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Agenda

§ Entwicklung des Implementierungsleitfadens
▶ Analyse, Dokumentation der Anforderungen
▶ Technische Umsetzung

§ Komponenten des elektronischen Befundes
§ Praktische

Implementierung
in Softwaresystemen

§ Ausblick
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ENTWICKLUNG DES 
IMPLEMENTIERUNGSLEITFADENS
Analyse und Dokumentation der Anforderungen, Technische Umsetzung



Implementierungsleitfaden

§ à Standardisiert Struktur und Semantik

§ Analyse der Anforderungen
§ Dokumentation der Anforderungen
§ Semantische Annotationen
§ Technische Umsetzung

§ Implementierung
§ Abstimmungsverfahren
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Analyse der Anforderungen
§ Analyse von Befunden

Labor

Empfänger

Patient

Grund

Überschrift
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Analyse der Anforderungen
§ Leitlinien
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Probe

Indikation



Dokumentation der Anforderungen

§ Technische Tools zur Dokumentation
der Anforderungen (ART-DECOR®)

§ Gemeinsame Sicht mit
unterschiedlichem
„Hintergrundwissen“

§ Fachinhalt
§ Terminologien / Vokabularien
§ Technische Repräsentation (CDA)
§ Testen und Validieren der elektr. Dokumente
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Dokumentation der Anforderungen

§ Fachinhalt
§ Terminologien / Vokabularien
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Dokumentation der Anforderungen
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KOMPONENTEN DES 
ELEKTRONISCHEN BEFUNDES



Semantische Annotationen

§ Z. B. Geschlecht
▶ M male
▶ F female
▶ UN undifferentiated
▶ So „nur“

administrativ
▶ Auch biologisch

Molekularpathologischer Befund 
auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Zusammen-
fassung

Dr. med. Kai U. Heitmann: GENeALYSE Implementierungsleitfaden



Semantische Annotationen

§ Indikation strukturiert
z. B. mit SNOMED CT:
▶ 443961001 

Malignant
adenomatous
neoplasm (disorder)

§ Probenmaterial
strukturiert z. B.
mit LOINC:
▶ 48002-0 = Genomic source class

Molekularpathologischer Befund 
auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Zusammen-
fassung
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Semantische Annotationen

§ Untersuchtes Gen
▶ LOINC: 48018-6

Gene Identifier
▶ Code GJB2 aus HGNC

§ Detektierte
Sequenzvariation
▶ LOINC: 48003-8

DNA sequence variation identifier |
▶ Code rs72474224

aus dbSNP

Molekularpathologischer Befund 
auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Welche
Frage

Antwort

Zusammen-
fassung
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Dokumentation der Anforderungen

§ Technische
Repräsentation (CDA)
▶ „Metadaten“
▶ Drei Abschnitte

§ Testen und
Validieren der
elektronischen
Dokumente
▶ Sehr wichtig

Molekularpathologischer Befund 
auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Test-
Informationen

Patient, …

Test-DetailsTest-Details

Zusammen-
fassung



Technische Umsetzung
Molekularpathologischer Befund 

auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Test-DetailsTest-Details

Patient

Author

Custodian

Authenticator

Zusammen-
fassung

Test-
Informationen



Technische Umsetzung
Molekularpathologischer Befund 

auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Test-DetailsTest-Details

Indikation

Zusammenfassung Tests

Zusammenfassung
Interpretation

Probenmaterialen

Empfehlungen

Zusammen-
fassung

Test-
Informationen



Technische Umsetzung
Molekularpathologischer Befund 

auf Basis von HL7 CDA

Test-Details

Patient, …

Test-DetailsTest-Details

Indikation Test

Probenmaterial

Durchgeführter Test

Ergebnis

Interpretation

Zusammen-
fassung

Test-
Informationen



Technische Umsetzung
Molekularpathologischer Befund 

auf Basis von HL7 CDA

Zusammen-
fassung

Test-Details

Patient, …

Test-DetailsTest-Details

Hintergrund

Methodik

Referenzen
Test-

Informationen



Technische Umsetzung

§ CDA Spezifikation (= standardisiertes 
elektronisches Dokument)

Textliche 
Beschreibung

Computer-
auswertbar



Technische Umsetzung

§ CDA „Templates“



Technische Umsetzung

§ Codelisten (Value Set)
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Technische Umsetzung

§ Codelisten (Value Set)
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Abstimmungsverfahren

§ Nach Erstellung der Spezifikation wird ein 
formales Abstimmungsverfahren angestrebt

§ Sowohl fachinhaltliches Feed-back als auch 
technische Experten und Implementierer
(Software-Hersteller) gefragt

§ 30 Tage Ankündigung in den Fachkreisen vorab
§ Mindestens 30 Tage Abstimmungsphase
§ Kommentarauflösung
§ Publikation als „Standard zur Probe“
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Implementierung

§ www.genealyse.de
§ Genealyse ART-DECOR®

▶ art-decor.org/art-decor/decor-project--genea-

§ Interoperabilitätsforum
▶ 11. und 12. März 2019 in Berlin
▶ 27. und 28. Juni 2019 in Heidelberg
▶ 2. und 3. September 2019 in Berlin
▶ 5. und 6. Dezember 2019 in Köln

§ Weitere Projekttreffen
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AUSBLICK

Genanalysedaten in der Zukunft



HL7 Standardfamilie

Dr. med. Kai U. Heitmann: GENeALYSE Implementierungsleitfaden



FHIR

§ Nächste Generation Standard HL7

§ Die „Rosinen“ aus den

bisherigen Standards

(30 Jahre Erfahrungen)

§ Neueste Web-Technologien

▶ XML, JSON, HTTP, OAuth, etc.

§ Fokus auf Implementierbarkeit

und rasche Umsetzbarkeit
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FHIR

§ Modular:
semantische Einheiten
à Resources

§ Netzwerk von Resources
= Informationen

§ Einsatz wo?
à moderne Anwendungen...
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Genomics Implementation Guide
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§ 2013



Genomics Implementation Guide

§ x
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FHIR features C-S-A!

§ Communicate
▶ Messages
▶ Documents
▶ Services

§ Store
▶ Persistence

§ Analyze
▶ Query, Search
▶ CQL

32

Communi-
cate

Store

Analyze



Auswertungen

§ “Queries”
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„Apps“

§ SMART on FHIR Genomics Advisor
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Zeitrahmen

§ CDA-Spezifikation: Publikation im Entwurf
▶ März 2019

§ Vorstellung der CDA-Spezifikation
▶ 11./12. März 2019 Interoperabilitätsforum

§ Abstimmungsverfahren
▶ Im Sommer 2019
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DANKE!
FRAGEN?

Dr Kai U. Heitmann, MD, FHL7
Heitmann Consulting and Services
CEO, Gefyra GmbH
ART-DECOR Expert Group
Template WG co-chair, HL7 International
Advisory Board, HL7 Foundation
CEO HL7 Germany
HL7 Germany / Netherlands / International


