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Tag der Seltenen Erkrankungen 2023

Am 28.02.2023 ist internationaler Tag der Seltenen Erkrankungen — Rare Disease Day.
Informationen und Aktionen zum Rare Disease Day finden Sie bei der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen » ACHSE eV,
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; § Rar e D l S e a S e D a Wir iibernehmen keine Gewshrleistung und keine Haftung fiir die Richtigkeit und Vollstindigkeit der Angaben auf der Webseite. Bitte beachten Sie, dass die Eintragung eines Zentrums oder
einer Klinik in den se-atlas nicht mit einer Zertifizierung oder Anerkennung einhergeht.
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Haufige’ und ,Seltene’ Erkrankungen

ICD-10-4 | Insgesamt davon im Altervon ... bis ... Jahre davan im Altervon ... bis ... Jahre
unter 1 Jahr 1-4 59 [ 1014 | 1517 | 1819 | 20-24 25-29 30-34 35-39 40-44 45-49 50-54 55-59 60-64 65-69 70-74 75-79 80-84 85-89 90-94 [ 95 und Slter
Anzahl Anzahl

2380 2737921 738.0 Einling, Geburt im Krankenhaus
1501 151683  150.1 Linksherzinsuffizienz
1251 131782 1251 Atherosklerotische Herzkrankheit
1702 123561 170.2  Atherosklerose der Extremitatenarterien
S060 119317 S06.0  Gehimnerschiitterung
K409 111385 K409 Hernia inguinalis, einseitig oder ohne Seitenangabe, ohne Einklemmung und ohne Gangrén
F102 96532 F10.2  Psychische und Verhaltensstérungen durch Alkohol : Abhangigkeitssyndrom
1214 94635 1214  Akuter subendokardialer Myokardinfarkt
C61 81802 g1  Bosartige Neubildung der Prostata
F100 78534 F100 Psychische und Verhaltensstorungen durch Alkohol
G473 76138 G473 Schlafapnoe
1208 17128 1208 Sonstige Formen der Angina pectoris
7380 270447 Z£38.0  Einling, Geburt im Krankenhaus
1501 151344 150.1 Linksherzinsuffizienz
080 131458 080 Spontangeburt eines Einlings
1100 119506 110.0  Benigne essentielle Hypertonie
S060 112682 S06.0  Gehirnerschitterung
171 94355 M17.1  Sonstige primare Gonarthrose
RA5 82781 RS5 Synkope und Kollaps
1500 81949 150.0  Rechtsherzinsuffizienz
161 80663 M16.1  Sonstige primare Koxarthrose
0420 78957 042.0 Vorzeitiger Blasensprung, Wehenbeginn innerhalb von 24 Stunden
E86 78333 E86 Volumenmangel
1480 77124 1480 Vorhofflimmern, paroxysmal

@ Q874 28
Q802 7 Q874  Marfan-Syndrom

@ Q874 19 Q80.2 Lamellare Ichthyosis
Q802 9

. . INSTITUT rur
T - Tiefgegliederte Diagnosedaten der Krankenhauspatientinpen und —patienten 2017 MEDIZIN -
S [https: / /.www.destatls.de/DE/Themen/Gesell'schaftTUmwelt/.Gesundhelt/Krankenhaeuser/ | N FO R IVI ATI K
Statistisches Bundesamt Publikationen/Downloads-Krankenhaeuser/tiefgegliederte-diagnosedaten-5231301177015.html] . . N VERSITETSVED 21N FRANKELRT
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Hintergrund: Seltene Erkrankungen KLINIKUM FRANKFURT UNIVERSITAT
~ 8.000 Seltene Erkrankungen >4 Mio Betroffene in Deutschland
80% genetischer Ursprung >30Mio  Betroffene in der EU
Symptome meist im Kindesalter \

%

} ~5%
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Herausforderungen:
* Diagnose finden

* Experten finden

* Informationen finden

* Informationsaustausch
* \/ernetzung
* Forschung
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Kodierung Seltener Erkrankungen

Problematik
|CD-10-GM:
* Die ICD-10-GM gibt nur

fur ca. 350 Seltene Erkrankungen einen
spezifischen Kode vor

* Die meisten SE werden unspezifisch kodiert

-
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Q87.4
Q87.5

287.8

Marfan-Syndrom

Sonstige angeborene Fehlbildungssyndrome mit sonstigen
Skelettverdnderungen

Sonstige ndher bezeichnete angeborene Fehlbildungssyndrome,
anderenorts nicht klassifiziert

