
Diagnosethesaurus, 

ORPHAcodes en 

ORPHA-viewer

4 april 2025

Nationale Conferentie Zeldzame Aandoeningen

Robert Molthof (molthof@dhd.nl)

Vertrouwelijkheid: openbaar



Diagnosethesaurus

Registratie van medische diagnose in het epd door arts

Automatische afleiding van codestelsels

ICD-10

DBC-diagnosetypering

SNOMED CT

ORPHAcode



amyotrofe laterale sclerose

Diagnosethesaurus-id: 14631

SNOMED-id: 86044005

Bron: trex.dhd.nl

= kwaliteitsregistratie IC

= registratie 

Neurologie

= registratie zeldzame 

aandoeningen



ORPHA-viewer

Het aantal patiënten met een zeldzame aandoening 

eenvoudig in kaart gebracht zonder extra registratie, 

zowel in het eigen ziekenhuis als landelijk.

Voor beleid, onderzoek, aanvraag van erkenning 

expertise, uitwisseling informatie binnen ERN, etc.







Aggregatie van patiënten





Anneliene Jonker, Duchenne Parent Project/ University of 
Twente

Duchenne 
Support Platform



Duchenne
Data

• Gen voor Duchenne Spierdystrofie (DMD) 
ontdekt in 1986

• Natural History studies gestart vanaf 1969

• Data wordt verzameld door HCP, patient
registers en onderzoeksdatabases.

• Patienten zien ongeveer 10 zorgverleners per 
jaar

• Clinicaltrials.gov toont 446 klinische trials voor 
DMD; data wordt veelal gehouden door 
bedrijven



Positie van de 
DMD 

gemeenschap

• Optimale benutting van data voor
medicijnontwikkeling en zorg

• Betere (her)gebruik van data

• Verzameling van patiëntrelevante data (PROMs)

• Placebo-data moeten beschikbaar worden
gesteld

• Patiënten beslissen over het gebruik van hun
eigen data

• Patiënten zijn bereid en geïnteresseerd om data 
te delen

• Klinische proefdata moeten worden
teruggegeven aan deelnemers



Waarom 
hebben we 

het support 
platform 

nodig? 

• Gegevens van DMD-patiënten worden
verzameld in silo’s

• Enorme variatie in verzamelde gegevens

• Sommige bevatten PROM’s, andere niet

• Er bestaat een netwerk van DMD-registers

• Geen gegevensdeling, behalve via specifieke
vragen (voornamelijk vanuit de industrie)

• Gebrek aan ‘Natural History of PROMs’

• Patiënten profiteren (nog) niet genoeg van hun
eigen gegevens omdat deze versnipperd zijn

• Patiënten zouden meer moeten profiteren van 
de totaal verzamelde gegevens in registers



Duchenne 
Support 

Platform

• Geeft patiënten de macht en controle over het 
gebruik van hun eigen gegevens.

• Zorgt ervoor dat zij altijd toegang hebben tot 
hun gegevens (voor noodgevallen).

• Biedt patiënten de mogelijkheid om ‘hun
gegevens samen te brengen’. Zie het als ‘opslag
in een kluis’.

• Patiëntgegevens kunnen worden gebruikt voor
vragen die relevant zijn voor de 
patiëntengemeenschap, of het nu gaat om de 
ontwikkeling van nieuwe medicijnen, nieuwe
technologieën of het dagelijks leven.

• Bied mensen met Duchenne basis voor “citizen 
science” 
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