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UBERBLICK ZIELE

Cystinose: sehr seltene autosomal-rezessiv vererbte Strukturierte Erfassung der klinischen Befunde wahrend der
Stoffwechselerkrankung mit Multiorganbeteiligung Sprechstunde

2012: Etablierung einer interdisziplindren Sprechstunde In Reduzierung des Arbeitsaufwandes durch automatische
Kooperation mit der Cystinose-Selbsthilfe e.V. fur Kinder Erstellung eines Arztbriefes

und Erwachsene Einlesen von Laborbefunden

Hohe Akzeptanz der Sprechstunde Gleichzeitige Erfassung der Daten in einem Register und
Patient:in durchlauft bis zu 13 Fachdisziplinen an einem Tag Ermoglichung von Auswertungen

Erstellung von standardisierten, statistisch gepruften Zugang fur Patient:innen zu ithren Daten
Erhebungsbogen fur jeden Fachbereich Ausgabe von Formularen an externe Behandelnde und
Bis 2022 Dokumentation in der OSSE-basierten Plattform automatisches Einlesen dieser Daten

SAVE Plattform dient exemplarisch fur weitere seltene

UMSETZUNG Erkrankungen
Etablierte Dokumentationsplattform EMIL CESTE DATEN

(ItC—I I lS) aI S G ru n d Iag e - Patientenakte Clipboard Datengitter Patientenfoto Schnittstellen

a Floriane Save #5 : Floriane Save *01.02.2018 (5,6) - Feste Daten

AN
g N Feste Daten Eingeschrieben in: Keine Studie

DSGVO-konforme Speicherung der Daten auf  Yicie 2 P
-4 ; ~ Weitere Stammdaten ‘,.::.'_‘
Eﬁ;chte Lebensmittelpunkt (Land) Kanada | e .,.:;;'_'..-"'
- . - sl * Geburtsdatum 01.02.2018 100
externem Server, Zugriff tber externe clients 42 oo
B Dokumente Ethnische Herkunft Asien 907
i} ! m e Geschlecht Weiblich
E I n faC h eS An I e g e n u n d An p aSS e n VO n Cystinspiegel Erstdiagnose ] 3 nmol Cystin / mg Protein 807
Kérperlange Mutter (cm) 165.0
Kérperlange Vater (cm) 187.0 70+ TTDLAT .
"n . . . ZielgroBe Jungen @ 1825 ..’. "E“’
Erhebungsbogen, jederzeilt adaptierbar I I
Genetik E Allel 1: c.681+1G>A p.? [57 kb Mutation, Mutation 4 e "::‘
c681+1G>A homozygot CTNS Gen] S X
"Lt - Allel 2: ¢.681+1G>A p.? [57 kb Mutation, Mutation i
Nutzerspezifische Ansichten
Lipoprotein A erhoht 05)’(3 0&8 ‘7-7/(9 0)}'() 0‘?}'() ’7&8 0(?/()
Lipoprotein A (mg/dl) 02& 0‘?‘9 07‘9 " 08'7 08'7 \ 08"‘:
Automatische Berechnung von Werten und
Erstdiagnose = Erstdiagnose: postnatal “‘." mmmEeme.- ":_,."' )
. Zeitpunkt postnatal in Wochen: 12 2 P
P e rz e n tl I e n fe I d e rn krankheitsbedingte Symptome a Auftreten von Symptomen: 01.08.2009

Diagnosestellung B Datum Erstdiagnose: 02.02.2020
im Alter von (Monaten): 4
Gedeihstérungen

Definition von Pflichtfeldern, Aufgabenlisten
Darstellung von Tabellen (z.B. Dialysen)

Radiologische Zeichen einer Rachitis
Kristallablagerungen in der Cornea

Leichtes Aufsetzen von neuen Studien

VERLAUFSDATEN BEISPIEL FRAGEBOGEN NIERENINSUFFIZIENZ

#5 : Floriane Save *01.02.2018 (5,6) - Verlaufsdaten Niereninsuffizienz X
Eingeschrieben in: Keine Studie _ e
Q 10.08.2023 / CKD Begleiterkrankungen =

v Visit _ _ _
. . nein da
v histor. Daten /Zwischenanamnese Diurese @ O.J

O e e e chronische Niereninsuffizienz O nein @ja

v Allgemeine Therapieempfehlungen

v Basisanamnese aktuelle eGFR (Datum) 12/2015 MM/JJ)J) aktuelle Albumin LU. (Datum) (12/2015 MM/ JJJ)

v Psyche- und Sozialverhalten

. aktuelle eGFR (Wert) 155 ml/min/1.73 m* aktuelle Albumin LU, (Wert) |15 mg/g Krea
v Sozialanamnese
v Schwerbehinderung und Pflege Bestimmungsmethode @ eGFR nach Schwartz (2009) andere Einheit
v Gastroenterologie :
: O CKD-EPI weitere Angaben
~ Nephrologie
Diagnosen O andere
weitere Angaben
Niereninsuffizienz EI chronische Niereninsuffizienz CKD-Stadinm @ G1 O G2 O G33 O G3b O G4 O G5
Datum aktuelle eGFR: 12/2015 _
aktuelle eGFR (ml/min/173m? Kategorie GFR:
155 G1 normal oder hoch: >89 G2 leicht vermindert: 60-89 G3a leicht bis moderat vermindert: 45-59
CKD-Stadium: G1 G3b moderat bis stark vermindert: 30-44 G4 stark vermindert: 15-29 G5 stark vermindert: <15
Miktion tagstber trocken El Miktion: tagstber trocken, 1-2 : .. ] ] ]
2 Ausnahmengim Monat Albuminurie (automatisch angekreuzt) @ AT o A2 O A3  Kategorie Kreatinin: A1 Nicht bis mild: <30
Miktionsfrequenz tagstiber (mal pro Tag) 4 A2 Moderat: 30-300 A3 Stark: >300
Miktion nachts trocken s ON: Na ocke |
Miktionsfrequenz nachts (mal pro Nacht) OK Abbruch Drucken Hilfe

Automatische Ubernahme in Arztbrief

ERGEBNISSE

2 Ir | ) ()ERKNet [ L — ,
Anlegen von Anamnese- und Befundbogen fur jeden Frred .., GEE Sme— Rk ol U rofi i TSR et 0
_ eGFR nach Schwartz (2009) (12/2015 ): 44 ml/min/1.73 gm KOF
Fachbereich S Kreatinin: 1.5 mg/d|
e ™ :DHD:de:mem' Albuminurie: 1575 mg/ g Krea
. . r : S Begleiterkrankungen:
Seit 09/2022 wurden 117 Patient:innen in EMIL erfasst Sekundarer Hyperparathyreoidismus
oo e N Renale Anamie
Dokumente wurden digitalisiert, um eine Texterkennung
erganzt und in die Patientenakte eingelesen e ——

postna
Genetik:
Allel 1: c. G=A b Mutation, Mutation c.681+1G>A homozygot
- - CTNS Gen.
Allel 2: c.681+1G>A p.? [57 kb Mutation, Mutation ¢.681+1G>A homozygot
CTNS Gen ]
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