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Der Weg zur personalisierten Gesundhelit

Angesichts der riesigen Datenmengen, die im Gesundheitswesen erfasst werden,
sollten Entscheidungen in der Gesundheitsversorgung nicht mehr auf
Bevdlkerungsdurchschnittswerten beruhen, sondern individuelle Patientenmerkmale

bertcksichtigen.
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Datentypen und Datenquellen fur die Forschung

Klinische Forschungsdaten

Klinische (Routine) Daten (RWD) Patientenorientierte Studiendaten
Daten von Leistungserbringern (EHR, (Klinische Studien, RCT, fur die
med. Register); e.g. Diagnose, O % “- offentliche Gesundheit relevante
Medikation, Vitalzeichen, Operationen, ! Register, longitudinale Kohorten usw.)
Laborwerte, Bilddaten, Outcome Daten,

Kostendaten, etc.
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e
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Molekulare und *omics Daten _
Tracking Apps, Wearables,

(e.g. Genomics, epigenomics, _
Sensors, Lebensstil-Daten,

transcriptomics, proteomics, _ _
metabolomics, Biomarker, etc.) Daten aus sozialen Medien, etc.

GEFORDEAT VOM

p ‘ \I/-MEDIZIN uuuuu inisterium
g;/.INFORMATIK B st 05.10.2022 3 @@@

> & *» INITIATIVE und Forschung
2s

a Von klinischen (Routine-)Daten zu FAIRen Forschungsdaten: SPHN | Dr. Katrin Crameri




Swiiss
Personalized
Health

Network

Biologische Ebenen der personalisierten Gesundheit

Analysis
Integration of multi-omics data

Age
lenvironment

Organization

(organelle, cell, organ, organism) Kim et al., DOI: 10.1016/}.molp.2016.04.017
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Strategic Focus Area
Personalized Health
and Related Technologies

Genomics Proteotyping Metabolomics & Lipidomics

CGAC CPAC CMAC

Clinical Genomic Clinical Proteotype Clinical Metabolomics
Analysis Center Analysis Center Analysis Center

Clinical Grade Sequencing Quantitative Proteotyping Small molecule analysis
(IS0 15189 accredited)
Whole Genome Seaquencing (WGS) Proteotyps anatysiz (DDA, DIA, PRM) Targeted metabolomics
Whols Exome Sequancing (WES) Past-translational moedification analysis Untargsted metabolomics
RHNA Sequencing (RNASeq) Spatlal protectype analysis Lipidomics
Further information and pricing Further information and pricing Further information and pricing
Fast-track genomic data analysis Fast-track proteomic data analysis Fast-track metabolomic data analysis

Integrated Multi-Omic Data Interpretation

Integration, visualization, and analysis of omics data mapp rical networks and pathways

BioMedIT integration for data lineage tracking, data management, data sharing, secondary and tertiary analysis

ETH PHRT Swiss Multi-Omics Center: http://smoc.ethz.ch
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Personalisierte Gesundheit: Die IEl Herausforderungen

— Nutzung von Routinedaten aus der Versorgung:
fehlende Digitalisierung, fehlende Strukturierung
und fehlende Standards @

Y14
— Zusammenfihrung heterogener [0 N

Datensatze aus diversen Quellen = o Iy
— Datenqualitat versus Patientenrealitat =
— Gros_se, multizentrische Projekte e J B

mit vielen Akteuren £
— Wie bringen wir sensible Daten o

zusammen und wo analysieren wir sie? '
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SPHN Setup und Prinzipien

Forschungsinfrastruktur Initiative
Laufzeit 2017-2024, CHF 135 Mio
Dezentrale Architektur

Investition in Datenqualitat an der Quelle

Ethischer Rahmen
Rechtlicher Rahmen
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BioMedIT: gesicherter
Datenraumflr die Forschung
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Erreichte Etappenziele von SPHN Ende 2022

Klinische Datenplatformen an Auffindbarkeit von Daten BioMedIT Network
den Universitatsspitalern
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Infrastrukturaufbau an den funf
Universitatsspitalern (UH)
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Die Datenspur der Patient*innen im Spital

[Primarnutzung]
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Sekundarnutzung von Gesundheitsdaten

Politische Entscheidungstrager

— Policy making — Datenauswertungen, Statistiken und Reports ftr
Anwendungszwecke (z.B. Benchmarking, QS, Controlling,
Simulationen oder pradiktive Einsatzplanung, etc.)

