/" Nationales Register

NARSE User Guide XEX fir Seltene Erkrankungen V1.0, 26.01.2024
Version Datum Anderungen Autor*in
V0.1 25.05.2022  erster Entwurf Jessica Vasseur
V0.2 07.10.2022  Uberarbeiteter Entwurf (neue Funktionen) Jessica Vasseur
V1.0 26.01.2024 finale Uberabeitung Jessica Vasseur
Inhalt
REGISTERZUGANG .......ceeittuireeerenrrenereserencrasseossesssesssssssasssesssnsssasssnssssssssssssssssssssssasssasssasesasssnssssssssssssssasssnsssansns 2
REGISTRIERUNG ZUM NARSE ...oeeiiieieiiiiie ettt ettt ee e e e e et ettt e e e e e e e aa bt e eeeeeeasaaaeeesesssasannseessssssannseeesssssnnnnseeesees 2
REGISTER LOGIN ...eiiiiiieieeeeeiitiieeeeeeetttieeeeeeetttstaeeeesesasanaaeeessssssanssaessssssnnnsesssssssnnnseessssssnnnnseessssssnnneeessssssnnnneeeesens 2
INARSE OBERFLACHE 1vvuuuieeerrtttsueeeeererssuneeeeessesssnaeeesssssssnnsesesssssssneeessssssssnsesesssssssssseessssssssnnesessssssssnneesssssssnnneseessens 3
IMBNUIBISTO. ...ttt ettt ettt ettt e e e e ettt e e e e e e et a s e s e s st aseeaaaessassstsaebasesessssassseeees 3
(00 2 ¢ oTo Lo T FTTT T 3
DATENERFASSUNG .....cccittuireeerenrrenereserencrasseaseesssesssssssesesesssnsssasssnssssssssssssssssssssssasssasssasesasssnsssssssssessssassensssansns 4
REGISTRIERUNG VON BETROFFENEN ...eevvtuuuieeereeusuuneeeeesessssnnaesesssssssneeesssssssnnesesssssssnneeessssssssnesesssssssnnneesssssssnnneseessees 5
Eingabe der identifizierenden StAMMAGLEN ...........ccuveeveeeciieeeieecit et ettt este et e s saeesteestaesaasesssaesseeans 5
PSEUUAONYMUSIEIUNG ...veeeveeieeeieesee ettt ettt e s tte e ettt e st e e tte e st e e te e e astasastaasssaesstaasssasataaaasasesssanssaesssssnasnesns 6
ERFASSUNG DER EINWILLIGUNG ..uuuueieiiittuieeeereeussneeeeesessssnaeeeessssssneeesssssssnnsesessssssssneeessssssssnesesssssssnnneesssssssnnneseessens 7
P AT ENTENLISTE eeeeetttuuuueseeerrerrsueeeeeresssunaseeessssssnnaseesssssssnnsesesssssssnnnsessssssssnnesesssssssnneeessssssssnnesesssssssnnneesssssssnnneseessens 7
EINGABE VON MEDIZINISCHEN DATEN .......ccccttuiieeiieeereecrentrencressrmncessseesesssesssssssasssasssasesasssnsssssssnssssssanssnsssansss 8
GENERELLE HINWEISE .. eevettttieeeeeeesttuieeeeessesssnnaeeeessssssnnaesesssssssansesssssssnnsesessssssssnnsesssssssnnneseesssssssnnsessssssssnesessssssnnnn 8
[0 f (=14 Ko | 4PN 8
| e Te [e ] 1<) {o a4 o[ 4 -3 PRPSR 8
Speichern & FENIEIMEIAUNGEN ............oecueeeeieeeieeeeeete ettt stte ettt et ettt e st e st e s taestaesseassssasssssesssaesssees 8
(o [ 1o =3RS 10
Lo Lo L= =] o [T OSSPSR 11
e o111 T 12
YR e g =1 o L= PR SUSR 12
FORMULARE 1ttueieetttttteeeeeeettttteaeeeeseeesaneeseesessssnnnaeesssssssannsesssssssssnnsseessssssnnesesssssssnnseesssssssnnesessssssnnnneeeesssssnnnnnees 13
FOrmular , EINWIllIGQUNG™ .....c.eeeeeeeeeeeeeee ettt ettt s e e e et e st e et a e staasataesataasasesstaassassnssasnseeen 13
FOIrMUIAE: FOIMQIE KITEOITON ...ttt ettt e ettt e e e e e e st e e e e e s essaaseeeaes 15
Formular ,,Persénlicher und familiGirer Hintergrund®..............cueecveeeveeecieesieesiieescieesieesisessssesssesessssssses 19
Formular ,,Anamnese UNd DiGGNOSIK”..............ccoueeeiieeiieesiieeseesieeesteesiteesteesttesteestaessessssaesssasesssessssees 22



"< Nationales Register

NARSE User Guide >\. fur Seltene Erkrankungen V1.0, 26.01.2024
Registerzugang

Registrierung zum NARSE

Die initialen Zugangsdaten fur Ihr Nutzerkonto erhalten Sie nach Ausfiillen des Formulars
unter https://www.narse.de/registerzugang/registrierung. Der Registerbetreiber tberprift

anhand der eingegebenen Informationen lhre Berechtigung und leitet die fir die Einrichtung
des Nutzerkontos erforderlichen Angaben zusammen mit Angabe der benétigten Rolle an den
Registersupport weiter. Das Nutzerkonto wird mit einem Initialpasswort durch den
Registersupport eingerichtet und die Anmeldedaten per E-Mail an die von Ihnen angegebene
E-Mail-Adresse versendet. Eine manuelle Anderung des Initialpassworts U(ber das
Benutzerprofil wird empfohlen (s.u.).

Register Login

Der Zugang zum NARSE erfolgt Giber einen Webbrowser, hierbei wird die Nutzung von Google
Chrome oder Moizilla Firefox empfohlen; es wird eine aktive Internetverbindung bendtigt.
Uber die folgende Adresse gelangen Sie auf die Loginseite des NARSE:

https://register.narse.de/

Bitte loggen Sie sich hier mit lhrem persénlichen Benutzernamen und Passwort ein. Bei
Problemen mit dem Login oder sollten Sie Ihr Passwort vergessen haben, kontaktieren Sie
bitte den Registersupport unter support@narse.de.

