha na mnoho (many-to-many) mezi entitami MKN a Orphanetu. Tento
ukol jiz Orphanet podle definovanych pravidel® spinil. Mapovani se provadélo na MKN-10, ale
nesmime zapominat, Zze nékteré evropské zemé nepouzivaji 10. revizi MKN, ale jeji pfedchozi
Ci upravené verze, napf. MKN-9-KM (ICD-9-CM), nebo své vnitrostatni upravené verze, napf.
v Némecku je to ICD-10-GM, a to zejména k zaznamenavani morbidity.

Pfi zavadéni do zdravotnickych informaénich nebo monitorovacich systémd Ize v fadé
Clenskych statu propoijit klasifikace MKN a Orphanetu nasledujicimi metodami:

Vztah jednoho na jeden: jeden ORPHAk&d se hamapuije pfimo na jeden MKN kéd;
Vztah jednoho na mnoho: jeden ORPHAKkAd se namapuje pfimo na nékolik MKN kodd;
Vztah mnoha na jeden: nékolik ORPHAKkoOdU se namapuje pfimo na jeden MKN kod;
Vztah mnoha na mnoho: jeden ORPHAKdOd Ize namapovat na nékolik MKN kodu a
obracené.

Vedle jiz uvedenych zasadnich bodu zjiSténych zakladni analyzou situace jednotlivych
Clenskych statd a analyzou klasifikace a kédovaciho nastroje, je u konkrétni implementace
do realnych monitorovacich systému, které pouzivaji ORPHAkoAdy, dale nezbytné nutné zvazit i
tyto otazky:

1. Jak vrlaznych situacich a zemich zarucit kvalitni a jednotné pfifazovani konkrétni
diagndzy pacientovi a dale kvalitni a jednotnou abstrakci, z niz kédovani vychazi?

2. Které nomenklatury (napf. ndzvy patologickych entit) a které klasifikace (tj. hierarchické
usporadani patologickych entit) si v jednotlivych zemich odpovidaji?

3. Vjakych situacich udaje vznikaji: pfi diagnostice/lékafském vySetfeni nebo pfi
administrativnim zpracovani (tj. kvali Uhradam)?

4. Kdy je nejlépe informace pofizovat? PFi stanoveni diagndézy, nebo dokonce pozdéji
v prubéhu onemocnéni s dohledanim konkrétniho udaje, i kdyZ neni nominativni?

5. Jak je kédovaci systém uspofadan? Nezavisle (double coding) nebo propojené (joint
coding)?

6. Jak omezit rozdily mezi kodéry a mit udaje co nejuplng&jsi a nejkvalitn&jsi?

A konecné, skuteCna implementace kazdého monitorovaciho systému zavisi na predbézné
ddkladné analyze dalSich vydaju na zavedeni ORPHAkAdU ve smyslu zdroju (technickych a
odbornych) a ocekavanych vysledk, kterou si sami pro sebe vypracuji ¢lenské staty. Pfipad od
pFipadu se vysledky mohou tykat jednoho ¢&i nékolika z t&échto bodu:

e Zkvalitnéni a zpfesnéni zdravotni statistiky, jez pfispéje ke zdokonaleni strategie a
planovani zdravotnictvi;

e VylepSeni systému Uhrad;

e Posouzeni vykonnosti zdravotnickych sluzeb a prachodu pacienta zdravotnickym
systémem;

e Prohloubeni epidemiologickych a klinickych poznatkGh o vzéacnych onemocnénich a
potfebach pacient(;

e Moznosti pfipadného systému naboru pacientll vhodnych do klinickych hodnoceni.

3http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Orphanet ICD10 coding rules.pdf
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Jedine€ny monitorovaci systém a jedineCny klasifikacni a kddovaci systém dokazou diky
pfesnosti, Uplnosti, kvalité udaji a urovni roz€lenéni pfi jejich analyze v rdznych situacich
dosahnout rdznych cild.

Zvazit musime i dalSi jiz existujici parametry, napf. pfitomnost odbornych center vzacnych
onemocnéni, legislativu kédovani vzacnych onemocnéni, existenci vnitrostatniho identifikatoru
pacienta atd. Nasledujici kapitoly by mély organuam ¢lenskych statu, které budou implementaci
provadét, pomoci s feSenim otazky kdédovani vzacnych onemocnéni jako celku.
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3. POPIS OBECNYCH PRIPADU UZITi
KODIFIKACE VZACNYCH ONEMOCNENI

V prvni kapitole jsme zminili, ze vybér kdédovaciho systému zavisi z velké miry na tom, k ¢emu
se udaje sbiraly. Abychom vyhovéli potfebam vSech situaci a zaroven udaje generovali
standardné, koédovani by mélo splfiovat minimum predpisu, jez umozfuji porovnavani udajd.
Tim bychom ziskali a zaroven zkratili Cas potfebny na kédovani, protoZe by se kédovalo pouze
jednou, ale udaje by se mohly vyuzit nékolikrat pokazdé v jiné situaci.

V této kapitole popisujeme hlavni cile vyuziti statistickych Gdaj, které lze oddélené nebo
soubézné pouzit k implementaci této strategie na urovni ¢lenskych statd.

3.1 Koédovani v planovani zdravotnické péce

V mnoha zemich jsou vnitrostatni hlaseni a statistické Udaje o vzacnych onemocnénich
v soucasné dobé nedostatkové a nedostalujici. Nékteré se spoléhaji na udaje z MKN, nékteré
pouzivaji vzorkovaci metody. ZjiStovani pfesného podtu pacientli se vzacnym onemocnénim a
rozlozeni vyskytu konkrétnich vzacnych onemocnéni vyzaduje zavedeni detailngjSiho
kédovaciho systému, nez je MKN. Specialni kédovaci systém (novy nastroj) umozni udaje
v b&znych MKN udajich popsat lépe. To je také v souladu s doporudenim* Komise skupiny
odbornikll na vzacna onemocnéni (Commission Expert Group on Rare Dieases, CEGRD).
Komise CEGRD konstatovala, Ze ke splnéni tohoto cile jsou ORPHAkdAdy nejvhodnéjSim
kandidatem.

Ve studiich planovani zdravotnictvi se v minulosti pouzivalo specialni kédovani diagnéz a
zdravotnickych Ukon0, které otazky planovani zdravotnictvi popisovalo v konkrétnich
podminkach a pro konkrétni populace, pfipadné je rovnou i Fesilo. Ufrady mohou zavést i
specialni prizkumné informacni systémy, které reaguji na konkrétni problémy danych populaci.
Tyto systémy nejsou uréené jen pro vzacna onemocnéni, byvaji uzplsobené pro celou
populaci. Kdyz je vzacné onemocnéni uznano jako konkrétni nemoc, na niz se vztahuje
konkrétni dhrada, Ize néktera z nich vinformacnich systémech fadné vysledovat, vétSinu
vzacnych onemocnéni vSak takto dohledat nelze.

| tyto systémy maiji samoziejmé své problémy a mulze jich byt cela fada, zejména u slabych
signall. Na zaznamenavani morbidity méa mnoho evropskych zemi své vlastni systémy, které
ovSem vétSinou byvaji spojeny se systémem DRG, coz mlze opét pfinaSet jisté komplikace.
Stavajici systémy vyuzivaji vétSinou MKN-10 s Upravami pro konkrétni zemi.

Stavajici systém zaznamenavani morbidit Ize pro vzacna onemocnéni vylepSit pfidanim
specialni nastavby k MKN. Plny potencial této upravy pro vzacna onemocnéni se vyuzije pfi
dodrzeni nasledujicich opatfeni:

e Celostatné jedineCny identifikator pacienta, nebo mechanismus, jez nedovoli jednoho
pacienta se vzacnym onemocnénim zapocitat dvakrat, protoZe takovy pacient muze
v prubé&hu Zivota projit celou fadou zdravotnickych zafizeni.

