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Ziele:
» Verbesserung der Sichtbarkeit von Seltenen Erkrankungen

« Einblicke in die Versorgungsrealtitat und Verbesserung der
Versorgungsqualitat

* Nutzung der Infrastruktur der Medizininformatik-Initiative
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CORD
Collaboration on Rare Diseases

Eine Erkrankung ist selten, wenn weniger als 5 von 10.000 menschen betroffen sind

Yo der Weltbevolkerung smd betroffen Bis zu 446 Mio.

= = Patient:innen
'I"!"!'Ww'!”!”!' weltweit

ca.5.000 - 8.000 Kokkekte 40 % der Betroffenen [ FUr weniger als

Diagnosestellung dauert bekommen zunzchst 5 -10 % der

Sl o s durchschnittlich
Krankheitsbilder fehlerhafte Diagnosen Erkrankungen gibt es

5 jahre spezifische Tests und
Therapiemaoglichkeiten

Seltenheit der Erkrankungen geht einher mit Seltenheit von zuverlissigen Informationen
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CORD

Collaboration on Rare Diseases

Mukoviszidose (CF): Schwangerschaft und Geburt
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen

Vorgehensweise
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Standort A
Anwendung von
&& 7 Y p Frequency Threshold
{e‘_% &8 ‘\‘\ Gd}.-"??- .
& 32 D, % Rule mit Threshold
v Analyse & %
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Standort B Standort C

Federated Secure Computing und
easySMPC wurden ebenfalls in
CORD ausprobiert

Verteilter Ansatz
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
Vorgehensweise

Feedback und
Verbesserungen

Definition der . Datenverflig- Formalisierung Entwicklung der
Studienprotokolle

barkeit und d. Informationen . Administration Analyse und
Forschungsfragen Skripte

o Diskussion
-qualitat aus Protokollen SHUSSIO

| Archivierung

Medizinische Use Cases Datenmanagement
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
Vorgehensweise
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Definition der Studienprotokolle barkeit und d. Informationen : i i
Skripte Diskussion

Forschungsfragen aus Protokollen

-qualitat

Datenmanagement
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17 Standorte

Medizinische Use Cases
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
Forschungsfragen

- Primare Forschungsfrage:

« Wie hoch ist der Anteil Schwangeren mit CF, die in den Jahren 2015 bis
2019 in einem CF-Zentrum entbunden haben?

- Sekundare Forschungsfragen:

« Wie hoch ist die Datenqualitat in den DIZen bei Seltenen
Erkrankungen?

« Wie haufig treten Komplikationen in der Schwangerschaft und
wahrend der Geburt auf?

« Welche kindlichen Outcomes konnen beobachtet werden?

Mukoviszidose (CF):
Schwangerschaft und Geburt
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
Ergebnisse

«  Wie haufig treten Komplikationen in der Schwangerschaft und
wahrend der Geburt auf?

60

1 024.4 Diabetes mellitus,
wahrend der Schwangerschaft
auftretend

40

30

| N
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Mukoviszidose (CF):
Schwangerschaft und Geburt

Range of possible values

ORO

009.1 009.2 009.3 009.4 009.5 009.6 009.7 009.9 0244 030.0 063.0 063.1 064.0 064.1 075.0 080 737.01 OR2 Z37.0 Z37.2
Minimum 4 8 4 19 11 10 2 2 22 9 1 1 1 2 1 4 2 3 20 1
= Maximum 16 14 16 31 20 19 8 8 55 12 4 4 4 8 4 16 8 12 26 4
Co rd m I 1CD codes for pregnancy or delivery
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen

Forschungsfragen
- Primare Forschungsfrage:
« Wie haufig werden relevante internistische, neurologische und
psychiatrische Erkrankungen in Kombination mit PKU dokumentiert?
- Sekundare Forschungsfragen:
« Wie haufig treten relevante internistische, neurologische und
Phenylketonurie (PKU): psychiatrische Erkrankungen in Kombinationen mit PKU relativ zur
Komorbiditéten, Schwangerschaft Gesamtzahl der Patient:innen mit PKU auf?
und Geburt « Ist die relative Haufigkeit einer Kombination aus PKU und relevanter

internistischer, neurologischer und psychiatrischer Erkrankung
altersabhangig?

