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Webinar zum
Tag der Seltenen Erkrankungen 2022

Motto: , Farbe bekennen!”




Agenda

e 11:00 Uhr BegrulBung

e 11:05 Orphanet: Eine Informationsressource fir Seltene Erkrankungen
e 11:25 Orphanet-Video

 11:30 Kodieren von Seltenen Erkrankungen mit der Alpha-ID-SE
 11:45 Fragen/Diskussion

e 12:00 Ende
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und Medizinprodukte

% Bundesinstitut
4 fir Arzn |

BfArM | Webinar am Rare Disease Day 2022 | 03.06.2022 2



Orphanet -
Eine Informationsressource fiir
Seltene Krankheiten
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Orphanet -
Eine Informationsressource fiir Seltene Krankheiten

Was ist Orphanet ?

Was sind die Ziele von Orphanet ?

Wer ist aktuell an dem Orphanet Netzwerk beteiligt?

Welche Angebote halt Orphanet fur die Nutzer bereit ?

Wie kann ich Orphanet als Gesundheitsexperte nutzen?

Wie kann ich als Patient eine Selbsthilfegruppe in Orphanet finden?
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Orphanet-Datenbank (www.orpha.net) :
Die Informationsressource fiir Seltene Krankheiten

Das Portal fur seltene Krankheiten und Orphan 2022 in
Drugs .
8 Sprachversionen

, Keine Krankheit kann zu selten sein, .
um ihr Aufmerksamkeit zu schenken “ verfi g bar

Nutzen Sie Orphanet

0a®
}’_, Q@ =02 ggl
Inventar, Klassifikation und Informationen tiber ein Verzeichnis der Verzeichnis der Fachleute und
Enzyklopéadie der seltenen Arzneimittel fir seltene Selbsthilfeorganisationen Einrichtungen
Krankheiten mit assoziierten Krankheiten
Genen
i Ve Q A
Verzeichnis der Verzeichnis medizinischer Verzeichnis der laufenden Sammlung der Themen-
Expertenzentren Labors, die diagnostische Forschungsprojekte, klinischen| | Artikel: Orphanet-Berichtsreihe
Leistungen anbieten Studien, Register und
Biobanken

Q Bitte Krankheit eingeben

und Medizinprodukte
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http://www.orpha.net/

Grundung von Orphanet

* Orphanet wurde 1997 in Frankreich mit dem Aufkommen des Internets gegrtiindet. Das
Projekt wurde in Form eine internetbasierten Datenbank etabliert, um die damals noch
sparlich verfiigbaren Informationen lGber Seltenen Krankheiten zu sammeln, und so die
Diagnose, Versorgung und Behandlung der betroffenen Patienten zu verbessern.

* Die franzosische Initiative wandelte sich im Jahr 2000 in ein europaweites Anliegen und
ab diesem Zeitpunkt erfolgte eine Forderung durch die Europaische Kommission. Mehr
und mehr Lander werden eingebunden (Deutschland ist Partner seit 2001).

* Orphanet ist heute mehr als nur eine Datenbank: Als Konsortium von 40 Partnerlandern
aus Europa und weiteren Mitgliedern rund um den Globus stellt das Netzwerk eine
Vielzahl assoziierter Projekte zur Verfiigung.

% Bundesinstitut
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Im Zentrum der Orphanet-Datenbank steht die Nomenklatur der

Seltenen Erkrankungen (SE)
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orphadata

esigpatios
drugs”

Mappings

Ontology
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@ Orphanet Journal of Rare Diseases

Orphanet

Nertzwerk
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About
Aims and scope
Orphanet peer-revewed journal "
aspectsofrre & The journal pubishes specfc

rare diseases. In addtion, th

al may consder aticies on clinical rial outcome reports,
either positve or negative, icles on public health issues in the fild of rare diseases and
‘orphan drugs. The journal does not accept case reports which do not present cinical o
pathological finci Case
shouid

Open access

ccessible online immediately upon publication. without subscrption charges of registration
barrers. Further information about open access can be found here.

s authors of aticles published in Orphanet Joural of Rare Diseases you are the conytioht
bolders of your aticle ted to any third party, the
right to use reproduce or dsseminate your aticl, according to the BMC license agreement

For those of you who are US government employees or are prevented from being copyright
hoiders asons, BMC can ac Please conta
usffurtherinformation i needed.

Orpha.net

Orphanet heute: Unterschiedliche Anwendungen fur

verschiedene Nutzer

Das Portal fiir seltene Krankheiten und Orphan
Drugs

, Keine Krankheit kann zu selten sein,
um ihr Aufmerksamkeit zu schenken “

Nutzen Sie Orphanet

»- 8 = ]
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Q' site Kranknet eingeden

Orphanet Report Series

JANUAR 2021

Orphanet Report Seri
—

Rare Diseases o

December 2021

Liste der seltenen Krankheiten und Synonyme in
alphabetischer Reihenfolge
Methodik

Verzeichnis der Arzneimittel fiir
seltene Krankheiten in Europa*

Rare Disease Registries
in Europe

Berichte N

|_____www.orpha.net w.orphadata.

