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Herausforderungen
S ‘ 0 Diagnose finden
Erkrankungen  Experten finden
.. DETEn ITEET 090
FIEEIETEZ * |nformationen finden

<5 in 10.000 Seltene
Erkrankungen

* [nformationsaustausch / Vernetzung

» Zusammenarbeit beil der Forschung
 (Generierung von Forschungsdaten

ca. 4-5 Mio.  Nutzbarmachung von Versorgungsdaten

Betroffene

O

-> Unterstutzung durch Medizininformatik
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Versorgungsatlas fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Ziel: Uberblick tiber die Versorgungsmdglichkeiten fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

www.se-atlas.de

@

Betroffene

x

Angehorige

Arzt:innen z.B.
Hausarzt:innen

Versorgungs-
einrichtungen

Selbsthilfe-
organisationen
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Recherche auf www.se-atlas.de

1

4!} Uberblick tiber Einrichtungen * Uber uns * Anmelden Leichte Sprache International Patients == DE g EN BEFR

@ Uberblick iiber Einrichtungen ~ Uberuns = Anmelden Leichte Sprache International Patients == DE E=EN i iFR

S

22 Alphal Deutschland e.V. @ochse

cratcho Bainerr EArsnkings

& Sie haben eine Anmerkung zum Eintrag?

1 Beschreibung der Selbsthilfeorganisation

Aufklarung als Mission: Die gemeinniitzige Patientenorganisation Alphal Deutschland eV. setzt sich fiir eine bessere Aufklarung tiber die seltene
Stoffwechselerkrankung ein — sowie fiir eine frithzeitige Diagnose ... B mehr

Angebot

Diese Selbsthilfeorganisation bietet
+ Beteiligung an Registern

Regelmilige Treffen

Regionalverbdnde / Regionalvertreter

Newsletter / Verbandszeitschrift

-

Besonderes Angebot

Einmal jahrlich findet ein Info-Tag mit vielen interessanten Vortrigen zum Thema Alpha-1-Antitrypsinmangel statt. Alle zwei Jahre organisiert der Verein
auch einen speziellen Kindertag (fiir betroffene Kinder und deren Eltern). N&here Informationen finden Sie unter www.alphal-deutschland.org.

Kontakt Adresse

Re 0800 5894662
& info@alphal-deutschland.org
[ Webseite

Alte Landstralle 3
64578 Gernsheim

B Route berechnen

Vorschau der vertretenen Erkrankungen [}

‘ Ur Alpha-1-Antitrypsin-Mangel I

[ Alle vertretenen Erkrankungen anzeigen ) I
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89, European Joint Programme on Rare Diseases '
www.ejprarediseases.org/

Betelligte

* 130 Institutionen aus 35 Landern
» 24 European Reference Networks (ERN) O:é’h;qet
Verbesserung der Erforschung seltener Erkrankungen

el i

durch Austausch von
» Klinischen Daten / Forschungsdaten coud- sandbo
* \erfahren, Wissen, Knowhow

RD s!' Connect

A&?L"%SSY& EATRIS "M EL-OPENSCREEN ﬂ
Beitrag des IMI: WP11 & WP12 (P2) B [h e
AAI
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European Joint Programme on Rare Diseases
Virtual Platform Portal

GOETHE-UNIVERSITAT

vp.ejprarediseases.org/

PROGRAMME
RESOURCE DISCOVERY VP NETWORK RESOURCES A LOGIN O)
VP-PORTAL

PROGRAMME
RESOURCE DISCOVERY 2 LOGIN ®

“ PROGRAMME
VP NETWORK RESOURCES :LOGIN @
VP-PORTAL

We are continuously working on improvements of the portal and love to hear your feedback and suggestions.

Selected codes:

orpha:730 @

Search for a disease name (e.g. ADPKD), gene (e.g. PKD1), or Orphacode (e.g. 730) FILTER SEARCH v

Related Orphanet Codes:

Renal ciliopathy
D Orpha: 156162 * (1)

Rare disorder potenti
D Orpha: 506213 * (1)

Genetic cystic renal ¢
O A + ()

Orpha: 93587
_ _—___ Raregenetic disordel . .\

Resource Name Description Country

§ Genetic and COVID-19

Biobank of Siena - Cells lines

and DNA bank of Rett Genetic Biobank of Siena
syndrome and other X-linked

mental retardation

§ Bank for the Diagnosis and
Research on Neuromuscular
Disorders (NHMGB) - Main
Collection

Bank for the Diagnosis and Research on Neuromuscular Disorders (NHMGB) - Main Collection

§ Galliera Genetic Bank - Main

. Galliera Genetic Bank - Main Collection
Collection

Rows per page: 0 «
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@ SATURN UNIVERSITATS 2 OETHE 437
. . . KLINTKUN FRANKEIRT UNIVERSITAT
: Smartes Arztportal fur Patienten mit unklarer Erkrankung

