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Definition — Name der Erkrankung

e

@ Die gleiche Erkrankung wird unterschiedlich bezeichnet;
z.B. DMD, Duchenne-Muskeldytrophie, progressive
Muskeldystrophie, X-chromosomale Muskeldystrophie,
Muskelschwund, etc.

e Die gleiche Erkrankung wird in verschiedenen Landern
unterschiedlich bezeichnet;

z.B. Morbus Osler = hereditare hamorrhagische
Teleangiektasien
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Definition — Name der Erkrankung\‘\

Der gleiche Name wird fir verschiedene Erkrankungen
benutzt;

z.B. Muskelschwund fur DMD, BMD, und viele andere,
Insgesamt 680 verschiedene Verlaufsformen laut
www.muskelschwund.de

Achtung !
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Definition — Name der Erkrankung\‘\

a

¢ Informationssuche Uber Erkrankungen startet meistens
beim Namen der Erkrankung, sofern tiberhaupt eine
(Verdachts-) Diagnose gestellt wurde.

e Informationssuche Uber Symptome: noch viel
komplizierter, Laie oder Arzt ?
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Definition — Kodierung

e

¢ Jede Erkrankung sollte eindeutig kodierbar sein

o Gibt es eine eindeutige Kodierung flr seltene
Erkrankungen?

e Erfullt die WHO International Classification of Diseases
(ICD) diesen Anspruch?
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Die grofdten Probleme des ICD10Q
e

@ Nur 240 seltene Erkrankungen mit einem spezifischen Code

o Keine Sichtbarkeit seltener Erkrankungen in Gesundheits-
Informationssystemen
e Mangel eines systematischen Ansatzes
* Klassifikation bezlglich des Hauptsymptoms

* Klassifikation beziglich der Krankheitsursache / Mechanismen

e Konfusion zwischen Anatomie / Organen und Systemen
respiratorisches System, cardiovasculares System, immunologisches

e Konfusion zwischen « Malformation » und « congenital »
und « genetisch »
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Ziele der ICD-11 Revision
e

1. Entwicklung einer Mehrzweck- und in sich stimmigen Klassifikation

® Mortalitat, Morbiditat, Primarversorgung, klinische Versorgung,
Forschung, Gesundheitswesen...

® Ubereinstimmung & Interoperabilitat quer durch unterschiedliche
Nutzungen

2. Schaffung einer INternationalen und mehrsprachigen Referenz-
Klassifikation fur wissenschaftliche Vergleiche und
Informationsaustausch

3. Sicherstellung, dass ICD-11 nahtlos funktioniert im Zeitalter
elektronischer Krankenakten

® Verbindung von ICD mit Terminologien und Ontologien (z.B. SNOMED
systematische Nomenklatur der Medizin)

® I/CD Kategorien miissen durch “Stichwortsuche/Algorythmen" bezuglich ihrer
Verbindungen und Details erkannt werden
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Die Revision Lenkungsgruppe

e

Rare Diseases

e Chair: Ségolene Aymeé
e Orphanet

e Rare Diseases Platform

e Broussais Hospital, Paris, France
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Zusammensetzung TAG Rare Diseases

e

o USA: Stephen Groft, Roberta Pagon (Office of RD-NIH)

o Europa: Seégolene Ayme, Ana Rath (Orphanet)

e Korea: Hyun-Young Park (CDC-Information Center, Seoul)
e Brasilien: Eduardo Castilla

e Argentinien:Monica Rittler

e Mexico: Osvaldo Mutchinick

e Russland: Evgeny Ginter

e China: Yiming Wang
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Hierarchie der ICD Domanen

e

O Revision Steering Committee (Lenkungsgruppe)
1 Arbeitsgebiete/themenbezogene Arbeitsgruppen

2 Anerkannte Experten
* nominiert durch Mitglieder der Arbeitsgruppen

3 Ausgewahlte Personen
* Nominiert durch die Experten

4 Registrierte interessierte Personen (Offentlichkeit)
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Basis flur eine Revision
Im Feld seltener Erkrankungen

S

@ Alle seltenen Erkrankungen sollten letztendlich im Index
des ICD11 aufgefuhrt werden

@ Ein Tell (1000 bis 2000) der seltenen Erkrankungen wird
einen spezifischen Code bekommen, basierend auf
Kriterien wie Pravalenz — Beitrag zu Morbiditat /
Mortalitat — Bedeutung fur (medizinische) Leistungen

e Seltene Erkrankungen dienen als Modell fur die
Formgebung der zukinftigen Struktur des ICD11, da es
sich bel ihnen um untere Knotenpunkte in jeder
Hierarchie und in allen Feldern in der Medizin handelt
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Das Grundprinzip einer klinischen
Klassifikation
\0\

@ Merkmal: haufig sind mehrere verschiedene
medizinische/chirurgische Fachdisziplinen involviert, um die
verschiedenen Manifestationen einer Erkrankung zu behandeln

o Die Klassifikation beruht primar auf der medizinische Fachdisziplin
des betroffenen Organsystems (z.B. zentrales Nervensystem),
gefolgt von Altersgruppe (Padiatrie/Erwachsenenmedizin), gefolgt
von Subspezialitat (z.B. Epileptologie)

e Atiologische/pathophysiologische Kriterien kommen ebenfalls hinzu,
wenn sie fur Diagnose/Management von Bedeutung sind
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Beitrag von Orphanet

e

o Kapitel fir Kapitel erfolgt ein Vergleich zwischen
* ICD-10
* Orphanet Klassifikation
* Anderen publizierten Klassifikationen (sofern vorhanden)

e Erstellung einer Vorschlagsliste flr ICD-10+ (jahrliches
update)

e Vorschlag fur die Kapitel des ICD-11
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ICD-11 Vorschlage

e

@ Ein Dossier mit der Begrindung der Vorschlage wurde erstellt

o Eine Rangliste erklarender Begriffe wurde fir jede Erkrankung
erstellt

© Dossiers wurden durch Orphanet an Experten tbergeben

e Fertige Vorschlage werden zur WHO geschickt, Kapitel flir Kapitel,
je eines pro Monat

e Die Vorschlage werden auf der WHO website publiziert (Beginn:
April 2010) und sind dann offen fir Kommentare

e AnschlieBend erfolgt die weltweite Testung (Feldversuche)
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Vorschlag fur die Organisation der

