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Einleitung

Im deutschen Gesundheitssystem erfolgt
die Kodierung von Erkrankungen bzw.
Diagnosen mit der Internationalen sta-
tistischen Klassifikation der Krankhei-
ten und verwandter Gesundheitsproble-
me ICD-10-GM (GM = German Modifi-
cation). Allerdings erlaubt die ICD-10-
GM-Kodierung nur fiir wenige Seltene
Erkrankungen (SE) eine eindeutige Iden-
tifikation. Denn fiir die meisten SE ist
im ICD-10-GM nur ein Kode vorgese-
hen, dem gleichzeitig weitere und in der
Regel haufige Erkrankungen zugeordnet
sind [1]. Hierdurch sind Menschen mit
SE in den aktuell erfassten Gesundheits-
daten oft nicht als solche zu erkennen.
Mit anderen Worten: Die Informationen,
die von den Leistungserbringern bzgl.
der Diagnosen ihrer Patient*innen ge-
sammelt und z. B. an die Krankenkassen
tibermittelt werden, sind bzgl. der Ab-
bildung von SE unzuldnglich. Dadurch
lassen sich fiir die Hauptakteure im Ge-
sundheitswesen - also Krankenkassen,
Leistungserbringer und Gesundheitspo-
litik - weder Aussagen zur Haufigkeit
solcher Erkrankungen noch zum spezi-
ellen Versorgungs- und Finanzierungs-
bedarf machen. Aber auch fiir Betroffene
selbst kann im deutschen Gesundheits-
system nicht evidenzbasiert dargestellt

Tamara Martin' - Kathrin Rommel® - Carina Thomas? - Jutta Eymann® -
Tanita Kretschmer* - Reinhard Berner* - Min Ae Lee-Kirsch* - Helge Hebestreit®

' Zentrum fir Seltene Erkrankungen und Institut fiir Medizinische Genetik und Angewandte Genomik,
Universitdt und Universitatsklinikum Tiibingen, Tiibingen, Deutschland

? Abteilung K — Kodiersysteme, Fachgebiet — K4 Orphanet Deutschland, Bundesinstitut fiir Arzneimittel

und Medizinprodukte (BfArM), Bonn, Deutschland

? Zentrum fiir Seltene Erkrankungen, Universitdt und Universitatsklinikum Tiibingen, Tiibingen,

Deutschland

*Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin und UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen
(USE), Universitatsklinikum Carl Gustav Carus der TU Dresden, Dresden, Deutschland

* Zentrum fiir Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern, Universitatsklinikum Wiirzburg,

Wiirzburg, Deutschland

Seltene Erkrankungen in den
Daten sichtbar machen -

Kodierung

werden, welche Institution héufig ein-
zelne SE oder bestimmte Gruppen von
SE versorgt und damit eine besondere
Expertise besitzt. Und nicht zuletzt sind
exakte Diagnose-Informationen auch fiir
Forschungsfragen, von Versorgungsfor-
schung bis hin zur Planung klinischer
Studien, hochrelevant.

Eine durch die internationale Re-
ferenzdatenbank fiir SE ,Orphanet®
entwickelte Nomenklatur erlaubt die
eindeutige Kodierung von SE mittels
sogenannter ORPHAcodes bzw. Orpha-
Kennnummern [2]. Mit Inkrafttreten des
Digitale-Versorgung-und-Pflege-Mo-
dernisierungs-Gesetz (DVPMG) wurde
die Grundlage geschaffen, um die ein-
deutige Kodierung von SE mithilfe der
ORPHAcodes zusitzlich zur ICD-10-
GM-Kodierung im stationiren Bereich
verbindlich vorzugeben. Hier werden
die Kodierung und Ubermittlung der
ORPHAcodes an die Krankenkassen
ab 2023 verpflichtend, sofern ICD-10-
GM-Kode und ORPHAcode fiir die
jeweilige SE enthalten sind. Die Zu-
ordnung zwischen ICD-10-GM-Kode
und ORPHAcode fiir die einzelne SE
erfolgt dabei iiber die Datei Alpha-ID-
SE. Der vorliegende Beitrag adressiert
die Hintergriinde und Implementierung
der Kodierung mittels ORPHAcodes mit
einem besonderen Blick auf die Situa-
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tion in Deutschland und stellt anhand
von Umsetzungsbeispielen aus der Pra-
xis erste Erfahrungen mit einer solchen
Kodierung vor.

Umdieinterindividuellen Unterschie-
de in Manifestation oder Verlauf von
SE zu erfassen oder bei Menschen mit
letztendlich unklarer Diagnose die Sym-
ptomatik zu beschreiben, ist eine sym-
ptombezogene Kodierung zusitzlich zur
Angabe eines ORPHAcodes erforderlich.
Fiir SE wird die Human Phenotype Onto-
logy (HPO; [3]) fiir diesen Zweck in vie-
len Projekten eingesetzt und findet an ei-
nigen deutschen Standorten bereits Ein-
zug in die Routinedaten. Die HPO bietet
ein standardisiertes Vokabular fiir phi-
notypische Veranderungen, die im Rah-
men von Erkrankungen beim Menschen
beobachtet werden, und ordnet diesen ei-
ne HPO-ID-Ziffer zu (z.B. HP:0010704
fir eine Verwachsung bzw. Syndaktylie
der Finger 1 und 2). Eine genauere Erldu-
terung findet sich weiter unten im Ab-
schnitt ,Erfassung des Phinotyps® Auch
diese erweiterte Kodierung von SE wird
in diesem Beitrag angesprochen.

Seltene Erkrankungen und
ORPHAcodes

Die Kodierung von SE kann nur dann
erfolgreich sein, wenn diese Krankheiten
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im Vorfeld durch eine systematische Do-
kumentation beschrieben und durch ei-
ne wissenschaftliche Zuordnung klassifi-
zierbar sind. Der Grundstein hierzu wur-
de durch das europiische Projekt Orpha-
net gelegt, das seit 1997 als internationale
Referenzdatenbank iiber SE und Arznei-
mittel fir SE (Orphan Drugs) informiert
[4]. Die von der Europdischen Kommis-
sion geférderte Ressource stellte erstma-
lig eine umfassende Inventarliste von SE
zur Verfiigung, die auf Grundlage syste-
matischer Literaturrecherchen bestindig
erweitert wird. Das Verzeichnis der SE
ist eingebunden in die eigens konzipier-
te Orphanet-Nomenklatur, die unter Ver-
wendung des sogenannten ORPHA codes
(Orpha-Kennnummer) eine spezifische
Kodierung von SE ermdéglicht (8 Abb. 1).