E N i Incarm AFMTEER’”?!:" -

orphaNews

OrphaNews ist das frei verfugbare, zweimal im i Inserm (3]

Monat erscheinende E-Newsletter fir die Rare- P

Disease-Community. Es informiert Uber aktuelle
und politische

auf dem Gebiet der seltenen Krankheiten und

Orphan Drugs.
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Was sind die Ziele von Orphanet ?
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Ziele von Orphanet :
Die Versorgung der Patienten durch Wissen verbessern

* Bereitstellung hochwertiger Informationen Uber Seltene Erkrankungen, insbesondere durch die
mehrsprachige Enzyklopadie.

e Bereitstellung von Datenstrukturen (ORPHACodes!) fiir die RD-Community, um eine semantische
Interoperabilitdt zwischen Landern und zwischen Bereichen (Gesundheit, Forschung) zu ermoglichen.

* Bereitstellung eines Verzeichnisses von Expertendiensten, um das Fachwissen uUber SE zu verbessern,
und um Daten zu liefern, die zur Unterstlitzung politischer MalRnahmen erforderlich sind.

* Weiterentwicklung und Starkung von Orphanet als Referenz-Wissensbasis fiir SE durch Aufbau und
Konsolidierung der Zusammenarbeit innerhalb des gesamteuropaischen Orphanet-Netzes und mit
europaischen Referenznetzen (ERN) fir die Erstellung, Verbesserung und Verbreitung von Wissen Gber
seltene Krankheiten.

% Bundesinstitut
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Wer ist aktuell an dem Orphanet
Netzwerk beteiligt?
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Das Netzwerk umfasst derzeit 41 Lander als Vollmitglieder und
4 weitere assoziierte Partnerlander

The Orphanet Network Die nationalen Teams sind verantwortlich fir
";&‘? dlg Datensa.mmlungen der verfligbaren
. L Leistungen ihres Landes. Erfasst werden

Expertenzentren (ZSE), Patienten-
organisationen, Medizinische Labore mit
assoziierten (Gen-)Tests, Forschungsprojekte,
klinische Studien und weitere Ressourcen.

aaaaaaaaaaa

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

'''''

Das Orphanet Team Deutschland ist seit
Orphanet is a multi-stakeholder, global network of 41 countries, coordinated by the Orphanet Coordinating team at the e .
o Ntational |ntstittte of Heathand Me(tjical Research (INtSERM) in Parist. ARES IRt S 2021 dem BfArM zugehong_

% Bundesinstitut
fiir Arzneimittel
und Medizinprodukte

Orphanet| Orphanet —
Eine Informationsressource fir Seltene Krankheiten | 03.06.2022 11


https://www.orpha.net/orphacom/special/eproc_SOPs.pdf

Welche Angebote halt Orphanet fur die

Nutzer bereit ?
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Informationsangebote von Orphanet

* 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.

* Enzyklopadie der seltener Krankheiten

* Enzyklopadie mit Empfehlungen und Leitlinien fiir die Notfallmedizin und Anasthesie sowie klinische
Versorgungsleitlinien.

* Ein vollstandiges Verzeichnis der Orphan Drugs

% Bundesinstitut
4 fiir Arzneimittel
und Medizinprodukte
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Informationsangebote von Orphanet

* 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 fiir Seltenen Krankheiten. Es
bildet den Zusammenhang zwischen Krankheiten, Genen und anderen relevanten Merkmalen ab. ORDO
bietet integrierte, wiederverwendbare Datensatze fur die computergestiitzte Analyse. ->
“Orphamiser“/“Phenomiser” (HPO)

* Berichtsreihe mit speziellen Schwerpunkten (Orphan Drugs, Liste aller Krankheiten)
* Ein Newsletter der zweimalig im Monat erscheint: OrphaNews. Es informiert liber aktuelle

wissenschaftliche und politische Angelegenheiten auf dem Gebiet der Seltenen Krankheiten und Orphan
Drugs. Das Newsletter erscheint auf englisch, franzosisch und italienisch.
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Wie kann ich Orphanet als
Gesundheitsexperte nutzen?
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Informationen fiir Fachleute

* Eine bestimmte Seltene Erkrankung finden und von hier aus

Identity CARD (mit ORPHACode) sowie Kurzbeschreibung fiir den schnellen Uberblick einsehen und
assoziierte klinische Informationen anzeigen lassen (z.B. Pravalenzangaben, Symptome nach Haufigkeit)
verlinkte klinische Studien oder Grundlagenforschungsprojekte (in DE oder darliber hinaus) aufrufen

fur den Patienten eine Patientenorganisationen identifizieren
Kollegen mit klinischer Expertise oder Forschungsinteresse auch aus anderen Landern identifizieren

verlinkte Fachartikel und relevante Leitlinien recherchieren

o Uk wnN e

0a® \Y
\ j’, Q@ ) IEQ
|
‘ Inventar, Klassifikation und Informationen Uber ein Verzeichnis der Verzeichnis der Fachleute und
Enzyklopadie der seltenen Arzneimittel fur seltene Selbsthilfeorganisationen Einrichtungen
Krankheiten mit assoziierten Krankheiten
Genen
Verzeichnis der Verzeichnis medizinischer Verzeichnis der laufenden Sammlung der Themen-
Expertenzentren Labors, die diagnostische Forschungsprojekte, klinischen | | Artikel: Orphanet-Berichtsreihe
Leistungen anbieten Studien, Register und
I Biobanken

und Medizinprodukte
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Wie kann ich Orphanet als Patient
nutzen?
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Informationen fiir den Patienten

