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Hintergrund: Seltene Erkrankungen

Definition "SE": weniger als 5 Betroffene bei 10.000.

> 6,000 Seltene Erkrankungen

%

80% genetischer Ursprung
50% betreffen Kinder

>4 Millionen =
Betroffene in Deutschland 2
> 30 Millionen ?'g
Betroffene in der EU g
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se-atlas - Versorgungsatlas zur
Kartierung von Versorgungsein-
richtungen fur Menschen mit SE

MIG — Projekte im Bereich SE =~

E ZIPSE - Zentrales Informations-
portal Gber seltene Erkrankungen

OSSE - Open-Source Register-
system fur Seltene Erkrankungen

save SAVE - Telemed. Konzept zur Optimierung von
Diagn./Therapie v. SE am Bsp. der Cystinose

NEOCYST NEOCYST - Network for Early Onset Cystic
Kidney Diseases

éh e ERN LUNG - Europ. Reference Netw. Lung

EroRI  ERDRI - European RD Registry Infrastructure

iracum MIRACUM - Roll Out Seltene Erkrankungen

OSSE - Open-Source Registersystem fur Seltene Erkrankungen, Holger Storf - MIG Frankfurt
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Ruckblick — Warum OSSE?

» Forderung des Ausbaus der

Registerlandschatt,

Vernetzung einzelner lokaler Register

= Ziel
Einfacher und kostenginstiger Aufbau von

Registern, registertibergreifende Nutzung

Nationaler Aktionsplan

von FO rsch un ng ate N fir Mer‘llslchen“n.ﬂt Seltenen Erkrar‘lll'lcungen

Medical

Informatics
OSSE - Open-Source Registersystem fur Seltene Erkrankungen, Holger Storf - MIG Frankfurt Group (MIG)



N

UNIVERSITATS &3
A KLINIKUM FRANKFURT

OSSE - Motivation

Register
. Seltene Erkrankung X
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¥ Blutzucker mg/dl
-~ puecker ot e
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« Wenige Experten fiir SE

* Wenige Register
Analyse und Austausch . .
Wenig Daten |
 Unterschiedliche Technologie
= Papier

= Tabellenkalkulation
= Professionelle Datenbanken

 Unterschiedliche Datentypen
« Erschwerte Uberregionale Studien
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Einleitung

= QOpen Source: keine Anschaffungskosten fur die Software

= Speziell konzipiert als Register fur Seltene Erkrankungen

= Unterstitzung Zusammenarbeit zwischen Registern
(Interoperabilitat)

= Wahrt den Datenschutz

= Pseudonymisierung

= Berechtigungskonzept und Zugriffskontrolle
= Datenschutzkonforme Datenrecherche

» Templates: Patienteneinwilligung, Datenschutzkonzept

= Alle Daten bleiben in den Ursprungsregistern,
Treuhander behalten die Datenhoheit
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Erstellen eines OSSE-Reqisters

Installation & Definition der Datenelemente
Konfiguration (Metadaten-Repository)

Dateneingabe Anlegen der Formulare
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Metadaten-Repository

© Hans Hillewaert / CC BY-SA 4.0
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Einheitliche Beschreibung von Daten

Datenelemente werden mit Hilfe von Metadaten definiert
(im Metadaten-Repository, samply.mdr)

Beispiel:

Name Blutzucker

Beschreibung Unter Blutzucker versteht man im Allgemeinen
die HOhe des Glucoseanteils (Glucosespiegel)
Im Blut.