4http://ec.europa.eu/health//sites/health/fiIes/rare diseases/docs/recommendation _coding cegrd en.pdf
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e DostateCné kapacity k zaznamenani vSech interakci pacienta se zdravotnickymi
zafizenimi (hospitalizace i ambulantné).

e Jednoznacény vnitrostatni pokyn (a/nebo pFedpis) okdédovat diagndézu pacienta se
vzacnym onemocnénim alespon jedenkrat, aby ji bylo mozné sledovat v prabéhu celého
jeho zivota. Je totiz nepravdépodobné, ze se vzacné onemocnéni podafi fadné
okodovat pfi kazdé interakci se zdravotnickym systémem, protoze pacienti se vzacnym
onemocnénim mivaji celou fadu fenotypovych projeva.

e Pacient by mél byt okddovan pfi potvrzeni diagnézy vzacného onemocnéni (nebo by se
mél pfidat mechanismus, ktery uvede a jasné oznacdi bud podezfeni na diagnézu, nebo
neurcenou diagnoézu).

Uvédomte si, prosim, ze metody vnitrostatnino hlaSeni i statistik by mély jit ruku v ruce
s mezinarodnim uzivanim, v konkrétnich oblastech vSak mohou byt v jednotlivych zemich
podrobnéjsi.

Dale je dulezité, aby fungovaly mechanismy, diky nimz bude diagnostikovany pacient pfi
prichodu zdravotnickou péci schopen poznatky o své diagnéze predavat dal.

Zavadéni ORPHAKAdG musi byt sougasti komplexni kédovaci strategie®, podobné jako kdyz si
jednotlivé zemé zavadéji Iékarskou terminologii.

Nékdy je tfeba postarat se o vnitrostatni pfipady uZiti, coz bude pfi zavadéni kodovani
samoziejmé hlavni hnaci silou. Pfi kédovani MKN bylo v poslednich letech kli€ovou hnaci silou
zavadéni kodovaciho systému udhrad. Vysledkem je, ze po celé Evropé se pouzivaji rizné
metody v rlznych verzich. V této situaci by se mélo zavadéni ORPHAko6dU drzet mezinarodnich
pozadavkl a zaroven brat v ivahu vnitrostatni potfeby. Nehledé na rozdily verzi MKN a mistni
pravidla musi byt kddovani morbidity mezi evropskymi zemé&mi srovnatelné, a Eurostat proto
vypracoval pokyny, kterymi se €lenské staty budou Fidit.

Toho Ize dosahnout propojenim MKN s ORPHAkd6dy, tj. namapovanim obou kdodovacich
systému do jednoho souboru s cilem co nejméné kodéra implementaci zatizit, ale zaroven
ziskat standardizované udaje. Vysledek se pak zacleni do mistniho vydani MKN k béZnému
kédovani.

V zé&kladnim dokumentu k hlaSeni statistiky s ORPHAkddy vydaném spolecné s témito pokyny
ke kodovani, je navrZzen nasledujici postup: Nazev kazdého vzacného onemocnéni
z nomenklatury Orphanetu se ozna€i jednim ORPHAkodem a k nému se podle Orphanetem
stanovenych pravidel (viz kapitolu 1) namapuje jesSté doplrikovy k6d MKN-10. Aby se zakladni
dokument mohl v konkrétni zemi pohodlné pouZzivat, bude v ném mozna nutné nahradit koédy
MKN-10 vnitrostatnimi kédy morbidity.

3.2 Koédovani v odbornych centrech vzacnych onemocnéni

Nékteré zemé& si vramci v8eobecného zdravotnictvi vybudovaly specialni zdravotnické
struktury, které pacientim se vzacnym onemocnénim poskytuji vysoce odbornou a spravedlivou
péci. Pozadavky téchto poskytovateld zdravotnickych sluzeb na zdroje zdravotni péce, hlaseni
¢i vyzkumu mohou mit sva specifika. Nové diagnostické techniky (celogenomové sekvenovani,
exom,...), nové léCebné metody (farmakologické i jiné) i nizky pocet pfipadi se stejnym
fenotypem nebo genotypem mimoto oproti pouhému vypracovavani zdravotni statistiky vedou i

5http://assess-ct.eu/fiIeadmin/assess ct/final _brochure/assessct final brochure.pdf
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k SirSimu vyuzivani pfesnych velkokapacitnich identifikaénich systému na diagnostiku pacient,
jejich fenotypu a/nebo genotypu.

Stanoveného cile Ize dosahnout nékolika zpUsoby a nastroji. Vyuzit mdzeme registry i systémy,
které budou udaje z elektronickych zdravotnich zaznamU (napfiklad i2b2) vyuzivat opétovné.
Nejucinnéjsi ale systémy budou, kdyz budou pouzivat stejny soubor udaji a stejny slovnik:
stejné vyznamy, diky nimz budou udaje porovnatelné (a interoperabilni).

K pfesné identifikaci pfipadl vzacnych onemocnéni se klasifikace MKN vétSinou pfilis nehodi. A
protoze zdravotnicka zafizeni, ktera se vénuji vzacnym onemocnénim, mohou mit také
povinnost poskytovat statistické Udaje pro ucely zdravotnického planovani, soubor téchto udaja
Ize propojit se souborem udajli na planovani zdravotnické péce.

Aby se pfislusné udaje mohly vyuzit pro potfeby planovani zdravotnictvi, méla by zdravotnicka
zarizeni, ktera se vénuji vzacnym onemocnénim, do svych dokumentaénich systémud uvadét
alespori ORPHAkédy ze zakladniho dokumentu. Nékteré zemé se rozhodly pro minimalni sady
udaja, kde vedle ORPHAkSdU bézi jesté dalSi kddovaci systém. Shromazdovat Ize samoziejmé
i dalSi udaje a nabizi se také moznost do dokumentacniho systému daného zdravotnického
zarizeni zaclenit celou nomenklaturu Orphanetu. Dliraz bychom vSak méli klast na to, aby se
Udaje daly vzdy automaticky vyvolavat podle obsahu zakladniho dokumentu a podle zde
uvedenych zakladnich pravidel a pokyni ke kédovani. Nastroje a metody se mohou lisit
v zavislosti na infrastruktufe centra, vnitrostatnich predpisech pro zdravotnickou dokumentaci a
dalSich lokalnich nastavenich, stale by vS§ak méla splfiovat zde uvedena zakladni pravidla.

3.3 Koédovani ve vyzkumnych centrech vzacnych onemocnéni

Ve vyzkumu bude pravdépodobné potfeba pouzivat detailngj§i koédovani a koédem
zaznamenavat doplfujici informace. To by mélo byt definovano podle pozadavkl pfislusné
situace. Zaroven je vSak tfeba mit stale na paméti mezinarodni vyménu a slu¢ovani udaju, kdy
by implementace kdédovani méla stejné jako ve vSech ostatnich pfipadech umoznovat sbér
udaju i k mezinarodnimu vyuziti.

Pacientova diagnéza a fenotyp &i genotyp by se v idedlnim pfipadé pfesné zaznamenaly pfi
zapisu udaju pro vyzkumné ucely (byt kohorty nemuseji byt UpIné). Lze-li jednotlivé udaje
exportovat a pouziva-li se na urovni kohorty/registru i statu bézny identifikator pacienta, pak je
mozné ziskavat ztéchto udaju koédy i do zdravotnické statistiky. Je-li to proveditelné
z legislativniho hlediska, udaje se musi ziskat a udrzovat.

Stejné jako pfi béZné pédi o pacienty dalSi podrobnosti Ize doplnit zafazenim celé nomenklatury
Orphanetu do systému, kam se udaje zadavaji. Pfidat se mohou i dalsi kédovaci nebo
ontologické systémy, napt. HPO® (Human Phenotype Ontology), OMIM a dal$i. To vée vyplyva
z vyzkumnych zaméru centra, a proto zde nemuUzeme stanovit nic vic nez mezinarodni pravidla
¢i pokyny k béznému kédovani. Presto vyzkumnym centrdm doporucujeme, aby si v pfipadé, Ze
se chystaji doplAujici Udaje sdilet mezinarodné, projednala a domluvila dal$i pravidla kédovani.