Die Eintrage der Orphanet-Daten-
bank sind mit weiteren Terminologien
und Kodiersystemen gemappt, so dass
eine Interoperabilitit zwischen verschie-
denen Datensystemen ermoglicht wird.
Das Mapping umfasst systematische Zu-
ordnungen u.a. zu OMIM!, ICD-10-

' OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man),
https://www.omim.org/.

2 |CD-10-WHO (International Statistical Classifi-
cation of Diseases and Related Health Problems,
10th Revision, World Health Organization),
https://www.who.int/standards/classifications/
classification-of-diseases.

3 UMLS (Unified Medical Language System),
https://uts.nlm.nih.gov/uts/.

Myastenia Gravis

WHO?, UMLS?, SNOMED CT*, aber
auch Thesauri, wie z.B. MeSH® und
MedDRA®. Alle Dateien der Orphanet-
Terminologie inklusive Verweisdaten
sind offentlich und zum Download
frei verfigbar auf der Online-Plattform
Orphadata.org [5]. Die aktuell verfiigba-
re Datei (ORPHA NOMENCLATURE
PACK, Juli 2021) enthilt 6165 aktive
ORPHACcodes, die eine Kodierung von
SE auf der von Orphanet definierten
Ebene der Stérung ermdéglichen.

Im Jahr 2009 wurde die Kodierung
von SE in der Empfehlung des Rates der
europdischen Kommission fiir eine Maf3-
nahme im Bereich von SE [6] angera-
ten, um sicherzustellen, dass ,,... seltene
Krankheiten in geeigneter Weise kodiert
werden und in allen Gesundheitsinfor-
mationssystemen auffindbar sind ... “ Da
weniger als 500 der SE in der ICD-10 mit
einem prézisen Diagnoseschliissel belegt
sind, erwies sich die Nutzung der ICD-
10, die weltweit zur Verschliisselung von
Diagnosen dient, fiir diesen Zweck als
unzureichend [7]. Bei der Beurteilung
dieser Zahl muss auch bedacht werden,
dass einzelnen SE wie der Mukoviszi-

4 SNOMED CT (Systematized Nomenclature of
Medicine Clinical Terms), https://www.snomed.
org/.

> MeSH (Medical Subject Headings), https://
www.ncbi.nlm.nih.gov/mesh/.

6 MedDRA (Medical Dictionary for Regulatory
Activities), https://www.meddra.org/.
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Orphanet-Klassifikationder seltenen
neurologischen Krankheiten

Abb. 1 « Hierarchische, li-
nearisierte Klassifikation
der Orphanet-Nomenkla-
tur, beispielhaft fiir die Sel-
tenen Erkrankungen (SE)
,Zystische Fibrose” und
+Myasthenia gravis"”. Je-
der der beiden SE ist ein
ORPHAcode auf der Klassi-
fizierungsebene ,Stérung”
zugeordnet (im ICD-10-GM
gibt es fiir die Zystische Fi-
brose 6 ICD-10-GM-Kodes
(International Statistical
Classification of Diseases
and Related Health prob-
lems, 10th Revision, Ger-
man Modification), fiir die
Myasthenia gravis einen
ICD-10-GM-Kode). (Quelle:
eigene Abbildung)

dose sogar mehrere ICD-10-GM-Kodes
zugeordnet sind. Die tatsichliche Zahl
individueller SE, die im ICD-10-GM ab-
gebildet sind, liegt deutlich niedriger.
Im Rahmen des Revisionsprozesses
der ICD wurde 2009 eine beratende
Gruppe fir SE, die ,WHO Topic Advi-
sory Group for Rare Diseases” etabliert,
die eine Implementierung der SE in die
zukiinftige ICD-11-Fassung unterstiit-
zen sollte. Im Jahr 2015 wurde eine erste
Beta-Version des ICD-11 veroffentlicht,
die 5400 SE von damals 6954 in Or-
phanet gelisteten Krankheiten enthielt
[8]. Aufgrund der sehr komplexen und
umfangreichen Aktualisierungen konnte
der generelle Revisionsprozess jedoch
nichtim gesetzten Zeitrahmen umgesetzt
werden und nur wenige Mitgliedslander
zeigten eine potenzielle Bereitschaft, die
Beta-Version im Feldtest umzusetzen.
Letztlich wurde die ICD-11 erst im Mai
2019 verabschiedet und trat im Januar
2022 in Kraft. Ein konkreter Zeitpunkt
zur Einfithrung der ICD-11 zum Zwecke
der Morbidititskodierung in Deutsch-
land steht bisher jedoch nicht fest und
wird aufgrund der hohen Integration
der ICD-10-GM im deutschen Gesund-
heitswesen und der damit verbundenen
Komplexitit voraussichtlich noch Jahre
in Anspruch nehmen. Als Reaktion auf
die damals verzogerten Entwicklungen
wurde im November 2014 von der ,,Eu-
ropean Commission Expert Group on
Rare Diseases“ eine Mafinahme ver-
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Zusammenfassung - Abstract

abschiedet, die eine Verwendung von
ORPHACcodes zusitzlich zu den ICD-10-
Codes firr SE empfahl. Die Umsetzung
dieser Empfehlung wurde unter deut-
scher Beteiligung durch das europdische
Projekt RD-Action (2014-2020) und RD-
Code (2019-2021) begleitet und aktuell
von dem Projekt OD4RD (2022-2023)
unter Mitwirkung des Bundesinstituts
fir Arzneimittel und Medizinprodukte
(BfArM) fortgefithrt [9-11].

Situation in Deutschland

Auch in Deutschland wurde frithzeitig
nach Moglichkeiten gesucht, um die SE
bereits vor Einfithrung der ICD-11 in
nationalen Forschungssystemen und Re-
gistern abzubilden. Im Rahmen des Na-
tionalen Aktionsplans fiir SE [12] initi-
ierte das Nationale Aktionsbiindnis fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) im Jahr 2013 das vom Bundes-
ministerium fiir Gesundheit geférderte
Projekt ,,Kodierung von Seltenen Erkran-
kungen® (2013-2019; [9]). Dieses Vorha-
ben sollte durch eine verkniipfte Kodie-
rung von ICD-10-GM und ORPHAcode
mithilfe der Datei Alpha-ID des Deut-
schen Instituts fiir Medizinische Doku-
mentation und Information (DIMDI) ei-
ne ressourcenschonende Losung eroff-
nen, um SE in digitalen Datensystemen
sichtbar zu machen. Dabei enthélt jeder
Eintrag des alphabetischen Verzeichnis-
ses eine fortlaufende, stabile, nichtspre-
chende Identifikationsnummer und re-
prasentiert somit einen nichtklassifizie-
renden Diagnosencode.

