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I. Wstep

1. Cel/zadanie

Do tej pory nie ma migdzynarodowego konsensusu co do tego, jak nalezy ogélnie nazywac rzadkie choroby.
Niniejszy dokument ma na celu zdefiniowanie zasad, ktére nalezy stosowa¢ w bazie danych Orphanet w celu
promowania prawidtowej nomenklatury. W miar¢ mozliwosci nomenklatura Orphanet jest:

e Zaczerpnigta z praktyki klinicznej;

e Zwalidowana przez ekspertow w tej dziedzinie;

e Kompleksowsa;

e Stala;

e Stabilna, o ile to mozliwe, bioragc pod uwage tempo ewolucji wiedzy naukowe;.

Dobra nazwa musi by¢ jednoznaczna i powinno unikaé si¢ dwuznaczno$ci wzgledem podobnych chorob.

2. Zastrzezenia

e Niniejsza publikacja jest czescia Wspdlnotowego Dziatania 677024 RD-ACTION, ktore otrzymalo
dofinansowanie z programu Unii Europejskiej w dziedzinie zdrowia (2014-2020).

e Tre$¢ niniejszej publikacji stanowi wylacznie poglady autora i on wyltacznie ponosi odpowiedzialnosé;
nie mozna ich uzna¢ za odzwierciedlajace poglady Komisji Europejskiej i (lub) Agencji Wykonawczej
ds. Konsumentéw, Zdrowia, Rolnictwa i Zywnosci lub jakiegokolwiek innego organu Unii Europejskiej.
Komisja Europejska i Agencja nie ponosza zadnej odpowiedzialno$ci za wykorzystanie informacji, ktore
Zawiera.

3. Zakres zastosowania

Obecne zasady nazewnictwa dotycza wszystkich jednostek chorobowych w jezyku polskim wymienionych
w bazie danych Orphanet, niezaleznie od ich typologii (grupy chorob, choroby lub podtypy).

Nazewnictwo rzadkich choréb w Orphanecie w jezyku angielskim jest zarzadzane przez informatoréw
naukowych odpowiedzialnych za spis i klasyfikacje chordb, pod nadzorem dyrektora naukowego zespotu
koordynujacego Orphanet. Przeprowadzane sg regularne konsultacje z ekspertami w celu weryfikacji
nazewnictwa.

Nazewnictwo Orphanetu w rzadkich chorobach w jezyku polskim jest zarzadzane przez personel thumaczy
[w ramach zespotu Orphanet Polska]. Zespdt Orphanet Polska reprezentowany przez koordynatora
krajowego jest w pelni odpowiedzialny za publikacj¢ i jakos¢ nomenklatury chordb rzadkich Orphanet w
jezyku polskim. Personel medyczny jest odpowiedzialny za walidacje nomenklatury rzadkich choréb
Orphanetu w jezyku polskim. Wiaczenie jezyka polskiego do nomenklatury choréb rzadkich w Bazie
Danych Orphanet i jej propagowanie jest przeprowadzane przez Zesp6t Koordynacyjny Orphanet.

4. Referencje

Celem wdrozenia zasad tutaj okreslonych wykorzystano niektére migdzynarodowe terminy biomedyczne:
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e Miedzynarodowa Klasyfikacja Chorob, wersja 10 (ICD-10, opracowana przez Swiatowa Organizacje
Zdrowia).

e Migdzynarodowa Klasyfikacja Chorob Onkologicznych, wersja 3 (ICD-0-3), opracowana przez
Swiatowa Organizacje Zdrowia).

e MeSH (Mianownictwo Medyczne, Medical Subject Headings) (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mesh).

e Migdzynarodowa Unia Chemii Czystej i Stosowanej - IUPAC.

e Mig¢dzynarodowa Unia Biochemii i Biologii Molekularnej - lUBMB.

e Komitet Nomenklatury Genetycznej HUGO - HGNC.

e Baza wiedzy UniProt — UniProt-KB.

Procedury Orphanetu:
e Spis chorob rzadkich Orphanet - Orphanet inventory of rare diseases
e Wkrotce zostang opublikowane procedury dotyczace wyboru wytycznych przez ekspertow.

5. Definicje

Akronimy sg uwzgledniane tylko wtedy, gdy sa aktualnie uzywane w literaturze specjalistycznej: akronimy
zwyczajowe stosowane w streszczeniach Orphanetu, ktore nie majg zastosowania w spoteczno$ci naukowe;j,
nie sg uwzglednione. Kilka zaburzen moze mie¢ ten sam akronim.

Zasady redakcyjne to zbior dobrych praktyk majacych na celu zapewnienie pewnego stopnia spojnosci w
nomenklaturze. Zajmujg si¢ semantyczng trescig nomenklatury. W przeciwienstwie do formalnych zasad,
powinny one by¢ traktowane jako zalecenia, a nie reguly i interpretowane przez informatora naukowego w
kontekscie odpowiedniej choroby.

Eksperci wymienieni w tym dokumencie proceduralnym to pracownicy stluzby zdrowia zidentyfikowani
przez Orphanet jako liderzy w dziedzinie medycyny w zakresie rzadkich choréb lub grupy rzadkich chorob.

Formalne zasady maja na celu zapewnienie spojnosci ortografii i gramatyki w catej nomenklaturze
Orphanetu. Nie dotycza semantycznej treSci nomenklatury. Tworza one konwencjonalny punkt odniesienia;
nie powinny by¢ reguta, ale powinny by¢ stosowane ze wzgledu na kontekst.

Slowa kluczowe sa terminami znaczacymi dla choroby lub grupy choroéb, ktore sa z pozytkiem uzywane w
celu przekierowania uzytkownikéw do odpowiednich chordb, ale nie pasujg do kryteriow definiujgcych
preferowang nazwe, synonim lub akronim. Stowa kluczowe sg wyswietlane tylko na liscie chordb posrednich
tworzonych przez zadanie.

