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1. Hintergrund

= Seltene Erkrankungen (SE) Informationsmaoglichkeiten

— Pravalenz: <5:10.000 e Lotsen in den Zentren flr
Seltene Erkrankungen

— ~ 7.000 SE bisher beschrieben : :
* EXxpertenregister in

Internetportalen, z.B.

= Seltene Experten orphanet

« Unabhangige
: : Patientenberatung
= Viele Patienten

« Selbsthilfegruppen oder
— > 30.000.000 Betroffene in Europa SE-Communities

! SR 23.05.2014
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2. Problem: neue Experten identifizieren

Traditionelles Vorgehen:
» Datenerhebung an Kliniken per Fragebogen

= Aktualisierung aufwendig, oftmals nur reaktiv

Alternativer Ansatz:

» Automatische Generierung von Expertenprofilen aus
bibliografischen Daten

= Kontinuierliche Aktualisierung

23.05.2014
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3. Grundgedanke

= Autoren von Publikationen zu SE ——> potentielle Experten

= |dentifizierbar mittels Auswertung von Literaturdatenbanken
—  MEDLINE
— Cochrane Library
— GeneReviews

» |ndikatoren zur Typisierung und Validierung der Expertise
— Anzahl/Art der Publikationen
— Assoziierte Medical Subject Headings (MeSH)

» Periodische Auswertungen ermdglichen eine zeitnahe Aktualisierung

Ziel: Unterstlitzung von Patienten, Arzten und Lotsen bei der
Suche nach Experten fir Seltene Erkrankungen

e 23.05.2014
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4. Methode — Generierung von Expertenprofilen

1. Extraktion 2. Berechnung

von Literatur- von Indikatoren

Metadaten und Generierung
von Profilen

Literatur-
datenbanken

Beginnend mit:

PublfRed ¢,

Profil

Publikationsart
Journal
Autorpositionen
Institutionen

Schlusselbegriffe

3. Verknupfung
von Profilen mit
Seltenen

Erkrankungen

4. Anreicherung der

Profile mit Daten
aus dem Web
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5. Expertenprofil — Beispiel

Publikationen zu
Erkrankungen

Hyperkalidmische
Periodische Paralyse
Publikationen: 6

- als Erstautor: 2

- als Letztautor: 2

Maligne Hyperthermie
Publikationen: 8

- als Erstautor: 1

- als Letztautor: 1

PD Dr. med. Karin Jurkat-Rott

Division of Neurophysiology
Universitat Ulm

Albert-Einstein Allee 11

89081 UIm

Haufig assoziierte
Schlisselbegriffe

calcium

channel

duchenne dystrophy
edema genetic

erkﬁlemic

erthermia
malignant
muscle muscular
mutation paralysis
periodic

receptor release
ryanodine Skeletal sodium
spironolactone strength

Institutionelle
Kontaktdaten

http://www.uni-ulm.de/en/med/division-of-neurophysiology.html
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Typisierung

Expertin fur seltene
Muskelerkrankungen

(Genetik,
Grundlagenforschung)

23.05.2014



Andreas Pflugrad et.al. | Towards the Automated Generation of Expert Profiles for Rare Diseases through Bibliometric Analysis

6. Ziel = Information fur Hilfesuchende

sucht Experten
zu einer SE

erhélt eine
Liste von
Experten-
profilen

Nutzer

7

do fo [

Filterbar
Sortierbar
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7. Umsetzung — Typisierung eines Experten

= |ndikatoren fur das Fachgebiet und Tatigkeitsfeld eines Autors

Publikationen

Autor
— Journals
— Koautoren
L7
— Institutionen
L7
Aggregation
uber alle

Publikationen

eines Autors MeSH Headings

v

Typ

Fachgebiet ———

Tatigkeitsfeld —

Fachgebiet —

Deskriptoren —

Quialifikatoren \

z.B.

Fallbericht, klinische Studie, ...

Journal of Neurology

(wenn bekannt)

Department of Neurophysiology

Muscle, Skeletal,
Sodium Channels,
Adult, Child, ...

genetics,
diagnosis,
therapy, ...

23.05.2014
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8. Umsetzung — Validierung eines Experten

= |ndikatoren fir die Validierung der Expertise eines Autors

Typ

/“s\
n
m

U

Seno?