In der Version 2015 veroffentlich-
te das DIMDI erstmals eine erweiterte
Variante der Alpha-ID, die sog. Al-
pha-ID-SE, die neben dem ICD-10-
GM-Kode zusitzlich ORPHAcodes fiir
Diagnosebezeichnungen von SE ent-
hilt. Die Alpha-ID-SE wird inzwischen
jahrlich vom BfArM veréffentlicht und
aktualisiert.” Die aktuelle Datei Version
2022 enthalt mehr als 85.000 Diagnose-
bezeichnungen von Krankheiten sowie
5796 spezifische ORPHAcodes, die eine
parallele Kodierung von SE erméglichen.

7 Link zum Download u.a. der Alpha-ID-
SE: https://www.bfarm.de/DE/Kodiersysteme/
Services/Downloads/_node.html.
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Zusammenfassung

Seltene Erkrankungen (SE) werden durch
die im deutschen Gesundheitssystem
verwendete Diagnosenklassifikation ICD-10-
GM (International Statistical Classification

of Diseases and Related Health problems,
10th Revision, German Modification) nur

zu einem kleinen Teil eindeutig erfasst.
Daher sind Aussagen zur Haufigkeit von

SE sowie zum speziellen Versorgungs-

und Finanzierungsbedarf nicht moglich,
was zu einer liickenhaften Datenlage als
Entscheidungsgrundlage fiir Krankenkassen,
Leistungserbringer und Gesundheitspolitik
fihrt. Das Fehlen exakter Informationen
behindert auch die wissenschaftliche Arbeit.
Daher wird deutschlandweit ab 2023 die
Verwendung der Alpha-ID-SE-Datei und der
ORPHAcodes fiir die spezifische Erfassung
von SE bei stationdren Féllen verpflichtend.
Die Alpha-ID-SE-Datei verkniipft die ICD-10-
GM-Kodes mit den international anerkannten
ORPHAcodes fiir die Diagnose von SE.
Kommerzielle Anbieter stellen zunehmend
die benétigten IT-Tools zur Kodierung von SE
zur Verfligung. An mehreren Universitatskli-
niken mit Zentren fiir SE wurden Losungen
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etabliert, die eine vollstandige Kodierung
gewidhrleisten sollen. Hierzu gehdren
finanzielle Anreize fiir die kodierenden
Bereiche, konkrete Nachfragen nach dem
Vorliegen einer SE beim Kodiervorgang

und eine semiautomatische Kodierung bei
Patient*innen, die schon einmal mit einer SE
an der Einrichtung betreut worden waren.
Eine Kombination der verschiedenen Ansdtze
verspricht die hochste Wahrscheinlichkeit
einer vollstandigen Kodierung.

Fiir ein umfangliches Bild der SE im
Gesundheitssystem und um dem speziellen
Versorgungs- und Finanzierungsbedarf
besser Rechnung tragen zu kdnnen, waére
auch im ambulanten Bereich eine mdéglichst
spezifische und eindeutige Kodierung
wiinschenswert. Fiir komplexe SE und
bisher undiagnostizierte Patient*innen wird
zusatzlich eine strukturierte Erfassung des
Phéanotyps bendétigt.

Schliisselworter
Seltene Erkrankung - ORPHAcode - Alpha-ID-
SE - Human Phenotype Ontology - Diagnose

Abstract

The ICD-10-GM coding system used in the
German healthcare system only captures

a minority of rare disease diagnoses.
Therefore, information on the incidence

and prevalence of rare diseases as well

as necessary (financial) resources for the
expert care required for evidence-based
decisions by health insurers, care providers,
and politicians are lacking. Furthermore,

the missing information complicates and
sometimes even precludes the generation

of scientific knowledge on rare diseases.
Therefore, starting in 2023, all in-patient cases
in Germany with a rare disease diagnosis
must be coded by an ORPHAcode using the
Alpha-ID-SE file.

The file Alpha-ID-SE links the ICD-10-GM
codes to the internationally established
ORPHAcodes for rare diseases. Commercially
available software tools progressively support
the coding of rare diseases. In several centers
for rare diseases linked to university hospitals,

Uncovering rare diseases in medical data—coding

IT tools and procedures were established to
realize a complete coding of rare diseases.
These include financial incentives for the
institutions providing rare disease codes,
systematic queries asking for rare disease
codes during the coding process, and a semi-
automated coding process for all patients
with a rare disease previously seen at the
institution. A combination of the different
approaches probably results in the most
complete coding.

To get the complete picture of rare disease
epidemiology and care requirements,

a specific and unique coding of out-

patient cases is also desirable. Furthermore,
a structured reporting of phenotype is
required, especially for complex rare diseases
and for yet undiagnosed cases.

Keywords
Rare diseases - ORPHAcode - Alpha-ID-SE -
Human phenotype ontology - Diagnosis
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Durch die Verkniipfung von Alpha-ID,
Erkrankungsbegriff, 1CD-10-GM-Kode
und ORPHAcode erhalten Kodieren-
de in einem Schritt alle notwendigen
Informationen zur Kodierung. Mit In-
krafttreten des DVPMG am 09.06.2021
wurde die gesetzliche Grundlage ge-
schaffen, um die eindeutige Kodierung
von SE mithilfe der Orpha-Kennnum-
mer zusétzlich zur Schlisselnummer
der ICD-10-GM im stationdren Bereich
umzusetzen [13]. Die Kodierung anhand
der Datei Alpha-ID-SE wird ab dem Jahr
2023 verpflichtend, sofern ICD-10-GM-
Kode und ORPHAcode fiir die jeweilige
SE enthalten sind.

Orphanet-Nomenklatur

Die Orphanet-Nomenklatur wird in Eng-
lisch erstellt und aktuell in 8 weitere Spra-
chen (CZ, NL, FR, DE, IT, PL, PT, ES)
ubersetzt. Jeder Entitdt in der Orphanet-
Nomenklatur ist ein nach Zufallsprin-
zip generierter ORPHAcode zugeordnet,
der als eindeutiger, zeitlich stabiler und
nicht wiederverwendbarer numerischer
Identifikator dient. Jeder Entitit ist ein
Vorzugsbegriff zugeordnet. Weitere Be-
standteile der Nomenklatur sind Syno-
nyme (deren Anzahl nicht festgelegt ist
bzw. je nach Ubersetzungssprache vari-
iert) und ggf. Akronyme sowie eine textli-
che Kurzdefinition der jeweiligen Entitit.
Die Orphanet-Nomenklatur ist nach me-
dizinischen Fachgebieten gegliedert, um
dem multidimensionalen Charakter von
SE Rechnung zu tragen. Jede Entitit kann
in Abhingigkeit ihrer klinischen Auspri-
gung mehreren Fachgebieten angehoren
und somit in mehrere Klassifikationen
aufgenommen werden.