ORPHA kod jest unikalnym identyfikatorem przypisanym przez baze danych do kazdego hasta.
Preferowane terminy sg zwykle najbardziej popularng nazwg w $rodowisku medycznym. Mozna je

zdefiniowac przez:

e Opublikowany konsensus;
e Opini¢ eksperta w danej dziedzinie;
e Znaczaca przewage uzywania nazwy w literaturze medycznej.

Preferowane terminy sg unikalne w catej bazie danych, powigzane tylko z jednym kodem ORPHA.

Synonimy sg najlepszymi odpowiednikami w zakresie preferowanego terminu, do ktorego sg przytaczone.
Tyle synonimoOw, ile potrzeba, dodaje si¢ do preferowanego terminu. Podtypy nie sg zaliczane do
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synonimow.

Zespol Koordynujacy Orphanetu (OCT): To francuski zespot, w US14 Inserm, koordynujacy sie¢
Orphanet, opracowujacy angielska nomenklatur¢ Orphanetu i jej naukowe adnotacje, a takze odpowiadajacy
za koordynacje tworzenia tresci naukowych i wszystkich dziatan sieci, w tym tlumaczen.

Zespol Narodowy Orphanetu (ONT): Zespoly z kazdego kraju uczestniczgcego w sieci Orphanet,
zatwierdzane sg przez wladze krajowe. ONT sktada si¢ co najmniej z koordynatora krajowego, ktory jest
odpowiedzialny za krajowe dziatania Orphanetu, w tym tlumaczenia. Moze réwniez obejmowac jednego lub
kilku informatorow naukowych, personel thumaczeniowy i kierownika projektu.

Koordydnator Krajowy Orphanetu: Osoba wyznaczona przez instytucje uczestniczaca w sieci Orphanet.
Bierze udziat w zarzadzaniu Orphanetem, organizuje zarzadzanie projektem na poziomie krajowym, w tym
kontakty z towarzystwami naukowymi, organami Kkrajowymi i organizacjami pacjentow, a takze, w
stosownych przypadkach, tworzenie zespotu Orphanetu. Jest odpowiedzialna za cato$¢ opracowywanych
danych (dane podstawowe lub dane krajowe) oraz zarzadzanie jakoscig danych i tlumaczenie w ramach
ONT.

Zarzad Orphanetu: jest zarzadem sieci Orphanet. W jego sktad wchodza wszyscy krajowi koordynatorzy
ONT w ramach sieci. Przewodniczy mu koordynator projektu w Inserm.

Zesp6l Thumaczy: Personel odpowiedzialny za tlumaczenie/dostosowanie nomenklatury do jezyka
narodowego w zespole Orphanetu lub przez niego wyznaczony lub w ramach strony trzeciej, jezeli dotyczy.

Zespol Medyczny: Personel odpowiedzialny za medyczng walidacje nomenklatury w jezyku narodowym
albo w zespole Orphanetu (koordynator krajowy, kierownik projektu ...) lub przez nich wyznaczony
(krajowa rada doradcza, lekarze ...)

Krajowa Rada Doradcza: ONT moze podja¢ decyzje o utworzeniu Krajowej Rady Doradczej, ktorej
cztlonkowie s3 nominowani przez odpowiednie, uprawnione instytucje (towarzystwa naukowe, wiadze
krajowe itd.), okreslone na poziomie krajowym. Cztonkowie Krajowej Rady Doradczej stuzg swojg wiedza
specjalistyczng na poziomie krajowym 1 zatwierdzaja wszelkie tresci bazy danych dotyczace zasobow
wymienionych dla danego kraju, a takze, w stosownych przypadkach, nomenklatur¢ Orphanet w zakresie
chorob rzadkich w jezyku narodowym.

6. Uzupelnianie i aktualizacja

Niniejszy dokument zostal zaadoptowany z '"Nazewnictwa Choréb w jezyku angielskim" 1 jest
aktualizowany co najmniej raz w roku lub czgs$ciej, jesli jest to konieczne, przez personel tlumaczy i
zatwierdzany przez ONT. Najbardziej aktualna wersja jest dostgpna na stronie Orphanet:
www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/PL/Disease _naming_rules_in_Polish.pdf
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II. METODOLOGIA

1. Diagram sekwencji dziatan

Actors

Disease database manager
[within OCT)

Disease database manager
(within OCT)

Disease database manager
(within OCT)

Disease database manager
(within OCT)/
consulted expert

Disease database manager
(within OCT)

Disease database manager
(within OCT)

Disease database manager
(within OCT)

Translation staff
[within ONT or designed by it
or Third party)

Translation staff
{within ONT or designed by it
or Third party)

Medical staff
{within ONT or designed by it)

Orphanet coordinating team

Steps

' a
Scientific sources: Litterature reviewing
Expert reviewing
Matching with external terminologies

Analysis of scientific sources [E—

A 4

Production of nomenclature in English
according to naming rules in English

Medical and scientific
validation

No

Yes

Yes No

A 4

Diffusion of Orphanet rare disease
nomenclature in English

A 4

Translation report send to Orphanet
information scientists

Content translation and adaptation €

Quality control

Medical validation

Yes

h 4

Diffusion of Orphanet rare disease
nomenclature in Mational language
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2. Opis

Dane pochodzace ze zrodet naukowych sg analizowane przez informatora odpowiedzialnego za przegladanie
danych na temat rzadkich chordb w jezyku angielskim.

Zgodnie z angielskimi zasadami nazewnictwa, informator naukowy wprowadza modyfikacje angielskiego
nazewnictwa rzadkich chorob do bazy danych Orphanet. Jesli te modyfikacje sa jedynie wynikiem
formalnych regut, nie przechodza one weryfikacji naukowe;.