— Public Health, Marktzulassung, Vigilanz — Datenbereitstellung fir Anwendungsfalle wie Tumorboard,
— Statistik, Monitoring Behandlungs-Dashboard, Geratemanagement,
Medikamenteninteraktionen, CIRS-Falle, etc.

— uvm
— Datenlieferungen fir (medizinische) Register

— Datenaufbereitung und -tibermittlung an Behdrden

— Machbarkeitsabklarungen (Feasibility) (Meldepflicht), Patienten und Priméarsysteme

— Forschungsprojekte (z.B. Hypothesen- — Betriebliches Monitoring, Qualitatstiberwachung, Life Cycle
generierung, Biomarkersuche, ML/prediction, Management, Validierung der Datenqualitat,
Referenz-kohorten, Arzneimittelwirkung/unerw. Datenschutzverletzungen
Wirkung, Prozess/Qualitats-verbesserung, etc.) - Process Mining, Forecasting, RPA

— Rekrutierung von Patientenkohorten — Entwicklung Clinical-Decision-Support-Systeme

Mit freundlicher Genehmigung von Max Grimm
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sze  Auffindbarkelt von Daten

pppppp I8,
/B Foderiertes Abfragesystem: Machbarkeitsanalysen; Uiber Daten aus allen 5
z B UH mit einem Tool durchsuchbar
- > 0,5 Mio. Patienten (mit Generalkonsent); > 100 Mio. Datenelemente
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SPHN Federated Query System

Daten der klinischen Datenplattformen aller flinf Uber 500’000 Patient*innen
Universitatsspitaler (USB, USZ, Insel, CHUV, HUG) (mit unterzeichnetem Generalkonsent)
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g \ Foderiertes Abfragesystem: Machbarkeitsanalysen tGber Daten aus allen 5
w8 UH mit einem Tool durchsuchbar
= > 0,5 Mio. Patienten (mit Generalkonsent); > 100 Mio. Datenelemente

. Metadaten von 10 bevolkerungsbasierten und krankheitsspezifischen CH
maa|sfr0m Kohorten im internationalen Maelstrom-Katalog; Vollstandige
. Studienbeschreibungen durchsuchbar mit > 145'000 annotierten Variablen

Datenexploration und -analyse (Pilotphase):
T“NE INSIGHT T|4Health: Reichhaltiges, standardisiertes, strukturiertes Datenset von
>1000 Melanompatient*innen
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SPHN Interoperabilitats-Strategie

A project of GEFURDEAT VM

Swiss Institute of
Bicinformatics
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Die Notwendigkeit der Interoperabilitat

Klinische Routinedaten Andere gesundheitsbezogene Daten
Adim|ssio ) . * < * .
................. o — =
Im\nj.lw ;;;;;;;;; — — ‘“‘é}" - ‘
aaaaaaaaaaa — — — :91 .A ‘ . . . ei?nggxra:-:lﬂt&!ﬂ?wssgclsse
© 2.
> % " ® AooA SWISS
s T[4 . E. x® Q) BIOBANKING
= 1 PLATFORM
e i e X health2030

genome center

- Die Bedeutung der
Daten verstehen &

- Einfache Verknlpfung % Q?
von Daten aus . .
verschiedenen Quellen y m \
ermadglichen
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Der SPHN-Interoperabilitatsrahmen: '
«making sense of data and adding value»  f=

Semantik

— Verwendung eines kontrollierten Vokabulars flr Konzepte,
Valusets und Daten d

— Daten-Standards: ATC, SNOMED CT, ICD-10-GM, CHORP,
UCUM, LOINC, NANDA, ICD-0O, MedDRA... Fo)

— Mehrstufige Kodierung und Mappings .

