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1. Zusammenfassung

Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen sowie ihre Familien sind in vielerlei Hinsicht belastet
und sehen sich mit besonderen Herausforderungen konfrontiert. Es dauert in vielen Fallen sehr lange, bis die
richtige Diagnose gestellt wird und der Weg dorthin bedeutet hdufig vielféltige Kontakte mit unterschiedlichen
Arztinnen und Arzten verschiedener Fachrichtungen und entsprechender Fachzentren. Durch die Entwicklung
und Verabschiedung des Nationalen Aktionsplans fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen im Jahr 2013 [1]
und die im Zuge dessen begonnene Umsetzung der MaRnahmenvorschldge des Nationalen Aktionsplans be-
ginnt sich die Versorgungslandschaft zu verandern und die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen zu verbessern. Trotz dieser positiven Entwicklungen ist die Versorgung von Patientinnen und Patienten

mit Seltenen Erkrankungen in besonderem MaRe durch Schnittstellenprobleme gekennzeichnet.

Vor diesem Hintergrund bestand das zentrale Ziel dieser Studie darin, eine systematische Bestandsaufnahme
und Analyse bestehender Konzepte und Instrumente zum Schnittstellenmanagement bei Seltenen Erkrankun-
gen durchzufihren sowie Implementierungsempfehlungen zu einem sektorentbergreifenden Best-Practice-

Modell zu entwickeln.

Das Forschungsvorhaben wurde in drei Phasen umgesetzt, bei denen unterschiedliche Methoden eingesetzt
wurden: 1) Eine umfassende Bestandsaufnahme bestehender Konzepte zur Gestaltung von Schnittstellen in
der arztlichen Versorgung von Seltenen Erkrankungen mithilfe eines gestuften Vorgehens (Literaturrecherche,
Expertinnen-/Experten-Workshop, Vor-Ort-Visitationen, strukturierte Befragung von Zentren fir Seltene Er-
krankungen und Primérversorgenden), 2) Eine differenzierte Evaluation bestehender ausgewahlter Best-Prac-
tice-Konzepte zum Schnittstellenmanagement mithilfe qualitativer und quantitativer Betroffenenbefragung
und qualitativer Primarversorgendenbefragung, 3) Die Entwicklung von konkreten Empfehlungen fur ein sek-
torenibergreifendes Best-Practice-Modell zum Schnittstellenmanagement durch die Synthese der Erkennt-

nisse aus Phase 1 und 2 und eine abschlieRende Konsentierung in einer Expertinnen-/Experten-Runde.

In der ersten Phase wurde auf Basis der Literaturrecherche, des Expertinnen-/Experten-Workshops, der Vor-
Ort-Visitationen und erganzender Expertinnen-/Experten-Interviews ein Bewertungsschema zur Erfassung des
Schnittstellenmanagements entwickelt. Diese wurde schliefRlich anhand eines strukturierten Befragungsin-
struments in telefonischen Befragungen mit n=70 Vertreterinnen und Vertretern von n=24 verschiedenen
Zentren fur Seltene Erkrankungen (ZSE) sowie mit n=42 Primarversorgenden umgesetzt. Flr die Evaluation
bestehender ausgewahlter Best-Practice-Modelle (Phase 2) wurden n=6 Standorte (ZSE) ausgewadhlt, deren
Schnittstellenarbeit im Bewertungsschema am besten abgeschnitten hatten. Insgesamt nahmen n=241 Be-
troffene und Angehdrige betroffener Kinder, die an einem der drei ausgewahlten ZSE versorgt wurden, an der
guantitativen Betroffenenbefragung teil. Ergdnzend wurden Betroffene lber einzelne Selbsthilfeorganisatio-
nen gewonnen (n=58). Zudem wurden n=38 Betroffene und n=12 Angehdorige, die bereits an der schriftlichen
Befragung teilgenommen hatten, sowie n=26 Primarversorgende, die an der Versorgung von Patientinnen und

Patienten mit Seltenen Erkrankungen beteiligt waren, mittels leitfadengestitzter Telefoninterviews vertiefend

11



Projektabschlussbericht ESE-Best

befragt. Die Ergebnisse der Auswertung und ein Entwurf zu den Empfehlungen fir das Schnittstellenmanage-
ment wurde im Rahmen eines abschlieBenden Expertinnen-/Expertenworkshops diskutiert und Gbergreifende

Handlungsempfehlungen entwickelt.

Die Auswahl der Best-Practice-Standorte erfolgte auf Basis der Beschreibungen aus der strukturierten telefo-
nischen Befragung. Dabei wurden folgende Aspekte berlcksichtigt: 1. Kommunikation mit Patientinnen und
Patienten, 2. Aufnahmeprozedere, 3. Multidisziplinaritdt und Austausch innerhalb des ZSE, 4. Austausch mit
Primarversorgenden, 5. Verantwortlichkeiten und Ablaufe im ZSE, 6. Forschungsaktivitdt und Register, 7. Ex-
terne Vernetzung und AuRendarstellung. In Abstimmung mit dem BMG wurden sechs Best-Practice-Standorte
ausgewahlt, von denen sich vier bereit erkldrten, in der zweiten Projektphase teilzunehmen. Schliellich nah-

men Patientinnen und Patienten bzw. Eltern aus drei Standorten teil.

Die Ergebnisse der quantitativen und qualitativen Betroffenenbefragung zeigen, dass die Studienteilnehmen-
den mit der Versorgung in den ausgewahlten Best-Practice-Standorten zufrieden sind. Gleichzeitig zeigt sich,
dass der Zugang zu den ZSE teilweise als schwierig beschrieben wird. Hinsichtlich des Schnittstellenmanage-
ments wird berichtet, dass z.B. die Betroffenen als zentrale Ubermittler von Unterlagen fungieren oder dass
Austausch v.a. schriftlich und mit deutlichem zeitlichen Verzug stattfindet. Bei der Interpretation der Ergeb-
nisse muss die Selektion der Stichprobe (z.B. Staatsangehorigkeit, Schichtzugehorigkeit) beachtet werden. In
der qualitativen Befragung mit den Primarversorgenden wird eine Vielzahl von férderlichen und hinderlichen
Faktoren, z.B. beim Zugang und der Versorgung im ZSE bzw. im Schnittstellenmanagement und der Kompati-

bilitdt mit dem Praxisalltag, beschrieben.

Auf Basis der Ergebnisse aus beiden Projektphasen wurden schlieRlich 28 Empfehlungen zum Management
von Schnittstellen in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen auf den Ebenen 1) Schnitt-
stelle ZSE und Primarversorgung, 2) Schnittstellen innerhalb der ZSE, 3) Schnittstelle ZSE und Patientin/Pati-
ent/Angehdrige, 4) Bekanntheit von Seltenen Erkrankungen, ZSE-Strukturen und Zustandigkeiten sowie 5)

weiterfihrende Empfehlungen fir das Schnittstellenmanagement formuliert und konsentiert.

Die Empfehlungen stellen in Ergdnzung zu dem Anforderungskatalog des G-BA eine Orientierung fur die ZSE
zur Umsetzung von Schnittstellenmanagement in den einzelnen Standorten dar und kénnen somit als Basis

fur eine patientinnen-/patientenorientierte Versorgung verstanden werden.

12
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2. Einleitung

2.1. Ausgangslage des Projektes

Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen sowie ihre Familien sind in vielerlei Hinsicht belastet
und sehen sich mit besonderen Herausforderungen konfrontiert. Es dauert in vielen Fallen sehr lange, bis die
richtige Diagnose gestellt wird, und der Weg dorthin bedeutet hiufig vielfaltige Kontakte mit Arztinnen und

Arzten verschiedener Fachrichtungen und entsprechender Fachzentren.

Im Zuge der Verabschiedung des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen durch das
Nationale Aktionsbiindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) im Jahr 2013 und der schritt-
weisen Umsetzung der darin enthaltenen Empfehlungen beginnt sich die Versorgung von Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen zu verbessern. Durch die Einrichtung spezialisierter Zentren fiir Seltene Erkrankungen
(ZSE) verandert sich die Versorgungslandschaft fir die Betroffenen und es wird Kompetenz generiert, struk-
turiert und aggregiert. Zum Zeitpunkt des Projektbeginns wurden im SE-Atlas 32 ZSE in Deutschland gefihrt,
zum Zeitpunkt des Abschlussberichts wurden 37 ZSE im SE-Atlas angegeben (www.se-atlas.de), die Versor-
gungsangebote fir Menschen mit unklarer Diagnose vorhalten und/oder Spezialsprechstunden zu einzelnen
Seltenen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen anbieten. Trotz dieser positiven Entwicklungen hin zu einer
verbesserten spezialisierten Versorgung ist die Versorgung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Er-

krankungen in besonderem MaRe durch Schnittstellenprobleme gekennzeichnet.

Studienergebnisse zeigen, dass Betroffene durch die unter Umstanden lange Historie unerklarter Symptome
und die lange Suche nach einer Diagnose und addquaten Versorgung hoch belastet sind [2]. Auch wenn eine
Diagnose gestellt wurde, ist die weitere Versorgung aufgrund der begrenzt verfligbaren regionalen Spezial-
versorgung sowohl fur die Betroffenen als auch fiir die arztlichen Versorgenden eine grofRe Herausforderung.
Es wird berichtet, dass aus arztlicher Sicht in Bezug auf die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen insbesondere die Kommunikation zwischen verschiedenen Fachbereichen und Leistungssektoren un-

zureichend und die Versorgung beeintrachtigt ist [3].

Schnittstellendefizite in der arztlichen Versorgung kénnen die Versorgungsqualitdt erheblich beeintrachtigen,
woflr u.a. Defizite in der Kommunikation und Informationsweitergabe zwischen den Sektoren und organisa-
torische Defizite verantwortlich gemacht werden [4-6]. Der G-BA definiert Schnittstellenmanagement wie
folgt: ,Ein systematisches Management an den Schnittstellen der Versorgung umfasst gezielte Kommunika-
tion und abgestimmte Zusammenarbeit aller Beteiligten. Fir eine sichere und patientenorientierte Versor-
gung sollen besonders die Uberginge entlang der gesamten Versorgungskette so gestaltet werden, dass alle
erforderlichen Informationen zeitnah zur Verfigung stehen und eine koordinierte Versorgung gewéhrleistet
ist.” [7]. Ein gelungenes Schnittstellenmanagement zwischen Institutionen und Versorgenden wird in der Ver-
sorgungsforschung [8] und Gesundheitspolitik seit langem als Herausforderung einer qualitdtsgesicherten me-

dizinischen Versorgung thematisiert. Verbesserungspotential wird u.a. in der Etablierung eines strukturierten
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Entlassmanagements und der Verbesserung der Kommunikation und interdisziplinaren Zusammenarbeit ge-
sehen [6, 9-11]. Das Arztliche Zentrum fiir Qualitdt im Gesundheitswesen (AZQ) hat dazu dezidierte Empfeh-
lungen herausgegeben [7]. Aus den dargestellten Besonderheiten bei der Versorgung Seltener Erkrankungen
wird deutlich, dass das Thema Schnittstellen fiir alle Beteiligten (Patientinnen und Patienten bzw. Eltern/An-
gehorige bei minderjéhrigen Patientinnen und Patienten, Haus- und Fachérztinnen und -arzte, ZSE) zentral

relevant ist.

2.2. Ziele des Projektes

Hauptziele des Projektes waren die systematische Bestandsaufnahme und Analyse bestehender Konzepte und
Instrumente zum Schnittstellenmanagement bei Seltenen Erkrankungen sowie die Entwicklung von Imple-
mentierungsempfehlungen zu einem sektorentbergreifenden Best-Practice-Modell. Diese Hauptziele wurden

in drei Projekthasen mit Hilfe von Zwischenzielen realisiert.

Zielsetzung 1: Ist-Analyse bestehender Konzepte und Instrumente zum Schnittstellenmanagement bei Sel-
tenen Erkrankungen

Die erste Projektphase beinhaltete sowohl eine umfassende Recherche bestehender Literatur zum Thema

Schnittstellenmanagement als auch die Sammlung und Analyse der an den Zentren fir Seltene Erkrankung

bereits umgesetzten oder sich in der Planung bzw. Ausarbeitung befindlichen Konzepte und Instrumente.

Zielsetzung 2: Evaluation bestehender Schnittstellenmanagementkonzepte und -instrumente (Best-Prac-
tice-Modelle)

Die zweite Projektphase beinhaltete eine multiperspektivische Evaluation der ausgewéahlten Best-Practice-

Modelle unter Berlicksichtigung der Betroffenenperspektive (Patientinnen und Patienten bzw. Eltern/Ange-

horige bei minderjahrigen Patientinnen und Patienten) und der Perspektive der Priméarversorgung (zuwei-

sende und weiterbehandelnde Haus- und Fachéarztinnen und -arzte).

Zielsetzung 3: Integration und Erarbeitung von Empfehlungen zu einem Ubergreifenden Best-Practice-Mo-
dell zum Schnittstellenmanagement

Die abschlieRende dritte Projektphase beinhaltete die Auswertung und Integration der in den ersten beiden

Projektphasen gewonnenen Erkenntnisse. Indikator der Zielerreichung war die Vorlage spezifischer Empfeh-

lungen zu einem Ubergreifenden Best- Practice-Modell zum Schnittstellenmanagement in der &rztlichen Ver-

sorgung bei Seltenen Erkrankungen am Ende der Projektlaufzeit.

Zentrales Element des Projektes war dabei eine multiperspektivische Analyse des bisher realisierten Schnitt-
stellenmanagements in bestehenden ZSE in Deutschland. Dabei wurden die Starken und Schwachen unter-

schiedlicher Losungsansdtze aus multiplen Perspektiven beschrieben und differentiell evaluiert.
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3. Projektstruktur

Entsprechend der Zielsetzungen teilte sich das Projekt ESE-Best in drei Projektphasen (Abbildung 1) auf. In der
ersten Projektphase wurde auf Basis eines multimethodalen Ansatzes ein Bewertungsschema fir die Beurtei-
lung des Schnittstellenmanagements entwickelt. Am Ende dieser Phase wurden Standorte entsprechend der
Ergebnisse der Bewertung Best-Practice-Standort gewahlt. Diese wurden in der zweiten Projektphase auf Ba-
sis eines multiperspektivischen Ansatzes unter Einbezug der Patientinnen und Patienten und Angehdérigen so-
wie der Perspektive von Primarversorgenden ndher untersucht. Final wurden in der dritten Phase die Ergeb-
nisse integriert und handlungsbezogene Empfehlungen fiir das Schnittstellenmanagement abgeleitet.

Entwicklung Bewertungsschema

' Literaturrecherche

= Expertenworkshop: Entwicklung Bewertungsschema
= Vor-Ort-Visitationen

= Telefonische Befragung ZSE

= Telefonische Befragung Primarversorger*innen (1)

Evaluation ausgewahlter Best-Practice-Modelle

= |Interviews Priméarversorger*innen (1)
= Schriftliche Befragung Betroffene
= |Interviews Betroffene

Integration der Ergebnisse

= Datenauswertung und —aufbereitung
= Expertenworkshop:
- Entwicklung ubergreifender Handlungsempfehlungen

(1) zuweisende oder weiterbehandelnde Haus- und Facharzt*innen

Abbildung 1 Projektstruktur und Phasen des Projekts ESE-Best

3.1. Strukturen

Das Projekt wurde vom Bundesministerium fir Gesundheit (BMG) Uber 34 Monate gefordert.

Das Projekt wurde am Institut und der Poliklinik fir Medizinische Psychologie des Universitatsklinikums Ham-
burg-Eppendorf durchgefihrt. Die Projektleitung am Institut und der Poliklinik fir Psychologie lag bei Prof. Dr.
Corinna Bergelt und Prof. Dr. Dr. Martin Harter. In regelmaRigen Besprechungen der Projektleitung, der Pro-
jektkoordination und der Projektmitarbeitenden wurde die Einhaltung des Studienablaufs sowie die Errei-
chung der Projektziele Gberwacht.

Das Projekt wurde von der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.) unterstitzt, die ihre Ex-
pertise im Bereich der Patientinnen-/Patientenperspektive eingebracht hat. Des Weiteren wurde das Projekt
vom Martin-Zeitz-Centrum fir Seltene Erkrankungen und der Klinik und Poliklinik fir Kinder- und Jugendme-

dizin am UKE wissenschaftlich und klinisch beraten.
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Zur Realisierung der Befragungen von Patientinnen und Patienten, wie auch von Versorgenden von Patientin-
nen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen war das Projekt in erheblichem MalRe auf die Zusammenarbeit

mit den deutschen Zentren flr Seltene Erkrankungen angewiesen.

