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Auftrag des MI-I-Steuerungsgremium: 
 
 
 
„Low hanging fruits“ 
als 
Konsortienübergreifender 
Demonstrator 
 
Variante: Seltene Erkrankungen 
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Low hanging fruits Cream of the Crop 

Rotten Tomatoes 
(not worth doing) 

Harmless Weeds 
(makes no difference) 

High Impact 

Low Impact 

Low Effort High Effort 



2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 

M 3.2: Technische Unterstützung für Use&Access ist vorhanden 

M 4.3: Weiterführende Datenschutzkonzepte liegen vor 
5. Semantische Interoperabilität 

M 4.2: Nutzer sind identifizier- und authentifizierbar gemäß definierter Berechtigungsstufen  

M 5.4: Übergreifende nutzbare Dienste sind verfügbar (Terminologien, Metadaten) 
M 5.3: Konzept für Metadaten liegt vor (Qualität/Verfügbarkeit/Provenance) 

M 9: Aktivitäten zur Stärkung von Forschung und Lehre (Workshop, Status Symposium)  

M 5.2: Strukturen, Informationsmodell, Syntax (für Basismodul gestaltet,  
            für Erweiterungsmodule gestaltet) 

M 5.1: Inhalte, Terminologien (Kerrndatensatz Basismodule abgestimmt,  
Basismodule bereitgestellt,  Erweiterungsmodule abgestimmt) 

M 4.1: Initiale Datenschutzkonzepte liegen vor 

9. Stärkung von Forschung, Lehre und Bildung 

M 7.1: Spezifikationen gemeinsamer Use Cases liegen vor 

M 8: Workshop „Abstimmung des Vorgehens zur Einbeziehung von Patienten“ 
8. Einbeziehung von Patienten 

Roadmap – Meilensteine 

M 7.2: Projectathons  finden statt 

10. Ausbau- und Erweiterungsphase  

M 6.1: Übergreifende Abfragen u. Datenaustausch sind möglich  
(Basismodule, Erweiterungsmodule)  

M 6.2: Laufzeitumgebungen sind interoperabel gestaltet 

Audits ab  Q1 2021 

7. Übergreifende Anwendungsfälle zur Demonstration des Nutzens 

M 2.1: Spezifikation der konsortieninternen Treuhandstellen vorhanden  

M 1.3: Standardisierte elektronische Abbildung der Einwilligung liegt vor 

M 3.1: Eckpunktepapier AG Data Sharing liegt vor 
3. Regelwerk Use & Access 

M 1.2: Abstimmung mit Datenschützern ist erfolgt 

M 2.2: Anforderungspapier zur Föderierung von Treuhandstellen liegt vor 

M 1.1: Versionen des Mustertextes liegen consentiert vor 
1. Standards für die Patienteneinwilligung  

M 2.3: Übergreifendes Identitätsmanagement und Record-Linkage für  
            ausgewählte Anwendungsfälle ist vorhanden 

2. Vertrauens- bzw. Treuhandstellen 

4. Methoden Datensicherheit und -schutz 

6. Methoden des Datenaustauschs 

Meilensteine für die gemeinsame Arbeit 

MI-I | NSG | Stand 31.03.2017 

Meilensteine für die Arbeit in den Konsortien MI-I | NSG |  31.03.2017 

Roadmap Medizininformatik-Initiative 

Roadmap des 
Nationalen 
Steuerungs-
gremiums  
 
und der  
Arbeitsgruppen 
o Data Sharing 
o Consent 
o Interoperabilität 
o Datenschutz 

 



Schrittweise, zyklische Entwicklung  
des Demonstrators 
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Plan 

Do Check 

Act 

PDCA -  Zyklus 



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 
 

Hintergrund – Seltene Erkrankungen 
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[rarediseaseday.org] 



Hintergrund – Seltene Erkrankungen 
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Ist-Situation laut Heiko Krude, Charité, PI Translate NAMSE: 
 
- „Kenntnis“ über Prävalenz und Inzidenz beruht auf Schätzungen 

 
- Keine sicheren Daten über Versorgungsumfang 

 
- Keine sicheren Daten über Versorgungsverläufe 

- oft lange Ungewissheit 
- Irrfahrten auf der Suche nach Spezialisten in Hoffnung auf 

Diagnose und richtiger Therapie 
 
 



Allgemeine Fragestellungen 

 Wie viele Patienten mit Seltenen Erkrankungen sind pro 
Standort insgesamt vorhanden (+ Verlauf)? 

 Wie viele Patienten mit bestimmten Seltenen Erkrankungen 
sind pro Standort vorhanden (+ Verlauf)? 
 ~ Feasibility 
 ~ Versorgungsumfang 

 Wie ist die regionale Verteilung bestimmter  
Seltenen Erkrankungen? 

