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Methodik

Orphanet bietet eine umfassende Liste aller in der
Datenbank Orphanet registrierten seltenen
Krankheiten. Die Veroffentlichung erfolgt einmal
im Jahr. In Orphanet werden seltene Krankheiten
nach folgenden Kriterien definiert:

* Jede Entitdt wird durch ihre klinische
Homogenitét definiert, unabhéangig von ihrer
Atiologie oder der Anzahl der identifizierten
kausalen Gene;

e Die Definition der ,,Seltenheit” orientiert sich an
der europdischen Gesetzgebung, die eine Pravalenz
von weniger als 5 betroffenen Personen auf 10.000
als selten erachtet (Verordnung (EG) Nr. 141/2000
des Europdischen Parlaments und des Rates vom
16. Dezember 1999 Uber Arzneimittel fur seltene
Leiden (,,orphan drugs*), https://eur-
lex.europa.eu/legal-
content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&
from=DE ).

Die Registrierung einer seltenen Krankheit in
Orphanet setzt voraus, dass die Krankheit bei
mindestens zwei unabhéngigen Personen in der
internationalen wissenschaftlichen Literatur (peer-
reviewed Artikel) beschrieben wurde und eine
zufallige Assoziation klinischer Zeichen
ausgeschlossen ist.

Jede Krankheit wird mit einem bevorzugten Begriff
und so vielen Synonymen wie notig registriert.
Jeder Krankheit wird ein eindeutiger numerischer
Identifikator zugeordnet. Der sog. Orpha-Code
wird den Krankheiten zufallig zugeordnet und
niemals fir eine andere Entitat wiederverwendet.
Die Orphanet-Nomenklatur ist in einem
multihierarchischen und polyparentalen
Klassifikationssystem um die wichtigsten
medizinischen Fachgebiete herum organisiert und
basiert auf klinischen Kriterien nach diagnostischer
und therapeutischer Relevanz.

Jede in der Nomenklatur registrierten Enititat wird
einer der nachfolgenden Klassifizierungsebenen
zugeordnet: Gruppe von Stérungen, Stérung
oder Subtyp der Stoérung. Diese drei Ebenen

organisieren die relationale Struktur der Orphanet-
Klassifikation.

Einige ORPHA-Codes, die in der Vergangenheit
erstellt wurden, fehlen mdglicherweise in der
aktuellen Liste der seltenen Krankheiten. Es gibt 3
madglichen Situationen, die zur Loschung des
Orpha-Codes aus der Datenbank fiihren:

o Uberflissige Begriffe: Die Entitat wird
grundlos in Orphanet geflihrt, mogliche Grinde
sind: exaktes Duplikat einer anderen aktiven
Krankheit; unklare Entitét, die nicht genau
charakterisiert werden kann; Krankheit mit nur
einem verdffentlichten Fall; oder Kategorie
nicht mehr in Gebrauch.

e Veraltet: Die Krankheit wurde urspriinglich als
eigenstandige Diagnose beschrieben, wird aber
heute aufgrund der Entwicklung des Wissens
als Teil einer anderen bestehenden Krankheit
betrachtet. In diesem Fall werden
Informationen, die sich auf die veraltete
Krankheit beziehen, neu zugeordnet und die
Anwender auf die aktive Zielkrankheit
umgelenkt.

¢ Nicht Selten: Die Krankheit entspricht nach
dem derzeitigen epidemiologischen
Kenntnisstand nicht der européischen
Definition einer seltenen Krankheit.

Datenerhebung

Sobald neue wissenschaftliche Erkenntnisse
vorliegen, wird die Orphanet-Nomenklatur seltener
Krankheiten durch die regelmaRige Aufnahme
neuer Krankheiten oder die Anderung bestehender
Krankheiten aktualisiert. Der Prozess der
Erstellung und Aktualisierung der Nomenklatur
stutzt sich auf zwei (nicht-exklusive) Quellen:
dokumentierte Quellen (peer-reviewed Literatur)
und Expertenrat. Die wissenschaftlichen
Erkenntnisse werden durch folgende Instanzen
uberwacht:

e Eine zweimonatliche Analyse einer definierten
Reihe von internationalen wissenschaftlichen
Fachzeitschriften mit Peer-Review, die die
Vielfalt der in Orphanet vertretenen
medizinischen Fachgebiete abdecken;

e Ein monatlicher Medline-Suchalgorithmus:
(nosology|[Title] OR classification[Title] OR
nomenclature[Title] OR terminology[Title])
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AND (rare disease* OR syndrome* OR
disorder™®);

e Spezifische Medline-Abfragen nach Anfragen
von Experten, Nutzern der Datenbank oder
Bedurfnissen, die sich aus neu in Orphanet
registrierten Diensten ergeben (z.B.
diagnostischer Test, Expertenzentrum,
Patientenorganisation).

Entscheidungen, die sich auf die Aktualisierung der
Nomenklatur seltener Krankheiten beziehen,
werden monatlich von einem medizinischen und
wissenschaftlichen Ausschuss innerhalb von
Orphanet bewertet und mit konsultierten Experten
weiter validiert.

Die Orphanet-Nomenklatur fur seltene Krankheiten
wird in Englisch erstellt und in die Landessprachen
der Orphanet-Datenbank tbersetzt (Franzgsisch,
Deutsch, Italienisch, Spanisch, Portugiesisch,
Polnisch, Tschechisch und Niederlandisch). Eine
medizinische Validierung der Ubersetzungen wird
durchgefihrt.

Weitere Informationen uber die Erstellung und den
Aktualisierungsprozess der Orphanet-Nomenklatur
und -Klassifikation finden Sie in unserem
Verfahrensdokumenten.

Datenprésentation

Vorzugsbegriffe und Synonyme aller in der
Orphanet-Nomenklatur vorkommenden
Krankheiten (aktive Krankheiten) sind in
alphabetischer Reihenfolge mit ihren jeweiligen
ORPHA-Codes in einer Tabelle aufgefuhrt, die

unter dem folgenden Link verfugbar ist:
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/DE/Verzeichnis_der s
eltenen_Krankheiten in_alphabetischer Reihenfolge.xIsx

Diese umfassen alle drei in Orphanet vorhandenen
Klassifikationsebenen (Stérung, Subtyp der
Storung und Gruppe von Stérungen). Ein Sternchen
(*) wird hinzugeftigt, um aktive Entitdten/ORPHA-
Codes zu kennzeichnen, die speziell auf den
Klassifikationsebenen <Stérung> und <Subtyp der
Storung> vorhanden sind. Diese beiden Ebenen
sollten fir die Kodierung von bestatigten
Diagnosen in Patientenakten verwendet werden.

Zusétzlich ist die vollstandige Liste der veralteten
Eintrége, die nicht mehr Teil der Orphanet-
Nomenklatur sind, in alphabetischer Reihenfolge
im zweiten Register der Tabelle aufgefiihrt. Hier
kann die aktive Zielkrankheit (und der
entsprechenden ORPHA-Code) nachgeschlagen
werden, die anstelle der veralteten Entitat
verwendet werden muss.

Uberfliissige Eintrage sind in dieser Datei nicht
aufgefuhrt. Im Falle von Dubletten wird die
Nomenklatur des veralteten Eintrags in der Regel
der aktiven seltenen Krankheit zugeordnet, die in
der Nomenklatur-Datei aufgefiihrt ist.

Die Orphanet-Nomenklatur ist in anderen
Formaten verfiigbar:

- berechenbare XML-Datensatze die von der
Orphanet-Datenbank abstammen und eine
massive Datenanalyse ermdglichen. Dazu
gehoren die Orphanet-Nomenklaturdateien zur
Kodierung (Nomenclature pack), die speziell
flr die Implementierung von ORPHA-Codes in
Gesundheitsinformationssystemen entwickelt
wurden.

- die Orphanet-Ontologie fiir seltene Krankheiten
(ORDO), ein strukturiertes und
maschinenlesbares VVokabular, das fir die
rechnergestutzte Analyse seltener Krankheiten
nitzlich ist.

Diese Ressourcen sind zum Download

verfugbar auf der Orphadata Plattform.
Informationen zur Nomenklatur (einschlieBlich
der Definitionen) fiir die jeweilige Krankheit
sind ebenfalls auf der Orphanet-Website
verfligbar.
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