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Definition

Prävalenz

Eine Krankheit gilt in Europa als selten, wenn weniger als 5 von 10’000 
Personen betroffen sind.
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Schätzfrage: 

Wie viele Menschen sind in der 
Schweiz in der Summe etwa 

betroffen?

Weltweit bekannt: ca. 6’000 - 8’000 Seltene Krankheiten

bestswiss.ch



Insel Gruppe –
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„Wenn Sie Hufschläge hören, denken Sie an Pferde, 

nicht an Zebras“

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern

Im Einzelnen selten, in der Summe 

häufig: 

In der Schweiz sind geschätzt 

580’000 Personen betroffen.

> 7 % der Schweizer Bevölkerung

In Europa sind es geschätzt 30 Mio. 

Personen.
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Ursachen & Auswirkungen

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern

Ursachen:

~ 80% (mono)genetischer Ursprung

Seltene Infektionskrankheiten

Autoimmunstörungen

Bei vielen: Ursache ungeklärt

Auswirkungen: 

stark belastend

Lebensqualität eingeschränkt

chronisch, invalidisierend

lebensbedrohend
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Medizinische Versorgung

Spezialist*innen:

• Sind schwer zu finden und oft ebenfalls selten

• Patient*innen und Ärzt*innen sind geographisch weit voneinander entfernt

Diagnose: 

• Oft langer und beschwerlicher Weg 

• Jahre bis Jahrzehnte bis zur richtigen Diagnose

• Diagnosestellung erfordert Zeit & spezifisches Wissen

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern
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Medizinische Versorgung

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern

Behandlungs- und Versorgungsangebote:

• Schwierig ausfindig zu machen

• Für die grosse Mehrheit besteht bis heute keine Aussicht auf Heilung

• Beschränkung auf die Bekämpfung der Symptome

Therapien: Für die meisten seltenen Krankheiten gibt es

keine spezifischen Therapieoptionen 

und/oder der Zugang ist erschwert 
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Epidemiologie & Forschung

Epidemiologie/Statistiken: Zuverlässige Zahlen fehlen

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern

Seltenheit erschwert die Forschung:

 Patient*innen: wenige & schwer zu finden

 Studien: Kleine Patientenzahlen 

 Absatzmarkt klein: Unattraktiv für Pharmafirmen
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Übersicht Projekte
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2014 Nationales Konzept Seltene Krankheiten (BAG) 

Das Konzept beinhaltet 

19 Massnahmen und 

7 Zielsetzungen 

Verbesserung der Situation von 
Betroffenen.

Juni 2017 Verein „Nationale Koordination Seltene Krankheiten“ (kosek) 

Koordinationsplattform 

Hauptziel: 

Verbesserung der Versorgung

Zugang zu einer Diagnose und 
ihrer Vergütung verbessern

Versorgungsangebote dienen als 
Anlaufstelle: 

Zentren für Seltene Krankheiten 

Referenzzentren

Mai 2020 Anerkennung erste 6 ZSK’s

Mai 2021 Anerkennung 3 weitere ZSK‘s

Bern, Basel, Genf, Lausanne, 
St.Gallen, Zürich 

Neu: Bellinzona, Aarau, Luzern

Bündeln von Kompetenzen

Anlaufstelle von Patient*innen 
ohne Diagnose

Auftrag: 

Kodieren von Patient*innen mit 
seltenen Krankheiten mit dem 
Orphacode

Im Aufbau Schweizer 
Register für Seltene 
Krankheiten (SRSK)

Ziel: 

Sammeln eines Basisdatensatzes
von allen in der Schweiz 
wohnhaften Menschen mit 
seltenen Krankheiten.

Epidemiologie 

Forschung ermöglichen

Gesundheitsversorgung 
langfristig verbessern

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 10
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9 Zentren für seltene Krankheiten

Auftrag: Spezifische Kodierung Seltener Krankheiten -> Orphacode

www.kosekschweiz.ch



Insel Gruppe –

Übersicht Projekte

01.07.2021

2014 Nationales Konzept Seltene Krankheiten (BAG) 

Das Konzept beinhaltet 

19 Massnahmen und 

7 Zielsetzungen 

Verbesserung der Situation von 
Betroffenen.

