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Herausforderungen

• Diagnose finden

• Experten finden

• Informationen finden

• Informationsaustausch / Vernetzung

• Zusammenarbeit bei der Forschung

• Generierung von Forschungsdaten

• Nutzbarmachung von Versorgungsdaten

• …

→ Unterstützung durch Medizininformatik

Hintergrund: Seltene Erkrankungen

Seltene 
Erkrankungen

Prävalenz
< 5 in 10.000

> 6.000 
Erkrankungen

ca. 4-5 Mio. 
Betroffene

~ 5%
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SE-ATLAS

Versorgungsatlas für Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Ziel: Überblick über die Versorgungsmöglichkeiten für Menschen mit Seltenen Erkrankungen

www.se-atlas.de

Betroffene
Versorgungs-

einrichtungen

Angehörige

Ärzt:innen z.B.

Hausärzt:innen

Selbsthilfe-

organisationen
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Datenquellen SE-ATLAS
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Recherche auf www.se-atlas.de
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EJP RD

European Joint Programme on Rare Diseases

Beteiligte

• 130 Institutionen aus 35 Ländern

• 24 European Reference Networks (ERN)

Verbesserung der Erforschung seltener Erkrankungen 

durch Austausch von 

• Klinischen Daten / Forschungsdaten

• Verfahren, Wissen, Knowhow

Beitrag des IMI: WP11 & WP12 (P2)

• Datenharmonisierung & FAIRifizierung

• Aufbau Virtual Platform Portal

www.ejprarediseases.org/

https://www.ejprarediseases.org/
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European Joint Programme on Rare Diseases

Virtual Platform Portal

vp.ejprarediseases.org/

https://vp.ejprarediseases.org/
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SATURN

Smartes Arztportal für Patienten mit unklarer Erkrankung

Ziel: Diagnose seltener und unklarer Erkrankungen in der Hausarztpraxis

• Verwendung von Künstlicher Intelligenz

• Nutzung der DIZ-Infrastrukturen

www.saturn-projekt.de

http://www.saturn-projekt.de/
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OSSE-Registersoftware

Open-Source-Registersystem für Seltene Erkrankungen

www.osse-register.de

Open-Source Software

Registersystem

Seltene Erkrankungen

Vernetzung & Interoperabilität

Datenschutz & Sicherheit
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DSDCare – Verbesserung der Versorgung für Menschen mit Varianten der Geschlechtsentwicklung

• Verbesserung der Struktur-, Prozess- und Ergebnisqualität der Versorgung von Menschen mit 

DSD über die gesamte Lebensspanne

• zentrales OSSE-Register zur Evaluation der Maßnahmen

NEOCYST – Network for Early Onset Cystic Kidney Diseases

• Verbundprojekt zur umfassenden Erforschung zystischer Nierenerkrankungen des Kindesalters

• Verbesserung der Patientenversorgung z.B. durch verbessertes Krankheitsverständnis und 

standardisierte Leitlinien

• Entwicklung eines krankheitsübergreifenden OSSE-Registers, basierend auf existierenden 

Registern

Aktuelle OSSE-Registerprojekte
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Nationales Register für Seltene Erkrankungen NARSE
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KiRaFe (KinderRegister für angeborene Fehlbildungen) der Deutschen Gesellschaft für Kinderchirurgie

• multizentrisches Register für Kinder mit angeborenen Fehlbildungen zur Verbesserung der Versorgung

RESCUED (REgister für Sudden Cardiac/UnExpected Death) des Instituts für Rechtsmedizin

• Register für Daten von an plötzlichem Herztod (und anderen Erkrankungen) Verstorbenen und deren Angehörigen

Ohne-Diagnose-Register des Frankfurter Referenzzentrums für Seltene Erkrankungen (FRZSE)

• Erfassung von Menschen mit bisher undiagnostizierten seltenen Erkrankungen am FRZSE (und zukünftig anderen ZSEs)

ACLF-I Register des LOEWE-Schwerpunkts ACLF-Initiative

• Erfassung klinischer Daten von Patient*innen mit drohendem / manifestem Akut-auf-Chronischen Leberversagen

Register der Nachsorge Intensivmedizin Ambulanz (NIM-Register)

• Register für Patient*innen der NIM-Ambulanz zur Untersuchung der Folgen eines intensivmedizinischen Aufenthalts 

NTM-Register für nicht-tuberkulöse Mykobakterien

• zunächst monozentrisches Register für Patient*innen mit einer Infektion durch nicht-tuberkulöse Mykobakterien

Registerprojekte Universitätsklinikum Frankfurt (Auswahl)
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