Datentyp Zahl

Einheit mg/dl

Arbeiten mit Standards: ISO/IEC 11179
Spezifikation entscheidend fur Datenqualitat
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Erstellen von Datenelementen im
Metadaten-Repository

m MDR Home New ~ My drafts =~ View @ Search Data Set for Rare Dise

Group
Show / Hide Namespaces Browse g
' : . : e
Filter Registry . adipocytes/preadipocytes tiss| E
adipocytes/preadipocytes tissue| §
My namespaces :
Blood pressure left arm (diast EE B
v £ etween related  |related parties?
Blood pressure left arm (diastoli¢_= e
0556-131 : ECLlP 41 Patient’s vital status|is the patient still alive?
ECLl p C3C0mp|ement g Discharged from registry
v E] 22 ::‘:;““ dateof o tient's date of death Date
C3 complement z
43 [pesthduetothe  |isthe deoth due tathe rare disease the patientis |1
rare disease suffering from? Unknown
DU T 2RI Large mouth i3 et gt s et
~ ﬂﬁ 51 registry Date
Large mouth u —
mdrs -1SO 3166-1 A|pha 2 5 61 |ageatonser g at which symptoms first appeared :;ms]andxxmcmh(s}
ISO 3166-1 Alpha 2 ist ein Standard fur : —
: . . . Validationtype  List of permitted values s . . st
die zweistel Ilge Kodlerung von Staaten, YP P H 62 |Aseatdagnosis  |Ase ot which the diagnosis was made o
herausgegebenvonder Internationalen ef | vn (Do o ety e pha code
2
Organisation fiir Normung (I1SO). — 7 7
81 [ contacted for 2 oocs a(l;‘e::"g‘;e‘::rmwssmnmhe(mnin:d "(‘es
protocol
adt: ADT Permitted value Language Designat 32 [ommmomotte [P0 sttt o for v o v
oot the | erremen poose -
Der einheitliche onkologische 1 = . ; e | —
Basisdatensatz der ADT und der GEKID i iy o
2 EN No
OSSG-97iAMLREG e E‘ i r:s’:‘la;th:rmlalr:::;g\unabm\ugi:al;amp\e "(‘e;
3 EN Unknown P
AMLREG
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Formular-Editor: Beispiel Ohne-Diagnose Register

Ohne

agnose Register v

FormList / Edit Form Form Items

m

B VitalStatus

I </> Design Elements
Vital Status i
Gender
Patient's gender
Patient born from a relationship between related parties L
Is the patient born from a relationship between related parties?
. _ ORepeatable
RS B OMandatory o Death due to the rare disease
Is the death due to the rare disease the patient is suffering from?
it to b tacted fi tocol
ORepeatable Agreement to be contacted for a protoco
Patient's date of death =] o Does the patient give permission to be contacted for a research protocol? 1
O Mandatory ; 1
on-opposition to the reuse of data
@l fent been informed concening and not opposed toa future re-use o his/her de-identified data for other
Patient’s gender \rposes?
) (ORepeatable 5
Dl iieeeres [‘ (OMandatory o Patient having previously given a biological sample for research
Has the patient already given a bilogical sample for research?
Patient having previously given a biological sample for molecular diagnosis
B IT|U|~](s)(u)&|~ T (%@ = Has the patient alreacy given a biological sample for molecular diagnosis?
To find the correct codes for the following entries, please refer to the following sources: ICD-10, Alpha L} Stage of life N
ID, Orphacode, HPO-Browser, SNOMED CT-Browser Stage of life
Agein years
Ageinyears
Further Symptoms
Age in months
Diagnosis Code (Symptom) Agein months
Type of code (Symptoms) E‘ HPO-Code
HPO-Code
= bl
P & Repeatable
Symptom entology description o Description of the chosen HPO-code =
OMandatory Description of the chosen HPO-code
Symptom priority E‘
Date of first manifestation
Year of first manifestation Date of first manifestation
™ I -
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Rollen — und Benutzerkonzept

= Unterschiedliche Lese- und Schreibzugriffe
* Hinzufligen neuer Patienten und Eingabe medizinischer Daten
* Lesen und Schreiben medizinischer Daten
« Datenexport
« Standorte verwalten

[
- - p username .
| Everaremctepanon — Patientendaten
Locations
Username: S erstellen
| User: %
nam
Last name:
Rol .
ail addr new@user.de
Password Complexity
Roles of th
i . which N
Registry Settings % Patientendaten
nnnnnn Iesen
Catalogue Reports ECLIP vl B8

OSSE-Register \

FAIR Data Point

k =

Medical

Informatics
OSSE - Open-Source Registersystem fur Seltene Erkrankungen, Holger Storf - MIG Frankfurt Group (MIG)



