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BIDA-SE
Abschlussveranstaltung

Einsatzmoglichkeiten und klinischer Nutzen von Big Data Anwendungen
im Kontext seltener Erkrankungen

Dresden, 25.02.2020




Agenda

Hintergrund und BIDA-SE - Das Key Note von Frau
Motivation Projekt Dr. Mundlos

Wie sieht die aktuelle Versorgungssituation und
IT-Landschaft fur Menschen mit seltenen
Erkrankungen aus?

Was ware ein denkbares Zukunftsszenario fur
die Versorgung von Menschen mit seltenen
Erkrankungen und wie wird dieses bewertet?

Zukunftsszenario
und Evaluation

Mal3nahmen und Welcher Handlungsbedarf besteht fiir eine
Fazit erfolgreiche Umsetzung des Szenarios?

Diskussion und

Fragerunde Get Together
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Prof. Dr. Martin Sedlmayr

Hintergrund und Motivation
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BIDA-SE - Das Projekt
Grof3e Datenmengen und Seltene Erkrankungen?

= 5V: Funf Dimensionen von Big Data nach Marr

Volume - Datenmengen

Velocity - Geschwindigkeit

(0 62

Variety - Vielfalt

Veracity - Glaubwurdigkeit

Value - Wert

(23) 63
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BIDA-SE - Das Projekt
Das Projektteam

Einsatzmoglichkeiten und klinischer Nutzen von Big Data Anwendungen im Kontext Seltener Erkrankungen

®

[ ¥
d.:

Q

Zentrum fur

Evidenzbasierte
Gesundheitsversorgung (ZEGV)
Prof. Jochen Schmitt

Professur fur
Medizinische Informatik (MI)
Prof. Martin SedImayr

Fordermittelgeber
Bundesministerium fur

Gesundheit
Laufzeit ,
Prof. Martin Michéle Dr. Franziska 03/2019-02/2020 Prof. Jochen Al'{"df eas é)fd IB" ita
SedIimayr Kiimmel Bathelt (Verlangerung bis 05/2020) Schmitt happ eaimayr
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BIDA-SE - Das Projekt
Die Ziele

= Entwicklung eines fachubergreifenden, praxisnahen Szenarios unter Anwendung von Big Data

Technologien fur die nachhaltige Verbesserung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen

= Erstellung eines MaBnahmenplans fur die mittelfristige Umsetzung

Ist-Analyse: Evaluation,
Versorgungsprozess, Initiales Szenarioanpassung,
IT-Systeme, Daten, Big Data Szenario MalBnahmenplan
Technologien Okonomische Analyse
Start M1 M2 ‘M3 Ende
03/19 :07/19 :08/19 01/20 02/20
| | | | | | | | | | | SN
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Motivation und Key Note
Frau Dr. med. Christine Mundlos

= Stellvertretende Geschaftsfuhrerin
®achse

= ACHSE Lotsin fur Arztinnen und Arzte sowie fir Therapeutinnen und Therapeuten Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

= Leiterin ACHSE Wissensnetzwerk und Beratung

i
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Michéle Kimmel

Ist-Situation

Wie sieht die aktuelle Versorgungssituation und IT-Landschaft fUr Menschen mit
seltenen Erkrankungen aus?



Ist-Situation
Aktuelle Versorgungssituation

= Prozessanalyse insb. durch Literaturanalyse

= Erster Workshop mit Expertinnen und Experten (aus ambulanter sowie stationarer Arzteschaft und Zentren
far Seltene Erkrankungen)
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Ist-Situation
Aktuelle Versorgungssituation

= Prozessbeteiligte:

Patientin und Patient Hausarztin und -arzt Facharztin und -arzt

Zentrum fur Seltene

Spezialambulanz NERIEIMETS Erkrankungen
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Ist-Situation
Aktuelle Versorgungssituation

= Hauptprobleme:

— |
@j
Dokumen-

~ M
Wieder- <@>

holungen
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Ist-Situation
Aktuelle IT-Landschaft

= Big Data basierte Anwendung fur den Kontext seltener Erkrankungen:

Therapie und Behandlung Generlerlr:figrggt?:rr]grr?lung von

= Dokumentation von Lebensqualitat und = Soziale Netzwerke
Behandlungsverlaufen .