3.2. Verantwortlichkeiten

Projektleitung: Prof. Dr. Corinna Bergelt
Prof. Dr. Dr. Martin Harter
Projektkoordination/Co-Leitung: Dr. Laura Inhestern
Projektmitarbeitende: Maja Brandt, M.Sc. Psychologie
Ramona Otto, M.Sc. Health Sciences
David Zybarth, M.Sc. Psychologie

Studentische Hilfskrafte: Vivian Dell, Lukas Webers, Svenja Habermann, Cassandra Omane

3.3. Studiendesign

Das Projekt setzte einen multimethodalen Ansatz um, der quantitative und qualitative Methoden beinhaltete.
Dariber hinaus fand ein konsequenter Einbezug der Perspektiven der Beteiligten (ZSE, Primarversorgung, Pa-
tientinnen und Patienten, Angehorige) statt, um ein umfassendes Bild der Schnittstellenarbeit und der Bewer-

tung dieser zu erhalten.

3.3.1 Projektphase 1: Ist-Analyse bestehender Konzepte und Instrumente sowie Entwicklung eines
Bewertungsschemas

Die Bestandsaufnahme bestehender Konzepte und Instrumente erfolgte auf Basis eines gestuften Vorgehens.
Dabei wurden neben einer systematischen Recherche der Online-Auftritte der ZSE sowie einer systematischen
Literaturrecherche ein Expertinnen-/Experten-Workshop und Vor-Ort-Visitationen von ausgewahlten ZSE
durchgefihrt. Auf Basis der Ergebnisse aus diesen Schritten wurde ein Bewertungsschema entwickelt und
konsentiert. Dieses Schema wurde dann in einer telefonischen Befragung mithilfe eines strukturierten Instru-
ments bei moglichst allen ZSE eingesetzt (Anhang A - Befragungsschema fiir ZSE Phase 1 (Version A-Zentrum)).
Dabei sollten neben der koordinierenden Stelle der ZSE zusétzlich 3-4 Vertreterinnen und Vertreter einer Spe-
zialsprechstunde befragt werden. Um auch die Perspektive der Priméarversorgenden abzubilden, wurden dar-
Uber hinaus mit den ZSE kooperierende Priméarversorgenden mithilfe einer leicht modifizierten Version des
Instruments befragt (Anhang B - Befragungsschema fir Primarversorgende Phase 1). In der letzten Stufe der
ersten Projektphase wurden auf Basis der Ergebnisse der strukturierten Befragung 4-6 Konzepte bzw. Stand-

orte in Abstimmung mit dem BMG flr die zweite Projektphase ausgewahlt.

3.3.2 Projektphase 2: Evaluation bestehender Schnittstellenmanagementkonzepte und -instrumente
Die Evaluation der 4-6 ausgewdhlten Schnittstellenmanagementkonzepte/-instrumente sollte mehrperspek-

tivisch aus Sicht der Primar- bzw. weiterbehandelnden Versorgenden ebenso wie aus Sicht der Betroffenen
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(Patientinnen und Patienten bzw. Eltern/Angehorige bei minderjahrigen Patientinnen und Patienten) erfol-
gen. Die Gewinnung der beiden Stichproben sollte Uber die kooperierenden Zentren, deren Schnittstellenma-

nagementkonzept evaluiert wurde, erfolgen.

Es wurde hierzu zum einen eine telefonische Befragung der Primarversorgenden in Form von qualitativen
Interviews umgesetzt. Zentrale Aspekte der Interviews waren Akzeptanz und Nutzen des Schnittstellenma-
nagementkonzepts, Komptabilitdt mit den Praxisabldaufen und forderliche und hinderliche Faktoren in der

Uberwindung von Schnittstellen (Anhang D - Leitfaden fiir Primarversorgende Phase 2).

Zum anderen wurde eine Befragung der Betroffenen mithilfe quantitativer und qualitativer Methoden umge-
setzt. In einer schriftlichen Befragung wurde die Wahrnehmung der Schnittstellen erfasst. Dariber hinaus
wurden Instrumente zur Zufriedenheit mit der Versorgung und zur Lebensqualitat, zur psychischen Belastung
und Fragen zur Erkrankungs- und Versorgungssituation eingesetzt (siehe auch Abschnitt 4.3). Ergénzend
wurde eine Substichprobe von Betroffenen mithilfe halbstrukturierter qualitativer Interviews vertiefend zu
den Erfahrungen in der Versorgung und zu férderlichen und hinderlichen Faktoren bei der Uberwindung von
Schnittstellen befragt (Anhang C - Leitfaden fiir Betroffene und Angehorige Phase 2).

3.3.3 Projektphase 3: Integration und Erarbeitung von Empfehlungen zu einem Ubergreifenden Best-

Practice-Modell zum Schnittstellenmanagement bei Seltenen Erkrankungen

Die Auswertung und Integration der in den ersten beiden Projektphasen gewonnenen Erkenntnisse zu einem
Ubergreifenden Best-Practice-Modell erfolgte durch einen abschliefenden Expertinnen-/Experten-Workshop.
Dafir wurden die in den Befragungen gewonnenen Erkenntnisse durch die Forschungsgruppe ausgewertet
und aggregiert aufbereitet. Die Ergebnisse und erste Entwurfe fir Empfehlungen wurden in dem abschlieRen-
den Expertenworkshop prasentiert und diskutiert. Auf Basis der Diskussionen wurden Empfehlungen modifi-

ziert und anschlieRend Uber ein schriftliches Verfahren mit den Teilnehmenden des Workshops konsentiert.

4. Erhebungs- und Auswertungsmethodik

4.1. Operationalisierung der Ziele und Teilziele
Flr die erste Phase des Projekts wurden Ubergeordnet folgende Teilziele festgelegt und verfolgt:
e Anfertigung eines Studienprotokolls und Registrierung der Studie im Deutschen Register Klinischer
Studien
e Beantragung des Ethikvotums fiir das Vorhaben

e Erstellung eines Datenschutzkonzeptes

Auf Grundlage der unter 2.2 dargestellten Projektziele wurden folgende Teilziele fiir den Ablauf der ersten
Projektphase festgelegt und verfolgt:
e Erstellung der notwendigen Unterlagen fir die erste Projektphase
o Erstellung der Projektinformationen fir die Teilnehmenden

o Einverstandniserklarungen fir die Teilnehmenden
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e Systematische Recherche der Internetauftritte der ZSE und Extraktion relevanter Instrumente fir das
Schnittstellenmanagement
e Systematische Literaturrecherche zu den Stichworten: “Sektorenlbergreifende Versorgung”;

", u ”n, u

“Schnittstellen Versorgung”; “Integrated care rare disease”; “Interface [management] rare disease”;
“Case management rare disease”; “Maladies rares interface gestion”; “Clinical practice guidelines for
rare disease”; “rare cluster disease [orphanet]”; (("Delayed Diagnosis"[Mesh]) AND "Rare Dis-
eases"[Mesh]) AND "Germany"[Mesh]; (("Delayed Diagnosis"[Mesh]) AND ("Germany"[Mesh]) AND
patient perspective; ("Rare Diseases"[Mesh]) AND "Patient Transfer"[Mesh]; ("Delivery of Health Care,
Integrated"[Mesh]) AND "Rare Diseases"[Mesh]
e Planung, Durchfiihrung und Auswertung eines Expertinnen-/Experten-Workshops
e Planung, Durchfiihrung und Auswertung von Vor-Ort-Visitationen
e Planung, Durchfiihrung und Auswertung ergéanzender Expertinnen-/Experten-Interviews
e Entwicklung eines Bewertungsschemas
o Entwicklung eines ersten Entwurfs
o Modifikation auf Basis des Feedbacks der Teilnehmenden des Expertinnen-/Experten-Work-
shops
o Konsentierung des Schemas mit einer Auswahl von Expertinnen und Experten
o Finalisierung des Schemas
e Planung, Durchfiihrung und Auswertung der strukturierten telefonischen Befragung der ZSE und Pri-
marversorgenden mithilfe eines strukturierten Befragungsinstruments
e Auswahl der Best-Practice-Standorte
o Videokonferenz mit dem BMG zur Abstimmung der Auswahl der Best-Practice-Standorte

o Kontaktierung der Zentren zur organisatorischen Vorbereitung der zweiten Projektphase

Folgende Teilziele wurden fiir den Ablauf der zweiten Projektphase festgelegt:

e Erstellung der notwendigen Unterlagen fir die zweite Projektphase
o Erhebungsinstrumentarium fur die quantitative Befragung der Betroffenen
o Leitfaden fir die qualitative Befragung der Betroffenen und Priméarversorgenden
o Einverstandniserklarungen
o Projektinformationen fir Betroffene bzw. Angehérige, Primarversorgende und kooperie-

rende Zentren
e Durchfihrung der Befragung an den ausgewahlten Standorten
e Kontinuierliches Projekt- und Datenmanagement

L4 Datenauswertung

Far die dritte Projektphase wurden folgende Teilziele verfolgt:

e Aufbereitung und Aggregierung der Ergebnisse aus den Phasen 1 und 2
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e Entwurf eines ersten Entwurfs der Empfehlungen

e Durchfihrung eines Expertinnen-/Experten-Workshops

e Modifikation der Empfehlungen auf Basis des Feedbacks der Teilnehmenden des Expertinnen-/Exper-
ten-Workshops

e Konsentierung und Finalisierung der Empfehlungen

4.2. Indikatoren zur Messung der Zielerreichung

Die Indikatoren zur Messung der Zielerreichung wurden entsprechend der Projektphasen wie folgt definiert:

Indikatoren der Zielerreichung in Projektphase 1:
a) Abschluss einer systematischen Internet- und Literaturrecherche;
b) Vorlage eines Bewertungsschemas zur systematischen Qualitdtsbewertung von Konzepten zum
Schnittstellenmanagement;
c) Abschluss einer systematischen Befragung der ZSE;
d) Abschluss einer systematischen Befragung von Primérversorgerinnen und -versorgern der ZSE und
e) Festlegungvon 4-6 im Expertenkonsens und in Absprache mit dem BMG ausgewahlten Best-Practice-

Modellen.

Indikatoren der Zielerreichung in Projektphase 2:
a) Vorlage der Ergebnisse einer systematischen Befragung von Betroffenen (Patientinnen und Patienten
bzw. Eltern/Angehdrige) aus den ausgewahlten Best-Practice-Zentren;
b) Vorlage der Ergebnisse einer systematischen Befragung von Akteurinnen und Akteuren der Primar-
versorgung (zuweisende und weiterbehandelnde Haus- und Fachérztinnen und -arzte) aus den aus-

gewdahlten Best-Practice-Zentren.

Indikator der Zielerreichung in Projektphase 3:
a) Vorlage spezifischer Empfehlungen zu einem Ubergreifenden Best-Practice-Modell zum Schnittstel-

lenmanagement in der drztlichen Versorgung bei Seltenen Erkrankungen am Ende der Projektlaufzeit.

4.3. Datenerhebung
Die einzelnen Zugange der Datenerhebung unterschieden sich entsprechend des methodischen Zugangs in
den einzelnen Projektphasen. Zur Nachvollziehbarkeit folgt die Darstellung der Datenerhebung daher den ein-

zelnen Projektphasen zugeordnet.

4.3.1 Projektphase 1

Internet- und Literaturrecherche. Es wurden eine Literaturrecherche sowie Internetrecherchen durchgefihrt.
Ziel war es, neben bestehenden, evaluierten und implementierten Schnittstellenmanagementkonzepten auch
Instrumente zum Schnittstellenmanagement zu identifizieren. Gesucht wurde in den Sprachen Deutsch und

Englisch, teilweise vereinzelt auch in Franzdsisch.
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Expertinnen-/Experten-Workshop und Vor-Ort-Visitationen. Zur Umsetzung des Expertinnen-/Experten-Work-
shops wurden alle Zentren fir Seltene Erkrankungen, die im Herbst 2019 im SE-Atlas gelistet waren, per Mail
kontaktiert und eingeladen, fir den Expertinnen-/Experten-Workshop zum Auftakt des Projektes eine Vertre-
terin oder einen Vertreter zu schicken. Um auch die Patientinnen-/Patientenperspektive in dem Expertinnen-
/Experten-Workshop zu reprasentieren, wurden mit Unterstitzung der ACHSE e.V. Vertreterinnen und Ver-
treter der Selbsthilfe ebenfalls eingeladen. Dartber hinaus wurden Zentren, die sich nicht am Expertinnen-
/Experten-Workshop beteiligen konnten, angefragt, inwieweit Vor-Ort-Visitationen durch ein Mitglied des
Projektteams durchgefiihrt werden konnen. Zentrale Fragestellungen des Expertinnen-/Experten-Workshops
waren: Welches sind Kriterien fir gutes Schnittstellenmanagement? Wie konnen diese Kriterien gemessen
werden? Auf Basis der Ergebnisse des Expertinnen-/Experten-Workshops, der Literatur- und Internetrecher-
chen wurde ein Befragungsinstrument zur Erfassung und Bewertung relevanter Aspekte des Schnittstellen-
managements in der Versorgung von Seltenen Erkrankungen entwickelt. In den Vor-Ort-Visitationen wurden

ebenfalls das Schnittstellenmanagement und die Abldufe in den ZSE fokussiert.

Ergénzende Expertinnen-/Experten-Interviews. Um vertiefte Einblicke in die bestehende Versorgungsstruktur
oder erganzende Hinweise auf relevante Schnittellenaspekte in der Versorgung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen zu erhalten, wurden ergdnzende Interviews mit ausgewahlten Expertinnen und Experten ge-
fahrt, die zum Workshop oder flr Vor-Ort-Visitationen verhindert waren. Diese wurden aufgrund ihrer Ver-
sorgungs- oder Forschungsexpertise zu ihren Arbeitsbereichen (beispielsweise forschungsbegleitete innova-
tive Pilotprojekte in der Versorgung, Aufbau von relevanten Informationsportalen wie dem SE-Atlas) separat
zu ihrer Einschatzung der Schnittstellen bei der Versorgung Seltener Erkrankungen via Telefoninterview be-

fragt.

Telefonische Befragung der ZSE. Vertreterinnen und Vertreter aus A- und B-Zentren der Zentren fiir Seltene
Erkrankungen in Deutschland wurden zu einer telefonischen Befragung mithilfe des entwickelten Befragungs-
instruments in ihren Zentren eingeladen. Hierzu wurden zunachst die A-Zentren als koordinierende Stellen
vor Ort kontaktiert und fir eine Studienteilnahme angefragt. Vorgesehen war es, dass Uber die A-Zentren
weitere Personen aus zugehorigen B-Zentren vermittelt werden. Da dies praktisch nicht immer umsetzbar
war, wurden teilweise auch B-Zentren direkt kontaktiert und zu einer Teilnahme an der telefonischen Befra-
gung eingeladen. Das eingesetzte Befragungsinstrument umfasste, neben allgemeinen Informationen zu den
ZSE-Strukturen, unterschiedliche Aspekt zur Gestaltung des Schnittstellenmanagements in der Versorgung

von Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Eine ausfihrliche Darstellung findet sich in Tabelle 1.

Tabellel Themenbereiche und Beispielitems der telefonischen Befragung der ZSE zu ZSE-Strukturen und
Schnittstellen

Themenbereich Beispielitem

Allgemeine Angaben — Zentrum fir Sel-

Um welche Art von Zentrum handelt es sich?
tene Erkrankungen
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Themenbereich Beispielitem

Kenntnis tber (Zentren fiir) Seltene Er-  Ist Ihrer Einschatzung nach Priméarversorgenden die Moglichkeit ausrei-

krankungen chend bekannt, in Ihr Zentrum zu Gberweisen?
Kommunikation mit Patientinnen/Pati-  Besprechen Sie mit Patientinnen/Patienten bzw. Sorgeberechtigten die
enten Grenzen der Kompetenzen des Zentrums?

Gibt es im Zentrum verschiedene Vorgehensweisen flr Patientinnen/Pa-

AL U G 252 tienten mit eindeutigen und unklaren Diagnosen? (z.B. Aufnahme)

Halt Ihr Zentrum konkrete Ansprechperson fiir Zuweisende und Patien-

Kommunikation mit Niedergelassenen . i
g tinnen/Patienten vor?

Abliufe im ZSE Gibt es im Zentrum einen standardisierten Umgang mit eingehenden Un-

terlagen?
Weiterbehandlung/ Entlassung aus Besteht die Moglichkeit, Patientinnen/Patienten mit Seltenen Erkrankun-
dem Zentrum gen langfristig im Zentrum oder der angeschlossenen Klinik zu betreuen?
Patientenorganisationen Arbeiten Sie mit Patientinnen/Patientenorganisationen zusammen?

Wie zufrieden sind Sie mit dem diagnostischen Prozess in lhrem Zentrum

Bl und der angeschlossenen Klinik?

