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Kein Interessenskonflikt, aber zwei Hüte …
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Herr 

4



Prof. Dr. Annette Wagner

Herr K wird bei Frau Prof. Wagner in der MHH vorstellig
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Prof. Dr. Annette Wagner

Einige Monate später hat Herr K eine Diagnose
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2016: Prototyp des KI-basierten Diagnose-Unterstützungssystems Ada DX
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Daten von Herr K werden eingegeben
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Journal

Retrospective study: 
in 63.8% (51/94) of cases, correct 

rare disease suggestion given 
within Ada’s top 5 conditions at a 
time earlier than the confirmed 

clinical diagnosis.
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“If a DDSS had been used early, only 
51-68% of the total diagnostic costs 

would have been incurred!”2021
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Methodische Schwierigkeiten bei hoher Datenfülle und geringen Fallzahlen
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Herausforderung: Long-Tails

Das inhärente Problem heutiger ANN-Ansätze



Methodische Lösungsansätze für hohe Datenfülle und geringe Fallzahlen

Xrare
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KI in der Erkennung seltener, angeborener Augenkatarakte bei Kindern

CC-Cruiser



KI in der Erkennung SE-bedingter Gesichtsanomalien

GestaltMatcher
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Tool name Date Data sources Performances: 
Top 10 ranking

Related articles URL

Phenomizer 2009 Phenotype concepts NA [63] http://compbio.charite.de/phenomize
r

BOQA 2012 Phenotype concepts NA [64] http://compbio.charite.de/boqa/

Phenotips 2013 Phenotype concepts NA [65] http://phenotips.org

FindZebra 2013 Phenotype concepts 63 % [66] http://www.findzebra.com/

PhenIX 2014 Phenotype concepts/genes ~ 99% [67] http://compbio.charite.de/PhenIX/

Phenolyzer 2015 Phenotype concepts/genes ~ 85% [69] http://phenolyzer.usc.edu

RDD 2016, 2017 Phenotype concepts 38 % [2, 70] http://diseasediscovery.udl.cat/

IEMbase 2018 Phenotype concepts 90 % [54] http://www.iembase.org/app

PubCaseFinder 2018 Phenotype concepts 57 % [71] https://pubcasefinder.dbcls.jp/

RDAD 2018 Phenotype concepts/genes 95 % [73] http://www.unimd.org/RDAD/

GDDP 2019 Phenotype concepts ~ 32% [77] https://gddp.research.cchmc.org/

Xrare 2019 Phenotype concepts/genes ~ 95% [78] https://web.stanford.edu/~xm24/Xrar
e/

CC-Cruiser 2017 Images NA [44] https://www.cc-cruiser.com/

DeepGestalt 2019 Images NA [62] https://www.face2gene.com/

Übersicht SE-Diagnoseunterstützungssysteme

KI basiert
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Der Ada-Ansatz einer Hybriden-KI

Ontologiebasierte Wahrscheinlichkeitsmodelle von Krankheitsbildern mit deep-
learning Selbstoptimierung und probabilistischen Suchmechanismen kombinieren.

Modeling
MDL Diseases Profiles

Reasoning
> 4.000 clinical cases, modelled in MDL (GOLD Standard)

Augmented QMR Bayesian Network

Assessment

Machine Learning I
> 4.000 clinical cases, modelled in MDL (GOLD Standard)

Machine Learning II
Labeled cases (SILVER Standard)
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Wahrscheinlichkeitsmodell einer Erkrankung
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Vorteil-1: Auch bei Einzelfallbeschreibungen anwendbar
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Vorteil-2: Transparenz der KI-Einschätzung
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Hilfe auch für Bürgerinnen und Bürger – Der Ada Chatbot
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Ada Chatbot – Diagnoseunterstützung auf dem Smartphone



Nov. 2016 Sept 2022

Installs
Assessments

25 Mio.

12,5 Mio.

4.7
out of 5

KI auf dem Smartphone hat eine niedrige Einstiegsschwelle
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„Endlich hört mir mal 
jemand zu“

KI kann sich die Zeit nehmen, die der Arzt nicht mehr hat
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M5 [%]

Nov. 2020; BMJ Open 2020;10:e040269. doi:10.1136/bmjopen-2020-040269 

Ada ist schon ziemlich akkurat 
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KI kann sogar komplexe Erkrankungen erkennen

‘Hi my name is Alyssa & for years I was having this sharp lower abdominal pain. I saw so 
many doctors & had so many tests & surgeries to try & figure out what was wrong, it started to 
take over my life. I couldn’t work, I couldn’t go to school & it was putting a lot of stress on my 

home life. Eventually I just gave up & tried to learn to live with this constant pain, then one day 
while on facebook I saw an ad for Ada & decided to give it try, I went through the whole 

process & finally she gave me the result of functional abdominal pain or CAPS* & while I read 
the sypmtoms & treatments I started to cry because finally, finally something was able to tell 
me what was wrong! I know she isn’t a real doctor but I went to a real doctor with this info & 

now I’m getting help that I’ve needing for years & I just want to thank you so much! ❤ 

*Cryopyrin-Associated Autoinflammatory Syndrome

⭐⭐⭐⭐⭐
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Rare disease in assessment result list total on position #1 #2 or #3

Antiphospholipid syndrome rare 1.161 268 893

IgA nephropathy rare 666 176 490

Rapidly Progressive Glomerulonephritis rare 529 102 427

Antisynthetase syndrome* very rare 720 115 605

Cryopyrin-associated periodic syndrome (CAPS) very rare 175 18 157

Microscopic polyangiitis* very rare 455 49 406

out of 4 Mio

Seltene und sehr seltene, direkte und indirekte Autoimmunerkrankungen 

*Mittleres Assessment-Ergebnis anbei 32
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Fazit KI-basierte Symptom Checker
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Smartphone-Mikrophon mit KI auskultiert Herz und Lunge M2H
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Smartphone-Kamera mit KI misst kontaktlos Blut- und Atemfrequenz 
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Messung von Blutwerten zuhause
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Fazit 



Patient targeting
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Und was ist mit Large Language Models (LLM) wie GPT4 oder Med-Palm 2?
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LLMs werden natürliche Sprach-Interfaces ermöglichen
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Informationen 
kontaktlos erheben
(Verwaltungsdaten,

Anamneseinfos, Sonstiges)

Ersteinschätzung vornehmen

Vitalwerte
kontaktlos messen 







KI gestützte Anamnese und Falleinschätzung im ZusE

KIS+
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KI gestützte Anamnese und Falleinschätzung im ZusE

KIS+
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KIS+

Patient

Hausarzt LLM



FAZIT  |  KI in der SE-Diagnostik

51

Pre-diagnostic Hints 
& Patient Targeting

Diagnostic Decision Support 
in SE-Zentren

Erkennen von SEs 
in spezifischen Kontexten

Ich sehe vor allem drei Möglichkeiten, Nutzen zu stiften:



Vielen Dank. 

Philipps-Universität Marburg 
Institut für KI in der Medizin
Prof. Dr. Martin Hirsch
Direktor

martin.hirsch@uni-marburg.de
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