Digitale Kommunikation
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Ist-Situation
Aktuelle IT-Landschaft

= Big Data basierte Anwendung fur den Kontext seltener Erkrankungen:

FACE2GENE

a INPUT IMAGE EXTRACT PHENOTYPE OUTPUT SYNDROMES
— - MR XL Bain Typa

eorge
Greig CPS
Rubinstein—Taybi

2258%
...|||||||"|| ”

Skraban-Deardorff
Lubs XL MR

ThEwaT

Y
SIMILARITY SCORE

(Differential-) Diagnostik

Phelan-McDermid

Trisomy 18

DiGeorge

N Wiliams-Beuren

| " Temsomy 18
= Vorschlagsbasierte Anwendungen el g g
=Y £y [

CONV 7x7x160
4 Ch1p36 del

=  Strukturiert Anamnese- und
Befunderhebung

*
AVG  FULLY o Aleoho
‘ POOLING CONNECTED Pdm‘?‘;
| )
CONV 7x7x320

CONV 13x13x256 = Velocardiofacial

-’ Dowr

CONV 25x25x192
~
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5
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Ist-Situation
Aktuelle IT-Landschaft

= Big Data basierte Anwendung fur den Kontext seltener Erkrankungen:

ORPHANET

‘ Phenylketonurie

s |

(*) Felder mlssen ausgefillt werden

@® Krankheitsname O OMIM O Genname

O Orpha-Kennnummer QIcD-10

Weitere Suchoptionen ¥

Dihydropteridinreduktase-Mangel

ORPHA:226

Klassifizierungsebene: Subtvp der Stérung

Synonym(e):
DHPR-Mangel

Hyperphenylalanindmie durch
Dihydropteridi Mangel

Hyperphenylalanindmie mit
Tetrahydrobiopterin-Mangel, C

Phenylketonurie Typ 2

TECHNISCHE
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DRESDEN

Prévalenz: Unbekannt
Erbgang: Autosomal-rezessiv

Manifestationsalter: Kleinkindalter,
Neugeborenenzeit

ICD-10: EFO1

OMIM: 261630

UMLS: C0268465 C2936906
MeS5SH: C537896
GARD: 4319

MedDRA: -

Dokumentation und Benennung von

seltenen Erkrankungen

= Register fur die Benennung von
seltenen Erkrankungen
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Ist-Situation
Aktuelle IT-Landschaft

= Big Data basierte Anwendung fur den Kontext seltener Erkrankungen:

Therapie und Behandlung Generlerlr:figrggt?:rr]r;rr?lung von

= Dokumentation von Lebensqualitat und = Soziale Netzwerke
Behandlungsverlaufen .

Digitale Kommunikation

: : : : Dokumentation und Benennung von
(Differential-) Diagnostik seltenen Erkrankungen

= Vorschlagsbasierte Anwendungen = Register fur die Benennung von

= Strukturiert Anamnese- und seltenen Erkrankungen

Befunderhebung
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Ist-Situation
Aktuelle IT-Landschaft

= Hauptprobleme:

Entwick-
lungen in
Deutschland

Fehlende
Interoper-
abilitat

Nischen-
|6sungen
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Dr. Brita Sedlmayr

Zukunftsszenario und Evaluation

Was ware ein denkbares Zukunftsszenario fur die Versorgung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen und wie wird dieses bewertet?