Kapitel e
@ Nach Organsystem

* Basierend auf der Physiologie
* Atiologie/Mechanismen stellen den letzten Level dar
 vom « hohsten Level » zum « niederigsten Level »

¢ Hinzufugung eines Kapitels fur Multisystem-
Erkrankungen
* Beispiel: Marfan Syndrom ist eine Multisystem-Erkrankung

e Kapitel fur Entwicklungsdefekte vorgeburtlichen
Ursprungs (nicht nur Malformationen), da in utero
Entwicklung einem « (Organ)-System » entspricht

e Trennu gcvon « konstitutionell » und « erworben »
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Fazit

e

¢ Es bestent die Moglichkeit einer tiefgreifenden Entwicklung
der Organisation der Kapitel Il bis XVIII

* Mit einer moglichen Ubernahme/Uberfiihrung praktisch aller
existierenden Code

* Mit einer einheitlichen Struktur aller Kapitel

* Einstellung seltener/genetischer Erkrankungen dort, wo sie
hingehoren
» Uberall als « lower node »

e Kapitel « Haematologie », « Endokrinologie »,
« Immunologie », « Metabolische Erkrankungen »
* Bereits zuganglich und unter Begutachtung durch Experten

e Kapitel in Vorbereitung: « Malformation », « Neurologie »
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EENNNNN———

Was konnen Sie beitragen ?

¢ Ubermitteln Sie Orphanet Namen von Experten, die
bereit sind, Kapitel aus ihrem Fachgebiet zu begutachten

e Senden Sie Orphanet etablierte Klassifikationen

e Unterstutzen/bewerben Sie die Benutzung der Orphanet
Nomenklatur seltener Erkrankungen durch
Informationssysteme, um seltene Erkrankungen besser
sichtbar zu machen
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Orpha Nomenklatur

e

¢ Umfassende Liste seltener Erkrankungen (<5,850)
* |dentity card + Gene

* eigene Orpha Zahl (Orpha code)
v' Stabil, auch bei Zuwachs an Wissen

* Datensatze sind auf Anforderung erhaltlich
v fur die Nutzung in Informationssystemen
v fur Forschungszwecke

v' Zu laufenden Kosten flir « non-profit use » + Material Transfer
Agreement

e Klassifikationen seltener Erkrankungen
* Liste aller publizierten Klassifikationen
* Sichtbarkeit jeder Klassifikation

* Maoglichkeit, auf jedem Level « anzuklicken » um detailierte
Informationen zu erhalten
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Orpha Nomenklatur

- Acute lymphoblastic leukaemia Identity card
Orpha number: ORPHAST S Synonymish -
Prevalence of 1-9 /100 000 ]
rare diseases: Unigue Orpha number
A\Inheritance: - « Stable what ever is the evolution of knowledge
CIoEPElds s « Linked to parent and child diseases in every
ICD 10 code: €0 | ificati
MIMnumber:  151330[]° 15 186770 (4] D eellon
186855 [~] 186921 [~] 2] _ _ —
1a7040121 247640121 E00EE LT~~~ | Indexation with ICD10 codes: 2,074 diseases
Indexation with MIM codes: 4,381 diseases
EUMMARY Additional information
cute Iymphoblastic leukaeria (aLLY is a malignant proliferation of lymphoid cells
blocked at an earh,r stage -:uf differentiation anu:l au:u:u:uunts for 75% of all cases of Further information on this disease
L2l lL ] 1 L] ] . L | i 1 I:l Chlldren
EDidem|0|qu I:netw._aen 2 = Genels)
: . e with a > Publications in PubMed []
* Indexed with class of prevalence: 2,508 diseases distress. > Other website(s) ’\
. ; ; . any organ
* Indexed with mode of inheritance: 2,658 diseases signs are Health care ressources for this \
« Indexed with age of onset: 2,560 diseases and bene disease

SEOTTSTE T e _ olling the]l  Direct link to PubMed: 2,510 diseases
[ymphaoid cell papulation. The most common &LL translocation, the t{12;21)

appears to have good prognostic implications, ALL is biologically heterogeneous : o
and rmorphologic, immonologic, cytogenetic, biocherical, and molecular genetic = Patient organisations
characterisation of leukaemia lvmphoblasts is needed to establish the diagnosis > Medical products

or to exclude other possible causes of bone marrow failure and, finally, to classify
ALL subtypes. E-lu:ulu:uglu:al findings include hyperleukncytusm due to circulating
lymphoblasts, anaemia and thrnmbncytupaenla Diagnosis is established by I:u:une

LI [ L | L e 8 Ly )

Research activities on this disease

= Research projects

Mmarrow I:lll: L | |1 = oy ) Tl L LL i - CI . It . I
danted b Inical trigls
v fhe ‘1 Files available on request > Registriesidatabases

e Suitable to code clinical activity / lab activity
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Vielen Dank fur lhre
Aufmerksamkeit !
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