W przeciwnym razie menedzer bazy danych o rzadkich chorobach (tj. gdy regula semantyczna jest
stosowana dla wewnegtrznej spojnosci) lub ekspert (tj. gdy decyzja powinna zosta¢ podjeta w odniesieniu do
preferowanego terminu w poréwnaniu z synonimem), lub obaj, potwierdzaja nowa nomenklature.

Kontrola jakosci jest ustalana przez informatora, ktory regularnie ocenia wdrazanie zasad formalnych i
edytorskich.

Opracowywanie (ttumaczenie i adaptacja, kontrola jakosci i zatwierdzenie) nomenklatury Orphanet
dotyczacej rzadkich chordéb w jezykach innych niz angielski moze by¢ wykonywane przez odpowiedni
zespot krajowy Orphanet (ONT) lub osoby wyznaczone przez koordynatora kraju.

Zgodnie z ponizszymi zasadami nazewnictwa, personel tlumaczeniowy w Polsce wdraza nowe i
zmodyfikowane terminy dotyczace nomenklatury rzadkich choréb w jezyku polskim. Jesli te modyfikacje sg
wynikiem jedynie formalnych zasad, nie przechodza przez walidacje medyczna.

W przeciwnym razie personel medyczny wyznaczony przez zespot Orphanet Polska powinien potwierdzié
nowe zasady nazewnictwa.

Kontrola jakos$ci jest ustalana przez zespdt thumaczy, ktory regularnie ocenia wdrazanie zasad formalnych i
redakcyjnych.

Nazewnictwo rzadkich choréb Orphanet jest publikowane ze zmienng czgstotliwo$cig w zalezno$ci od
sposobu rozpowszechniania (codziennie na stronie internetowej - www.orpha.net -, co miesigc na platformie
pobierania Orphanetu - www.orphadata.org — oraz na stronie Ontologii Orphanet — ORDO oraz dwa razy w
roku w Serii Raportow Orphanet “List of rare diseases”.
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I11. Zasady nazewnictwa

1. Zasady formalne

a) Liczba gramatyczna
Ogolng zasadg jest tworzenie kazdej nazwy w liczbie pojedynczej, nawet dla grup chordb.
Np. ORPHA93665 Zespol autozapalenia

Wyjatki sg stosowane, jesli uzycie liczby pojedynczej spowoduje niescisto$¢ lub jesli uzycie liczby
pojedynczej jest gramatycznie niemozliwe.
Np. ORPHA1200 Zespot atrezji nozdrzy, gtuchoty, wad serca i dysmorfii

W przypadku wielokrotnosci uzywane sg hazwy w liczbie gramatycznej mnogiej.
Np. ORPHA2505 Mnogie tagodne obrecze-bruzdy na konczynach

b) Znaki diakrytyczne i litery specjalne
Wystepuja dos¢ czgsto w eponimiach. Ogolng zasada jest zachowanie znakow diakrytycznych w jezyku

oryginalnym.

Np. ORPHAL117 Choroba Behgeta (cedylla - turecki)
ORPHA1532 Zespol Lopez-Hernandeza (akcent ostry - hiszpanski)
ORPHA99873 Choroba Handa, Schillera i Christiana (umlaut - niemiecki)

Jednak zastosowanie tej reguly jest obecnie ograniczone przez brak obshugi systemu dla niektorych
dodatkowych liter.

c) Greckie litery
Litery greckie wymieniane s3 przez ich nazwe zapisang w alfabecie tacinskim, a nie przez ich ksztatt w
greckim alfabecie.
Np. ORPHAG0 Niedobor alpha-1-antytrypsyny
ORPHA100024 Choroba tancuchow ciezkich Mu

d) Wielkie litery
Pierwsza litera kazdej nazwy choroby jest wielka. Pierwsza litera kazdego imienia jest wielka.
Gdy zarowno akronim, jak i jego rozwinigte formy podane sg jako mozliwe nazwy choroby, litery
rozwinigtego formularza nie sg pisane wielkimi literami.
Np. ORPHA2576 Niskorostos¢ MULIBREY jako synonym pochodzgcy od Muscle-liver-brain-eye
nanism, nie MUscle-LIver-BRain-EYe nanism.

Gdy nazwa choroby sktada si¢ z listy objawow, poszczegdlne wyrazy nie sg pisane wielkg literg.
Np. ORPHA964 Zespotl akromegalii, skory kretej ciemienia i bielma rogowki

e) Angielskie warianty ortograficzne
Ogo6lng zasadg jest uzywanie w nomenklaturze raczej pisowni amerykanskiej, niz brytyjskiej. Racjonalnym
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uzasadnieniem jest utatwienie robienia kopiowania i wklejania ,,z i do” Pubmedu, poniewaz pisownia
amerykanska dominuje w literaturze naukowe;.

f) Laczniki

i.  Przedrostki

Niektdry przedrostki (co-, pre-, post-, mid-, de-, non-, anty-, auto- etc.) mogly zosta¢ potgczone z wyrazami
lub sa polaczone tacznikiem. Wiele stow istniejacych od dluzszego czasu nie wymaga stosowania tacznika,
poniewaz przedrostki sg trwale potaczone z wyrazami.
Orphanet stosuje nastepujace zasady redakcyjne:

e Laczniki przed odpowiednimi rzeczownikami i skrotami;

e Laczniki kiedy przedrostek dotyczy wyrazenia a nie pojedynczego stowa;

e Laczniki we wszystkich innych przypadkach.