Zukunftsszenario und Evaluation
Entwicklung des Zukunftsszenarios

= Zweiter Workshop mit Expertinnen und Experten aus den Bereichen Medizin, IT und Informatik,
Patientenvertretung, Versorgungsforschung und Datenschutz

Identifizierte Big Data Anwendungen Fragen an Expertinnen und Experten Aktueller Versorgungspfad

Dokumentation und Bel WeIChem SChritt des
(Differential-) Diagnostik Benennung von seltenen Versorgungspfades ist genere”

Erkrankungen .

eine Verbesserung des Umfangs ——

_ LRI / der Qualitat der Versorgung . fal ]
: o I F™s notwendig? —

-, m—— == - "‘? 185 vy

Generierung und
Therapie und Behandlung Sammlung von

b Durch welche Big Data
Anwendungen kann der
Umfang / die Qualitat der

Versorgung verbessert werden?

(L
DRESDEN ‘
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Zukunftsszenario und Evaluation

Entwicklung des Zukunftsszenarios

= Potential von Big Data Anwendungen vor allem im Bereich ,Diagnosestellung”

= Entwicklung eines Modells des zuklinftigen Versorgungspfades unter Nutzung einer Big Data

Anwendung zur Diagnoseunterstiutzung

v

Hrwsiss aut
rolovanto med
AueSigesten u
Patient weist

‘symptome auf

TECHNISCHE
UNIVERSITAT
DRESDEN

=

Vorschiags-
basiorte
Deagnose- Rogstor an Virtuallos Kol
nierstitzung
wnt
beobs

nnnnnnnnnnn
uuuuuuuuu
obachten
"Watchiul
)

Uberfuhrung in eine
,anfassbare”
Szenariodarstellung
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Zukunftsszenario und Evaluation
Ein mogliches Szenario heute

4 Jahre
I

—

mehr als 7 Jahre
sindvergangen...
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Zukunftsszenario und Evaluation
Ein mogliches Szenario in nicht allzu ferner Zukunft

Technologisch gabe es die Moglichkeit, durch das
Zusammenfuhren von Informationen den Diagnoseprozess
von seltenen Erkrankungen zu beschleunigen.

Stellen Sie sich vor, in nicht allzu ferner Zukunft hatte die
Situation so ausgesehen...

o
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Zukunftsszenario und Evaluation
Ein mogliches Szenario in nicht allzu ferner Zukunft

). YouTube- Link:
P4 https://youtu.be/7MxgD2aYUcO
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https://youtu.be/7MxgD2aYUc0

Zukunftsszenario und Evaluation
Ein mogliches Szenario in nicht allzu ferner Zukunft

Akzeptanz
des Szenarios?

Okonomische
Implikationen?

Grenzen und
Nutzen fiir die Barrieren fir die
Versorgung? mittelfristige

Umsetzung?
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Zukunftsszenario und Evaluation

Online Befragung

= Arztinnen und Arzte, Patientinnen und Patienten / Patientenvertreterinnen und Patientenvertreter, IT-
Expertinnen und IT-Experten, Versorgungsforscherinnen und Versorgungsforscher

= Befragungszeitraum: 08.10.2019 - 10.11.2019; 4 zielgruppenspezifische Fragebdgen
= Erfragte Themenkomplexe pro Zielgruppe:

Allgemeine Nutzen fur die Okonomische Grenzen und
Akzeptanz Versorgung Implikationen Barrieren
Arztinnen und Arz_te X X X X
(n=9)
Patientinnen und Patienten/
Patientenvertreterinnen und
- X X X
Patientenvertreter
(Nn=69)
IT-Expertinnen und IT-Experten
X X
(n=14)
Versorgungsforscherinnen und
Versorgungsforscher X X X X
(n=21)
TECHNISCHE 2N
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Zukunftsszenario und Evaluation
Allgemeine Akzeptanz des Szenarios