Nationales Register

-
)2.\ fiir Seltene Erkrankungen

Willkommen beim
Nationalen Register fiir
Seltene Erkrankungen

(NARSE)

Hier anmelden

H



https://www.narse.de/registerzugang/registrierung
https://register.narse.de/
mailto:support@narse.de
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NARSE Oberflache

Mendleiste

Nach dem Login sehen Sie das Dashboard, den zentralen Einstiegspunkt in das Register. In der
oberen Meniileiste stehen lhnen verschiedene Funktionen zur Verfligung. Beispielsweise
kénnen Sie Uber , Ubersicht“ zum Dashboard zuriickkehren oder tiber ,Patientenliste” die
Liste der an lhrer Einrichtung erfassten Betroffenen aufrufen. AuBerdem kénnen Sie zwischen
verschiedenen Rollen wechseln (falls zutreffend), die Sprache andern (aktuell deutsch /
englisch) und Ihr Benutzerprofil bearbeiten per Klick auf lhren Benutzernamen und ,, Profil
beaerbeiten”. Hier haben Sie die Moglichkeit |hr Passwort zu dndern unter Angabe des
aktuellen Passworts sowie zweifacher Eingabe des neuen Passworts (Kriterien: mindestens 8
Zeichen, davon mindestens jeweils ein GroBbuchstabe, ein Kleinbuchstabe, eine Zahl und ein
Sonderzeichen). Eine Anderung lhres Benutzernamens oder |hrer registrierten E-Mail-Adresse
ist aktuell Uber die Oberfliche nicht moglich; kontaktieren Sie hierzu bitte den
Registersupport unter support@narse.de.

OB83>  Ubersicht Patientenliste — ‘ NARSE Demo -
Ihr Profil
€ ZURUCK ZUR PATIENTENLISTE

Passwort dndern
u Jort zu Aindern, bitte das aktuell Passwort eingeben.

Aktuelles Passwort:
Passwort:

Passwort wiederholen:

Eigenes Passwort andern |

Dashboard

Das Dashboard bietet Ihnen Uber die entsprechenden Schaltflachen die Mdglichkeit auf die
Patientenliste zuzugreifen (,Patientenliste anzeigen”), um dort bereits erfasste Betroffene
aufzurufen, oder neue Betroffene zu registrieren (,Neuen Patienten anlegen”). Es enthalt
aullerdem informative Registerstatistiken, aktuell noch beschrankt auf eine tabellarische
Ubersicht der am NARSE teilnehmenden Einrichtungen. Im unteren Bereich des Dashboards
finden Sie hilfreiche Dokumente und Links rund um das NARSE.


mailto:support@narse.de
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O8>  Ubersicht Patientenliste - aNARsEDemov

NARSE

" Nationales Register Willkommen beim Nationalen Register fiir Seltene Erkrankungen (NARSE)
fur Seltene Erkrankungen

[ Zeigt eine durchsuchbare und sortierbare Sie werden zur Mainzelliste geleitet, wo Sie
1 i i i 5
H Patientenliste an. neue Patienten anlegen kénnen.
.
Patientenliste anzeigen Neuen Patienten anlegen
Statistik
|10 v Eintrage anzeigen
Standort 4| #Patienten v
Demo Location 3
Universitétsklinikum XY na.
Klinik XY na.
Einrichtung XY na.
# Gesamt 3

Zuriick 1 Nachste

Dokumente Links
Hier finden Sie hilfreiche Dokumente zum Download. Hier finden Sie Links zu weiterfiihrenden Quellen.
& Handbuch Datenmanagement (en) & OSSE Website

& European Platform on Rare Disease Registration

Datenerfassung

Die Erfassung von Betroffenen im NARSE erfolgt prinzipiell in vier Schritten:

1.
2.
3.
4.

Patientenaufklarung Eingabe IDAT

Aufklarung und informierte Einwilligung

Eingabe der identifizierenden Stammdaten (IDAT) und Pseudonymisierung
Digitale Erfassung der Einwilligungsinformationen

Eingabe der medizinischen Daten (MDAT)

Eingabe MDAT

Einwilligung Pseudonymisierung

PID anfordern

Testpatient (66PA2F0Z)

Mai,
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Registrierung von Betroffenen

Eingabe der identifizierenden Stammdaten

Uber die Schaltfliche ,Neuen Patienten anlegen” auf dem Dashboard oder den
entsprechenden Knopf in der Patientenliste gelangen Sie zu einem Formular ,,PID anfordern”
der ,Mainzelliste”, dem integrierten Pseudonymisierungstool des NARSE. Hier missen Sie
zunachst die identifizierenden Stammdaten der oder des Betroffenen eingeben; aktuell
erforderlich sind Vorname, Nachname, Geburtsdatum und Geburtsort (markiert mit *). Mit
Klick auf die Schaltflache ,PID anfordern” werden die Angaben an die Mainzelliste
Ubermittelt; bei fehlenden Pflichtangaben erscheint eine Fehlermeldung der Mainzelliste mit
einem entsprechenden Hinweis. In diesem Fall klicken Sie bitte auf ,, Zuriick” und erganzen die
fehlenden Angaben. (Bitte beachten: aktuell ist es nicht moglich Gber ,,Abbrechen” zurick
zum Dashboard oder zur Patientenliste zu gelangen, stattdessen erfolgt ein Logout aus dem

NARSE.)

PID anfordern

Stammdaten

Diese Anwendung gibt fiir die von Ihnen im Folgenden einzugebenden Stammdaten einen Personenidentifikator (PID) zuriick. Dabei wird der bekannte Patientenbestand
durchsucht; bei einem Treffer wird der bestehende PID zuriickgegeben. Bitte beachten Sie bei Ihrer Eingabe die folgenden Punkte:

« Geben Sie alle Ihnen bekannten Vornamen an, getrennt durch Leerzeichen.

« Achten Sie bei Doppelnamen darauf, ob sie mit Bindestrich oder zusammen geschrieben werden (z.B. "Annalena” oder "Anna-Lena").
« Geben Sie den Geburtsnamen nur an, falls er vom aktuellen Nachnamen abweicht (z.B. bei Namenswechsel durch Heirat).

* Die mit * markierten Felder sind Pflichtfelder.

Vorname:

Geburtsname:

\

Nachname : ‘
‘ * (falls abweichend)
\

Geburtsdatum: | Tag v |*| Monat: v [*| Jahr: v [*

Wohnort :
(Postleitzahl / Ort) ‘

+ PID anfordern
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s

PID anfordern

Stammdaten

Diese Anwendung gibt fiir die von Ihnen im Folgenden einzugebenden Stammdaten einen Personenidentifikator (PID) zuriick. Dabei wird der bekannte Patientenbestand
durchsucht; bei einem Treffer wird der bestehende PID zuriickgegeben. Bitte beachten Sie bei Ihrer Eingabe die folgenden Punkte:

« Geben Sie alle Ihnen bekannten Vornamen an, getrennt durch Leerzeichen.

o Achten Sie bei Doppelnamen darauf, ob sie mit Bindestrich oder zusammen geschrieben werden (z.B. "Annalena" oder "Anna-Lena").
« Geben Sie den Geburtsnamen nur an, falls er vom aktuellen Nachnamen abweicht (z.B. bei Namenswechsel durch Heirat).