* Eine bestimmte Seltene Erkrankung finden und von hier aus

1. Kurzbeschreibung fiir den schnellen Uberblick einsehen
2. Zusammenfassung fur den Arztbesuch ausdrucken
3. den Hausarzt auf diesen Eintrag (und Orphanet) hinweisen
4. eine geeignete Patientenorganisationen identifizieren
5. ein geeignetes ZSE in der Nahe finden
Oy @'ﬁ' Personliche Beratungen zum eigenen Krankheitsbild
Selbsthiteopanisatonen W Einrchtungen durch das Orphanet Team sind leider nicht moglich !
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Wie kann ich diese Informationen
online aufrufen?
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Einstieg Datensuche

orphanet O Hife S Kontakt DE Vv

Das Portal fur seltene Krankheiten und Orphan
Drugs

,» Keine Krankheit kann zu selten sein,
um ihr Aufmerksamkeit zu schenken “

Nutzen Sie Orphanet Das <Burger-Menu> organisiert
die verschiedenen Angebote die

T a0
j - - L f dem Portal verfiigbar sind
Inventar, Klassifikation und Informationen tber ein Verzeichnis der Verzeichnis der Fachleute und g :
' Enzyklopadie der seltenen Arzneimittel fir seltene Selbsthilfeorganisationen Einrichtungen
Krankheiten mit assoziierten Krankheiten
Genen
=
: Ve Q M
Verzeichnis der Verzeichnis medizinischer Verzeichnis der laufenden Sammlung der Themen-
Expertenzentren Labors, die diagnostische Forschungsprojekte, klinischen | | Artikel: Orphanet-Berichtsreihe
Leistungen anbieten Studien, Register und
Biobanken
Q Bitte Krankheit eingeben . .
Startseite Orphanet (Deutsche Sprachversion)

% Bundesinstitut
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Burger-Menii - Uberblick der verfiigbaren Angebote

% Bundesinstitut
fiir Arzneimittel
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Seltene Krankheiten

> Suche

> Klinische Zeichen und
Symptome

> Klassifikationen

> Gene

> Behinderungen

> Enzyklop&die fur Patienten
> Enzyklopéadie fur Fachleute
> Notfall-Leitlinien

Forschung und
klinische Studien
> Forschungsprojekte
> Klinische Studien
> Register und Biobanken

> Plattformen

Orphanet erstellt seine Daten gemaR
der publizierten Arbeitsweisen

o4
Orphan Drugs

> Suche

020
(-]
[ ]
Selbsthilfe
> Patientenorganisationen

> Verbande/Allianzen

> Hilfsangebote fiir persénliche
Anfragen

i

Expertenzentren und
Netzwerke
> Expertenzentren
> Netzwerke

> Europaische Referenznetze

¥

Fachleute und
Einrichtungen
> Suche Einrichtung
> Suche Person
> Expertennetzwerk

> Kontaktaufnahme

Rare Diseases - European Commission

RD-Action

European Medicines Agency

IRDIRC

Office of rare diseases research (US)

EC Expert Group on Rare Diseases (EU)

Europidische Referenznetzwerke

OJRD

v

Diagnostik

> Suche Labor

> Suche Test

g

Weitere Informationen

2 Qualitatscharta

> Uber Orphan Drugs

> Uber Orphanet

> Uber Seltene Krankheiten
> Orphanet-Berichte

> Orphanet Tutorials

> Orphanet-Verfahren

Orphanet

Berichtsreihe
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Es sind verschiedene Suchoptionen in
ier: Suche einer Krankh

eit durch Ein

Klinische Zeichen und
Symptome

Klassifikationen
Gene
Behinderungen

Enzyklopadie fir
Patienten

Enzyklopadie fiir
Fachleute

Notfall-Leitlinien

Startseite >Seltene Krankheiten >Suche

Seltene .
Krankheiten Suche Krankheit

Das Portal fir seltene Krankheiten und Orphan Drugs

[|Krar|kheitsname

(*) Felder mussen ausgefullt werden

Quellen/Verfahren

Datensatz
herunterladen

@® Krankheitsname O oMM O Genname
O ORPHAcode O1cp-10
Weitere Suchoptionen a
> Alphabetische Liste
Hilfe

B Schaut das Video mit der Anleitung 'wie finde ich eine Krankheit?' (auf Englisch),

Verfahren: Orphanet inventory of rare diseases

Nomenklatur der seltenen Krankheiten in deutscher Sprache

Orphanet erstellt und pflegt die Orphanet Nomenklatur der Seltenen Krankheiten. Die Integration die
Nomenklatur in die Informationssysteme von Forschung und Gesundheit ist ein wichtiger Schritt, um
Sichtbarkeit der Seltenen Krankheiten zu gewahrleisten. Jeder Krankheit wird mit einer spezifiscl
ORPHACcode ein eindeutiger und dauerhafter Identifikator zugewiesen.

Orphanet beruft sich auf die Europaische Definition der Seltenen Krankheiten, die durch die Verordnung d
Europaischen Parlaments und des Rates iber Arzneimittel fir seltene Leiden (1999) definiert wurde.

besagt, dass eine Krankheit dann als ,Selten’ einzustufen ist, wenn weniger als einer von 2000 Menscher

