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Die Kodierung
Seltener Erkrankungen

Es ist (fast) geschafft

Von Dr. med. Ulf Dennler

eit dem 01. April 2023 sind Kran-
S kenhduser verpflichtet, bei der

Ubermittlung der Abrechnungs-
daten die sogenannte Orphanet-Kenn-
nummer zusitzlich zum ICD-Kode an
die Krankenkassen zu {ibermitteln,
wenn eine sogenannte Seltene Erkran-
kung behandelt wurde. Die Hinter-
griinde dieser Regelungen wurden
durch die DGfM im Heft 01/2023 der
KU Gesundheitsmanagement erldu-
tert. Die Verbesserung der Behandlung
von Menschen mit seltenen Erkran-
kungen ist seit dem Jahr 2009 das Ziel
von NAMSE, dem Nationalen Aktions-
biindnis fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen. Im Jahr 2014 wurde ein
Nationaler Aktionsplan erarbeitet, der
u.a. die Griindung von Zentren fiir Sel-
tene Erkrankungen vorsah.

In der Zentrumsvereinbarung des GBA
wird erldutert, dass eine seltene Er-
krankung im Sinne dieser Regelung als
eine Krankheit definiert ist, die nicht
mehr als 5 von 10.000 Menschen be-
trifft. Als Fallzahl sind mindestens 3.000
stationdre Félle mit der Hauptdiagnose
einer seltenen Erkrankung jdhrlich zu
behandeln. Fiir diese Fille sind die Al-
pha-ID und die Orphanet-Kennnum-
mer anzugeben. In dem Artikel wurde
auch dargestellt, dass der dafiir einzu-
setzende Katalog Alpha-ID-SE fiir das
Datenjahr 2023 noch erhebliche Lii-
cken aufwies. Teilweise glich es einem
Gliicksspiel, tiber einen alphabetischen
Eintrag die passende Orphanet-Kenn-
nummer zu finden. Die Kritik an der Al-
pha-ID-SE Version 2023 bezog sich im
wesentlich auf zwei Punkte:
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e Synonyme waren nicht nach ein-
heitlichen Regeln und somit unvoll-
stindig mit einer Orphanet-Kenn-
nummer verkniipft

¢ Orphanet-Kennnummern waren bei
vielen Kodes nur mit einem alpha-
betischen Eintrag fiir einen unspezi-
fischen Kode und somit nicht mit
spezifischen Lokalisationen, Schwe-
regraden oder der Atiologie ver-
kniipft

Dies hatte im ersten Fall die Konse-
quenz, dass iiber die Kodierungs-
browser darauf hingewiesen werden
musste, dass zu einem ausgewdhlten
Eintrag weitere Bezeichnungen exis-
tieren, die auf eine Seltene Erkrankung
verweisen. Diese Eintrdge mussten
durch die kodierenden Arzte und Ko-
dierfachkréfte mit einem entsprechen-
den Biirokratie-Aufwand gesondert
gepriift werden.

Im zweiten Fall verschérfte sich das
Problem, da man die Wahl hatte, ent-
weder die Kodierrichtlinien in Bezug
auf eine moglichst spezifische Kodie-
rung oder die Vorgaben des GBA zur
Kennzeichnung einer Seltenen Er-
krankung einzuhalten. Beide Richtlini-
en stammen aus der Feder der Selbst-
verwaltung und sind symptomatisch
fiir das babylonische Regelchaos im
Gesundheitswesen.

Das Problem wird bei der Kodierung
eines Schlaganfalls im Kindesalter
deutlich. Im Jahr 2023 konnte diese Er-
krankung nur unspezifisch mit 163.9
verschliisselt werden (P> Tab. 1). Es war

somit nicht moglich, ohne die gleich-
zeitige Angabe eines zweiten Kodes
die Atiologie abzubilden (P Tab.?2).
Fiir das Jahr 2024 wurden alphabeti-
sche Eintrdge unter Beriicksichtigung
der Orphanet-Definition umfassend
erweitert (> Tab. 3).