« Die mit * markierten Felder sind Pflichtfelder.

Vorname: ‘ Demo ‘ !

Nachname: ‘ Narse ‘ :

Geburtsname : [ l * (falls abweichend)
Geburtsdatum: @‘ @‘ '

Wohnort:
(Postleitzahl / Ort) H ‘

+ PID anfordern

Zunachst prift die Mainzelliste, ob eine Person mit diesen oder sehr dhnlichen Angaben
bereits im System vorhanden sein kénnte, um Dubletten zu vermeiden.

Pseudonymisierung

Sollte das nicht der Fall sein, wird der oder die Betroffene mit den eingegebenen Daten in die
Mainzelliste eingetragen und ein Pseudonym fir die Verwendung im NARSE generiert. Sollte
das System feststellen, dass der oder die Betroffene bereits registriert ist, wird das bereits
vorhandene Pseudonym abgerufen und ausgegeben. Sie erhalten dabei keinen Hinweis
darauf, dass diese Person bereits im NARSE erfasst wurde.

Um die oder den Betroffenen endgliltig in das NARSE zu Ubernehmen, benutzen Sie den
Button ,Speichern” oder ,Speichern und weiteren Patienten anlegen”. Mit ,, Zuriick” gelangen
Sie wieder zur Patientenliste ohne die in der Mainzelliste angelegte Person in das NARSE zu
Ubernehmen.

OS>  Obersicht  Patientenliste —-  GaNARSEDemo~

Narse, Demo (MVVGLD1C)

*29.02.2016

Patient ins Register (ibernehmen

Sie haben den Patienten Narse, Demo (*29.02.2016) in der Mainzelliste angelegt.
Die Daten wurden pseud tund ein ym (MVVGLD1C @) fiir diesen Patienten wurde erstellt.
Standort: Demo Location

Um den Vorgang abzuschlieBen und den Patienten in das Register zu iibernehmen, klicken Sie bitte auf ‘Speichern’ Um den Patienten in das Register zu ibernehmen und einen weiteren Patienten anzulegen, klicken Sie bitte auf ‘Speichern und
weiteren Patienten anlegen’.
Falls Sie diesen Patienten dem Register nicht hinzufiigen méchten, klicken Sie bitte auf ‘Zuriick!

Speichern Speichern und weiteren Patienten anlegen Zurick

Sollte das System einen nicht genau identischen, aber dhnlichen Eintrag in der Mainzelliste
identifizieren, erscheint der folgende Bildschirm , Unsicherer Fall“ und Sie werden gebeten
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die Daten zu lberprifen und ggf. zu korrigieren. Nach Klick auf , Bestdtigen” wird der oder

die Betroffene mit den eingegebenen Daten in die Mainzelliste eingetragen und ein
Pseudonym generiert analog zum oben beschriebenen Vorgehen.

Unsicherer Fall

Stammdaten

Zu den eingegeben Daten wurde ein dhnlicher Patient gefunden, der aber nicht mit hinreichender Sicherheit zugeordnet werden kann.
Um eine Verwechslung auszuschlieBen, tiberpriifen Sie bitte nochmals lhre Eingabe! Dann:

o Falls Sie einen Fehler festgestellt haben, wahlen Sie "Korrigieren". Sie bekommen dann das Eingabeformular mit den eingegebenen Daten zur Korrektur erneut angezeigt.

« Falls Sie sicher sind, dass die von Ihnen eingegebenen Daten stimmen, wahlen Sie "Bestétigen". Es wird dann ein neuer Patient mit diesen Daten angelegt.

 Falls Sie sicher sind, dass die eingegebenen Daten stimmen, aber der Patient schon friiher einmal eingegeben wurde, melden Sie sich bitte beim Administrator der
Patientenliste (siehe FuRzeile).

Vorname: Demo Neu
Nachname: Narse
Geburtsname: * (falls abweichend)

Geburtsdatum: 29 02.2020

Wohnort :
(Postleitzahl / Ort)

Erfassung der Einwilligung

Zum Start des Pilotbetriebs erfolgt die digitale Erfassung der Einwilligungsinformationen noch
Uber ein Formular analog zu den medizinischen Daten (s.u.). Zu einem spateren Zeitpunkt
wird das fiir die zentrale digitale Verwaltung der Einwilligungen eingesetzte Tool gICS (generic
Informed Consent Service) an die dem NARSE zugrundeliegende OSSE-Registersoftware
angebunden und eine entsprechende Oberflache fir das Erfassen und Abrufen von
Einwilligungsinformationen zur Verfligung gestellt.

Patientenliste

Die Patientenliste erreichen Sie nach Anlegen einer neuen Person im NARSE oder Uber die
entsprechende Schaltflache auf dem Dashboard. In der Patientenliste werden alle Betroffene,
die an lhrer Einrichtung (,Standort”) eingegeben wurden, aufgelistet, inklusive des OSSE-
Pseudonyms (PID) und, wenn Sie die entsprechende Berechtigung besitzen, der
identifizierenden Daten. Betroffene anderer am NARSE teilnehmender Einrichtungen sind aus
Datenschutzgriinden generell nicht sichtbar.

Uber die Icons in der Spalte ,,Funktionen” kénnen Sie eine erfasste Person l&éschen oder, mit
der entsprechenden Berechtigung, die identifizierenden Daten einsehen und ggf. korrigieren.
Durch Auswahl des Namens oder des Pseudonyms, 6ffnen Sie die Erhebungsbégen der oder
des entsprechenden Betroffenen und kénnen medizinische Daten eingeben bzw. einsehen.
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Sie haben auch die Moglichkeit die Liste nach einem bestimmten Namen oder Pseudonym zu
durchsuchen.

O8>  Ubersicht  Patientenliste - & NARSE Demo ~

Patientenliste (3) rie- (I ===

Name (PID) *  Geburtsdatum

Narse, Demo (MVVGLD1C) 2] 29.02.2016
Narse, Demo Neu ( LYRKSRRM) 2] 29.02.2020

Testpatient, Andreas ( C2K593PA) 2] 16.11.2023

Eingabe von medizinischen Daten

Generelle Hinweise

Datensatz

Im NARSE wird ein Minimaldatensatz zu Seltenen Erkrankungen, angelehnt an das ,Set of
Common Data Elements” der EU-RD Plattform abgefragt. Ein Uberblick tiber die erfassten
Daten und Erlduterungen steht auf der NARSE Webseite (www.narse.de) zur Verfligung. Bei

Unklarheiten kénnen Sie sich einen Tooltip zu einem Feld anzeigen lassen, indem Sie den
Mauscursor Gber den Namen des entsprechenden Felds oder das Feld selbst bewegen.