Alport-Syndrom
Laurence-Moon-Biedl-Bardet-Syndrom
Zellweger-Syndrom

Auszug aus dem Alphabet der ICD-10-GM mit aktuell 88 Eintragen zum Kode Q87.8:

QB7.8
Q87.8
QB7.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8
Q87.8

QB7.8
Q87.8
Q87.8

las7.8

Costello-Syndrom

Dahlberg-Borer-Newcomer-Syndrom

Dahlberg-Syndrom

Desmosterolose

Ellis-Yale-Winter-Syndrom

Fazio-kutano-skelettales Syndrom
Fehlbildungssequenz des urorektalen Septums
German-Syndrom

Hadziselimovic-Syndrom

Hall-Hittner-Syndrom

HEC-Syndrom [Hydrocephalus, endocardial fibroelastosis, cataract]
Hennekam-Syndrom

Hirnfehlbildung mit kongenitalem Herzfehler und postaxialer
Polydaktylie

Houlston-lronton-Temple-Syndrom

Hydrozephalus mit Endokardfibroelastose und Katarakt
Irons-Bianchi-Syndrom

UNIVERSITAT
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j Startzeite »Seltene Krankheiten > Suche

3 r p hgg et Krankheiten Suche Krankheit

Suche

Klinische Zeichen und Marfan-Syndrom

[} |
LOS u n g 1 Symptome i* Felder mussen ausgefillt werden

Klassifikationen

Orpha-Kennnummer: e O

O Orpha-Kennnummer O |CD-10

Enzyklopadie fir

* Die Orphanet-Nomenklatur ordnet jeder SE eine | I~

Enzyklopadie fir _ )
Fachleute Weitere Suchoptionen

SpeZiﬁSChe Orpha'Ken n n u mmer, den Motfall-Leitlinien

QuellensVerfahren

sog. ,Orphacode”, zu. Marfan-Syndrom

 Diese Orpha-Kennnummer ermoglicht eine R
eindeutige |dentifiZieru ng Von SE. Das Marfan-Syndrom ist eine systemische Erkrankung des Bindegewebes mit unterschiedlich kombinierten

Symptomen an Herz, Kreislauf, Muskeln, Skelett, Augenund Lunge.

ORPHA:558

Klassifizierun gsebene: Storung

Synonymye) Manifestationsalfer: Alle
MES Altersgruppen

iCo-I10: 0874

FPravalenz 1-5/10 000
QMM 154700 610068

Erbgang  Autosomal-dominant

. INSTITUT rur
MEDIZIN-
. INFORMATIK

[https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease.php?Iing=DE] .
||
. UNIVERSITATSMEDIZIN FRANKFURT
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Aufbau Orphanet-Nomenklatur

= Besteht aus Tellklassifikationen von Erkrankungsgruppen

Group: z. B. Seltene Endokrine Erkrankungen
Disorder: z. B. Multiple Endokrine Neoplasie (MEN)
Subtype: MEN Typ 2A, MEN Typ 2B, MEN Typ 3

Complexity

. . INSTITUT rur

_ MEDIZIN-
. ' INFORMATIK
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Orphanet-Nomenklatur Verfugbarkeit
* \erfugbarkeit in mehrere Sprachen, u.a. Deutsch, Englisch, Franzosisch, Italienisch
* Monatliche Aktualisierung
* Hinzufugen von neuen Termen
 Entfernen von bisherigen Termen (Pravalenz!)
 Terme konnen ihren Platz im ,Baum® andern
» Name des Terms kann sich andern, Code bleibt jedoch gleich!
el
. . UNIVERSITATSMEDIZIN FRANKFURT
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Anwendungsbeispiel

WWW.SQ
SE-ATLAS ”al‘/as. do

Versorgungsatlas fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Q. | zystische fibrosd

Krankheiten zur weiteren Recherche

W)Zystische Fibrose Hes

UiFollikulares Hamartom - Alopezie - zystische Fibrose
UiNephrogene systemische Fibrose
WiZystische Medianekrose der Aoria

