Informationen zur GestaltMatcher-Datenbank fir
Studienteilnehmer und Studienteilnehmerinnen

Die Zeit bis zur Diagnose ist fur Patienten und Patientinnen mit seltenen Erkrankungen und ihre
Familien oft eine nervenaufreibende Odyssee. Der entscheidende Punkt ist haufig medizinisches
Fachpersonal zu treffen, das die richtige Idee hat. In den letzten Jahren haben Verbesserungen in
der digitalen Bildanalyse die Entwicklung von Computerprogrammen ermdglicht, die den Diagno-
seprozess beschleunigen kdnnen, dabei kostenglnstig und weithin verfugbar sind.

Bei vielen genetischen Syndromen finden sich typische Merkmale beispielsweise im Gesicht, die
wertvolle Hinweise auf die zugrunde liegende Erkrankung geben kénnen. Facharzte und Facharz-
tinnen fur Humangenetik sind auf ihre klinische Erfahrung angewiesen, um diese Besonderheiten
zu erkennen und richtig einordnen zu kénnen. Damit ein Computerprogramm diese ,Features”
zuverlassig erkennen kann, wird eine gro3e Datenmenge zum Training der Algorithmen bendtigt.
Diese Programme kdnnen dann in Zukunft z.B. auch von Kinderarzten und Kinderarztinnen ver-
wendet werden.

Die GestaltMatcher-Datenbank (GMDB) soll fur Fachkrafte aus Medizin und Informatik eine
Grundlage zur Entwicklung und Verbesserung von Diagnoseprogrammen fur seltene Erkrankun-
gen bieten. Sie kdnnen uns unterstitzen, indem Sie uns Bilder von lhnen beziehungsweise Ihrem
Kind bereitstellen. Auf den folgenden Seiten finden Sie Informationen, wie Sie Ihre Daten bezie-
hungsweise die Daten lhres Kindes hochladen kdnnen.

a Auf welchen Wegen kann ich am GMDB-Projekt teilnehmen?

Wir freuen uns, dass Sie auf unser Forschungsprojekt aufmerksam geworden sind und
wir lhr Interesse geweckt haben. Moglicherweise wurden Sie ?von Ihrem Arzt oder |hrer
Arztin angesprochen, (=5 von uns (ber Ihren Patientenverband kontaktiert oder Sie sind
anderweitig auf diese Seite gelangt. Um Ihre Daten hochladen zu konnen, bendtigen Sie
einen personlichen Zugangslink. Diesen bekommen Sie folgendermalien:

Nachdem Ihr Arzt oder lhre Arztin tiber sein oder ihr Profil in der GMDB einen Fall fiir Sie
erstellt hat, erscheint auf der Fallseite ein nur flr ihn oder sie sichtbarer Link, der Ihnen
dann via E-Mail zugesendet wird. Mit diesem Link kdnnen Sie dann ebenfalls jederzeit
auf Ihre Fallseite zugreifen. Hiermit erhalten Sie aber lediglich Zugang zu lhrem eigenen
Fall in der Datenbank. Andere Falle in GMDB kdnnen Sie nicht einsehen.

eBitte kontaktieren Sie uns oder die Leitung lhres Patientenverbandes. Bitte senden Sie
eine E-Mail mit der Information, zu welchem Patientenverband Sie gehéren, Ihren Na-
men und ggf. den Namen der betroffenen Person. Wir werden dann fur Sie eine Fallseite
erstellen und Ihnen den personlichen Link ebenfalls zukommen lassen.

GBitte kontaktieren Sie uns direkt, damit wir mit Ihnen die Studie besprechen kénnen, eine
Fallseite einrichten und den Link zukommen lassen konnen.
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Welche Voraussetzungen zur Teilnahme gibt es?