Eingabeformate
Daten werden in verschiedenen Eingabeformaten erfasst:

» Eingabefelder (z.B. ,Biomarker Befund”), zum Teil mit Einschrankungen (z.B. nur
Zahlen bei ,Sterbealter”)

» Datumsfelder Uber Kalender oder direkte Eingabe im Format JJJJ-MM-DD (z.B.
,Einschlussdatum®)

» Ankreuzfelder oder Checkboxes (z.B. , Einwilligung Datennutzung®)

» Aufklappmeniis oder Optionsfelder (z.B. ,Alterskategorie”, ,Geschlecht”) mit
vorgegebenen Auswahloptionen.

> integrierte Kataloge (z.B. ,ORPHAcode”, ,,HPO Term*)

Speichern & Fehlermeldungen

Nach der Eingabe der Daten klicken Sie bitte auf ,Anderungen speichern®. Das erfolgreiche
Speichern wird durch eine entsprechende Einblendung bestatigt. Wichtig ist zu beachten,
dass eingegebene, aber nicht gespeicherte Daten nicht zwischengespeichert werden.


http://www.narse.de/
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Narse, Demo (MVVGLD1C)

Speichern erfolgreich 3
29.02.2016
Die Daten wurden gespeichert.

Patientenformular

Einwilligung Formale Kriterien Version: 15

Dokumentation der formalen Kriterien fiir den Einschluss im NARSE
o Einschlussdatum x 2024-01-03 o
Formale Kriterien

Diagnose

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder ICD Code (mit der verwendeten Version) der Diagnose auswahlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine
Personlicher und familidrer Hintergrund Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per "Neuen Eintrag hil " iche Di: i werden, z.B.

Subtypen zuséitzlich zur Hauptdiagnose.

Gesicherte Di
Anamnese und Diagnostik Ssicnente Liagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion
213 E72.0 ICD-10-GM-2023 o
411629 @

Neuen Eintrag hinzufiigen

Verdachtsdiagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Keine Eintrége vorhanden

Sollten Fehler aufgetreten sein (z.B. fehlende Pflichtangaben, nicht plausible Eingaben) wird
dieser Hinweis nicht eingeblendet und am betroffenen Feld wird um eine Korrektur der Daten
gebeten.

Familienanamnese
Mutter von dieser SE betroffen O
Alter der Mutter abe
Bitte geben Sie eine ganze Zahl zwischen 0 und 100 (jeweils einschlieBlich) ein!
Vater von dieser SE betroffen O
Alter des Vaters

43

Beim Versuch ein Formular mit bereits eingegebenen aber noch nicht gespeicherten Daten
zu verlassen (beispielsweise durch Klick auf ein anderes Formular oder den Versuch den
Browser-Tab zu schlieRen), erscheint ebenfalls eine Fehlermeldung mit der Option auf dem
Formular zu bleiben oder die Seite tatsachlich zu verlassen.
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@ narse.register.mig-frankfurt.de

Diese Seite bittet um Bestatigung, dass Sie die Seite verlassen
méchten - von Ihnen eingegebene Informationen werden unter
Umstanden nicht gespeichert.

Auf Seite bleiben

Kataloge
Im NARSE sind verschiedene Kataloge (Terminologien, Ontologien) hinterlegt, um die
Dateneingabe zu erleichtern und die Datenerfassung zu standardisieren.

» ORPHAcode: Suchfunktion und Auswahl des passenden ORPHAcodes durch Klick in
Textfeld und Suche nach der Seltenen Erkrankung.

ORPHAcode Suche

Hier kann nach Seltenen Erkrankungen in der Orphanet-Nomenklatur gesucht und der
entsprechende ORPHACode abgerufen werden.

|

Zuriick

Dieser Dienst/dieses Produkt verwendet die Orphanet API, entwickelt im EU finanzierten RD-CODE

Projekt. Weitere Informationen finden Sie unter https://api.orphacode.org

» HPO Terms: Suchfunktion und Auswahl des passenden Codes der HPO (Human
Phenotype Ontology) durch Klick in Textfeld und Eingabe des HPO Terms (HPO aktuell
nur in englischer Sprache verfligbar)

» ICD Code: Suchfunktion und Auswahl des passenden Codes im integrierten ICD-10-
GM-2020 Uber Katalog-lcon, alternativ direkte Eingabe

10
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ICD Code

Zystische Fibrose ‘
(=) @ Endokrine, Erndhrungs- und Stoffwechselkrankheiten (IV, Endokrine, Erndhrungs- un...
(=]  Stoffwechselstérungen (E70-E90, Stoffwechselstdrungen)
(=) lw [E84]: Zystische Fibrose (E84, Zystische Fibrose)
[ [E84+]: Zystische Fibrose (E84+, Zystische Fibrose)
Formal (=) G [E84.0]: Zystische Fibrose mit Lungenmanifestationen (E84.0, Zystische Fib... Version: 16
Dokumer [ [E84.0+]: Zystische Fibrose mit Lungenmanifestationen (E84.0+, Zystisc...

| |
(=) faw [E84.1]: Zystische Fibrose mit Darmmanifestationen (E84.1, Zystische Fibr...

Einschid [7) [E84.1+]: Zystische Fibrose mit Darmmanifestationen (E84.1+, Zystisch... i)
(=) @ [E84.8]: Zystische Fibrose mit sonstigen Manifestationen (E84.8, Zystische ...
Diagnc [7) [E84.8+]: Zystische Fibrose mit sonstigen Manifestationen (E84.8+, Zyst...
Per Suchf (=) v [E84.80]: Zystische Fibrose mit Lungen- und Darm-Manifestation (E84.8... jlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine
Begleiter [) [E84.80+]: Zystische Fibrose mit Lungen- und Darm-Manifestation (... 1werden, z.B. spezifische Subtypen zusétzlich zur Hauptdiagnose.
(=) w [E84.87]: Zystische Fibrose mit sonstigen multiplen Manifestationen (E8...
[ [E84.87+]: Zystische Fibrose mit sonstigen multiplen Manifestatione...
Gesid (=) lw [E84.88]: Zystische Fibrose mit sonstigen Manifestationen (E84.88, Zyst...

[) [E84.88+]: Zystische Fibrose mit sonstigen Manifestationen (E84.88...

ORi (=) fw [E84.9]: Zystische Fibrose, nicht niher bezeichnet (E84.9, Zystische Fibrose... ICD Version Aktion
[7) [E84.9+]: Zystische Fibrose, nicht naher bezeichnet (E84.9+, Zystische F...