® Robinson P.N., Mundlos S.; The human phenotype ontology; Clin. Genet. 2010 Jun; 77(6):525-34
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Detailni tdaje z kazuistiky Kédované strukturované udaje Seskupené udaje
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Kodovani v registru
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centrech

Zdravotni statistika

Kédovani
ve zdravotnickych
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Obr. 1 — Mozna spojeni mezi soubory udaji, jejichz vysledkem je zdravotni statistika

Jediny kédovaci systém nemusi vzdy stacit. V nékterych situacich mohou byt potieba dalSi
ORPHAKOdy (genetické podtypy, nosologické kategorie) nebo dopliikové kédy (MKN-10, HPO,
genetické kody). Néktery region nebo zemé se také mohou rozhodnout zapisovat dopliujici
informace i do souboru statistickych udaju.

Hlavni ORPHAKAd se vSak v kazdém pfipadé musi dat pouzit k mezinarodnimu porovnani, a
proto musi byt v souboru udaju vzdy zjistitelny.

3.4 Kédovani do souhrnnych mezinarodnich statistik

Hlavnim cilem 5. souboru pracovnich ukold RD-Action bylo v souladu svySe zminénym
doporuc¢enim komise CEGRD prosadit zavedeni ORPHAko6dU. Standardné ziskané udaje Ize na
urovni EU a vySe porovnavat a pocty pacientd se vzacnym onemocnénim analyzovat podle
zemi a rozSifeni jednotlivych nemoci. Diky tomu budou EU a jeji jednotlivé zemé schopné
odhadovat vyskyt, zavaznost a trvani vzacného onemocnéni a planovat pro tuto skupinu
pacientl lepSi péci. Na tomto Ukolu se pracovalo v ramci projektu RD-CODE a hlavnim cilem
projektu zGstava i nadale. 5. soubor pracovnich ukoll RD-CODE se tedy zaméfil na realizaci
tohoto pfipadu.

Udaje, které mame o vzacnych onemocnénich nyni k dispozici, Ize zatim porovnavat jen v malé
mife. MKN-10 pouziva sice cela fada zemi, ale riznymi zpusoby a vétSinou podle vlastnich
vnitrostatnich predpisd. Udaje Ize proto pouzit pouze k véeobecnému planovani, ale k odhaddm
ohledné vzacnych onemocnéni nikoliv, protoze ta se v MKN-10 kéduji vétSinou nespecifickymi
kategoriemi.

Souhrnné mezinarodni statistiky bude mozné vypracovavat jeding, az se bude kodovaci
systém, kterym se Udaje ziskavaji, ve v3ech zemich pouzivat stejné. Kdédovani pomoci
nomenklatury Orphanetu nas ke koédu zavede nékolika cestami, a nebude-li kédovani
regulovano, vysledkem mohou byt rozdilné kodovaci postupy. Tomu se Ize vyhnout
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nadefinovanim podskupiny koédu z nomenklatury Orphanetu, uréenych ke kdédovani udaji do
souhrnné mezinarodni statistiky a stanovenim nékolika zakladnich pravidel jejich kodovani.

Zaroven se samozfejmé udaje museji sbirat tak, aby bylo mozné je pak slu¢ovat. Je potieba se
ujistit, ze vSe je v souladu s mechanismy dané zemé a proces je kompatibilni s pfislusSnym
vnitrostatnim procesem a naopak.

3.5 Koédovani udaji o péci o pacienty se vzacnym onemocnénim na
mezinarodni vymeénu
Muze nastat situace, Ze pacient se vzacnym onemocnénim se bude potfebovat I&Cit v jiné zemi,
nez kde Zije, protoZe pobliZ svého bydlisté centrum specializované na onemocnéni, kterym trpi,
nema, ale divodem muze byt i zvySena mobilita lidi. Proto bude nejspi$ potfeba vymeénovat si
informace konkrétniho ¢lovéka pfes hranice statl i jazyka.

Podobny pfipad nastal, kdyZ se feSilo kddovani oSetfeni prvni pomoci v projektu epSOS. Tento
projekt mél za cil vytvorit centralni zdroje k pfekladim zdravotnich udaju kazdého pacienta,
ktery v EU podstoupi o$etfeni prvni pomoci. Udaje pofizené ve viasti pacienta by tak byly
preloZitelné do jazyka zemé, kde se mu péce poskytuje a naopak. Pfi tom bylo potfeba
dohodnout se i na tom, ktery kddovaci systém se na pfislusné udaje pouzije. Pokud se v zemi,
kde projekt probihal, pouzival jiny kédovaci systém, bylo nutné jej na vybrany kédovaci systém
namapovat. V projektu epSOS byl pro nemoci zvolen kéd MKN-10.

Nasledné projekty mysSlenku centralniho archivu na jazykové preklady udaji pacientd, ktefi
vyhledavaji péci v zahranici, dale rozvijely a struktura archivu se zacala rysovat. V soucasnosti
jiz centralni archiv mame (MyHealth@EU) a je odsouhlaseno, Ze do prfehledu informaci
pacienta se budou pfidavat udaje o pacientech se vzacnym onemocné&nim’. Strukturu
zakladniho dokumentu Ize pfizpUsobit struktufe zdroju ostatnich klasifikaci a terminologii, a tak
se muze stat sou€asti centralniho evropského archivu. Strukturu i obsah zakladniho dokumentu
Ize snadno pfevést na jiny datovy format.

7http://ec.europa.eu/health/sites/health/fiIes/ehealth/docs/ehn quidelines patientsummary _en.pdf
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4. OBECNE UVAHY O PROCESU KODOVANI
VZACNYCH ONEMOCNENI

Kdyz pfi implementaci metod koédovani vzacnych onemocnéni pfihlédneme k uvaham
uvedenym v této kapitole, podafi se nam cile kédovani naplnit. Vzacna onemocnéni jsou
riznorodé povahy a stanoveni diagndzy proto obvykle vyZzaduje odborné znalosti, technologie a
Cas. Cely proces mUze trvat velmi dlouho a mira presnosti kolisa podle toho, jaké poznatky a
technologie jsou k potvrzeni diagndzy aktualné k dispozici (napf. genetické testy atd.). Diagnézy
se také mohou priibézné vyvijet, protoZze nové entity nemoci se stale doplfiuji a mohou se
objevit i nové technologie. Sledovani ,nediagnostikovanych® pacientd muaze v nékterych
pfipadech na vnitrostatni i mezinarodni urovni pfispét k posunu strategii vefejného zdravi.

Kodovani Ize zavadét nékolika zplUsoby. Pouzivani ORPHAkédU spole¢né s MKN
u diagnostikovanych pacientd Ize napfiklad doplnit ,dal$i skupinou kédd nemoci“ nebo
podobnym mechanismem. Nediagnostikované pacienty nebo pacienty, ktefi vySetfeni
momentalné podstupuji, pak Ize oznacit doCasnymi kédy, dokud se diagnéza klinicky nebo
geneticky nepotvrdi. Strategie sbéru konkrétniho souboru udaju dokaze pfi implementaci
zachytit i konkrétni informaci o sile diagnostického tvrzeni. V nékterych (nediagnostikovanych?®)
pfipadech lze pfi implementaci vedle ORPHAkoda pridat jeSté soubor dalSi specialni
terminologie, napf. fenotypy HPO ¢&i nomenklaturu gentt HUGO HGNC doporucenou
dokumentem Casté prvky Gdaji pfi registraci vzacnych onemocnéni centra JRC (Joint
Research Center). Diky témto terminologiim budou udaje do jisté miry interoperabilni napf.
s korelaénimi studiemi fenotypu/genotypu projektu Solve-RD® nebo podptirného projektu Match
Maker Exchange'® konsorcia IRDIRC (International Rare Disease Research Consortium) a
dalSimi iniciativami a databazemi genomu-fenomu.

1. pokyn — Udaje o vzacnych onemocnénich é&i jejich statistikach Ize
v Clenskych statech ziskavat nékolika rtiznymi nastroji a strategiemi.
Kazda zemé by si svou strategii méla zvolit tak, aby se co nejlépe vyuZily
Jiz existujici soubory udaju, které by se vSak zaroveri daly pouZivat i
opakované.