Telefonische Befragung der Primdrversorgenden. Niedergelassene Arztinnen und Arzte unterschiedlicher
Fachrichtungen wurden ebenfalls zu einer Befragung beziiglich ihrer Erfahrungen zur Versorgung von Patien-
tinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen bzw. den damit verbundenen Schnittstellen zwischen Pri-
marversorgenden und ZSE eingeladen. Um Erfahrungen zu Schnittstellen in der Versorgung von Patientinnen
und Patienten mit Seltenen Erkrankungen abbilden zu kénnen, wurde angestrebt, dass die teilnehmenden
Niedergelassenen schon einmal Kontakt zu einem ZSE hatten. Der urspriingliche Projektplan sah vor, dass die
Kontaktdaten zu niedergelassenen Versorgenden durch die ZSE an das Projektteam tbermittelt werden soll-
ten. Da sich im Projektverlauf herausstellte, dass dies aus unterschiedlichen Griinden (u.a. Datenschutzricht-
linien) fiir viele ZSE nicht umsetzbar war, wurden ergénzend niedergelassene Arztinnen und Arzte im Einzugs-
gebiet der beteiligten ZSE durch das Projektteam im Internet recherchiert und kontaktiert. Das Befragungs-
instrument orientierte sich auch hier an dem entwickelten Bewertungsschema und umfasste die in Tabelle 1

dargestellten Themenbereiche.

4.3.2 Projektphase 2

Quantitative Betroffenenbefragung. Nach Auswahl der Best-Practice-Standorte auf Basis der Ergebnisse aus
der ersten Projektphase wurden zur Evaluation der Umsetzung von Schnittstellenkonzepten in der zweiten
Projektphase Patientinnen und Patienten mit einer Seltenen Erkrankung bzw. Angehdrige bei minderjahrigen
Erkrankten Uber die A- und B-Zentren der ausgewahlten ZSE gewonnen (siehe Abschnitt 6.1.4). Die Zentren
flr Seltene Erkrankungen haben hierzu ausfihrliche Informationen zum Projekt ESE-Best sowie den Ein- und

Ausschlusskriterien fir die Studienteilnehmenden erhalten (Tabelle 2).
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Tabelle2  Ein- und Ausschlusskriterien fir die Teilnahme an der quantitativen Betroffenenbefragung
Einschlusskriterien Ausschlusskriterien

e Verdacht auf oder Diagnose einer Seltenen Er- e Unzureichende Deutschkenntnisse (fir das Aus-
krankung fallen der Fragebogen)

e  Einwilligung in die Studienteilnahme e  Kognitive Defizite (drztliche Einschatzung)

e laufende Behandlung in einem B-Zentrum e  Kein Interesse/ Teilnahmeverweigerung
und/oder gegenwartig Diagnosestellung im A- e  Zu starke Belastung (arztliche Einschatzung
Zentrum

Wahrend des Gewinnungsprozesses wurden die Standorte durch feste Mitglieder des Projektteams betreut.
Die Mitarbeitenden der A- und B-Zentren informierten die Patientinnen und Patienten bzw. die Angehdrigen
Uber die Studie und luden sie zur Studienteilnahme ein. Bei Interesse an einer Teilnahme wurden die Erhe-
bungsunterlagen (Fragebogen, ausfiihrliche Studieninformation, Einwilligungserklarung zur Studienteil-
nahme, vorfrankierter Riickumschlag, ggf. Studieneinladung fiir behandelnde Priméarversorgende) ausgehan-
digt. Als erganzende Gewinnungsstrategie wurden Selbsthilfeorganisationen, die an dem ersten Expertinnen-
/Experten-Workshop teilgenommen hatten, angefragt, ihre Mitglieder tUber die Befragung zu informieren und
bei Interesse an das Projektteam zu verweisen. Auf diese Weise wurden Patientinnen und Patienten bzw.
Angehorige in die Studie eingeschlossen, die keinen primaren Bezug zu den ausgewahlten Zentren hatten und
somit die Perspektive aus unterschiedlichen Standorten reprasentieren. Die Befragung umfasste neben sozi-
odemografischen und erkrankungsbezogenen Merkmalen Fragen zur Zufriedenheit mit der Versorgung und
zur Lebensqualitdt, zur psychischen Belastungssituation und Fragen zur Erkrankungs- und Versorgungssitua-

tion. Eine ausfihrliche Darstellung der Erhebungsinstrumente findet sich in Tabelle 3.

Tabelle 3 Konstrukte und Erhebungsinstrumente der Betroffenenbefragung
Konstrukt Instrument Zielgruppe
Demografie In Anlehnung an Schichtindex nach Winkler [12]  Eltern & Patient*innen

Vorerkrankungen und bisherige
Versorgung

Angst und Depression

Lebensqualitat

Unterstitzungsbedirfnisse

(Elterliche) Unterstutzungsbedarfe

Soziale Unterstitzung

Schnittstellenrelevante Fragen zur
Versorgung am ZSE

Zusammenarbeit und Kooperation
der Behandelnden

Selbstentwickelt in Anlehnung an Instrumente
der Projekte TRANSLATE NAMSE und ZSE DUO

HADS-D (Hospital Anxiety and Depression Scale)
[13]

WHOQOL-BREF (gekirzte Version der World
Health Organization Quality of Life Scale) [14]

SCNS-ST9 (Supportive Care Needs Survey-Short
Form) [15]

PNS (Parental Needs Scale/ Patient’s Needs
Scale) [16]

0SSS-3 (Oslo Social Support Scale) [17]

Selbstentwickelt

In Anlehnung an Ahgren et al. (2009) [18]

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen

Eltern & Patient*innen
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Zufriedenheit mit ambulanter Ver- ZAPA (Fragebogen zur Zufriedenheit in der am- Eltern & Patient*innen
sorgung bulanten Versorgung — Schwerpunkt Patienten-
beteiligung) [19]

Patientenzufriedenheit ZUF-8 (Fragebogen zur Messung der Patienten-  Eltern & Patient*innen
zufriedenheit) [20]

Einfluss der CORONA Pandemie auf  Selbstentwickelt Eltern & Patient*innen
die Versorgung
Pflegebelastung ZBI (Zarit Burden Interview Short Version) [21] Eltern
Pflegebezogene Lebensqualitat CarerQol + CarerQol VAS (Care-related quality Eltern
of life) [22]
Lebensqualitat des Kindes PedsQL (Pediatric Quality of Life Inventory; ge- Eltern

neric module, proxy) [23]

Belastung Geschwisterkinder Selbst entwickelt Eltern

Qualitative Betroffenenbefragung. Fir die qualitative telefonische Befragung konnten Patientinnen und Pati-
enten, die an der quantitativen Befragung teilgenommen hatten, bei Interesse ihre Kontaktdaten an das Pro-
jektteam zuschicken und einer Kontaktaufnahme zustimmen. In einem konsekutiven Vorgehen wurden an
einem Interview interessierte Betroffene vom Projektteam kontaktiert und ausfihrlich Uber die Studie aufge-
klart. Nach erfolgter Terminabsprache wurde das halbstrukturierte Interview telefonisch anhand des entwi-
ckelten Leitfadens durchgefihrt. Folgende Themenbereiche wurden dabei vertieft: 1) Diagnoseweg, 2) Zu-
gangsweg zum Zentrum fir Seltene Erkrankungen, 3) Erfahrung mit der Diagnostik bzw. Behandlung am Zent-
rum, 4) Wahrnehmung der Zusammenarbeit zwischen Zentrum und Priméarversorgenden (Haus- und Fachéarz-
tinnen und -arzte), 5) Verbesserungswiinsche in der Versorgung, 6) Unterstitzungsbedarfe, 7) Einfluss der

Corona-Pandemie auf die Versorgung/Erkrankung.

Qualitative Befragung der Primédrversorgenden. Zur Befragung der niedergelassenen Haus- und Fachéarztinnen
und -drzte wurden diese Uber Kooperationen der ausgewahlten Zentren sowie Uber ergdnzende Recherche
durch das Projektteam entsprechend der Standorte der ZSE gewonnen und zu einer Befragung eingeladen.
Zudem lag den Fragebogen der Patientinnen und Patienten ein Informationsschreiben Gber das Projekt fir
Priméarversorgende bei, welches bei der behandelnden Arztin oder dem behandelnden Arzt abgegeben wer-
den konnte. Bei Interesse konnte die Arztin/der Arzt Kontakt zum Projektteam aufnehmen. Nach ausfiihrlicher
Aufklarung erfolgte das Interview telefonisch. Folgende Themenbereiche wurden dabei vertieft: 1) Bekannt-
heit der Zentren fir Seltene Erkrankungen, 2) Griinde fir und Ablauf der Anmeldung von Patientinnen/Pati-
enten am Zentrum, 3) Kommunikation mit dem Zentrum fir Seltene Erkrankungen wahrend und nach der
Behandlung durch das Zentrum, 4) Langfristige Zusammenarbeit mit dem Zentrum, 5) Verbesserungswiinsche

und -vorschlage flr die Zusammenarbeit

4.3.3 Projektphase 3
Expertinnen-/Experten-Workshop. Zur Umsetzung des abschlieBenden Expertinnen-/Experten-Workshops
wurden die Teilnehmenden des ersten Expertinnen-/Experten-Workshops zu einer Teilnahme eingeladen.

Darlber hinaus wurden die ausgewdhlten Best-Practice-Standorte eingeladen, eine Vertreterin oder einen
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Vertreter fiir den Workshop zu entsenden. Auf dem abschlieRenden Workshop wurden die aggregierten Er-
gebnisse der Phasen 1 und 2 und der erste Entwurf der Empfehlungen prasentiert und diskutiert. In Kleingrup-
pendiskussionen wurde jede einzelne Empfehlung besprochen. Dabei fiihrte jeweils ein Mitglied des Projekt-
teams Protokoll. Auf Basis der Diskussionen wurden die Empfehlungen modifiziert und abgepasst. In einer
schriftlichen Feedbackrunde mit den Teilnehmenden des Workshops wurde erneut um Rickmeldung zu den

Uberarbeiteten Empfehlungen gegeben. Diese wurden daraufhin erneut berarbeitet und finalisiert.

4.4. Datenauswertung

Auswahl der Best-Practice-Modelle. Die Daten der strukturierten telefonischen Befragung mithilfe des Befra-
gungsinstruments wurden zundchst deskriptiv flr die A- und B-Zentren sowie fir die Primarversorgenden aus-
gewertet. Neben den allgemeinen Merkmalen der Zentren bzw. teilnehmenden Primarversorgenden wurden
in einem zweiten Schritt zur Auswahl der Best-Practice-Ansatze die Items thematisch relevanten Dimensionen
zugeordnet und mit Punktwerten versehen. Einzelne ltems, die jene Aspekte umfassten, die auf Basis der
Ergebnisse des Expertinnen-/Experten-Workshops, der Expertinnen-/Experten-Interviews oder der Vor-Ort-
Visitationen als besonders relevant flr das Schnittstellenmanagement eingestuft wurden, wurden dabei dop-
pelt gewichtet. Die erreichten Punktwerte wurden aufaddiert und zwischen den Standorten verglichen. Der
maximal erreichbare Gesamtwert fir ein A-Zentrum betragt 87 Punkte und flr ein B-Zentrum 89 Punkte. Eine

Ubersicht der einzelnen Dimensionen findet sich in Tabelle 4.

Tabelle4  Dimensionen zur Bewertung des Schnittstellenmanagements in der Versorgung Seltener Er-

krankungen
Dimension Beispielitem

Kommunikation mit Patientinnen/Patienten Stimmen Sie das weitere Vorgehen in Bezug auf Diagnos-
tik und Behandlung mit Patientinnen/Patienten bzw. Sor-
geberechtigten gemeinsam ab?

Aufnahmeprozedere Haben Sie standardisierte Anforderungen, welche Unter-
lagen einzureichen bzw. mitzubringen sind?

Multidisziplinaritat und Austausch innerhalb des ZSE Wie erfolgt der Datentransfer zwischen Ihrem Zentrum
und den zugehorigen B-Zentren?

Austausch mit Primarversorgenden Stehen Sie mit Primarversorgenden im Austausch Uber ge-
meinsame Patientinnen/Patienten?

Verantwortlichkeiten/ Abldufe im ZSE Gibt es mindestens eine verantwortliche Person, die die
Diagnostik und ggf. Behandlung koordiniert?

Forschungsaktivitat und Register Sind Sie an Forschungsprojekten beteiligt?

Vernetzung mit extern/ AuBendarstellung Stehen Sie im Austausch mit externen A- und B-Zentren?

Auswertung der quantitativen Betroffenenbefragung. Zur Auswertung der quantitativen Betroffenenbefra-
gung kamen statistische Analysen mit der Statistiksoftware SPSS Version 27 zum Einsatz. Das Signifikanzniveau

wurde auf 5% festgelegt. Zur Charakterisierung und Beschreibung der Stichprobe und der fir die Fragestel-
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lungen relevanten Parameter wurden deskriptive Statistiken eingesetzt. Fir metrische Daten wurden Mittel-
werte und Standardabweichungen, fir kategoriale und ordinale Daten Haufigkeiten berechnet. Gruppenver-

gleiche erfolgten abhangig vom Skalenniveau mittels Chi%- oder t-Tests.

Auswertung der qualitativen Studienteile (Betroffenen- und Primdrversorgendenbefragung in Phase 2). Die
Auswertung der qualitativen Interviews erfolgte nach der qualitativen Inhaltsanalyse nach Mayring [24]. Es
wurden zundchst induktiv inhaltliche Kategorien aus einem Teil der transkribierten Interviews gebildet und
ein Kodierschema mit Ankerbeispielen erstellt. Zur Erhéhung der Qualitdt der Auswertungen wurde ein Teil
der Interviews von zwei wissenschaftlichen Mitarbeiterinnen/Mitarbeitern unabhangig voneinander ausge-
wertet. Die Codierungen wurden in regelmaligen Abstdnden im Forschungsteam besprochen und konsen-
tiert. Der endglltige Materialdurchgang mit Kodierung aller transkribierten Interviews erfolgte anhand eines

finalen Kategoriensystems und Kodierschemas. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Software MAXQDA [25].

5. Durchfiihrung, Arbeits- und Zeitplan

5.1. Darstellung und Analyse der Arbeiten im Vergleich zum urspriinglichen Arbeits- und Zeit-
plan, Begriindung von Abweichungen

Die Vorarbeiten des Projekts (Ethikvotum, Studienunterlagen, Datenschutzkonzept, Studienregistrierung)

wurden entsprechend des Arbeitsplans umgesetzt.

Projektphase 1: Die Ist-Analyse wurde parallel zu den Vorarbeiten gestartet. Es erfolgten entsprechend des
Arbeitsplans eine systematische Recherche der Online-Auftritte der Zentren fir Seltene Erkrankungen sowie
Recherche von Instrumenten zum Schnittstellenmanagement in der arztlichen Versorgung von Seltenen oder
chronischen Erkrankungen gesucht. Daran anschlieBend wurde planméRig der erste Expertinnen-/Experten-
Workshop geplant und durchgefihrt. Die anschliefenden Vor-Ort-Visitationen konnten aufgrund von einge-
schrankten terminlichen Kapazitaten der Zentrumsmitarbeitenden erst mit Verzégerung von 1-2 Monaten re-
alisiert werden. Die Erarbeitung der Befragungsinstrumente fir die Erhebung der Zentren fir Seltene Erkran-
kungen und Priméarversorgenden basierte auf den Erkenntnissen aus den Recherchen sowie aus dem Exper-
tinnen-/Experten-Workshop und den Vor-Ort-Visitationen und konnte entsprechend erst nach Abschluss die-
ser stattfinden. Die Bewertungsschemata wurden gemeinsam mit der ACHSE e.V., einer Vertreterin des
NAMSE, einer Zentrumsvertreterin und Vertreterinnen des BMG konsentiert. Die weiteren Vorbereitungen
flr die Befragungen der Zentren flr Seltene Erkrankungen dauerten bis Ende Dezember 2019 an, sodass mit
einem Verzug von etwa 2 Monaten ab Januar 2020 Vertreterinnen und Vertreter der Zentren flr Seltene Er-
krankungen gewonnen werden konnten. Um den Verzug wieder aufzuholen, wurden mit Beginn der Befra-
gungen sowohl A- als auch B-Zentren der jeweiligen Standorte kontaktiert. Die Gewinnung der Primérversor-
genden begann sobald Kontaktdaten von den Zentren vorgelegt wurden. Ergdnzend zu den im Projektplan
vorgesehenen Arbeiten wurden Expertinnen-/Experten-Interviews durchgefihrt, um die Erfahrung der Perso-

nen in der Schnittstellenarbeit und der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen, die fir die Vor-

25



Projektabschlussbericht ESE-Best

Ort-Visitationen und den Expertinnen-/Experten-Workshop verhindert waren, mit in die Erstellung der Befra-
gungsinstrumente einbeziehen zu kénnen. Diese Interviews wurden parallel zu den Befragungen der Zent-

rumsmitarbeitenden durchgefihrt.