Die Kodes 163.1 und 163.2 wurden
nicht beriicksichtigt, da sie durch die
Definition in der Orphanet-Datenbank
ausgeschlossen wurden: ,Eine seltene
neurologische Erkrankung, die durch
eine fokale zerebrale Ischdmie und ei-
nen Infarkt aufgrund der Verstopfung
einer Hirnarterie mit anschliefSender
Beeintrdachtigung der Blutzufuhr und
Sauerstoffversorgung des Hirngewe-
bes gekennzeichnet ist. Bei den meis-
ten Kindern tritt zu Beginn des Schlag-
anfalls eine Hemiparese mit oder ohne
Gesichtsldhmung auf. Dariiber hinaus
erleiden Kinder im Vergleich zu Er-
wachsenen hiufiger Schlaganfille im
hinteren Kreislauf, die zu Ataxie oder
okulomotorischen Stérungen fiihren.
Auch eine Aphasie ist bei Kindern
héufiger zu beobachten. Weitere An-
zeichen und Symptome sind Krampf-
anfélle, Kopfschmerzen, Erbrechen
und Verdnderungen des Bewusst-
seinszustandes. Bei Kindern unter ei-
nem Jahr treten eher Krampfanfille
und Bewusstseinsstérungen auf, wih-
rend dltere Kinder haufiger fokale neu-
rologische Defizite aufweisen.” (www.
orpha.net)

Um die Liicken im Katalog so schnell
wie moglich zu schliefSen, fiihrten das
Bundesinstitut fiir Arzneimittel und



Medizinprodukte (BfArM), die Deut-
sche Krankenhausgesellschaft (DKG
und der Verband der Universitétsklini-
ka Deutschland (VUD) Gesprache zur
weiteren Vorgehensweise. Schnell war
allen Gespréchspartnern klar, dass die
Bearbeitung des Katalogs tiber mehre-
re tausend Eintrdge nicht durch ein-
zelne Personen oder kleine Teams und
auch nicht im reguldren Vorschlags-
verfahren erfolgen konnte. Der Autor
wurde als langjdhriger Leiter des FOKA
der DGfM und ehemaliger Delegierter
der Arbeitsgemeinschaft wissenschaft-
licher medizinischer Fachgesellschaf-
ten (AWMF) in den Arbeitsgruppen
ICD und OPS des Kuratoriums fiir
Klassifikationen im Gesundheitswe-
sen mit der Koordination eines Pro-
jekts zur Qualitidtsverbesserung der Al-
pha-ID-SE aus Sicht der Anwender
beauftragt.

Im ersten Schritt wurde gepriift, wel-
che Orphanet-Kennnummern mit
welchen systematischen Diagnoseko-
des verbunden sind. Im zweiten
Schritt wurden die medizinischen
Fachgesellschaften iiber die Ge-
schiftsstelle der AWMF angefragt, wer
bereit sei, das Projekt zu unterstiitzen.
Die von den Fachgesellschaften be-
nannten Vertreter wurden durch Fort-
bildungsveranstaltungen des BfArM
detailliert in das System der Verkniip-
fung von Diagnosekodes tiiber die zu-
geordneten alphabetischen Eintrége
mit den Orphanet-Kennnummern
eingefiihrt.

Um den Arbeitsaufwand fiir die Fach-
gesellschaften zu begrenzen, wurde
empfohlen, spezifische Listen fiir die
einzelnen Fachgebiete anstelle des Ver-
sands der Gesamtliste mit tiber 30.000
Eintrdgen vorzubereiten. Diese Vorbe-
reitung war in weiten Bereichen {iber
die hierarchische Struktur des ICD-Ver-
zeichnisses unproblematisch. Beson-
dere Bearbeitungen der Ausgangslisten
waren immer dann erforderlich, wenn
bei Erkrankungen explizite Eintrége fiir
Neugeborene, Sduglinge oder Kinder
vorhanden waren oder wenn fiir be-
stimmte Erkrankungen mehrere Fach-
gebiete fiir die Bewertung der Eintrige
in Frage kamen.

Nach Versendung der Fachgebietslis-
ten gab es zahlreiche Abstimmungen
zur Klarung fachlicher und methodi-
scher Fragestellungen. Die Fachgesell-
schaften wurden gebeten, die von ih-
nen bearbeiteten Listen bis Ende Mai
2023 zu iibermitteln. Die Kommunika-
tion zum BfArM wurde zu grofien Tei-
len durch die Geschiftsstelle des VUD
iibernommen. Die Vorschldge der

ICD-Kode |ICD-Kode-Text ICD-Alpha-Text Orphanet-
Kennnummer

Hirninfarkt, nicht naher bezeichnet Ischamischer Schlaganfall

163.9

Tab.1: Kodierung eines Hirninfarkts beim Kind als Seltene Erkrankung (2023)