- e % o}

= % w

Neuen Eintrag hinzufiigen

Bedingte Felder

Im NARSE gibt es zur Vereinfachung der Dateneingabe sogenannte , bedingte Felder”, d.h. Sie
sehen je nach Dateneingabe weitere relevante Felder. Wenn Sie beispielsweise ,Einwilligung
Datennutzung” auswahlen, sehen Sie die Felder fiir Details zur Einwilligung, ansonsten nicht.

Einwilligung Version: 5
Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin

Einwilligung

Bitte Einwilligungsdatum eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, dokumentieren.

Einwilligungsdatum * 2024-01-03 e
Einwilligung Datennutzung [m]
Einwilligung Version: 5

Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin

Einwilligung

Bitte Einwilligungsdatum eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, dokumentieren.

Einwilligungsdatum * 2024-01-03 =
Einwilligung Datennutzung *
Datennutzung international (EU) O
Rekontaktierung fiir O

Forschungszwecke oder Vernetzung

Erfassung genetischer =]
Informationen

Fallbesprechung [m]

11
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Tabellen

Einige Daten werden in Form von Tabellen erhoben, um fiir ein bestimmtes Feld (oder
zusammengehorige Felder) mehrere Werte eingeben zu konnen. Um zusatzliche Eintrage zu
ergdnzen, klicken Sie bitte auf ,Neuen Eintrag hinzufligen®.

Betroffene Geschwister

Alter 4 Geschlecht Aktion

Neuen Eintrag hinzufligen

Auswahlfelder
Felder mit mehreren vorgegebenen Optionen werden im NARSE unterschiedlich dargestellt:

» Als sogenannte ,Radio Buttons”, bei denen genau eine Option ausgewahlt werden
kann (z.B. , Geschlecht”). Bei Nicht-Pflichtfeldern wird zuséatzlich ein leerer Radio
Button angezeigt, mit dem eine Auswahl zuriickgesetzt werden kann.

Geschlecht * O Weiblich

O Mainnlich

O Unbestimmt
O Divers

O Unbekannt

» Als Aufklappments (oder ,Dropdowns®), bei denen genau eine Option ausgewahlt
werden kann (z.B. ,,Geschlecht betroffene Geschwister®).

Betroffene Geschwister

Alter Geschlecht Aktion

3 | v I
Weiblich
Mannlich

Neuen Eintrag hinzufiigen Unbestimmt

Unbekannt

» Als sogenannte , Checkboxen”, bei denen eine oder mehr Optionen ausgewahlt
werden konnen (z.B. ,Spezifische Therapie”).

12
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[J Keine

Pharmakotherapie (gezielt auf dem Krankheitsmechanismus basierend, nicht nur symptomatisch)
Gentherapie

[J mRNA Therapie

[J Antikérpertherapie

[J CAR-T-Zelltherapie

[J Stammzelltransplantation

[J Stoffwechseltherapie

[J Gezielte chirurgische Eingriffe
[J Sonstiges

[J Unbekannt

Fir alle Betroffene stehen aktuell die folgenden vier Eingabeformulare zur Verfligung, die Sie

in der Liste links auswahlen kénnen. Zusatzlich wird hier der Status des entsprechenden

Formulars angezeigt (,unused” = nicht verwendet, ,,open” = bereits verwendet).

» Einwilligung

> Formale Kriterien

» Personlicher und familiarer Hintergrund

» Anamnese und Diagnostik

O8>  Obersicht Patientenliste

Narse, Demo (MVVGLD1C)

*29.02.2016

Patientenformular

Einwilligung

unused

Formale Kriterien

nused

Personlicher und familiarer Hintergrund

unused

Anamnese und Diagnostik

unused

Formular ,Einwilligung”

Einwilligung

Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin

Einwilligung

Bitte Einwilligungsdatum eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, dokumentieren.

Einwilligungsdatum *

Einwilligung Datennutzung *

+ Anderungen speichern O Zurii

—_— 8 NARSE Demo ~
Einwilligung Version: 5
Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin
Einwilligung
Bitte Einwilli eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, feren.
Einwilligungsdatum ®
Einwilligung Datennutzung « o
v Anderungen speichern © Zuriic
Version: 5

Im ersten Schritt wird das Datum der Einwilligung eingegeben (Format JJJJ-MM-TT) oder Uber

den integrierten Kalender ausgewahlt.

13



%& Nationales Register
NARSE User Guide fur Seltene Erkrankungen V1.0, 26.01.2024
Einwilligung Version: 5

Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin

Einwilligung

Bitte Einwilligungsdatum eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, dokumentieren.

Einwilligungsdatum = 2024-01-03 iz

Einwilligung Datennutzung * Januar 2024
Mi Do Fr

O
N
i

v Anderungen speichern Z ‘ 15 [ 16 | 17 | 18 | 19 | 20 | 21

22 | 23 | 24 | 25 | 26 | 27 | 28

29 {30 31| 1 2 3 | 4

Danach bestétigen Sie die Einwilligung der oder des Betroffenen zur Teilnahme am NARSE
und der Datennutzung tber die Checkbox ,,Einwilligung Datennutzung”. Im Folgenden &6ffnen
sich weitere Felder um die optionale Zustimmung der oder des Betroffenen zu einzelnen
Modulen der NARSE-Einwilligung (EU-weite Datennutzung, Rekontaktierung, Erfassung
genetischer Informationen, Fallbesprechung) abzubilden.

Einwilligung Version: 5
Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin

Einwilligung

Bitte Einwilligungsdatum eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module, dokumentieren.

Einwilligungsdatum * 2024-01-03 &
Einwilligung Datennutzung *
Datennutzung international (EU) (]
Rekontaktierung fiir O

Forschungszwecke oder Vernetzung

Erfassung genetischer [m]
Informationen

Fallbesprechung [m]

v Anderungen speichern © Zuriick

Nach Auswahl der eingewilligten Module klicken Sie bitte auf ,Anderungen speichern®. Das
erfolgreiche Speichern wird durch eine entsprechende Einblendung oben rechts bestatigt.

14
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a
m Ubersicht  Patientenliste ‘ spaiohern oFOARS: x
Die Daten wurden gespeichert.

Narse, Demo (MVVGLD1C)

29.02.2016

Patientenformular

Einwilligun; . 8
Bung Einwilligung Version: 5
Dokumentation der Einwilligung des Patienten / der Patientin
unused
. Einwilligung
Formale Kriterien
Bitte Einwilli eingeben und Einwilligung, inklusive der eingewilligten Module,
unused inwili
unuse Einwilligungsdatum + 2024-01-03 @
Persénlicher und familidrer Hintergrund
Einwilligung Datennutzung
unused . .
Datennutzung international (EU) o
Anamnese und Diagnostik
Rekontaktierung fiir o
— Forschungszwecke oder Vernetzung

Erfassung genetischer a
Informationen

Fallbesprechung o

| v Anderungen speichern |

Formular: Formale Kriterien

In diesem Formular werden Informationen zum Einschlussdatum sowie zur Diagnose erfasst.
Zundachst erfolgt die Eingabe oder Auswahl des Einschlussdatums im Format JJJJ-MM-DD Uber
den integrierten Kalender.