Mit Beginn der Ausbreitung des Coronavirus in Deutschland ab Februar/Marz 2020 traten massive Probleme
bei der Gewinnung der Zentrumsmitarbeitenden und Priméarversorgenden fir die Befragung in der ersten
Projektphase auf. Die Zentren gaben an, vermehrt personelle Ressourcen flr die Vorbereitung auf die erwar-
teten intensivpflichtigen Patientinnen und Patienten aufzuwenden. Dadurch sank die Teilnahmebereitschaft
an der Befragung erheblich und die Gewinnung wurde zunehmend schwieriger. Von vielen B-Zentren und
manchen A-Zentren gab es (ber Monate keinerlei Rickmeldung auf Kontaktversuche durch das Projektteam.
In der Befragung der Primarversorgenden sah der Projektplan vor, dass Kontaktdaten von kooperierenden
und/oder zuweisenden Arztinnen und Arzten der einzelnen Zentren fiir Seltene Erkrankungen Ubermittelt
werden. Dies war aus datenschutzrechtlichen Grinden nicht umfassend umsetzbar. Es war erforderlich, dass
die Zentrumsmitarbeitenden vor einer Ausgabe der arztlichen Kontaktdaten zunachst das Einverstdandnis der
niedergelassenen Kolleginnen und Kollegen einholen mussten, was zu einem Mehraufwand und zu wenigen
Ubermittelten Kontaktdaten flhrte. Die Gewinnungsstrategie wurde entsprechend erweitert. Hierzu wurden
durch das Projektteam Primarversorgende aus den Einzugsgebieten der ZSE online recherchiert und telefo-
nisch kontaktiert. Dies fUhrte dazu, dass nicht alle befragten Primarversorgenden der ersten Projektphase
bereits Erfahrungen in der Zusammenarbeit mit einem ZSE hatten. Gleichzeitig konnten so breitere Erkennt-
nisse zur Versorgungssituation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen im ambulanten Sektor gewonnen

werden.

Vor dem Hintergrund der dargestellten Herausforderungen konnten die geplanten Fallzahlen von circa 100
Zentrumsmitarbeitenden (A- und B-Zentren) und 60 Primarversorgenden in der ersten Projektphase nicht er-
reicht werden. Zur Abstimmung des weiteren Vorgehens wurde im August 2020 eine Videokonferenz gemein-
sam Vertreterinnen des BMG und der VDI/VDE-Innovation + Technik GmbH durchgefihrt. In Absprache mit
dem BMG und dem VDI/VDE wurde zu diesem Zeitpunkt entschieden, die Gewinnung fir Phase 1 einzustellen.
Auf Basis der bis dahin gesammelten Daten wurden sechs Best-Practice-Standorte zur weiteren Evaluation in
Projektphase 2 ausgewahlt. Ausstehende Befragungstermine nach diesem Termin wurden noch durchgefiihrt,
sodass insgesamt 70 Vertreterinnen und Vertreter aus 24 ZSE und 42 Primarversorgende in die Befragung der

ersten Projektphase eingeschlossen werden konnten.

Projektphase 2: Die in Abstimmung mit dem BMG und dem VDI/VDE ausgewdhlten Best-Practice-Standorte
der Zentren fur Seltene Erkrankungen wurden kontaktiert und um weitere Zusammenarbeit im Rahmen der
Studie gebeten. Dabei kam es teilweise zu deutlichen Verzégerungen in den Rickantworten auf Kontaktver-
suche durch das Projektteam. Es zeigte sich, dass einzelne Zentren aufgrund der anhaltenden Anforderungen
(u.a. Corona-Pandemie, allgemeine Uberlastung bei hohem Patientinnen-/Patientenaufkommen) wenig Res-
sourcen zur Unterstitzung der Studie bereitstellen konnten. Letztendlich erklarten sich vier der sechs ange-

fragten Zentren bereit, sich an der Umsetzung der Betroffenenbefragungen in der zweiten Projektphase zu
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beteiligen. Sofern notwendig, wurden erganzende Ethikvoten der lokalen Ethikkommissionen eingeholt, was
zu weiteren Verzogerungen im Erhebungsstart an einzelnen Standorten fihrte. Die Gewinnung der Betroffe-
nen fur die quantitative Befragung begann in Absprache mit den einzelnen A- und B-Zentren zu unterschied-
lichen Zeitpunkten. Die ersten Fragebdgen wurden im Dezember 2020 ausgegeben. Aufgrund der Verzoge-

rungen wurde im Januar 2021 ein Antrag auf Projektverlangerung und weitere Férderung gestellt.

In 2021 zeigte sich, dass durch die pandemiebedingten Einschrankungen und Ressourcenbelastungen in den
Kliniken und Praxen die Gewinnung weiterhin erheblich erschwert war. Zudem erfolgte durch einen der aus-
gewahlten Best-Practice-Standorte kein Ricklauf an Fragebdgen und kein Einschluss von Studienteilnehmen-
den. Die Gewinnung fur das Projekt war damit weiterhin verzégert und erforderte einen langeren Zeitraum,
als im urspringlichen Projektplan vorgesehen. Es wurden daher erganzende Rekrutierungsstrategien einge-
setzt (Selbsthilfeorganisation), um die Teilnahmequote der Zentren fir Seltene Erkrankungen auszugleichen.
Im November 2021 erfolgte ein Antrag auf kostenneutrale Projektverlangerung, um die Gewinnung erfolg-
reich abschlieRen zu kénnen und die Auswertungen durchfihren zu kénnen. Letztendlich konnten 299 Be-
troffene mit einer Seltenen Erkrankung in die quantitative Befragung der zweiten Projektphase eingeschlossen
werden. Flr die qualitative Befragung der Betroffenen wurde eine Teilstichprobe aus den Teilnehmenden der
guantitativen Befragung eingeschlossen, die sich fir ein vertiefendes Interview bereit erkldrt hatten. Die Be-
reitschaft fir die Teilnahme an den Interviews war sehr hoch, sodass die Fallzahlen fir diese Teilstudie schnell
erreicht werden konnten. Auch in der zweiten Projektphase sollte die qualitative Befragung von Primarversor-
genden Uber Kontakte durch die ZSE erfolgen. Wie bereits im Zuge der ersten Projektphase dargestellt, ge-
staltete sich der Zugang zu den Primérversorgenden als schwierig, was zu deutlichen Verzégerungen und einer
geringeren Teilnahmequote als im Projektplan vorgesehen fuhrte. Insgesamt konnten 26 Priméarversorgende
fur vertiefende Interviews gewonnen werden und in die Auswertungen einbezogen werden. Es zeigte sich
dabei wahrend der Durchfihrung der Interviews, dass bereits nach etwa 20 Interviews keine inhaltlich neuen,
relevanten Themen identifiziert wurden. Es ist entsprechend davon auszugehen, dass die Inhalte thematisch

umfassend abgebildet sind, obwohl die ZielgréRe von n=50 Interviews nicht erreicht wurde.

Projektphase 3: Nach Abschluss der Datenerhebungen wurden die Datenbereinigung und -auswertung durch-
geflhrt und die Ergebnisse der Projektphasen 1 und 2 aufbereitet. Entsprechend des Projektplans wurde ein
abschlieRender Expertinnen-/Experten-Workshop zur Diskussion der abgeleiteten Empfehlungen und Er-
kenntnisse durchgeftihrt. Auf Basis dessen wurden die Empfehlungen zum Schnittstellenmanagement ange-

passt und in einem schriftlichen Abstimmungsverfahren finalisiert.

Das Projekt konnte in Folge der beantragten und bewilligten Verldangerungen der Projektlaufzeit zum

31.03.2022 abgeschlossen werden.
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5.2. Inder Laufzeit erreichte Ziele und Abweichungen zur Planung (z. B. Erreichung des Gewin-
nungsziels)

Die erste Zielsetzung umfasste die Ist-Analyse bestehender Konzepte und Instrumente zum Schnittstellenma-
nagement bei Seltenen Erkrankungen. Dieses Ziel konnte weitestgehend umgesetzt werden. Insgesamt nah-
men 24 der zum Projektbeginn identifizierten 32 ZSE an der systematischen Befragung teil, sodass keine voll-
standige Analyse aller in Deutschland vorgehaltenen Angebote vorliegt. Die Abbildung der Perspektive der
Priméarversorgenden zu den Konzepten des Schnittstellenmanagements weicht aufgrund der notwendigen
Anpassungen der Gewinnungsstrategien vom Projektplan ab. Nichtsdestotrotz konnten relevante Aspekte
zum Schnittstellenmanagement in der Versorgung von Menschen mit Seltene Erkrankungen identifiziert wer-
den und damit in die Erkenntnisse zum lbergeordneten Projektziel einflieRen. Alle Zielindikatoren (siehe Ab-
schnitt 3.2) wurden erreicht. Die zweite Zielsetzung umfasste die Evaluation bestehender Schnittstellenma-
nagementkonzepte und -instrumente. Hier war eine multiperspektivische Evaluation unter Berlcksichtigung
der Betroffenenperspektive und der Perspektive der Priméarversorgenden vorgesehen. Die notwendigen Ab-
weichungen in den Gewinnungsstrategien fihrten dazu, dass neben Studienteilnehmenden aus den ausge-
wahlten Best-Practice-Standorten auch Studienteilnehmende Gber Selbsthilfeorganisationen gewonnen wur-
den. Dies fuhrte einerseits dazu, dass die Datenbasis zu den ausgewdhlten Standorten etwas geringer war als
geplant, ermdglichte aber auch weiterfihrende Analysen und damit erweiterte Erkenntnisse. Die Zielindika-
toren (siehe Abschnitt 3.2) wurden erreicht. Einschréankungen liegen hinsichtlich des Stichprobenumfangs bei
der Befragung der Priméarversorgenden vor. Die dritte Zielsetzung war die Integration und Erarbeitung von
Empfehlungen zu einem Ubergreifenden Best-Practice-Modell zum Schnittstellenmanagement. Die Erkennt-
nisse aus den ersten beiden Projektphase wurden integriert und in Empfehlungen umgesetzt. Die Finalisierung
der Empfehlungen erfolgte nach dem abschlieBenden Expertinnen-/Experten-Workshop und einem schriftli-

chen Konsensverfahren.

Im Einzelnen konnten folgende Meilensteine in der Projektlaufzeit erreicht werden:
Meilenstein 1: Durchfihrung des Expertinnen-/Experten-Workshops in Projektphase 1

Dieser Meilenstein konnte entsprechend des Projektplans abgeschlossen werden.

Meilenstein 2: Strukturiertes Bewertungsschema liegt vor

Auf Basis der Recherchen, des Workshops und der Vor-Ort-Visitationen von Zentren fir Seltene Erkrankungen
wurden zwei Befragungsinstrumente entworfen (Version flr Zentren fir Seltene Erkrankungen, Version fir
Primarversorgende) und in kleiner Expertinnen-/Expertenrunde abgestimmt. Durch die Verzégerungen der

Vor-Ort-Visitationen kam es zu Abweichungen von ca. 2 Monaten im Vergleich zum Projektplan.

Meilenstein 3: Telefonische Befragung der ZSE/Sprechstunden in Projektphase 1 abgeschlossen

Durch die dargestellten Herausforderungen im Zuge der pandemiebedingten Einschréankungen und der redu-
zierten Teilnahmebereitschaft konnten insgesamt 67 Vertreterinnen und Vertreter des ZSE befragt werden.
Das Gewinnungsziel von ca. 100 Teilnehmenden wurde somit nicht erreicht. In Abstimmung mit Vertreterin-

nen des BMG und VDI/VDE wurde die Befragung dennoch abgeschlossen und auf Basis der vorliegenden Daten
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Best-Practice-Standorte ausgewahlt. Nach Auswahl der Best-Practice-Standorte konnten noch drei weitere
Vertreterinnen/Vertreter von ZSE befragt werden, sodass final n=70 telefonische Befragungen durchgefthrt

wurden.

Meilenstein 4: Telefonische Befragung von Primarversorgenden in Projektphase 1 abgeschlossen
Durch die pandemiebedingten Belastungen in den Praxen sowie datenschutzrechtlichen Vorgaben (siehe auch
Abschnitt 4) konnte die geplante StichprobengréRe nicht erreicht werden. Auch hier wurde die Befragung in

Abstimmung mit dem BMG und VDI/VDE abgeschlossen. Insgesamt wurden n=42 Priméarversorgende befragt.

Meilenstein 5: Qualitative Interviews der Primarversorgenden in Projektphase 2 abgeschlossen
Es traten dhnliche Herausforderungen auf wie bereits unter Meilenstein 4 dargestellt. Vor diesem Hintergrund
konnte der angestrebte Stichprobenumfang (n=50) nicht erreicht werden (siehe auch Abschnitt 4.1). Es wur-

den insgesamt n=26 Primarversorgende mithilfe von halbstrukturierten Leitfaden interviewt.

Meilenstein 6: Quantitative Fragebogenbefragung von Betroffenen in Projektphase 2 abgeschlossen
Trotz bestehender Herausforderungen und geringerer Teilnahmequote der ZSE als geplant, konnte durch er-
ganzende Gewinnungsstrategien das Gewinnungsziel von ca. 300 mit n=299 Studienteilnehmenden erreicht

werden.

Meilenstein 7: Qualitative Interviews mit Betroffenen in Projektphase 2 abgeschlossen

Die im Projektantrag vorgesehene StichprobengréRe von 50 qualitativen Interviews wurde erreicht.

Meilenstein 8: Durchfiihrung des Expertinnen-/Experten-Workshops in Projektphase 3
Der abschlieBende Expertinnen-/Experten-Workshop zur Diskussion der Ergebnisse und Empfehlungen
konnte realisiert werden. Aufgrund der anhaltenden pandemiebedingten Einschrankungen wurde der Work-

shop in digitaler Form umgesetzt.

5.3. Darstellung von positiven und negativen Erfahrungen und Problemen
Die Erfahrungen im Rahmen des Projekts ESE-Best und seiner Umsetzung waren sehr umfanglich und gepragt

durch die Corona-Pandemie wahrend des Grofteils der Projektlaufzeit.

Als positive Erfahrungen kdnnen die Offenheit und Resonanz der teilnehmenden Zentren aufgefihrt werden.
Insbesondere in der ersten Projektphase sind uns viele Vertreterinnen und Vertreter mit einer Offenheit Gber
die Abldufe in ihren Institutionen begegnet, die verdeutlicht, wie wichtig die Verbesserung der Versorgung der
Betroffenen wahrgenommen wird. Ein Teil der ausgewdhlten und beteiligten Best-Practice-Standorte in der
zweiten Projektphase zeigte ebenfalls groRes Interesse an der Studie und ein groRes Engagement, die Studie
zu untersttzen. Dies ermoglichte es, trotz der bestehenden Herausforderungen die Projektziele weiterzuver-
folgen. Auch die Unterstitzung und der Einsatz der Expertinnen und Experten in den Workshops erlebten wir
als sehr positiv. Nicht zuletzt das Engagement und die Offenheit der teilnehmenden Betroffenen und Primar-
versorgenden ist hervorzuheben, die trotz der pandemiebedingten Einschrankungen das Thema des Projektes

als so wichtig erachteten, dass sie an der Studie teilnahmen.
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Als kritische Erfahrung sind vor allem die sehr hohe Anzahl notwendiger Kontaktversuche und fehlende Riick-
meldungen durch einzelne Zentren fir Seltene Erkrankungen zu bewerten. Aufgrund der fehlenden Rickmel-
dungen konnten die Griinde nicht systematisch erfasst werden, aus Einzelkontakten zeigt sich aber, dass eine
deutliche Uberlastung in den Zentren und Praxen vorlag und die Patientinnen-/Patientenversorgung gegen-

Uber der Unterstitzung der Studie priorisiert wurde.

DarUber hinaus zeigte sich, dass datenschutzrechtliche Aspekte die Umsetzung der Studie deutlich erschwer-
ten. Es war beispielsweise gar nicht oder nur einschrankt moglich, schriftliche Studieninformation fir die Pa-
tientinnen und Patienten bzw. Angehdrigen durch die Zentren weiterzuleiten oder Kontaktdaten von mit den

ZSE kooperierenden Primarversorgenden zu erhalten.

