
• (Paarweiser) Vergleiche von 

multiple Patienten mit-

einander möglich (siehe 

Abb. 2)

• Gute Ergebnisse in anderen 

Fachdomänen, z.B. 

Pankreaskarzinom [1]

• Integration der Alpha-ID-

SE möglich

• Bereits gut erprobte 

Algorithmen vorhanden

Jonas Hügel1,2, Tamara Martin3, Kais Tahar1, Holm Graessner3, Dagmar Krefting1,2

• Ansätze bieten ein hohes Potential für SE
• Algorithmen sind öffentlich verfügbar 
• Weitere umfassende fachliche Bewertungen und Analysen werden 

benötigt:
• In Einzelne erste Projekte für unterschiedliche SE
• Integration in Konsil-SE könnte Unterstützung für 

Fallkonferenzen bieten
• Auswahl der Datenpunkt für die Integration abhängig von 

Algorithmen und fachlicher Bewertung

Ähnlichkeitssuche 
Aktuelle Ansätze aus anderen Fachdomänen
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Diskussion

Referenzen

Zusammenfassung:
Durch die Subphenotypisierung häufiger Erkrankungen
entstehen häufig auch sehr kleine Subpopulationen,
welche spezifische Behandlungs-methoden benötigen.
Dadurch verschwimmt die Grenze zwischen Seltenen
und Häufigen Erkrankungen. Auf dem Poster
diskutieren wir, inwiefern sich Methoden aus den
häufigen Erkrankungen für die Suche und Vergleich von
ähnlichen Patient:innen auf Seltene Erkrankungen
übertragen lassen.
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Motivation

• Verschwimmende Grenzen zwischen seltenen Erkrankungen (SE)

und häufigen Erkrankungen (HE) auf Grund von

Subphenotypisierung durch umfassender Diagnostik

• Kaum Evidenz für spezifische Behandlungsmethoden für viele

einzelne Subphenotypen HE aufgrund von geringer Fallzahlen

• Abschätzen der Behandlungserfolge anhand ähnlicher Patienten

• Vielversprechende Ansätze in anderen Fachdomänen, z. B. der

Onkologie, Alzheimer und COVID Forschung, zur Suche nach

Ähnlichen Patienten, die auf SE übertragbar seien sollten

Ontologie/Taxonomie basierte Verfahren

Longitudinale Sequenzen der Patienten:innenhistorie

• Kombinieren von einzelnen 

Einträgen aus der Patienten-

akte zu Sequenzen [2, 3] 

• Inkludiert die inhärente 

temporale Komponente der 

Patient:innenhistorie

• Erzeugen großer Menge an 

Sequenzen

• Dimensonalitätsreduktion

nach Erstellung der Sequenzen 

notwendig

• Verbesserte Ergebnisse bei 

Nutzung der Sequenzen in 

nachfolgenden Maschinellen 

Lernen Applikation, z.B. bei 

Alzheimer [4] und COVID [5]

• Ontologien/Taxonomien (z.B. ICD-10)
sind aus informationstechnischer Sicht
Graphen

• Anwendung bewährter Algorithmen aus
der Graphentheorie, um Ähnlichkeit von
Knoten (ICD-Codes) zu berechnen

• Patientenhistorie kann als Menge (Set)
von ICD Codes betrachtet werden

• Anwendung von Set Similarity
Algorithmen möglich

• Ermöglichen der 

Implementierung von 

komplexen Definitionen, 

wie z.B. der WHO POST 

COVID-19  Definition [3]

• Gut geeignet für 

chronische und komplexe 

Krankheiten

• Integriert lange 

Behandlungshistorie der 

Patient:innen von SE

• Gute Verfügbarkeit der 

Algorithmen [2, 3]

Abb. 1: ICD-10 Taxonomie Struktur [1].

Abb. 2: zeigt die Heatmap für paarweise Ähnlichkeit-
Scores von Patienten. Die Achsenbeschriftung gibt 
die Menge an ICD Codes für den jeweiligen Patienten an [1].

Abb. 2: Beispielhafter Workflow zur Generierung und
Integration der Sequenzen zur nachfolgenden
Anwendungen im Maschinellen Lernen [4].

Abb. 4: zeigt wie die Sequenzen aus mehren Einträgen im
Vergleich zu einzelnen Einträgen aus der Patientenakte die 
Klassifizierung verbessern [4].