ICD-Kode |ICD-Kode-Text

163.0 Hirninfarkt durch Thrombose prézerebraler Arterien

163.1 Hirninfarkt durch Embolie prazerebraler Arterien

163.2 Hirninfarkt durch nicht naher bezeichneten Verschluss oder Stenose prazerebraler
Arterien

163.3 Hirninfarkt durch Thrombose zerebraler Arterien

163.4 Hirninfarkt durch Embolie zerebraler Arterien

163.5 Hirninfarkt durch nicht ndher bezeichneten Verschluss oder Stenose zerebraler
Arterien

163.6 Hirninfarkt durch Thrombose der Hirnvenen, nichteitrig

163.8 Sonstiger Hirninfarkt

163.9 Hirninfarkt, nicht ndher bezeichnet

Tab. 2: Differenzierung der Kodes fiir Hirninfarkte aus Sicht der Atiologie

439175
des Kindes

ICD-Kode |ICD-Kode-Text ICD-Alpha-Text Orphanet-
Kennnummer

163.3 Hirninfarkt durch Thrombose
zerebraler Arterien

163.4 Hirninfarkt durch Embolie zereb-
raler Arterien

163.5 Hirninfarkt durch nicht naher
bezeichneten Verschluss oder
Stenose zerebraler Arterien

163.9 Hirninfarkt, nicht ndher be-

zeichnet

Ischamischer Schlagan- 439175
fall durch Thrombose einer
intrakraniellen Arterie im
Kindesalter

Ischamischer Schlaganfall
durch Embolie zerebraler
Arterien im Kindesalter
Ischamischer Infarkt einer
intrakraniellen Arterie im
Kindesalter

Ischamischer Schlaganfall des
Kindes

439175

439175

439175

Tab. 3: Kodierung eines Hirninfarkts beim Kind als Seltene Erkrankung (2024)

Datenjahr 2023
ICD-Kodes 14261
Alpha-ID ohne ICD-Kode 470
ICD-Kodes mit Orphanet- 2481
Kennnummer

Alpha-ID 35269
Orphanet-Kennnummern 11621
Unterschiedliche Orphanet- 6654

Kennnummern

2024 | Anderung absolut| Anderung relativ

14290 29 0,20%
471 1 0,21%
2621 140 5,64%
36873 1604 4,55%
17369 5748 49,46%
7022 368 5,53%

Tab. 4: Entwicklung des systematischen und des alphabetischen ICD-Katalogs

Fachgesellschaften gingen deutlich
iiber die Erwartungen an das Projekt
hinaus. Unter anderem wurden Lii-
cken gefunden, wo Seltene Erkrankun-
gen noch gar nicht in den priméren
Orphanet-Datenbanken gelistet wa-
ren, z.B. Siamesische Zwillinge. Beste-
henden alphabetischen Eintrdgen
wurden Orphanet-Kennnummern, die
bisher noch nicht in der Alpha-ID-SE
enthalten waren, zugefiigt. Und nicht
zuletzt wurden viele methodische
Hinweise zur systematischen Uberar-
beitung des Katalogs eingebracht.

Insgesamt ist die Erweiterung der Al-
pha-ID-SE fiir das Katalogjahr beein-
druckend. Die Zahl der Eintrdge mit

Datenjahr 2023 | 2024
Verhaltnis Orphanet- 32,95% 47,10%
Kennnummer/Alpha-ID

Tab. 5: Anteil der Alpha-ID mit Orphanet-
Kennnummer bei ICD-Kodes mit Orpha-
net-Kennnummer

Orphanet-Kennnummern wurde um
fast 50 Prozent erh6ht (P> Tab. 4).

Bei den zutreffenden ICD-Kodes ist
der Anteil der alphabetischen Eintrédge
mit einer Orphanet-Kennnummer von
33 auf 47 Prozent gestiegen (P> Tab. 5).

Die grofiten absoluten Entwicklungs-
spriinge gibt es bei Infektionskrankhei-
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ICD- | ICD-Kapitel-Text 2024 | Anderung | Anderung
Kapltel absolut relativ

10
11
12
13

14
15
16

17

18

19

22

Bestimmte infektiose und parasitare
Krankheiten

Neubildungen

Krankheiten des Blutes und der blutbil-
denden Organe sowie bestimmte Stérun-
gen mit Beteiligung des Immunsystems

Endokrine, Erndhrungs- und Stoffwechsel-
krankheiten

Psychische und Verhaltensstérungen
Krankheiten des Nervensystems

Krankheiten des Auges und der Augen-
anhangsgebilde

Krankheiten des Ohres und des Warzen-
fortsatzes

Krankheiten des Kreislaufsystems
Krankheiten des Atmungssystems
Krankheiten des Verdauungssystems
Krankheiten der Haut und der Unterhaut

