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® Eigenschaften eines Individuums, die allein oder in Kombination auftreten
konnen
® Zentrale Fragestellungen:
o Wie lassen sich Phanotypen als relevante Eigenschaften z.B. fiir eine
Diagnose, flir eine Therapie etc. auffinden und beschreiben?
o  Wie kdnnen Phanotypen zur Unterstlitzung einer Analyse eingesetzt
werden?

o Wie konnen Phanotypen modelliert werden?
unter Nutzung von Terminologien und Ontologien
= Nachwuchsgruppe TOP: A. Uciteli
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e Kohorten = Patientengruppe, die sich anhand spezifischer Eigenschaften ergibt,
z.B. Alter > 50, (Haupt-/Neben-)Diagnose = Diabetes Typ 2 etc.
e Nutzung von Methoden des Data Mining und des Machinellen Lernens zur
datengetriebenen Profilierung
o Aufdecken von Klassen (Clustering)
o Klassifikation von Patienten, z.B. entsprechend lhrer Symptomatik
o Pradiktion von zuklinftigen Ereignissen
e Nutzung von Versorgungsdaten Gber MIl Infrastruktur
o Einfluss der standardisierten Dokumentation auf
Behandlungsentscheidungen in der Ophthalmologie
o Unterscheidung von Diabetes Typ 2 Patienten
o Risikofaktoren von Patienten vor und wahrend chirurgischer Eingriffe
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e Leukodystrophie: Gruppe von genetisch bedingten Erkrankungen, bei denen sich
das Myelin (Gewebe um Nervenfasern) abbaut
o Gruppe Seltener Erkrankungen
o Zwei Zentren fir Seltene Erkrankung fir LD: Leipzig & Tlibingen
o Problem: Wie kdnnen potentielle Patienten zu ZSE gefiihrt werden (Lotse)?

e Multizentrisches Projekt (BMG), u.a. UK Aachen, UK Leipzig, UK Tlbingen

® Ziel: Erkennen von potentiellen Leukodystrophie Patienten und Abgrenzung von
Differentialdiagnosen

e Systematische Erhebung von klinischen Symptomen, MRT-Daten und
genetischen Befunden

e Herausforderung: Seltene Erkrankung ->wenig Patienten >wenig Daten
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e Einsatz von generativen Algorithmen (GAN)

zur datengetriebenen Erzeugung synthetischer Daten I II I I| I|
e Erste (vorlaufige) Ergebnisse IIl \l- .
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Infrastruktur zur Analyse verteilter Datenbestande
Paradigma “Bringe Algorithmus zu Daten”
Setzt Analyse-Facility am Standort voraus
Vorteile
o Kein Transport von Individualdaten notwendig
o Datenschutz
o Kontrolle Gber Daten verbleibt beim DIZ / Dateneigner
® Anwendung in verschiedenen wissenschaftlich gepragten Analyseszenarien
e Aktuell: Anwendung auf aktuelle Fragestellungen unter Nutzung des DIZ, z.B.
Leuko-Expert

Kl-basierte Phanotypisierung X F—
Toralf Kirsten, Alexandr Uciteli (28.06.2022) :.':‘.?.':-Mznlzw & | Enesninsaian
b 4

. INFORMATIK i
SMITH-intern g s wndasehng
6vonll



title:

author:
protection class:
slide:

Phanotyp-Algorithmen

Spezifikation meist als nicht-
maschinell-interpretierbare

und oft mehrdeutige
beschreibende Text-Dokumente

Keine allgemein anerkannte

Definition des Phanotyp-Begriffs

Erfordern Integration von
Diagnosen, Medikationen, Labor-
Parameter, etc.

Kl-basierte Phanotypisierung

Toralf Kirsten, Alexandr Uciteli (28.06.2022)
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Ziel: Entwicklung eines Frameworks zur
Modellierung und Ausfiihrung semantisch-
fundierter computer-gestiitzter Phanotyp-
Algorithmen

- Trennung der Spezifikation von der
Implementierung

- Modellierung in standardisierten
Ontologien (strukturiert, erklarbar und
reproduzierbar)

- Anbindung an verschiedene
Datenquellen

LU
£5 o9 MEDIZIN
£5.5% INFORMATIK
C % INITIATIVE




Phanotypisierung: Architektur
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TOP Framework: aktueller Stand
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TOP Framework: Ausblick
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1. Phenotype classes & attributes: 2. Ontological model: 3. Programming model: 4. Queries:
(data source specific language)

Weight: 3141-9LOINC Weight classification Objects with

Height: 8302-2LOINC PheSO Weight, Height and BMI e.g.: FHIR Search

BMI: 39156-5LOINC attributes Observation?code=http://loinc.org|3141-9
BMI = Weight / Height? Observation?code=http://loinc.org|8302-2

Obesity: BMI = 30 +

' & [

. 8. Results
A"

) Phenotype Phenotypic Query Data Source
Domain Expert Editor ‘ L AP Adapter Data Source API |
7. Results: 6. Programming model: 5. Data:
Obese patients —— Result set objects with (data source specific format)
with calculated BMI values Weight and Height data Weight and Height data

Beger C, Matthies F, Schafermeier R, Kirsten T, Herre H, Uciteli A. Towards an Ontology-Based Phenotypic Query Model. Applied Sciences. 2022;12:5214.
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Vielen Dank fur lhre
Aufmerksamkeit!

SMITH.

Klinische Forschung und Patientenversorgung nachhaltig verbessern. S
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