6. Ergebnisse

6.1. Projektphase 1 — Ist-Analyse bestehender Konzepte und Instrumente

6.1.1 Entwicklung der Bewertungsschemata

Im Rahmen der ersten Projektphase wurden im Rahmen von Online-Recherchen die Internetauftritte der be-
stehenden ZSE systematisch im Hinblick auf die dargestellten Informationen sowie ggf. verflighare Dokumente
ausgewertet. Bei fast allen ZSE waren die Versorgungsschwerpunkte auf der Homepage ersichtlich. Dartber
hinaus waren Kontaktdaten angeben. Spezifische telefonische Sprechzeiten, klare Ansprechpartnerinnen und
Ansprechpartner oder eine Auflistung notwendiger Unterlagen waren bei einem Teil der Internetauftritte dar-
gestellt. In der Vorarbeit zum Bewertungsschema wurde dariber hinaus relevante Projekte mit Bezug zum
Thema Schnittstellenmanagement identifiziert. Hier konnten die Projekte DENIES, TRANSLATE-NAMSE, ZSE-
DUO und CARE-FAM-NET identifiziert werden. Hinsichtlich des Schnittstellenmanagements in der Versorgung
im Allgemeinen wurden die Qualitdtsmanagementsysteme QEP (Qualitdt und Entwicklung in Praxen) der KV
und KBV, das KTQ-Manual (Kooperation fir Transparenz und Qualitdt im Gesundheitswesen) und DIN EN ISO
9001 auf Relevanz und Passung, z.B. einzelner Items geprift. Ergdnzend wurden folgende Instrumente und

Projekte zum Schnittstellenmanagement identifiziert und hinsichtlich der Projektfragestellungen betrachtet:

e Projekt der KV Saarland zur Standardisierung von Einweiser-Begleitschreiben und Entlassbriefen
(www.kvsaarland.de/projekte)

e |/E-Health NRW zur Entwicklung und Bereitstellung von Elektronischen Arztbriefen und Fallakten
(https://ie-health.nrw/)

e Checklisten des AZQ (www.aezq.de/aezq/schnittstellenmanagement)

e High-5s-Projekt zu Handlungsempfehlungen zu medikamentdser Kontinuitat (www.aezq.de/patien-
tensicherheit/h5s)

e Berliner Transitionsprogramm (www.btp-ev.de)

e Oldenburger Uberleitungsprojekt (versorgungsnetz-gesundheit.de/iberleitung.html)
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Ergdnzende Literaturrecherchen konnten die Erkenntnisse zu den Versorgungsstrukturen von Seltenen Er-
krankungen in Deutschland vertiefen, erbrachten aber keine spezifischen Hinweise auf die umsetzungsorien-
tierten Projekte im Bereich des Schnittstellenmanagements in der Versorgung von Menschen mit Seltenen

Erkrankungen.

Am ersten Expertinnen-/Experten-Workshop nahmen insgesamt vier Vertreterinnen von ZSEs, sechs Vertre-
terinnen bzw. -vertreter der Selbsthilfe und zwei Vertreterinnen des BMG teil. Folgende Aspekte wurden in

dem Workshop als relevant identifiziert:

e Vernetzung der Primarversorgenden und ZSE inkl. direkter Kommunikations- und Rickkopplungs-
schleifen

e Zugangswege zum ZSE (u.a. Bekanntheit, Abldufe bei Uberweisungen, Ansprechpartnerinnen und An-
sprechpartner)

e Transition: Padiatrie zu Erwachsenenmedizin

e Datentbermittlung (u.a. Verantwortlichkeiten der Patientinnen und Patienten, Datenschutz)

e Vernetzung innerhalb der ZSE und Vernetzung der ZSE untereinander

e Rolle der Selbsthilfeorganisationen

e Zentrale Koordinierungsstellen

e Perspektive der Patientinnen und Patienten (u.a. Zufriedenheit mit der Versorgung, Belastungen)

e Strukturelle Aspekte (u.a. Finanzierung/Abrechnung, Rolle der Pharma-Industrie)

Ergdnzend wurden Vor-Ort-Visitationen an den Standorten Hamburg, Bochum, Heidelberg und Mainz durch

das Projektteam sowie vier zusatzliche telefonische Expertinnen-/Experten-Interviews durchgefihrt.

Auf Basis der Ergebnisse wurden relevante Items zur Bewertung der Schnittstellenarbeit in den Zentren fir
Seltene Erkrankungen abgeleitet. Diese Items wurden thematisch geordnet und schlieRlich ein erster Entwurf
des strukturierten Befragungsinstruments zur Befragung der Vertreterinnen und Vertreter der ZSE entworfen.
In einem internen Revisionsprozess wurde das Instrument weiter spezifiziert und schlielich eine pra-finale
Version erstellt. Diese Version wurde dann fiir die Befragung von Primarversorgenden modifiziert. Ein Uber-

blick Gber die Dimensionen und Beispielitems ist in Tabelle 4 (s. Kap. 4.4) dargestellt.

6.1.2 Strukturierte telefonische Befragung der ZSE

Gewinnung der Teilnehmenden. Die Vertreterinnen und Vertreter des ZSE wurden Uber verschiedene Zugange
Uber die Studie informiert und zu einer Studienteilnahme eingeladen. Zum einen erfolgten eine Vorstellung
der Studie auf der AG-ZSE Mitgliederversammlung (11/2019). Darlber hinaus wurde vom Projektteam eine
Ubersicht der A- und B-Zentren, der im Herbst 2019 im SE-Atlas aufgefiihrten ZSE, inklusive der Kontaktdaten
(E-Mail, Telefon), erstellt. Alle A-Zentren wurden per E-Mail mithilfe eines standardisierten Anschreibens
und/oder telefonisch Gber die Studie informiert. Sofern moglich, wurden die B-Zentren (ber die A-Zentren an

das Projektteam weitervermittelt und ebenfalls zu einer Studienteilnahme eingeladen. Falls in einem ZSE kein
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ausgewiesenes A-Zentrum ermittelt wurde oder dieses nicht erreichbar war, wurden die B-Zentren direkt kon-
taktiert. Die Gewinnung der B-Zentren folgte einem konsekutiven Vorgehen mit dem Ziel, 2-3 B-Zentren pro
Standort fir eine Studienteilnahme zu gewinnen. Insgesamt wurden 398 Anfragen per Telefon oder E-Mail
getédtigt. Die Befragungen wurden im Zeitraum von Januar 2020 bis Oktober 2020 durchgefihrt. Es konnten

70 telefonische Befragungen mit Vertreterinnen und Vertretern von insgesamt 24 ZSE (18 A-Zentren, 52 B-

Zentren) durchgefiihrt werden.

Charakteristika der Vertreterinnen und Vertreter der ZSE. Die Mehrheit der Befragten ist weiblich und in ihrer
Zentrumstatigkeit unbefristet angestellt (Tabelle 5). In den A-Zentren wurde die Zentrumsleitung oder die

koordinierende Stelle befragt. In den B-Zentren nahmen dartber hinaus arztliche Mitarbeiterinnen und Mit-

arbeiter an der Befragung teil.

Tabelle5  Charakteristika der befragten Vertreterinnen/Vertretern der Zentren fir Seltene Erkrankungen

in Projektphase 1 (n=70)

Gesamt A-Zentren B-Zentren
(n=70) (n=18) (n=52)
n % n % n %

Geschlecht

weiblich 44 62.9 13 72.2 31 59.6

mannlich 26 37.1 5 27.8 21 40.4
Befristung der Zentrumstatigkeit (in %)

unbefristet 41 58.6 7 38.9 34 65.4

befristet 22 314 9 50.0 13 25.0

Sonstiges 7 10.0 2 11.2 5 9.6
Funktion im Zentrum (in %)

Leitung/Sprecherin/Sprecher 26 37.1 3 16.7 23 442

Koordination/Lotsin/Lotse 27 38.6 14 77.8 13 25.0

aA.rrZzttill.q}\_/I;i{)bemenn/l\/htarbelter (Ober 3 114 i i 3 154

tAeri‘il) Mitarbeiterin/Mitarbeiter (Assis- 6 86 i i 6 115

Sonstige 3 4.3 1 5.6 2 3.8
Prozentualer Stellenanteil im Zentrum

75-100 % 25 35.7 6 333 19 36.5

50-74% 15 214 8 44.4 7 13.5

Weniger als 50% 10 143 1 5.6 9 17.3

Ezinrlrauunigewiesener Stellenanteil im 8 114 3 16.7 5 96

keine Angabe 1 171 ) ) T 531
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Gesamt A-Zentren B-Zentren
(n=70) (n=18) (n=52)
n % n % n %
Dauer der Zentrumstatigkeit in Jahren

1-3 Jahre 27 38.6 9 50.0 18 34.6
4-6 Jahre 17 24.3 5 27.8 12 23.1
7-10 Jahre 12 171 4 22.2 8 154
Mehr als 10 Jahre 14 20.0 - - 14 26.9

Charakteristika der ZSE und der Patientinnen-/Patientenpopulationen in den ZSE. Nach Angaben der Befragten
bestehen die ZSE zum Zeitpunkt der Befragung im Durchschnitt seit 10 Jahre, wobei die B-Zentren im Vergleich
zu den A-Zentren langer bestehen (Tabelle 6). Die monatlichen Anfragen schwanken zwischen 1 und 180 mit
einem Mittelwert von 27 Anfragen pro Monat. Die am haufigsten vertretenen Fachrichtungen sind Padiatrie,
Innere Medizin und Neurologie. Aus dem nicht-medizinischen Bereich werden Psychologie/(Sozial-)Padagogik,
weiterfihrende Therapieangebote (z.B. Physiotherapie) und Koordination/Organisation am haufigsten ge-
nannt. Ein Groliteil der befragten Vertreterinnen und Vertreter gibt an, dass ihr Zentrum sich an Forschungs-

projekten beteiligt.

Nach Schatzungen der Befragten wendet sich etwa die Halfte der Patientinnen und Patienten auf Initiative
eines Primarversorgenden an das ZSE (Tabelle 7). Bei etwas mehr als einem Drittel liegt bereits die Diagnose
einer SE vor, wobei der Anteil in den B-Zentren hoher eingeschatzt wird als in den A-Zentren. Wahrend in den
A-Zentren bei etwa die Halfte der Betroffenen eine psychosomatische Erkrankung vermutet wird, liegt der
Anteil in den B-Zentren mit durchschnittlich etwa 16% deutlich niedriger. Insgesamt wird der Anteil der padi-

atrischen Patientinnen und Patienten auf etwa 38% geschatzt.

Tabelle 6  Strukturelle Merkmale der ZSE aus Projektphase 1

Gesamt A-Zentren B-Zentren
(n=70) (n=18) (n=52)
M SD M SD M SD
Bestehen des Zentrums in Jahren 10.0 12.4 6.2 2.6 11.3 14.2
Monatliche Anfragen® 27.3 33.1 234 15.6 28.8 37.9
Anzahl.Patlentlnngln/PaUenten ZL;r di- 4114 623.8 139.9 168.0 503.9 6937
agnostischen Abklarung pro Jahr
Anzahl behandelter Patientinnen/Pa- 497 4 7035 i i 4974 7035
tienten pro Jahr
n % n % n %

Vertretene Fachrichtungen in den ZSE (haufigste 5 Nennungen, in %)

Pddiatrie 37 52.9 13 72.2 24 46.2
Innere Medizin 30 42.9 9 50.0 21 40.4
Neurologie 24 343 11 61.1 13 25.0
Genetik 18 25.7 5 27.8 13 25.0
Psychiatrie/Psychosomatik 16 229 9 50.0 7 13.5
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Gesamt A-Zentren B-Zentren
(n=70) (n=18) (n=52)
Andere beteiligte Professionen (hadufigste 3 Nennungen, in %)
Psychologie/(Sozial-)Padagogik 47 67.1 4 22.2 43 82.7
We|t§rfuhrende The.rapleangebote 26 371 1 56 ’5 481
(Physio-/Ergotherapie)
Koordination/Organisation (z.B. Doku-
mentarinnen/Dokumentare, MFA) 18 25.7 ) i 18 34.6
Beteiligung an Forschungsprojekten 65 92.9 17 94.4 48 92.3
ZSE-DUO 16 22.9 7 38.9 9 17.3
TRANSLATE-NAMSE 18 25.7 8 44 .4 10 19.2
Andere Forschungsprojekte (z.B. Kli- 60 857 13 729 47 904

nische Studien, Registerstudien)

An=5 fehlende Angaben bzw. keine Schatzung moglich sowie Ausschluss eines AusreiRers mit einer Angabe von 1900 Anfragen pro
Monat, 8 n=11 fehlende Angaben bzw. keine Schitzung méglich

Tabelle7  Geschéatzte prozentuale Anteile zu Charakteristika der Patientinnen-/Patientenpopulationen der
befragten ZSE in Projektphase 1 (n=70)

Charakteristika der Patientinnen-/Patientenpo- Gesamt (n=70) A-Zentren (n=18) B-Zentren (n=52)

pulationen (geschatzt in %) M SD M SD M SD

Wie hoch ist lhrer Schatzung nach der Anteil an...

Patlentlnngh/Patlfenten, die von Primarver- 494 38 333 )81 554 396
sorgenden Uberwiesen werden?

.. F.’atlentlnnen/Patlenten, die sich eigeninitia- 438 378 65.3 59.9 349 300
tiv melden?

. Pat|en‘.cmnen/Pat|enten, die bereits die Diag- 36.5 30.7 16.5 13.5 43.9 390
nose einer Seltenen Erkrankung haben?

Pat|en.t|nnen/Pat|enten, die noch keine Diag- 617 390 823 50.3 549 373
nose einer Seltenen Erkrankung haben?

. Pat|ent|r.men/PaF|enten, die eine bereits ge- 50,5 55 7 347 337 155 50.4
stellte Diagnose in Frage stellen?

. Patlentlnnen(Patlenten, bei denen Sie eine 4.9 26.1 477 570 15.8 50.0
psychosomatische Erkrankung vermuten?

.. Patienti Patient bei d Sie ei

atientinnen/Patienten, e.| enen” ie eine 30.3 313 514 35.7 299 56,2

Seltene Erkrankung ausschlieRen kénnen?

... padiatrischen Patientinnen/Patienten? 37.7 37.9 20.8 24.4 43.8 20.2

... erwachsenen Patientinnen/Patienten? 62.3 37.9 79.3 24 .4 56.2 20.2

.. Patientinnen/Patienten, die in lhrem Zent- 846 939 ) 846 539
rum ambulant behandelt werden? B

.. Patientinnen/Patienten, die in lhrem Zent- )58 »8.0 ) )58 58.0

rum stationar behandelt werden? 8
An=0-14 fehlende Angaben bzw. keine Schatzung maglich; 8 nur bei B-Zentren erfasst;
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE

Hinsichtlich der Zusammenarbeit mit Primarversorgenden berichten etwa 60% der Vertreterinnen und Ver-
treter der ZSE, dass sie den Eindruck haben, dass Primarversorgenden die Moglichkeit an ein ZSE zu Gberwei-
sen bekannt sei (Tabelle 8). Die hdufigsten Zuweisungen kdmen Gber Facharztinnen und Facharzte. Der Grol3-

teil der ZSE bietet Fortbildungen fir niedergelassene Kolleginnen und Kollegen an.
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Tabelle 8  Erfahrungen der Vertreterinnen/Vertreter der ZSE in der Zusammenarbeit mit Primarversorgen-

den (n=70)
Gesamt A-Zentren B-Zentren
Erfahrungen zur Zusammenarbeit mit (n=70) (n=18) (n=52)
Primarversorgenden n % n % n %

Ist lhrer Einschitzung nach Priméarversorgenden die Méglichkeit bekannt, in Ihr Zentrum zu Gberweisen? #
ja 38 60.3 3 21.4 35 71.4
nein 25 39.7 11 78.6 14 28.6

Aus welchem Bereich der Priméarversorgung kommen die hdufigsten Zuweisungen in Ihr Zentrum?
(Mehrfachnennungen moglich)

Hausarztin/-arzt 29 42.0 15 88.2 14 26.9
Facharztin/-arzt 53 76.8 6 35.3 47 90.4
Andere 5 7.2 - - 5 9.6

Wie kdnnen sich Priméarversorgende und Patientinnen/Patienten iber Angebote und Schwerpunkte Ihres Zentrums
informieren? (Mehrfachnennungen méglich)

Flyer 16 22.9 4 22.2 12 23.1
Homepage 67 95.7 17 94.4 50 96.2
Veranstaltungen 18 25.7 5 27.8 13 25.0
auf Anfrage per Telefon und/oder Mail 43 61.4 13 72.2 30 57.7
personliche Kontakte 3 4.3 - - 3 5.8
Andere 17 243 4 22.2 13 25.0

Bieten Sie fiir niedergelassene Kolleginnen/Kollegen Fortbildungen zum Thema SE an?
ja 58 82.9 13 72.2 45 86.5
nein 12 17.1 5 27.8 7 135

Wenn ja, wie hdufig?

regular 54 93.1 11 84.6 43 95.6
einmalig 3 5.2 2 15.4 1 2.2
auf Anfrage 1 1.7 - - 1 2.2

An=7 fehlende Angaben bzw. keine Einschatzung moglich, Darstellung der giiltigen Prozent;
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE

Abldufe der ZSE. Fast alle Befragten geben an, das Vorgehen der Diagnostik- bzw. Behandlungsschritte mit den
Betroffenen abzustimmen und diese in persénlichem Kontakt zu sehen. Dabei schatzt ein Grofteil die Ge-
sprachszeit als ausreichend ein (Tabelle 9). Die Erfassung von patientenberichteten Outcomeparametern (z.B.
Zufriedenheit, Lebensqualitat, Belastung) werden von etwa 2/3 der Befragten als Routine angeben. Die Be-
troffenen erhalten in der Regel mindestens den Arztbrief als Unterlage nach der Behandlung, wobei nur 41%

angeben, dass die Unterlagen in patientinnen-/patientengerechter Sprache verfasst sind.
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Tabelle9  Kommunikationsablaufe der befragten ZSE mit Patientinnen/Patienten bzw. mit Sorgeberechti-

gen (n=70)
Gesamt A-Zentren B-Zentren
Kommunikation mit den Patientin- (n=70) (n=18) (n=52)
nen/Patienten bzw. Sorgeberechtigten n % n % n %

Gemeinsame Abstimmung der Behand-
lungsschritte mit Patientinnen/Patienten 67 95.7 15 83.3 52 100.0
mit SE bzw. mit Sorgeberechtigten

Personliches Gesprach mit Patientin/Pati-

. 65 92.9 13 72.2 52 100.0
ent bzw. Sorgeberechtigten

Wenn ja, ausreichende Gesprdchszeit

mit Patientinnen/Patienten mit SE >8 89.2 12 92.3 46 88.5

Wenn ja, durchschnittliche Zeitspanne
vom Erstkontakt bis zum ersten Termin 2.8 3.2 3.7 4.8 2.6 2.7
(In Monaten, M, SD) #

Aufklarung der Patientinnen/Patienten

iber Verdachtsdiagnosen* 60 857 13 722 47 904

Systematische Erfassung der Patientin-
nen-/Patientenzufriedenheit, Lebensqua- 46 65.7 10 55.6 36 69.2
litdt oder Belastung

Ermittlung des psychosozialen Unterstit-

zungsbedarfs ® 44 62.9 7 38.9 37 71.2

Unterlagen fiir Patientinnen/Patienten (Mehrfachnennungen méglich)

Arztbrief
reguldr 54 77.1 10 55.5 44 84.6
auf Wunsch 1 14 1 5.5 - -
nein 3 43 2 111 1 1.9
Behandlungsplan
reguldar 23 32.9 2 11.1 21 40.4
auf Wunsch - - - - - -
nein 35 50.0 11 61.1 24 46.2
Untersuchungsbefunde
regular 36 514 8 44.4 28 53.9
auf Wunsch 2 2.8 - - 2 3.8
nein 20 28.6 5 27.8 15 28.8
Epikrise/Entlassbericht
regular 30 42.9 8 44.4 22 42.3
auf Wunsch - - - - - -
nein 28 40.0 5 27.8 23 44.2
Sonstiges
regular 27 38.6 8 44.4 19 36.5
auf Wunsch 1 1.4 - - 1 1.9
nein 30 42.9 5 27.8 25 58.1

Unterlagen in patientinnen-/patienten-

29 41.4 11 61.1 18 34.6
gerechter Sprache ¢

An=4 fehlende Angaben bzw. keine Schatzung méglich, B n=9 fehlende Angaben, ¢ n=8 fehlende Angaben; ZSE, Zentrum fiir Seltene
Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprechstunde/-ambulanz eines ZSE
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In der Mehrzahl der Zentren werden Sprechstunden angeboten und fiir die Aufnahme ist eine arztliche Uber-
weisung notwendig (Tabelle 10). Dariber hinaus liegen in allen bis auf einem A-Zentrum und in etwa 75% der
B-Zentren standardisierte Anforderungen an einzureichende Unterlagen bei Aufnahme in das Zentrum vor.

Nach Schatzungen der Befragten sind in durchschnittlich in 63% die Unterlagen nicht vollstdndig, werden dann

aber in der Regel nachgefordert.

Tabelle 10. Aspekte zur Aufnahme in den befragten ZSE (n=70)
Gesamt A-Zentren B-Zentren
Aspekte zur Aufnahme in ein ZSE 4 (n=70) (n=18) (n=52)
n % n % n %
Angebot einer Sprechstunde im ZSE 60 85.7 13 72.2 47 90.4
Notwendigkeit einer Uberweisung fir
die Aufnahme in das ZSE 60 857 16 88.9 44 86.3
Wenn ja, Vorliegen von Vorgaben
zum Ausfiillen des Uberweisungstrd- 18 30.0 7 50.0 11 26.2
gers oder der Anmeldung
Weitere Informationsquellen fiir den Auftrag an das ZSE (Nennung der 3 haufigsten Quellen)
Patientinnen-/Patientengesprach 26 37.1 3 16.7 23 442
Unterlagen aus Patientinnen-/Patienten-
akte der Vorbehandlung (Arztbriefe, 16 22.9 6 33.3 10 19.2
Epikrise etc.)
Fragebogen 5 7.1 3 16.6 2 39
Vorliegen standardisierter Anforderun-
gen an einzureichende Unterlagen = Bl 1 SR = de
Wenn ja, welche? (Mehrfachnennungen mdéglich; Darstellung der 4 hdufigsten)
Befunde 51 91.1 15 88.2 36 92.3
anamnestischer Fragebogen 36 64.3 15 88.2 21 53.8
Symptome aus Patientinnen-/Patien-
tensicht 25 44.6 11 64.7 14 35.9
Familienanamnese 23 411 11 64.7 12 30.8
Ubermittlung behandlungsrelevanter Unterlagen ans Zentrum (Mehrfachnennungen méglich)
via Mail/online 29 41.4 4 22.2 25 48.1
via Post 48 68.6 17 94.4 31 59.6
via Fax 24 343 4 22.2 20 38.5
via Patientin/Patient 26 371 1 5.6 25 48.1
Standardisiertes Verfahren zur Entbin-
dung von der Schweigepflicht 42 731 10 58.8 39 78.0
M SD M SD M SD
Anteil an vollstandig ausgefullten Unter-
62.6 24.9 69.0 20.3 60.1 26.3

lagen (in %) ®

A n=1-4 fehlende Angaben in einzelnen Fragen; 8 n=17 fehlende Angaben bzw. Einschitzung nicht méglich;
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE
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Insgesamt geben mehr als 90% der Befragten an, dass die ZSE konkrete Ansprechpartnerinnen und -partner
flr die Zuweisenden und Betroffenen vorhalten (Tabelle 11). In der Regel wird der Zugang zu den Kontaktda-
ten als leicht zugédnglich eingeschatzt. Haufigste Wege der Kontaktaufnahme stellen E-Mails und telefonische
Kontakte dar. Wahrend 87% Befragten angeben, dass die Zentren bei Riickfragen der Zuweisenden erreichbar

sind, stehen knapp Uber 80% bei gemeinsamen Patientinnen und Patienten mit den Primarversorgenden im

Austausch.
Tabelle 11. Kommunikation der befragten ZSE (n=70) mit den Priméarversorgenden, Zuweisenden und Pa-
tientinnen/Patienten
Gesamt A-Zentren B-Zentren
Kommunikation mit Primirversorgenden # (n=70) (n=18) (n=52)
n % n n % n
Vorhalten einer konkreten Ansprechper- 65 929 18 100.0 47 90.4

son am Zentrum

Wenn ja, leicht zugéngliche Kontakt-
daten der Ansprechperson fir Zuwei- 57 91.9 16 94.1 41 91.1
sende und Patientinnen/Patienten

Moglichkeiten der Kontaktaufnahme fir Zuweisende und Patientinnen/Patienten zum Zentrum (Mehrfachnennun-
gen moglich)

E-Mail 67 95.7 18 100.0 49 94.2
Telefon 67 95.7 17 94.4 50 96.2
Homepage 13 18.6 3 16.7 10 19.2
Post 9 12.9 3 16.7 6 115
Fax 17 24.3 3 16.7 14 26.9
Riackmeldung zum Eingang der Unterla-

gen durch das Zentrum an Patientin- 30 429 10 55.6 20 38.5

nen/Patienten

Durchschnittliche Dauer bis zur inhaltlichen Beantwortung von Anfragen an das Zentrum 8

weniger als 1 Monat 41 58.6 4 22.2 37 71.2
1 bis 4 Monate 9 12.9 7 389 2 3.8
mehr als 4 Monate 4 57 3 16.7 1 19
Erreichbarkeit fiir Zuweisende bei Rick-
fragen 61 87.1 16 88.9 45 86.5
Austausch mit Primarversorgenden ber

55 78.6 12 66.7 43 82.7

gemeinsame Patientinnen/Patienten

A 2-5 fehlende Angaben bzw. Einschitzung nicht méglich, 8 n=16 fehlende Angaben bzw. Einschatzung nicht moglich;
ZSE, Zentrum fur Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE

Die Ablaufe innerhalb der ZSE werden laut Aussagen der Vertreterinnen und Vertreter der ZSE in grofRen Teilen
durch standardisierte Abldufe (SOPs, Checklisten) geregelt (Tabelle 12). In 88% der Zentren ist die Moglichkeit
gegeben, eine genetische Diagnostik durchzufiihren. Zentraler Austauschweg innerhalb der Zentren sind die
Klinikinformationssysteme (KIS) (67%). Zudem geben die Befragten an, dass in den ZSE regelmaRige, interdis-

ziplindre Fallkonferenzen (88%) und erganzend interne Besprechungen (70%) stattfinden.

38



Projektabschlussbericht ESE-Best

Tabelle 12. Abldufe und Vorgange innerhalb der ZSE (n=70)

Gesamt A-Zentren B-Zentren

Vorginge innerhalb der ZSE A (n=70) (n=18) (n=52)

n % n % n %
Standardisierter Umgang mit eingehen- 68 971 18 100.0 50 96.2
den Unterlagen
Mindestens eine verantwortliche Person
far die Sichtung eingehender Unterlagen 69 98.6 18 100.0 >l 98.1
Maoglichkeit zur Durchfiihrung geneti- 62 836 16 889 46 88.5

scher Diagnostik am Zentrum

Wenn ja, Entscheidungskriterien fiir genetische Diagnostik

wird (fast) immer angeboten 6 9.7 - - 6 13.0
in Absprache mit Genetiker/-in 10 16.1 7 43.8 3 6.5
mithilfe (interdisziplinarer) Fall- 3 129 5 43.8 1 oy
konferenzen

zur Absicherung von Unklarheiten/

Verdachtsdiagnosen (auf eine SE) 15 24.2 1 6.3 14 30.4
Sonstiges 22 355 1 6.3 21 45.7

M SD M SD M SD

Wenn ja, geschdtzter prozentualer
Anteil der Patientinnen/Patienten, 46.2 34.9 25.4 22.3 53.7 35.7
die gen. Diagnostik erhalten

n % n % n %

Wenn ja, Finanzierung der genetischen Diagnostik (Mehrfachnennungen méglich)

Krankenkasse 42 67.7 8 50.0 34 73.9
Forschungsgelder 15 24.2 5 31.3 10 21.7
Sonstiges 12 194 6 37.5 6 13.0

Wenn nein, Vorgehen, wenn genetische Diagnostik notwendig ist
Weiterverweisung an Labor/Unikli-

nik/Humangenetik 85.7 1 500 > 100.0
wird nicht weiter verfolgt 1 14.3 1 50.0 - -
Mindestens eine verantwortliche Person
fur Koordination von Diagnostik und Be- 62 88.6 10 55.6 52 100.0
handlung
Vorliegen dem Zentrum zugehdriger B-
52 74.3 18 100.0 34 65.4

Zentren

Wenn ja, Ablauf des Datentransfers zwischen dem Zentrum und den zugehérigen B-Zentren
(Mehrfachnennungen méglich, Darstellung der 5 hdufigsten)

gemeinsames KIS 26 50.0 7 38.9 19 55.9
Hauspost 18 34.6 8 44 .4 10 29.4
E-Mail 10 19.2 4 22.2 6 17.6
Fax 6 11.5 1 5.6 5 14.7
personlich/telefonisch 15 28.8 9 50.0 6 17.6
Datentransfer erfolgt nicht 2 3.8 1 5.6 1 2.9
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Gesamt A-Zentren B-Zentren
Vorginge innerhalb der ZSE A (n=70) (n=52)
n % n % n %
Ablauf des Datentransfers zwischen dem Zentrum und einer angeschlossenen Klinik
(Mehrfachnennungen maglich, Darstellung der 5 haufigsten)
gemeinsames KIS 47 67.1 10 55.6 37 71.2
Hauspost 17 24.3 7 38.9 10 19.2
E-Mail 10 14.3 4 22.2 6 115
Fax 6 8.6 1 5.6 5 9.6
personlich/telefonisch 14 20.0 6 333 8 15.4
Datentransfer erfolgt nicht 2 2.9 1 56 1 1.9
Umsetzung regelméRiger interdisziplina-
rer Fallkonferenzen = E8ils = Lovl s G5
Wenn ja, wie hdufig?
taglich 1 1.6 - 1 2.3
wochentlich 19 30.6 5 27.8 14 31.8
14-tagig 3 4.8 1 5.6 2 4.5
monatlich 20 323 7 38.9 13 29.5
quartalsweise 12 19.4 4 22.2 8 18.2
Halbjahrlich bis jahrlich 5 8.1 - - 5 11.4
fallabhéngig/bei Bedarf 2 3.2 1 5.6 1 2.3
Wenn ja, werden diese dokumentiert?
ja 47 75.8 14 77.8 33 75.0
nein 11 11.7 4 22.2 7 15.9
Wenn ja, haben Primérversorgende die Mdglichkeit, daran teilzunehmen?
ja 31 50.0 10 55.6 21 47.7
nein 26 41.9 8 444 18 40.9
RegelmaRige interne Besprechungen
oder Supervision auerhalb der Fallkon- 49 70.0 15 83.3 34 65.4
ferenzen
Austausch mit externen A- und B-Zentren 57 81.4 17 94.4 40 76.9
Wenn ja, zu welchem Anlass? (Mehrfachnennungen méglich, Darstellung der 5 hdufigsten)
auf Fallebene 41 71.9 13 76.5 28 70.0
zum Austausch von Expertise 27 47.4 5 294 22 55.0
far gemeinsame (Forschungs-)Pro-
jekte 22 38.6 6 353 16 40.0
zur strukturellen Zentrumsorganisa-
tion 19 333 10 58.8 9 22.5
fir gemeinsame Veranstaltungen 12 21.1 7 41.2 5 12.5
Verwendung eines standardisierten Ko-
diersystems Uber das ICD-10 hinaus zur 29 40.4 10 55.6 19 36.5
Kodierung von SE
Wenn ja, welches?
Orpha-Code 22 75.9 8 80.0 14 73.7
Anderes 4 138 2 20.0 2 10.5
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Gesamt A-Zentren B-Zentren
Vorginge innerhalb der ZSE A (n=70) (n=18) (n=52)
n % n % n %
Meldung der SE-Falle in einem Register 16 65.7 7 38.9 39 75.0
Vorliegen eines schriftlich festgehaltenen
Transitionskonzepts 25 357 7 38.9 18 34.6
Vorliegen von SOPs flr Ablaufe innerhalb
S AT 58 82.9 13 72.2 45 86.5
Wenn ja, fiir welche Abldufe? (Mehrfachnennungen maéglich)
Aufnahme von Patientinnen/Patien-
t 40 69.0 8 61.5 32 71.7
en
Abldufe und Verantwortlichkeiten im
46 79.3 10 76.9 36 80.0
ZSE
Kommunikation mit Patientinnen/Pa-
tienten 25 43.1 5 38.5 20 44.4
Weiterverweisung 22 379 5 38.5 17 37.8
Entlassung von Patientinnen/Patien-
24 41.4 5 38.5 19 42.2
ten
Andere 21 36.2 4 30.8 17 37.8
Nutzung von Checklisten fur Abldufe in-
nerhalb des Zentrums 45 64.3 12 66.7 33 63.5
Wenn ja, fiir welche Abldufe? (Mehrfachnennungen mdoglich)
Aufnahme von Patientinnen/Patien-
t 21 46.7 6 50.0 15 45,5
en
Ablaufe und Verantwortlichkeiten im
25 55.6 7 58.3 18 545
Z/SE
Kommunikation mit Patientinnen/Pa-
tienten 10 22.2 3 25.0 7 21.2
Weiterverweisung 7 15.6 1 8.3 6 18.2
Entlassung von Patientinnen/Patien-
t 8 17.8 2 16.7 6 18.2
en
Andere 19 42.2 5 41.7 14 42.4

A 0-7 fehlende Angaben in einzelnen Items/Fragen bzw. Einschitzung nicht méglich;

