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Einsatzmöglichkeiten und klinischer Nutzen von Big Data Anwendungen im Kontext seltener 
Erkrankungen – BIDA-SE (BMG, Förderkennzeichen:  ZMVI1-2519DAT702) 

Projektvorhaben

• Entwicklung eines fachübergreifenden, praxisnahen Szenarios unter Anwendung von Big Data Anwendungen

• Berücksichtigung technischer, systemischer, organisatorischer und rechtsregulatorischer Voraussetzungen

• Evaluation: Grenzen und Barrieren, klinischer Nutzen, Akzeptanz

• Entwicklung eines Maßnahmenplans für die mittelfristige Umsetzung des Szenarios

• Ökonomische Analyse hinsichtlich erforderlicher Anpassungen der Vergütung und der Investitionskosten

Seltene Erkrankungen [1-3]

< 5 / 10.000 Menschen sind erkrankt

3 – 6 % der Bevölkerung sind betroffen

5.000 – 8.000 unterschiedliche Erkrankungen 
(nur ca. 355 sind in ICD10 erfasst)

Big Data [4]

Volume (Datenmenge) Veracity (Glaubwürdigkeit)

Velocity (Geschwindigkeit) Value (Wert)

und insbesondere Variety (Vielfalt)

Identifizierte Big Data Anwendungen im Kontext seltener Erkrankungen (Beispiele)

Methode: Umbrella Review, Narratives Review

Datenhaltung, Analyse und Integration

Anwendungen für die 
Dokumentation und 

Benennung von seltenen 
Erkrankungen

Anwendungen zur 
Generierung und Sammlung 

von Informationen

Diagnosefindung, Krankheitsmanagement und Prävention

Anwendungen für die 
(Differential-) Diagnostik

Anwendungen für die 
Therapie und Behandlung

Register für seltene Erkrankungen:

• Orphanet

• Se-atlas

Kodierungen, Taxonomien und 

Terminologien:

• Orpha Kodes

• Human Phenotype Ontology

(HPO) 

• Online Mendelian Inheritance

in Man (OMIM)

Unterstützung durch vergleich-

bare Informationen

• Register für Biomaterialien: 

RD-Hub

• Register für klinische 

Studien: ClinicalTrials.gov

Vorschlagsbasierte Anwendungen:

• FindZebra

• Genotyp-basiert: PhenX

• Phänotyp-basiert: Face2Gene

Dokumentation von Behandlungs-

verläufen und Lebensqualität

• Data Collection Tools für 

PROMIS (Patient-Reported

Outcomes Measurement 

Information System)

• Pathway Companion

Soziale Netzwerke für 

medizinisches Fachpersonal

• DataGenno

• eMERGE

• Ozmosis

• RenalTube

Soziale Netzwerke für Patienten

• PatientsLikeMe

Nutzen der Anwendungen im Kontext seltener 
Erkrankungen
• Eindeutige Benennung der Erkrankung ermöglicht den 

interdisziplinären und internationalen Austausch 
(Wissenstransfer, Verbesserung der Forschung) [5]

• Sichtbarmachen und Vergleichen der Diagnosemethoden 
sowie der klinischen Wirksamkeit von Therapie- und 
Behandlungsmöglichkeiten [6]

• (Interaktive) Assistenz bei der Diagnose, wodurch Diagnose-
stellung beschleunigt und verbessert wird [7]

Mögliche Barrieren und Grenzen der Anwendungen im 
Kontext seltener Erkrankungen
• Klinischer Nutzen abhängig von Qualität und Quantität der 

zugrundeliegenden Datenbank (keine vollständige 
Abbildung aller seltenen Erkrankungen möglich) [8]

• Geringe Vergleichbarkeit der verschiedenen Register auf-
grund der unterschiedlichen Erfassung von (Meta-) Daten [9]

• Generelle Bedenken im Umgang mit Patientendaten (Bio-
ethik, Privatsphäre des Patienten, etc.) [9]
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