Sprache fur “knowledge representation”

— Semantic Web (RDF Schema) .
nglltats ktont/r\/O”be (SHACL SPARQL) ndable Acces5|ble |nter0perable Reusable . ‘%\Ef
— Semantic vve , 9
JORLE: I ¥ o
a Datentkosysteme fir ein skalierbares und nachhaltiges Forschungsumfeld | Dr. Katrin Crameri 01.09.2022
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Die SPHN Interoperabilitats-Strategie

& Standards

gies

SPHN Concept:
Allergy

reaction type
substance category
verification status
substance

 code

« generic name

» quantity
severity
identification datetime
last reaction datetime

Compositional

Ontology-agnostic

concept appro

L

] ‘ rSPHN RDF schema\

Meaning binding SNOMED CT
418038007 |Propensity to adverse reactions to
substance (finding)|

Defined allowed valuesets

value set binding to SNOMED CT

419199007 |Allergy to substance (finding)|;
782197009 |Intolerance to substance (finding)|;
261665006 |Unknown (qualifier value)|

Defined standards
SNOMED CT, ATC, other

a Von klinischen (Routine-)Daten zu FAIRen Forschungsdaten: SPHN | Dr. Katrin Crameri

hasSubjectPseudoldentifier — hasDay '
Birth Date | "2SMonth —J
hasYear —>|1974

Data catalogues

hasSubjectPseudoldentifier
hasFirstRecordDateTime ———»{2020-06-05T11:59:00

hasSubjectPseudoldentifier

Administrative

hasSubstance

fier
i y hasReasonToStop -
hasAdministrativeCase J HesBanaraare= Acet;z?shcyl

Drug
hasDrug hasActivelngredient

Case

Administration
Event

—_ @ JMIR Publications
’-ime haSEndDateTime Advancing Digital Health & Open Science
—_— v A National, Semantic-Driven, Three-Pillar
55:00 2020-06-05T12:00:00 Strategy to Enable Health Data Secondary

Usage Interoperability for Research Within
the Swiss Personalized Health Network:

Methodological Study
Christophe Gaudet-Blavignac ™2 @; Jean Louis Raisaro 34 i
vasundra Touré 5 @; Sabine Osterie 5@; Katrin Crameri 5 @;
Christian Lovis 2@
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Vorführender
Präsentationsnotizen
RDF:
SPHN concepts and external terminologies are RDF-encoded for facilitating transport, sharing and exploration of knowledge
Data providers (UH) comply with the SPHN RDF schema when delivering health-related data to research projects in a FAIR manner



representation

https://biomedit.ch/rdf/sphn-ontology/sphn#HeartRate

frequency of the heart beats, i.e. the number of time a heart beats per unit of time

sphn:AdministrativeCase

A
I

hasAdministrativeCase

sphn:SubjectPseudoIdentifier
+

hasSubjectPseudoldentifier

sphn:DataProviderInstitute

+

hasDataProviderInstitu

B — hasPhysiologicStateCode

- hasMeasurementMethod i sphn:HeartRate
v s |
: .- | '- PasRequtarityCos
|sphn.ﬁeasureﬂenﬂlethod hasQuantity hasMeasurement | """"""""
DateTime
_ 7" hasBodySite SNOMED CT
| sphn:Quantity «— ' | J AR
¥ ¥ . 128973006)
xsd:dateTime sphn:BodySite (271636001 |
61686009
1261665606 )

Meaning binding

LOINC 8867-4 | Heart rate |
SNOMED 364075005 | Heart rate (observable entity) |

a Von klinischen (Routine-)Daten zu FAIRen Forschungsdaten: SPHN | Dr. Katrin Crameri

SNOMED CT meaning binding

Definition von SPHN Konzepten

e.d., SPHN Concept Heart Rate —
gebunden an SNOMED CT Konzep
364075005 |Heart rate (observable entity)|

- Implementiert via owl:equivalentClass
- 47/63 SPHN Konzepten hat ein
meaning binding

—> Auch far LOINC angewandt wo immer
moglich (LOINC: 8867-4 Heart rate).