Formale Kriterien Version: 16
Dokumentation der formalen Kriterien fiir den Einschluss im NARSE

Einschlussdatum % 2024-01-03 e

Diagnose Januar 2024

Mi Do Fr

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder | - Diagnose auswahlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine

Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per " nosen eingetragen werden, z.B. spezifische Subtypen zuséatzlich zur Hauptdiagnose.

15 | 16 | 17 | 18 | 19 | 20 | 21

Gesicherte Diagnose
22 | 23 |24 | 25 | 26 | 27 | 28

ORPHAcode 29 |30 31| 1 2 3|4 ICD Version Aktion

x ar

Neuen Eintrag hinzufiigen

Verdachtsdiagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Keine Eintrage vorhanden

Neuen Eintrag hinzufiigen

Bei bestatigten Diagnosen erfolgt im Anschluss die Erfassung unter ,Gesicherte Diagnose”;
Verdachtsdiagnose(n) kdnnen in einer separaten Tabelle erfasst werden. Neue Diagnosen
konnen Uber die Schaltflache ,,Neuen Eintrag hinzufligen” erganzt werden. Die Erfassung der

15
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Diagnose(n) erfolgt vorzugsweise Uber den ORPHAcode mithilfe der integrierten
Suchfunktion und/oder den ICD-Code unter Angabe der verwendeten Version. Es soll nur die
Hauptdiagnose der Seltenen Erkrankung angegeben werden, keine Begleiterkrankungen; es
ist aber moglich, falls zutreffend, mehrere Seltene Erkrankungen anzugeben.

Diagnose

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder ICD Code (mit der verwendeten Version) der Diagnose auswihlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine

Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per "Neuen Eintrag hinzufligen" zusatzliche Diagnosen eingetragen werden, z.B. spezifische Subtypen zusitzlich zur Hauptdiagnose.

Gesicherte Diagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Neuen Eintrag hinzufiigen

Um ORPHACodes einzutragen, klicken Sie in das Eingabefeld, woraufhin sich ein Dialogfenster
zur Suche nach ORPHACodes 6ffnet; dieses lasst sich liber die Schaltflache ,,Zurlick” schlieRen.
Geben Sie eine Seltene Erkrankung in das Suchfeld ein, um in der Orphanet-Nomenklatur zu
suchen und den entsprechenden ORPHACode abzurufen. Die Suche erfolgt dabei dynamisch
sowohl in den Preferred Terms als auch in den verfligbaren Synonymen fiir eine Erkrankung
(Beispiel: ORPHA:586 — Preferred Term ,Zystische Fibrose”, Synonyme ,CF“,
»Mukoviszidose®). Es ist aktuell allerdings nicht moglich direkt nach ORPHACodes zu suchen.
Durch Auswahl des korrekten Eintrags in der Orphanet-Nomenklatur aus der Liste wird der
ausgewahlte ORPHACode in das Feld eingetragen; die zugehorige Erkrankung wird zur
Kontrolle unter dem Feld angezeigt.

ORPHACcode Suche

Hier kann nach Seltenen Erkrankungen in der Orphanet-Nomenklatur gesucht und der
entsprechende ORPHACode abgerufen werden.

L

Zuriick

Dieser Dienst/dieses Produkt verwendet die Orphanet AP, entwickelt im EU finanzierten RD-CODE
Projekt. Weitere Informationen finden Sie unter https://api.orphacode.org
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ORPHACcode Suche

Hier kann nach Seltenen Erkrankungen in der Orphanet-Nomenklatur gesucht und der
entsprechende ORPHACode abgerufen werden.

Cysting|

Cystinose [213] Zystinose

Infantile nephropathische Cystinose [411629]
Cystinose, okulire [411641]

Juvenile nephropathische Cystinose [411634]

Zuriick

Dieser Dienst/dieses Produkt verwendet die Orphanet AP, entwickelt im EU finanzierten RD-CODE
Projekt. Weitere Informationen finden Sie unter https://api.orphacode.org

Formale Kriterien Version: 16
Dokumentation der formalen Kriterien fiir den Einschluss im NARSE

Einschlussdatum * 2024-01-03 e

Diagnose

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder ICD Code (mit der verwendeten Version) der Diagnose auswihlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine

Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per "Neuen Eintrag hinzufiigen" zusétzliche Diagnosen eingetragen werden, z.B. spezifische Subtypen zusétzlich zur Hauptdiagnose.

Gesicherte Diagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

213 =20 4 w

Cystinose

Neuen Eintrag hinzufiigen

Verdachtsdiagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Keine Eintrage vorhanden

Neuen Eintrag hinzufiigen

Die Eingabe der ICD-Codes erfolgt aktuell manuell iber den integrierten ICD-10-GM-2020
Katalog; wichtig ist hier die zusatzliche Erfassung der verwendeten Version des ICD-Katalogs,
die bei der manuellen Datenerfassung automatisch ausgefillt werden sollte (Eintrag ,,ICD-10-
GM-2020“). Es erfolgt aktuell noch keine automatische Plausiblitatsprifung in der
Registersoftware zwischen eingegebenem ORPHAcode und ICD-Code.
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Formale Kriterien Version: 16
Dokumentation der formalen Kriterien fiir den Einschluss im NARSE

Einschlussdatum 2024-01-03 @

Diagnose

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder ICD Code (mit der verwendeten Version) der Diagnose auswihlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine

Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per "Neuen Eintrag hinzufiigen" zusatzliche Diagnosen eingetragen werden, z.B. spezifische Subtypen zusatzlich zur Hauptdiagnose.

Gesicherte Diagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

213 E72.0 =2 < ICD-10-GM-2020 W

Cystinose

Neuen Eintrag hinzufligen

Verdachtsdiagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Keine Eintrage vorhanden

Neuen Eintrag hinzufiigen

Bei Bedarf kdnnen per "Neuen Eintrag hinzufliigen" zusatzliche Diagnosen eingetragen
werden, z.B. spezifische Subtypen zusdtzlich zur Hauptdiagnose. Falschlicherweise
eingegebene Diagnosen kdnnen Uber das Icon unter , Aktion” geléscht werden.

Die Eingabe von Verdachtsdiagnose(n) erfolgt analog zur gesicherten Diagnose.
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Formale Kriterien Version: 16
Dokumentation der formalen Kriterien fiir den Einschluss im NARSE

Einschlussdatum * 2024-01-03 @

Diagnose

Per Suchfunktion den ORPHACode und/oder ICD Code (mit der verwendeten Version) der Diagnose auswéhlen oder eingeben. Bitte nur die Seltene Erkrankung angeben, keine

Begleiterkrankungen. Bei Bedarf kénnen per "Neuen Eintrag hinzuftigen" zusétzliche Diagnosen eingetragen werden, z.B. spezifische Subtypen zusétzlich zur Hauptdiagnose.

