Metodika pro kédovani vzacnych onemocnéni prostirednictvim ORPHAko6d

Definice a odkazy

Evropskd unie definuje vzacnd onemocnéni jako Zivot ohroZujici nebo zavainé chronické nemoci
s nizkym vyskytem v populaci (méné nez 5 na 10 000), (1).

Pro popis zdravotniho stavu pacienta ve vztahu k vykazovani zdravotnich sluzeb, pro potieby
zdravotnich statistik, resp. obecnéji ve zdravotnich datech, je v Ceské republice pouzivdna Mezinarodni
klasifikace nemoci v aktualni verzi (dale také MKN-10), (2, 3).

Podle doporuceni Evropské komise je tfeba zlepsit identifikaci vzacnych onemocnéni ve zdravotnickych
datech (4, 5), protoze kédovani pomoci MKN-10 umoZiiuje presné identifikovat pouze cca 250 vzacnych
onemocnéni (6). Jako terminologicky a kddovaci systém pro zaznamenani pfipadd vzacnych
onemocnéni a pripadl poskytovani zdravotni péce o pacienty se vzachym onemocnénim je doporucen
systém ORPHAkod.

Doporucené postupy pro kddovani vzacnych 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 specializované péce o pacienty se vzacnymi onemocnénimi
zapojena do mezinarodniho projektu European Reference Networks for Rare Diseases. Seznam téchto
pracovist je uverejnén ve Véstniku MZ €. 3/2024 a na webu MZ (8).

Podklady pro kédovani a mista vykazovani vzacnych onemocnéni
PFipady vzacnych onemocnéni jsou identifikovany a zaddvany:

e Pro vzicné vrozené vyvojové vady (véetné geneticky podminénych onemocnéni
bez morfologickych projevl) do Narodniho registru reprodukéniho zdravi, modul vrozené vady
(soucast Narodniho zdravotnického informacniho sytému),

e Vrdmci systému pofrizovani a predavani dokladli pro provedeni Uhrady poskytnuté zdravotni
péce hrazené z verejného zdravotniho pojisténi (dle Metodiky pro pofizovani a predavani
dokladt), prostifednictvim dokladd 01, 02, 06,

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

e Do informaéniho systému RARE na vybranych pracoviStich zapojenych do Evropskych
referencnich siti (ERN),

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

Podkladové ciselniky obsahujici ORPHAkédy vychdzeji z mezinarodni databaze Orphanet publikované
prostfednictvim portalu Orpha.net nebo sluzeb portalu Orphadata. V ¢eském prostiedi se jedna o:

1) komplexni tabulku ORPHAkAdU véetné preferovanych termind, synonym, Urovné ORPHAkodU,
vazeb na MKN-10 na webu UZzIS CR (https://www.uzis.cz/index.php?pg=registry-sber-dat--
klasifikace--orphanetttpublikace)

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

3) C(ciselnik ORPHAkodG pouzity v Narodnim registru reprodukéniho  zdravi, dostupny
prostfednictvim Datového standardu Mz CR (DASTA) na strance
https://dastacr.cz/dasta/hypertext/UZIScis_seznam.htm ciselnik DgOro (odvozeno z bodu 1)



https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_en
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

On-line nastroje pro kédovani prostfednictvim ORPHAkodU

4)
5)
6)
7)

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

https://mkn10.uzis.cz/

https://dataviz.orphacode.org/

Vychozi predpoklady

Informace o klinickém stavu pacienta s vzacnym onemocnénim vedouci k pfidéleni ORPHAkédu
jsou primarné zaznamenavany do klinického informacniho systému definovanych center vysoce
specializované péce o pacienty s vzacnym onemocnénim.
Informace o klinickém stavu pacienta vinformacnim systému pacienta jsou povaZovany
za elektronickou zdravotnickou dokumentaci (Electronic Health Record, EHR) a dle mozZnosti
jsou vedeny ve strukturované podobé dle platnych obsahovych standard.
Zadavani ORPHAkAdu do raznych informacnich systémi (opakovanym ruénim vkladanim dat)
je povaiovano za nevhodné, spravnym zpuUsobem sdileni jiz jednou zadané informace
ovzacném onemocnéni je zajisténi automatické komunikace informacnich systémui
prostfednictvim informacnich standardd.
Pro detailni identifikaci konkrétniho onemocnéni je pouzivan ORPHAkdd. ProtozZe pro vykazani
pripad(l poskytované zdravotni péce v CR je zaroven vidy pouzivan kéd MKN-10, kéd MKN-10
(pokud existuje) je prakticky ziskan za pouziti prevodnich tabulek vytvarenych konsorciem
Orphanet a dostupnych spolu s ORPHAkAdy.
ORPHAkddy mohou byt v jedné ze tfi Urovni:

o skupina onemocnéni,

o onemocnéni,

o varianta (subtyp) onemocnéni.

Pokyny/podminky pro kédovani prostiednictvim ORPHAkAdI

1)

2)

3)
4)

5)

6)

ORPHAKkAd je zaznamendn do informacniho systému poskytovatele zdravotnich sluzeb ve chvili,
kdy je stanovena klinicka diagnéza vzacného onemocnéni.

O pridéleni ORPHAkédu pacientovi rozhoduje kvalifikovany odbornik na klinickém pracovisti
vysoce specializované péce o pacienty svzacnym onemocnénim dané skupiny definované
prisluSnou ERN (8). Je pravdépodobné, Ze opravnéni k pridéleni ORPHAkddu, které je vazano
na potvrzeni diagndzy vzacného onemocnéni, se v budoucnu rozsifi na dalsi specializovana
klinicka pracovisté v zavislosti na planovanych Upravach systému péce o pacienty s vzacnymi
onemocnénimi (v ramci projektu SYPOVO).

ORPHAkd6d daného onemocnéni je v informaénim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb
zaznamenan v samostatném datovém poli.

ORPHAkdd je vinformacnim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb pfifazen na drovni
pacienta, nikoliv pouze na Urovni pfipadu poskytovani péce.

Preferovanou urovni podrobnosti ORPHAkdd(O je ,onemocnéni”. Jeden stav (diagnoza
vzacného onemocnéni, bez ohledu na to, zda se jednd o hlavni nebo vedlejsi diagndzu)
je vinformacnim systému kdédovan pravé jednim ORPHAkdédem o nejpodrobnéjsi mozné
arovni. V pfipadé, Ze presné onemocnéni neni zndmo (diagndzu neni moziné jednoznacné
potvrdit dostupnymi metodami), ale klinik ucini zavér, Ze se jedna o vzacné onemocnéni
na urovni skupiny onemocnéni, mize zvolit ORPHAkAd na urovni ,,skupina onemocnéni”.
Pokud je v prlibéhu diagnostického procesu na klinickém pracovisti vysoce specializované péce
o0 pacienty svzacnym onemocnénim dané skupiny definované pfislusnou ERN zpfesnéna
plavodni informace ze ,skupina onemocnéni“ na konkrétni ,onemocnéni“, nahradi se


https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease.php?lng=CS
https://slg.cz/vzacna-onemocneni/
https://mkn10.uzis.cz/
https://dataviz.orphacode.org/

7)

8)

9)

vinformaénim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb plvodni obecnéjsi ORPHAkAd
ORPHAkédem konkrétnéjsim.

Vyjimecné mlzZe mit pacient vic neZ jedno vzacné onemocnéni — vtom pfipadé muizZe mit
zaznamenan vinformacnim systému poskytovatele zdravotnich sluzeb vice neZ jeden
ORPHAkAd.

Nehledé na charakter poskytované péce a jeji vztah ke konkrétnimu vzacnému onemocnéni
jsou vzdy poskytovatelem uvedeny (vykdzany na dokladech zdravotni pojistovné dle Metodiky
pro pofizovani a predavani doklad() vsechny ORPHAkAdy daného pacienta.

Uvedeni ORPHAkSdu (nebo ORPHAkédU) na dokladu vykazané zdravotni péce zdravotni
pojistovné nenahrazuje kod MKN-10, ten musi byt na kazdém dokladu uveden vzdy.
ORPHAk6d(y) a kod(y) MKN-10 na jednom dokladu nemusi popisovat stejny stav.
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