Wir freuen uns Uber die Fotos und Daten von Ihnen oder lhrem Kind, wenn die Diagnose
labordiagnostisch bestatigt worden ist. Sollte die Diagnose noch nicht bekannt sein, moch-
ten wir Sie an GestaltMatcher verweisen. Hierbei handelt es sich um eine die Bilddaten der
GMDB nutzende Kunstliche Intelligenz mit dem Ziel noch unbekannte genetische Syndro-
me mit Hilfe von Bildanalyse zu identifizieren: http://gestaltmatcher.org/.

Wenn Sie |Ihren personlichen Link aufrufen, werden Sie zunachst die Studieninformationen
angezeigt bekommen. Bitte lesen Sie diese aufmerksam und z6gern Sie nicht, uns bei Un-
klarheiten zu kontaktieren. Wenn Sie die Informationen verstanden haben, bendtigen wir
Ihre Unterschrift flr die folgenden Schritte. Es handelt sich um eine digitale Einwilligung,
welche Sie jederzeit und ohne Angabe von Grianden zurlickziehen kénnen

Hier sehen Sie einen Screenshot der Studieninformation sowie der Einverstdndniserkldrung, die lhnen bei
Aufruf Ihres persénlichen Zugangslink angezeigt werden. Zur Teilnahme an der GestaltMatcher-Datenbank
bendtigen wir Ihre Zustimmung zur Speicherung und Verarbeitung Ihrer Daten. Unterschreiben kénnen Sie

digital in Ihrem Browser.
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Betroffene PersonfAfflicted Person

Mame: Mustermann

First name f Vorname: Max

Date of birth f lo1.01.2010]
Geburtsdatum:

Gender / ( i D

UnterzeichnerfSignee

Betroffene Person oder deren SorgeberechtigterfGesetzlicher Vertreter
Affected person or Legal Guardian

L i i Maria

Placef Ort: [Bonn @-|Date Datum: [05.72.2021
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Aufklarender Arzt

lhre Teilnahme wird betreut von
Email:

Hier finden Sie die Kontaktdaten Ihres betreuenden Studienarztes
bzw. lhrer betreunden Studienérztin. Er oder Sie hat Ihre Daten in
GMDB eingetragen und steht Ihnen fiir Riickfragen zur Verfiigung.

Bitte lesen Sie die Studieninformation und die Einwilligungs-
erklarung aufmerksam. Wenn Sie wetere Fragen zur Studie
haben, wenden Sie sich an lhren aufklarenden Arzt bzw. lhre
aufklarende Aarztin oder schreiben Sie uns eine E-Mail an
die unten gennete Adresse: info@gestaltmatcher.org

Hier tragen Sie bitte Ihre Daten bzw. die Daten lhres Kindes ein und
unterschreiben die Einversténdniserklédrung. Diese Informationen
sind nur fiir Sie und Ihren betreuenden Studienarzt bzw. betreuende
Studienérztin sichtbar und werden nicht in der Datenbank ange-
zeigt.
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Mame: Mustermann

First name | Vorname:; Max

Date of birth | 01.01.2010

Geburtsdatum:
Gender [ Geschlecht: Malafmannlich

Unterzeichner/Signee

Betroffene Person oder deren Sorgeberechtigter/Gesetzlicher Vertreter
Affected person or Legal Guardian

Unterzeichner/Signes Maria Mustermann

Flaca/ Ort:Datef Datum: |06.12.2021
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Wenn Sie die Studieninformationen aufmerksam gelesen haben und einer Teilnahme zustim-
men, klicken Sie nach der Gabe der Unterschrift auf:

Submit consent

Im nachsten Schritt wird lhnen nochmals die Einwilligungserklarung mit Ihrer Unterschrift ange-
zeigt — Sie kdnnen sich diese Seite gern fur lhre Unterlagen ausdrucken.

Mit einem Klick auf den links abgebildeten Button kénnen Sie die ein-
Edit consent gegebenen personenbezogenen Daten und die Unterschrift erneut
bearbeiten.

