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Webinar zum
Tag der Seltenen Erkrankungen 2022

Motto: „Farbe bekennen!“
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• 11:00 Uhr Begrüßung

• 11:05 Orphanet: Eine Informationsressource für Seltene Erkrankungen

• 11:25 Orphanet-Video

• 11:30 Kodieren von Seltenen Erkrankungen mit der Alpha-ID-SE

• 11:45 Fragen/Diskussion

• 12:00 Ende

Agenda
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Orphanet –
Eine Informationsressource für 
Seltene Krankheiten 
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Orphanet –
Eine Informationsressource für Seltene Krankheiten 
Was ist Orphanet ?
Was sind die Ziele von Orphanet ?
Wer ist aktuell an dem Orphanet Netzwerk beteiligt?
Welche Angebote hält Orphanet für die Nutzer bereit ? 
Wie kann ich Orphanet als Gesundheitsexperte nutzen?
Wie kann ich als Patient eine Selbsthilfegruppe in Orphanet finden?
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Was ist Orphanet ?
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Orphanet-Datenbank (www.orpha.net) : 
Die Informationsressource für Seltene Krankheiten 

2022 in 
8 Sprachversionen 

verfügbar

http://www.orpha.net/
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Gründung von Orphanet

• Orphanet wurde 1997 in Frankreich mit dem Aufkommen des Internets gegründet. Das 
Projekt wurde in Form eine internetbasierten Datenbank etabliert, um die damals noch 
spärlich verfügbaren Informationen über Seltenen Krankheiten zu sammeln, und so die 
Diagnose, Versorgung und Behandlung der betroffenen Patienten zu verbessern. 

• Die französische Initiative wandelte sich im Jahr 2000 in ein europaweites Anliegen und 
ab diesem Zeitpunkt erfolgte eine Förderung durch die Europäische Kommission. Mehr 
und mehr Länder werden eingebunden (Deutschland ist Partner seit 2001).

• Orphanet ist heute mehr als nur eine Datenbank: Als Konsortium von 40 Partnerländern 
aus Europa und weiteren Mitgliedern rund um den Globus stellt das Netzwerk eine 
Vielzahl assoziierter Projekte zur Verfügung.
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Im Zentrum der Orphanet-Datenbank steht die Nomenklatur der 
Seltenen Erkrankungen (SE)

In der relationalen Datenbank sind alle Inhalte mit 
dem Inventar der SE verknüpft.
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Orphanet 

Nertzwerk

Orpha.net

orphadata

Ontology

Orphanet heute: Unterschiedliche Anwendungen für 
verschiedene Nutzer

Berichte
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Was sind die Ziele von Orphanet ?
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• Bereitstellung hochwertiger Informationen über Seltene Erkrankungen, insbesondere durch die 
mehrsprachige Enzyklopädie. 

• Bereitstellung von Datenstrukturen (ORPHACodes!) für die RD-Community, um eine semantische 
Interoperabilität zwischen Ländern und zwischen Bereichen (Gesundheit, Forschung) zu ermöglichen.

• Bereitstellung eines Verzeichnisses von Expertendiensten, um das Fachwissen über SE zu verbessern, 
und um Daten zu liefern, die zur Unterstützung politischer Maßnahmen erforderlich sind.

• Weiterentwicklung und Stärkung von Orphanet als Referenz-Wissensbasis für SE durch Aufbau und 
Konsolidierung der Zusammenarbeit innerhalb des gesamteuropäischen Orphanet-Netzes und mit 
europäischen Referenznetzen (ERN) für die Erstellung, Verbesserung und Verbreitung von Wissen über 
seltene Krankheiten. 

Ziele von Orphanet : 
Die Versorgung der Patienten durch Wissen verbessern
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Wer ist aktuell an dem Orphanet 
Netzwerk beteiligt?
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Das Netzwerk umfasst derzeit 41 Länder als Vollmitglieder und
4 weitere assoziierte Partnerländer

Die nationalen Teams sind verantwortlich für 
die Datensammlungen der verfügbaren 
Leistungen ihres Landes. Erfasst werden 
Expertenzentren (ZSE), Patienten-
organisationen, Medizinische Labore mit 
assoziierten (Gen-)Tests, Forschungsprojekte, 
klinische Studien und weitere Ressourcen. 

Alle Orphanet Teams befolgen die Orphanet 
SOP's (Standard Operating Procedures).

