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Verbesserung der Sichtbarkeit
seltener Erkrankungen in
Gesundheitssystemen durch
spezifische Routinekodierung

Die Kodierung von Diagnosen ist nicht
nur inDeutschlandeinewesentlicheAuf-
gabe der Leistungserbringer im Gesund-
heitswesen. Die Kodes, die bei der Ver-
schlüsselung von Diagnosen dokumen-
tiert werden, sind Grundlage mehrerer
Prozesse im Gesundheitssystem. Unter
anderem sind die Steuerung der Vergü-
tung, die Vorgänge der Qualitätssiche-
rung, die Erstellung von amtlichen Sta-
tistikenunddesRisikostrukturausgleichs
sowie in vielen Fällen die epidemiolo-
gische und klinische Forschung in die-
sen Kodes in Deutschland verankert. Die
Informationen, welche durch die Aus-
wertungdieserKodes gewonnenwerden,
werden auch von den Entscheidungsträ-
gern u. a. für Zwecke der Planung, Be-
richterstattung, Evaluation und Analyse
von gesundheitspolitischenMaßnahmen
genutzt.

Im Bereich der seltenen Erkrankun-
gen stellt die eindeutige Kodierung welt-
weit eine große Herausforderung dar [1,
2, 13]. Die Abbildung seltener Erkran-
kungen in den Klassifikationen, die für
die Erfassung von Routinedaten einge-
setzt werden, ist nicht ausreichend. Ein
großer Anteil dieser Erkrankungen ist in
diesen Klassifikationen nicht oder nicht
spezifisch erfasst. Dementsprechend ist
die statistische Abbildung seltener Er-
krankungen und die darauf basierende
Einschätzung ihrer Bedeutung in Ge-
sundheitssystemen bisher nicht zufrie-
denstellend [1, 2]. Gesicherte epidemio-
logische Daten liegen zurzeit nur partiell
vor und die Zahlen zu seltenen Erkran-

kungen werden vor allem geschätzt [3,
4].

Die Routinekodierung seltener
Erkrankungen anhand ICD-10

Die „Internationale statistische Klassifi-
kation der Krankheiten und verwandter
Gesundheitsprobleme,10.Revision,Ger-
man Modification“ (ICD-10-GM) ist die
amtliche Klassifikation zur Verschlüsse-
lung von Diagnosen in der ambulanten
und stationären Versorgung in Deutsch-
land.Die ICD-10-GMist eineAdaptation
der „Internationalen statistischenKlassi-
fikation der Krankheiten und verwand-
ter Gesundheitsprobleme, 10. Revision“
(ICD-10) der Weltgesundheitsorganisa-
tion (WHO). Sie ist eine an die Erfor-
dernisse des deutschen Gesundheitswe-
sens angepasste Fassung. In Aufbau und
Struktur entspricht die ICD-10-GM der
Systematik der ICD-10 der WHO [5].
Die ICD-10 derWHO ist weitgehend die
Klassifikation, die für die Erfassung der
Mortalität sowie der Morbidität in den
europäischen Ländern angewandt wird.

Die Abbildung einzelner seltener Er-
krankungen mittels der ICD-10 ist nicht
eindeutig.Nurwenige dieser Erkrankun-
gen sind mit der ICD-10 spezifisch ko-
dierbar, haben also einen eigenen Kode
[1, 6]. Im Jahr 2015 hatten bspw. nur
ca. 355 seltene Erkrankungen (von ins-
gesamtmehr als 8000) eineneigenen spe-
zifischen ICD-10-Kode [7]. Bis heute hat
sich diese Anzahl nicht wesentlich ver-
ändert. Eine Vielzahl seltener Erkran-
kungen wird in der ICD-10 unspezifi-

schen Kodes zugeordnet (als sog. Inklu-
siva) und ist deshalb anhand des ICD-
10-Kodes statistisch nicht eindeutig zu
erfassen. Eine Erweiterung der Granula-
rität der ICD-10 bis hin zu den einzelnen
seltenenErkrankungen ist nicht vorgese-
hen. Die grobe Unterteilung der ICD-10
ist für ihre Zwecke ausreichend und soll
imSinnederVermeidungvonBürokratie
auch nicht weiter verfeinert werden.

