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#RareDiseaseDay
#SeltensindViele
#TagderSeltenenErkrankungen
#ShareYourColours
#LightUpForRare @se_atlas
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‚Häufige‘ und ‚Seltene‘ Erkrankungen
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♂

♀

Tiefgegliederte Diagnosedaten der Krankenhauspatientinnen und –patienten 2017
[https://www.destatis.de/DE/Themen/Gesellschaft-Umwelt/Gesundheit/Krankenhaeuser/
Publikationen/Downloads-Krankenhaeuser/tiefgegliederte-diagnosedaten-5231301177015.html]

♂

♀

Q87.4 Marfan-Syndrom

Q80.2 Lamelläre Ichthyosis

Z38.0 Einling, Geburt im Krankenhaus

I50.1  Linksherzinsuffizienz

I25.1  Atherosklerotische Herzkrankheit

I70.2  Atherosklerose der Extremitätenarterien

S06.0 Gehirnerschütterung

K40.9 Hernia inguinalis, einseitig oder ohne Seitenangabe, ohne Einklemmung und ohne Gangrän

F10.2 Psychische und Verhaltensstörungen durch Alkohol : Abhängigkeitssyndrom

I21.4 Akuter subendokardialer Myokardinfarkt

C61 Bösartige Neubildung der Prostata

F10.0 Psychische und Verhaltensstörungen durch Alkohol

G47.3 Schlafapnoe

I20.8 Sonstige Formen der Angina pectoris

Z38.0 Einling, Geburt im Krankenhaus

I50.1  Linksherzinsuffizienz

O80 Spontangeburt eines Einlings

I10.0 Benigne essentielle Hypertonie

S06.0 Gehirnerschütterung

M17.1 Sonstige primäre Gonarthrose

R55 Synkope und Kollaps

I50.0 Rechtsherzinsuffizienz

M16.1 Sonstige primäre Koxarthrose

O42.0 Vorzeitiger Blasensprung, Wehenbeginn innerhalb von 24 Stunden

E86 Volumenmangel

I480 Vorhofflimmern, paroxysmal

…
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~ 8.000 Seltene Erkrankungen

80% genetischer Ursprung

Symptome meist im Kindesalter

Hintergrund: Seltene Erkrankungen
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Definition ‘Seltene Erkrankung’ in der EU: 
< 5 Betroffene bei 10.000

> 4 Mio Betroffene in Deutschland

> 30 Mio Betroffene in der EU

~5%
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Definition ‘Seltene Erkrankung’ in der EU: 
< 5 Betroffene bei 10.000

> 4 Mio Betroffene in Deutschland

> 30 Mio Betroffene in der EU

~5%

Herausforderungen:
•Diagnose finden

•Experten finden

• Informationen finden

• Informationsaustausch

•Vernetzung

•Forschung

Unterstützung mithilfe der 

Medizininformatik

ERDRI
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Kodierung Seltener Erkrankungen

Problematik

ICD-10-GM:

• Die ICD-10-GM gibt nur 

für ca. 350 Seltene Erkrankungen einen 

spezifischen Kode vor

• Die meisten SE werden unspezifisch kodiert 
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Auszug aus dem Alphabet der ICD-10-GM mit aktuell 88 Einträgen zum Kode Q87.8:

[DIMDI: Erläuterungen zu Inhalt und Verwendung der Testdatei Alpha-ID-SE]
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Kodierung Seltener Erkrankungen

Lösung 1

Orpha-Kennnummer:

• Die Orphanet-Nomenklatur ordnet jeder SE eine 

spezifische Orpha-Kennnummer, den 

sog. „Orphacode“, zu. 

• Diese Orpha-Kennnummer ermöglicht eine 

eindeutige Identifizierung von SE.
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[https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease.php?lng=DE]
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▪ Besteht aus Teilklassifikationen von Erkrankungsgruppen

Aufbau Orphanet-Nomenklatur

Group: z. B. Seltene Endokrine Erkrankungen

Disorder: z. B. Multiple Endokrine Neoplasie (MEN)

Subtype: MEN Typ 2A, MEN Typ 2B, MEN Typ 3
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Orphanet-Nomenklatur Verfügbarkeit

• Verfügbarkeit in mehrere Sprachen, u.a. Deutsch, Englisch, Französisch, Italienisch

• Monatliche Aktualisierung
• Hinzufügen von neuen Termen

• Entfernen von bisherigen Termen (Prävalenz!)