Das  Orphanet Team Deutschland ist seit 
2021 dem BfArM zugehörig. 

https://www.orpha.net/orphacom/special/eproc_SOPs.pdf
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Welche Angebote hält Orphanet für die 
Nutzer bereit ? 
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• Inventar der Seltenen Krankheiten gemappt mit Ressourcen von OMIM, ICD10, MesH, MedDRA, GARD 
und UMLS; 

• Verzeichnis von spezialisierten Leistungen auf dem Gebiet der Seltenen Krankheiten: Expertenzentren, 
Diagnostikangebote, aktuelle Forschungsprojekte, klinische Studien, Register, Netzwerke, 
Technologieplattformen und Patientenorganisationen aus jedem Land des Orphanet-Konsortiums. 

• Enzyklopädie der seltener Krankheiten 

• Enzyklopädie mit Empfehlungen und Leitlinien für die Notfallmedizin und Anästhesie sowie klinische 
Versorgungsleitlinien. 

• Ein vollständiges Verzeichnis der Orphan Drugs

Informationsangebote von Orphanet
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• Eine Internet-Plattform: Orphadata bietet hochwertige Datensammlungen zu Seltenen Krankheiten und 
Orphan Drugs im wiederverwendbaren und berechenbaren Format. 

• Die Orphanet Rare Disease Ontology (ORDO) ein strukturiertes Vokabular für Seltenen Krankheiten. Es 
bildet den Zusammenhang zwischen Krankheiten, Genen und anderen relevanten Merkmalen ab. ORDO 
bietet integrierte, wiederverwendbare Datensätze für die computergestützte Analyse. ->
“Orphamiser“/“Phenomiser“ (HPO)

• Berichtsreihe mit speziellen Schwerpunkten (Orphan Drugs, Liste aller Krankheiten)

• Ein Newsletter der zweimalig im Monat erscheint: OrphaNews. Es informiert über aktuelle 
wissenschaftliche und politische Angelegenheiten auf dem Gebiet der Seltenen Krankheiten und Orphan
Drugs. Das Newsletter erscheint auf englisch, französisch und italienisch.

Informationsangebote von Orphanet

http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/latest-newsletter-europe.htm
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Wie kann ich Orphanet als 
Gesundheitsexperte nutzen?
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• Eine bestimmte Seltene Erkrankung finden und von hier aus

1. Identity CARD (mit ORPHACode) sowie Kurzbeschreibung für den schnellen Überblick einsehen und
2. assoziierte klinische Informationen anzeigen lassen (z.B. Prävalenzangaben, Symptome nach Häufigkeit)
3. verlinkte klinische Studien oder Grundlagenforschungsprojekte (in DE oder darüber hinaus) aufrufen
4. für den Patienten eine Patientenorganisationen identifizieren 
5. Kollegen mit klinischer Expertise oder Forschungsinteresse auch aus anderen Ländern identifizieren
6. verlinkte Fachartikel und relevante Leitlinien recherchieren

Informationen für Fachleute
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Wie kann ich Orphanet als Patient 
nutzen?
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• Eine bestimmte Seltene Erkrankung finden und von hier aus

1. Kurzbeschreibung für den schnellen Überblick einsehen 
2. Zusammenfassung für den Arztbesuch ausdrucken
3. den Hausarzt auf diesen Eintrag (und Orphanet) hinweisen
4. eine geeignete Patientenorganisationen identifizieren 
5. ein geeignetes ZSE in der Nähe finden 

Informationen für den Patienten

Persönliche Beratungen zum eigenen Krankheitsbild
durch das Orphanet Team sind leider nicht möglich !
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Wie kann ich diese Informationen
online aufrufen?
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Das <Burger-Menü> organisiert 
die verschiedenen Angebote die 
auf dem Portal verfügbar sind. 

Startseite Orphanet (Deutsche Sprachversion)

Einstieg Datensuche
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Burger-Menü – Überblick der verfügbaren Angebote
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Es sind verschiedene Suchoptionen in den Menüs verfügbar. 
Hier: Suche einer Krankheit durch Eingabe eines Suchbegriffs. 

Suchvorschläge werden 
angezeigt und können 
ausgewählt werden.

Immer die gegenwärtige 
Sprachversion 
berücksichtigen !
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Suche einer Krankheit: Eingabe Suchbegriff 

Auf das Suchergebniss klicken um 
die Identitiy-Card zu öffnen!
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Informationen rund um die Krankheit (5 Bereiche)

Kurzdefinition der Krankheit

ID-Karte der Krankheit
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Informationen rund um die Krankheit (5 Bereiche)

Beschreibung 
der Krankheit

Detaillierte Informationen 
(Verlinkte Artikel)

Verfügbare 
Zusatzinfos
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Wie sieht das Nutzerprofil aus ?
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Täglich mehr als 104000 
Seitenaufrufe aus über 
200 Ländern 

Etwa 2/3 Fachleute  und 
1/3 Patienten und Angehörige 

Weltweite Datenbanknutzung
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ClinVar
MedGen

Orphanet – assoziierte Projekte - Interaktionspartner
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Alle ERN sind in Orphanet mit assoziierten Zentren gelistet

ERN
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Video zur Kodierung mit Orpha-
Kennnummern
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Das Bundesinstitut 
für Arzneimittel 
und Medizinprodukte
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Kodieren von Seltenen Erkrankungen 
mit der Alpha-ID-SE
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• In der Europäischen Union gilt eine Erkrankung dann als selten, wenn maximal 5 von 10.000 Menschen an 
ihr erkrankt sind. Derzeit sind ca. 6.000-8.000 unterschiedliche Seltene Erkrankungen (SE) bekannt. 