Seltene

Krankheiten

Kiinische Zeichen und
Symptome

Klassifikationen
Gene
Behinderungen

Enzyklopédie fiir
Patienten

Enzyklopédie fiir
Fachleute

Notfall-Leitlinien
Quellen/Verfahren

Datensatz
herunterladen

Startseite >Seltene Krankheiten >Suche

Suche Krankheit

[ Karaid ] Suche

kardio-pulmonales Versagen durch mitochondrialen Methylierungsdefekt
Kardio-spondylo-carpo-faziales Syndrom
kardio-valvulérer Typ

hie durch Cytoch d gel
kardiofaziales Syndrom
Kardiogener Schock
Kardiogenitales Syndrom
Kardiokraniales Syndrom Typ Pfeiffer
kardiokutanes Progerie-Syndrom
Kardiomegalie - kongestive Herzinsuffizienz
Kardiomeles Syndrom Typ 3
Kardiomyopathie

hie - p o

i durch Gly

hie durch Glykogen-Sp
Kardiomyopathie durch Glykogenose
Kardiomyopathie durch GSD

i durch MRPL: g

Kardiomyopathie mit Herzblock

g
herkrankheit

Verfahren: Orphanet inventory, of rare diseases

der seltenen

in deutscher Sprache

Orphanet erstellt und pflegt die Orphanet der Seltenen K| Die dieser

in die ssysteme von Forschung und Gesundheit ist ein wichtiger Schritt, um die
Sichtbarkeit der Seltenen Krankheiten zu gewahrleisten. Jeder Krankheit wird mit einer spezifischen
ol indeutiger und dauerhafter

Orphanet beruft sich auf die Europaische Definition der Seltenen Krankheiten, die durch die Verordnung des
Europaischen Parlaments und des Rates Gber Arzneimittel fur seltene Leiden (1999) definiert wurde. Sie
besagt, dass eine Krankheit dann als ,Selten’ einzustufen ist, wenn weniger als einer von 2000 Menschen in
der Europaischen Bevélkerung von dieser Krankheit betroffen ist.

Die Orphanet Nomenklatur der seltenen Krankheiten beinhaltet eine heterogene Typologie von Entitaten in
der folgenden Subtypen. Eine Krankheit der
Orphanet-Datenbank entspricht einer der folgenden Definitionen: einer Erkrankung, einem Fehlbildungs-
Syndrom, einer Klinisches Syndrom, einer morphologischen oder biologischen Anomalie, oder einer besondere
Klinische Situation (im Verlauf einer Erkrankung). Die Krankheiten werden sind in Gruppen organisiert und
dann in klinische, atiologische und histopathologische Subtypen unterteilt.

Bitte geben Sie den Namen der Krankheit, O , MIM-Nummer (Online
i i i , oder ICD-10 Code in das Suchfeld ein, um die gewiinschten Informationen
abzurufen.

Nomenclature: Uber Orphadata haben Sie Zugang auf die gesammelten Datensatze von Orphanet,
einschlieBlich der Orphanet-K seltener Krankheiten und der Orphanet far die
Kodierung in unterschiedlichen Sprachversionen.

der Europaischen Bevolkerung von dieser Krankheit betroffen ist.

% Bundesinstitut
fiir Arzneimittel

und Medizinprodukte

den Ments verfluigbar.
gabe eines Suchbegriffs.

Suchvorschlage werden
angezeigt und kdnnen
ausgewahlt werden.

Immer die gegenwartige
Sprachversion
bericksichtigen !
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Suche einer Krankheit: Eingabe Suchbegriff

3' Startseite >Seltene Krankheiten >Suche

K Suche Krankheit

Klinische Zeichen und ‘ Kardio-fazio-kutanes Syndrom ‘

Symptome (*) Felder mlssen ausgeflllt werden
Klassifikationen

Gene ® Krankheitsname O omim O Genname

Behinderungen O ORPHAcode O 1cD-10

Enzyklopadie fur

Auf das Suchergebniss klicken um
Patienten . o« . .e
Enzyklopadie fir Weitere Suchoptionen ¥ dle Identltly'ca rd ZU Offnen!

Fachleute

Notfall-Leitlinien

Quellen/Verfahren

Datensatz 1 Ergebnis(se)

herunterladen

ORPHA:1340 (Storung) Kardio-fazio-kutanes Syndrom

Mehr Informationen

% Bundesinstitut
fiir Arzneimittel
und Medizinprodukte
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Informationen rund um die Krankheit (5 Bereiche)

Kardio-fazio-kutanes Syndrom

Krankheitsdefinition

Ein seltenes Syndrom mit multiplen kongenitalen Anomalien, das durch kraniofaziale Dysmorphien, angeborene N 3
Herzfehler, dermatologische Anomalien (meist hyperkeratotische Haut und sparliches, lockiges Haar), KU er efl n |t|0 n d er Kra n khe It
neurologische Manifestationen (Hypotonie, Krampfanfalle), Gedeihstorung und Intelligenzminderung
gekennzeichnet ist.

ORPHA:1340

Klassifizierungsebene: Stérung

Synonymfe): Manifestationsalter: Vorgeburtlich, UMLS: C1275081
Neugeborenenzeit

CFC-Syndrom MeSH: C535579

ICD-10: Q878 .
Prévalenz: Unbekannt GARD: 9146 ID-Karte der Krankheit
OMIM: 115150 615278 615279
Erbgang: Autosomal-dominant 615280 MedDRA:H

% Bundesinstitut
24 fiir Arzneimittel
und Medizinprodukte
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Informationen rund um die Krankheit (5 Bereiche)

Zusammenfassung

Epidemiologie

In der Literatur sind bisher etwa 300 Félle ver6ffentlicht worden. Die Pravalenz in der japanischen Bevélkerung wurde auf
1/810.000 geschatzt. Es wird jedoch angenommen, dass die Pravalenz héher ist.