£ $|fﬂm;f;wgsm 10202 18 @DO
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SNOMED CT value set binding

— hasPhysiologicStateCode
hasMeasurementMethod 4[ sphn:HeartRate 1
\ | J )
[ sphn:MeasurementMethod hasRegularityCode
hasQuantﬂy hasMeasurement
DateTime
hasBodySite SNOMED CT
sphn Quantity g (child of
128973006)
xsd:dateTime sphn:BodySite T

(271636001 |

61086009
[2616650086)

Restrictions ¥ has physiologic state code °P : children of the given classes are allowed

SNOMED 128973006 | Finding related physiologic patient state (finding) | -

v has regularity code P : children of the given classes are not allowed

SNOMED 261665006 | Unknown (qualifier value) | © SNOMED 271636001 | Pulse regular (finding) | “ SNOMED
61086009 | Pulse irregular (finding) |~

Spezifische value sets:
Eindeutige und ausgewahlte
Anzahl von SNOMED CT-
Codes erlaubt

Allgemeine value sets:
Ganzer (oder mehrere)
Tellgraph(en) als mdgliche
Werte erlaubt

37/52 value sets haben
SNOMED CT value set
binding

EFORDERT VOM
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RDF-Inferenz durch die Verwendung von Terminologien

Ontologien addieren P : P )
Informationen zu den Daten atent aton)
(durch Klassen, hierarchische

hasSubStance hasSubstance hasSubstance hasSubstance
Strukturen usw.)
. atc: BOlACOB atc: BOlAEOZ atc: BOlABOZ atc: AOlAC03
MaSCh|nen VerStehen COdeS (acetylsalicylic acid) (lepirudin) (antithrombin 111) (hydrocortisone)
. \ | | |
Computer kdnnen subClassOf subClassOf subClassOf subClassOf
schlussfolgern und Wissen \ ! &/ !

: i tc:BO1A tc:AO1A
aplelten’ z.B. We_IChe Patl_enten (ANT?TEROMBOTIC (STO?/I.ETOLOGICAL
mit antithrombotischen Mitteln ACETS) PUERALIL
behandelt wurden Vereinfachtes Beispiel: In ATC kodierte Stoffe enthalten hierarchische Informationen,

die eine Schlussfolgerung aus den Daten ermdglichen. Acetylsalicylsdure, Lepirudin
und Antithrombin Il sind Antithrombotika, aber nicht Hydrocortison

nnnnnnnnnnnn

a Von klinischen (Routine-)Daten zu FAIRen Forschungsdaten: SPHN | Dr. Katrin Crameri é{ ,J;‘gg;f;;‘m 7w | f”"ij""g'”"'”"‘ 05.10.2022 20 @@@

INITIATIVE



Swiiss
Personalized
Health

Network

Das «SPHN ecosystem towards FAIR data»

DCC Infrastrukturkomponenten und Services:

Data Coordination Center Project Data Provider

— SPHN Datenset (>80 Konzepte) K

creates—» @ SPARQL
queries

— SPHN Daten Schema (RDF) ShRaLer wers
— Vorlagen und Guidelines [ [~ < -

Data analysis
— Terminologie Service

E —Creates_) —— inference
. . s . E Terrnm_Ology Reso@ces et k input 1 Source data
— Tools fur Qualitatssicherung || serve in ROF ) g

—im ort—y _exten31on—) —mappin ETL process
@—translatlon—) @ B @ @ PRING p¢

preprints.org > medicine & pharmacology > other > doi: 10.20944/preprints202109.0505.v1