WiZystische Fibrose mit Gastritris und Megaloblastenanamie

5 8

CL 485 weitere Eintrage

. . INSTITUT rur
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KOdleru ng Seltener Erkranku ngen GOETHE-UNIVERSITAT FRANKFURT AM MAIN
Losung 2 DI nl
Alpha-ID-SE: medizinwissen
Die Alpha-ID-SE fuhrt ICD-10-GM und oft
Orpha-Kennnummer zusammen:
Alpha-ID-Kode | Diagnosebezeichnung |
|ICD-10-GM-Kode | Orpha-Kennnummer
Alpha-1D- ICD-10-GM- ICD-10-GM- | ICD-10-GM- | ICD-10-GM- Orpha- Eintrag
Kode Primdarkode 1 Stern-Kode Zusatzkode | Primdrkode 2 Kennnummer
14054 L12.1+ H13.3* 90922 Okuldres Pemphigoid
12461 E78.8+ M14,39% 139436 Lipoiddermatoarthritis
132050 M&1.19 337 Fibrodysplasia ossificans
Progressiva
181949 MG61.19 337 Munchmeyer-Syndrom
1125150 C56 carl C50.9 145 Hreredhirﬂ Brust- und
Owvarialkrebssyndrom BB :Vl\IIES[T] ElIJII FUR
INFORMATIK
. . UNIVERSITATSMEDIZIN FRANKFURT
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Kodierung SE: Gesetzliche Grundlagen

Beschluss des Gemeinsamen Bundesausschuss vom 05.12.2019:

=/Zentren fur Seltene Erkrankungen mussen ICD-10-GM Kodierung und zusatzlich die Alpha-ID-SE und Orphanet-
Kennnummer angeben

=\erpflichtung der Kodierung von Seltenen Erkrankungen mit der Orphanet-Kennnummer im stationaren Bereich ab 2022
(Digitale-Versorgung-und-Pflege- Modernisierungs—-Gesetz — DVPMG)

Uniklinik Frankfurt: ORBIS bietet eine entsprechende Erweiterung an

) Dedalus

HEALTHCARE SYSTEMS GROUP
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Herausforderungen bei der
Kodierung Seltener
Erkrankungen

Technische Integration in
lokale KIS-Umgebung

Einbindung in bestehende
Prozesse

13
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Eine eindeutige Identifikation der SE
schafft die Grundlage fur:

 Statistische Erfassung von SE und damit deren Abbildung im
Gesundheitssystem

 Epidemiologische Erkenntnisse und Fortschritte in Diagnostik und Therapie
 Rekrutierung von Patienten fur Studien
 Entscheidungsunterstutzende Systeme @ i
° u.v.m.

. ohne Diagnose
i)
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Human Phenotype Ontology (HPO)

*Die HPO bietet ein standardisiertes Vokabular fur phanotypische Anomalien, die bel menschlichen genetischen Krankheiten
auftreten. Jeder Begriff in der HPO beschreibt eine phanotypische Anomalie, wie z. B. Vorhofseptumdefekt

*13.000 Terme und 156.000 Annotationen zu genetische Erkrankungen
*\erfugbar seit 2008, regelmaldige Updates, umfassende Dokumentation fur Kliniker und Informatiker

human
Ophenotype
I ontology

The Human Phenotype Ontology

Phenopackets
A Global Alliance for Genomics and Health (GA4GH) international standard for phenotypic data exchange.

INSTITUT rur
MEDIZIN-
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UNIVERSITATSMEDIZIN FRANKFURT
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Human Phenotype Ontology

Abnormality
of the eye

Abnormal eye
morphology

Abnormal
morphology of the
posterior segment

of the eye

Abnormal vitreous
humor morphology

Remnants of the
hyaloid vascular
system

Glial remnants anterior
to the optic disc

modifier (laterality): left

Abnormality
of refraction . . Abnormality

Astigmatism

Phenotypic abnormality

Abnormality
of the face

. Neoplasm
Uasu:ular neoplasm
Hemangiﬂma

Capillary
hemangioma

Abnormal eye . gt;lllgrgnriligl
PRySINOgY region
Abnormal
ocular
adnexal
morphology

of vision

Reduced
visual acuity

¢

Abnormal
eyelid
morphology

Capillary
Amblyopia hemangioma
modaifier :-_ll;'-.'l'_i'."lt':,.-'l-_ of the EFEI":'

moderate

a—
\\e,JJ
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HPO: Anwendungsbeispiele

Phenomizer
* |dentifizierung der wahrscheinlichsten Erkrankung anhand von HPO-Terms

Exomiser, Genomiser
ldentifizierung ahnlicher Patient/innen: ——

Enter feature...

search. || reset.