Przyktady dla rzeczownikow 1 skrotow::

ORPHA1229 Zespot pseudo-TORCH
ORPHA2981 Zespot pseudo-Zellwegera
Przyktady potaczen:

ORPHA758 Pseudoxanthoma elasticum

Potaczenie jest stosowane nawet jesli wymaga zastosowania samogtoski:
ORPHA98375 Autoimmunologiczna niedokrwistos¢ hemolityczna

ii.  Myslniki zawieszone
Myslniki zawieszone stosowane sg kiedy przedrostek lub pierwszy element wyrazu ztozonego wystepuje
razem z kilkoma kolejnymi elementami.
E.g. ORPHA280628 Rodzinna postepujgca hiper- i hipopigmentacja

g) Nazewnictwo chemiczne
Nazwy chemiczne stosowane w nazwach rzadkich chor6b bazujg na powigzanych ze sobg nazwach IUPAC i
IUBMB.

h) Nazewnictwo genow
Nazwy gendéw stosowane w nazwach chordéb sa zgodne z miedzynarodowa nomenklaturg HGNC.
"Zatwierdzony symbol genu" jest uzywany w preferowanym terminie, podczas gdy "zatwierdzona nazwa
genu" jest uzywana w synonimach.

i) Nazewnictwo biatek
Nazwa biatka stosowana w nazwach chorob jest zgodna z zaleceniami UniProt-KB. Kiedy jest dostepna,
"krotka nazwa" jest uzywana w preferowanym terminie, a rozwinigcie jest uzywane w synonimach. W
przeciwnym razie uzywana jest "Zalecana nazwa". "Alternatywna nazwa" nie jest uzywana, chyba ze jest
szeroko stosowana w literaturze biomedycznej.
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2. 0Ogolne zasady redakcyjne

Wymienione zasady obowigzujg w kazdym przypadku opracowanym ponizej:

* Powszechnie uzywana nazwa w literaturze biomedycznej jest uzywana jako preferowane okreslenie bez
wzgledu na wszystko.

* Rzeczywista, dobrze ugruntowana praktyka przebija kazda inng zasade redakcyjna.

* Kiedy wystepuje kilka konkurujacych ze soba nominaldow, ich zgodno$¢ z wewnetrznymi zasadami
redakcyjnymi ocenia si¢ tak, aby przyja¢ najbardziej odpowiedni preferowany termin.

* Kiedy nie ma nazwy dostgpnej w literaturze, jest ona przypisywana przez Orphanet zgodnie z zasadami
redakcyjnymi.

a) Priorytet praktyki klinicznej
Choroby w bazie danych Orphanet okreslane sg przede wszystkim na podstawie klinicznej. Nomenklatura
jest przede wszystkim zgodna z logika kliniczng. Uwarunkowania genetyczne lub etiologiczne moga by¢
uzywane wtornie, zgodnie z innymi wytycznymi.
Choroby, o ile to mozliwe, sa wymieniane konsekwentnie w grupach chorob, do ktorych naleza.

b) Kolejnosc stow
Ogo6lna zasada mowi, ze nazwy choréb maja t¢ sama kolejnos¢ stow, co w normalnej mowie. Wyrazy
zazwyczaj pozostajg tam, gdzie sa gramatycznie odpowiednie.
Jezeli normalny porzadek stowny musi zosta¢ zlamany grupa wyrazow zostaje przesunigta na koniec 1 pisana
jest po przecinku. Jest to najczesciej stosowane do wprowadzania podtypow chordb (sprawdz nizej
Paragrafie G).

c) Wyrazenia lacinskie
Stownictwo medyczne zawiera pewne tacinskie wyrazenia uzywane jako cytaty, czgsto rownolegle z
angielskimi adaptacjami. Wybor jednej lub drugiej mozliwosci jest kwestig uzycia, ale jest spojny dla jednej
grupy chordb. Druga mozliwos¢ to uzycie synonimu.
Lacinska pisownia i kolejnos¢ stow jest zachowana 1 nie jest tagczona z polskg adaptacja.
Np. ORPHA1463 Serce trojprzedsionkowe Vs Cor triatriatum.

d) Dawne nazewnictwo
Kiedy spotecznos¢ medyczna postanowi zmieni¢ nazwe choroby lub grupy chorob, preferowany termin
zmienia si¢ na nowa nazwe zgodnie z konsensusem. Dawne nazwy sg jednak zachowane jako synonimy.
Np. ORPHA2982 termin preferowany: Zaburzenie roznicowania pici z kariotypem 46,XX i synonim:
Pseudohermafrodytyzm Zenski

e) Porownawcze uzycie niektorych stow

i.  Choroba vs. zesp6t
Scisle mowiac, stowo zespot odnosi si¢ do rozpoznawalnej i powtarzajacej sie konstelacji objawow, cech i
innych charakterystycznych nieprawidlowosci. Stowo '"choroba" oznacza, ze znana jest przyczyna tej
konstelacji.
Niestety, nomenklatura medyczna nie uzywa konsekwentnie stowa zesp6t i choroba.
W nomenklaturze Orphanet, prawidlowe uzycie tych stéw jest kontynuowane w miar¢ mozliwos$ci, ale
faktyczne uzycie w medycynie ma pierwszenstwo, nawet jesli jest technicznie niepoprawne.
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ii.  Stowa dotyczace dziedziczenia lub nabycia
Aby odnie$¢ si¢ do choroby genetycznie uwarunkowanej, stowa rodzinne, dziedziczne, genetyczne,
konstytucyjne, nie-nabyte sa bezkrytycznie w nazwach chordb stosowane. Podczas gdy uzycie Kilku z nich
moze by¢ odpowiednie dla tej samej sytuacji, kazda ma okreSlone znaczenie i nie sg one uwazane za
roOwnowazne.
Dziedziczny jest zwykle uzywany jako preferowany termin. Pozostate sg dodawane jako synonimy tylko
wtedy, gdy sg uzywane w literaturze biomedycznej. Wrodzony (nie-nabyty) ogoélnie powinien by¢ unikany,
poniewaz jest to tylko negatywna charakterystyka.
Aby odnie$¢ si¢ do braku transmisji rodzinnej, mozna uzy¢ stowa nabyte, sporadyczne, niegenetyczne.
Nabyty jest uzywane domyslnie. Sporadyczny powinno by¢ raczej nieuzywane, dlatego ze whasciwie odnosi
si¢ do przypadku nie choroby. Nie-genetyczny ogolnie powinien by¢ unikany, poniewaz jest to tylko
negatywna charakterystyka.

