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Ziele/Vision 
 
Alle Seltenen Erkrankungen haben ihre 

eigenen Register 
Alle Register für Seltene Erkrankungen 

erfüllen die gleichen hohen 
Anforderungen an Sicherheit und 
Qualität der Daten 

Alle Daten zu allen Seltenen 
Erkrankungen sind nach den gleichen 
Regeln für die Forschung zugänglich 
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Begründung der Nicht-
Förderung (Antragstellung 

Dez. 2009) 

... Es handelt sich um ein primär 
versorgungsrelevantes Projekt ohne 
nachvollziehbaren, belegten Forschungsbezug. 
Unklar sind weiterhin die Aussagen zur 
Nachhaltigkeit des Registers. ... 

Beide Punkte sind sicher Stärken der 
Projektidee, offensichtlich müssen wir das 
besser „rüber“ bringen... 



TMF-Workshop BERLIN Kohorten und Register 15. März 2011 

 
Seltene Erkrankungen (SE) 

Europäische Definition: 5 oder weniger 
Betroffene von 10.000 

Viele genetisch bedingte Erkrankungen 

In Deutschland Gruppen von max. 40.000 bis zu 
einzelnen Betroffenen 

Man unterscheidet mehr als 7.000 SE 

Insgesamt ca. 4 Millionen Betroffene  
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• Je seltener die Erkrankung, desto 
wichtiger ist ein Register für die Forschung 

• Wer hat ein (nachhaltiges) Interesse? 

 

Register für Seltene 
Erkrankungen 

(SE in der EU ≤ 5 : 10.000) 

Patienten +++ immer 

Wissenschaftler +++  
für eigene 
Projekte 

Politik   zunehmend  EU 

Pharmaindustrie +++  Markt/Studien  



TMF-Workshop BERLIN Kohorten und Register 15. März 2011 

Register für Seltene 
Erkrankungen 

Need for data collection to increase knowledge on 
rare diseases and foster research has been widely 
recognized… 
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….systematischer Aufbau bzw. ein Ausbau 
bestehender Register könnte die Versorgung von 
Patienten mit Seltenen Erkrankungen im Zuge einer 
Wissenserhöhung verbessern… 

…Konstitutive Elemente eines europäischen 
Referenznetzwerkes sind eine 
Netzwerkadministration, Patientenregister, 
Biobanken, Informationsservice, eine Vernetzung für 
klinische Studien sowie Schnittstellen zur 
Grundlagen- und translationalen Forschung… 

Weshalb Register für Seltene 
Erkrankungen? 

(Gutachten Maßnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation von 
Menschen mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland, BMG) 
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Wissenschaftlicher 
Nutzen von Registern 

Epidemiologie 
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Wissenschaftlicher 
Nutzen von Registern 

Outcomefaktoren nach 
Lungentransplantation  
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Ziele/Vision 
 
Für alle Seltenen Erkrankungen gibt es 

Register 
Alle Register für Seltene Erkrankungen 

erfüllen die gleichen hohen 
Anforderungen an Sicherheit und 
Qualität der Daten 

Alle Daten zu allen Seltenen 
Erkrankungen sind nach den gleichen 
Regeln für die Forschung zugänglich 

  

 



TMF-Workshop BERLIN Kohorten und Register 15. März 2011 

Mukoviszidose als Modell 
 

• Mukoviszidose-Register 
– ZQ LÄK Niedersachsen 

– Seit 1995 

– 7.560 Patienten dokumentiert 

– Aggregierte Daten  ECFS registry 

– Benchmarking 

– Clinical trials network 

– Eingebunden in KIS und in den normalen 
Workflow 
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Unterstützende Organisation 
 

Achse e.V.  
 Bundesweit tätiger Dachverband der 

POs (ca. 100 Mitgliedsverbände) 
Weitere Partner: 
 zwei Patientenorganisationen  
  Fanconi-Hilfe (n= 180) 
  Sarkoidose (n= 12.000) 
 ZSE Tübingen mit 8 Spezialambulanzen 
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Zwei Projektteile: 

I.  Entwicklung eines verpflichtenden „code of 
conduct“ für die Register Seltener 
Erkrankungen 

– Zugang/Nutzung/Pseudonymisierung 

– Besitzrecht/Nachhaltigkeit etc.  

II. Entwicklung einer generischen 
Software und IT-Infrastruktur 

– Kostenlose Nutzung für POs 

– Geringer krankheitsspezifischer 
Anpassungsaufwand 
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Fragen für heute (1)  

1.Kann man überhaupt eine generische 
Lösung realisieren? 

2.Wo ist die Klippe: Umwandlung oder 
krankheitsspezifische Anpassung? 

3.„Öffentliche“ versus „KIS-integrierte“ 
Lösung? 
Vorteile/Nachteile/Kosten 

4. Gibt es eine bessere Lösung als 
DPV2/muko.dok? 
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Fragen für heute (2) 
5. Schnittstelle zu Biomaterialien? 
6. Anpassung an künftige 

Entwicklungen/Anforderungen? 
7. Anpassung an spezifischen Workflow 

(Integration von Arztbriefmodul etc.) 
sehr aufwändig? 

8. Wie geht es weiter? 
 Generische Software mit geringem 

krankheitspez. Anpassungsaufwand und 
integrierten Komfortfunktionen? 

 
   

 