1
1
) ) ) ) - i Project RDF
preprine . Technical Note Preserved in Portico  This version is not peer-reviewed SPHN RDF Templat# !
’ SF(,iﬁaﬁfget schema RDF schema schema : @ —
The SPHN Ecosystem Towards FAIR Data N : > .
.Y 1 ! Project data
{ 'sabine Osterle *, { Wasundra Touré , { 'Katrin Crameri input 1 :
1
Version 1: Received: 27 September 2021 / Approved: 29 September 2021 / Online: 28 September 2021 (17:32:40 CEST) %_5 1 :
. I .
g input > \ Iureates—) @ —:_valldates—j
DCC Terminology Service—An Automated CI/CD SHACLer X SHACL '
1 rules !
+

Pipeline for Converting Clinical and Biomedical =~ ' ____ o ____ (qualty assurance) 1 __ _____rdles______

Terminologies in Graph Format for the Swiss
Personalized Health Network

by " Philip Krauss ' & {{ ¥ vasundra Touré 2 & {_ ! Kristin Gnodtke 2 = {{ ! Katrin Crameri 2 = and
{ ! sabine Osterle 2° &
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BioMedIT: Eine private Cloud fur die
Analyse von sensiblen Big Data
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Systematische Nutzung sensibler Daten in

standortubergreifenden Forschungsprojekten:
Was braucht es ?

— Maoglichkeiten zur sicheren Datenmobilisierung

— Leistungsstarke IT-Infrastrukturen fur Big Data
Computing und Speicherung
(Hochleistungsrechenzentren)

— Sicherheitsmassnahmen flr IKT-Systeme zum
Schutz vertraulicher Informationen vor
unbefugtem Zugriff, unbefugter Nutzung, usw.

05.10.2022 <) @)
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BioMedIT: Eine nationale, sichere IT Plattform
— Cloud-Technologie, aufgespannt zwischen ETHZ,
Unibas und Unil/SIB, managed by SIB % 25?2,, Q@Q
— Daten- und Rechendienste (HPC), Fernzugriff, ttons e
kollaborative Analysen e }\/ \ﬂ< el ot
— Anbindung von >28 Datenanbieter, T bl
Ende-zu-Ende-verschlisselte Datenlbertragung _a a
— Datenschutz und Datensicherheit «by design» Toasel’” Lausanne

— EiIne Ubergreifende Information Security Policy
— Daten verbleiben auf BioMedIT

Related Services

| | | l |
> =3 N G

Secure Project Data Tools and Support
Project Spaces  Administration Transfer Services
EEEEEEEEEEEE
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Vorführender
Präsentationsnotizen
Für die verantwortungsvolle Verarbeitung von sensiblen Daten
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BioMedIT: Eine nationale, sichere IT Plattform
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Anforderungen an die Datennutzung
far Forschungsprojekte

GEFORDERT VOM

A project of @s AMW E

Schweizerische Akademie der en Wissenschaften
A

*<> % INFORMATIK fir Bildung
2 o INITIATIVE i s 05.10.2022 CO®O
R

émie Suisse des Science:

e 9 MEDIZIN ﬁ Bundesministerium

- Swiss Institute of
Bicinformatics

ademy of Medical Sciences



Anforderungen an die Datennutzung fur
Forschungsprojekte

v Projektplan

v' Einverstandniserklarung der Patienten (Konsent)

v' Genehmigung der Ethikkommission

v Institutionelle Genehmigung (Data Governance Board)
v" Technische Sicherheitsmassnahmen

v' De-identifizierte Daten (pseudonymisiert/kodiert)

v Rechtliche Vereinbarung(en) zwischen den Projektpartnern
(Konsortialvertrag/Datentransfer- und Nutzungsvertrag)

nnnnnnnnnnnn
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Individuelle Datenebene

De-ldentifizierung gesundheitsbezogener Daten in Ubereinstimmung mit
den gesetzlichen Bestimmungen