Gesicherte Diagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

213 E72.0 & % ICD-10-GM-2020 W
Cystinose

411629 E720 =R ICD-10-GM-2020 o]

Infantile nephropathische Cystinose

Neuen Eintrag hinzufiigen

Verdachtsdiagnose

ORPHAcode ICD Code ICD Version Aktion

Keine Eintrige vorhanden

Neuen Eintrag hinzufiigen

v Anderungen speichern >

Bitte speichern Sie das Formular nach Eingabe der Diagnosen (iber die Schaltflache
,Anderungen speichern”; das erfolgreiche Speichern wird durch eine entsprechende
Einblendung bestatigt.

Formular ,,Personlicher und familidgrer Hintergrund®

In diesem Formular werden Informationen zur betroffenen Person (Alterskategorie,
Geschlecht, aktueller Status) sowie zur Familienanamnese (betroffene Eltern, Geschwister,
Kinder) erfasst.

Zunachst missen die zutreffende Alterskategorie zum Zeitpunkt des Einschlusses im NARSE
sowie das Geschlecht der betroffenen Person bei Geburt ausgewahlt werden. Beide Felder
sind Pflichtfelder; sollten die Informationen nicht vorliegen, kann die Option ,,Unbekannt”
ausgewahlt werden.
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Personlicher und familidrer Hintergrund Version: 14
Dokumentation des personlichen und familidren Hintergrunds des Patienten

Betroffene Person

Bitte Angaben zur betroffenen Person (Altersgruppe, Geschlecht bei Geburt, aktueller Status) ergénzen.

Alterskategorie * O saugling (<1 Jahr)
O Kleinkind (=1 bis <6 Jahre)
@® Schulkind (=6 bis <12 Jahre)
O Jugendliche*r (=12 bis <18 Jahre)
O Erwachsene*r (=18 bis <50 Jahre)
O Erwachsene*r (=50 Jahre)
O Ungeboren
O Verstorben
O Unbekannt

Geschlecht » ») Weiblich
O Minnlich
O Unbestimmt
O Divers
O Unbekannt

Fir die Erfassung des aktuellen Status der oder des Betroffenen mit den Optionen ,Lebend”,
,Tot”“ und , Nicht weiterverfolgt” steht eine Tabelle zur Verfligung, um diese Information mit
Angabe des Datums auch im Zeitverlauf dokumentieren zu kénnen. Klicken Sie bitte auf
,Neuen Eintrag hinzufiigen”, geben Sie das Datum der Uberpriifung ein und wihlen Sie den
entsprechenden Status aus.

Aktueller Status

Datum Status Aktion
2023-01-05 f#  Lebend v &
2024-01-03 i Tot v w

Neuen Eintrag hinzuftigen

Bei Auswahl der Option , Tot” erscheinen zusatzliche Felder zur Erfassung des Sterbealters (in
Jahren) sowie der Angabe, ob die oder der Betroffene an der Seltenen Erkrankung verstorben
ist. Alternativ (bei Auswahl von , Nein“) kann eine andere Todesursache angegeben werden.
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Aktueller Status

Datum vy Status Aktion
2024-01-03 s3] Tot v @
2023-01-05 g  Lebend v @

Neuen Eintrag hinzuftigen

Sterbealter 7 e

An SE verstorben 0O

@®Ja
O Nein
O Unbekannt

Als Teil einer kurzen Familienanamnese wird im NARSE abgefragt, ob Eltern (Mutter und /
oder Vater), Geschwister oder, falls zutreffend, Kinder der oder des Betroffenen von dieser
Seltenen Erkrankung betroffen sind.

Fiir Mutter bzw. Vater wird erfasst, ob sie verstorben sind und, falls ja, in welchem Alter.

Familienanamnese

Bitte, sofern zutreffend, im Sinne einer kurzen Familienanamnese Informationen zu Familienmitgliedern (Eltern, Geschwister, Kinder) in Bezug auf die seltene Erkrankung angeben.

Mutter von dieser SE betroffen * OJa

@® Nein
O Unbekannt

Mutter verstorben ')
O Ja
@® Nein
O Unbekannt

Vater von dieser SE betroffen * ® Ja

O Nein
O Unbekannt

Vater verstorben
O

® Ja
O Nein
O Unbekannt

Sterbealter des Vaters 29 T

Fur Geschwister und, falls zutreffend, Kinder werden Alter und Geschlecht des betroffenen
Geschwisterteils bzw. Kindes erfasst.

21



¢% Nationales Register

NARSE User Guide >\. fir Seltene Erkrankungen V1.0, 26.01.2024

Geschwister von dieser SE betroffen ~
® Ja
*

O Nein
O Unbekannt

Betroffene Geschwister

Alter Geschlecht Aktion

3 Mannlich v w

Neuen Eintrag hinzufiigen

Kinder von dieser SE betroffen * O Ja

O Nein
O Unbekannt

@® Nicht zutreffend

Formular ,Anamnese und Diagnostik”

In diesem Formular werden Angaben zur Diagnose, z.B. das Alter bei Auftreten der ersten
Symptome und bei Diagnosestellung oder verwendete diagnostische Verfahren, sowie zum
bisherigen Therapieverlauf erfasst.

Zwecks Erfassung des Alters bei Symptombeginn (Auftreten der ersten krankheitsspezifischen
Symptome) und bei Diagnosestellung stehen die folgenden Optionen zur Verfiigung: Pranatal,
Bei Geburt, Alter oder Unbekannt.

Anamnese und Diagnostik Version: 16
Dokumentation der durchgefiihrten Anamnese und Diagnostik
Alter bei Symptombeginn und Diagnose

Bitte Angaben zum Alter bei Auftreten der ersten Symptome und bei Diagnosestellung machen.

Alter bei ersten Symptomen * O Pranatal

O Bei Geburt
O Alter
O Unbekannt

Alter bei Diagnose * O Pranatal

O Bei Geburt
O Alter
O Unbekannt

Um das genaue Alter anzugeben, wahlen Sie bitte die Option ,Alter” aus und tragen das Alter
in Jahren und Monaten ein.

22



NARSE User Guide

Anamnese und Diagnostik

¢% Nationales Register

x" far Seltene Erkrankungen

Dokumentation der durchgefiihrten Anamnese und Diagnostik

Alter bei Symptombeginn und Diagnose

Bitte Angaben zum Alter bei Auftreten der ersten Symptome und bei Diagnosestellung machen.