Publikationen Anzahl Publikationen

e

Autor POt
— Wie oft zitiert? —
— Haufigkeit —
— Journals Journals —,
Relevanz
— —
Aggregation Koautoren Expertise Koautoren Aggregation
Uber alle Uber alle
Publikationen Publikationen
eines Autors ; —_— - zu einer SE
MeSH Headings Haufigkeit MeSH Headings
[yl
(% . eEH EHC)FI\K:_IZ‘O::;
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9. Ergebnisse — entwickeltes System

Suchapplikation

Automatische Extraktion
von Publikationsdaten
aus PubMed zu den
Begriffen des Thesaurus

Profilgenerierung

Beispielprofile mittels
einfacher Aggregation
Kriterien: Nachname und
Initialen Gbereinstimmend
Erwartete Verzerrungen
durch Namensambiguitat

______________
- .

~——yp

~.

-

___________

SE-Thesaurus

— Liste von Erkrankungen
aus Orphadata

— Erweiterung mit Begriffen
aus MeSH und UMLS'

Restriktive Heuristik

— Begriff als Titel oder
,Major Topic”

— Keine Interpretation durch
PubMed

— Ziel: hohe Spezifitat

"Unified Medical Language System
23.05.2014



10. Ergebnisse — Expertenprofil
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Author Profile - Hermann Heimpel

Top 3 Disease Entities by Publication Count

|First/MiddIe/Last Author (Total)

Top 3 MeSH-Qualifiers Top 3 Journals

Chronic myeloid leukemia 1 27 16 (44) \/ et w
Congenital dyserythropoietic anemia 12 9 8 (29) TyDISIerung aIS Experte fur
Acute myeloid leukemia 2 5 6 (13) seltene Anamien

Top 3 MeSH-Descriptors

Leukemia, Myelogenous, Chronic, BCR-ABL Positive 90 - .
Anemia, Dyserythropoietic, Congenital 51 ‘/ Valldleru ng der Expertlse
Bone Marrow Transplantation 37

fur eine bestimmte SE
durch Betrachtung der

therapeuticuse 115 Ann. Hematol.
pathology 95 Blood
genetics 75 Blut

14
14
12

Erkrankungsdaten

,lch hab‘ aber
noch mehr Artikel.“

=>» Notwendigkeit

Prof. Dr. med. verbesserter
H. Heimpel Suchstrategien
v A
f‘ eHERALTH
‘«éf‘o — W

Disease Data - Congenital Dyserythropoietic Anaemia

Top 3 Authors by Publication Count

Overall Article Count: 688

Top 3 Journals

A. lolascon 36 Br. J. Haematol. 295
SN. Wickramasinghe 33 Blood 218
H. Heimpel 29 Eur. J. Haematol. 150

Top 3 MeSH-Descriptors*

Top 3 MeSH-Qualifiers

Cladribine 727 genetics 3732
Erythroblasts 559 pathology 2528
Bone Marrow 527 blood 2043

23.05.2014
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11. Ruckschlisse und aktuelle Forschung

=  Schwachen der PubMed-Suche

— Nicht alle relevanten Publikationen zu einer SE werden gefunden
— Zu vielen SE werden tUberhaupt keine Publikationen gefunden

=>» Evaluation verbesserter Suchstrategien

= Schwachen der Profilgenerierung
— Erwartungsgemalle Verzerrungen durch Namensambiguitat

= Entwicklung effektiver Methoden zur Namensdesambiguierung

23.05.2014
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12. Ausblick

= Geplante Nutzung
— Bereitstellung der Profile fur hilfesuchende Patienten, Arzte und Lotsen

— Bereitstellung der Profile flr bestehende Expertenregister zur Erganzung
der vorhandenen Datenbestande

= Geplante Erweiterungen
— Anreicherung der Expertenprofile mit (institutionellen) Kontaktdaten

— Reduzierung der Abhangigkeit von der Publikationstatigkeit durch Einsatz
von Web-Crawling Mechanismen

! SR 23.05.2014
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Vielen Dank fur Ihre Aufmerksamkeit!
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Kontakt: Andreas Pflugrad

Division of Neurophysiology
Universitat Ulm
Albert-Einstein-Allee 11
89081 Ulm

andreas.pflugrad@uni-ulm.de

www.seltene-erkrankungen.info/Expertensuche
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