— Rechtsgutachten als Auslegeordnung (risk-based vs rule-based)

— Praktische Anleitung fur De-ldentifizierung von Daten nach guantitativen
und qualitativen risikobasierten Ansatz

— Pragmatischen Minderung des Phase 1 Phase 2
| Re-Identification Risk Management De-ldentification Management
g
Step 2: Risk mitigation definition Step 2: De-ldentification verification

die Erstellung von

Re- I dentIfIZIeru ngerSI kOS d u rCh ;C Step 1: Risk assessment ) C Step 1: De-ldentification implementation >
De-ldentifizierungsregeln i

p
Phase 3 ~
[ Re-ldentification

Risk A t Periodic Revi
RECRSENRSIE FRIREIo DA oW https://sphn.ch/network/data-

coordination-center/de-identification/
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Vorführender
Präsentationsnotizen
Entwicklung einer praktischen Anleitung für die De-Identifizierung von Daten unter Berücksichtigung von Projektspezifikationen nach einem quantitativen und qualitativen risikobasierten Ansatz und der pragmatischen Minderung des Re-Identifizierungsrisikos durch die Erstellung von De-Identifizierungsregeln.



Individuelle Datenebene

Pseudonymisierung, Anonymisierung
— Projektspezifische Patient*innen-1Ds
— Veranderung von nicht ergebnisrelevanten Datenpunkten (z.B. Encounter date)

Verschleierung, Aggregierung, Verschlisselung (bei Abfragesystemen in SPHN)
— Tellweise Aggregierung (z.B. Altersgruppenbildung)
— Verschleierung (obfuscation, z.B. Datenmengen <10 werden nicht angezeigt)

— K-Anonymitat: Identifizierende Informationen jedes einzelnen Individuums von
mindestens k-1 anderen Individuen ununterscheidbar

— VerschlUsselungen der lokalen Einzelergebnisse bei foderierten Abfragen

nnnnnnnnnnnn
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SPHN-Vorlagen fur rechtliche Vereinbarungen

Overview of available legal agreement templates and their contents

The three types of agreement can be included in a single agreement (e.g.: CA+DTUA+CA; see templates below). When the parties enter into a CA

for the purpose of exchanging data and wish to use a subcontractor for data processing the CA integrates a DTUA and DTPA.

www.sphn.ch/dtua

GEFORDEAT VOM
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Verblelbende Herausforderungen
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Herausforderungen und offene Fragen

— Eine Forschungsinfrastruktur-Initiative kann die digitale Transformation im
Gesundheitswesen unmoglich ersetzen

— Jeder mochte mit klinischen Daten aus der Praxis arbeiten, aber niemand ist
bereit, fur die Standardisierung und Strukturierung der Daten zu zahlen

— «Standards don’t send you money now, they send you money later» (G. Grieve)
— FAIRe Daten nitzen immer den anderen: Wie setzen wir die richtigen Anreize?

— Datenschutz und Datensicherheit machen Prozesse oft komplexer: Wie kdnnen
wir Prozesse straffen?

— Datenschutz und Datensicherheit sind teuer: Wer kommt (langfristig) fur die
zusatzlichen Kosten im Rahmen der sicheren Datenraume auf?
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«Take home» Botschaften

— Im lernenden Gesundheitssystem von morgen mussen
Gesundheitsversorgung und Forschung Hand in Hand gehen

— Die Anforderungen an Daten sind immer gleich, egal ob Versorgungsqgualitat,
Patientenakte, offentliche Gesundheit, Patientensicherheit, etc.

— Es braucht eine nationale Datenstrategie, um nachhaltige, skalierbare
LOsungen zu erreichen, damit:

die Schweiz den Anschluss nicht verliert,

die datengetriebene Forschung sich nicht nur auf auslandische Quellen
stutzt,

ein Gesundheitsdaten-Okosystem mit breiter Nutzung entstehen kann
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