Die Alternative: eine doppelte
Kodierung

Umdie Sichtbarkeit von seltenenErkran-
kungen in Gesundheitssystemen zu ver-
bessern, bieten sich aber auch andere Lö-
sungen an, als die ICD-10 zu verändern.
Die doppelteKodierung seltener Erkran-
kungen anhand eines ICD-10-Kodes und
eines spezifischen Kodes für die jeweili-
ge Erkrankung soll ihre eindeutige Ver-
schlüsselung und somit ihre Identifizie-
rung indenerfasstenDatenermöglichen.

Ein spezifisches Kodiersystem für
seltene Erkrankungen bietet das euro-
päische Referenzportal Orphanet (www.
orpha.net), ein allgemein zugängliches
europäisches Portal für Informationen
über seltene Erkrankungen, welche sich
auf Fachpublikationen begründen. Or-
phanet produziert eine Datenbank mit
einem Verzeichnis seltener Erkrankun-
gen, der sog. Orphanet-Nomenklatur.
Mittlerweile ist die Orphanet-Nomen-
klatur in 7 verschiedenen Sprachen für
die Öffentlichkeit verfügbar. Allen selte-
nen Erkrankungen in dieser Datenbank
ist eine spezifische Kennnummer, die
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Abb. 18 Auszug aus derOnlineumfrage zur Evaluation des Projektes „Kodierung von SeltenenEr-
krankungen“ des DIMDI. Projektpartner, Kooperationspartner sowie Ansprechpartner unterschiedli-
cher InstitutionenundArbeitsgruppenaus demBereich seltener Erkrankungenwurden imMärz 2016
per E-Mail eingeladen an derOnlineumfrage teilzunehmen. Unter anderemwurden die Teilnehmer
gebeten die Aussage in Abb. 1 im Likert-Skala-Verfahren zu bewerten

sog. Orpha-Kennnummer, zugeordnet
[8]. Diese Orpha-Kennnummern sind
wiederum in einem Klassifikationssys-
tem geordnet.

Die doppelte Kodierung seltener Er-
krankungen anhand des ICD-10-Kodes
und der Orpha-Kennnummer stellt eine
kurzfristige und ressourcenschonende
Lösung dar. Zudem wird dadurch eine
internationale Vergleichbarkeit ermög-
licht.DieseHerangehensweise entspricht
der Empfehlung des Rates der Europä-
ischen Union für eine Maßnahme im
Bereich seltener Krankheiten [2] und
stößt auch auf eine große nationale
Akzeptanz (. Abb. 1).

Allein die Bereitstellung einer
neuen Klassifikation ist nicht
ausreichend

Es gibt Faktoren, die eine standardisierte
Diagnosekodierung seltener Erkrankun-
gen anhand einer doppelten Kodierung
gefährden könnten. Einerseits können
folgende bekannte Faktoren die Interob-
servervariabilität bei der Kodierung er-
höhen:dieverschiedenenZweckederKo-
dierung, der fachliche Hintergrund der
Kodierer sowie das Vorhandensein eines
finanziellen Antriebs (DRG-betriebene
Gesundheitssysteme). Andererseits ha-

ben seltene Erkrankungen üblicherweise
eine multisystemische Ausprägung. Dies
erhöht die Schwierigkeit der Kodierung
bei der Verschlüsselung von Diagnosen
anhand Klassifikationen, die, wie bei der
ICD-10, größtenteils nach den Körper-
systemen aufgebaut sind.