Die Orphanet-Nosologie ist vorder-
griindig in solche Systeme unterteilt, die
der Organisation der iibergeordneten
medizinischen Fachgebiete entsprechen
und die héufig die Beteiligung der Organ-
systeme widerspiegeln. Dariiber hinaus
kénnen praxisabhingig jedoch auch
hereditire, anatomisch-klinische, bild-
gebende, histologische oder sogar me-
chanistische Kriterien in der Orphanet-
Klassifikation Anwendung finden. Diese
Unterteilungen fithren zu einer Verzwei-
gung entsprechend der Typologie der
klinischen Entitdten, von der tberge-

ordneten Stoérung bis hin zur kleinsten
Einheit, den Subtypen (@ Abb. 1).

Eine Gruppe von Stérungen repri-
sentiert hierbei eine zusammenfassende
klinische Einheit, die durch eine Reihe
gemeinsamer Merkmale mehrerer St6-
rungen definiert ist. Es kann sich um
eine bestimmte Kategorie oder eine kli-
nische Gruppe handeln. Eine Storung
meint eine klinische Entitat, die durch
eine Reihe von phinotypischen Anoma-
lien mit einer homogenen Entwicklung
definiert ist und eine definitive klinische
Diagnose ermdglicht. Es kann sich um
eine Krankheit, eine Fehlbildung oder
ein klinisches Syndrom, eine morpholo-
gische oder biologische Anomalie oder
eine besondere klinische Situation bei ei-
ner Krankheit oder einem Syndrom han-
deln. Auf der untersten Ebene befindet
sich der Subtyp, der eine weitere Unter-
teilung einer Storung darstellt (z.B. kli-
nischer, dtiologischer oder auch histopa-
thologischer Subtyp). Fiir die Kodierung
der Patient*innen und fiir statistische Er-
hebungszwecke empfiehlt Orphanet die
Zuordnung der Krankheiten auf Ebene
der Storung.

Kommerzielle Systeme zur
Unterstlitzung der Kodierung mit
ORPHAcodes

Das Schaffen der technischen Vorausset-
zungen fiir die Umsetzung der ab 2023
gesetzlich verpflichtenden Kodierung
von SE im stationdren Bereich liegt in
der Hand der kommerziellen Anbieter
von Krankenhausinformationssystemen
und Kodiersoftware-Tools. Ende 2021
erweiterte der Anbieter SAP im seinem
Krankenhausinformationssystem IS-H
die Diagnosentabelle NDIA um Felder
fir Alpha-IDs und ORPHAcodes. Diese
Felder konnen durch direkte Eingabe
der entsprechenden Kodes oder tiber
die Schnittstelle aus einer integrierten
Kodiersoftware heraus befiillt werden,
z.B. durch Auswahl einer Diagnose im
Reiter ,Seltene® in der Kodiersoftware ID
DIACOS® von ID Berlin. Der Anbieter
SAP wird zur Umsetzung der gesetzli-
chen Vorgaben noch weitere Vorausset-
zungen schaffen. Auch andere kommer-
zielle Anbieter, wie z. B. Dedalus ORBIS
und die Kodiersoftware 3M KODIP,
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bieten die Moglichkeit, SE mit Alpha-
IDs und ORPHAcodes zu kodieren.
Daneben gibt es auch einige hausinter-
ne Losungen einzelner Unikliniken zur
Abbildung von SE.

Erfassung des Phdnotyps

Bei Menschen mit einer SE ist eine struk-
turierte, systematische Beschreibung des
Phinotyps unerlésslich fiir Diagnosestel-
lung und Behandlung, insbesondere bei
noch nicht diagnostizierter SE oder ei-
nem komplexen Phinotyp. Eine Kodie-
rung des Phinotyps ist fiir die Diagnose-
findung v.a. mittels digitaler Werkzeuge
relevant, aber auch notwendig fiir eine
Suche nach dhnlichen Fillen zur gegen-
seitigen konsiliarischen Beratung z. B. be-
ziiglich einer moglichen Behandlung.

Die Human Phenotype Ontology
(HPO) erlaubt sowohl die Kodierung
von Fehlbildungen wie einem Vorhof-
septumdefekt als auch die von Sympto-
men wie Schmerzen oder Erschopfung.
Fiir Menschen mit einer (noch) nicht
diagnostizierten SE gehort die Beschrei-
bung des Phinotyps mittels HPO sowie
des Genotyps anhand der Nomenklatur
der Human Genome Variation Society
zum ,Set of common data elements”
der Europdischen Plattform fiir die Re-
gistrierung Seltener Erkrankungen [14].
Eine Beschreibung des Phinotyps mittels
HPO spielt weiterhin fiir die Auswer-
tung genomischer Daten eine wichtige
Rolle, zum Beispiel fiir die aus dem Pro-
jekt TRANSLATE-NAMSE entwickelten
Selektivvertrige nach § 140a Fiinftes
Buch Sozialgesetzbuch (SGB V) zur
Durchfithrung von Fallkonferenzen und
Exomsequenzierung bei Patient*innen
mit unklarer Diagnose und dem Ver-
dacht auf eine Seltene Erkrankung. Die
Beschreibung des Phinotyps mittels
HPO wird wohl auch fiir das Modell-
vorhaben § 64e SGB V zur umfassenden
Diagnostik und Therapiefindung mittels
Genomsequenzierung bei seltenen und
bei onkologischen Erkrankungen hoch
relevant werden.

In Zukunft kénnen auch andere Sys-
teme wie SNOMED CT zunehmend
wichtig fiir die Kodierung des Phi-
notyps bei SE werden. Der aktuelle
SNOMED-Mapping-File ~ ,SNOMED



Erfassung seltener Erkrankungen

O Keine SE @ Neu
Suche
Orpha-Nummer Bezeichnung/Synonym ICD10 (X# #) Gen Protein
Mukoviszidose P

Ein Ergebnis gefunden.