Klinische Beschreibung

Das kardiofaziokutane (CFC) Syndrom zeigt eine groe phanotypische Variabilitat. Polyhydramnion wird haufig berichtet.
Die Neugeborenen prasentieren sich bei der Geburt mit relativer Makrozephalie, kurzem Hals und ausgepragten
dysmorphen kraniofazialen Merkmalen (d.h. grobe Gesichtsziige, hohe Stirn, tief angesetzte Ohren, Ptosis, abfallende
Lidaxen), Epikanthusfalten, kurze Nase mit abgesenktem Nasenricken, prominentes Philtrum, hochgewdélbter Gaumen,
dicke Unterlippe). Kardiale Anomalien, falls vorhanden, werden méglicherweise erst spater diagnostiziert und umfassen
Pulmonalvenenstenose, interaurikuldare Kommunikation und hypertrophe Kardiomyopathie. Futterungsschwierigkeiten,
die zu Gedeihstérungen, gastrodsophagealem Reflux (GER), Erbrechen und Verstopfung fihren, treten oft im
Sauglingsalter auf, bessern sich aber in der Kindheit. Wachstumsstérungen, die zu Kleinwuchs fiihren, sind teilweise auf
einen Wachstumshormonmangel zurtickzufuihren. Zu den dermatologischen Manifestationen gehdren sparliches, dinnes
und lockiges Haar, trockene, hyperkeratotische und hyperelastische Haut (an Armen, Beinen und im Gesicht), allgemeine
Hyperpigmentierung, fortschreitende Entstehung von Navi, Ichthyose, Palmoplantarkeratose, Café au lait-Flecken,
Lymphodeme und Hamangiome. Schwere ekzematdse Lasionen werden haufig gesehen. Hypertelorismus, Strabismus,
Nystagmus, Hypoplasie des Sehnervs und Astigmatismus kénnen zu verminderter Sehkraft und Sehschérfe flhren. Es
wurde auch Uber rezidivierende Mittelohrentziindung berichtet. Neurologische Auffalligkeiten in Form von Hypotonie,
Lernschwierigkeiten und Entwicklungsverzégerungen (hauptsachlich motorisch und sprachlich) werden bei allen Kindern
beobachtet. In 50 % der Falle kdnnen auch Krampfanfalle auftreten.

Atiologie
Das CFC-Syndrom gilt als RASopathie und ist auf Mutationen in einem der 4 Gene zuriickzufihren: BRAF (7q34) (in 75%
der CFC-Falle), MAP2K1 (15q22.1-q22.33). MAP2K2 (19p13.3) und KRAS (12p12.1), die fiir Proteine des Sarkom/Mitrogen-
aktivierte Proteinkinase (RAS/MAPK)-Signalwegs kodieren. Dieser Signalweg ist an der Regulation von
Zelldifferenzierung, Proliferation, Migration und Apoptose beteiligt.
Diagnostische Verfahren

Die klinische Diagnose basiert hauptsachlich auf dem Vorhandensein und der Haufigkeit der che
klinischen Merkmale und dem sporadischen Auftreten der Krankheit. Molekulargenetische Tests

Differentialdiagnose

Zu den Differentialdiagnosen gehéren das Costello-Syndrom (CS) und das Noonan-Syndrom, die einen Uuvi v
Phanotyp mit dem CFC-Syndrom aufweisen. Das CFC-Syndrom scheint, im Gegensatz zum CS, kein erhohtes Risiko far
Malignome zu haben.

Prénataldiagnostik

Bei bekannter Mutation in der Familie ist eine vorgeburtliche Diagnostik méglich.

Genetische Beratung

Alle bisher gemeldeten Félle sind auf de novo Mutationen zurlickzufiihren. Aufgrund der sporadischen Natur der
Erkrankung ist das Geschwister-Rezidivrisiko sehr gering.

Management und Behandlung

Die Behandlung erfordert ein multidisziplinares Team. Bei Séauglingen kann eine nasogastrale oder gastrostomische
Ernahrung oder eine Fundoplikatio Nissen erforderlich sein, wenn eine schwere GER vorliegt. Die Uberwachung durch
einen Kardiologen ist notwendig und eine Herzoperation kann erforderlich sein, um bestimmte Defekte zu beheben. Die
Uberwachung durch einen Neurologen ist bei Patienten mit Krampfanfallen erforderlich. Regelméagige augenarztliche
Untersuchungen sowie korrigierende Linsen oder Operationen konnen die Sehkraft verbessern. Die Standardbehandlung
von Hautkrankheiten wird empfohlen. Eine Uberweisung an einen Endokrinologen kann ebenfalls erforderlich sein. Eine
fruhzeitige Ergo-, Physio- und/oder Sprachtherapie fordert die motorische und sprachliche Entwicklung.

Prognose

Die Prognose ist sehr variabel und hangt von den klinischen Manifestationen ab. Die Lebenserwartung kann annahernd
normal oder reduziert sein (wenn schwere Herz- und/oder neurologische Manifestationen vorhanden sind).
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i Detaillierte Informationen

Artikel fir die allgemeine
Offentlichkeit

Deutsch (2015, pdf)

Svenska (2011)

Artikel fiir Fachleute

> Klinische Leitlinien
Francais (2021)
> Empfehlungen flir den

Gentest
Deutsch (2015, pdf)

> Review-Artikel (Klinischen
Genetik)

English (2016)

Detaillierte Informationen
(Verlinkte Artikel)

Beschreibung

Multigen-Panel-Tests, einschlieBlich aller bekannten RASopathie-Gene, sind vorzuziehen. Falls nicht ver a
sequenzielle Gentests empfohlen, beginnend mit BRAF, wobei die Exons 6,12 und 11 die am haufigsten mu e r ra n e I