ZSE, Zentrum fur Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-

stunde/-ambulanz eines ZSE; SOP, Standard Operating Procedures

Hinsichtlich der Weiterbehandlung bzw. Entlassung aus dem ZSE wird in der Regel eine abschlielende Zusam-
menfassung flr die Weiterbehandlung verfasst (83%) (Tabelle 13). Zuweisenden werden dabei laut Aussage
der Befragten die gleichen Unterlagen wie den Patientinnen und Patienten Ubermittelt. 70% der Befragten
geben an, dass dies Uber den postalischen Weg erfolge. In den B-Zentren wird ein Grofteil der Patientinnen
und Patienten zu Kontrollterminen ins ZSE einbestellt (85%). Sofern keine klare Diagnose gestellt werden kann,
geben die Befragten an, dass Patientinnen und Patienten zu regelméaRigen Verlaufskontrollen kommen (19%)
oder an andere Behandelnde weiterverwiesen (20%) werden. Bei fehlender spezifischer Therapie, werden

symptomatische Behandlungen bzw. individuelle Behandlungsstrategien verfolgt (37%) oder an andere spezi-

alisierte Zentren (27%) weiterverwiesen.
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Tabelle 13. Aspekte der Weiterbehandlung/Entlassung aus dem ZSE (n=70)

Gesamt A-Zentren B-Zentren
Aspekte der Weiterbehandlung/Entlas- (n=70) (n=18) (n=52)

A
sung aus dem ZSE n % . % q %

Erstellung einer abschlieRenden Zusam-
menfassung relevanter Informationen fiir 58 82.9 15 83.3 43 82.7
die Weiterbehandlung

RegelmaRige Kontrolltermine fir Patien-

44 2. ich ff 44 4.
tinnen/Patienten im Zentrum 629 IS AT TS 84.6

Ubermittlung der gleichen Unterlagen an

51 72.9 14 77.8 37 71.2
Zuweisende und Patientinnen/Patienten

Wege der Ubermittiung der Unterlagen (Mehrfachnennungen méglich)

via Mail 4 5.7 1 5.6 3 5.8
via Post 59 84.3 16 88.9 43 82.7
Uber Patientinnen/Patienten 1 1.4 - - 1 1.9
muindlich/telefonisch 1 1.4 - - 1 1.9
Ubermittlung der Unterlagen an Weiter-

behandelnde, die nicht die Zuweisenden 42 60.0 9 50.0 33 63.5
sind

Moglichkeit der langfristigen Anbindung
von Patientinnen/Patienten mit SE an das 63 90.0 15 83.3 418 92.3
Zentrum/eine angeschlossene Klinik

Wenn ja, ergéinzende Betreuung der
Patientinnen/Patienten von Nieder- 48 85.7 10 66.7 38 79.2
gelassenen/externen Ambulanzen

Standardisiertes Vorgehen bei weiterhin

unklaren Diagnosen 40 57.1 8 44.4 32 61.5

Umgang mit diagnostischen Unsicherheiten bei weiterhin unklaren Diagnosen B

Zurlck-/Weiterverweisung, Suche nach
Expertinnen/Experten, Einholen von 14 20.0 1 5.6 13 40.6
Zweitmeinungen

RegelmélRige Wiedervorstellungen, Wie-
derholung von Diagnostik, Verlaufskon- 13 18.6 4 222 9 28.1
trollen, erneute Fallkonferenzen etc.

offene und transparente Kommunikation
mit und Aufklarung von Patientinnen/Pa- 12 171 2 11.1 10 31.3
tienten

Umgang mit Patientinnen/Patienten, fir deren Erkrankung eine spezialisierte Versorgung fehlt

Weiterverweisung, Suche von Expertin-
nen/Experten, Anbindung an externe 19 27.1 8 44 .4 11 21.2
(Spezial-)Zentren

(symptomatische) bestmogliche Weiter-
behandlung, Entwickeln eigener Kon- 26 37.1 5 27.8 21 40.4
zepte, Finden individueller Lésungen etc.

Transparenz, Aufklarung und offene

Kommunikation 4 5.7 2 11.1 2 38

A 1-10 fehlende Angaben in einzelnen Fragen/Items bzw. Einschitzung/Aussage nicht moglich, 8 31 bzw. 21 fehlende Angaben
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE
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77% der Vertreterinnen und Vertreter der ZSE geben an, dass die psychosoziale Versorgung, z.B. durch die
Anbindung an klinikinterne Angebote, sichergestellt wiirde (Tabelle 14). Der GroRteil der B-Zentren verfigt

Uber Listen der fir ihre Erkrankungsentitaten relevanten Selbsthilfeorganisationen (79%).

Tabelle 14. Anbindung und Weiterverweisung an psychosoziale Unterstltzungsangebote und Selbsthilfe-
organisationen in den ZSE (n=70)

Gesamt A-Zentren B-Zentren
Aspekte der psychosozialen Versorgung (n=70) (n=18) (n=52)

R A
und der Selbsthilfe n % . % i %

Sicherstellen der psychosozialen Unter-
stltzung fir im Zentrum behandelte Pati- 54 77.1 13 72.2 41 78.8
entinnen/Patienten/Angehorige

Wenn ja, wie? (Mehrfachnennungen mdéglich, Darstellung der 5 hdufigsten)

ZSE- bzw. klinikinterne psychosoziale

43 79.6 10 76.9 33 80.5
Angebote
Koptakt zu Sozialarbeiterinnen/-ar- 3 14.8 ) 15.4 6 14.6
beiter
Anbindung an Selbsthilfeorganisatio- 8 148 1 77 7 171
nen
ambulante psychosoziale Angebote 9 16.7 3 23.1 6 14.6
Andere 8 14.8 4 30.8 4 9.8
Vorllegt‘en einer z-aktu.ellen Ubersicht von a1 58.6 i i 41 8.8
Selbsthilfeorganisationen
Zusammenarbeit mit Selbsthilfeorganisa-
63 90.0 15 83.3 48 92.3

tionen

Weitergabe von Informationen tber
Selbsthilfeorganisationen an Patientin- 59 84.3 16 88.9 43 82.7
nen/Patienten/Angehorige

Wenn ja, wie/welche? (Mehrfachnennungen méglich) ¢

Flyer 33 56.9 6 375 27 62.8

Kontaktdaten von Ansprechpersonen 22 37.9 7 43.8 15 34.9

mdundlicher Verweis auf Organisa-

tion/Homepage 30 51.7 12 75.0 18 41.9

Andere 8 13.8 2 12.5 6 14.0
Kenntnis tiber ACHSE e.V. 55 78.6 18 100.0 37 71.2

A 0-3 fehlende Angaben in einzelnen Fragen/Items;
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung; A-Zentrum, Referenzzentrum eines ZSE; B-Zentrum, Spezialsprech-
stunde/-ambulanz eines ZSE

Zufriedenheit und Verbesserungsideen. Insgesamt berichten die Vertreterinnen und Vertreter der ZSE hinsicht-
lich der Ablaufe innerhalb der ZSE und der Versorgung der Patientinnen und Patienten einigermalien bis etwas
zufrieden zu sein (Tabelle 15). Die geringste Zufriedenheit liegt im Kontakt zu den Primarversorgenden, z.B.
bzgl. der Bekanntheit des ZSE, der Dauer bis zur Ubermittlung von Befunden oder der Erreichbarkeit. Die

hochsten Zufriedenheitswerte werden bei der Zeit fur die Kommunikation mit den Patientinnen und Patien-
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ten, den diagnostischen Prozessen innerhalb des Zentrums und der Vernetzung innerhalb der Klinik angege-
ben. Verbesserungspotentiale werden beispielsweise in der Bereitstellung von Ressourcen und der Organisa-

tion und Strukturierung von Arbeitsprozessen (z.B. durch Digitalisierung) gesehen.

Tabelle 15. Zufriedenheit der befragten Vertreterinnen/Vertreter der ZSE mit der Versorgung und den
Abldufen (n=70)

Gesamt A-Zentren B-Zentren

Wie zufrieden sind Sie mit...A (n=70) (n=18) (n=52)

(1 = sehr zufrieden; 6 = sehr unzufrieden) M sD M SD M SD

... der Bekanntheit lhres Zentrums bei Primdrversorgen- )8 11 33 09 ’6 12
den?

... dem Anmeldeprozess |hres Zentrums? 2.0 0.7 2.2 0.8 1.9 0.6

... der Zeitspanne bis zum Termin an lhrem Zentrum? 2.5 1.1 2.9 1.2 2.3 1.0

... dem diagnostischen Prngss in Ihrem Zentrum und 19 0.8 53 09 17 0.7
der angeschlossenen Klinik?

.. Ihrer Art der Kommunikation mit Patientinnen/Pati- 18 05 51 06 17 05
enten?

.. lhrer Gesprachszeit pro Patientin/Patient? 1.6 0.8 1.6 0.8 1.7 0.8

... der Kommunikation mit den Primdrversorgenden? 2.6 1.0 2.0 0.7 2.8 1.0

... der Erreichbarkeit der Priméarversorgenden? 3.0 1.1 3.0 1.0 3.1 1.1

... der Zeitspanne, mit der Sie Befunde von Primarver- 57 10 57 09 )7 10
sorgenden erhalten?

... der Zeltspa.mne,'mrt der Sie Befunde an Weiterbehan- 24 0.8 59 09 55 08
delnde weiterleiten?

... dem Uberleitungsprozess zurtick in die ambulante 1 0.8 54 08 50 0.7
Versorgung?

... den Mogl?c.hke|ten Ilhres Zentrums zur Unterstitzung )6 13 33 16 54 11
des Transitionsprozesses?

... den Anggboten Ilhres Zentrums zur psychosozialen 55 12 55 10 55 13
Unterstlitzung?

... der Vernetzung z.vv.lschen Ihrem Zentrum und der an- 16 09 59 11 14 06
geschlossenen Klinik?

... der Vernetzung zwischen lhrem Zentrum und exter- 54 0.9 55 08 54 0.9
nen A- und B-Zentren?

... dem Kontakt zu Selbsthilfeorganisationen? 2.2 1.2 2.3 0.8 2.1 1.3

... dem Schnittstellenmanagement innerhalb Ihres Zent- 51 0.7 24 09 19 06
rums?

... dem Schnittstellenmanagement von Primarversor- ’6 09 7 08 6 09
genden zu lhrem Zentrum?

... dem Schnittstellenmanagement von lhrem Zentrum 5 0.7 53 0.7 59 0.7

zurick in die Primarversorgung?
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Gesamt A-Zentren B-Zentren
(n=70) (n=18) (n=52)
n % n % n %

Optimierungspotential in Bezug auf die Schnittstellenarbeit?
hohere Bekanntheit von ZSEs notwendig, mehr Net-
working & Offentlichkeitsarbeit etc. 6 113 3 214 3 77
Bereitstellung von mehr finanziellen, zeitlichen & per- 18 340 7 50.0 11 182
sonellen Ressourcen (z. B. vom Bund)
hoéhere Standardisierung, Strukturierung und Automati-
sierung wichtiger Ablaufe, v. a. hinsichtlich Digitalisie- 15 28.3 3 21.4 12 30.8
rung
besser vernetzte Zusammenarbeit zwischen ZSEs und 14 6.4 1 71 13 333

Primarversorgenden sowie weiteren Institutionen

A0-21 fehlende Angaben bzw. Einschatzung nicht méglich; ZSE, Zentrum fiir Seltene Erkrankung; SE, Seltene Erkrankung

6.1.3 Strukturierte telefonische Befragung der Primarversorgenden

Gewinnung. Zur Gewinnung der Primarversorgenden sollten mit den ZSE kooperierende Arztinnen und Arzte
befragt werden. Dieser Zugang war v.a. aufgrund von Datenschutzbedenken der ZSE deutlich erschwert. Vor
diesem Hintergrund wurden erganzend Priméarversorgende durch Online-Recherchen identifiziert, kontaktiert
und zu einer Studienteilnahme eingeladen. Insgesamt gab es 1127 Kontaktversuche bzw. -aufnahmen per Te-

lefon oder E-Mail mit 466 Praxen. Es konnten 42 Primarversorgende in die Befragung eingeschlossen werden.

Charakteristika der teilnehmenden Primdrversorgenden. Insgesamt sind 69% der teilnehmenden Primarver-
sorgenden mannlich. 57% der befragten Primarversorgenden sind Pddiaterinnen bzw. Pddiater (Tabelle 16).

Die Berufserfahrung liegt im Durchschnitt bei 16.6 Jahren (SD=9.9).

Tabelle 16 Charakteristika der befragten Primarversorgenden in Projektphase 1 (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
(n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Geschlecht
weiblich 13 31.0 10 41.7 3 16.7
mannlich 29 69.0 14 58.3 15 83.3
Art der facharztlichen Weiterbildung
Allgemeinmedizin 4 9.5
Innere Medizin 6 14.3
Padiatrie 24 57.1 -
Andere 8 19.1
Berufserfahrung in Jahren (M, SD/Range) 16.6 9.9/1-36 17.0 10.1/1-36 16.1 9.8/1-33

Fast alle Befragten haben bereits Erfahrung in der Versorgung von Menschen mit SE gemacht. 19% geben an,

spezialisiert auf die Behandlung von Menschen mit SE zu sein (Tabelle 17).
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Tabelle 17 Erfahrungen der befragten Primarversorgenden in der Versorgung von Menschen mit SE (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
Erfahrungen in der Versorgung von Menschen mit Sel- (n=42) (n=24) (n=18)
tenen Erkrankungen A M Sp/ M Sp/ M Sp/
Range Range Range
Anzahl der aktuell in Behandlung befindlichen Patien- 997 45.2/ 547 52.6/ 16.7 32.1/
tinnen/Patienten mit einer SE 0-250 0-250 0-100
Anzahl der Patientinnen/Patienten, bei denen in den 930 32.6/ 16.8 24.4/ 30.9 40.1/
letzten 5 Jahren ein Verdacht auf eine SE aufkam 0-100 0-100 0-100
tHeanu;lﬁI;il;ce(:]er Uberweisungen an ein ZSE in den letz- 34.0 575(% 50.4 3218(/) 591 Olig{)
n % n % n %
Anzahl der Kontakte zu unterschiedlichen ZSE
keine 9 214 5 20.8 4 22.2
1 bis 2 23 54.8 14 58.3 9 50.0
3 bis 4 5 11.9 2 8.3 3 16.7
mehr als 4 3 7.1 2 8.3 1 5.6
Spezialisierung auf die Behandlung von Patientinnen/ g 19.0 5 50.8 3 16.7

Patienten mit SE

An=1-3 fehlende Angaben in einzelnen Fragen/Items, ® Ausschluss eines AusreiRers mit einer Angabe von 6000 Patientinnen/Patienten

mit Verdacht auf eine SE; SE, Seltene Erkrankung

Allgemeine Versorgungspraxis. Bei Patientinnen und Patienten mit unklaren Symptomkomplexen verweisen

die Primarversorgenden in der Regel an ein Universitatsklinikum oder andere Institutionen oder Bereiche wie

Sozialpadiatrische Zentren, Humangenetik oder Endokrinologie. 69% der Befragten berichtet ein standardi-

siertes Verfahren zur Entbindung von der Schweigepflicht, beschreibt konkrete Auftrdge auf den Uberweisun-

gen, verfasst Arztbriefe mit der Beurteilung von Befunden und erhebt in der Routine die Familienanamnese

(Tabelle 18).

Tabelle 18 Allgemeine Praxisablaufe und Kommunikation der Priméarversorgenden zum Thema SE in Pro-

jektphase 1 (n=42)

Praxisablaufe und Kommunikation
n

Gesamt

(n=42)
%

Pédiatrie

n

(n=24)
%

Andere

n

(n=18)
%

An welche Fachérztinnen/-arzte bzw. welche Institutionen verweisen Sie am haufigsten Patientinnen/Patienten mit un-

klaren Symptomkomplexen? (Mehrfachnennungen maglich) #

ZSE 3
Psychosomatik 1
Neurologie 5
Uniklinikum 17

Andere (z.B. Sozialpadiatrische Zentren, Humangene-
tik, Endokrinologie)

Nutzung von Checklisten oder Ablaufpldne fir Arbeits-

. 32
schritte

7.1
2.4
11.9
40.5

595

76.2

13

14

16

8.3

12.5
54.2

58.3

66.7

11

16

5.6
5.6
111
22.2

61.1

88.9
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Gesamt Padiatrie Andere
Praxisabldufe und Kommunikation (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Flir folgende Vorgdnge (Mehrfachnennungen mdéglich; Darstellung der 3 héufigsten)

Ablayfe/Verantwortllchke|ten innerhalb der 18 56.3 8 500 10 625

Praxis (Workflow)

Aufnahme von Patientinnen/Patienten 9 28.1 5 31.3 4 25.0

Diagnostik, Untersuchungen 9 28.1 4 25.0 5 31.3
Standa.rd15|e-rtes Verfahren zur Entbindung von der 59 69.0 17 70.8 1 66.7
Schweigepflicht
Konkrete Angaben zum Auftrag auf Uberweisungen 35 83.3 20 83.3 15 83.3
Verfissen der Arztbriefen mit Beurteilung von Befun- 55 60.9 17 708 8 444
den
StandardmaRige Erhebung der Familienanamnese 36 85.7 19 79.2 17 94.4
Unterlagen in patientengerechter Sprache B 13 31.7 9 37.5 4 22.2

An=2 fehlende Angaben,  n=1 fehlende Angabe

Versorgungspraxis bei SE. 90% der Befragten stimmt das Vorgehen und die Behandlungsschritte mit den Pati-

entinnen und Patienten mit SE bzw. mit den Sorgeberechtigten ab und kommuniziert eigene Kompetenzgren-

zen und Unsicherheiten (Tabelle 19). Knapp der Halfte der Primarversorgenden schatzt die Gesprachszeit flr

Patientinnen und Patienten mit SE als ausreichend ein (48%). Insgesamt wird die Kommunikation mit Patien-

tinnen und Patienten mit SE als zeitaufwandiger eingeschatzt. Wahrend Uberweisungsscheine (85%) und Un-

tersuchungsbefunde (69%) in der Regel bei Weiterverweisung bermittelt werden, berichten nur knapp 40%,

dass Arztbriefe regular bei einer Weiterverweisung mitgegeben werden. Fast alle Primarversorgenden geben

an, dass die Patientinnen und Patienten sowie die Weiterbehandelnden behandlungsrelevante Unterlagen

erhalten (91%). Die Zustellung der Unterlagen erfolgt in knapp 60% Uber die Patientinnen und Patienten bzw.