 Konsekutive Versorgung in verschiedenen 
Einrichtungen? 
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Figure 1: Results from the HD4CR – MIRACUM collaboration launched in 
April 2017. Geovisualization of the crude numbers of inpatients of the 
MIRACUM and HD4CR consortia by ZIP code areas.  

Overall 8 partners of MIRACUM and 3 partners from HD4CR (Charité, 
Ulm and Vivantes) contributed to an initial federated common data pool 
with decentral storage. Note that periods of data capture were not 
adjusted for this proof-of-concept. 

 

 
Figure 2: Results from the HD4CR – MIRACUM collaboration: 
OMOP demonstrator on colo-rectal cancer patients launched 
in April 2017. In total, over 18,000 cases with ICD 10 GM 
coded Colorectal Carcinoma (C18, C19, C20) were included. 
The inner circle of the sunburst diagram shows the 
distribution of the cancer entities C18, C19 and C20 for each 
partner site. The distal following circles show the pathways 
of sequential inhouse treatment discriminating four rough 
categories: surgery, chemotherapy, radiation, combined 
therapies. Note that no meaningful medical interpretation 
can be derived as this is a proof-of-concept only. 

 

23,183  
medical 

cases 

I – 5.285 cases 

 Fallzahl Charité UK HD UK ER UK DD 
Charité 500 500 70 30 50 
UK HD 250 50 250 10 15 
UK ER 150 40 20 150 10 
UK DD 200 50 30 10 200 
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Kontinuierliche Entwicklung des Demonstrators 
parallel zur Entwicklung des MI-I-Kerndatensatzes 

Basismodule Fall / Demografie / Diagnosen 
=> Einfache räumliche Verteilungen 
=> Vorsicht bei ICD-Vierstellern (nur bedingt stabil über Jahreswechsel) 
 

Differenzierung des Moduls Diagnosen 
Ergänzung um Modul Genetische Tests 
=> Präzisere Häufigkeiten von Seltenen Erkrankungen 
 

Ergänzung um Modul Prozeduren 
=> Einfache Behandlungspfade 
 

Ergänzung um Module Labor und Medikation 
=> Differenziertere Fallbeschreibungen 
 
 
 

Longitudinale Ergänzungen mit  
übergreifendem MPI im Modul Person 
=> Übergreifende Behandlungsverläufe  
(Secure Multi Party Computation?) 
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Low hanging fruits? 

Low hanging fruits? 

Low hanging fruits? 

Cream of the Crop? 

Cream of the Crop? 



Berechnungsmethoden 

 Dr. Holger Storf, Universitätsklinikum Frankfurt am Main 
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Cream of the Crop? 
Low hanging fruits? Low hanging fruits? 

Klassische zentrale Analysen Dezentrale Analysen Secure Multi Party Data Sharing

Lokale Berechnungen

Zentrale Berechnungen

Multi Party Computation

Herausgabe von Datensätzen mit Einzelangaben

Herausgabe von anonymen Aggregaten

Garbled Circuits, Secret Sharing
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Entwicklung des Demonstrators 
unter Abwägung von Impact und Effort 
 
Beteiligte: 

• Heiko Krude, Charité, PI Translate NAMSE 
• Projektpartner Translate NAMSE 
• Holger Storf, Frankfurt 
• Martin Lablans, Heidelberg 
• Josef Schepers, Berlin 
• weitere Partner in der MI-I … 
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Weiteres Vorgehen 

Low hanging fruits Cream of the Crop 

Rotten Tomatoes 
(not worth doing) 

Harmless Weeds 
(makes no difference) 

High Impact 

Low Impact 

Low Effort High Effort 
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Selektion 

Vorverarbeitung 

Transformation 

„Data-Mining“  
„Autom. Computation“ 

Interpretation 

umgeformte 
Daten aufbereitete 

Daten 

Muster 

Zieldaten 

„Rohdaten“ 

Wissen 

0.  
Task / 

Question 
   
    

1.  
Under-

standing 
(domain, 

pr.kn. & goal) 

2.  
Target 

Data Set 
   
  

3.  
Prepro-
cessing 

  
      

4. 
Transfor-
mation 
(reduct.& 
project.) 

5.  
Match 

Method 
(learning 

task) 

6. 
Select 

Algorith. 
(computing 

steps)  

7. 
Autom. 
Comput. 
(searching 
patterns) 

8.  
Interpre-

tation 
(discovered 
assoziation) 

9.  
Acting 

 
(discovered 
knowledge) 

Knowledge Discovery in Data 
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