REGISTRIKANDE TEGEMINE

Registrikannet saab teha osakonnas arsti toolaual avatud haigusloole.

1. Viljunddokumendid -> harvikhaigused (joonis 1).
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Joonis 1. Viljunddokumendid.
2. Loo uus dokument (joonis 2).
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Joonis 2. Uue dokumendi loomine

3. Vali meniis

O T ——

t vastav RHK 10 diagnoos (vajadusel tépsusta diagnoosi).

4. Leia haigusele sobiv ORPHA kood (vt peatiikk ORPHA koodi leidmine).



Allikad korrektse Orpha koodi leidmiseks (pikem seletus dokumendi 16pus):

https://www.orpha.net/en/disease/list

https://dataviz.orphacode.org/

NB! ORPHA kood ja nimetus tuleb panna muutumatul kujul. Ei tohi lisada tiithikuid,
tiiendusi nendele ridadele ega tdlkida eesti keelde. Ara lisa siinoniiiime. Kdige kindlam
on Orphanetist otse kopeerida kood ja nimetus.

5. Lisa diagnoosimine ,,postnataalne* ja kontrolli iile diagnoosimise aeg, et see klapiks
uuringutulemuse vastuse ajaga (kui pole kliiniline diagnoos) (joonis 3).
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Joonis 3. RHK 10 diagnoosi valimine ja ORPHA koodi ning nimetuse lahtrid.

VALI SOBIV E-LABORI VASTUS, MIS KINNITAB REGISTRIKANDE

TEGEMINE

6. Lisa diagnoosi kinnituse meetod. Voib valida ka mitu, nditeks kliiniline ja
molekulaarne.

7. Lisa patsiendi staatus, kas elus voi surnud.

8. Vali sobiv e-labori vastus, mis kinnitab diagnoosi ja mérgi see dra. Voib ka mitu
uuringut valida (Joonis 4).
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Joonis 4. Diagnoosi kinnituse meetodi ja staatuse valimine.
9. Kui e-labor ei anna diget vastust, siis tuleb see késitsi sisestada. Selleks vali

sisestamise pohjuseks ,,paberkandjal®. Vali sobiv analiiiis, kui see puudub, siis vali

,muu‘. Vali sobiv materjal ning vastusesse kopeeri laborivastus ning lisa vastuse
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Perekonna info alla de novo muutuse korral ,,Ei“. Kui on perekonnas muutus, siis vali

,,Jah* ja tdpsusta, mis pereliikmel. Saab kirjutada juurde ka kliinilist jms infot (joonis
5). NB! Lahtritesse ei tohi lisada nimesid ega isikukoode.
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Joonis 5. Kdsitsi analiiiiside sisestamine, teadustoé ja ERN nousolekud ja perekonna info.

13. Lopetuseks vajuta Salvesta (joonis 5).



RISKITEGURI TEGEMINE

1. Vali pdevikust riskitegur.

Vali lisamiseks: | Riskitegur

v| Jatka |

2. Riskiteguri loendist vali harvikhaigus.
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3. Kirjuta lahtrisse tdpsustus, mis harvikhaigusega tegemist, voimalusel lisa ka ORPHA

kood.

23.09.2025; TARS-HURT, ELIS RIIN; Abiarst

J 10:40 Riskitegur: Harvikhaigus. M&8dukalt tusnud rinnavahi riskiga seotud ATM geenis heterosigootne rs758081262 ¢.2554C>T p.GIn852X EX

téen&oliselt haigusseoseline muutus; ORPHA:145.

Kehtivuse algus: 23.09.2025
Kehtivuse [8pp: M&aramata

O 10:38 Dokument Harvikhaigused on vormistatud.



RISKITEGURI LISAMINE LOPETATUD LOO KORRAL

1. Mine vastuvotu Idpetamine.

Haigusjuht

Meditsiinilised andmed
Anamnees/Obj. Leid
Raviplaan

Paevik

Diagnoosid
Dokumendid
Operatsiconiprotokollid
Onkokonsiilium
Anesteesia

Epikriis

HJ dokumendid
Juurdepaasu lubamised
Immuniseerimised
Vastuvotu |Gpetamine
Dok. |Gpetamine

Tellimused

+ Analtuside tellimine

+ Tellitud analdsid

+ Analiidside risttabel

+ Mikrobioloogia ja
viroloogia analliisid

v Analtuside vastused

v Analtusitellimuste
tuhistamine

+ Uuringute tellimine

+ Saatekirjad ja vastused
v Tiidpsaatekirjad

v Tudpvastused

» Tellimused ja vastused
uus

Kabinetiuuringud
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3. [Edasi mine péevikusse ja tee riskitegur vastavalt eelmise peatiiki juhistele.
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Lépeta dokumenteerimine:

SOBIVA ORPHA KOODI LEIDMINE

Orpha koodi saab otsida Orphanet lehel: hitps://www.orpha.net/en/disease



https://www.orpha.net/en/disease
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Knowledge on rare diseases and orphan drugs
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#_ Homepage > Rare diseases > Search

Rare diseases

Search for a rare disease

Clinical Signs and Symptoms

Classifications Sisease name
Genes (") mandatory fisld
Disabilty
Encycopasda © Disease name OMIM dssase
Emergency guidelines.

ORPHAcode 1co-10

Nawborn screening Bbrary
App ROK TM
Sourcaslprocsdures
Orphanet Reports series:
Dawnload Dataset

Gan name or symbol

Iep-11

Other search aption(s) =

Kodige lihtsam on kasutada geeni nimetust otsinguks.

&Print

= ContaciUs EN ~

(*) mandatory field
Disease name OMIM disease © Gene name or symbol
ORPHAcode ICD-10 ICD-11
Other search option(s) =
3 Result(s)

> ATM serine/threonine kKinase - ATM

> BRCA1 associated ATM activator 1 - BRAT1

> ATP binding_cassette subfamily B member 7 - ABCB7

Synonym(s). Atm1ip

Previous symbol(s) and name(s). BRCA1-associated ATM activator 1

Synonym(s): BRCA1-associated protein required for ATM activation protein 1

8 Result(s)

ORPHA:100 (Disorder) Ataxia-telangiectasia

ORPHA:370109 (Disorder) Ataxia-telangiectasia variant

ORPHA:67038 (Disorder) B-cell chronic lymphocytic leukemia

ORPHA:440427 (Disorder) Familial colorectal cancer Type X

ORPHA:1331 (Disorder) Familial prostate cancer

ORPHA:145 (Disorder) Hereditary breast and/or ovarian cancer syndrome

ORPHA:227535 (Disorder) Hereditary breast cancer

ORPHA:52416 (Disorder) Mantle cell lymphoma




‘ N Kasuta alati registrikande
Ataxia-telangiectasia i y
tegemisel seda nimetust.

Disease definition

Arare autosomal recessive cerebellar ataxia due to 2 DNA repair defect characterized by progressive neurological impairment with cerebellar syndrome, oculocutaneous
telangiectasia, defects in B and T cell-mediated immunity, and increased susceptibility to malignancies (mainly lymphoid neoplasms). High sensitivity to ionizing radiation
limits patient treatments.

ORPHA:100
Classification level Disorder

Synonym(s): ICD-10: G11.3
Prevalence: 1-9 /1 000 000

Louis-Bar syndrome 1CD-11: 4401 21
Inheritance: Autosomal recessive
OMIM: 208900 208910
Age of onset: Childhood, Infancy
UMLS: C0004135
MeSH: D0O01260
GARD: 5862

MedDRA: 10003584

Siimmarv

Kui spetsiifilist koodi ei ole vdi on vaja tildisemat koodi, saab seda otsides vajutades
,»classification level*

Ataxia-telangiectasia # Suggest an update

Disease definition

A rare autosomal recessive cerebellar ataxia due to a DNA repair defect characterized by progressive neurological impairment with cerebellar syndrome, oculocutaneous
telangiectasia, defects in B and T cell-mediated immunity, and increased susceptibility to malignancies (mainly lymphoid neoplasms). High sensitivity to ionizing radiation
limits patient treatments.

ORPHA:100
Classification level: Disorder

Synonym(s): ICD-10: G11.3
Prevalence: 1-9/1 000 000
Louis-Bar syndrome 1CD-11: 4A01 3
Inheritance: Autosomal recessive
OMIM: 208900 208910
Age of onset: Childhood, Infancy

UMLS: C0004135
MeSH: D001260
GARD: 5862

MedDRA: 10003594



Return to list of classifications
Orphanet classification of rare developmental anomalies during embryogenesis

> Rare developmental defect during embryogenesis ORPHA:93890

'-—) Rare developmental defect with skin/mucosae involvement ORPHA: 139027 @

'-—) Ataxia-telangiectasia ORPHA:100 @

Return to list of classifications

The documents contained in this website are presented for information purposes only. The material is in no way intended to replace professional medical care by a qualified specialist
and should not be used as a basis for diagnosis or treatment

Voi kasutada veebilehte: https://dataviz.orphacode.org/

Search by ORPHAcode, preferred term, synonym, ICD-10, ICD-11, OMIM or SNOMED-CT code: Due to legal restrictions please remember the SNOMED-CT codes will NOT
1result show in your exports.
[5ero | They will however be displayed correctly on the present website.