UmselteneErkrankungenanhandder
oben genannten doppelten Kodierung
routinemäßigspezifischzuverschlüsseln,
soll außer dem ICD-10-Kode zusätzlich
das System der Orpha-Kennnummern
angewendet werden. Kodierer müssten
also zwei voneinander unabhängige Sys-
teme nutzen. Hierbei soll nicht außer
Acht gelassen werden, dass die Orpha-
net-Nomenklatur nicht ausschließlich
für Zwecke der statistischen Erfassung
von seltenen Erkrankungen konzipiert
ist. Sie bietet bspw. auch Hilfestellung
bei der Expertensuche.

All dies – Interobservervariabilität,
multisystemische Ausprägung der selte-
nen Erkrankungen und Kodierung mit
2 Systemen – birgt das erhebliche Risiko,
dass die beiden Systeme nicht einheitlich
angewendet werden mit der Folge, dass
die Daten statistisch nicht aussagefähig
sind. Allein die Bereitstellung einer neu-
en Klassifikation ist nicht ausreichend,
um valide Daten zu erheben. Dies wurde
bereits indenLändern,diebislangdieOr-

pha-Kennnummern für die Kodierung
seltener Erkrankungen implementiert
haben, beobachtet. Dort wurde der Be-
darf an weiterer Unterstützung bei der
AnwendungderOrphanet-Nomenklatur
erkannt [9, 10]. Dies könnte z. B. durch
die Bereitstellung von Kodierrichtlinien
erfolgen. Des Weiteren ist aus Sicht der
Autoren eine sorgfältige Aufbereitung
der Orphanet-Nomenklatur notwendig,
um diese für die statistische Datener-
hebung zu verwenden. Im besten Fall
könnte dies durch die Aufbereitung eines
Auszuges dieser Nomenklatur erfolgen.
Dieser Auszug sollte nur die Daten, die
für die Routinekodierung sinnvoll bzw.
notwendig sind, enthalten.

Weitere Herausforderungen
der Kodierung seltener
Erkrankungen

Die geringe Anzahl von Patienten, die
unter einer seltenen Erkrankung leiden,
stellt eine Hürde dar, um mit gewöhn-
lichen Methoden epidemiologische Da-
ten zu erheben und klinische Forschung
zu betreiben [11]. Die Möglichkeit einer
flächendeckenden Erfassung von Daten
auch über Ländergrenzen hinweg ist für
eine fundierte Forschung im Bereich sel-
tener Erkrankungen von großer Bedeu-
tung.

Die Anwendung der doppelten Ko-
dierung seltener Erkrankungen anhand
vonOrpha-Kennnummernund ICD-10-
Kodes durch die EU-Länder würde den
Datenaustausch und eine vereinfachte
Patientenmobilität sowie eine umfas-
sendere Forschung in diesem Raum
ermöglichen. Infolgedessen würden sich
die Chancen erhöhen, die Qualität der
Behandlung der Patienten mit seltenen
Erkrankungen zu verbessern.

Eine wichtige Herausforderung die-
ses potenziellen Datenaustausches ist die
standardisierte Erfassung derDaten. Da-
rüberhinaus ist die einheitlicheund stan-
dardisierte Erfassung der Daten eine Vo-
raussetzung, um Interoperabilität zu er-
reichen. Die Interoperabilität der Daten
spielt eine große Rolle bei Maßnahmen
im Bereich seltener Erkrankungen auf
europäische Ebene, wie z. B. bei der Ver-
netzung der Leistungserbringer in den
European Reference Networks (ERNs).
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Die Interoperabilität bestimmt in gewis-
sem Maße den Umfang des Datenaus-
tauschs auf dieser Ebene.