N
. Zusatzinformationen

Weitere Informationen tber
diese Krankheit

> Klassifikation(en) (8)
> Gen(e) (4)
> Behinderung

> Klinische Zeichen und
Symptome

> Relevante Website(s) (8)

Patientenorientierte Ressourcen
fiir diese Krankheit

Relevante
Forschungsaktivitaten

> Expertenzentren (485) > Forschungsprojekte (41)

> Netzwerke (14) > Klinische Studien (3)

> Diagnostische Tests (161) > Register und Biobanken (50)
> Selbsthilfeorganisationen > Expertennetzwerk (3)

(103)

> Orphan-Designation(s) und
Orphan Drug(s).(1)

Spezialisierter Sozialdienst

> Eurordis-Verzeichnis

Verflgbare
Zusatzinfos
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Wie sieht das Nutzerprofil aus ?

& &




Weltweite Datenbanknutzung

Taglich mehr als 104000
Seitenaufrufe aus tUber
200 Landern

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

orphanet
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Orphanet - assoziierte Projekte - Interaktionspartner
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ERN

Startseite »Expertenzentren und Netzwerke >Europaische Referenznetze

Expertenzentren

e e Europdische Referenznetze

Europaische Referenznetze bieten Sachverstandigen und Fachzentren aus allen Landern eine Plattform fur den

Expertenzentren Wissensaustausch.
Netzwerke .
Sie sollen:
Europaische Lo . - . . . .
Referenznetze >die einschlagigen EU-Kriterien bei der Bekdmpfung von seltenen Krankheiten, die besondere Pflege erfordern,
anwenden

Datensatz

>als Forschungs- und Wissenszentren fungieren und Patienten aus anderen EU-Landern behandeln

herunterladen

*®

>gegebenenfalls die Verflgbarkeit von Behandlungszentren gewahrleisten

Zusatzinformationen:
> Website der Europaischen Kommission: https://ec.europa.eu/health/ern _de
>Website der RD-ACTION: http://www.rd-action.eu/european-reference-networks-erns/
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ERNs List

> European Reference Network on Rare Bone Disorders - ERN BOND
> European Reference Network on Rare craniofacial anomalies and ENT disorders - ERN CRANIO

> European Reference Network on Rare Endocrine Conditions - Endo-ERN

> European Reference Network on Rare and Complex Epilepsies - EpiCARE

> European Rare Kidney Diseases Reference Network - ERKNet

> European Reference Network on Rare Neurological Diseases - ERN-RND

> European Reference Network on Rare inherited and congenital anomalies - ERNICA
> European Reference Network on Respiratory Diseases - ERN-LUNG

> European Reference Network on Rare and Undiagnosed Skin Disorders - ERN-Skin
> European Reference Network on Rare Adult Cancers (solid tumors) - EURACAN

> European Reference Network on Rare Hematological Diseases - EuroBloodNet

> European Reference Network for Rare Neuromuscular Diseases - EURO-NMD

> European Reference Network on Rare Eye Diseases - ERN-EYE

> European Reference Network on GENetic TUmour Risk Syndromes - ERN GENTURIS
> Rare Urogenital Diseases - EUROGEN

> Gateway to Uncommon And Rare Diseases of the HEART - GUARD-HEART

> European Reference Network on Rare Congenital Malformations and Rare Intellectual Disability - ITHACA

> European Reference Network for Rare Hereditary Metabolic Disorders - MetabERN

> European Reference Network for Paediatric Cancer (haemato-oncology) - PaedCan-ERN
> European Reference Network on Rare Hepatological Diseases - RARE-LIVER

> Rare Connective Tissue and Musculoskeletal Diseases Network - ReCONNET

> Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune Diseases Network - RITA

> European Reference Network on Transplantation in Children (incl. HSCT, heart, kidney, liver, intestinal, lung

andmultiorgan) - TransplantChild
> European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases - VASCERN

Alle ERN sind in Orphanet mit assoziierten Zentren gelistet
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Kodieren von Seltenen Erkrankungen
mit der Alpha-ID-SE




Warum Alpha-ID-SE?

* In der Europaischen 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 geschatzt 4 Millionen Menschen an einer Seltenen Erkrankung.

* Aus epidemiologischer Perspektive sind die spezifischen Krankheitsbilder bisher allerdings kaum sichtbar
und nicht ausreichend untersucht.
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Warum Alpha-ID-SE?

» 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 mal3gebliche Krankheitsklassifikation
mit Bedeutung fiir:

* Vergutung
* Abbildung des Stellenwerts der Krankheiten im Gesundheitssystem
e Grundlage fur epidemiologische Erkenntnisse
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Seltene Erkrankungen in der Routinekodierung

* Die ICD-10-GM gibt derzeit nur fir ca. 500 Auszug aus dem Alphabet der ICD-10-GM mit

Seltene Erkrankungen einen spezifischen aktuell 534 Eintréigen zum Kode Q87.8
KOde VOor (SiEhe Q874) Q87.8 Costello-Syndrom
. . . Q87.8 Dahlberg-Borer-Newcomer-Syndrom
* Die meisten SE werden unspezifisch Q87.8  Dahlberg-Syndrom
. . Q87.8 Desmosterolose
kodiert (siehe Q87.8) Q87.8  Ellis-Yale-Winter-Syndrom