Y Filterergebnis

586 Zystische Fibrose

Synonyme: CF
Mukoviszidose

ICD10-Codes: E84.0; E84.1; E84.8; E84.9

Gene: DCTN4 Proteine: cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (ATP-
STX1A binding cassette sub-family C, member 7)
CLCA4 transforming growth factor, beta 1

CFTR dynactin 4 (p62)

TGFB1 chloride channel accessory 4

CEACAM3 syntaxin 1A (brain)

CEACAM6 cystic fibrosis transmembrane conductance regulator
EDNRA dynactin subunit 4

GCLC syntaxin 1A

GSTM3 transforming growth factor beta 1

HFE CEA cell adhesion molecule 3

HMOX1 CEA cell adhesion molecule 6

KCNN4 CF transmembrane conductance regulator

MIF heme oxygenase 1

SERPINA1 endothelin receptor type A

SLC11A1 glutamate-cysteine ligase catalytic subunit

SLC26A9 glutathione S-transferase mu 3

SLC6A14 homeostatic iron regulator

SLC9A3 macrophage migration inhibitory factor
potassium calcium-activated channel subfamily N member 4
serpin family A member 1
solute carrier family 11 member 1
solute carrier family 26 member 9
solute carrier family 6 member 14
solute carrier family 9 member A3

Link: http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=de&Expert=586

Abb. 2 A Formular zur Erfassung Seltener Erkrankungen am Universitatsklinikum Dresden. (Quelle: eigene Abbildung)

CT-ORPHANET MAP RELEASE® ent-

hilt 5652 ORPHAcodes, die mit den
entsprechenden SNOMED-Konzepten
gemappt sind [5].

Umsetzung der Kodierung von
SE in der Praxis

Den oben dargestellten gesetzlichen Ent-
wicklungen, der Forderung nach der Do-
kumentation von ORPHAcodes durch
die Fach-(Typ-B-)Zentren fiir Seltene Er-
krankungen im Anforderungskatalog des
NAMSE sowie den Aktivititen der Col-
laboration on Rare Diseases der Medi-
zininformatik-Initiative (CORD-MI) ist
eszuverdanken, dassin den vergangenen
Jahren zumindest einige wenige Unikli-
niken die Kodierung von ORPHAcodes
etabliert haben. Im Folgenden werden
drei Beispiele vorgestellt, welche friih-
zeitig interne Losungen zur Kodierung
implementierten.

Universitatsklinikum Dresden

Um eine vollstindige und prospektive
Kodierung von SE am Universitatsklini-
kum Dresden zu erreichen, wurde ein
spezielles Formular (8 Abb. 2) im Kran-
kenhausinformationssystem ORBIS (da-
mals Firma Agfa HealthCare GmbH)
entwickelt und im Januar 2017 imple-
mentiert [15]. Bei der Entwicklung des
Formulars wurden folgende Aspekte be-
riicksichtigt: 1. Die Eingabe von Daten
sollte moglichst einfach und anwender-
freundlich erfolgen, um eine hohe Nut-
zer-Compliance zu gewiéhrleisten. 2. Die
Daten werden in strukturierter Form
erhoben, so dass sie auswertbar sind.
3. Die Kodierung basiert auf den inter-
national verwendeten ORPHAcodes der
Orphanet-Database, welche mit weite-
ren Kodiersystemen wie ICD-10-WHO,
OMIM, UMLS, MeSH und MedDRA
verkniipft sind. Der in ORBIS hinter-
legte Orphanet-Katalog wird halbjahr-
lich aktualisiert, wobei eine hausinterne
Meldung der Anderungen von Daten
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zwischen den Versionen implementiert
wurde. 4. Das Formular ist verpflich-
tend an die Faktura-Freigabe gekoppelt,
wodurch eine vollstindige Erhebung
stationdrer Falle ermdglicht wird. Fir
den ambulanten Sektor war eine ver-
pflichtende Kodierung nicht umsetzbar,
da der Workflow in ORBIS hierfiir kei-
ne technische Moglichkeit bot. 5. Um
die klinikweite Sichtbarkeit insbesondere
von Patient*innen mit multidisziplinérer
Versorgung zu ermoglichen, ist das For-
mular in der Patientenhistorie hinterlegt.
Auf diese Weise sind vorhandene Eintri-
ge fiir alle Abteilungen einsehbar, jedoch
nicht editierbar. Neue Eintrdge werden
fortlaufend vorhandenen Eintragen in
einer Verlaufsdokumentation hinzuge-
fugt, so dass Verdachtsdiagnosen, aus-
geschlossene oder gestellte Diagnosen
nachvollziehbar sind.

Nach Offnen des Formulars wird
als Erstes gefragt, ob eine Seltene Er-
krankung vorliegt oder nicht (B Abb. 2).
Wird das Feld ,Keine SE“ ausgewdhlt,
ist keine weitere Aktion des Nutzers
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Zentrum fir Sekene Erkrankungen (ZESE)
Patientenstatus

Betreuendes Zentrum

Status Patient in kontinuiericher Betreuung

weterbetreut wo?
Status Dagnostk abgeschlossen ]
Gewisheit Dagnose

gesichert @

Christane Herzog-Zentrum fir Mukoviszidose Unterfranken

2]

genauere Angaben Mukoviszidose, path. SchweiBtest und genetisch gesichert

Alegemener Dagnosetext

Mukoviszidose|

fa]  AphaIDs

=i _Orphatiet IDs |

]

DIACOS
_|Hc|ico-code Orphacode Alpha-ID diagn. Gewisshet |zusatziche Angaben u_|angelegt am |angelegt von | [
_|ClEsd.s $8¢€ 118528 [ |os.05.2019 FRIES_EL
|vEe4. 87 586 132493 G Mukoviszidose mt Lungenbeteiligung, exokriner Pankreasinsuffiz. @ 1.06.2017 HEBESTRE_H
oo [ 0
HPO-Term HPO-Beschrebung HPO-Beginn . |HPO-Ende Aker i
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Abb. 3 A Parametrisiertes Dokument in Wirzburg zur Erfassung relevanter Informationen zur aktuellen Versorgung, der SE-
Diagnose (ICD-10-GM-Kode, ORPHAcode und Alpha-ID) sowie des Phanotyps (Beispiel eines oder einer Patient*in mit Muko-

viszidose). (Quelle: eigene Abbildung)

notwendig. Wird das Feld ,,Neu® ausge-
wihlt, 6ffnet sich eine Suchmaske mit
den Feldern, ,Orpha-Nummer®, ,Be-
zeichnung/Synonym®, ,ICDI10% ,Gen"
und ,Protein’, mit denen nach einer
passenden Orpha-Kennnummer ge-
sucht werden kann. Die Suchergebnisse
werden alphabetisch sortiert angezeigt,
wobei jeder angezeigte Datensatz sich
fur weitere Informationen expandie-
ren ldsst (8 Abb. 2). Die ausgewihlte zu
kodierende SE wird anschlieflend tiber-
nommen und muss durch die Angabe des
Diagnosestatus ,Gesichert®, ,Verdacht®
oder ,,Ausschluss“ erginzt werden. Erst
dann kann das Formular validiert wer-
den. Nachtrigliche Anderungen sind
nicht méglich, jedoch kénnen durch das
Anlegen eines neuen Formulars Ande-
rungen in der Diagnose erfolgen. Alle
Eintrige zu Patient*in, einschlieSlich
kodierender Klinik und Nutzer*innen,
sind in der jeweiligen Patientenhistorie
nachverfolgbar.