4.1 Rozclenéni klasifikace na kodovani

Nomenklatura Orphanetu ma poskytovat vycCerpavajici podklady ke vSem vzacnym
onemocnénim. Vzacnych onemocnéni je mnoho a byvaji pomérné komplexni s fadou variant a
podvariant. Kvlli velkému objemu informaci vSak pfi bézném kédovani vzacnych onemocnéni
nastavaji komplikace: nalezeni spravného kodu v komplexni klasifikaci s tolika podrobnostmi
muZze byt pro nezkuSené kodéry velmi naro¢né. Je-li kbdovaci systém pfilis slozity, ma uzivatel

® Viz doporuéeni RD-Code ohledn& kddovani nediagnostikovanych pacienttl ve zdravotnickych
informacnich systémech: http://www.rd-code.eu/workpackage-5-enhancements/

® www.solve-rd.eu

10 http://www.matchmakerexchange.org
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dané klasifikace potize nalézt spravny kod dostateéné rychle. To jej mlze frustrovat a kvuli
Casové tisni vyustit v chybné kédovani.

Pfi bézném kodovani je tfeba se témto problémim vyhnout, a proto doporucujeme, aby
uzivatelé dostali klasifikaci se zjednodusenym kdédovanim, ktera jim s vybé&rem spravného kodu
pomuze. To se tyka jak ORPHAkAdU, tak ostatnich kédovacich systému.

VSechny klinické entity
Orphanetu (skupiny, nemoci,

(€D rpodtypy)

ORPHAKkAdy, které se ke
O kédovani diagnézy pouZivat
nebudou (skupiny)

Hranice roz¢lenéni pfi
kédovani

v elektronickych
zdravotnich
zaznamech

ORPHAKkAdy, které se ke
. kédovani diagndzy pouzivat
budou (poruchy, podtypy)

Obr. 2 — Francie se rozhodla klasifikaci Orphanetu pouzivat nasledujicim zpisobem: kédovaci entity
podezieni na diagnozu ¢€i potvrzené diagnozy (tj. klasifikace na trovni poruchy nebo podtypu) kategorickych
entit (tj. klasifikace na arovni skupiny poruch) oddélila k nosologickému usporadani nemoci (Francie pouziva
vedle Orphanetu jesté dalSi doplnujici nomenklatury)

V ramci 5. souboru pracovnich ukold RD Action se toto odzkouSelo vytvofenim zkraceného
seznamu kodl nezbytnych k mezinarodnimu porovnani, které je tfeba implementovat pfi
kédovani. Seznam (uvedeny v zakladnim dokumentu) muze byt samoziejmé& mnohem
rozsahlejsi, ale zde se jednd o minimum potfebné k mezinarodnimu porovnavani a hlaseni
udaji. Pokud to tedy nebude absolutné nezbytné, nebude kodéra zatéZovat pfili§ mnoho
detaild.

Protoze seznam predstavuje jen vytah z klasifikace Orphanetu, stejného vysledku Ize
hleda komplexnéjSi a podrobnéjsi vysledky, napf. specializovany vyzkum. Pfi tvorbé souboru
udaji k mezinarodnimu porovnavani, lze vétsi podrobnosti (=klasifikace na urovni podtypu)
sloucit na uroven podrobnosti mezinarodné odsouhlaseného seznamu kédl (=klasifikace na
urovni poruch), viz obr. 2.

2. pokyn — Udaje kédujte tak, aby hlé$eni odpovidala stupni rozélenéni
mezinarodniho doporuéeného seznamu ORPHAkodG. Pokud hlaseni
zadné dalsi vnitrostatni pozadavky splriovat nemusi, pouZijte kody
primo ze zakladniho dokumentu.
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4.2 Moznost urceni sily diagnostického tvrzeni

Diagnostickou cestu pacienta se vzacnym onemocnénim lze oznaCit pfidanim znacky
k ORPHAKOdu, ktera urdi jistotu diagnostického tvrzeni — ke kodu se pfida specialni kvalifikator.
NejdulezitéjSimi pfipady jsou potvrzena diagnéza, podezieni na konkrétni diagnézu a po
ddkladné kontrole je mozna i vylouCena diagnéza. Pfi mezinarodnim sluCovani udaju si lze
vybrat, zda se budou registrovat pouze potvrzené pfipady, nebo zda se do vybéru zahrnou i
podezieni na konkrétni diagnézu.

Nasledujici tabulka uvadi pfiklad francouzského mechanismu kédovani sily tvrzeni u pacientu
se vzacnym onemocnénim pomoci klasifikace Orphanetu a doplikovymi nepovinnymi
nomenklaturami ¢i sadami hodnot znacicimi vySetfeni, jez diagnézu vzacného onemocnéni
potvrdila.

. POVINNE

— * ' DOPORUCENE
( 4 NEPOVINNE Sila diagnostického tvrzeni
vysSetruje se podezreni potvrzeno neuréeno
Diagnéza vzacné nemoci (ORPHAKOD)  # o . . —
Provedena vysetfeni L : - : - .
. A A .
Fenotyp LAY / "\ N
Genotyp ,.-"~., “.*.:

Obr. 3 — Oznaceni pacienta se vzacnym onemocnénim: Diagnéza, vySetreni, fenotyp a genotyp

Dalezité: Uvédomte si, prosim, Ze ve Francii Udaje zadavaji odborna centra vzacnych
onemocnéni a predpoklada se, Ze oznaleni ,neurceno” pouzili odbornici schvalné. Ve
vSeobecném zdravotnictvi se nepouZiva.

Navrhujeme stanovit nékolik pfedem definovanych moznosti sily diagnostického tvrzeni. Tento
mechanismus by se mél pouzivat velice opatrné a doporu€ujeme jej doplnit jasnymi pokyny
uréenymi pro odborniky na vzacna onemocnéni.

4.2.1 Potvrzena diagndza

Diagnozu pripadu by mél dle vlastniho uvazeni potvrzovat Iékaf. Metody potvrzeni by mély byt
u diagndzy uvedeny (ve francouzském systému je tato informace povinnd). KdyzZz v ramci
implementace sledujeme pacienta v odborném centru (které funguje jako filtr vzacnych
onemocnéni) celym procesem diagndzy, stav diagnézy by se mél uvést spolu s ORPHAkédem.

Pokud se navic na zakladé souboru udaji snazime formulovat hypotézu korelace mezi
genotypy a fenotypy, kédovani genotypovych informaci (i podrobnych fenotypovych informaci)
bude pravdépodobné zcela zasadni.
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4.2.2 Podezieni na konkrétni diagnézu

Stava se, ze s ohledem na Kklinické projevy nebo rodinnou anamnézu existuje podezieni na
vzacné onemocnéni. V téchto situacich neni diagnéza zatim potvrzena, ale dle nazor(
odborniku predstavuje nejsilngjsi hypotézu.

Neuromuskularni porucha se napfiklad klasifikuje jako podezieni na pletencovou svalovou
dystrofii, a kdyz se po letech pfisluSny gen kone¢né najde, onemocnéni se preklasifikuje na
potvrzenou autosomalné dominantni pletencovou svalovou dystrofii typu 1A.

4.2.3 Neurcena diagnoéza: kédovani poruchy vzacného onemocnéni, kdyz konkrétni
nemoc neni dosud znama

Dalsi dulezité informace, které je tfeba zaznamenat, predstavuji pacienti s nediagnostikovanym
vzacnym onemocnénim. V projektu RD-CODE jsou nediagnostikovanymi pacienty pacienti, jimz
ani pfes veSkerou snahu urcCit diagnézu nejmoderné&jSimi diagnostickymi metodami nebylo
odborné centrum vzacnych onemocnéni zadnou klinicky znamou poruchu schopno potvrdit.
Takovych pacientdl je mnoho''*? a bude potfeba se jim intenzivné vénovat, protoZe
nejdalezitéjsi je navést je na spravnou diagnostiku a pak jim zajistit vhodného poskytovatele
péce. Nejen ze tak témto pacientlim zvySi kvalita péce, ale zdravotnickym systémim se tim
zaroven snizi naklady.

Je proto tfeba vymyslet, jak tyto pacienty okodovat. NejvhodnéjSi zpusob kdédovani byl
vypracovan vramci 5. souboru pracovnich ukoll RD-CODE a predlozen v samostatném
dokumentu.

