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Hintergrund: Seltene Erkrankungen
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Definition “SE”: weniger als 5 Betroffene bei 10.000.

> 6,000 Seltene Erkrankungen

80% genetischer Ursprung

50% betreffen Kinder

>4 Millionen
Betroffene in Deutschland

> 30 Millionen
Betroffene in der EU
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MIG – Projekte im Bereich SE

se-atlas - Versorgungsatlas zur 

Kartierung von Versorgungsein-

richtungen für Menschen mit SE

ZIPSE - Zentrales Informations-

portal über seltene Erkrankungen

OSSE - Open-Source Register-

system für Seltene Erkrankungen

SAVE - Telemed. Konzept zur Optimierung von 

Diagn./Therapie v. SE am Bsp. der Cystinose

NEOCYST – Network for Early Onset Cystic

Kidney Diseases

ERN LUNG - Europ. Reference Netw. Lung

ERDRI - European RD Registry Infrastructure

MIRACUM - Roll Out Seltene Erkrankungen
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Rückblick – Warum OSSE?

 Forderung des Ausbaus der 

Registerlandschaft, 

Vernetzung einzelner lokaler Register

 Ziel

Einfacher und kostengünstiger Aufbau von 

Registern, registerübergreifende Nutzung 

von Forschungsdaten
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OSSE - Motivation

BZ mg% 99.0

Analyse und Austausch 

der Daten schwierig!

Glucose im 

Blut

mmol/l 5,5

Blutzucker mg/dl 99

• Wenige Experten für SE

• Wenige Register

• Wenig Daten

• Unterschiedliche Technologie
 Papier

 Tabellenkalkulation

 Professionelle Datenbanken

 …

• Unterschiedliche Datentypen

• Erschwerte überregionale Studien

Seltene Erkrankung X

Register 

Register 

Register 
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Einleitung

 Open Source: keine Anschaffungskosten für die Software

 Speziell konzipiert als Register für Seltene Erkrankungen

 Unterstützung Zusammenarbeit zwischen Registern 

(Interoperabilität)

 Wahrt den Datenschutz

 Pseudonymisierung

 Berechtigungskonzept und Zugriffskontrolle

 Datenschutzkonforme Datenrecherche

 Templates: Patienteneinwilligung, Datenschutzkonzept

 Alle Daten bleiben in den Ursprungsregistern, 

Treuhänder behalten die Datenhoheit
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Erstellen eines OSSE-Registers

Definition der Datenelemente

(Metadaten-Repository)

Installation & 

Konfiguration

Anlegen der FormulareDateneingabe

1 x
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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 Höhe des Glucoseanteils (Glucosespiegel) 

im Blut.

• Datentyp Zahl

• Einheit mg/dl

 Arbeiten mit Standards: ISO/IEC 11179

 Spezifikation entscheidend für Datenqualität
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Erstellen von Datenelementen im 

Metadaten-Repository
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Formular-Editor: Beispiel Ohne-Diagnose Register
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Rollen – und Benutzerkonzept

 Unterschiedliche Lese- und Schreibzugriffe

• Hinzufügen neuer Patienten und Eingabe medizinischer Daten

• Lesen und Schreiben medizinischer Daten

• Datenexport

• Standorte verwalten

• ….
Patientendaten 

erstellen

Patientendaten 

lesen

OSSE-Register
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Erfassung von Patientendaten
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Lokale Suche / Export / Anbindung

 Suche in eigenem 

Datenbestand

 Export-Funktion (z.B. Excel)

• Auswertungszeitraum

• Filtermöglichkeiten

• Auswahl der Datenelemente

• Schnittstellen

• REST-Schnittstelle

• FAIR-Data-Point
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optionale Zusammenarbeit über „verteile Suche“

OSSE-Register 1

OSSE-Register 2

Nicht-OSSE-Register 3
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optionale Zusammenarbeit über „verteile Suche“

Benachrichtigung 

bei passenden Daten

OSSE-Register 1

OSSE-Register 2

Nicht-OSSE-Register 3

Brücken-

kopf
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Bisherige Installationen

 Ohne Diagnose Register, FRZSE Frankfurt

 Mukoviszidose-Register (Brückenkopf), Uniklinik Freiburg

 NEOCYST-Register für zystische Nierenerkrankungen

Konsortium: UK Münster, UK Köln, UK Duisburg-Essen, MH Hannover, UK 

Heidelberg, Zentrum für Humangenetik Bioscientia Ingelheim, UK Freiburg

 Marfan-Register, Uniklinikum Hamburg-Eppendorf

 Register für seltene angeborene Fehlbildungen, Kinderklinik Frankfurt

 Stammzelltransplantationsregister, Kinderklinik Frankfurt

 Onko-Fertilitäts-Register, Kinderklinik Frankfurt

 Register für kraniofaziale Fehlbildungen (im Aufbau), Uniklinik Münster

 TEVAR Register, Uniklinikum Hamburg-Eppendorf

 Cystinose-Register, SAVE-Konsortium

 Von-Hippel-Lindau-Register, Selbsthilfe VHL

 Europäisches Lipodystrophie-Register, Uniklinikum Ulm

+    Europäische Referenznetzwerke

+    C4-Projekt
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European RD Registry Infrastructure

• In Kooperation mit dem 

Joint Research Centre (JRC) der EU 

Tool A

Tool B

ERDRI

Reporting 
Data Set

Data 
Requests

Data
Warehouse
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Directory of

RD-Registries (DoR)

2

ID Management
3

Metadata Repository (MDR)
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Registry compound infrastructureCommon 
Data Set

Registry compound infrastructureCommon 
Data Set

RD Registry Network 7
Common 
Data Set

ERDRI-Web PortalERDRI-Tool Box 6

Data Warehouse with Public Search Interface

Directory of RD-Registries (DoR)

ID Management

Metadata Repository (MDR)

Decentral Search Broker

ERDRI Web Portal with Tool Box

RD Registry Network
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Vielen Dank

Dr. Holger Storf

Universitätsklinikum Frankfurt

Medical Informatics Group (MIG)

Haus 33C 

Theodor-Stern-Kai 7

60590 Frankfurt

E-Mail: holger.storf@kgu.de