. News * HPO id. Feature.
eno enomecvonnect, beneyenla R —
, , , , Info HP:0005767 1-2 toe complete cutaneous syndactyly
-The Pheno_mizer is devgloped and maintained by Sebastian Kohler (see HP:.0010711 1-2 toe syndactyly
M a tC h M a ke rE XC h a n g e P h e n O m e C e n tra | ?%p%z?rr_gﬁhses the latest Orphanet date and a different HHEIIES 1-3 finger syndactyly
, algorithm for ranking the differential diagnoses. HP:0001459 1-3 toe syndactyly
Please cite the following papers when you use this tool/HPO in HP:0010707 1-4 finger syndactyly
U " your publications. HP-0010712 1-4 toe syndactyly
. Ve rS C h I e d e n e O p e n - S O u rce | m p | e m e n tl e ru n g e n Kihler et _al., Clinica_l diagnostics in human genetics with semantic similarity, HP:0008088 1-5 finger complete cutaneous syndactyly
i'?ﬁii'?;iﬂi'?zﬁ%; vol. 85 (4) pp. 457-64 HP-0010708 1-5 finger syndactyly
Kihler et al., The Human Phenotype Ontology in 2017, AP0010713 1-5toe syndactyly
Nudleic Acids Research (2017) doi: https: //doi.orgf10, 1093/nar/akw 1039 HP:0030300 10 pairs of ribs
HP: 0000878 11 pairs of ribs
HP:0030306 11 thoracic vertebrae
HP:0001233 2-3 finger syndactyly
HP:0005709 2-3 toe cutaneous syndactyly
HP:0004651 2-3 toe syndactyly
HP: 0010709 2-4 finger syndactyly
HP:0005768 2-4 toe cutaneous syndactyly
HP:0010714 2-4 toe syndactyly
HP:0010692 2-5 finger syndactyly
HP:0010715 2-5 toe syndactyly
HP:0002083 2nd-5th toe middle phalangeal hypoplasia
HP:001193% 3-4 finger cutaneous syndactyly
HP:00068097 3-4 finger syndactyly
HP: 00089779 3-4 toe syndactyly
HP:0010710 3-5 finger syndactyly
HP:0010718 3-5toe syndactyly

Features 1 -27 of 11442

| Page[l of42¢ | b b
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Patient's Features.

HPO. Feature. «

Modifier.
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Num dizeases.

Mode of inheritance. w
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Interview: ,Den Schatz der Versorgungsdaten endlich heben*

Sranffurter Allgemeine

() Ukraine Politik Wirtschaft Finanzen Feuilleton Karriere Sport  Gesellschaft Stil  Rhein-Main  Technik  Wissel > m

INTERVIEW

,Den Schatz der Versorgungsdaten endlich

heben“

s . A ’ ¢ '—7" .
£ . A W

Der Preis unserer digitalen Riickstandigkeit ist hoch — fiir Patienten,

Dabeiksnnten vemetztel Mit seltenen Erkrankungen, die oft eine jahrelange Odyssee bei der

peten Enwihiser S Diagnose oder bei der Suche nach einem Spezialisten erleben. Wie

| konnen diese Menschen unterstiitzt werden?

i Christian Dierks: Fiir die meisten Patienten mit einer seltenen Erkrankung wire

. 1 es schon sehr hilfreich, wenn die bislang in ihrem Leben erhobenen Daten

epa—— zusammengefiihrt und strukturiert vorliegen wiirden. Dann kann der Spezialist —

w4 gegebenenfalls unterstiitzt durch eine intelligente Software — aus der Gesamtschau

T dieser Daten Muster erkennen, gezielt nach seltenen Diagnosen suchen und diese
auch finden! Dies ist heute einfach nicht moglich, weil die Daten des einzelnen
Patienten unter anderem iiber die verschiedenen Arzte, Medizinische

Versorgungszentren, Labore und Krankenhauser verteilt sind.

MERKEN

W

4’ SE-ATLAS @se atlas - Feb 21
mw? Die

des Gesundheitswesens bringt viele Vorteile mit sich,
insb. auch fir Menschen mit - in Versorgung und
Forschung!

