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Die Autoren der Studie haben einen in-
teressanten Beitrag zum besseren Ver-
standnis der relativ neuen Entitit axiale
Spondyloarthritis (axSpA) geleistet, in-
dem sie eine grofle Zahl deutscher Rheu-
matologen zu dem Thema befragt haben
[1]. Auch wenn sich nur ein relativ klei-
ner Teil riickgemeldet hat, haben insge-
samt doch mehr als 100 Rheumatologen
den Fragebogen beantwortet. Die Arbeit
bezieht sich auf die Akzeptanz und Re-
zeption der ASAS-Klassifikationskriteri-
en fiir axSpA [2] in Deutschland. Die
Kriterien grenzen den Kreis derer, die als
axSpA Kklassifiziert werden konnen, da-
durch ein, dass deren Riickenschmerzen
schon 3 Monate bestanden und vor dem
45. Lebensjahr begonnen haben miissen.
In den letzten Jahren ist hiufig darauf
hingewiesen worden, dass Klassifikati-
onskriterien nicht fiir die Diagnosestel-
lung verwendet werden sollen, zuletzt in
der eben erschienenen S3-Leitlinie [3].
Obwohl das von den Autoren aus-
driicklich ebenso gesehen wird, ist die
Fragestellung der Studie doch, inwieweit
und in welchem Maf3 die Klassifikati-
onskriterien akzeptiert und angewendet
werden. Das erscheint widerspriichlich,
dennKlassifikationskriterien sind jaeben
fiir klinische Studien (Klassifikation) und
nicht fiir individuelle Patienten (Diagno-
se) geschaffen. Einige Beispiele sind vor
einigen Jahren publiziert worden [4].
Es ist erfreulich, dass nahezu alle
Rheumatologen die ASAS-Klassifika-
tionskriterien fiir axSpA kennen und
90 % sie als Fortschritt ansehen, aber die
Information, dass iiber 80% die Krite-
rien im Alltag anwenden, erscheint aus
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den genannten Griinden problematisch,
denn das trigt sehr wahrscheinlich zu ei-
ner nicht zu vernachlédssigenden Anzahl
von Fehldiagnosen bei - so wie es die
gemessene Sensitivitdt und Spezifitit der
Kriterien dokumentiert [2] und wie es
die letzten Ergebnisse von MRT-Studien
auf Bevolkerungsebene [5] eindrucksvoll
demonstriert haben. Diese Problema-
tik wird von den Autoren im Ubrigen
ahnlich gesehen [1]. Nichtsdestoweniger
sind es fiir Klassifikationskriterien na-
tirlich dieselben klinischen Symptome
und Befunde, aus denen sich letztlich
auch die Diagnose zusammensetzt, aber
sie werden eben vom Facharzt bzw. Ex-
perten bewertet und gewichtet — und
eben keine Kistchen angekreuzt. Ein
von ASAS diagnostischer Algorithmus
[6] ist hierfiir aber allenfalls partiell
hilfreich. In diesem Zusammenhang hat
die Mehrheit der befragten Rheuma-
tologen erfreulicherweise der Aussage
zugestimmt, dass die Gefahr besteht,
dass axSpA-Patienten mit TNF-Inhibi-
toren behandelt werden, bei denen sich
die Diagnose im Verlauf dann als falsch
erweist [1].

Der andere damit verbundene Punkt,
den wir angesichts dieses wichtigen The-
mas ansprechen mochten, ist die Unter-
scheidung zwischen réntgenologischer
(r-axSpA) und nicht-rontgenologischer
axSpA (nr-axSpA). Dies ist von Bedeu-
tung, weil diese Unterscheidung auf der
einen Seite wegen der unterschiedlichen
Zulassungen fiir r-axSpA und nr-ax-
SpA formal wichtig ist. Auf der anderen
Seite ist es aber offensichtlich, dass die
Unterscheidung zwischen diesen bei-

den Entititen wegen der bestehenden
Unsicherheit in der Beurteilung von
konventionellen Rontgenbildern der Sa-
kroiliakalgelenke (SIG) mit begrenzten
strukturellen Verdnderungen (Grad 1
und 2) unscharf und schlecht reprodu-
zierbar ist [7]. Auf der anderen Seite ist
die Krankheitslast wenig unterschiedlich
[8]. Daraus resultiert die inzwischen in-
ternational weitverbreitete Ansicht, dass
sich der Terminus nr-axSpA nicht als
Diagnose, sondern nur als Klassifika-
tion eignet [9]. Das bedeutet, dass die
Diagnose von entsprechenden Patienten
einfach nur axSpA lauten sollte. Sonst
wiirde ja auch die etwas merkwiirdi-
ge Konstellation moglich sein, dass ein
Patient mit mehreren Syndesmophyten,
aber keinen sicheren SIG-Verinderun-
gen als nr-axSpA bezeichnet werden
konnte. Der Terminus ankylosierende
Spondylitis (AS) muss unter Umstidnden
allerdings bei gutachterlichen Fragen
in bestimmten Fillen weiter genutzt
werden. Infliximab ist im Ubrigen der
einzige TNEF-Blocker, der nur fiur die
Indikation AS und nicht fiir nr-axSpA
zugelassen ist. Fiir die IL-17-Inhibitoren
ist eine Zulassung fiir nr-axSpA bald zu
erwarten. Abschlieflend sei darauf hin-
gewiesen, dass die Diagnosekodierung
mit dem ICD-10 Code M45.09 beide
Entitdten einschlief3t, dies ist fir ICD-
11 anders geplant.