Krankheiten des Muskel-Skelett-Systems
und des Bindegewebes

Krankheiten des Urogenitalsystems
Schwangerschaft, Geburt und Wochenbett
Bestimmte Zustdnde, die ihren Ursprung
in der Perinatalperiode haben
Angeborene Fehlbildungen, Deformitdten
und Chromosomenanomalien

Symptome und abnorme klinische und
Laborbefunde, die anderenorts nicht
klassifiziert sind

Verletzungen, Vergiftungen und bestimm-
te andere Folgen duBerer Ursachen
Schliisselnummern fiir besondere Zwecke

1057

1698

552

1688

37
1182
258

28

272
101
189
243
378

77
23
128

3568

14

122

6

3316

2810

601

1952

99
1445
270

45

370
235
238
325
826

101
70
139

4272

15

231

9

2259

1112

49

264

62
263
12

17

98
134
49
82
448

24
47
11

704

109

3

213,7%
65,5%
8,9%
15,6 %
167,6%
22,3%
47%
60,7 %
36,0%
132,7%
25,9%
33,7%
118,5%
31,2%
204,3%
8,6%

19,7 %

7,1%

89,3%

50,0%

Tab. 6: Entwicklung aller Eintréige mit Orphanet-Kennnummer nach ICD-Kapitel

ICD- | ICD-Kapitel-Text 2024 | Anderung | Anderung
Kap1tel absolut relativ

Bestimmte infektiose und parasitdre
Krankheiten

Neubildungen

Krankheiten des Blutes und der blutbil-
denden Organe sowie bestimmte Storun-
gen mit Beteiligung des Immunsystems
Endokrine, Erndhrungs- und Stoffwechsel-
krankheiten

5 Psychische und Verhaltensstérungen
6 Krankheiten des Nervensystems
7 Krankheiten des Auges und der Augen-

10
11
12
13

14
15
16

17

18

19

22

anhangsgebilde

Krankheiten des Ohres und des Warzen-
fortsatzes

Krankheiten des Kreislaufsystems
Krankheiten des Atmungssystems
Krankheiten des Verdauungssystems
Krankheiten der Haut und der Unterhaut

Krankheiten des Muskel-Skelett-Systems
und des Bindegewebes

Krankheiten des Urogenitalsystems
Schwangerschaft, Geburt und Wochenbett
Bestimmte Zustdnde, die ihren Ursprung
in der Perinatalperiode haben
Angeborene Fehlbildungen, Deformitdten
und Chromosomenanomalien

Symptome und abnorme klinische und
Laborbefunde, die anderenorts nicht
klassifiziert sind

Verletzungen, Vergiftungen und bestimm-
te andere Folgen duRerer Ursachen
Schliisselnummern fiir besondere Zwecke
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677

364

849

26
899
173

21

123

54
129
144
157

53
16
48

2689

13

45

2

901

29
958
183

22

126

55
134
150
164

55
18
53

2852

14

49

2

20
17

52

59
10

N o U-m W

~n

163

0

8,2%
3,0%
4,7%
6,1%
11,5%
6,6 %
5,8%
4,8%
2,4%
1,9%
3,9%
4,2%
4,5%
3,8%
12,5%
10,4 %

6,1%

7,7%

8,9%

0,0%

Tab. 7: Entwicklung der unterschiedlichen Orphanet-Kennnummern nach ICD-Kapitel

ten, Neubildungen sowie angeborenen
Fehlbildungen, Deformititen und
Chromosomenanomalien (P Tab. 6).

Die meisten neuen Orphanet-Kenn-
nummern wurden bei Angeborene
Fehlbildungen, Deformititen und
Chromosomenanomalien, gefolgt
von Krankheiten des Nervensystems
und Endokrine, Erndhrungs- und
Stoffwechselkrankheiten  eingefiigt
(> Tab. 7).

Mit der Uberarbeitung der Alpha-ID-
SE fiir das Jahr 2024 im Ergebnis der
engen Zusammenarbeit von BfArM,
AWME VUD und DGfM wurde die Ba-
sis fiir das Nationale Aktionsbiindnis
fiir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen und fiir die Arbeit der Zentren
fiir Seltene Erkrankungen deutlich ver-
bessert. Noch sind nicht alle Vorschla-
ge gepriift bzw. umgesetzt und es gibt
bereits erste Uberlegungen, wie der
Katalog fiir 2025 weiterzuentwickeln
ist. Aber wihrend es im letzten Jahr
hief3, ,Der Anfang ist gemacht” steht
dieser Artikel zu Recht unter dem Mot-
to , Es ist (fast) geschafft” l

Dr. med. Ulf Dennler
Prasidiumsmitglied der
Deutschen Gesellschaft fiir
Medizincontrolling e V.