Viz doporuceni projektu RD-Code ohledné koédovani nediagnostikovanych pacienti se
vzacnym onemocnénim do zdravotnickych informacnich systému: http://www.rd-
code.eu/workpackage-5-enhancements/

4.2.4 Kédovani ,,vylouéené diagnézy“

Pfi diferencialni diagnéze provedena vySetfeni nékteré diagndzy otestuji a vyloudi. Vysledna
informace mlze byt uziteCnd, ale na mezinarodni Urovni neni povinna.

3. pokyn — Kde je to mozné, zaznamenejte u pfipadu vzacného
onemocnéni silu diagnostického tvrzeni. VVyberte z moznosti: ,podezieni
na vzacné onemocnéni*, ,potvrzené vzacné onemocnéni“a ,neuréena
diagnéza**. UZite¢né mohou byt i dalsi mozZnosti.

*Viz Doporuceni projektu RD-Code ohledné kédovani nediagnostikovanych pacientl se
vzacnym onemocnénim do zdravotnickych informacnich systémd: http://www.rd-
code.eu/workpackage-5-enahancements/

M http://lundiagnosed.hms.hardvard.edu

2 hitp://www.rarenewengland.org/Undiagnosed.html
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5. REFERENCNi METODY IMPLEMENTACE

Je tfeba se drzet doporuéeni komise CEGRD, a mit na paméti hlavni cil kédovani stanoveny
expertnimi skupinami: ,Kdybychom méli pro kazdé vzacné onemocnéni kod, evropské i
vnitrostatni zdravotnické ufady by si mohly udélat lepSi predstavu o tom, jaké drahy se v této
oblasti zdravotnictvi nalézaji, a jaky dopad maji na specializované zdravotnické sluzby a
planovani statniho rozpoctu zdravotnictvi a socialnich sluzeb.” To se tyka i nasledujicich dvou
situaci.

Nesmime v8ak zapomenout pinit také poZadavky statu &i pfesnéji vyzkumu. Témi se budeme
zabyvat zde ve 3. kapitole.

5.1. 1. stupen: rozSireni systému MKN

5.1.1 Pouzivani ORPHAkodU spolu s dalSimi klasifikacemi pfi bézném kédovani
(napf. v systémech uhrad)

V mnoha zemich se bézné koduje jak pro vnitrostatni, tak pro mezinarodni ucely. Jednim
Z duvodu je pochopitelné kdédovani udaji o mortalité do vnitrostatnich i mezinarodnich statistik,
které probiha uz dlouha léta téméF ve vSech evropskych zemich. Posledni dobou ale nabyva na
dalezitosti vnitrostatni kddovani i pro dalsi ucely: vybrané udaje o morbidité kéduje do statistik
morbidity vétSina zemi, hlavni pozornost se nicméné stale Castéji pfesunuje ke kdédovani kvuli
uhradam. V kazdé evropské zemi ktéto otazce pfistupuji jinak a vysledkem jsou ridzné
klasifikace s riznymi stupni roz¢lenéni.

ORPHAKkody by mély usnadnit slu€ovani udaju a jejich opétovné vyuziti k fadé dalSich uceld, pfi
bézném kodovani ale zarovenn museji se stavajicimi kédovacimi systémy spolehlivé fungovat,
protoze ve vysledku potfebujeme nejlepsi mozné standardizované udaje pfi co nejmensi
namaze kodért. Toho Ize dosahnout za¢lenénim ORPHAkédU do vnitrostatnich soubord kodu.
Clenské staty se sice mohou rozhodnout, zda ke kédim pridaji je$t& dal$i podrobnosti (napf.
kody projevl nebo stadii onemocnéni), zakladni kddovani by se vSak mélo skladat z kombinaci
kédd z kmenového souboru uréeného vsem evropskym zemim pro vSechny situace, kde se
dvojité kdédovani provadi. Tyto premisy se vyzkouSely v pilotnim projektu v Némecku a od roku
2023 se tam za¢nou pouzivat ve vSech nemocnicich. Abychom kodéra zbyte¢né nezatéZovali a
zaroven se vyvarovali nekonzistentnim kombinacim kodu, pfidali se ORPHAkédy do jiz
pouzivanych soubort kédu ICD-10-GM. Kdyz kodér z tohoto souboru vybere text diagndzy,
zobrazi se mu kéd z obou kddovacich systému a do pacientovych zaznamu je muze pfidat oba.
Pfifazena diagnéza tak bude mit ve vysledku vzdy tutéz zakladni kombinaci kodu. Tento postup
je shodny s postupem, ktery zde ¢lenskym statim navrhujeme. UmozZniuje integraci zakladniho
dokumentu (viz 5. kapitola) do vnitrostatnich soubor kodu a pokyny mezinarodni implementace
uvadi do souladu s vnitrostatni praxi.

Jakmile budou udaje dostupné v béZném provozu, Ize jich vyuzivat k rznym u€eldm. Pfikladem
mohou byt doplfujici informace o uhradach, kontrola kontraindikaci 1&Civ, rady k Ié€bé&, pokyny
pro doporu€ené zdravotnické zafizeni a odkazy na dalSi informace o onemocnéni na Orphanetu
pro lékafe mimo danou specializaci. V téchto pfipadech je pochopitelné potieba splfiovat jesté
dal$i podminky, samotna implementace ORPHAkodU nestadi. Pfijmout se musi i néktera dalsi
opatfeni, napf. do standardniho souboru udaji se musi vlozit kolonka kdédu vzacného
onemocnéni, nebo se kéd s Udaji pacienta musi propoijit jinak.
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Dale je dulezité spravné definovat, jak se budou Udaje ziskavat a slu¢ovat, aby mohly proudit
bez ohledu na to, jak je kdédovani vzacného onemocnéni naimplementovano. Pokud se
napfiklad udaje ziskavaji jen lokalné ve specializovaném centru vzacnych onemocnéni, a pak
se jiz slou€ené hlasi dal, vnitrostatni draha udaji se pro bézné udaje upravovat nemusi. Pokud
se ale udaje zjistuji k porovnavani mezi specializovanymi centry vzacnych onemocnéni, nebo
k vnitrostatnim hlasenim, pfislusna draha udaju se stanovi pfi implementaci kédovani, aby se
vSechny zjisténé udaje aplikovaly spravné.

Kvdli odliSnym predpistim/legislativé o ochrané udaju a kvuli rizné historii vyvoje vnitrostatnich
zdravotnickych systém( se v kazdé zemi Udaje zjistuji jinak, doporuéeni EU proto musi k témto
rozdilim pfihlédnout a regulovat jen jejich spoleného jmenovatele. | pfesto ale doporucujeme,
aby byl postup v celé Evropé co nejpodobnéjsi a sebrané udaje byly srovnatelné. Tak to uvadi i
Spole¢na sémanticka strategie (Common Semantic Strategy) sité eHealth a ustanoveni
MyHealth@EU.

Dale je tfeba uvazit, Ze pacienti se vzacnym onemocnénim maji vétsinou celoZivotni postizeni.
KdyZz bude dana zemé& schopna zaznamy pacienta propojit, k dohledani interakce pacienta
s l[ékafem kdykoliv v pribéhu celého pacientova zivota by meélo stacit diagnézu vzacného
onemocnéni okédovat pouze jednou.

5.2 2. stupen: nastroje center vzacnych onemocnéni

5.21 Prvni pripad: Vyuziti kompletni nomenklatury Orphanetu: zkusenosti
s registrem vzacnych onemocnéni na Benatsku

V italském planu pro vzacna onemocnéni 2013-2016 se dohledatelnost vzacnych onemocnéni
ve zdravotnickych informacnich systémech povazuje za dilezity bod. Konkrétné tento plan
navrhoval vyuzivat ve vybranych zdravotnickych zafizenich vedle MKN kodd na zkou$ku i
ORPHAK6dy, zejména na oblastni drovni.