Fiir die Einschétzung der unterschied-
lichen Zuordnung zu nr-axSpA bzw. r-ax-
SpA sollte man sich dariiber im Klaren
sein, dass nach 2 Jahren Symptomdau-
er (entztindlicher Riickenschmerz) schon
mehr als 20% der Patienten definitive


https://doi.org/10.1007/s00393-020-00752-z
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1007/s00393-020-00752-z&domain=pdf

strukturelle Verdnderungen in den SIG
aufweisen [10] - d. h. dass diese Patienten
in den meisten nr-axSpA-Studien (mit
langerer Symptomdauer bei Einschluss)
gar nicht mehr in dieser Kategorie auf-
tauchen.

Nicht zu vernachlissigen sind auch
der zunehmend klare Unterschied zwi-
schen minnlichen und weiblichen ax-
SpA-Patienten [11, 12] sowie die relativ
grof3e Haufigkeit von anderen Ursachen
fir Riickenschmerzen bei Patienten mit
axSpA [13, 14], dies haben wir vor Kur-
zem im Hinblick auf die Differenzialdia-
gnose detailliert erértert [15].

Abschlieflend sei nochmals betont,
dass die Arbeit der Kollegen aus Halle
angesichts der Komplexitit der Proble-
matik Klassifikation - Diagnose unseres
Erachtens einen sehr wichtigen Beitrag
fiir das Gesamtverstindnis der Erkran-
kung axSpA darstellt.
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Wie kiinstliche Intelligenz seltene Krankheiten aufspiiren kann

Weltweit werden rund eine halbe Million Kinder Jahr fiir Jahr mit einer seltenen
Erbkrankheit geboren. Eine sichere Diagnose ist schwierig und langwierig.
Wissenschaftler der Universitdat Bonn und der Charité - Universitatsmedizin
Berlin zeigen in einer Studie, dass mit Hilfe Kiinstlicher Intelligenz die Diagnose

effizienter und sicherer erfolgen kann.

Viele Patienten mit seltenen Erkrankungen
durchlaufen eine lange Odyssee, bis beiihnen
die richtige Diagnose gestellt wird. ,Dadurch
geht wertvolle Zeit verloren, die eigentlich fiir
eine friihzeitige Therapie gebraucht wird, um
unter anderem fortschreitende Schadigun-
gen abzuwenden®, sagt Prof. Dr. med. Dipl.
Phys. Peter Krawitz vom Institut fiir Genomi-
sche Statistik und Bioinformatik des Univer-
sitdtsklinikums Bonn (UKB). Zusammen mit
einem internationalen Forscherteam zeigt er,
wie sich mit Kiinstlicher Intelligenz bei der
Gesichtserkennung vergleichsweise rasche
und sichere Diagnosen erstellen lassen.

Gesichtsanalyse

Die Forscher nutzten die Daten von 679 Pati-
enten mit 105 verschiedenen Erkrankungen,
die durch die Verdnderung an einem einzi-
gen Gen ausgeldst werden. Dazu zéhlt etwa
die Mukopolysaccharidose (MPS), bei der es
unter anderem zu Knochenverformungen,
zur Minderung der geistigen Fahigkeiten
und Kleinwuchs kommt. Das Mabry-Syndrom
filhrt ebenfalls zu einer mentalen Entwick-
lungsverzogerung. All diesen Erkrankungen
ist gemeinsam, dass die Gesichtsziige der Be-
troffenen Auffalligkeiten aufzeigen. Beson-
ders charakteristisch ist dies beispielsweise
beim Kabuki-Syndrom, das an die Schminke
einer traditionellen japanischen Form des
Theaters erinnert. Die Augenbrauen setzen
hoch an, der Augenabstand ist weit und die
Lidspalten sind lang.

Neuronales Netzwerk als Tool

Diese Besonderheiten im Erscheinungsbild
kann die eingesetzte Software automatisch
aus einem Foto herauslesen. Zusammen mit
den klinischen Symptomen der Patienten
und Erbgutdaten ldsst sich mit hoher Treffsi-
cherheit berechnen, um welche Erkrankung
es sich handelt. Das digitale Gesundheits-
Unternehmen FDNA hat das neuronale Netz-
werk DeepGestalt entwickelt, das die

Forscher als Werkzeug der Kiinstlichen Intel-
ligenzfiir ihre Studie nutzen.

Trainieren mit 30.000 Bildern

Die Wissenschaftler trainierten dieses Com-
puter-Programm mit rund 30.000 Portrat-
bildern von Menschen, die von seltenen
syndromalen Erkankungen betroffen sind.
,In Kombination mit der Gesichtsanalyse
lassen sich die entscheidenden genetischen
Faktoren herausfiltern und Gene priorisie-
ren’, sagt Krawitz. ,Die Zusammenfiihrung
der Daten im neuronalen Netzwerk reduziert
die Zeit der Datenanalyse und fiihrt zu einer
hoéheren Diagnosequote.”

Quelle: Universitdt Bonn
www.uni-bonn.de

basierend auf:

PEDIA: Priorization of Exome Data by
Image Analysis, Genetics in Medicine.
www.nature.com/articles/s41436-019-
0566-2
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