• Terme können ihren Platz im „Baum“ ändern

• Name des Terms kann sich ändern, Code bleibt jedoch gleich!

9
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Anwendungsbeispiel
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Kodierung Seltener Erkrankungen

Lösung 2 

Alpha-ID-SE:

Die Alpha-ID-SE führt ICD-10-GM und 

Orpha-Kennnummer zusammen: 

Alpha-ID-Kode | Diagnosebezeichnung | 

ICD-10-GM-Kode | Orpha-Kennnummer
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Kodierung SE: Gesetzliche Grundlagen

Beschluss des Gemeinsamen Bundesausschuss vom 05.12.2019:

▪Zentren für Seltene Erkrankungen müssen ICD-10-GM Kodierung und zusätzlich die Alpha-ID-SE und Orphanet-
Kennnummer angeben

▪Verpflichtung der Kodierung von Seltenen Erkrankungen mit der Orphanet-Kennnummer im stationären Bereich ab 2022 
(Digitale–Versorgung–und–Pflege– Modernisierungs–Gesetz – DVPMG)

Uniklinik Frankfurt: ORBIS bietet eine entsprechende Erweiterung an
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Technische Integration in 
lokale KIS-Umgebung

Einbindung in bestehende 
Prozesse

Mehraufwand gering halten

Mehrwert sichtbar machen
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Herausforderungen bei der 

Kodierung Seltener 

Erkrankungen
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Mehrwert Kodierung Seltener Erkrankungen
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Eine eindeutige Identifikation der SE 

schafft die Grundlage für:

• Statistische Erfassung von SE und damit deren Abbildung im 

Gesundheitssystem

• Epidemiologische Erkenntnisse und Fortschritte in Diagnostik und Therapie

• Rekrutierung von Patienten für Studien

• Entscheidungsunterstützende Systeme

• u.v.m.
Patient

ohne Diagnose

Phenomizer

…

Patient

mit Diagnose

Daten-

integrationszentr. (DIZ)

DIZ-

Fall-

DB

ICD10

Orpha

HPO

?

Qualitäts-

gesicherte

Fall-DB

!
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Human Phenotype Ontology (HPO)

•Die HPO bietet ein standardisiertes Vokabular für phänotypische Anomalien, die bei menschlichen genetischen Krankheiten 
auftreten. Jeder Begriff in der HPO beschreibt eine phänotypische Anomalie, wie z. B. Vorhofseptumdefekt

•13.000 Terme und 156.000 Annotationen zu genetische Erkrankungen

•Verfügbar seit 2008, regelmäßige Updates, umfassende Dokumentation für Kliniker und Informatiker
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Human Phenotype Ontology
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HPO: Anwendungsbeispiele

• Phenomizer
• Identifizierung der wahrscheinlichsten Erkrankung anhand von HPO-Terms

• Exomiser, Genomiser

• Identifizierung ähnlicher Patient/innen:
• DECIPHER, PhenoDB, GenomeConnect, GeneYenta, 

MatchMakerExchange, PhenomeCentral

• Verschiedene Open-Source Implementierungen 
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Lesetipp,…

Der Preis unserer digitalen Rückständigkeit ist hoch – für Patienten, 
für die Medizin und den Standort. Besonders betroffen sind Menschen 
mit seltenen Erkrankungen, die oft eine jahrelange Odyssee bei der 
Diagnose oder bei der Suche nach einem Spezialisten erleben. Wie 
können diese Menschen unterstützt werden?
Christian Dierks: Für die meisten Patienten mit einer seltenen Erkrankung wäre 
es schon sehr hilfreich, wenn die bislang in ihrem Leben erhobenen Daten 
zusammengeführt und strukturiert vorliegen würden. Dann kann der Spezialist –
gegebenenfalls unterstützt durch eine intelligente Software – aus der Gesamtschau 
dieser Daten Muster erkennen, gezielt nach seltenen Diagnosen suchen und diese 
auch finden! Dies ist heute einfach nicht möglich, weil die Daten des einzelnen 
Patienten unter anderem über die verschiedenen Ärzte, Medizinische 
Versorgungszentren, Labore und Krankenhäuser verteilt sind.

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

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

Prof. Dr. Holger Storf

Johann Wolfgang Goethe-Universität Frankfurt
Universitätsklinikum Frankfurt
Institut für Medizininformatik – IMI

Haus 33C
Theodor-Stern-Kai 7
60590 Frankfurt am Main

www.imi-frankfurt.de


