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Notwendigkeit NARSE R UNIVERSITAT

Versorgungs- / Wissensliicke
* >6.000 Seltene Erkrankungen mit zunehmenden Maglichkeiten flr zielgerichtete Therapie
 aber:

» kaum konkrete Kenntnisse zu Patientenzahlen in Deutschland

* Keine hinreichenden Kenntnisse zum natirlichen Krankheitsverlauf (v.a. ultraseltene)

* Kein organisierter Kontakt zwischen Betroffenen (stattdessen Social Media Plattformen)

—> Erfassung von Menschen mit (ultra-)seltenen Erkrankungen ist notwendig um
* Versorgungslucken zu identifizieren

 nationale und transnationale Versorgung zu planen

* neue Behandlungsmoglichkeiten zu entwickeln

statt dies wie bislang dem Zufall zu uberlassen, was einer gerechten Teilhabe der o & s
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Zlele & Aufgaben des NARSE KLINIKUM FRANKEURT
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ERDRI CDS der EU-RD Plattform NARSE Minimaldatensatz
 Formale Kriterien

» Einwilligung
» Diagnose
 Personlicher & Familidarer Hintergrund
o+ Status
» Familienanamnese
» Therapie
» Diagnostik (Genetik, Phanotyp, Biomarker)

» Alterskategorie
HPO, ICD-10,
Orpha-Code
* Anamnese & Diagnostik

» (Geschlecht
» Alter bel Diagnose / Symptombeginn

Dies ist komplementar zu krankheitsspezifischen Forschungsdatenbanken und

. . INSTITUT_FUR
Datenbanken zu undiagnostizierten Erkrankungen N E 'MNEFBIRZ“'”NAT'K
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Seltene Erkrankungen

Vernetzung & Interoperabilitat
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Aktueller Stand & Ausblick KLINIKUM FRANKFURT UNIVERSITAT

FRANKFURT AM MAIN

technische + inhaltliche @

Umsetzung

Ausarbeitung Q
Begleitdokumentation @

‘Erweiterung
® NARSE4Patients &

() G
Datentibermittlung <2

|

Start Pilotphase + bewilligte Begleitforschung
Q2 2023 N durch Fair4Rare (Innofonds) | M. M | JSTout e

INFORMATIK

. . UNIVERSITATSMEDIZIN FRANKFURT

08.05.2023






08.05.2023

NARSE:
NASGE:
NAMSE:
1+MG:
genomDE;

§ 64b SGB V:
FindMe2Care:

Nationales Register fir Seltene Erkrankungen

Nationale Allianz flr Seltene Genetische Erkrankungen

Nationales Aktionsbindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
European 1+ Millions Genomes' Initiative

German contribution to 1+MG

Modellvorhaben flr Genome In der Krankenversorgung

Register mit molekulargenetischer Information

=>NA [RSE or SGE or MSE or ?] sollten interoperabel sein
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Was ist die NASGE?

Nicht-kommerzielle facharztliche Allianz
aus dem Gebiet Humangenetik zur ...

.. konsiliarischen Diskussion bisher ungeklarter seltener genetischer Erkrankungen
* Bundesweite gemeinsame Fallbesprechungen/Konsile (auch ad hoc)
fr die aussagefahigste Diagnostik und mogliche Therapieansatze
 Fortbildung flr humangenetische Themen durch ausgewiesene Expertinnen/Experten
» Wissenschaftliche Publikation von Fallen aus der Allianz

» Keine Datenbank / kein Register

08.05.2023
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First Principles aus Sicht des

Patienten:

Arztes:

Bertreibers:

Da werden Sie geholfen und informiert!

=> dynamic consent

Fehlerfreie Datenubertragung
=> QR Code

record linkage und Interoperabillitat
=>gPAS, E-PIX, phenopackets
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2023

Marz: Vorstellung des Konzepts and der Uni Greifswald (gPAS, E-PIX)
April; Beginn der Testphase beim MGZ und Amedes

Mai: Registertage TMF

Juni: Vorstellung in der AG Datenschutz der TMF

Juli: Circa 100 QR codes pro Woche auf Befunden

November: Evaluation der ersten 1000 Patienten
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4 Schritte zur Registrierung

Benutzeraccount anlegen

2 Information und Einwilligung

‘ Eingabe personenbezogene Daten

4 Einscannen des QR-Codes

Los geht’s >

Eingabe personenbezogene Patientendaten

Vorname Patient

]

2 Nachname Patient

]

‘ Geburtsdatum Patient:

]

lch mochte gefunden werden:

4

D fur Behandlungsmoglichkeiten

D fur klinische Studien

D von diagnosespezifischen Patientenregistern
D von Patientenorganisationen

D von Patienten mit gleicher Diagnose

Weiter zu Schritt 4 >
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Vielen Dank fur die Aufmerksamkeit!
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