Alter bei ersten Symptomen *

Alter bei ersten Symptomen

Jahre

Monate

Alter bei Diagnose *

Alter bei Diagnose

Jahre

Monate

O Prénatal
O Bei Geburt
@© Alter

O Unbekannt

O Prénatal
O Bei Geburt
@® Alter

O Unbekannt

3

V1.0, 26.01.2024

Version: 16

Jahre

Monate

Jahre

Monate

Im Folgenden wird abgefragt, wie die Diagnose gestellt wurde, wobei es moglich ist, mehrere

Diagnoseverfahren auszuwahlen (z.B. genetisch gesicherte Diagnose und klinisch gesicherte

Diagnose). Bei Auswahl eines Diagnoseverfahrens durch ,Ja“ 6ffnen sich weitere Felder zur

Spezifizierung.

Diagnose

Bitte angeben, wie die Diagnose gestellt wurde. Es ist mdglich mehrere Diagnoseverfahren auszuwihlen (z.B. genetische Diagnose und Biomarker).

Absicherung der Diagnose *

Genetisch gesicherte Diagnose *

Gesicherte Diagnose anhand
spezifischer Biomarker *

Klinisch gesicherte Diagnose *

O Durch molekulargenetische Untersuchung gesicherte Diagnose

O Klinische Verdachtsdiagnose wahrscheinlich durch Phinotyp (HPO), aber keine genetische Diagnose

O Genetische Diagnose, aber Phinotyp (HPO) nicht passend
O Sonstiges
O Unbekannt

OJa
O Nein
O Unbekannt

OlJa
O Nein
O Unbekannt

OlJa

O Nein
O Unbekannt
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In Bezug auf die genetische Diagnose werden (nur bei Vorliegen der entsprechenden
Einwilligung der oder des Betroffenen in das Modul Genetik) Angaben zum betroffenen Gen
und der vorliegenden Genvariante erfasst. Aktuell erfolgt diese Erfassung noch als Freitext;
eine Standardisierung wird angestrebt. Es ist moglich mehrere Gene und mehrere
Genvarianten anzugeben.

Genetisch gesicherte Diagnose * ® Ja

O Nein

O Unbekannt

Genetische Diagnose

Betroffenes Gen Genvariante Aktion

Neuen Eintrag hinzufiigen

Spezifische Biomarker-Befunde kdnnen nach Auswahl von ,Ja“ unter ,,Gesicherte Diagnose
anhand spezifischer Biomarker” in Form eines Freitexts erfasst werden.

Gesicherte Diagnose anhand ® Ja
spezifischer Biomarker *
O Nein

O Unbekannt

Biomarker Befund(e)

Biomarker Befund Aktion

Neuen Eintrag hinzufigen

Der klinische Phanotyp kann nach Bestatigung der klinisch gesicherten Diagnose in Form von
Begriffen aus der Human Phenotype Ontology (HPO) dokumentiert werden, die allerdings
aktuell nur in englischer Sprache verfiigbar ist.

Klinisch gesicherte Diagnose * Ja
O Nein

O Unbekannt

Phanotyp

HPO Term Aktion

Neuen Eintrag hinzufiigen
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Analog zur Erfassung von ORPHACodes wurde die Suche in der HPO in das NARSE integriert;
das Suchfenster 6ffnet sich nach Klick in das Eingabefeld unter ,HPO Term“. Englische
Suchbegriffe zur Charakterisierung des klinischen Phanotyps werden in das Suchfeld
eingegeben, um passende Eintrage in der HPO zu finden und auszuwahlen. Auch hier ist
neben den HPO Terms eine Suche nach Synonymen moglich (Beispiel: ,,Poor vision” fiir
HP:0000505 / ,,Visual impairment®).

Human Phenotype Ontology Suche

Hier kann nach Termen in der Human Phenotype Ontology (HPO) gesucht und der
entsprechende HPO Identifier abgerufen werden. Die HPO ist aktuell nur in englischer
Sprache verfiigbar.

Zuriick

Dieser Dienst/dieses Produkt verwendet die Human Phenotype Ontology. Weitere Informationen
finden Sie unter http://www.human-phenotype-ontology.org

Human Phenotype Ontology Suche

Hier kann nach Termen in der Human Phenotype Ontology (HPO) gesucht und der
entsprechende HPO Identifier abgerufen werden. Die HPO ist aktuell nur in englischer
Sprache verfiigbar.

Renal insu\

Renal insufficiency [HP:0000083]

Adrenal insufficiency [HP:0000846]

Chronic kidney disease [HP:0012622]

Central adrenal insufficiency [HP:0011734]

Primary adrenal insufficiency [HP:0008207]

Corticotropin-releasing hormone deficient adrenal insufficiency [HP:0011737]
Adrenocorticotropin receptor defect [HP:0008259]

Adrenocorticotropin deficient adrenal insufficiency [HP:0011735]

Zurick

Dieser Dienst/dieses Produkt verwendet die Human Phenotype Ontology. Weitere Informationen
finden Sie unter http://www.human-phenotype-ontology.org

Die ausgewahlten HPO Identifier werden in das Feld ,HPO Term” in der Tabelle ,,Phdnotyp”
eingetragen; die zugehorigen HPO Terms erscheinen zur Kontrolle unter dem Feld. Sie kénnen
je nach Bedarf beliebig viele Eintrage (iber ,,Neuen Eintrag hinzufligen” erfassen.
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Klinisch gesicherte Diagnose * ® Ja

O Nein
O Unbekannt

Phanotyp
HPO Term Aktion
HP:0000083 W
Renal insufficiency
HP:0001508 w
Failure to thrive
HP:0000505 w

Visual impairment

Neuen Eintrag hinzufiigen

Die Angaben zum bisherigen Therapieverlauf sollen sich auf durchgefiihrte spezifische
Therapien beschranken, die direkt auf den Krankheitsmechanismus der Seltenen Erkrankung
abzielen und nicht rein symptomatisch sind. Es kdnnen mehrere Therapieoptionen
ausgewahlt werden.

Therapie

Bitte Informationen zum bisherigen Therapieverlauf ergénzen. Die Angaben sollten sich auf durchgefiihrte spezifische Therapien beschrénken, die direkt auf den
Krankheitsmechanismus der Seltenen Erkrankung abzielen und nicht rein symptomatisch sind.

Spezifische Therapie 0 Keine

[ Pharmakotherapie (gezielt auf dem Krankheitsmechanismus basierend, nicht nur symptomatisch)
[J Gentherapie

[J mRNA Therapie

[J Antikérpertherapie

[J CAR-T-Zelltherapie

[ Stammzelltransplantation

[J Stoffwechseltherapie

[J Gezielte chirurgische Eingriffe

[ Sonstiges

[J Unbekannt
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