V benatském registru vzacnych onemocnéni se ORPHAk&dy pouzivaji od roku 2006. Registr je
koncipovan jako informaéni systém, ktery odbornym centrim a dalSim zainteresovanym
subjektum sité péce o vzacna onemocnéni pomaha s komplexni péci o pacienty se vzacnym
onemocnénim. ltalské pravni pfedpisy stanovuji, Ze pacient s klinickym podezienim na vzacné
onemocnéni musi byt odeslan do specialniho odborného centra, kde jej Cekaji kompletni
vySetfeni. Tato vySetfeni ma pacient zdarma pouze v pfipadé, Ze je provadi oficialné uznané
odborné centrum vzacnych onemocnéni. Do informacniho systému se zdravotni Udaje zapisuji i
se v ném archivuji oddélené od ostatnich Udaji. Po pfidéleni identifikatoru ve formé nahodné
vygenerovaného Ciselného algoritmu Ize obé slozky propojit. Identifikator nenese Zadny jiny
vyznam a slouzi k epidemiologickému nebo klinickému vyzkumu zalozeném na udajich registru.
Opravnéni uzivatelé maji k osobnim identifikovatelnym udajum pfistup, jen kdyz se informacni
systém pouziva k poskytovani péce, tj. pfi poskytovani sluzeb a jinych vyhod pacientim.

Nejprve bylo nezbytné jednoznacné identifikovat entity vzacnych onemocnéni, které registr
sleduje, protoze italsky seznam vzacnych onemocnéni se sklada jak z jednotlivych entit
vzacnych onemocnéni, tak zjimi tvofenych skupin. Nékteré skupiny jsou sloZzené z mnoha
riznych entit véetné takovych, jez se na vnitrostatnim seznamu samostatné neobjevuji. P¥i
vyvoji informacéniho systému bylo nutné zajistit, aby byl systém schopen identifikovat kazdou
entitu vzacného onemocnéni, a to ze dvou dlvodl. Za prvé, spolehlivé epidemiologické udaje
ziskame jediné presnou identifikaci entity vzacného onemocnéni. Pfi planovani zdravotnictvi je
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treba v souhrnu vSech epidemiologickych udaji o vzacnych onemocnénich znat nejen podily
jednotlivych nosologickych skupin, ale také konkrétni podil jednotlivych entit vzacnych
onemocnéni. Jako pfiklad uvedme, Ze pacientdm se vzacnym onemocnénim se mimo tzv.
zakladni péce stanovené na celostatni Urovni pfiznavaiji jesté dalSi konkrétni vyhody na oblastni
arovni.

Vinformaénim systému je zapis ORPHAkodu soucéasti diagnostického modulu. Diagnéza
vzacného onemocnéni se do informacniho systému zapisuje, jen kdyZ ji stanovi Iékaf pracujici
v centru vzacnych onemocnéni oficialné oznaceném jako ,odborné centrum® pro konkrétni
vzacné onemocnéni nebo jejich skupinu. Lékaf nema moznost zapisovat text volné, ale pouziva
tezaurus nazvd nemoci, ktery se nabidne jako rozbalovaci seznam. Seznam se prubézné
aktualizuje podle nomenklatury Orphanetu a mezinarodnich klasifikaci. Kazdému nazvu nemoci
je pfitazen mezinarodni kod. Tuto praci provadi uz od roku 2002 zdravotnicky personal registru,
kterym dle potfeby pomahaji odborni Iékafi z odbornych center. Kdyz se do informaéniho
systému zadava novy pacient, Iékafi staci jen vybrat nazev nemoci, napf. ,Alportiv syndrom®,
Zadny kéd neni potfeba. Systém automaticky nabidne dostupnou klasifikaci Orphanetu, kde je
Alportdv syndrom uveden, a |ékaf zvoli vétev, ktera klinickym projevim pacienta nejlépe
odpovida. Prislusné MKN kody a ORPHAkédy Alportova syndromu se ve formulafi pacienta
objevi automaticky. FormulaF si Iékaf mize zobrazit a pouzivat jej pfi vyplfiovani nemocni¢nich
zaznamu. VSechny ziskané a okddované informace se registruji do systému a vytvari ,kddovaci
drahu®. Podle stupné roz¢lenéni ORPHAk6dU Ize takto zaznamenavat jednotliva onemocnéni,
nebo jejich podskupinu ¢€i skupinu a podle toho, ktera vétev onemocnéni byla vybrana,
poskytovat informace o tom, jakou zdravotni péci pacient potfebuje. Zaznam drahy kédu je
multidimenzionalni viastnosti této klasifikace, ktera by se méla uréité zachovat a plné vyuZzit.
V klinické praxi se tato metoda hodi pfi popisovani fenotypové variability projevd vzacného
onemocnéni pacienta. Lze ji vyuzit i pfi vyzkumu, v klinické praxi a pro ucely vefejného zdravi.
Tato automaticka pomucka zaclenéna do informacniho systému, kam se pacienti se vzacnym
onemocnénim museji povinné registrovat, pomaha pfi diagnostice vSem odbornym centrim v 8
italskych regionech Citajicich dohromady témér 25 milionu obyvatel.

Vyhody metody:

e Siroké vyuziti klasifikace Orphanetu, kterd ma vice hierarchickych stupfiti nez MKN.
Nepfichazime tak o zajimavé terminy na mezistupnich, které by mohly popisovat
konkrétniho pacienta. Kdyz se v urcitém bodé diagnostického procesu zvoli hrubsi
stupen roz¢lenéni, oznacovat Ize i pacienty bez diagnozy.

e Kilasifikaci Orphanetu lze Sifeji vyuzivat i proto, Zze je usporadana flexibilngji, entity
onemocnéni totiz mohou mit nékolik rodi¢l. To se hodi napfiklad, kdyz potfebujete
udaje opétovné pouzit k zapisu pacientd, ktefi spadaji do vybranych kategorii, vhodné&jsi
je napf. ,genetické glomerularni onemocnéni®, nez se soustfedit jen na konkrétni nemoc
tj. ,Alportiv syndrom®. Klasifikaci Orphanetu tedy lIze pfi analyze sekundarnich udaju
pacientl se vzacnym onemocnénim pouzit i v pfipadé, Ze klasifikace neni v kédovacim
systému zaclenéna cela.

Lékafim staci do systému zadat pouze nazev onemocnéni a vybrat pfisluSnou nemoc ze
seznamu — zadny kéd zadavat nemuseji — nebo vybrat odpovidajici MKN a ORPHAKkod. Diky
tomuto postupu je vybér vSech pfipadu daného onemocnéni velice snadny.
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5.2.2 RozSireny popis pacientl se vzacnym onemocnénim

Odborna centra vzacnych onemocnéni se v ltalii od roku 2002 a ve Francii od roku 2007
oficialné vybiraji na zakladé vybérového fizeni. Ve Francii byl v prabéhu druhého planu pro
vzacna onemocnéni (2011-2016) spustén projekt narodni databaze vzacnych onemocnéni,
ktery zmodernizoval a doplnil projekt pfedchozi a zaznamenaval minimalni ORPHAkody spolu
s minimalnim souborem Udajl. Zatimco predchozi implementace ORPHAKkédU, ktera byla
srovnatelna s italskou situaci, umoznila identifikovat cca 850 000 pacientd se vzacnymi
onemocnénimi (k 1. prosinci 2021), nyni se ukazalo, Ze kvuli dalSim pfipadim uZiti je potfeba
doplnit dalSi deskriptory. Byla proto zahajena odborna revize ORPHAkédU i klasifikace
Orphanetu spolu se zdravotnickymi sitémi vzacnych onemocnéni. Francie se rozhodla zacit se
pfipravovat na personalizovanou medicinu (plan France Medicine Genomique 2025) a v ramci
toho zdokonalovat propojeni mezi elektronickymi zdravotnimi zaznamy nemocnic a celostatnim
projektem. Byl proto vznesen navrh rozsifit ORPHAKkody o doplfiujici podklady ke kédovani
fenotypu a gend, které by se v nékterych situacich mohly pouzivat spoleéné s ORPHAKkAdy.
Tato nastavba neni povinna pro vSechna centra, ale v nékterych situacich se doporucuje.