Lesenswertes Interview mit

i Sylvia Thun @ProfThun - Feb 21

Interview: ,,Den Schatz der Versorgungsdaten endlich heben” faz.net
fasv/seltene-er...

Das sehe ich deutlich kritischer aus mehreren Griinden.

Und nur am Rande, der Artikel unterschiagt villig, dass das ICD-10
komplett veraltet ist und bei der WHO l&ngst nur noch unter veraltet zu
finden ist.

Qs percidae pub @percidae_public - 22h
-‘: Replying tc
Da kann man noch so digital sein wenn man in Deutschland Mal wieder
meint, man muss etwas anders als der Rest der Welt machen und
scheinbar up to date bleiben bei hiesigem Personal auch nicht dazu
gehort.

percidae pub @percidae public - 22h

Allein durch ICD-11 hitten so viele Zebras mehr schon kodierbar den
richtigen Namen.
Aberunabhdngig davon, warum denken HCPs immer es ware gut die

"Silos", insbesondere ohne Einverstandnis des Patienten, aufzuheben?

1 Y il 13 T,

percidae pub @percidae public - 22h

Her =

Mahezu jede Diagnostik Odysee von Menschen mit welche
ich die letzten Jahre gelesen habe, enthilt unzihlige Anldufe und
Versuche und x Arztbesuche mit ignoriert werden, nicht fir voll

genommen werden, Gaslighting und F-Diagnosen.

Tl o7 il
percidae pub @percidae public - 22h
Ich kann beim besten Willen nicht erkennen wie es einem solchen
Patienten in dieser absolut fiirchterlichen und grausamen Phase helfen
soll, wenn mitunter noch hinter dem Riicken des Patienten genau diese

Informationen weiter gegeben werden.

UNIVERSITATS

KLINIKUM FRANKFUR

G percidae pub @percidae public - 22h

UNIVERSITAT
IN

Ich weil was es in meinem Umfeld angerichtet hat. Der Patient MUSS die
Option haben, ohne diese Voreindenommenheit des Gegdeniibers wo

anders hin gehen zu kbnnen.

i " ihi
percidae pub @percidae public - 22h
Aus Informationssicherheitssicht sehe ich ebenfalls gerade fiir Leute mit
seltenen Diagnosen wenig Gewinn aber deutlich griBere Gefahren.

tl v, 11 kS

percidae pub @percidae_public - 22h

Bei einem Datenleak der -zensiert- ePA oder sogar vermeintlich
"anonymer" Datensitze sind die Menschen am meisten bedroht deren
Akte seltene Identifier enthilt. Und das irgendwo, irgendwann diese

Daten Leaken werden ist keine Frage des "ob" sondern nur des "wann".

1 v, i 8 2
percidae pub @percidae public - 22h

Wenn solche Daten konzentrierter mitunter via Internet erreichbar sind,
weckt das groBe Begehrlichkeiten bei sehr vielen verschiedenen Flayern
sehr unterschiedlicher Motivation.

Tl " ihi

ey percidae pub @percidae public - 22h

Bei insbesondere jemandem mit etwas sehr seltenen sehe ich die Waagde
"Daten wandermn in den Forschungstopf" vs. "Daten leaken und zerstbren
Leben und Existenzen" ganz deutlich auf letzterer Seite weil die Variante

einiges wahrscheinlicher ist.

Tl ) 7
percidae pub @percidae public - 22h

Diese Problematik und Gefahren werden viel viel zu gern ignoriert oder
klein geredet.

Fazit: Komplexes Thema das ganz sicher nicht mit Akte und
Digitalisierung mit dem Brecheisen iiber die Kipfe der Patienten und der
GDPR/DSGVO hinweg deldst ist.

Tl L/ it
percidae pub @percidae public - 22h

Hep O

wenn ich jemals wirklich die Wahl haben sollte, was man in De ja versucht
den Patienten zu nehmen, dann wiirde ich mich in 100% der Falle
dageden entscheiden. Das Schadenspotenzial ist so viel hoher als jeder
Vorteil fiir mich.

percidae_pub @percidae_public - 22h
Ich lasse mir alle Befunde, Briefe und Sonstiges immer selbst geben und
nie hinter meinem Riicken verteilen. SchlieBlich soll man aus seinen

Fehlern lemen.


https://www.faz.net/asv/seltene-erkrankungen/interview-den-schatz-der-versorgungsdaten-endlich-heben-18692307.html?GEPC=s3
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