Q87.8 Fazio-kutano-skelettales Syndrom

Q87.8 Fehlbildungssequenz des urorektalen Septums

Q87.8  German-Syndrom

Auszug aus der ICD-10-GM-Systematik Q87.8  Hadzisslimovic-Syndrom

Q87.8 Hall-Hittner-Syndrom

Q87.8 HEC-Syndrom [Hydrocephalus, endocardial fibroelastosis, cataract]

Q87.4 Marfan-Syndrom Q87.8 Hennekam-Syndrom
Q87.5  Sonstige angeborene Fehlbildungssyndrome mit sonstigen Hirnfehlbildung mit kongenitalem Herzfehler und postaxialer
Skelettverdnderungen Q87.8 Polydaktylie

Q87.8  Sonstige niher bezeichnete angeborene Fehlbildungssyndrome, Q87.8 Houlston-Ironton-TempIe-SynFirom
anderenorts nicht klassifiziert Q87.8 Hydrozephalus mit Endokardfibroelastose und Katarakt

Q87.8 Irons-Bianchi-Syndrom

Alport-Syndrom
Laurence-Moon-Biedl-Bardet-Syndrom
Zellweger-Syndrom
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NAMSE Mafdnahmenvorschlag 19

.
o [] [ ]
s NAMSE »
‘“ Nationales Aktionshiindnis fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen

Bis zur Einfihrung des ICD-n empfiehit das NAMSE die Entwicklung von ressourcenschonenden
Losungen. Im Rahmen eines Projektes soll die Méglichkeit der automatisierten Verkntipfung/
Kopplung der Alpha-ID des ICD-10 GM mit den Orpha-Kennnummern aus Orphanet geprift und
ggf.umgesetzt werden. Ziel st es,an den Zentren fir Seltene Erkrankungen eine eindeutige und
einheitliche Kodierung fiir Forschung und Register zu erreichen. Auf dieser Grundlage ist es denkbar,
dass Software-Algorithmen in gangige Praxissoftware implementiert werden, die bei bestimmten
Konstellationen auf das magliche Vorliegen einer Seltenen Erkrankung hinweisen. Dazu sollte ge-
priift werden, welche gangige Praxissoftware dafr in Frage kommt und wie die Softwareanbieter
Seltene Erkrankungen in diese integrieren kdnnten.

MaRnahmenvorschlag 19:

Kodierung aller Patienten mit Seltenen Erkrankungen unter Nutzung des Orpha-Diagnosecodes
gekoppelt an1CD-10 GMvor Einflihrung des ICD-11im Rahmen eines Projektes zur Implementierung
einer einheitlichen Kodierung.

Nationaler Aktionsplan
fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Zeitschiene: kurzfristig
Verantwortliche: Orphanet Deutschland, DIMDI

Handlungsfelder, Empfehlungen und MaBnahmenvorschlage
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Seltene
Krankheiten

Diagnosetoal
Klassifikationen
Gene
Behinderungen

Enzyklopadie fir
Patienten

Enzyklopadie fiir
Fachleute

Notfall-Leitlinien

Quellen/Verfahren

Das Portal fiir seltene Krankheiten und Orphan Drugs

Startseite >Seltene Krankheiten >Suche

Suche Krankheit
|Zerebm-hepatc-renale5 Syndrom |
(*) Felder massen ausgefilit werden
® Krankheitsname © OMIM © Genname
© QOrpha-Kennnummer @ Icp-10
ZE”WEgEr—SVI’]drom # Kommentar
ORPHA:912
eugeborenenzeit
Synonym(e): N UMLS: CO043459
Zerebro-hepato-renales Syndrom 'CD-10: QB7.8 MesH DO!
Pravalenz: Unbekannt ﬁﬁg’_ﬁ GARD: 7917
Erbgans: Autosomal-rezessiv %wmm MedDRA: -

Menifestationsalter:
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Alpha-ID

* Die auf dem Alphabetischen Verzeichnis der ICD-10-GM basierende o rup- Syl AR
Alpha-ID ermoglicht die Kodierung von medizinischen und Babinski-Fréhlich-Syndrom E23.6
. . . Babinski-Nageotte-Syndrom G93.5
alltagssprachlichen Diagnosenbezeichnungen. Babinsk Syndrom, Aston- R48.1
Ay
—Bronze- P23 R
. . . — Eollodinm- Q202
* Der Alpha-ID-Kode stellt eine fortlaufende, stabile und nicht- —— selbstheilend Q80.2
. . pe . . P ———akyale F Q80.2
sprechende (systemfreie) Identifikationsnummer dar. Er identifiziert " Small-and light fordate- P0S.1
. . . . . . . — Small-for-date- P03.1
den Diagnose-Eintrag des Alphabetischen Verzeichnisses eindeutig und Baby-Akne 4
dauerhaft Babytragetuch, Erstickung T71

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

e Die Datei Alpha-ID wird jahrlich aktualisiert vom BfArM veroffentlicht
und enthalt aktuell mehr als 85.000 Eintrage.
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Ausschnitt aus der Alpha-ID