+

www.saturn-projekt.de

Ziel: Diagnose seltener und unklarer Erkrankungen in der Hausarztpraxis
 Verwendung von Kunstlicher Intelligenz
* Nutzung der DIZ-Infrastrukturen

SE-ATLAS
Versorgungsatlas fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen Basierend auf Experfenwissen
Vorschlag von Expertinnen fur Leithnien Empfehlungen
Seltene Erkrankung und Expertenvorschlage
’ Basierend auf Expertenwissen
L]
Diagnose-Vorschlage / ‘

Handlungs-Empfehlungen J N
=

L
-
Dateneingabe *'gﬁ'

Entscheidungsunterstitzung

mithilfe einer Kl- Methode

8

b

> Basierend auf klinischen Falldaten
Niedergelassene SATURN Entscheidungsunterstitzun
: cir Unkl mithilfe von 2 verschiedenen Kl- . FUR
Fachangestellte ur Unkiare Methoden MEDIZIN-
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Open-Source-Registersystem fur Seltene Erkrankungen

www.osse-register.de

m . Seltene Erkrankungen

. Vernetzung & Interoperabilitat

. Datenschutz & Sicherheit
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Aktuelle OSSE-Registerprojekte

(X) DSDCare

DSDCare — Verbesserung der Versorgung fur Menschen mit Varianten der Geschlechtsentwicklung

 Verbesserung der Struktur-, Prozess- und Ergebnisqualitat der Versorgung von Menschen mit
DSD uber die gesamte Lebensspanne

» zentrales OSSE-Register zur Evaluation der MalRnahmen

N

Network for Early Onset OO

Cystic Kidney Diseases ~%

NEOCYST =

NEOCYST - Network for Early Onset Cystic Kidney Diseases
* Verbundprojekt zur umfassenden Erforschung zystischer Nierenerkrankungen des Kindesalters
 \erbesserung der Patientenversorgung z.B. durch verbessertes Krankheitsverstandnis und
standardisierte Leitlinien
 Entwicklung eines krankheitsubergreifenden OSSE-Registers, basierend auf existierenden
Registern mE T
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Nationales Register fur Seltene Erkrankungen NARSE UNIVERSITAT
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Nationales Register
fur Seltene Erkrankungen
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O) L/__r Datenaustausch

Uberblick + Auffindbarkeit
der in Deutschland
lebenden Betroffenen

auf nationaler &
internationaler Ebene

= =3
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. Nationales Register
far Seltene Erkrankungen

Grundlage fur
klinische Forschung
& Entwicklung neuer
Therapien

e
NS

langfristig Erfassung

Vernetzung & Austausch
von Betroffenen

& &

Zugang zu besserer aller Seltenen
Versorgung Erkrankungen
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Registerprojekte Universitatsklinikum Frankfurt (Auswanhl)

KiRaFe (KinderRegister fur angeborene Fehlbildungen) der Deutschen Gesellschaft fur Kinderchirurgie
* multizentrisches Register fur Kinder mit angeborenen Fehlbildungen zur Verbesserung der Versorgung

RESCUED (REgister fur Sudden Cardiac/UnExpected Death) des Instituts flir Rechtsmedizin
 Register fur Daten von an plotzlichem Herztod (und anderen Erkrankungen) Verstorbenen und deren Angehorigen

Ohne-Diagnose-Register des Frankfurter Referenzzentrums flir Seltene Erkrankungen (FRZSE)
» Erfassung von Menschen mit bisher undiagnostizierten seltenen Erkrankungen am FRZSE (und zukunftig anderen ZSEs)

ACLF- Register des LOEWE-Schwerpunkts ACLF-Initiative ..Q ACLF-i
 Erfassung klinischer Daten von Patient*innen mit drohendem / manifestem Akut-auf-Chronischen Leberversagen o=t

Register der Nachsorge Intensivmedizin Ambulanz (NIM-Register)
» Register fur Patient*innen der NIM-Ambulanz zur Untersuchung der Folgen eines intensivmedizinischen Aufenthalts

NTM-Register fiir nicht-tuberkulose Mykobakterien

* zunachst monozentrisches Register fur Patient*innen mit einer Infektion durch nicht-tuberkulose Mykobakterien
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Vielen Dank fur die Aufmerksamkeit! KLNIKUM FRARFT UNIVERSITAT

Dr. Jessica Vasseur
Jens Gobel

Johann Wolfgang Goethe-Universitat Frankfurt
Universitatsklinikum Frankfurt
Institut fur Medizininformatik — IMI

e

Haus 33C
Theodor-Stern-Kai 7
60590 Frankfurt am Main

www.imi-frankfurt.de
jessica.vasseur@kgu.de
goebel@med.uni-frankfurt.de
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