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Vorhabenbeschreibung, Arbeitsziele

Die statistische Abbildung der seltenen Erkrankungen (SE) und die darauf basierende Einschitzung ihrer Bedeutung
in Gesundheitssystemen sind bisher nicht zufriedenstellend [1]. Gesicherte epidemiologische Daten liegen zurzeit
nur partiell vor, Zahlen zu SE werden vor allem geschatzt.

Voraussetzung fiir eine addquate statistische Darstellung der Krankheiten ist eine konsistente, d.h. eine einheitliche
und standardisierte Erfassung und Kodierung. Im Bereich der SE stellt diese eindeutige Kodierung eine grofie
Herausforderung dar.

Die ,Internationale statistische Klassifikation der Krankheiten und verwandter Gesundheitsprobleme, 10. Revision,
German Modification“ (ICD-10-GM) ist die amtliche Klassifikation zur Verschlisselung von Diagnosen in der
ambulanten und stationdren Versorgung in Deutschland. Die Abbildung der SE mittels der ICD-10-GM ist nicht
eindeutig. Nur wenige SE sind anhand von ICD-10-GM-Kodes statistisch eindeutig zu erfassen [2].

Seit 2000 wird Orphanet, ein allgemein zugangliches europaisches Referenz-Portal fir Informationen {ber SE, als
europadisches Projekt gefiihrt. Die Datenbank bietet u.a. ein Verzeichnis der SE und ein Klassifikationssystem, das
sich auf existierende Fachpublikationen begriindet. Nach Gber 10 Jahren ist Orphanet weltweit das umfassendste
Verzeichnis von SE. Allen SE der Datenbank ist eine spezifische Kennnummer, die sog. Orpha-Kennnummer
zugeordnet [3].

Das Projekt war eine Initiative im Rahmen des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen.
Es strebte eine spezifische Kodierung der SE anhand einer doppelten Kodierung an [4]. Dafiir wurden die Kodes aus
den o.g. Klassifikationen in einem Datensatz zusammengefiihrt. Das erlaubte eine differenziertere elektronische
Verschliisselung der SE. Diese optimierte Kodiermoglichkeit soll die statistische Erfassung der SE und so deren
Abbildung in Gesundheitssystemen verbessern, ohne dabei zusétzliche Schritte iber die routinemaRige Kodierung
mit der ICD-10-GM hinaus zu benétigen.

Durchfiihrung, Methodik

Zunachst wurde fiir alle in Orphanet genannten SE gepriift, ob sie im Alphabetischen Verzeichnis zur ICD-10-GM
enthalten waren. Wenn nein, sind sie einer ICD-10-GM-Kategorie zugeordnet und aufgenommen worden. Schon
dies flihrte zu einer besseren Reprasentation von SE in der ICD-10-GM und damit zu einer Verbesserung der
Kodierung. Zusatzlich erfolgte eine Abstimmung mit Orphanet bzgl. der in Orphadata bereits vorhandenen ICD-10-
Kodierungen.

Die Zusammenfihrung der Kodes aus diesen beiden Klassifikationssystemen (ICD-10-GM und Orphanet-
Klassifikation) in einer Datei (sog. Musterdatensatz) erméglicht es, die SE in Deutschland differenzierter und
spezifischer zu verschliisseln, ohne dabei zusatzliche Schritte Gber die Routinekodierung mit der ICD-10-GM hinaus
zu verlangen. Diese Herangehensweise entspricht auch der Strategie anderer MaRnahmen im Bereich Kodierung von
SE auf internationaler Ebene, die auch darauf zielen, die statistische Erfassung der SE und dadurch deren Abbildung
in Gesundheitssystemen zu verbessern.




Implementierung und Testung

Der Musterdatensatz ist eine Grundlage fiir die Durchfiihrung anderer Projekte des NAMSE, wie z.B. den Aufbau
eines Register-Prototyps oder den Versorgungsatlas fiir Menschen mit SE.

Dariiber hinaus steht der Musterdatensatz auch jedem anderen Anwender zur Verfiigung, der eine differenziertere
Abbildung von SE anstrebt. Uber die Verkniipfung von ICD-10-GM-Kode und Orpha-Kennnummer kann z.B. der
Zugang zu Informationen von Orphanet zu bestimmten SE erleichtert werden, indem wiahrend der Kodierung mit
der ICD-10-GM entsprechende Hinweise auf Orphanet fiir den Anwender bereitgestellt werden.

Zusatzlich zum Musterdatensatz, der ausschlieRlich SE enthalt, wurde in den jeweiligen Jahren eine Testdatei, die
sog. Alpha-ID-SE Version 2015 bzw. 2016, veroffentlicht. Diese Testdatei wurde automatisch als kostenfreies
zuséatzliches Produkt an alle Erwerber der Alpha-ID weitergegeben, um die Aufmerksamkeit der Routineanwender
der Alpha-ID auf die Moglichkeit der doppelten Kodierung zu lenken. Sie enthilt alle im Alphabetischen Verzeichnis
enthaltenen Eintrage einschliellich der SE. Damit wurde angestrebt, das Interesse der Softwarehersteller an einer
Testimplementierung der Datei zu wecken.

Wiéhrend des gesamten Projektzeitraums stellte das DIMDI den Projektpartnern sowie den Zentren fiir Seltene
Erkrankungen auf Anfrage die zu dem jeweiligen Zeitpunkt aktuelle Version der Datei bereit. In den letzten zwei
Projektjahren konnten die Nutzer diese Datei also bereits testen.