Arztinnen und

Arzte
S | Ilml n

IT-Expertinnen und

IT-Experten

-m FE m geteilte Meinung

I I I bzgl. mittelfristiger
: - Umsetzung

TECHNISCHE
@ UNIVERSITAT
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NUtzlichkeit der Anwendung fur
die arztliche Arbeit und
Patientenversorgung

Vertrauen in die Anwendung

—~—

= Umsetzung des Szenarios ist
gute ldee

= Potential fur langfristigen Erfolg

Patientinnen und Patienten /
Patientenvertreterinnen und
Patientenvertreter

Versorgungsforscherinnen und

Versorgungsforscher
geteilte Meinung - @ B R
bzgl. mittelfristiger : I I I
Umsetzung - i
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Zukunftsszenario und Evaluation
Wahrgenommener Nutzen fur die Versorgung

Arztinnen und = Beschleunigung der

Arzte Diagnosestellung und Therapie-
== Verringerung der einleitung
= benotigten Zeit bis zur
==  Diagnosestellung: & = Erhohung der Diagnosesicherheit

42,5% (Spannbreite:
20% bis 75%)

3
ve?

= Vermeidung von unnotiger
Diagnostik

= Verbesserung der sektoren-
Ubergreifenden Behandlung

TECHNISCHE
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Patientinnen und Patienten /
Patientenvertreterinnen und

Patientenvertreter

Versorgungsforscherinnen und
Versorgungsforscher

Folie 26



Zukunftsszenario und Evaluation )
Okonomische Implikationen: Sicht der Arztinnen und Arzte sowie der

Versorgungsforscherinnen und Versorgungsforscher

Miisste zur Finanzierung des vorgestellten Szenarios eine
Anpassung der Vergitungssituation erfolgen?

14
12

10

=2}

Anzahl der Personen

=N

"]

grundlegend  stark angepasst leicht angepasst nicht angepasst keine Angabe
erneuert werden werden werden werden

® Arztinnen und Arzte (n=9) m Versorgungsforscherinnen und Versorgungsforscher (n=21)

(L
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Zukunftsszenario und Evaluation )
Okonomische Implikationen: Sicht der Arztinnen und Arzte sowie der

Versorgungsforscherinnen und Versorgungsforscher

Die Investitionenin die Big Data Anwendungen wiirden sich aus meiner

Sicht...
12
10
o=
o 8
2
o
o
5 b
o
=
W
E 4
2
. ]
bereits nach kurzer auf kurze und lange nur auf lange Sicht auf kurze und lange keine Angabe
Zeit rentieren Sicht rentieren rentieren Sicht NICHT
rentieren
® Arztinnen und Arzte (n=9) W Versorgungsforscherinnen und Versorgungsforscher (n=21)

(L
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Zukunftsszenario und Evaluation

Okonomische Implikationen

/:I:rztinnen und
Arzte

Anpassung der

Vergutungssituation gewunscht /
erforderlich

Aus Sicht der Arztinnen und Arzte
sowie Versorgungsforscherinnen
und Versorgungsforscher:
Rentabilitat des Szenarios

Versorgungsforscherinnen und

TECHNISCHE
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Versorgungsforscher
i n
I -1
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Zukunftsszenario und Evaluation
Grenzen und Barrieren fur eine mittelfristige Umsetzung des Szenarios

= Kategorisierung der Antworten - 7 Themenfelder mit Handlungsbedarf

Finanzierung
und Investition

Gewohnheiten Datenschutz
und Praferenzen und Daten-
/ Arztrolle sicherheit
. Standards /
Wissen um Datenquellen /
Verfugbarkeit

Datenqualitat

Integration in
den
Arbeitsalltag
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Andreas Knapp

MafRnahmen und Fazit

Welcher Handlungsbedarf besteht fur eine erfolgreiche Umsetzung des Szenarios?