Universitatsklinikum Wirzburg

Die Kodierung nach ICD-10-GM er-
folgt am Universititsklinikum Wiirz-
burg mit Hilfe der Kodiersoftware ID
DIACOS® im Krankenhausinformati-
onssystem ,SAP IS-H/i.s.h. med Um
die Dokumentation wichtiger Informa-
tionen bei Patient*innen mit einer SE,
wie u.a. ORPHAcodes, Alpha-IDs und
HPO-Codes, zu ermdglichen, wurde im
Jahr 2016 ein sogenanntes Parametri-
siertes Dokument erstellt und seither
weiterentwickelt (8 Abb. 3). Dieses Do-
kument kann hindisch angelegt und
befiillt werden, wird jedoch bei Ko-
dierung einer Erkrankung, fir die ein
ORPHAcode mit dem ICD-10-GM-
Kode verkniipft ist, automatisch ange-
legt und mit dem ICD-10-GM-Kode, der
Alpha-ID und der Orpha-Kennnummer
befiillt. Immer, wenn ein*e Patient*in
erneut zur Behandlung am Universi-
tatsklinikum Wiirzburg vorgestellt wird,
wird die im Parametrisierten Dokument
hinterlegte Kodierung der SE in das
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Diagnosemodul NDIA iibernommen,
unabhingig davon, ob eine ambulan-
te, tagesklinische oder vollstationire
Betreuung stattfindet. Die Kodieras-
sistent*innen und Arzt*innen kénnen
dann entscheiden, ob die Erkrankung
als Hauptdiagnose oder Nebendiagnose
gefithrt wird oder ggf. sogar geloscht
werden muss.

Im Parametrisierten Dokument wird
aktuell auch schon die Symptomatik des
oder der Patient*in mittels HPO-Codes
abgebildet. An der Erweiterung des Do-
kuments zur Dokumentation des gesam-
ten ,,Set of Common Data Elements for
Rare Diseases Registration” der Europa-
ischen Plattform fiir die Registrierung
Seltener Erkrankungen wird aktuell ge-
arbeitet.

Universitatsklinikum Tiibingen

Am Universititsklinikum Ttbingen er-
folgt in der IT-Umgebung des Kran-
kenhausinformationssystems SAP IS-
H/i.s.h. med die Kodierung nach ICD-



ID DIACOS® Karteikasten

Fachbereich: ZSE

Karteikarte: ZSHE

231140 Silver-Russell-Syndrom durch Imprintingdefekt von 11p15

|=| o Syndrome
Q87.1 648 Noonan-Syndrom
Q96.8 444048 Ovardysgenesie-Kleinwuchs-Syndrom
Q871 739 Prader-Willi-Syndrom
Q044 3157 Septooptische Dysplasie
Q87.1 813 Silver-Russell-Syndrom
Q87.1
Q96.9 881 Turner-Syndrom
Q96.9 99226 X-Monosomie
E71.3 43

—| ) Schilddrise Kind

X-ALD [X-chromosomale Adrenoleukodystrophie]

E03.1 95717 Angeborene Hypothyreose

E05.0 525731 Morbus Basedow mit Beginn im Kindesalter
=| «w/ Hypophysenerkrankungen

D352 99408 Hypophysenadenom onA

D352 91349 NFPA [Hormoninaktives Hypophysenadenom]

D35.2 314777 Familidres isoliertes Hypophysenadenom

D352 91348 Gonadotropes Hypophysenadenom

D35.2 96253 Kortikotropes Hypophysenadenom

E24.0 96253 Hypophysares Cushing-Syndrom

E22.0 963 Akromegalie

D35.2 314769 Somatomammotropinom

D35.2 91347 Thyreotropes Hypophysenadenom

D35.2 2965 Prolaktinom

Abb. 4 A Ausschnittaus der Diagnosenliste des ,ID DIACOS® Karteikastens” des Fachzentrums fiir sel-
tene hormonelle Erkrankungen (ZSHE) am Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) Tiibingen. (Quelle:

eigene Abbildung)

10-GM mit Hilfe der kommerziellen
Kodiersoftware ID DIACOS®. Klinik-
weit kann iiber ID DIACOS® auch ein
entsprechender ORPHAcode fir SE
mitkodiert werden. Jedoch wurden im
letzten Jahr 56 % der am Universitats-
klinikum Tiibingen in SAP kodierten
ORPHACcodes iiber eine 2019 eigens fiir
das Zentrum fir Seltene Erkrankungen
(ZSE) entwickelte hausinterne Losung
kodiert, da kommerzielle Anbieter erst
seit Ende 2021 vergleichbare Moglich-
keiten zur Orpha-Kodierung anbieten.
Diese hausinterne Losung stellt jedem
Fachzentrum (Typ-B-Zentren des ZSE)
eine spezifische, expertisebasierte Liste
zur Verfiigung, welche ausschlieSlich
fir das jeweilige Fachzentrum relevante
ORPHAcodes kodiert. Mit dieser an-
gepassten OE-Diagnosenbhitliste, welche

eine Zuordnung bevorzugter Diagnosen
pro fachlicher Organisationseinheit bzw.
Zentrum darstellt, kénnen Diagnosen
inklusive ORPHAcode direkt aus der
Diagnosenmaske in SAP IS-H heraus
kodiert werden. Perspektivisch wird nun
ein Ubertrag dieser Listen in die soge-
nannten Karteikdsten von ID DIACOS®
dieselbe Funktionalitit eines expertise-
basierten Zugriffs auf eine einheitliche,
vollstindige und zentrumsspezifische
Orpha-Kodierung am ZSE bereitstel-
len und die bisherige Losung ersetzen
(B Abb. 4).

