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Aus frühen Tagen 

Carl-Theo Ehlers, Rüdiger Klar, Bernd Graubner, Siegfried 
Eichhorn, Barbara Schmitt-Rettig 1986:  
• Einführung eines „Minimum Basic Data Set“ (MBDS) für 

stationäre Krankenhausfälle 
• MBDS mit mehreren Diagnosen und ergänzender SNOMED-

Kodierung  
• „nicht nur für eine aussagekräftige Diagnosenstatistik“ 
• Mehrfachnutzung („reusable“) auch „für klinische Forschung, 

die Epidemiologie, die Bedarfsplanung usw.“  
 

 
Rüdiger Klar, Bernd Graubner, Carl-Theo Ehlers (unter Mitarbeit von Rudolf Hartwig, Hans-Jürgen Seelos, 
Barbara Schmidt-Rettig und Siegfried Eichhorn 1988 (2., verbesserte Auflage): Leitfaden zur Erstellung der 
Diagnosenstatistik nach § 16 Bundespflegesatzverordnung (BPflV). Forschungsbericht: 
Gesundheitsforschung. Band 135. Herausgeber: Der Bundesminister für Arbeit und Sozialordnung. 
Abgedruckt in: Deutsches Institut für medizinische Dokumentation und Information 1993: Internationale 
Klassifikation der Krankheiten (ICD) 9. Revision. Band I Teil A. Dreistellige und vierstellige Systematik. 2. 
Auflage Verlag W. Kohlhammer, Deutsche Krankenhaus Verlagsgesellschaft. S. 704 
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Aus der nahen Vergangenheit 2003 bis 2019+x 

Ab zirka 2002: 
• DRG-Einführung in Deutschland 
• Grundlage eigentlich: „unverzerrte Basisdaten aus der Versorgung“ 
• MDBS?: Datensatz gemäß § 21 KHEntgG 
• „Module“ KRANKENHAUS, FALL (inkl. FAB), DIAGNOSE, PROZEDUR 

 
• Aber: Deutsche Kodierrichtlinien 

• Nur ausgabenrelevante Diagnosen 
• Nur relativ grobe ICD-Kodierung (derzeit ICD 10 GM 2019) 
• Große Prozeduren (proprietäre OPS-Kodes) 
• Teure Medikamente (als Prozeduren) 

 
§ 21 Daten: begrenzt „findable“, begrenzt „accessable“, begrenzt 
„interoperable“, begrenzt „reusable“   = unFAIR 
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Aus der Gegenwart 

Seit zirka 2015: 
• Medizininformatik-Initiative 
• Daten gemeinsam nutzen 
• Vernetzen.Forschen.Heilen 
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„Patientinnen und Patienten erleben nicht 
selten eine regelrechte Odyssee von 
Arztbesuchen bis sie die richtige Diagnose 
und eine optimale Therapie erhalten. Ein 
Grund hierfür kann sein, dass dem 
behandelnden Arzt wichtige Patientendaten 
fehlen oder er zu wenige Informationen 
über vergleichbare medizinische Fälle hat.“ 
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Eine Aktivität: MII Kerndatensatz 
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Ausgangspunkt 2017: 
 MII KDS 1.0 
 
Mit Eckpunktepapier zu den 
Basismodulen, 
z.B. Basismodul Diagnosen: 
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Motivation gemeinsamer Use Case 

Grundkonstellation der MI-Initiative 2018 bis 2021: 

Vier Konsortien DIFUTURE, HiGHmed, MIRACUM und SMITH 
Getrennte Konzepte mit je rund 3 Use Cases 
Gleichwohl enge Zusammenarbeit in zentralen Arbeitsgruppen und 
Taskforces 

und ... 
 

Konsortiumsübergreifende Empfehlungen der MI-Initiative-Gutachter 

A cross-consortia use case with explicit patient benefits within the 
funding period should be explored, developed and implemented.  
"Low-hanging fruit" sollen durch einen zeitnahen Datenaustausch 
"geerntet" werden 
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Work in progress:  
Use Case Seltene Erkrankungen 

Collaboration on Rare Diseases (CORD) 
 
Zusammenarbeit der MI-Initiative mit den Projekten  
Translate NAMSE, ZSE DUO, Base-Netz, DIMDI-Orphanet, ERNs 
 
HiGHmed:  Berlin(T), Würzburg(D,Z,B), Heidelberg(T), Münster(Z), Göttingen, Köln  
DIFUTURE:  TU München(B), LMU München(T,B), Tübingen(T,Z,B), Regensburg(B), Ulm(Z)  
MIRACUM:  Freiburg, Dresden(T), Frankfurt(Z), Mannheim, Magdeburg(D,Z), Marburg, 

Gießen 
SMITH:  Aachen(Z), Bonn(D,T) 
 

 
Herausforderungen: 

Mindestens 8.000 verschiedene seltene Erkrankungen 
Ca. 4.000.000 Deutsche bzw. 30.000.000 Europäer betroffen 
Nur ca. 300 der 8.000 SE haben einen ICD-Kode 
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Work in progress:  
Use Case Seltene Erkrankungen 