Gender Mainstreaming

Im Projekt wurden keine personenbezogenen Daten verwendet und keine individuellen Patientinnen und Patienten
betrachtet oder behandelt, es wurden also keine Unterschiede zwischen Frauen und Mdnnern gemacht.

Ergebnisse, Schlussfolgerungen, Fortfiihrung

Der im Projekt "Kodierung von Seltenen Erkrankungen” produzierte Musterdatensatz beinhaltet Eintrdge zu SE, die
sowohl anhand des ICD-10-GM-Kodes als auch anhand der Orpha-Kennnummer kodiert sind. Zurzeit beinhaltet der
Musterdatensatz ca. 3600 Eintrage.

Die Abbildung 1 zeigt einen Auszug daraus. Es wird deutlich, dass seltene Erkrankungen wie z.B. Diinndarmatresie
und Jejunalatresie dieselbe Orpha-Kennnummer (1201), aber unterschiedliche ICD-10-GM-Kodes (Q41.9 bzw.
Q41.1) haben koénnen. Sie zeigt auch, dass mehrere unterscheidbare seltene Erkrankungen wie z.B. die
Kardiomyopathische Lentiginose und das Zerebro-hepato-renale Syndrom zwar demselben ICD-10-GM-Kode
(Q87.8) zugeordnet sein kénnen, aber unterschiedliche Orpha-Kennnummern (500 bzw. 912) haben.

Der Musterdatensatz ist als EDV-Fassung im CSV-Format auf den Internetseiten des DIMDI im Downloadcenter
kostenfrei erhiltlich [5]. Die Datei wurde im Projektzeitraum laufend weiterentwickelt und jahrlich aktualisiert.

Ergebnisse der Evaluation des Projektes

Aus den Erfahrungen bei der Durchfiihrung des Projektes und den Ergebnissen der Projektevaluation konnten
folgende Schlussfolgerungen gezogen werden:

Zukinftige Arbeiten sollten sich vor allem auf die Aufbereitung und Selektion der Daten der Orphanet-Nomenklatur
sowie auf die Vervollstandigung des Musterdatensatzes und die Unterstiitzung bei seiner Anwendung konzentrieren.
Nur durch eine Implementierung dieser Datei in die Routinesoftware lasst sich in Erfahrung bringen, ob diese
Herangehensweise das Problem der Kodierung der SE l6sen kann.

Die verfugbaren Informationen Uber SE sind durch eine hohe Dynamik aufgrund wissenschaftlicher Fortschritte
gepragt. Diese permanenten Aktualisierungen spiegeln sich auch in der Klassifikation und Kodierung der SE wider.
Die entsprechende Anpassung der Datenbanken wird bei Orphanet durch einen aufwendigen Prozess geleistet. Das
AusmalR und die Art der Aktualisierungen seitens Orphanet verzégerten die Bearbeitung und machten die Pflege der
Datenbanken des DIMDI zu einem aufwendigen Prozess.



Waihrend der drei Jahre dieses Projektes wurden weitere Starken und Schwachen der involvierten Klassifikationen
erkannt; Eigenschaften die im Rahmen einer Zusammenfiihrung von groRer Bedeutung sind. Diese Informationen
sowie die im Projekt gesammelte Erfahrungen kénnen ein wertvoller Beitrag fiir die Durchfiihrung weiterer Arbeiten
im Bereich Kodierung von seltenen Erkrankungen oder bei der Zusammenfiihrung von anderen medizinischen
Klassifikationen sein.

Alpha-ID- | ICD-10-GVY{ ICD-10-5tem- | ICD-10-Zusatz- Orpha- Eintrag
Kade Kade Kade Kade Kennn Lmriar
117291 0419 1200 Diinndarmatre sie
122289 o411 1201 Apfelschalen-Syndrom
118177  [O411 1201]Jejunalatresie
124937 KO0.8+ h14.5* 3452| Whi pple-Krankheit
15821 Ko80.8 3452 Intestinale Lipodystrophie
132050 6119 337|Fibrodyspl asia ossificans progressiva
181919 hE1.19 337| Minchmeyer-Sy ndrom
19222 Q878 12| Ze re bro-he pato-renales Syndrom
1117676 |OR7.2 500| Kardiomyopathische Lentiginose

Abbildung 1 Auszug aus dem Musterdatensatz

Umsetzung der Ergebnisse durch das BMG

Mit diesem Projekt wurde eine MaRnahme der EU-Ratsempfehlung fiir européisches Handeln im Bereich seltener
Krankheiten vom 8.6.2009, die auch von Deutschland angenommen wurde, umgesetzt. Auch der Nationale
Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen greift mit Manahmenvorschlag 19 die Zusammenfiihrung
diese Thematik auf. Die MaRnahme zielt darauf ab, durch die statistische Erfassung der SE deren Abbildung in
Gesundheitssystemen zu verbessern.

Der Musterdatensatz kann kostenfrei unterhttp://www.dimdi.de/dynamic/de/klassi/downloadcenter/alpha-
id/seltene-erkrankungen/alphaid_se_muster2017.zip abgerufen werden. In einem vom BMG finanzierten
Folgeprojekt soll der Musterdatensatz vervollstindigt werden. Durch Testung in spezifischen Versorgungszentren
und Evaluierung der Testergebnisse soll ein Implementierungsleitfaden und Schulungsmaterial fiir die Anwender
erarbeitet werden, um die Anwendung méglichst einfach und standardisiert zu ermdglichen.
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