Popis pfipadu vzacného onemocnéni (ktery by odpovidal popisu celého pacientova fenotypu
a/nebo genotypu) nelze zadat jen jednim kédovacim systémem. Stav pacienta vSak lze presné
a v uplnosti zaznamenat pomoci doplfiujicich podkladu, viz obr. 5. Pov§imnéte si, prosim, Ze
doplriujici podklady k6dovani mohou v nékterych pripadech zahrnovat tytéz pojmy.

V podstaté se zde jedna o nastavbu italského modelu. Zdravotni odbornici byli vyzvani, aby
pacienty okddovali dalSimi deskriptory, kdyz:

e vzacné onemocnéni zatim nelze potvrdit. Odbornici mohou podezfelé pfipady okddovat
ORPHA kategoriemi (na urovni ,skupiny poruch® dle klasifikace Orphanetu) a MKN kody
nebo HPO fenotypy.

e je diagndéza potvrzena. Pfislusné ORPHAk6dy se museji pouzit povinné a dopliujici
deskriptory slouzi napf. k popisu nezvyklych pfiznaka.

e je diagnoza neurCena. Lékarlim se doporucuje pacienty dale sdruzovat do skupin nebo
korelaénich studii populaci pomoci konkrétnich popist fenotypu dle HPO a/nebo
genetickych popist (jsou-li k dispozici), aby byli kompatibilni s koordinovanymi
vyzkumnymi aktivitami (-omik) (napf. SOLVE-RD) €i jinymi mistnimi studiemi.

Kdyz je diagndza potvrzena, nebo na ni existuje podezieni, jsou v této nastavbé ORPHAkody
povinné.

Novy mechanismus byl zaclenén do celostatniho systému vymény elektronickych zdravotnich
udaju, ktery reguluje francouzskda agentura pro elektronické zdravotnictvi (Agance du
Numerique en Santé). Elektronické formaty jsou k dispozici prodejcim zdravotnich aplikaci,
ktefi je zacleriuji do elektronickych zdravotnich zaznamu( ¢&i specialnich aplikaci nemocnic.
Technické formaty pouzivaji ke standardizaci zdravotnich udaju mezinarodni standardy (HL7,
CDA, SNOMED, ORPHACODES, HPO atd.). Tyto jsou volné dostupné*®.

13 http://www.bndmr.fr/un-cadre-dinteroperabilite-pour-les-maladies-rare/
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Obr. 4 — 3 dimenze kédovani vzacnych onemocnéni: nosologie, fenotyp, genotyp. Nosologickou entitu,
podle které se kéduje, upravuje stuper jistoty (sila diagnostického tvrzeni).

Prispivat do projektu narodni databaze (BNDMR) sbérem udaju je ve Francii povinné
(pfedpis) a na jeho financovani byl zfizen specialni mechanismus.

5.3 3. stupen: nastroje registri/kohort/atd.

Klicovymi nastroji na zjiStovani poznatkl o pacientech se vzacnym onemocnénim jsou
registry. VétSina vzacnych onemocnéni se vyskytuje velmi zfidka, a k ziskani spolehlivych
poznatkl, v zavislosti na tom, k ¢emu registr slouzi, proto bude velmi pravdépodobné
zapotfebi udaji z mnoha nemocnic.

Doporu&eni komise EUCERD k registriim vzacnych onemocnéni a souborm Gdaji™* uvadi,
Ze, registr pacient( je usporadany systém, ktery ke sbéru uniformnich udaju (klinickych ci
jinych) vyuziva pozorovaci metody a pro urcitou nemoc, poruchu ¢&i expozici vyhodnocuje
jeji konkrétni dusledky v populaci, zaroveri také slouZi kjednomu ¢&i nékolika pfedem
stanovenym védeckym, klinickym ¢i strategickym ucelum.

Obvykle rozliSujeme mezi registry populaci, které se zabyvaji geograficky definovanymi
populacemi a registruji vsechny pripady této populace, a registry, které nejsou orientovany
na populace a byvaji v lékafskych zarizenich, nebo se Fidi jinymi kritérii — napf. stadium
onemocnéni, ¢lenové pacientskych organizaci, ucastnici registrovani v ERN nebo jiném
registru konkrétniho onemocnéni atd. — pficemz cela populace zde nemusi pokryta. Tyto
registry jsou sice urcené k jinym ucelum, ale pokud splriuji stanovené cile, oba typy jsou
uzite¢né. Doporuceni komise EUCERD je uréeno obéma typdim registri. V Evropé existuje
jiz cela fada registrii vzacnych onemocnéni (>750)"°. Navrzené kli¢ové principy se vztahuji
také na tyto stavajici soubory udaju, které se pfizpusobuji podminkam, jeZ se pro registry

4 hitp://www.eucerd.eu/wp-
content/uploads/2013/06/EUCERD Recommendations RDRegistryDataCollection adopted.pdf

!* Disease Registries in Europe, Orphanet Report Series, Rare Diseases Collection, 2020
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v evropskem | mezinarodnim kontextu méni. Aktualni doporuceni ohledné zakladnich
principu registrace vzacnych onemocnéni by mélo vychazet z obecné pfijimanych pokyni
pro rozvoj registrd, na kterych bude pro registry vzacnych onemocnéni nadale pracovat
platforma EU JRC.

Navrh klasifikace vyuZiti registri*®:

¢ Sifeni znalosti: poskytovani informaci o novych lécich, spravné praxi a bezpe&nosti
pacientlim a jejich lékafim

e Nabor pacienti: poskytovani informaci o populacich pacientd k vypracovani
protokolu klinickych hodnoceni, aby hodnoceni méla optimailni rozsah a trvani

e Klinickd epidemiologie: deskriptivni statistika populace, pfirozeny vyvoj
onemocnéni, varianty lIékafské praxe

e Kilinickd ucéinnost: vyhodnoceni ucCink( preventivni, diagnostické a lécebné
intervence v praxi

e Sledovani bezpec€nosti: I€ky orphan se vétSinou nezkouseji ve velkych 3fazovych
hodnocenich, a proto je sledovani bezpecCnosti po uvedeni na trh prostfednictvim
registri jesté dllezitéjSi nez u béznych lékl

e ZlepSovani kvality a vysledki: zlepSovani vysledkl léEby pacientd standardizaci
praxe a omezovanim jejich variant

e Studie genotypovych/fenotypovych souvislosti: registr poskytuje udaje
o fenotypu, které Ize propojit s genetickymi udaji a dal§imi informacemi o expozici

e Propojeni s biologickymi vzorky a archivy: zjiStovani fenotypovych korelatl
bunécéné a tkanoveé biologie

Udaje z EHR nejsou pfilis podrobné strukturované a feseni informaénich a telekomunikaénich
technologii byvaji velmi riznoroda, nejCastéjsi moznosti implementace registrd ve velkém je
proto bohuzel opétovné zadavani udaji. Velké mnozstvi rdznych vzacnych onemocnéni i
nesourodost dostupnych poznatkl zt€Zuje vypracovani generického feSeni €i nastroje na urovni
EU. Vezmeme-li mimo to v Uvahu, Ze na lécbu téchto nemoci mame jen relativné malo Iékd
(péce), lokalni, vnitrostatni nebo evropské registry, které zdravotnici v minulosti vybudovali,
Casto vedle ostatnich vySe uvedenych pozadavkl zahrnuji i vSeobecnou péci a vyzkum.

Elektronické systémy zdravotnich zaznamu poskytuji zejména pfi dlouhodobych potizich, jakymi
vzacna onemocnéni jsou, spolehlivy a detailni pohled na pacientovu poruchu. Zpfistupnit
pacientlm se vzacnym onemocnénim soubory udaji na evropskeé i vnitrostatni drovni je ¢im dal
je planovany Evropsky prostor na zdravotni udaje (European Health Dataspace). At uz bude
soubor udaju umistén v registru populaci, nebo v registru kohort, v kazdém pfipadé je potfeba
zasadit se o to, aby spolu tyto zdravotni informacni systémy a nastroje dokazaly spolupracovat.