Juni 2017 Verein „Nationale Koordination Seltene Krankheiten“ (kosek) 

Koordinationsplattform 

Hauptziel: 

Verbesserung der Versorgung

Zugang zu einer Diagnose und 
ihrer Vergütung verbessern

Versorgungsangebote dienen als 
Anlaufstelle: 

Zentren für Seltene Krankheiten 

Referenzzentren

Mai 2020 Anerkennung erste 6 ZSK’s

Mai 2021 Anerkennung 3 weitere ZSK‘s

Bern, Basel, Genf, Lausanne, 
St.Gallen, Zürich 

Neu: Bellinzona, Aarau, Luzern

Bündeln von Kompetenzen

Anlaufstelle von Patient*innen 
ohne Diagnose

Auftrag: 

Kodieren von Patient*innen mit 
seltenen Krankheiten mit dem 
Orphacode

Im Aufbau Schweizer 
Register für Seltene 
Krankheiten (SRSK)

Ziel: 

Sammeln eines Basisdatensatzes
von allen in der Schweiz 
wohnhaften Menschen mit 
seltenen Krankheiten.

Epidemiologie 

Forschung ermöglichen

Gesundheitsversorgung 
langfristig verbessern

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 12



Insel Gruppe –

Übersicht

01.07.2021Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 13

Einleitung • Definition

• Grössenordnung Betroffener

• Ursachen & Auswirkungen der Krankheiten

• Medizinische Versorgung

• Epidemiologie & Forschung

• Übersicht Projekte / 9 Zentren für Seltene Krankheiten

Kodierung • ICD-10 / ICD-11 / TARMED

• Orphanet, Orphadata, Orphacode

• Aufbau Orphanet Klassifikation & Beispiel

• Herausforderungen Inselspital

• Kodierung Inselspital

• Aufschaltung Spezialsprechstunden

• Ablage Informationen Intranet

• Was wird erfasst und was wurde erreicht

Fazit & Ausblick • Fazit, Weiterbildungsprogramm



Insel Gruppe – 01.07.2021Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 14

ICD-10

Weltweit anerkanntes Diagnose-Klassifikationssystem der WHO

Swiss DRG AG verantwortlich für die stationären Tarifstrukturen (gemeinsame 
Institution der Leistungserbringer, der Versicherer & der 
Kantone)

ICD-10-GM Internationale statistische Klassifikation der Krankheiten und 
verwandter Gesundheitsprobleme, 10. Revision, German 
Modification

HD: Grösster Aufwand

ND: Medizinischer Aufwand > 0

CHOP Schweizerische Operationsklassifikation
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ICD-10 

Vergütung stationärer Spitalleistungen nach Fallpauschalen

 Fallbasierte Kodierung

Zudem bietet ICD-10: 

 Wenig spezifische Codes für SK: ~ 355

• Eine spezifische SK: unspezifischer ICD-10 Code

• Ein ICD-10 Code: führt zu mehreren SK

• Viele SK: Keine Abbildung mit ICD-10 möglich

Fazit: 

 für die spezifische Kodierung & Zielsetzung der SK nicht geeignet!
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ICD-11

Bessere Abbildung SK:

 Ca. 5400 spezifische Codes für SK

Aber:

• Patient*innen mit SK werden vorwiegend ambulant betreut

• ICD-Kodierung: Anwendung (obligatorisch) nur im stationären Bereich

• Bis zur Einführung von ICD-11 in den Schweizer Spitälern vergehen noch 
einige Jahre
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TARMED 

Abrechnung ambulanter Leistungen:

Katalog umfasst mehr als 4600 Positionen, nahezu sämtliche ärztlichen 
und arztnahen Leistungen in der Arztpraxis und im ambulanten 
Spitalbereich.

Jeder Leistung ist je nach zeitlichem Aufwand, Schwierigkeit und
erforderlicher Infrastruktur eine bestimmte Anzahl von Taxpunkten
zugeordnet. Dabei unterscheidet TARMED zwischen der ärztlichen 
und der technischen Leistung.

Fazit: 

 Keine Kodierung von Diagnosen
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Orphanet

01.07.2021Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 18



Insel Gruppe –

Orphadata
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http://www.orphadata.org
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Orphacode 

Spezifische Kodierung für Seltene Krankheiten:

 Orphacode: spezifische und eindeutige Identifikationsnummer (stabil)

 Name: der in der wissenschaftlichen Gemeinschaft gemäß der 
Literatur am meisten akzeptierte Name oder der von einem 
Ad-hoc-Ausschuss angenommene Begriff (Konsens)

 Synonyme: Begriffe, die dem bevorzugten Titel vollkommen 
gleichwertig sind. Die Anzahl der Synonyme ist unbestimmt 
und kann je nach Sprache der Übersetzung variieren.