Seit 2020 hat die Anzahl der Orpha-
kodierten Patient*innen Auswirkung
auf die Finanzierung des jeweiligen
ZSE-Fachzentrums, wodurch auch ein
finanzieller Anreiz fiir die Orpha-Ko-
dierung geschaffen wurde. Basierend auf

Bundesgesundheitsblatt - Gesundheitsforschung - Gesundheitsschutz 11 - 2022 ‘ 1139

dem Wiirzburger Parametrisierten Do-
kument (8 Abb. 3) soll zudem zeitnah
eine weitere Maske zur Dokumenta-
tion am ZSE Tiibingen implementiert
werden, welche alle Elemente des ,Set
of common data elements for Rare
Diseases Registration [14] der Europi-
ischen Plattform fiir die Registrierung
Seltener Erkrankungen abdeckt. Unter
anderem kann dann die Symptomatik
anhand von HPO erfasst werden. Eine
Kodierung via SNOMED CT ist bisher
nicht vorgesehen.

Die Entwicklungen der ORPHAcode-
Kodierung ambulanter und stationérer
Fille an 3 Kliniken mit Zentren fir SE
ist in @ Abb. 5 dargestellt. Es ist hierbei
im zeitlichen Verlauf von einem stabilen
Verhiltnis von Fallen mit SE zu solchen
mit hiufigen Erkrankungen auszugehen.
Die dargestellte Entwicklung in Tiibingen
und Wiirzburg ist somit wahrscheinlich
auf eine gesteigerte Dokumentation zu-
riickzufiihren.

Diskussion

In den vergangenen zwei Jahrzehnten
haben SE auch durch politische Maf3-
nahmen deutlich an Sichtbarkeit gewon-
nen. Dies betrifft auch die Abbildung der
SE in den verschiedenen Terminologi-
en und Kodiersystemen. Eine zusitzli-
che Kodierung mit ORPHAcodes hat je-
doch auch bei einer zukiinftigen (hypo-
thetischen) 100 %igen Abdeckung der SE
bspw. tiber ICD-11 sowie durch das seit
Oktober 2021 verfiighare SNOMED CT
auf Orphanet-Mapping erhebliche Vor-
teile, auch im Hinblick auf die statistische
Auswertung:
== SE sind in einigen Klassifikations-
systemen nur Krankheiten unter
allen Krankheiten, es gibt keinen
konkreten Hinweis auf die Seltenheit
einer Erkrankung. Alle SE werden
zusammen mit hiufigen Krankheiten
klassifiziert, eine umfassende Ana-
lyse bestimmter Gruppen von SE ist
somit ausgeschlossen, da relevante
Zuordnungen fehlen. Diese Analysen
sind jedoch mittels ORPHAcodes
realisierbar und fiir weitergehende
Mafinahmen, gerade im gesundheits-
politischen Kontext, unerlisslich.
Sie konnen in Abhingigkeit von der
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Abb. 5 A Kodierung von vollstationdren und ambulanten Fallen mit ORPHAcodes an den 3 Uni-
versitatskliniken im zeitlichen Verlauf von 2019 bis 2021. Dargestellt wird die Anzahl der Félle mit
ORPHAcodes pro 100 Flle.? Zur Erhebung Gesamtzahl Patient*innen: Umfasst stationdre und teil-
stationdre Falle. Zur Erfassung ORPHAcodes: ohne Ausschlussdiagnosen; die Erhebungsart und der
Umgang mit Uberliegern kann zu geringfiigigen Schwankungen der Gesamtfallzahl fiihren. Zudem sei
angemerkt, dass auch bei vorhandener Verpflichtung zur Kodierung die Compliance der Kodierenden
iiber die Korrektheit der Daten entscheidet.? Zur Erfassung ORPHAcodes: Fille mit Bewegungsdatum
in 2021; Stand 19.04.2022. Zur Erhebung Gesamtzahl Patient*innen ambulant: ambulante Neuzu-
gdnge. Zahlung: Erstzugang pro Quartal, Fachabteilung und Kostentragergruppe. Zur Erhebung
Gesamtzahl Patient*innen stationir: nach Aufnahmedatum — Stand Jahresabschluss 2021. 9Fille mit
Bewegungsdatumin 2021; Stand 10.04.2022. n.a. nicht verfiigbar. (Quelle: eigene Abbildung)

Versorgungslage der Patient*innen
wertvolle Informationen bspw. zum
spezifischen Behandlungsbedarf
liefern.

== Die Einbindung von Fachleuten mit
einer besonderen Spezialisierung auf
SE im Kurationsprozess der Orpha-
Nomenklatur, insbesondere die Zu-
sammenarbeit mit den European
Reference Networks (ERNs), gewéhr-
leistet, dass die neuesten Erkenntnisse
zeitnah ,.eingespielt” werden und ei-
ne rasche Kodierung neuer Entititen
erfolgen kann. Ohne Nutzung der
ORPHAcodes werden diese Erkennt-
nisse wohl nur zeitverzogert in die
gingigen Kodiersysteme einflief3en.

== Das umfangreiche Mapping mit
anderen Ressourcen und Termino-
logien (auch unter Verwendung der
HPO) erleichtert nicht zuletzt ganz
wesentlich die grenziiberschreitende
Interoperabilitit mit anderen Sys-
temen. Dies stellt eine wesentliche
Voraussetzung dar, um den Daten-
austausch nicht nur im Hinblick auf
die gesamteuropiische Versorgung,

sondern auch im Hinblick auf Grund-
lagenforschung zu erméglichen.

Zur Implementierung der Orpha-Kodie-
rung an den Standorten miissen einige
Hiirden genommen werden: Die (kom-
merziell) verfiigbaren Kodier-Tools wur-
den z.T. noch nicht vollstindig imple-
mentiert. Auch ist das Wissen um Not-
wendigkeit und Umsetzung von (kor-
rekter) Orpha-Kodierung bei nichtirzt-
lichen und érztlichen Mitarbeiter*innen
oft noch gering. Zudem kann sich der
Kodiervorgang in der tiglichen Praxis
verldngern.

An mehreren Standorten in Deutsch-
land wurde der Einsatz von Alpha-ID-
SE und ORPHAcodes zur Abbildung
von SE in den Krankenhausinformati-
onssystemen bereits umgesetzt. Hierzu
wurden verschiedene Institutions-indi-
vidualisierte Losungen entwickelt. Im
Universititsklinikum Dresden wird bei
der Kodierung stationérer Fille die Frage
eingeblendet, ob eine SE vorliegt oder
nicht. Zusammen mit einer anschlieffen-
den Unterstiitzung bei der Kodierung
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der Fille mit SE durch ein strukturiertes
Menii fithrt dieser Ansatz zu einer sehr
hohen Rate von stationdren Fillen mit
einem erfassten ORPHAcode und damit
zur Erkennbarkeit von SE in diesem
Sektor. In Tubingen wird ein verhilt-
nismaf3ig hoher Anteil an ambulanten
Fallen mit ORPHAcodes erreicht, indem
eine standardisierte und gefiihrte Erfas-
sung von SE in den Typ-B-Zentren die
Eingaben erleichtert und die Kodierung
von SE an die Finanzierung der Typ-B-
Zentren gekoppelt ist. Die Einfithrung
des patientenbezogenen Parametrisier-
ten Dokuments zu SE in Wiirzburg
erlaubt eine semiautomatische, ressour-
censchonende Kodierung von SE mittels
Alpha-ID und ORPHAcode. Dies gilt
fiir alle Patient*innen, fir die bereits
in der Vergangenheit im Rahmen ei-
ner Behandlung der SE entsprechende
Kodes erfasst wurden. Das Dokument
hat zusitzlich den Vorteil, leicht um
weitere relevante Datenfelder, wie zum
Beispiel HPO-Codes, erweiterbar zu
sein und auch nach Einfithrung z.B. der
ICD-11 (ICD-11-GM) in der Zukunft
die Kodierung von ORPHAcodes iiber
vorhandene Alpha-IDs bei bekannten
Patient*innen zu unterstiitzen.