Kiedy dwie formy choroby r6znig si¢ obecnoscia lub brakiem transmisji rodzinnej, przeciwstawne okreslenia
sg stosowane domyslnie dziedziczne vs. nabyte lub genetyczne vs. nabyte. Jednakze, idiosynkrazje (wyjatki)
dla niektérych specjalno$ci medycznych sg respektowane:

e Nabyty vs. nie-nabyty w endokrynologii;
e Konstytucjonalny vs. nabyty w hematologii.

iii. ~ Wrodzony
Choroba jest opisana jako wrodzona, gdy pacjenci rodzg si¢ z chorobg lub wykazujg oznaki tej choroby przy
urodzeniu. Stowa nie uzywa si¢, gdy dana osoba urodzila si¢ z chorobg, ktéra moze nie by¢ wykrywalna
klinicznie od razu po urodzeniu.

iv.  Pierwotny iidiopatyczny
Scisle mowiac, stowa pierwotny i idiopatyczny odnosza sie do jednostek chorobowych bez znanej etiologii,
tj. dla ktorych nie znaleziono przyczyny. Ze wzgledow historycznych sa one czgsto uzywane nieprawidlowo,
poniewaz wyraz okreslajacy ma tendencje do utrzymywania si¢ nawet po odkryciu etiologii choroby
wczesniej opisanej jako idiopatyczna.
Dla przyktadu, ORPHAG56 to Rodzinny idiopatyczny zespot nerczycowy oporny na steroidy, nawet jesli
"rodzinny" jest wybitnie niezgodny z "idiopatycznym”, a geny przyczynowo-skutkowe sg znane.
O ile pozwala na to uzycie, stowa te sg uzywane we wlasciwym znaczeniu.

v.  Klasyczny i typowy
Powyzsze wyrazy uzywane sa do odréznienia podobnych chorob, z ktoérych jedna (oznaczona jako klasyczna
lub typowa) jest wykorzystywana jako prototyp, poniewaz jest bardziej powszechna, lepiej poznana lub
zostala opisana jako pierwsza. Uzycie wyrazen klasyczny lub typowy wynika z ich wykorzystania w
literaturze biomedycznej.
Jezeli sprzeczno$¢ dotyczy pary chordb, druga najczesciej oznaczana jest jako nieklasyczna lub atypowa.

Np. ORPHA325524 Klasyczny wrodzony przerost nadnerczy z powodu niedoboru STAR
ORPHA325529 Nieklasyczny wrodzony przerost nadnerczy z powodu niedoboru STAR
Np. ORPHA90038 Typowy zespot hemolityczno-mocznicowy
ORPHA2134 Atypowy zespot hemolityczno-mocznicowy
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vi. Izolowany i syndromiczny
Stowo ,,izolowany” uzywane jest w nazwie chorob, gdy konieczne jest precyzyjne okreslenie, ze nie jest to
czg$¢ szerszego zespotu. Stowo to dodaje si¢ nawet gdy nie ma to miejsca w mowionym jezyku angielskim:
tutaj potrzeba unikniecia niejednoznacznosci przewaza nad zgodno$cig z rzeczywistym uzyciem.
Np. ORPHA2345 Izolowany zespot Klippela i Feila

Czasami jest uzyteczne przeciwstawianie okreslen izolowany a syndromiczny (zespotowy), drugie zwykle
odnosi si¢ do grupy chordb. Sa to stowa uzywane domyslnie.
Np. ORPHA718 Izolowany zespol Pierre’a Robina

ORPHA138044 Syndromiczny zespot Pierre’a Robina

Jednakze, niesyndromiczny vs. syndromiczny moze by¢ rowniez stosowane, jezeli jest to uzasadnione przez
faktycznie dominujace uzycie.
Np. ORPHAS87884 Niesyndromiczna gluchota genetyczna

ORPHA90642 Syndromiczna gluchota genetyczna

vii.  Anomalia, nieprawidtowos¢ i malformacja
W nomenklaturze Orphanetu preferowana jest anomalia przed nieprawidtowosciq.
Generalnie unika si¢ wyrazenia malformacja

viii. =~ Wada, niedobér i niepelnosprawnos¢
Ponizsze definicje znajduja zastosowanie w nomenklaturze Orphanetu:
e Wada odnosi si¢ do wady rozwojowej, procesu patologicznego lub zaburzonego.
e Niedobdr odnosi si¢ do braku lub niewystarczajacej ilosci jednostki funkcjonalnej, najczesciej
sktadnikéw odzywczych lub endogennych biatek (czgsto enzymow).
e Niepetnosprawnos¢ odnosi si¢ do konsekwencji funkcjonalnych uposledzenia: wzroku, stuchu,
intelektualnego itp.

ix.  Predyspozycje i podatnos¢
W nomenklaturze Orphanetu stosuje si¢ wyrazenia predyspozycje i podatnosé¢ zgodnie z przewazajagcym
uzyciem w literaturze, spojnie wewnatrz grup chorob. Zaobserwowano wyrazne tendencje:

e Podatnos¢ W genetyce,
e Podatnos¢ na infekcje w immunologii;
e Predyspozycje do nowotworow w onkologii.