Alpha-1D- ICO-10-GM- ICD-10-GM- | ICD-10-GM- | ICD-10-GM- Eintrag

Kode Primdrkode 1 Stern-Kode Zusatzkode Primdrkode 2

14054 L12.1+ H13.3* Okuldres Pemphigoid

2461 E7B.B+ M 14.39* Lipoiddermatoarthritis

132050 Me1.19 Fibrodysplasia ossificans
progressiva

181949 ME1.19 Minchmeyer-Syndrom

IB2BEBD 041.1 Apfelschalen-Syndrom

1118177 041.1 Jejunalatresie

117291 Q41.9 Diinndarmatresie

1117676 Q87.1 Kardiomyopathische
Lentiginose

o222 O87.8 ferebro-hepato-renales
Syndrom

1125150 C56 co! C50.9 Hereditdres Brust- und
Ovarialkrebssyndrom
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Ausschnitt aus der Alpha-ID-SE

Alpha-10- ICO-10-GM- ICO-10-GM- | ICD-10-GM- | ICD-10-GM- Orpha- Eintrag

Kode Primdrkode 1 Stern-Kode | Zusatzkode | Primdrkode 2 Kennnummer

14054 L12.1+ H13.3* 99922 Okuldres Pemphigoid

12461 ETB.B+ M14.39* 139436 Lipoiddermatoarthritis

132050 Méel1.19 337 Fibrodysplasia ossificans
progressiva

181949 MB1.19 337 Miinchmeyer-5yndrom

IB2BED 0411 1201 Apfelschalen-Syndrom

1118177 0411 1201 lejunalatresie

117291 0419 1201 Diinndarmatresie

1117676 QB7.1 500 Kardiomyopathische
Lentiginose

19222 QB7.B 912 Zerebro-hepato-renales
Syndrom

1125150 56 a7l C50.9 145 Hereditdres Brust- wund
Ovarialkrebssyndrom
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Alpha-ID-SE

* Die Alpha-ID-SE enthalt fur Diagnosenbezeichnungen von SE zusatzlich zu Alpha-ID-Kode,
Diagnosenbezeichnung und ICD-10-GM-Kode die zugeordnete Orpha-Kennnummer.

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

* Das Digitale-Versorgung-und-Pflege-Modernisierungs-Gesetz (DVPMG) fiihrt die verbindliche Kodierung
von Seltenen Erkrankungen mithilfe der Alpha-ID-SE im stationaren Sektor ein.
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Entwicklung der Alpha-ID-SE 2015-2022
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Wie sollte die Kodierung erfolgen?

* Abhangig vom verwendeten Krankenhaus-Informationssystem und der erfolgten Implementierung der
Alpha-ID-SE, suchen Sie die in der Patientenakte gestellte Diagnose in der Regel liber die
Diagnosenbezeichnung oder ein passendes Schlagwort im Diagnosenkatalog auf und erhalten einige
Ergebnisse, aus denen Sie die zutreffende Diagnose auswahlen.

* Bei Diagnosenbezeichnungen von Seltenen Erkrankungen wird zusatzlich zum ICD-GM-Code die
zugehorige Orpha-Kennnummer (ORPHAcode) dargestellt.
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Kodierung mithilfe der Alpha-ID-SE

* In der Patientenakte ist die Diagnose ,Zerebrohepato-renales Syndrom* vermerkt.

* Bei der Begriffssuche wird die Entitat aufgefunden und liefert folgende Informationen:

Alpha-ID ICD-10-GM-Kode Orpha-Kennnummer
19222 Q87.8 912

* Eine zusatzliche 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

% Bundesinstitut
4 fiir Arzneimittel
und Medizinprodukte

BfArM | Kodieren von Seltenen Erkrankungen mit der Alpha-ID-SE | 03.06.2022 12



Geplante Weiterentwicklung der Alpha-ID-SE zur Version 2023

* Aufnahme noch nicht enthaltener Entitaten aus der Orphanet-Nomenklatur

e Erganzung der ORPHAcodes zu in der Alpha-ID-SE enthaltenen Synonymen von bereits mit ORPHAcode
versehenen SE-Entitaten

* Erganzung von Diagnosenbezeichnungen zu bereits enthaltenen Entitaten zur spezifischen Kodierung
(zum Beispiel lokalisationsbezogene Diagnosenbezeichnungen (5-stellige ICD10 GM-Codes))

» Systematische Aktualisierungsprifung der bereits mit ORPHAcode versehenen Entitaten der Datei im
Hinblick auf Anderungen in der Orphanet-Nomenklatur, ca. 2.000 Anderungen p.a. in der

Orphanetnomenklatur

(Neue Entitaten, Inaktivierung von Entititen (nicht mehr selten in Europa, veraltete Konzepte etc.), Anderung von Vorzugsbegriff
oder Synonymen, ggf. mit Anderung des Konzeptes, Anderung des zugeordneten ICD-10-WHO-Kodes)
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Kodierung von Seltenen Erkrankungen in Deutschland

©)

Kodierung

Ab 01.01.2023 sollen in allen
Krankenhausern mittels Alpha-ID-SE
Patienten mit Seltenen
Erkrankungen auch mit einem
ORPHAcode kodiert werden
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Orphanet iiber ORPHAcode erschliefden

1. Kodieren

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

werden

2. Informieren

Die nachsten Behandelnden kénnen Giber 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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Weiterfithrende Links

Nationaler Aktionsplan fir 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!
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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

Vielen Dank fiir Ihre Auftmerksamkeit!

& £ 9 4

Kontakt

Bundesinstitut fiir Arzneimittel und Medizinprodukte
Abteilung K - Kodiersysteme
Kurt-Georg-Kiesinger-Allee 3

53175 Bonn

Ansprechpartner

Das Orphanet-Team

orphanet@bfarm.de

www.bfarm.de r

Tel. +49 (0)228 99 307-4945 Zertifikat seit 2010
audit berufundfamilie
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