Select a result to obtain hierarchical information below
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Spetsiifiliste kromosoomsete deletsioonide/duplikatsioonide korral (kui puudub spetsiifiline
ORPHA kood) saab kasutada naiteks:

e Partial deletion of the long arm of chromosome 3 syndrome

https://www.orpha.net/en/disease/detail/2620197?name=long%20arm%200f%20chromosome
%203&mode=name

e Partial duplication of the long arm of chromosome 1 syndrome
e Partial duplication of the short arm of chromosome 2 syndrome

NB! Kontrolli iile kas on pika dla voi lithikese 0la deletsioon/duplikatsioon. Riskitegurisse
lisa ka spetsiifiline regioon nagu epikriisis.


https://dataviz.orphacode.org/
https://www.orpha.net/en/disease/detail/262019?name=long%20arm%20of%20chromosome%203&mode=name
https://www.orpha.net/en/disease/detail/262019?name=long%20arm%20of%20chromosome%203&mode=name

LEVINUMAD PROBLEEMID

v Kandes nimetus ja kood valesti voi vahetuses. Kontrolli, et koodi real on muutmata
kujul ORPHA kood ja nimetuses muutmata kujul Orphanetist kopeeritud nimetus.

v’ Patsiendi staatus, kinnitab diagnoosi, perekonna info vdi mdni muu lahter tditmata.
Veendu, et on linnuke igas lahtris ning kui perekonna infot ei tea, siis pane teadmata.

v Pole sobivat ORPHA koodi. Lisa iildisem kood, mida saab otsida kasutades Orphanet
klassifikatsiooni voi dataviz kodulehte. Kui ikka koodi ei leia v&i on kahtlus kas dige
kood, saab iile kiisida HHKK meeskonnalt.

v' Ei saa kannet teha, sest diagnoosiks geneetiline konsultatsioon ilma tihegi
tapsustuseta. Palume panna véimalikult spetsiifilise RHK10 koodi ning kui
kasutada geneetilise konsultatsiooni koodi, siis viihemalt lisada diagnoosireale
geneetiline leid (kui Kliiniliselt/riskide osas oluline). Kui on ainult geneetiline
konsultatsioon ilma tihegi tépsustuseta, siis kannet teha ei saa.

v" ORPHA koodi real on RHK 10 kood. RHK 10 koodi on vaja ainult esimeses lahtris
RHK 10 diagnoos, kust saab rippmeniiiist valida sobiva diagnoosi. V&ib valida ihe
ORPHA koodi kohta ka mitu RHK 10 diagnoosi. Harvikhaiguse kood lahtrisse 1aheb
ainult ORPHA kood. Kui sobivat ei leia, siis saab HHKK meeskonnalt ule kiisida.

v’ Riskiteguri tidpsustuse lahtris puudub tédpsustus. Kuna erinevaid harvikhaigusi palju,
siis vOiks kasvoi nimetuse voi ORPHA koodi riskiteguris ka dra mérkida.

v" Uhel geenil mitu vdimalikku haigust, mida vdib pdhjustada ning pole selge tipselt
milline haigus loetelust on. Kui kliiniline pilt pole avaldunud ning haigus ldheks
mitme ORPHA koodi alla, siis on véimalik leida klassifikatsioonist tildisem kood.
Kiisimuste korral aitavad harvikhaiguste meeskonna inimesed. Mitme haiguse korral
saab teha mitu kannet (néiteks leid pohjustab korgenenud riski ja ka spetsiifilist
haigust voi patsiendil on mitu eri harvikhaigust).

v’ Harvikhaiguse nimetus on tdlgitud eesti keelde. Palume mitte tdlkida nimetusi, kuna
statistilisi analiilise on keeruline teha kui on mitu eri variatsiooni. Varsti tulevad ka
automaattolked, mis kirjutavad inglise keelsed nimetused {ile.

v Vanus diagnoosimisel vale. Hetkel arvutab siisteem automaatselt vanuse siinniaja ja
diagnoosimise aja jargi. Suuremate kuude osas paneb miinustega (nt 9k-8p ehk 9 kuud
miinus 8 pdeva). Kui vanus on vale, saab késitsi seda iile kirjutada.
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