x.  Niskorostos¢ i niedob6r wzrostu
Niskorostos¢ (synonim kartowatosé) 1 niski wzrost maja dwie rozne definicje i nie s3 uzywane wymiennie.
Za Fima Lifshitz (ed.), Pediatric Endocrinology, New York: Informa Healthcare, cop. 2007, vol. 2, ISBN
978-1-420-04270-2. Ch. 1 “Worrisome Growth”, p.1:
Normy w medycynie sq czesto okreslane jako + 2 odchylenia standardowe (standard deviations-SDs).
Dlatego tez niedobOr wzrostu moze by¢ definiowany jako: (i) wzrost ponizej -2 SD od sredniej dla
wieku i ptci w populacji lub (i) wzrost ponizej -2 SD Sredniego wzrostu rodzicow. Niskorostosé
odnosi si¢ do cigzszej postaci niskiego wzrostu okreslanego jako wzrost ponizej -3 SD od normy dla
wieku i plci.
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W nomenklaturze Orphanetu stosuje si¢ powyzsze definicje.

xi.  Zatrucie i odurzenie
Zatrucie odnosi si¢ do objawow, choroby lub $mierci spowodowanych toksyczng substancjg w organizmie.
Odurzenie moze odnosi¢ si¢ do zatrucia, ale takze do stanu obnizonej stymulacji, pobudzenia lub
oszotomienia wywotanego substancjami psychoaktywnymi. W takim przypadku jest uzywane w kontrascie
do zatrucia, aby wykaza¢ mniejsze nasilenie zaburzen (np. odurzenie alkoholem vs. ostre zatrucie
alkoholem)
W nomenklaturze Orphanetu preferowany jest termin zatrucie.

f) Typowe sposoby nazywania chorob

i.  Nazwiskami autorow
Nazwy od autoréw (eponimy) sa powszechnie uzywane w literaturze, ale daja mniej informacji, niz
nazywanie po cechach klinicznych. Dlatego unika si¢ ich jako preferowanych terminéw, chyba ze faktyczne
uzycie w przewazajacej mierze preferuje eponimy (np. ORPHA881 zespot Turnera). Nazwiska autorow
pozostaja synonimami:
E.g. ORPHA1200 Zespot atrezji nozdrzy, gluchoty, wad serca i dysmorfii
Synonym: Zespot Burna i McKeowna

Gdy Kkliniczna nazwa choroby nie jest wystarczajaco charakterystyczna, dodaje si¢ eponim, aby zapewnic
jednoznacznos¢.
Ex: ORPHA2316 Zespot neuroektodermalny Johnsona

Obowiagzuja nastepujace zasady formatowania:

e W przypadku istnienia kilku eponiméw sa one oddzielone tacznikiem koordynujacym (w jezyku
angielskim), w jezyku polskim, jezeli dotycza nazwisk, powinny by¢ oddzielone przecinkami i
odmienione gramatycznie zgodnie z ptcig autora;

e W przypadku choréb nazwanych po opublikowaniu choroby przez trzech lub mniej autoréw,
wymienieni s3 wszyscy autorzy;

e W przypadku choréb nazwanych po opublikowaniu choroby przez wiecej niz trzech autordéw, tylko
pierwszy 1 ostatni autor s3 wymienieni w nazwie choroby.

ii. Zgodnie z objawami
Stosowane sg nastgpujace zasady:

e Objawy 1 symptomy sg oddzielone przez taczniki koordynujace;
o Woyrazy zespof lub choroba, w zalezno$ci od zaburzenia, sg umieszczone na poczatku.
Np. ORPHA588 Choroba miesien-oko-mozg
ORPHA178377 Zespol osteosklerozy, opoznienia w rozwoju i kraniosynostozy
Laczenie przez "i" 1 "z" jest zasadniczo unikane, chyba ze znajduje si¢ w powszechnie akceptowanej nazwie
choroby.
Np. ORPHA257 Pecherzowe oddzielanie si¢ naskorka z dystrofig miesniowq
ORPHA2785 Osteopetroza z kwasicq kanalikow nerkowych
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iii. =~ Wedtug procesu patologicznego
Nazwa choroby rozpoczyna si¢ od objawdw Klinicznych, po ktérych nastepuje “z powodu’ a potem proces.
Np. ORPHA34587 Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru LAMP-2
ORPHA169090 Ztozony niedobor odpornosci z powodu dysfunkcji kanatu CRAC

iv.  Z biatkiem lub genem - bez okreslania patofizjologii
W nazwie choroby uwzgledniona jest nazwa biatka lub genu. Zastosowano format: Choroba zalezna od
[genu/biatka].
Np. ORPHA85451 Rodzinna kardiomiopatia amyloidowa zalezna od transtyretyny

ORPHA263463 Dysplazja szkieletowa zalezna od CHST3

» o« » o«

v.  0d nazwy innej choroby (“plus”, “podobny”, “pseudo”)
O ile to mozliwe, w preferowanej terminologii unika si¢ tej praktyki.
Zgodnie z formalnymi zasadami do potaczenia prefiksu pseudo- z nazwa wtasciwg lub akronimem uzywany
jest myslnik.
Np. ORPHA1229 Zespol pseudo-TORCH

Do potaczenia plus z poprzedzajacg nazwag nie stosuje si¢ myslnika.
Np.. ORPHA709 Zespol Peters plus

g) Zapewnienie odrebnosci miedzy podobnymi chorobami
Ponizsze zasady odnoszg si¢ szczegdlnie do chordb o podobnej nazwie, roznicowanych przez dodatkowe
oznaczenia, zazwyczaj liczby, litery, eponimy, specyfike kliniczng, dziedziczenie.
Lokalizacja uscislen zalezy od ich liczby oraz czy maja definiowac chorobe jako cato$¢ czy kilka jej
podtypow.