Collaboration on Rare Diseases (CORD) 
 

Zielsetzungen der SE-Projekte: 
– Sichtbarmachung der Seltenen Erkrankungen  
– Beschleunigung der Diagnosestellung  
– Vermeidung von Ressourcenverschwendung  
– Adäquate Therapie  
– Beförderung der Forschung  

Initiale Studien der CORD-Kollaboration: 
• Studie zur Mukoviszidose 
• Studie zur Phenylketonurie 
• Studie zur Morbus Fabry-Krankheit 
• Studie zur isolierten Sagittalnahtsynostose 
• Studie über POMC-Mangel 
• Versorgungsmonitoring 



Use Case „Collaboration on Rare Diseases CORD“  

CORD-I:  Berechnung von differenzierten Fallzahlen 

Start in der Aufbau- und Vernetzungsphase (2019-2021; Ausbau ab 2022) 
Differenzierte Diagnosen- und Symptomerfassung (SNOMED CT, Orphanet-Kodes, HPO) 
Fortsetzung der Demonstratorstudie 
Feasibility Studies  
 
 

 

Work in progress:  
Use Case Seltene Erkrankungen 

Ausgewählte Kodierbeispiele in SNOMED CT und Human Phenotype Ontology 

- Pigmentstörung der Retina 
- Herzschwäche 
- Sechsfingrigkeit 

SNOMED CT: 
28835009 |Retinitis pigmentosa (disorder)| 
84114007 56265001 |Heart disease (disorder)|  
201698009 |Hexadactyly (disorder)| 

Human Phenotype Ontology 
HP:0000510 Rod-cone dystrophy 
HP:0030680 Abnormality of cardiovasc. system morphology 
HP:0100259 Postaxial polydactyly
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Seltene Erkrankungen – Ataxien – Marie Ataxie 

Krankheitsbilder der spinozerebellare Ataxien (SCA) 
erbliche Bewegungsstörungen mit teilweise überlappenden Symptomen wie 
fortschreitende Ataxie, Koordinierungsstörungen, Lähmungen oder eine fehlende 
Bewegungskontrolle 
Manifestation in der Jugend oder im frühen Erwachsenenalter, die Patienten werden 
von Neuropädiatern und Neurologen betreut 
Heute Klassifikation der spinozerebellaren Ataxien auf genetischer Ebene nach 
Genorten und Reihenfolge ihrer Entdeckung (SCA1, SCA2…) 
 
Bezeichnung “Marie Ataxie” nach franz. Neurologen Pierre Marie, heute teils noch 
als Synonym für hereditäre zerebellare Ataxien verwendet, entstanden bevor 
genetische Informationen verfügbar waren 
 

Quelle: Klockgether: Handbook of ataxia disorders  
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Marie Ataxie ICD 10 

Zu kodieren als G11.2 “Spät beginnende 
zerebellare Ataxie” 

 
ICD-10-GM Klassifikation 
Verschlüsselung von Diagnosen wesentlich für das 
Abrechnungswesen und statistische Auswertung 
Medizinische Details in „Klassen“ nur rudimentär 
abbildbar, daher Einsatz zur medizinischen 
Dokumentation bedingt sinnvoll 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Marie Ataxie Alpha ID (ICD 10) 

1|I3466|G11.2||||Spät beginnende zerebellare Ataxie 
1|I3467|G11.2||||Sanger-Brown-Ataxie 
1|I66209|G11.2||||Spät beginnendes Marie-Pierre-II-Syndrom 
1|I66210|G11.2||||Marie-Pierre-II-Syndrom 
1|I68693|G11.2||||Marie-Ataxie 
1|I119890|G11.2||||Autosomal-rezessive zerebelläre Ataxie mit Beginn im Erwachsenenalter 
1|I119891|G11.2||||Autosomal-rezessive spinozerebelläre Ataxie Typ 10 

Alpha ID ermöglicht Kodierung von Diagnosebezeichnungen 
Enthält Bezeichnungen und Synonyme mit eindeutiger 
Identifikationsnummer 

Quelle: DIMDI 
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Orphanet 

2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Orphanet-Nomenklatur als 
spezifisches Kodiersystem 
für seltene Erkrankungen 
Verknüpfung mit anderen 
Kodiersystemen und 
Terminologien wie z.B. ICD-
10, MeSH, OMIM, MedDRA 
und UMLS 

DIMDI Projekt: "Kodierung von Seltenen Erkrankungen" Testdatei der Alpha-ID-SE, 
enthält neben dem ICD-10-GM-Code für seltene Erkrankungen zusätzlich den 
Orphacode 

Quelle: Orphanet, DIMDI 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Marie Ataxie ICD 11 

ICD 11 
Revision der ICD 
Spezielle Inhalte detaillierter 
verschlüsseln können 
Technische Umstellung auf 
elektronische ontologische 
Infrastruktur 

Quelle: DIMDI, Bundesgesundheitsbl 2018 · 61:771–777 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