Anmerkung: Orphanet legt bei der Definition der Krankheiten nicht die 
ursächlichen Gene, sondern die jeweiligen Phänotypen
zugrunde.
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Orphacode 

Spezifische Kodierung für Seltene Krankheiten:

 Orphacode: spezifische und eindeutige Identifikationsnummer (stabil)

 Name: der in der wissenschaftlichen Gemeinschaft gemäß der 
Literatur am meisten akzeptierte Name oder der von einem 
Ad-hoc-Ausschuss angenommene Begriff (Konsens)

 Synonyme: Begriffe, die dem bevorzugten Titel vollkommen 
gleichwertig sind. Die Anzahl der Synonyme ist unbestimmt 
und kann je nach Sprache der Übersetzung variieren.

Anmerkung: Orphanet legt bei der Definition der Krankheiten nicht die 
ursächlichen Gene, sondern die jeweiligen Phänotypen
zugrunde.

Herausforderung: 

Schreibweisen der Krankheiten

Einheitliche Kodierung in den Zentren

 Arbeitsgruppe im Aufbau
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Aufbau Orphanet Klassifikation 
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Multidimensional & Multihierarchisch

Gruppe von Störungen

• Kategorie

• Klinische Gruppe

Störungen

• Krankheit

• Fehlbildungs-Syndrom

• Klinisches Syndrom

• Morphologische Anomalie

• Biologische Anomalie

• Besondere klinische Situation 

(im Verlauf einer Krankheit)

Subtyp von Störungen

• Klinisch

• Ätiologisch

• Histopathologisch

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern 22
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Beispiel Thalassämie
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ICD-10: G12.2 Motoneuron-Krankheit 
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Herausforderungen Inselspital
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2020

• 842 491 ambulante Konsultationen -> keine Kodierung von Diagnosen

• 58 354 akutstationäre Patient*innen -> keine spezifische Kodierung von SK

Herausforderung: 

Wie filtern wir 

Patient*innen mit SK 

aus dieser grosser 

Menge?

Chance: 

• Projekte zur automatisierten Fall-

Kodierung der medizinischen 

Kodierung

• Motivation der Fachpersonen, die 

Patient*innen betreuen
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Kodierung Inselspital

Seltene Krankheit

Prävalenz:

1:2000 oder weniger 
Personen betroffen

Sprechstundenbericht / 
Excelliste an

rare@insel.ch

Benötigt wird:

PID

mit/ohne Name, Vorname, 

Geburtsdatum Patient*in

Kodierung erfolgt:

mit dem Orphacode

erfolgt durch das ZSK 

Team
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Was wird erfasst?

Orphacode

 mit/ohne Verdacht

Add on, wenn in den 

Patientenberichten vorhanden:

• Datum Erstdiagnose

• Datum Symptombeginn

• Diagnostische Methode

• Genetische Mutation

• Bemerkungsfeld
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Was haben wir bis jetzt erreicht?
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• Patientenbasierte Orpha-Codierung in SAP

• Anbindung IDSC

• Bereits ~ 2500 Patient*innen sind mit dem Orphacode kodiert

• Einige Kliniken melden uns regelmässig Patient*innen für die Kodierung:

 Neuropädiatrie
 Hämato-Onkologie
 Endokrinologie
 Dermatologie
 Neurologie
 Stoffwechsel

 Weitere (gelegentlich): 
Osteometabolik, Hämophilie, 
Hepatologie, Nephrologie, 
Pneumologie, Pädiatrische 
Rheumatologie
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Aufschaltung Spezialsprechstunden

Bitte melden an: 

www.seltenekrankheiten.ch

rare@insel.ch
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Auf dem Kinderklinik Server:

Wo sind Informationen abgelegt

36

Auf dem Intranet:

01.07.2021Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, ZSK Inselspital Bern
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Fazit
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Sichtbarkeit der SK

Kompetenznachweis (Referenzzentren)

Für die Kohortenbildung spezifischer SK können Orphacodes abgefragt werden 
(statt unspezifische ICD-10 Codes)

Anbindung SRSK

«Puzzelstein»
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Ausblick Weiterbildungsprogramm 2021



Vielen Dank für die Aufmerksamkeit.

Marlies Morf, Wissenschaftliche Mitarbeiterin, Zentrum für Seltene Krankheiten Inselspital Bern
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Fragen