Unternehmungen im
Bereich Kodierung seltener
Erkrankungen in Deutschland

In Deutschland wird angestrebt, das
Problem der Kodierung von seltenen
Erkrankungen entsprechend dem Maß-
nahmenvorschlag 19 des „Nationalen
Aktionsplans für Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen“ auf nationaler Ebene
zu bewältigen [12]. Diese Maßnahme
wird durch das Projekt „Kodierung von
Seltenen Erkrankungen“ des Deutschen
Instituts für Medizinische Dokumenta-
tion und Information (DIMDI) umge-
setzt. Das wesentliche Ziel des DIMDI-
Projektes ist es, die Kodierung selte-
ner Erkrankungen in Deutschland zu
verbessern und insbesondere deren dop-
pelte Kodierung anhand des ICD-10-
GM-Kodes (Kodes zur Verschlüsselung
von Diagnosen in der ambulanten und
stationären Versorgung) und derOrpha-
Kennnummer zu vereinfachen.

In diesem vom Bundesministerium
für Gesundheit geförderten Projekt wird
ein sog. Musterdatensatz produziert,
der es ermöglichen soll, die seltenen
Erkrankungen in Deutschland anhand
einer doppelten Kodierung spezifisch
zu verschlüsseln [14]. Der Musterdaten-
satz soll die elektronische Kodierung so
unterstützen, dass dabei keine zusätzli-
chen Schritte über die Routinekodierung
mit der ICD-10-GM hinaus erforderlich
werden. Die Implementierung des Mus-
terdatensatzes soll durch eine eindeutige
und einheitliche automatische Kodie-
rung die standardisierte Verschlüsselung
seltener Erkrankungen ermöglichen und
dadurch zur Interoperabilität der Da-
ten beitragen. Durch die Koppelung des
Diagnosetextes mit dem jeweiligen Kode
aus ICD-10-GM und aus der Orphanet-
Nomenklatur wird es den Kodierern
ermöglicht, bei Auswahl der Diagnose
in einem Arbeitsschritt beide Kodes zu
erhalten (s. . Tab. 1). Die Bereitstellung
derDiagnosetexte jeweilsmit den beiden
Kodes erfolgt in einem seit vielen Jahren
etablierten Format: mit der sog. Alpha-
ID.

Zusammenfassung · Abstract
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Verbesserung der Sichtbarkeit seltener Erkrankungen in
Gesundheitssystemen durch spezifische Routinekodierung

Zusammenfassung
Die Auswertung von Routinedaten der
Leistungserbringer des Gesundheitswesens
ist eine wichtige Grundlage der Analyse,
Planung sowie der Evaluation von ge-
sundheitspolitischen Maßnahmen. Die
Abbildung seltener Erkrankungen in den
Klassifikationen, die für die Erfassung von
Routinedaten eingesetzt werden, ist nicht
ausreichend. Die eindeutige Kodierung
seltener Erkrankungen stellt weltweit eine
große Herausforderung dar. Es gibt bislang
keine allgemeingültige internationale
Lösung für die Routinekodierung dieser
Erkrankungen.
Die doppelte Kodierung seltener Erkrankun-
gen anhand des ICD-10-Kodes (International
Classification of Diseases [ICD]) und der
Orpha-Kennnummer stellt eine kurzfristige
und ressourcenschonende alternative
Lösung dar. Zudem wird eine internationale
Vergleichbarkeit ermöglicht. Die spezifische
Verschlüsselung seltener Erkrankungen durch

die doppelte Kodierung kann ihre statistische
Erfassung und dadurch ihre Abbildung in
Gesundheitssystemen verbessern. Dennoch
ist allein die Bereitstellung einer neuen
Klassifikation nicht ausreichend, um valide
Daten zu erheben. In Deutschland (sowie auf
europäischer Ebene) sind bereits Maßnahmen
eingeleitet worden, um die Implementierung
dieser doppelten Kodierung zu unterstützen.
Anschließend könnten möglicherweise –
basierend auf den besseren Daten – gezielt
politische Maßnahmen eingeleitet werden,
um eine bessere Versorgung der über
4 Mio. Menschen in Deutschland, die an einer
seltenen Erkrankung leiden, gewährleisten zu
können.