• In der Gesamtzahl sind Menschen mit Seltenen Erkrankungen gar nicht so selten, denn allein in 
Deutschland leiden geschätzt 4 Millionen Menschen an einer Seltenen Erkrankung.

• Aus epidemiologischer Perspektive sind die spezifischen Krankheitsbilder bisher allerdings kaum sichtbar 
und nicht ausreichend untersucht.

Warum Alpha-ID-SE?
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• Die statistische Abbildung von Krankheiten im Gesundheitssystem wird durch die Kodierung bestimmt.

• In Deutschland ist die Internationale statistische Klassifikation der Krankheiten und verwandter 
Gesundheitsprobleme – German Modification – ICD-10-GM – die maßgebliche Krankheitsklassifikation 
mit Bedeutung für:
• Vergütung
• Abbildung des Stellenwerts der Krankheiten im Gesundheitssystem
• Grundlage für epidemiologische Erkenntnisse

Warum Alpha-ID-SE?
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Seltene Erkrankungen in der Routinekodierung

• Die ICD-10-GM gibt derzeit nur für ca. 500 
Seltene Erkrankungen einen spezifischen 
Kode vor (siehe Q87.4)

• Die meisten SE werden unspezifisch 
kodiert (siehe Q87.8)

Auszug aus der ICD-10-GM-Systematik

Auszug aus dem Alphabet der ICD-10-GM mit 
aktuell 534 Einträgen zum Kode Q87.8
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NAMSE Maßnahmenvorschlag 19
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• Die auf dem Alphabetischen Verzeichnis der ICD-10-GM basierende 
Alpha-ID ermöglicht die Kodierung von medizinischen und 
alltagssprachlichen Diagnosenbezeichnungen.

• Der Alpha-ID-Kode stellt eine fortlaufende, stabile und nicht-
sprechende (systemfreie) Identifikationsnummer dar. Er identifiziert 
den Diagnose-Eintrag des Alphabetischen Verzeichnisses eindeutig und 
dauerhaft.

• Jedem Eintrag der Alpha-ID ist der passende ICD-10-GM-Kode 
zugeordnet.

• Die Datei Alpha-ID wird jährlich aktualisiert vom BfArM veröffentlicht 
und enthält aktuell mehr als 85.000 Einträge.

Alpha-ID
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Ausschnitt aus der Alpha-ID
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Ausschnitt aus der Alpha-ID-SE 
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• Die Alpha-ID-SE enthält für Diagnosenbezeichnungen von SE zusätzlich zu Alpha-ID-Kode, 
Diagnosenbezeichnung und ICD-10-GM-Kode die zugeordnete Orpha-Kennnummer.

• Die hiermit erzielte Zusammenführung von ICD-10-GM und Orpha-Kennnummer in einer Datei soll die 
statistische Erfassung von SE und damit deren Abbildung im Gesundheitssystem ohne zusätzlichen Kodier-
Aufwand verbessern und zu einer einheitlichen Kodierung von Seltenen Erkrankungen führen.

• Das Digitale-Versorgung-und-Pflege-Modernisierungs-Gesetz (DVPMG) führt die verbindliche Kodierung 
von Seltenen Erkrankungen mithilfe der Alpha-ID-SE im stationären Sektor ein.

Alpha-ID-SE
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Entwicklung der Alpha-ID-SE 2015-2022
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• Abhängig vom verwendeten Krankenhaus-Informationssystem und der erfolgten Implementierung der 
Alpha-ID-SE, suchen Sie die in der Patientenakte gestellte Diagnose in der Regel über die 
Diagnosenbezeichnung oder ein passendes Schlagwort im Diagnosenkatalog auf und erhalten einige 
Ergebnisse, aus denen Sie die zutreffende Diagnose auswählen.

• Bei Diagnosenbezeichnungen von Seltenen Erkrankungen wird zusätzlich zum ICD-GM-Code die 
zugehörige Orpha-Kennnummer (ORPHAcode) dargestellt.

Wie sollte die Kodierung erfolgen?
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• In der Patientenakte ist die Diagnose „Zerebrohepato-renales Syndrom“ vermerkt.