; , MEDIZIN
.?TNFORMATIK «  Wie haufig treten Komplikationen in der Schwangerschaft und
% A INITIATIVE .
wahrend der Geburt auf?
cord_mi » Welche kindlichen Outcomes kdnnen beobachtet werden?

Folie 10

TECHNISCHE  universitatsklinikum Projektbeispiel CORD - Erfahrungsbericht von drei verteilten Studien zu Seltenen Erkrankungen e
UNIVERSITAT  carl Gustav Carus MiII-Symposium | 10.12.2024 Berlin DRESDEN . b
DRESDEN Michelezoch . conee e



logische und
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psychiatrische Erkrankungen in Kombination mit PKU dokumentiert?

» Wie haufig werden relevante intern

&

Phenylketonurie (PKU):
Komorbiditaten, Schwangerschaft

3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
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3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen
Forschungsfragen

Primare Forschungsfrage:

«  Wie haufig wird das Kawasaki-Syndrom bzw. MIS-C im
dokumentiert?

Sekundare Forschungsfragen:

« Wie haufig wird das Kawasaki-Syndrom bzw. PIMS in Kombination mit
einem dokumentiert?

» Unterscheidet sich die Haufigkeit des Kawasaki-Syndroms bzw. PIMS
in Deutschland?

» Unterscheidet sich die Haufigkeit des Kawasaki-Syndroms bzw. PIMS
zwischen den ?

¢ e % MEDIZIN
:.: # INFORMATIK

& ®> INITIATIVE

o ¥

cord_mi

Folie 12

TECHNISCHE  universitatsklinikum Projektbeispiel CORD - Erfahrungsbericht von drei verteilten Studien zu Seltenen Erkrankungen (A‘
UNIVERSITAT  carl Gustav Carus MIl-Symposium | 10.12.2024 Berlin DRESDEN
DRESDEN Michelezoch . cene P



3 verteilte Analysen zu 4 Seltenen Erkrankungen

Ergebnisse

»  Wie haufig wird das Kawasaki-Syndrom bzw. PIMS in Kombination mit

einem positiven

dokumentiert?

Diagnose  COVID-19 Befund

2020

2021

Minimum Maximum Minimum Maximum

Positiver Befund 0 0
Kawasaki Negativer Befund 2
Inflammatorisches Syndrom 1 4
Positiver Befund - -
MIS-C _
Negativer Befund - -
cord_mi
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Lessons Learned

17 Standorte
<1> - v
17 Standorte

1

Bestatigung des medizinischen State-of-the-Art

1

Methoden und Tools der MIl konnen fur Seltene Erkrankungen erfolgreich angewandt werden
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Lessons Learned

2 Dl'git Health. 2024 Aug 10:10:20552076241265219. doi: 10.1177/20552076241265219.
eCollection 2024 Jan-Dec.

Secondary use of patient data within decentralized
studies using the example of rare diseases in

Germany: A data scientist's exploration of process
and lessons learned
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10 Secondary Use of Patient Data
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Lessons Learned

4 N
« Health Care Process Bias
\_ J
4 N
« Schwierige Verifikation von Ergebnissen
g J
4 N
« Ggf. Informationsverlust
g J
4 N
« Ungenaue Definition von Kohorten
\_ J
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Lessons Learned

4 N 4 N
« Health Care Process Bias  Interdisziplindre Zusammenarbeit
S J - J
4 ) 4
_ L : « Verwendung von Standards und Open Source
« Schwierige Verifikation von Ergebnissen Tools
- J - J
s N e e A
« Ggf. Informationsverlust Q « Vereinheitlichung von administrativen Prozesses
\ J W N J
4 N ,..:’:‘g.\ N\
 Ungenaue Definition von Kohorten Q » Dissemination und Kommunikation
N J Wy \ J
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