MafBRnahmen und Fazit
Themenfeld: Finanzierung und Investition

S Ziel:
Finanzierung
und Investition = Vergutung der Nutzung
Gewohnheiten und Datenschutz Umsetzung:
Praferenzen / und Daten-
Arstrolle cicherhoit = Nutzenbewertung
/ Verantwortung:
. :
| Standards / Spitzenorgane der Selbstverwaltung
Wissen um Datenquellen /
Verfugbarkeit g

Datenqualitat

Integration in
den
Arbeitsalltag

Technologie-
akzeptanz
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MafRnahmen und Fazit
Themenfeld: Datenschutz und Datensicherheit

o Ziel:
Finanzierung
und Investition = Entwurf eines Datenschutzkonzeptes
Gewohnheiten und Datenschutz Umsetzung:
Praferenzen/ und Daten- c .
Arztrolle e = Genaue Definition der Datenflusse,

Prozessablaufe, Zugriffsrechte, Speicherorte,
/ Loschfristen, etc.

= Erhohung der Transparenz hinsichtlich der

Standards / Datenverarbeitung
Datenquellen /
Datenqualitat

Wissen um
Verfugbarkeit

Verantwortung:

= Expertinnen und Experten der

| . Systementwicklung und des Datenschutzes
ntegration in

den
Arbeitsalltag

Technologie- .
akzepta%z = Anwenderinnen und Anwender
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MafRnahmen und Fazit

Themenfeld: Standards / Datenquellen / Datenqualitat

Finanzierung
und Investition

Gewohnheiten und Datenschutz
Praferenzen / und Daten-
Arztrolle sicherheit
. Standards /
Wissen um Datenquellen /
Verfugbarkeit

Datenqualitat

Integration in
den
Arbeitsalltag

Technologie-
akzeptanz

TECHNISCHE
@ UNIVERSITAT
DRESDEN

Ziel:

Einheitliche Nutzung der existierenden
Terminologien (z. B. Orpha Codes)

Umsetzung:

Harmonisierung mit Hilfe von Metadaten

Verantwortung:

Expertinnen und Experten der
Systementwicklung

Institutionen fur die Datenstandardisierung

(L
Folie 34 DRESDEN h



MafRnahmen und Fazit
Themenfeld: Technologieakzeptanz

N Ziel.
Finanzierung

und Investition = Sicherstellung des Wissens Uber die

Anwendung und deren Handhabung

Gewohnheiten und

Datenschutz
Praferenzen / und Daten- Umsetzung:
Arztrolle sicherheit . . T .
= Aus-, Fort- und Weiterbildungsmaoglichkeiten
Verantwortung:
: Standards / . .
W:csj_set? um Datenquellen / = Ausbildungsstatten (z. B. Hochschulen,
Verfugbarkeit Datenqualitat Gesundheits- und Krankpflegeschulen)
= Weitere Bildungseinrichtung (z. B. Arzte-
kammer)
Integ(;aetrllon " Technologie-
Arbeitsalltag akzeptanz
TECHNISCHE
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MafRnahmen und Fazit
Themenfeld: Integration in den Arbeitsalltag

Ziel:

Finanzierung

und Investition = [ntegration in bestehende Systeme

(technologische Anbindung)

Gewohnheiten und
Praferenzen /
Arztrolle

[

Wissen um
Verfugbarkeit

Integration in

den
Arbeitsalltag

TECHNISCHE
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Datenschutz
und Daten- Umsetzung:
sicherheit ) )
= Schaffung von technologischen Schnittstellen
(u. a. fur eine automatisierte Datentbernahme)
Standards / Verantwortung:

Datenquellen /

Datenqualitat = |T-Expertinnen und IT-Experten

Technologie-
akzeptanz

Folie 36

=  Entwicklerinnen und Entwickler
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MafRnahmen und Fazit
Themenfeld: Wissen um Verfugbarkeit

N Ziel:
Finanzierung
und Investition = Sicherstellung des Wissens Uber die Existenz
der Anwendung
Gewohnheiten und Datenschutz
Praferenzen / und Daten- Umsetzung:
Arztrolle sicherheit

.Bewerbung" des Systems und seiner Vorteile
auf Kongressen, Fortbildungen, in Fach-
zeitschriften und Uber Aushange in Praxen etc.