A
3

UNIVERSITATS g«
/j KLINIKUM FRANKFURT

Erfassung von Patientendaten

_ [ ]
ose & List of patients 3= @ Jannik Schaaf ~

BB (25cp123)

* I
Episodes (8)
31/10/2013 27/11/2013 27/12/2013 10/02/2014 10/04/2014 08/07/2014 01/09/2014 11/12/2014 ©
First Visit Visit 2 Visit 3 Visit 4 Visit 5 Visit 6 Visit 7 Visit 8
Episode: 31/10/2013
Anthropometric data QOrgan Systems (Hematology) Version: 3
Organ Systems (Hematology)
open
Hematology -
Skinfolds Abnarmal D
Anaemia Y =
open = [‘
Distribution of lipodystrophy Coagulation abnormalities Yes E‘
open Increased erythrocyte No E‘
sedimentation rate
Dexa Analysis
Hypergammaglobulinemia Unknown E‘
open
Organ Systems (Skin & Appendages)
open
Organ Systems (Skull & Face)
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Lokale Suche / Export / Anbindung

= Suche in eigenem
Datenbestand Dsta excort

Filter by date

Changed between - and

= Export-Funktion (z.B. Excel)
« Auswertungszeitraum
» Filtermoglichkeiten
« Auswahl der Datenelemente remstocoort [

Created between o

Episode date between -] and

[0 Check all/Uncheckall

PLZ der Mutter bei Geburt
PLZ der Mutter bei Geburt [0-99999]

 Schnittstellen
« REST-Schnittstelle
 FAIR-Data-Point
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optionale Zusammenarbeit uber ,verteile Suche”

g@

OSSE-Register 1

4«

Q

OSSE-Register 2

Nicht-OSSE-Register 3
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optionale Zusammenarbeit uber ,verteile Suche”

Benachrichtigung
bei passenden Daten

ﬁf\
¢

OSSE-Reqgister 1

,Jl\ Exposé + Anfrage

OSSE-Register 2

Briucken-
e kopf
!

Nicht-OSSE-Register 3
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Bisherige Installationen

= Ohne Diagnose Register, FRZSE Frankfurt
= Mukoviszidose-Register (Briickenkopf), Uniklinik Freiburg

= NEOCYST-Register fir zystische Nierenerkrankungen
Konsortium: UK Munster, UK Kdln, UK Duisburg-Essen, MH Hannover, UK
Heidelberg, Zentrum fir Humangenetik Bioscientia Ingelheim, UK Freiburg

= Marfan-Register, Uniklinikum Hamburg-Eppendorf

= Register fur seltene angeborene Fehlbildungen, Kinderklinik Frankfurt
= Stammzelltransplantationsregister, Kinderklinik Frankfurt

= Onko-Fertilitats-Register, Kinderklinik Frankfurt

= Register fur kraniofaziale Fehlbildungen (im Aufbau), Uniklinik MUnster
= TEVAR Register, Uniklinikum Hamburg-Eppendorf

= Cystinose-Register, SAVE-Konsortium

= Von-Hippel-Lindau-Register, Selbsthilfe VHL

= Europdisches Lipodystrophie-Register, Uniklinikum Ulm

et} European

+ Europaische Referenznetzwerke % Reference
+ C4-Projekt

Medical

Informatics
OSSE - Open-Source Registersystem fur Seltene Erkrankungen, Holger Storf - MIG Frankfurt Group (MIG)



% e ool

European RD Regqistry Infrastructure 4

 In Kooperation mit dem
Joint Research Centre (JRC) der EU

m European |
Commission

Joint Research Centre
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. . : A Data
Data Warehouse with Public Search Interface ﬂ/§§$;2;$g| ﬂ Requests L ‘
Directory of RD-Registries (DoR) n :
ID Management =
Metadata Repository (MDR) ¢ >

ngtl;nsiggl RD Registry Network I‘_I
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Decentral Search Broker . Herehouse A

4l ERDRI Web Portal with Tool Box <:> =
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