Schlüsselwörter
Kodierung seltener Erkrankungen · Inter-
operabilität · ICD-10 · Orpha-Kennnummer ·
Alpha-ID

Improving the visibility of rare diseases in health care systems by
specific routine coding

Abstract
The evaluation of healthcare providers’
routine data is an important basis for the
analysis, planning and evaluation of measures
in public health. The representation of rare
diseases in the classifications that are used to
record health data is not adequate. Coding
rare diseases in a specific way is a challenge
all around the world. There is still no general
international solution for the routine coding
of rare diseases.
The double coding of rare diseases with ICD-
10 Codes and Orphacodes is a short-term and
low-cost alternative solution. Furthermore,
this double coding enables international
comparability. The specific encoding of
rare diseases through this double coding
can improve their capturing for statistical

analysis and thus their visibility in healthcare
systems. Nevertheless, the provision of a new
classification is not enough to gather valid
data. Some measures have already been
adopted in Germany (and at the European
level) in order to support the implementation
of this double coding. Subsequently it would
be possible to adopt more specific public
health measures, based on better data, in
order to provide better care to the more than
four million people in Germany affected by
rare diseases.

Keywords
Codification of rare diseases · Interoperability ·
RD-ACTION · Orphacode · Data sharing

Der Musterdatensatz ist auch Grund-
lage für die Durchführung anderer Pro-
jekte des Nationalen Aktionsplans für
Menschen mit Seltenen Erkrankungen,
wie z. B. dem Aufbau eines Registerpro-
totyps oder dem Versorgungsatlas für
Menschen mit seltenen Erkrankungen.
Dennoch ist die Implementierung des

Musterdatensatzes bisher wenig verbrei-
tet. Nur durch eine Implementierung
dieser Datei in die Routinekodierung
könnte in Erfahrung gebracht werden,
obdieseHerangehensweise die Probleme
der Kodierung seltener Erkrankungen
in Deutschland lösen kann.
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Tab. 1 Auszug aus demMusterdatensatz

Alpha-ID-
Kode

ICD-10-GM-
Kode

ICD-10-GM-
Sternkode

ICD-10-GM-
Zusatzkode

Orpha-
Kennnum-
mer

Eintrag

I17291 Q41.9 – – 1201 Dünndarmatresie

I82889 Q41.1 – – 1201 Apfelschalen-Syndrom

I118177 Q41.1 – – 1201 Jejunalatresie

I24937 K90.8+ M14.8* – 3452 Whipple-Krankheit

I5821 K90.8 – – 3452 Intestinale Lipodystro-
phie

I32050 M61.19 – – 337 Fibrodysplasia ossificans
progressiva

I81949 M61.19 – – 337 Münchmeyer-Syndrom

I9222 Q87.8 – – 912 Zerebrohepatorenales
Syndrom

I117676 Q87.8 – – 500 Kardiomyopathische
Lentiginose

Beachten Sie die Zuordnung von Einträgen gleicher Orpha-Kennnummer zu unterschiedlichen
ICD-10-GM-Kodes

Zusätzlich zum nationalen Projekt
„Kodierung von Seltenen Erkrankun-
gen“ beteiligt sich das DIMDI an einem
internationalen Projekt, der Rare Dis-
ease Action (RD-Action). Das DIMDI
leitet das Arbeitspaket 5 (WP 5) der
RD-Action zur Steuerung, Pflege und
Förderung der Einführung von Orpha-
Kennnummern in EU-Mitgliedsstaaten.
Durch die Arbeiten des Arbeitspakets 5
der RD-Action wird bereits auf euro-
päischer Ebene versucht, Werkzeuge
(Kodierrichtlinien, Prozesse und eine
Masterdatei u. a.) zu entwickeln. Diese
sollen die EU-Länder bei der Implemen-
tierung der Orphanet-Nomenklatur zur
Routinekodierung unterstützen. Hierbei
ist das DIMDI u. a. für das „Delivera-
ble 5.3 A European integrated master
file“ und damit für den Entwurf der
europäischen Masterdatei zur Kodie-
rung verantwortlich. Die Teilnahme
des DIMDI an dieser europäischen Ar-
beitsgruppe verwirklicht Synergien und
ermöglicht Erfahrungsaustausch sowie
die Kongruenz der nationalen Arbeiten
und weiteren Entwicklungen mit den
Arbeiten auf europäischer Ebene.