Wissen um Standards / = Verbreitung von Erfolgsgeschichten und

Datenquellen / Schulungsvideos
Datenqualitat

Verfugbarkeit

Verantwortung:
Integration in eehmolosie. m Fachgesellschaften und Arztenetze sowie
den aotan Selbsthilfegruppen
Arbeitsalltag P
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MalRnahmen und Fazit
Themenfeld: Gewohnheiten und Praferenzen / Arztrolle

N Ziel.
Finanzierung

und Investition = Vermittlung des Bildes ,Technologie als
Assistenz, nicht als Konkurrenz”

Gewohnheiten und Datenschutz

Praferenzen / und Daten- Umsetzung:
Arztrolle sicherheit

= Kommunikation und Ausbildung

Verantwortung:
. Standards / . .
W:f_set? Ulin. Datenquellen / = Ausbildungsstatten (z. B. Hochschulen,
verfugbarkeit Datenqualitit Gesundheits- und Krankenpflegeschulen)
= Fachgesellschaften und Berufsverbande
Integ(;aetr:on " Technologie-
Arbeitsalltag akzeptanz
TECHNISCHE S
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MafRnahmen und Fazit
Informationsmaterial

aih
NIVERS
DR )

Begleitbroschire zur

Abschlussprasentation

von BIDA-SE

Einsatzmoglichkeiten und klinischer
Nutzen von Big Data Anwendungen im
Kontext seltener Erkrankungen

TECHNISCHE
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Universitétsklinikum Fon
Carl Gustav Carus

lichkeiten und Il

utzen von Big Data
en im Kontext
rankungen
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MafRnahmen und Fazit
Unsere Schlussfolgerungen

Ist-Analyse:
Versorgungsprozess,
IT-Systeme, Daten, Big

Data Technologien

Initiales Szenario

Evaluation,
Szenarioanpassung,
_ Malinahmenplan
Okonomische Analyse

TECHNISCHE
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Lange Diagnosewege mit mehrfachen Wiederholungen
Technologische Nischenldsungen
Fehlende Interoperabilitat

Verbesserung des Umfangs / der Qualitat der Versorgung vor allem
durch Big Data Anwendungen zur ,Diagnoseunterstitzung”

Akzeptanz und Nutzen eines Big Data unterstutzten
Versorgungsprozesses

Férderung der mittelfristigen Umsetzung v.a. durch finanzielle Forderung,
Nutzung von Datenstandards, ,Bewerben” der Verfugbarkeit

Folie 40
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Wir bedanken uns herzlich bei
unseren Unterstutzerinnen und Unterstutzern

allen Interessierten

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

Gefdrdert durch: I
m Bundesministerium @ Q C S e
T fiir Gesundheit

TRANSLATE

]
miracum HESIEE

.| UniversitatsCentrum fiir Seltene

\Q’// Erkrankungen - USE
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Wir freuen uns auf den wissenschaftlichen Austausch

, Professur fur Medizinische Informatik, TU Dresden

‘*._. Prof. Dr. Martin Sedimayr

@ ' Martin.Sedlmayr@tu-dresden.de
Michéle Kimmel

Michele.Kuemmel@tu-dresden.de

Dr. Franziska Bathelt

Franziska.Bathelt@tu-dresden.de

Z. | Zentrum fir Evidenzbasierte Gesundheitsversorgung, TU Dresden
( ’j i Prof. Dr. Jochen Schmitt, MPH
\_,% / Jochen.Schmitt@uniklinikum-dresden.de
Dr. Brita Sedimayr
Brita.Sedlmayr@uniklinikum-dresden.de
Andreas Knapp
Andreas.Knapp@uniklinikum-dresden.de

i
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