Uscislenie niezbedne do zdefiniowania choroby jest umieszczane na koncu nazwy.

Np. ORPHA70590 Bezdech niemowlecy
ORPHA99826 Gorqczka krwotoczna Marburg
Uscislenia stosowane do zréznicowania kilku podtypoéw tej samej choroby sa umiejscawiane na poczatku
nazwy choroby.
Np. ORPHA314918 Lagodna choroba Canavan
ORPHA314911 Ciezka choroba Canavan

Uscislenia sg zlokalizowane na koncu jezeli poprzedzone sg przez wybrane stowa (,,typ”, ,,postac” itp.) lub
wyrazenia (,,z powodu”, ,,bez” itp.).

Jezeli dodawanych jest kilka uscislen sa one zlokalizowane na koncu.

Np. ORPHA308552 Choroba spichrzania glikogenu spowodowana niedoborem kwasnej maltazy,
postac niemowleca
ORPHA308573 Choroba spichrzania glikogenu spowodowana niedoborem kwasnej maltazy,

postac mtodziencza
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i.  Identyfikacja wedtug numerdw lub liter
Zastosowany format to Choroba typu [liczba/litera].
W przypadku chordb zawierajacych w nazwie liczby, jest preferowana raczej pisownia arabska niz rzymska.

Np. ORPHAG36 Neurofibromatoza typu 1
ORPHAB895 Zespol Waardenburga typu 2
ORPHA2295 Zespol Ehlersa i Danlosa typu 11

Jesli liczby rzymskie sa przytlaczajaco czeSciej uzywane w praktyce, wariant z cyframi arabskimi jest
synonimem.

Np. ORPHA1136 Malformacja Arnolda i Chiariego typu Il
ORPHA1136 Malformacja Arnolda i Chiariego typu 2 (synonim)

W przypadku nazw zwigzanych z literami, litery te sg pisane wielka litera.
Np.ORPHA77292 Choroba Niemanna i Picka typu A

W przypadku nazw powigzanych z kombinacja liter i cyfr nie wprowadza si¢ spacji: caly identyfikator typu
jest traktowany jak akronim.
Np. ORPHA93389 Brachydaktylia typu A5

Liczby dodane do skrotéw (np. CMT1A, LGMD2B itp.) sg pisane ,,z lub bez” spacji, z tgcznikiem lub bez
tacznika, zgodnie z dominujagcym w literaturze stosowaniem, ale jest to spojne w tej samej grupie chorab.

ii. Identyfikacja przez eponimy
Typy choroby sa czgsto identyfikowane przez eponimy, ktore s3 nazwami wlasnymi, réznie odnoszacymi si¢
do autorow pierwszego opisu, charakterystycznego potozenia geograficznego, okreslonej populacji
dotknietej choroba.
Eponimy wykorzystywane do réznicowania typow znajduja si¢ na koncu nazwy choroby. Zastosowany
format to: Choroba, typ [Eponim].

Np. ORPHA93302 Brachyolmia, typ Maroteaux
ORPHAB85448 Amyloidoza rodzinna, typ finski
ORPHA275 Ciezki ztoZony niedobor odpornosci, typ atabaskanski

iii.  Identyfikacja przez lokalizacje
Zastosowany format to: Choroba, typ [cecha] lub Choroba, postaé [cecha] , w zaleznosci od dominujacego
uzycia.
Np. ORPHA286 Zespot Ehlersa i Danlosa, typ naczyniowy

ORPHA254871 Zespot deplecji mitochondrialnego DNA, postac¢ wgtrobowo-mozgowa

iv.  Identyfikacja przez wiek lub stopien zaawansowania choroby
Dla typow wyszczegdlnionych wedlug wieku lub zaawansowania objawdw zastosowano jeden z formatow:

e Choroba [wiek/zaawansowanie]

Np. ORPHA206436 Niemowleca choroba Krabbego
ORPHA79253 Ltagodna fenyloketonuria
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o [wiek/typ]-poczatek choroby

Np ORPHA71517 Dystonia-parkinsonizm o nagtym poczgtku
ORPHA247573 Cytrulinemia typu | o poczgthku w wieku dorostym

v. Identyfikacje przez lateralizacje
Wiele zaburzen rozwojowych wystepuje jako podtypy jednostronne lub obustronne. Terminy dla podtypow
powielaja termin gltéwny z dodatkowym kwalifikatorem/wyrazem okreslajacym lateralizacje na koncu
nazwy choroby. Zastosowany format to: Anomalia, [jednostronna/obustronna].

Np. ORPHA295036 Wrodzone zwichnigcie rzepki
ORPHA295234 Wrodzone zwichniecie rzepki, jednostronne
ORPHA295237 Wrodzone zwichnigcie rzepki, obustronne
vi. Identifikacja na podstawie dziedziczenia
Wzmianki o sposobie dziedziczenia umieszczane sg na poczatku nazwy choroby..
Np. ORPHA99 Autosomalna dominujgca ataksja mozdzkowa
ORPHA248 Autosomalna recesywna dysplazja ektodermalna hipohydrotyczna

Dominujgce | recesywne sg zawsze poprzedzone autosomalnym lub sprzezonym z X.
Sprzgzony z chromosomem X jest uwazany za recesywny, o ile nie podano inaczej.

vii.  Ofensywne lub szokujgce nazwy
Niektore nazwy chorob, zespotéw, objawow lub symptomoéw uzywanych w przesztosci sg teraz uwazane za

obrazliwe. Niektore mogg by¢ rdwniez szokujace. Takie nazwy nie sg zawarte w nomenklaturze Orphanet.