Die drei dargestellten Ansdtze sind
grundsitzlich geeignet, eine vom Ge-
setzgeber geforderte Kodierung der Dia-
gnosen stationdrer Fille mit SE anhand
von entsprechenden Alpha-IDs und
ORPHAcodes zu unterstiitzen. Eine
Kombination der dargestellten Ansitze
erscheint allerdings am ehesten geeignet,
ressourcenschonend eine vollstindige
und korrekte Kodierung aller (statio-
niren) Fille mit einer SE zu erreichen.
Hierzu sind zusitzlich entsprechende
(wiederholte) Schulungen der kodie-
renden nichtirztlichen und é&rztlichen
Mitarbeiter*innen erforderlich.

Ausblick

Die Erfassung von Diagnosen mit ICD-
10-GM erfolgt in deutschen Kranken-
hiusern konform zu den Deutschen Ko-
dierrichtlinien (DKR). Diese Richtlinien
»sind ein Regelwerk, das primér die Ab-
rechnung mit DRGs unterstiitzt“ [16].
Dies spiegelt sich in den Vorgaben zur
Kodierung von Haupt- und Nebendia-



gnosen in den Kodierrichtlinien wider,
die nur dann angegeben werden diirfen,
wenn sie das Patientenmanagement be-
einflussen. Es ist jedoch durchaus denk-
bar, dass ein Mensch miteiner SE z. B. auf-
grund eines vielleicht unbekannterweise
mitder SEin Verbindungstehenden Kno-
chenbruchs stationir betreut wird, ohne
dass das diagnostische oder therapeuti-
sche Management durch die SE unmit-
telbar beeinflusst wurde und ohne dass
ein erhohter Betreuungs-, Pflege- oder
Uberwachungsaufwand bestand. In die-
sem Fall wiirde die SE auch in Zukunft
nicht erfasst. Fiir epidemiologische Be-
trachtungen wire auch in solchen Fil-
len die Schaffung einer Méoglichkeit zur
entsprechenden Kodierung anzustreben.
Relevant wire dies zudem beispielsweise
furdie Erfassung von bisher unbekannten
Komorbidititen und Komplikationen.

Die verpflichtende Kodierung von
ORPHAcodes mit Hilfe der Datei Alpha-
ID-SE bei stationidren Fillen mit einer
SE ab 2023 wird die Sichtbarkeit die-
ser Erkrankungen im Gesundheitswesen
unzweifelhaft erh6hen. Menschen mit SE
bendtigen jedoch gliicklicherweise nur
relativ selten eine stationdre Aufnahme,
die meisten Betroffenen kénnen und
sollen jahrelang rein ambulant betreut
werden. Gerade mit Blick auf die hohen
Kosten, die bei einer ambulanten Be-
treuung z.B. durch die komplexen mul-
tiprofessionellen =~ Behandlungsbedarfe
und/oder die medikamentdse Therapie
entstehen, wire flir ein umfangliches
Bild der SE im Gesundheitssystem eine
moglichst spezifische und eindeutige
Kodierung auch im ambulanten Bereich
wiinschenswert. Damit konnte dem
speziellen Versorgungs- und Finanzie-
rungsbedarf besser Rechnung getragen
werden. Aktuell ist fiir den ambulanten
Bereich die Kodierung der ORPHAcodes
nur iiber die Anforderungen an Typ-
B-Zentren des NAMSE adressiert [17]
und wird damit fiir die Zertifizierung
dieser Zentren relevant. Insgesamt kann
also im ambulanten Bereich weiter-
hin nur eine freiwillige Kodierung der
SE erfolgen. Die Schulungen und In-
formationen, die die Einfithrung im
stationdren Sektor begleiten, stehen aber
allen Anwender*innen offen.

Fiir Menschen mit komplexen SE, un-
gewohnlichen Phénotypen oder auch fiir
noch undiagnostizierte Fille ist die struk-
turierte und standardisierte Abbildung
desPhinotypszur Diagnosefindungund/
oder Behandlung wichtig. Hier spielen
geradeauch fiir die aktuellen Entwicklun-
gen in Bezug auf innovative genetische
Verfahren wie die aktuellen Selektivver-
trage zur Durchfithrung der Exom-Diag-
nostik und das Modellvorhaben zur um-
fassenden Diagnostik und Therapiefin-
dung mittels Genomsequenzierung die
Human Phenotype Ontology eine gro-
e Rolle. Die Moglichkeit zur Erfassung
von HPO-Codes in den Krankenhausin-
formationssystemen und die Weitergabe
an integrative Datenbanken wird damit
zunehmend an Bedeutung gewinnen.

Fazit

Die Kodierung stationdrer Fille mit SE
anhand der Datei Alpha-ID-SE ist ab
dem Jahr 2023 verpflichtend, sofern
ICD-10-GM-Kode und ORPHAcode
fur die jeweilige SE enthalten sind.
Dadurch wird die Sichtbarkeit von SE
im deutschen Gesundheitssystem als
Entscheidungsgrundlage fiir Kranken-
kassen, Leistungserbringer und die Ge-
sundheitspolitik, aber auch als Basis
fir wissenschaftliche Arbeiten deutlich
verbessert. Fir ein umfingliches Bild
der SE im Gesundheitssystem und um
dem speziellen Versorgungs- und Finan-
zierungsbedarf besser Rechnung tragen
zu koénnen, wire auch im ambulanten
Bereich eine moglichst spezifische und
eindeutige Kodierung wiinschenswert.
Fiir komplexe SE und bisher undiagnosti-
zierte Patient*innen wird zusitzlich eine
strukturierte Erfassung des Phinotyps
benotigt.
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