Ausblick

Für die Zukunft sind insbesondere die
Weiterentwicklungen der WHO-Klassi-
fikationen interessant, die diese doppelte
Kodierung eventuell ersetzen bzw. direkt

implementieren könnten. Es sind bereits
Maßnahmen eingeleitet worden, die bei
dem Revisionsprozess der ICD die Re-
präsentation seltener Erkrankungen in
dieser Klassifikation verbessern sollen.
Eine dieser Maßnahmen ist die Einrich-
tung einer sog. Topic Advisory Group
(TAG) für seltene Erkrankungen unter
der Leitung von Orphanet im Jahr 2009.
Eine konkrete Lösung, umeinzelne selte-
ne Erkrankungen sichtbar zumachen, ist
zwar strukturell entwickelt worden, aber
beidemjetzigenEntwicklungsstand(ver-
fügbare Betaversion) der ICD-11 noch
nicht voll zu erkennen. Die Herange-
hensweise des deutschenProjektes findet
sich in dem für die ICD-11 angedach-
ten Konzept für seltene Erkrankungen
wieder: Über einen eindeutigen Identifi-
kator soll jeder Diagnosetext in der ICD-
11 auffindbar sein und eineVerknüpfung
zu anderen Klassifikationssystemen rea-
lisiert werden. Sollte dieses Konzept in
der ICD-11 vollständig umgesetzt wer-
den, sokanndurchdieaktuellenArbeiten
mit ICD-10-GM und Orpha-Kennnum-
mern ein Umstieg auf die ICD-11 für
diesen Bereich erleichtert werden.

Es gibt bislang keine allgemeingültige
internationale Lösung für die Routine-
kodierung seltener Erkrankungen. Auch
in Deutschland wurden in unterschiedli-
chen Kodierszenarien verschiedene An-
sätze versucht. Dennoch sollen hier ers-
te Schritte getan werden, wie bspw. die

Kodierprojekte des DIMDI, um einen
möglichst gemeinsamen Weg zu finden,
auswertbareDaten zudiesenErkrankun-
gen zu erfassen. Anschließend könnten
möglicherweise, basierend aufdenbesse-
renDaten, gezielt politischeMaßnahmen
eingeleitet werden, um eine bessere Ver-
sorgung der über 4 Mio. Menschen in
Deutschland, die an einer seltenen Er-
krankung leiden, anbieten zu können.

Fazit für die Praxis

4 DieAbbildungseltenerErkrankungen
in den Klassifikationen, wie z.B. in
der ICD-10, die bei der Erfassung von
Routinedaten eingesetzt werden, ist
nicht ausreichend.

4 Die statistische Abbildung seltener
Erkrankungen und die darauf basie-
rende Einschätzung ihrer Bedeutung
in Gesundheitssystemen sind bisher
nicht zufriedenstellend.

4 Die doppelte Kodierung seltener
Erkrankungen anhand des ICD-10-
Kodes und der Orpha-Kennnummer
von Orphanet stellt eine kurzfristige
und ressourcenschonende Lösung
dar, um ihre Sichtbarkeit zu verbes-
sern.

4 Die Bereitstellung einer neuen Klas-
sifikation ist allein nicht ausreichend,
um valide Daten zu erheben.

4 Bei Maßnahmen im Bereich seltener
Erkrankungen spielt die Interopera-
bilität der Daten eine große Rolle.

4 In Deutschlandwirddurch die Testim-
plementierung des Musterdatensat-
zes im Rahmen eines DIMDI Projektes
angestrebt, das Problem der Kodie-
rung von seltenen Erkrankungen
anhand einer standardisierten dop-
pelten Kodierung auf nationaler
Ebene zu bewältigen.
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