• Bei der Begriffssuche wird die Entität aufgefunden und liefert folgende Informationen:

• Eine zusätzliche Suche nach der Orpha-Kennnummer auf der Orphanet-Webseite ist nicht erforderlich.

• Die identifizierte Orpha-Kennnummer kann genutzt werden, um den behandelnden Personen als 
Sprunganker in die Informationen der Orphanet-Datenbank zu dienen

Kodierung mithilfe der Alpha-ID-SE 

Alpha-ID ICD-10-GM-Kode Orpha-Kennnummer

I9222 Q87.8 912
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• Aufnahme noch nicht enthaltener Entitäten aus der Orphanet-Nomenklatur

• Ergänzung der ORPHAcodes zu in der Alpha-ID-SE enthaltenen Synonymen von bereits mit ORPHAcode 
versehenen SE-Entitäten

• Ergänzung von Diagnosenbezeichnungen zu bereits enthaltenen Entitäten zur spezifischen Kodierung 
(zum Beispiel lokalisationsbezogene Diagnosenbezeichnungen (5-stellige ICD10 GM-Codes))

• Systematische Aktualisierungsprüfung der bereits mit ORPHAcode versehenen Entitäten der Datei im 
Hinblick auf Änderungen in der Orphanet-Nomenklatur, ca. 2.000 Änderungen p.a. in der 
Orphanetnomenklatur
(Neue Entitäten, Inaktivierung von Entitäten (nicht mehr selten in Europa, veraltete Konzepte etc.), Änderung von Vorzugsbegriff
oder Synonymen, ggf. mit Änderung des Konzeptes, Änderung des zugeordneten ICD-10-WHO-Kodes)

Geplante Weiterentwicklung der Alpha-ID-SE zur Version 2023
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Kodierung von Seltenen Erkrankungen in Deutschland

Sichtbarkeit

Durch die Verwendung der 
ORPHAcodes können Seltene 
Erkrankungen im 
Gesundheitssystem 
sichtbar werden und 
Verbesserungen in der Versorgung 
generiert werden

Kodierung

Ab 01.01.2023 sollen in allen 
Krankenhäusern mittels Alpha-ID-SE 
Patienten mit Seltenen 
Erkrankungen auch mit einem 
ORPHAcode kodiert werden

Information

BfArM wird in den kommenden 
Monaten Informationen und 
Schulungen rund um die Kodierung 
mit ORPHAcodes anbieten
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Orphanet über ORPHAcode erschließen

1. Kodieren

Durch die Kodierung z.B. in einem Zentrum für Seltene Erkrankungen 
kann die Information in der elektronischen Patientenakte hinterlegt 
werden

2. Informieren

Die nächsten Behandelnden können über den hinterlegten ORPHAcode
direkten Zugang zu den Informationen bei Orphanet zum spezifischen 
Krankheitsbild erlangen 

3. Behandlung anpassen

Durch das spezifische Wissen kann die Behandlung an die behandelte 
Person angepasst werden und das Risiko der Fehlbehandlung auf Grund 
einer Seltenen Erkrankung reduziert werden
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Nationaler Aktionsplan für Menschen mit Seltenen Erkrankungen:
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/fileadmin/Dateien/3_Downloads/N/NAMSE/Nationaler_Aktionsplan_fu
er_Menschen_mit_Seltenen_Erkrankungen_-_Handlungsfelder__Empfehlungen_und_Massnahmenvorschlaege.pdf

Orphanet:
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php

Hinweise zur Kodierung aus dem EU-Projekt RD-CODE:
http://www.rd-code.eu/workpackage-5-enhancements/

BfArM, Kodiersysteme – weitere Informationen zur Alpha-ID-SE:
https://www.bfarm.de/DE/Kodiersysteme/Terminologien/Alpha-ID-SE/_node.html

Abonnieren Sie unseren Newsletter zu Kodiersystemen – wir halten Sie auf dem Laufenden!

Weiterführende Links

https://www.bundesgesundheitsministerium.de/fileadmin/Dateien/3_Downloads/N/NAMSE/Nationaler_Aktionsplan_fuer_Menschen_mit_Seltenen_Erkrankungen_-_Handlungsfelder__Empfehlungen_und_Massnahmenvorschlaege.pdf
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
http://www.rd-code.eu/workpackage-5-enhancements/
https://www.bfarm.de/DE/Kodiersysteme/Terminologien/Alpha-ID-SE/_node.html
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Bundesinstitut für Arzneimittel und Medizinprodukte
Abteilung K - Kodiersysteme
Kurt-Georg-Kiesinger-Allee 3
53175 Bonn

Ansprechpartner
Das Orphanet-Team
orphanet@bfarm.de
www.bfarm.de
Tel. +49 (0)228 99 307-4945

Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit!

Kontakt

http://www.bfarm.de/
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