. . Mit dem ,View patient record“-Button gelangen Sie zu Ihrem Daten-
View patient record blatt

e Wie sieht das Datenblatt zum Hochladen aus?

Im Datenblatt werden verschiedene Angaben zu Ihnen beziehungsweise lhrem Kind ein-
gegeben, welche flr das Training intelligenter Computerprogramme bendtigt werden. So
unterscheiden sich die Besonderheiten im Gesicht unter Umstanden je nach Geschlecht
oder Ethnizitat. Méglicherweise hat Ihr Arzt oder Ihre Arztin bereits einige oder alle Daten
eingetragen. Diese Angaben kdnnen Sie nicht bearbeiten. Sollten Sie Fragen zu den Anga-
ben haben oder eine Anderung winschen, setzen Sie sich mit Ihrem betreuenden Studien-
arzt bzw. lhrer betreuenden Studienarztin in Verbindung.

Eine Referenz, damit der Fall in der Datenbank suchbar wird (ent-

; q hélt keine personenbezogenen Daten).
Patient Information 8 2 )

Ihr betreuender
Ihre Fallnummer in Studienarzt bzw. lhre
GMDB. Case ID: 5373 Clinicians Referance: Baispizl = User: Mz, Hallen Lesmann 4 betreuende Studien-
Angabe zu lhrer - arztin.
Herkunft. Ethmicity: European Ethmicity nota: Gander: male ‘— Ihr Geschlecht, bzw.
Wenn Sie Teil - . das lhres Kindes.
einer Patientenver- Group: Sirius 8y {_ Hier kommen Sie
einigung sind, dann . - emeut zu lhrer unter-
wird diese hier schriebenen Einver-
angegeben. Mote: - sténdniserklérung.
Ethical, Legal, and Social Aspects [ELSA)
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Wie kénnen Bilder und Dokumente in die GMDB hochgeladen
werden?
Nachdem Sie im dargestellten Datenblatt auf

,Upload Image“ geklickt haben, erscheint die unten dargestell-

te Ansicht. Hier kdnnen Sie schliel3lich Dokumente, Portrat- und
Profilbilder, moglicherweise aus verschiedenen Altersstufen, von
sich oder Ihrem Kind hochladen.

eEs gibt zwei Mdglichkeiten, ein Foto/Dokument in die Datenbank hochzuladen. Dafir
mussen Sie die Datei zunachst auswahlen und aus dem Ordner auf lhrem PC in das
,0rag & Drop“-Feld zu ziehen. Alternativ konnen Sie auf ,Browse" klicken und das ge-
wilnschte Bild/Dokument aus dem Explorer auswahlen. Bei der Auswahl des Bildes ist
die Auflosung des Bildes nicht ausschlaggebend. Es sollte lediglich beachtet werden,
dass die Aufnahme nach Mdglichkeit nur das Gesicht zeigt und frontal fotografiert wur-
de. Das heil3t, dass der Kopf nicht geneigt oder gedreht sein sollte. Es lasst sich immer
nur ein Bild oder ein Dokument zur gleichen Zeit auswahlen.

Im nachsten Schritt kdnnen Sie dann das Alter der abgebildeten Person aus den Vor-
schlagen auswahlen. Hierfur sind Angaben in Jahren und in Monaten mdéglich. Im Feld
,Age note“ kdnnen Sie auch ungenauere Altersangaben handisch eingeben. Bei Doku-
menten lassen Sie dieses Feld frei.

Unter ,Photo/document type® kdnnen Sie zu der ausgewahlten Datei den Dateityp aus-
wahlen - zum Beispiel, ob es sich um ein Portratfoto oder ein Dokument handelt. Die
deutsche Ubersetzung der einzelnen Auswahimdglichkeiten sehen Sie im Bild unten
abgebildet.