SNOMED CT 

Umfassende, multiaxiale 
medizinische Terminologie 
Aufbau in Konzepten 
Beziehungen von Konzepten 
zueinander, die zusätzlich 
semantische Bedeutung 
haben („ist-ein“, „ist-Teil-
von“, „ist-Ursache-von“) 
Feingranulare Beschreibung 
medizinischer Sachverhalte 
Weitere Verfeinerung durch 
Postkoordination möglich 

Quelle: SNOMED International 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Marie Ataxie SNOMED CT 

Quelle: SNOMED International 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Spinozerebellare Ataxien SNOMED CT 

Quelle: SNOMED International 

GMDS 2019: Den Wandel gestalten –Symposium der AG Medizinische Dokumentation und Klassifikation -  10. September 2019 

18 

2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Spinozerebellare Ataxien SNOMED CT 

kungen 

Quelle: SNOMED International 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Kodierung Ataxien SNOMED CT 

„Es gibt ein grundsätzliches Problem mit der Kodierung Unklarer, z.T. noch im 
Prozess der Diagnostik befindlicher Syndrome. Wir brauchen z.B. eine Kategorie wie 
"Früh beginnende Ataxie unklarer Ätiologie".“ 

230227009 | Early onset cerebellar ataxia (disorder) | :  

116675007 | Associated etiology (attribute) | = 261665006 | Unknown (qualifier value) | 
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Quelle: SNOMED International 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Kodierung Ataxien SNOMED CT 

„Verdacht auf eine hereditäre autosomal-dominante 
Ataxie. Die genetische Untersuchung ist noch nicht erfolgt. 
Im ORPHANet-Katalog finden sich nur bestimmte 
autosomal-dominante spinocerebelläre Ataxien (z.B. SCA 
Typ 28). Es besteht aber keine Auswahlmöglichkeit wie 
z.B.: zerebelläre Ataxie oder (V.a.) hereditäre 
spinozerebelläre Ataxie“ 

 
Zerebelläre Ataxie in SNOMED CT mit 37 Sub-Typen 

inklusive hereditärer spinozerebellärer Ataxie. 
Auch „V.a.“ kodierbar 

 

 

Quelle: SNOMED International 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Human Phenotype Ontology 
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2018/09/25 | Kodierung Seltener Erkrankungen   

Human Phenotype Ontology 
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Auf dem Weg zum MII KDS 2.0 
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Ziel: 
 Findable 
 Accessable 
 Interoperable 
 Reusable 

FAIR 
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Entwicklungs- & Governanceprozess des MII-KDS 
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NSG 

Revisionen / Updates 

Implementation Guide 
Thomas Ganslandt - Workshop KDS-Basismodule  |  29.07.2019 

2019-09-02                             | Josef Schepers| PFaDD Module im KDS | AG IOP | 



Fahrplan & Zeitschiene zur Fertigstellung 
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FHIR-Profile 

Implement. Guide 

ETL-Strecken 

ART-DECOR 
Release 1 
Final 

Release 2 
Final 

Release 3 
Final 

Basismodule 

Release 1 
Entwurf 

Thomas Ganslandt - Workshop KDS-Basismodule  |  29.07.2019 
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Formales Informationsmodell 

• Art-Decor Modell: 
 
• https://art-decor.org/art-decor/decor-datasets--

mide-
?id=&effectiveDate=&conceptId=&conceptEffective
Date=   

 

• Entsprechend der International Patient Summary 
mit Anpassungen entsprechend der Anforderungen 
der MII 

 

• (wird noch weiter in Details verbessert) 
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Formales Informationsmodell 

• PFaDD-Modul DIAGNOSE: 
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Formales Informationsmodell 

• PFaDD-Modul DIAGNOSE: 
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Formales Informationsmodell 

• PFaDD-Modul PROZEDUR: 
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Formales Informationsmodell 

• PFaDD-Modul PROZEDUR: 
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Implementierungsleitfaden 

• Gemeinsamer Implementation Guide: 
 
• https://tmfev.sharepoint.com/:w:/s/tmf/mi-

i/EcsBYY1CLFZDiByTHHjftXIBDynR2gtsDKrWRYIbGTe_cA?e=
9vwYFp  
 

• Kapitel Medikation 
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FAZIT: 

In der MI-Initiative sind wir mit 30-jähriger Verspätung auf dem 
Weg zu 
 
• Einführung eines „Minimum Basic Data Set“ (MBDS) für 

stationäre Krankenhausfälle und darüber hinaus  
 

• MBDS mit mehreren Diagnosen und ergänzender SNOMED-
CT-Kodierung und Orpha-Kennnummern 
 

• „nicht nur für eine aussagekräftige Diagnosenstatistik“ 
 

• Mehrfachnutzung („reusable“) auch „für klinische Forschung, 
die Epidemiologie, die Bedarfsplanung usw.“  
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MII KDS 2.0 

Kerndatensatz 



 
 
 
Vielen Dank 
 
 
 
josef.schepers@bihealth.de 
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Work in progress:  
Use Case Seltene Erkrankungen 