'® The case for a global rare-diseases registry, Forrest, Christopher B. et al. The Lancet, Volume 377,
Issue 9771, 1057-1059
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Pozadavky na naslednou péci o pacienty se vzacnym onemocnénim jsou rGzné. Prestoze
mnoho z nich stale nema genetickou diagndzu, vétSinou se jedna o celozivotni postizeni, jez
vyZaduje specialni odbornost i nasledné sledovani. ProtoZe kazdym onemocnénim trpi jen malé
mnozstvi pacientl, vypracovat uceleny katalog pacientll se vzacnym onemocnénim k provedeni
vstupniho vySetieni do vyzkumu trva dlouho, nebot nékteré pacienty se vzacnym onemocnénim
odbornik prohlizel tfeba jen jednou. Shromazdovani udaju se po C¢ase muze stabilizovat a
pfizpusobit celé fadé mistnich IT FeSeni. Tento katalog, podobné jako francouzsky a italsky
projekt, vSak vétSiné védeckych studii nestaci. Registry nemoci se stale buduji a jsou potfeba.
Dal$i moznosti je vytvoreni registra konkrétnich onemocnéni a jejich zac¢lenéni do obecnéjSich
registr ur€enych k jinym ucellm, které vSak budou sdilet spole¢nou infrastrukturu.
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6. TECHNICKE POZADAVKY

Chceme-li ORPHAKOdy pouzivat k béznému kédovani vzacnych onemocnéni jako mezinarodni
standard, museji splfiovat urcité technické pozadavky. Jde o pravidelné (kazdoroéni) pofizeni
standardizovaného zakladniho dokumentu z Orphanetu spolu se sezhamem jeho zmén a také
vS§ech predchozich souborl z archivu. Soubory jsme se rozhodli zvefejhiovat jednou ro¢né.

6.1 Aktualizace souboru s kédy

Jak jsme jiz uvedli, 5. soubor pracovnich Ukold RD Action zacal zjiStovat, jaké moznosti
bézného kdédovani vzacnych onemocnéni jsou v Clenskych statech k dispozici. Jednou
z moznosti je i zakladni dokument, ktery bézny kdédovaci proces zjednodudi a da mu strukturu.
Zakladni dokument pouZzivani nomenklatury Orphanetu usnadni, protoZe nabidne jen udaje
uréené k béznému kdédovani. Kdyz se nazvy diagnéz propoji se souborem udaji s ORPHAkAdy
i koncovymi MKN-10 kédy, administrativni zatéz zplsobena pouzivanim riznych klasifikaci by
se tim méla snizit a standardizace naopak posilit. Pokud dale ¢lenskym statim nabidneme
moznost propojit tyto soubory udaja s dalSimi klasifikacemi, které jednotlivé staty pouzivaji ke
kédovani morbidity, hodnota zakladniho dokumentu by tim mohla dokonce stoupnout. Zakladni
dokument by mél nicméné umoznit implementaci na rliznych drovnich tak, aby jej vSechny
Clenské staty mohly pouzivat nezavisle na dostupnych zdrojich.

Vy&e uvedené zaclenéni klasifikace MKN a nomenklatury Orphanetu do jednoho souboru posili
standardizaci kédovani vzacnych onemocnéni a nasledné i zdokonali proces sdileni udaju.
V situacich, kdy se udaje sdileji, je interoperabilita udaju kli€¢ovym bodem. V oblasti vzacnych
potfeba, aby se vzhledem k omezenému poctu odbornik(i na kazdé onemocnéni posilil mezi
poskytovateli zdravotni pé€e networking. Na druhou stranu zase vzhledem k omezenému poctu
pacientl potfebujeme udaje kvuli epidemiologii a vyzkumu slu€ovat.

Vedle jiz uvedenych aspektt by zakladni dokument mél poskytovat také ramec bézného
kédovaciho procesu, v némz by kédovani bylo praktické a stabilni. Toho Ize dosahnout spravou
verzi souboru a regulaci cyklu aktualizaci. Soubory kodd je nutné pravidelné aktualizovat,
protoze obor vzacnych onemocnéni se rychle rozviji. KdyZz budou vSechny zemé dodrzovat
dohodnuty cyklus aktualizaci, bude se ve vSech zemich pouzivat tataz verze. Po zkuSenostech
s MKN jsme se dohodli a doporu€ujeme, Ze aktualizace by méla probihat v ro¢nich cyklech.
Cast&jsi zvefejiiovani souboru uréeného k b&Znému kédovani by mohlo mit za nasledek
administrativni zatéz pfi implementaci a nekonzistentni udaje.

Informace o spravé verzi by se mély zaznamenavat spolu se sebranymi udaji. Seznam kodu
(zakladni dokument) k implementaci se bude standardn& poskytovat kazdy rok'’. V idealnim
pfipadé by tato aktualizace probihala soubézné s aktualizaci MKN, protoze oba kdédovaci
systémy se v mnoha situacich budou pouzivat spole¢né. Soubor si v ro¢nich cyklech museji
jednotlivé zemé implementovat samy. Pacientovu diagnostickou cestu nam vedle zmén stavu
ORPHAK6du (ukon€ena podpora, zastarani, v Evropé nevzacné, nebo klasifikace na urovni
zmény) pomohou Iépe pochopit také doplfiujici podrobnosti diagnostického kédu, a proto je
dalezité rizné kody archivovat v podobé, v niz se k oznaceni pacientovy poruchy pouzily.

1 http://www.orphadata.org/cgi-bin/flORPHAnomenclature.html
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4. pokyn — Zdroj kbdu aktualizujte v mezinarodné odsouhlaseném cyklu,
budete tak mit vzdy k dispozici nejnovéjsi soubor k6du a udaje budou
porovnatelné.

5. pokyn — U kazdé slozky pacienta zapisujte vSechny rizné ORPHAkody
a jejich verze, které se k popisu diagnostické cesty pacienta pouZily.

6.2 Kédovani sou€asné pro mezinarodni i vnitrostatni ucely

Pfed jakoukoliv integraci je nejprve nutné analyzovat hlavni vlastnosti dvou zminénych zdroju,
tedy MKN a Orphanetu, a konkrétné se zaméfit na otazku zastoupeni vzacnych onemocnéni
v nich a tedy jejich kédovani.

K provadéni uhrad a hlaseni Udajli o vefejném zdravi se nejvice pouziva Mezinarodni
klasifikace nemoci (MKN) Svétové zdravotnické organizace (WHO) v 9. vydani s klinickou
upravou (ICD-9-CM) a MKN-10 (dokud nebude zavedeno MKN-11, doporucuje WHO pouzivat
nejnovéjsi verzi MKN-10, v€etné vSech aktualizaci). Tyto klasifikace tvofi zaklad celosvétovych
statistik morbidity a mortality. Vzhledem k jejich uCelu je jasné, Ze pouZijeme-li je k né€emu
jinému, projevi se jista omezeni.

Pouzivame-li MKN pro vzacna onemocnéni, jsou jeji omezeni jednoznatna a chceme-li
s mapovanim klasifikace MKN a nomenklatury Orphanetu pokraCovat, je nutno s nimi pocitat.
Vzacna onemocnéni tvofi velmi rdznorodou skupinu mnoha Kklinickych entit a maji urcité
zvlastnosti, které ovliviiuji jejich zastoupeni v MKN.

| pfes tato omezeni se pravdépodobné nevyhneme pouzivani obou systémd najednou. Ve
vétSiné pFipadu se bude jednat o spojeni MKN-10 s ORPHAKk&dy.

Aby mohl kodér pfi kddovani pouZivat oba kédovaci systémy zaroven a vysledkem byly
standardizované udaje, musime oba systémy propojit standardnim mapovanim podle nazvu
onemocnéni. V souboru, kde jsou uloZzena vSechna onemocnéni, ktera s danou situaci
souviseji, ale najdeme zde jen malo onemocnéni dle 1. pravidla kédovani, by kody obou
systému meély mit pfifazeny nazev nemoci. To Ize ucinit napojenim kodu ze zakladniho
dokumentu nebo z jiného lokalniho systému.

6. pokyn — Pokud se Orphakody pouZivaji spolu s jinym vnitrostatnim
kodovanim morbidity, oba systémy se museji standardné propojit,
abychom ziskali standardizované kombinace kodu a uzZivatele to stalo co
nejmené usili.

2. aktualizace standardniho postupu a priivodce kdédovanim systémem ORPHAk6dU — RD-CODE 29



