Kinstliche Intelligenz revolutioniert die Differentialdiagnostik:
Neue Wege zur Erkennung seltener Knochenerkrankungen
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Hintergrund:

Seltene Krankheiten zu diagnostizieren ist wie die Suche nach einer
Madel im Heuhaufen. Das Problem: Die Symptemes sind oft sehr
allgemein und kdnnten zu wvielen wverschiedenen Krankherten
gehdren. Arzte missen dann nach dem Ausschlussprinzip vorgehen
- sie testen esine Krankheit nach der anderen, bis sie die richtige
finden. Mormalerweise erstellen Mediziner Listen mit moglichen
Krankheiten, die ahnliche 3Symptome haben - sogenannte
Differentaldiagnosen. Das dauert aber sehr lange und kostet viel
Zeit und Geld. Konstliche Intelligzenz kdnnte hier helfen, diesen
Prozess zu beschleunigen. In dieser Studie wurde die seltene

genetische  Krankeit Morbus Gaucher -  gine  lysosomale
Speichererkrankung herangezogen. Ein typisches Symptom digser
Erkrankung sind starke KEnochenschmerzen und

Knochenabnormalititen. Das Jiel der Studie war es
herauszufinden, welche anderen seltenen Krankheiten ebenfalls
knochenanomalien verursachen. Mit diesen Informationen kann ein
sog LJKatalog™ erstellt werden, das Arztem hilft, schneller die
richtige Diagnose zu stellen

Methode:

For unsere systematische Literaturanalyse nutzten wir MEOASTIS
einz innovative KI-Plattform aus Osterreich. Diess Technologie
ermaglicht die Hochdurchsatz-Verarbeitung tausender
wissenschaftlicher Publikationen in Echizeit. Die Plattform basiert
auf Algorithmen des unidberwachten maschinellen Lernens. Sie
dentifiziert  semantische Muster wund  Korrelationen  in
medizinischen Forschungsdaten Vollstandige
Quellenrickverfolgbarkeit bleibt dabei jederzeit gewdhrleistet.
Initial erfolgte eine breite Datenexploration zur Erfassung des
Forschungsfeldes Anschliefend wurden spezifische Analyseebenen
definiert, mit besonderem Fokus auf die Symptomatologie

(Knochenschmerzen [/ Knochenauffalligkerten [ Knochen-
manifestationen). Der gesamte Prozess folgte einem iterativen
Ansatz unter kontinuierlicher  Supervision durch  eimen
Fachexperten.
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Ergebnisse:

Mittels  der  Kl-gestotzien  Analyseplattform  wurden 13
verschiedens  seltene  Erkrankungen neben Morbus  Gaucher
dentifiziert, die primare Knochenmanifestationen aufweisen. Die
dentifizierten Erkrankungsn worden in vier aticlogische Kategorien
eingetzilt: genetische und metabolische Stérungen, endokrine
Pathologien, infektidse und entziindliche Erkrankungen sowie
verschiedene seltene Erkrankungen. Alle identifizierten Zust
waren durch "Knochenschmerzen” und "Knochenanomalien” als
klinische Hauptmanifestationen gekennzeichnet. Pravalenzdaten
wurden systematisch fur jede Erkrankung extrahiert.

Diskussion und Implikationen:

heser analytische Ansatz erméglichte 2ine schnelle und prazise
Charakterisierung seltener Erkrankungen mit
Skelettmanifestationen, wobei jeder Befund dirgkt mit seiner
entsprechenden  PubMed-Referenz  verknipft  wurde. Digse

Methodik positicniert  pharmazeutische  Untermehmen  als
wertschépfende Partner im Gesundheitsékosystem, indem sie
Klinikern anspruchsveolle diagnostische Entscheidungshilfen zur
Verflgung stellt, die letztendlich die diagnostische Verzigerung

flr Patienten mit seltenen Erkrankungen reduzieren kinnen.