Unter ,Which person“ kdnnen Sie angeben, wer auf dem Bild zu sehen ist. Index steht
hier immer fur die betroffene Person. Um die Leistung von Kunstlicher Intelligenz ver-
bessern zu kénnen, ist es auch maoglich Bilder von nicht betroffen Familienmitgliedern
hochzuladen. Wenn Sie Bilder von weiteren Familienmitgliedern hochladen méchten,
dann kénnen Sie an dieser Stelle angeben, wen das ausgewahlte Bild zeigt. Dieses
Familienmitglied muss gesondert eine Einverstandnis unterschreiben. Kontaktieren Sie
uns daftr bei Bedarf direkt.

New Photo

| Drag & Drop your files or Browse 0
Age e
aar Manth

o : o .
fge note Q Siblings (unaffected) gesunde Geschwister
Portraitbild

o el it ortrattbi Some note for age Parents (unaffected) gesunde Eltern
Profile Profilbild f gesunde Kinder
Hand X-ray Réntgen der Hand Children (unaffected)
MRI MRT-Bild hotold Grandparents (unaffected) ~ 9esunde Grofeltern

Photofdocument type q i

Limbs GliedmaBen f vP Grandchildren (unaffected) ~ 9€sunde Enkelkinder
Others Sonstige Type of image Which persan

Optical coherence tomography Netzhaut Frontal face ¥ | Inda;

Funduscopy Augenhintergrund

Hier kénnen Sie einstellen,

Privacy ob die ausgewahlte Datei in der
Datenbank sichtbar sein soll. Fur
Dokumente sollte immer ,privat®
ol i ausgewahlt werden, da diese per-
sonenbezogene Daten enthalten.
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Lab results Laborbefund
Medical information Arztbrief

Caonsent Einwilligung

Private image {not shown ta ather users)

Dieses Feld wird durch
lhren Arzt bzw. lhre Arztin
ausgefillt. Hierbei geht es
darum zu bewerten, wie aus-
schlaggebend die Gesichts-
merkmale fiir die Diagnose-
findung in diesem Fall sind.

Distinctiveness




Nachdem Sie zu Ilhrem ausgewahlten Bild/Dokument alle erforderlichen Eingaben gemacht
haben, konnen Sie die Datei hochladen. Hierflur klicken Sie bitte auf die Schaltflache ,Crea-
te Photo“. So werden die entsprechenden Daten auf unserem Server gespeichert. Aber nur
die Bilder, bei denen ,Privacy - No“ ausgewahlt wurde, werden spater auch in der GMDB

zu sehen sein.
Create Photo

Nachdem Sie das Bild hochgeladen haben, gelangen Sie nun wieder zurlick zur Fallliber-
sicht, wo Sie nun die hochgeladene Datei sehen kénnen.

Wenn Sie nun erneut auf incken, konnen Sie weitere Dokumente hochladen.
In der Ubersicht kénnen Sie auferdem (berpriifen, ob die Privatsphareeinstellungen rich-
tig eingegeben wurden.

Ist hre Datei privat?
,N“ steht hier fiur ,No“ - Das Bild/Dokument ist in der Datenbank zu sehen.
,Y“ steht fiir ,Yes" - Das Bild/Dokument ist nur fiir Sie und lhren Arzt/Ihre Arztin sichtbar.

Photos and Documents
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Bevor die gewunschten Bilder in der GestaltMatcher-Daten-

bank sichtbar werden, muss lhr aufklarender Arzt bzw. lhre Consent obtained:
aufklarende Arztin Ihren Fall freigeben. Vorher Uberprift er
bzw. sie auch noch einmal die Privatsphareeinstellungen.
Erst wenn er oder sie einen Haken bei ,Consent obtained*
gesetzt hat, werden |hre Bilder dem wissenschaftliche Publlikum in GMDB angezeigt.

Bei offenen Fragen, Anregungen und Wiinschen:
Unter folgender E-Mail-Adresse stehen wir flr Fragen zur Verfugung: info@gestaltmatcher.org
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