Np. ORPHAS870 Mongolizm nie jest uzywany dla Zespotu Downa
ORPHA1002 Bl glowy samobdjcow nie jest uzywany dla Klasterowego bolu glowy
ORPHA2440 Deformacja typu “szczypce homara” nie jest uzywana dla Rozszczepu dloni
i stop

Szczegblny przypadek: wyrazenie uposledzenie umystowe jeszcze nie zniknelo i jest wpisane w stowach
kluczowych. Obecna nazwa w uzyciu to niepetnosprawnos¢ intelektualna.

h) Akronimy jako terminy preferowane
Akronimow jako preferowanych termindw si¢ unika.
Jesli istniejg przekonujace dowody na to, Ze rozwinigta forma jest mato uzywana w literaturze, nazwa ta jest
zawsze podawana jako synonim.
Np. ORPHA136 CADASIL (termin preferowany)
ORPHA136 Mozgowa autosomalna dominujgca arteriopatia z podkorowymi zawalami |

leukoencefalopatig (Synonim)

3. Szczegotowe zasady edytorskie

a) Delecje i duplikacja chromosomow
Jesli nieprawidtowos$¢ jest widoczna w kariotypie, format jest nastgpujacy:
e Termin preferowany : Monosomia Nnn lub Trisomia Nnn
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e Synonimy : Delecja Nnn lub Duplikacja Nnn

Jesli anomalia jest widoczna tylko w badaniu aCGH, format jest nastgpujacy:
e Termin preferowany : Zespot mikrodelecji Nnn lub Zespot mikroduplikacji Nnn

We wszystkich przypadkach skréty sa dodawane jako synonimy, np. Del (4) (p16.3), Dup (22) (q11.2)
Kiedy zaangazowanych jest kilka punktow ztaman, nie ma tacznika.

Np. ORPHA96123 Monosomia 22 (termin preferowany)
ORPHA96123 Deletion 22 (synonim)
ORPHA96123 Del(22) (synonim)

ORPHA250999 Zespol mikrodelecji 2p15p16.1 (termin preferowany)
ORPHA250999 Del(2)(p15p16.1) (synonim)

b) Choroby metaboliczne

i.  Deficyty enzymow

W przypadku choréb metabolicznych definiowanych objawami klinicznymi lub niedoborem enzymu lub

defektem szlaku metabolicznego, preferowanym terminem jest ten najczesciej stosowany, niezaleznie od

tego, czy jest on kliniczny, czy metaboliczny.

Np. ORPHAS818 Zespot Smitha, Lemlego i Opitza (synonim: niedobor reduktazy
7-dehydrocholesterolu)

ORPHA368 Choroba spichrzania glikogenu spowodowana niedoborem migsniowej fosforylazy

glikogenu (synonim:choroba McArdle’a)

ii.  Uzycie przyrostka -emia i -uria
Wiele chorob metabolicznych ma nazwy odnoszace si¢ do podwyzszonego poziomu we Krwi lub moczu
charakterystycznego metabolitu, odpowiednio konczace si¢ na —emia lub -uria. Kiedy oba sg mozliwe,
koncowka -emia jest umieszczana jako preferowany termin, a -uria jako synonim.

iii. ~ Choroby zwigzane ze spichrzaniem glikogenu

Choroby te sg powszechnie rozpoznawane poprzez:
e  Wedhug liczb - ale wystgpito kilka sprzecznych wzoréw numerowania;
e  Wedhug eponimow — ale nie wszystkie nazwy je posiadaja.

W nomenklaturze Orphanet zdecydowano:

e Uzywac odniesienia do niedoboru enzymu w preferowanym terminie;
e Poda¢ wszystkie nazwy alternatywne jako synonimy

Choroba zwigzana ze spichrzaneim glikogenu jest zawsze zalecana w stosunku do glikogenozy w
preferowanych terminach. Glikogenoza jest uzywana jako synonim.

iv.  Kwas karboksylowy lub karboksylany
Niektore kwasy karboksylowe sg czgsto wymieniane w fizjologii pod postacig anionéw karboksylowych:
dlatego asparaginian, glutaminian, pirogronian sg preferowane wzgledem kwasu asparaginowego, kwasu
glutaminowego, kwasu pirogronowego. Kiedy mamy obie formy nastepuje uzycie dominujacej, a
alternatywa jest synonim.
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c) Endokrynologia
Nazywanie stymulantéw i czynnikéw stymulujgcych nie miesci si¢ czasami w zakresie zakonczen -tropic i -
tropin z jednej strony (z tpdémoc «odwrdcenie, obejscie, zmianay) i -trofik i -trofin z drugiej strony (z tpo@dg
«odzywczy, pielggnujacy»). Nomenklatura Orphanet preferuje formy p, a nie formy ph.
Np. ORPHA759 Przedwczesne dojrzewanie piciowe zalezne od gonadotropiny

d) Choroby zakazne-parazytologia
Nazwy zakazen pasozytniczych i grzybiczych mogg konczy¢ si¢ na -ioza lub —oza. Teoretycznie zakonczenia
-i0za stosowane sg dla chordb pasozytniczych , a —0za w innych infekcjach. Ta zasada jest stosowana, a inne
warianty umieszczane sg jako synonimy.
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W razie pytan lub komentarzy prosimy o kontakt: contact.orphanet@inserm.fr

Editor of this procedural document: Aleksandra Jezela-Stanek- This procedural document has been approved by: Matgorzata
Krajewska-Walasek- Quality control : Matgorzata Krajewska-Walasek

Poprawna forma cytowania tego dokumentu to :
« Dokument proceduralny dotyczacy nomenklatury chorob rzadkich w jezyku polskim, Orphanet, Listopad 2017, Numer 01
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