Sorgeberechtigen. Nur selten erfolgt durch die weiterbehandelnde Institution oder Person eine Riickmeldung

Uber den Erhalt der Unterlagen.

Tabelle 19 Kommunikationsablaufe der befragten Primarversorgenden in Projektphase 1 bei Verdacht auf

eine Seltene Erkrankung (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere

Kommunikationsabléufe bei Verdacht auf SE 4 (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %

Gemeinsame Abstimmung der Behandlungsschritte
mit Patientinnen/Patienten mit SE bzw. mit Sorgebe- 37 90.2 21 87.5 16 88.9
rechtigten
Ausre{chende Gesprachszeit mit Patientinnen/Patien- 20 476 10 417 10 s
ten mit SE
Konlwmu.nlkatlon c.Ier elgen.en Kompetenzgrenzen mit a1 976 93 95.8 18 100.0
Patientinnen/Patienten mit SE
Kommunikation eigener Unsicherheiten (z.B. bzgl. Di-
agnostik oder Therapie) mit Patientinnen/Patienten 37 88.1 23 95.8 14 77.8

mit SE
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Gesamt Padiatrie Andere
Kommunikationsabliufe bei Verdacht auf SE # (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Q:zi[ca'srtjtjigsnd()eslfel:]atientinnen/Patienten Uber Ver- 39 92.9 91 875 18 100.0
Unterschiede in der Kommunikation bei Patientin-
nen/Patienten mit SE im Vergleich zu sonstigen Patien- 25 59.5 15 62.5 10 55.6
tinnen/Patienten
Wenn ja, wie?
mehr (Zeit)aufwand 18 72.0 9 60.0 9 90.0
mehr Empathie/Sensibilitat 5 20.0 4 26.7 1 10.0
Ere\:lzilciﬁsgngez:]nr:‘;rj?;;itionsprozess von Padiatrie in die 24 571 17 708 7 38.9
Unterlagen fiir die Weiterverweisung (Mehrfachnennungen maoglich; Darstellung der 3 haufigsten)
Arztbrief
regular 16 38.1 10 41.7 6 333
auf Wunsch 1 2.4 - - 1 5.6
nein 24 57.1 13 54.2 11 61.1
Untersuchungsbefunde
regular 36 85.7 19 79.2 17 94.4
auf Wunsch 2 4.8 1 4.2 1 5.6
nein 2 4.8 2 8.3 0 0.0
Uberweisungsschein
regular 28 66.7 17 70.8 11 61.1
auf Wunsch 1 2.4 1 4.2 0 0.0
nein 11 26.2 4 16.7 7 38.9
Ubermittlung behandlungsrelevanter Unterlagen an Patientinnen/Patienten (Mehrfachnennungen méglich)
via Post 5 119 3 12.5 2 111
personlich 37 88.1 20 83.3 17 94.4
foetrg ety Ui S 33 05 0 w3 1w oo
Art der Zustellung der Unterlagen an Weiterbehandelnde (Mehrfachnennungen méglich)
elektronisch (Mail) 2 4.8 2 8.3 0 0.0
via Post 15 35.7 11 45.8 4 22.2
via Fax 15 35.7 12 50.0 3 16.7
Uber Patientinnen/Patienten bzw. Sorgeberechtigte 25 59.5 12 50.0 13 72.2
Rickmeldung Uber Empfang der Unterlagen durch ) 48 i i ) 111

Weiterbehandelnde

An=1-2 fehlende Angaben; SE, Seltene Erkrankung

Am haufigsten geben Primarversorgenden an, Gber ihr informelles Netzwerk (52%) oder Veranstaltungen und

Fortbildungen (36%) Uber die Méglichkeit der Uberweisung an ein ZSE informiert zu sein (Tabelle 20). Als hiu-
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figste Entscheidungskriterien werden die Grenzen der eigenen Kompetenzen und der Verdacht einer SE be-
nannt. Die Auswahl der ZSE erfolgt Uiber die ortliche Nahe (69%) oder die Schwerpunkte der ZSE (48%). Je etwa
ein Drittel der Befragten berichtet, dass die Organisation eines Termins im ZSE Uber die Patientin/den Patien-
ten oder durch die Primarversorgenden selbst erfolgt (Tabelle 21). Die Zeitspanne von der Uberweisung bis
zu einem Termin im ZSE war sehr unterschiedlich (weniger als 1 Monat bis mehr als 3 Monate) oder schwankte

je nach Fall.

Tabelle 20 Kenntnisse der Primarversorgenden Uber ZSE in Projektphase 1 (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
Kenntnisse Gber ZSEA (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %

Informationsquelle bzgl. der Méglichkeit zur Uberweisung an ein ZSE (Mehrfachnennungen méglich)

Flyer 1 2.4 - - 1 5.6
Homepage 5 119 1 4.2 4 22.2
Veranstaltungen und Aus-/Weiter-/Fortbildungen 15 35.7 9 37.5 6 33.3
informelles Netzwerk 22 52.4 12 50.0 10 55.6
durch Patientinnen/Patienten mit einer SE 3 7.1 0 0.0 3 16.7
noch nie aufmerksam geworden 1 2.4 1 4.2 0 0.0

Entscheidungskriterien fiir eine Uberweisung an ein ZSE (Mehrfachnennungen méglich)

Verdacht auf eine SE 16 38.1 7 29.2 9 50.0
Grenzen der eigenen Kompetenz 21 50.0 12 50.0 9 50.0
a?de‘re Grlnde (im Folgenden Darstellung der 3 P 594 10 417 1 66.7
haufigsten)

ngngsesmherung, mehr diagnostische Mog- 5 11.9 3 125 ) 111

lichkeiten

Schwere/Komplexitat der Erkrankung, Lei- 4 95 ) 8.3 ) 111

densdruck

Patientinnen-/Patientenwunsch 3 7.1 0 0.0 3 16.7

Auswahlkriterien flr ein bestimmtes ZSE (Mehrfachnennungen maglich)

Nahe 29 69.0 15 62.5 14 77.8
personlicher Kontakt zu Behandelnden 4 9.5 3 12.5 1 5.6
Schwerpunkte des ZSE 20 47.6 16 66.7 4 22.2
Egi:;ti:;nde (im Folgenden Darstellung der 2 14 333 10 417 4 299
Kompetenz 4 9.5 4 16.7 0 0.0
Patientinnen-/Patientenwunsch 4 9.5 3 12.5 1 5.6

Nutzung von Informationsquellen tber ZSE (Mehrfachnennungen maglich)
Homepage 34 81.0 17 70.8 17 94.4
personliche Kontakte 17 40.5 11 45.8 6 33.3

An=1-4 fehlende Angaben; ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen; SE, Seltene Erkrankungen
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Tabelle 21  Erfahrungen der Primarversorgenden mit den Abldufen bei Uberweisung an ein ZSE (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
Erfahrungen mit Uberweisung an ein ZSE # & (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Bekannter Ablauf der Uberweisung 29 69.0 16 66.7 13 72.2
Vorgehen bei Uberweisung
Patientin/Patienten macht Termin 12 28.6 5 20.8 7 38.9
Priméarversorgerin/Priméarversorger macht Termin 11 26.2 9 37.5 2 11.1
Sonstiges 8 19.0 5 20.8 3 16.7
Vorgehen unklar, weil noch nie geschehen 5 119 3 12.5 2 111
Ausfiillen vorgegebener Unterlagen zur Uberweisung 14 333 8 333 6 333

bzw. Anmeldung

Wenn ja, wie haben Sie die vorgegebenen Unterlagen erhalten? (Mehrfachnennungen méglich; Darstellung der 2 héu-

figsten)
Homepage ZSE 4
Uber die Patientin/den Patienten 4

Zeitspanne vom Erstkontakt mit dem ZSE bis zum Termin fir die Patientin/den Patienten

weniger als 1 Monat 5
1 bis 3 Monate 13
mehr als 3 Monate

fallabhangig schwankend

keine Angabe

~N o oy B

Nicht zutreffend/kein Kontakt

Vorliegen von allgemeinen Einflussfaktoren, die eine
Uberweisung in ein ZSE begiinstigen (patienten-, be- 26
handler- oder krankheitsbedingte Faktoren)

Wenn ja, welche? (Mehrfachnennungen méglich; Darstellung der 3 héufigsten)

Schwere der Symptome 4
Engagement/Hartnackigkeit der Patientin- 3
nen/Patienten/Sorgeberechtigten

Leidensdruck 2

Vorliegen von allgemeinen Einflussfaktoren, die eine
Uberweisung in ein ZSE erschweren (patienten-, be- 16
handler- oder krankheitsbedingte Faktoren)

Wenn ja, welche? (Mehrfachnennungen méglich; Darstellung der 3 hdufigsten)

Sprach- und Mobilitdtsbarrieren 4
Schwere der Symptome 2
unklare Befunde 2

28.6
28.6

11.9
31.0
9.5
143
11.9
16.7

61.9

154

115

7.7

38.1

25.0
12.5
12.5

3
1

4
6
3
4
3
4

16

12

4
1
2

375
12.5

16.7
25.0
12.5
16.7
12.5
16.7

66.7

12.5

12.5

12.5

50.0

333
8.3
16.7

1

[y

w b N

1

16.7
50.0

5.6
38.9
5.6
111
22.2
16.7

55.6

20.0

10.0

0.0

22.2

25.0

A n=2-14 fehlende Angaben; ® Primirversorgende, die bisher keinen Kontakt zu einem hatten, wurden ggf. nach hypothetischem Vor-
gehen bzw. Wissen zum Vorgehen gefragt; ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen
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48% der Primarversorgenden gibt an, eine/n konkrete/n Ansprechpartnerin bzw. -partner im ZSE zu haben
(Tabelle 22). Ein Drittel gibt an, diese in den Sprechzeiten erreicht zu haben. Am héaufigsten erfolgte der Kon-
takt telefonisch (63%). Die Primarversorgenden geben an, selbst am ehesten fir Ruckfragen wahrend der all-
gemeinen Sprechzeiten erreichbar zu sein (69%). Nur wenige der Befragten hatten bisher das Angebot von
einem ZSE erhalten, an einer gemeinsamen Fallkonferenz teilzunehmen (17%), wahrend ein Grofteil Interesse
an der Teilnahme einer Fallkonferenz dauRert (74%). 69% der Befragten geben an, im Austausch mit anderen
Kolleginnen und Kollegen in Bezug auf die Versorgung von Menschen mit SE zu sein (z.B. auf Fallebene oder

in Qualitatszirkeln).

Tabelle 22  Erfahrungen der Primarversorgenden in der Zusammenarbeit mit einem ZSE (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere

Erfahrungen in der Zusammenarbeit mit einem ZSE * B (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %

Konkrete Ansprechperson fir Zuweisende und Pati-
entinnen/Patienten im ZSE

20 47.6 16 66.7 4 22.2

Wenn ja, woher hatten Sie die Kontaktdaten? (Mehrfachnennungen méglich, Darstellung der 2 héufigsten)
Homepage 8 40.0 5 31.3 3 75.0
personliche Kontakte 5 25.0 5 31.3 - -

Wenn ja, waren die Kontaktdaten der Ansprechperson fiir Sie leicht zugdnglich?

ja 13 65.0 10 62.5 3 75.0

nein 1 5.0 1 6.3 - -

keine Angabe 2 10.0 2 12.5 - -
Erreichbarkeit im ZSE wahrend der Sprechzeiten 11 32.4 7 35.0 4 28.6
Kontaktversuch zu ZSE in einem (dringenden) Fall 19 48.7 14 63.3 5 29.4

Wenn ja, handelte es sich dabei um ein A- oder B-Zentrum?

A-Zentrum 2 10.5 2 14.3 - -
B-Zentrum 13 68.4 11 78.6 2 40.0
beides 1 53 - - 1 20.0

Wenn ja, wie und wann war das ZSE fiir Sie erreichbar? (Mehrfachnennungen méglich)

zu allgemeinen Sprechzeiten 8 42.1 6 42.9 2 40.0
aullerhalb der Sprechzeiten 4 211 3 21.4 1 20.0
telefonisch 12 63.3 11 78.6 1 20.0
elektronisch 6 316 5 35.7 1 20.0
andere 3 15.8 2 14.3 1 20.0

Erreichbarkeit der Primarversorgenden fir Riickfragen durch ein ZSE (Mehrfachnennungen maglich)

zu allgemeinen Sprechzeiten 29 69.0 19 79.2 10 55.6
aullerhalb der Sprechzeiten 20 47.6 13 54.2 7 38.9
telefonisch 33 78.6 21 87.5 12 66.7
elektronisch 15 35.7 10 41.7 5 27.8
Fax 2 4.8 0 0.0 2 111
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Gesamt Padiatrie Andere
Erfahrungen in der Zusammenarbeit mit einem ZSE * B (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Angebot durch .eln ZSE zurT'elln.ahme an (?lner Fallkon- 7 16.7 4 16.7 3 16.7
ferenz zu gemeinsamen Patientinnen/Patienten
Wunsch nach Teilnahme an einer Fallkonferenz in ei- 31 738 18 750 13 72
nem ZSE
Einbezug in diagnostischen Prozess des ZSE fiir ge-
meinsame Patientinnen/Patienten (z. B. Mitteilung 6 14.3 5 20.8 1 5.6
neuer Befund)
Besuch einer Fortbildung zum Thema SE 24 57.1 17 70.8 7 38.9
Fachh'chen Austz.ausch mit Kollegen/innen anderer 59 69.0 17 70.8 1 66.7
Fachrichtungen in Bezug auf SE
Wenn ja, in welcher Form?
auf Fallebene/fur Fallbesprechungen 14 48.3 5 29.4 9 75.0
Qualitatszirkel/Fortbildungen 6 20.7 6 35.3 - -
Kontgkt mit anderen FA bei Kompetenziber- 4 13.8 3 176 1 83
schreitung
Sonstiges 4 13.8 2 11.8 2 16.7

A n=0-9 fehlende Angaben bzw. nicht zutreffend/kein Kontakt, ® Primérversorgende, die bisher keinen Kontakt zu einem hatten, wur-

den ggf. nach hypothetischem Vorgehen bzw. Wissen zum Vorgehen gefragt;
ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen; SE, Seltene Erkrankungen

Von den knapp 65% der Primarversorgenden, die Patientinnen und Patienten mit SE nach der Uberweisung

zum ZSE ambulant weiterbehandeln, berichtet der Grofteil, den Arztbrief aus dem ZSE regular erhalten zu

haben. Einen detaillierten Behandlungs- und Versorgungsplan erhielten etwa 41% (Tabelle 23). In der Regel

wurden die Unterlagen vom ZSE Uber den Postweg an die Priméarversorgenden Ubermittelt (82%), wobei die

Dauer bis zur Ubermittlung deutlich schwankte (weniger als 1 Monat bis mehr als 3 Monate).

Tabelle 23  Erfahrungen der Primarversorgenden in der Weiterbehandlung von Patientinnen/Patienten

nach Termin/Behandlung in einem ZSE (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
Erfahrur?gen inAder Weiterbehandlung von Patientin- (n=42) (n=24) (n=18)
nen/Patienten n % n % n %
Zurickuberweisung von Patientinnen/Patienten mit
einer SE durch ein ZSE zur ambulanten Weiterbe- 27 64.3 16 66.7 11 61.1
handlung
Ab hier nur Anteile der Personen, die eine Person mit Gesamt Padiatrie Andere
SE zur ambulanten Weiterbehandlung betreuen/be- (n=27) (n=16) (n=11)
treut haben n % n % n %
Erhalt von Unterlagen vom ZSE fur die Weiterbehandlung (Mehrfachnennungen maoglich)
Arztbrief
regular 21 77.8 11 68.8 10 90.9
auf Wunsch 1 3.7 1 6.3 - -
nein 1 3.7 1 6.3 - -
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan
regular 11 40.7 7 438 4 36.4
auf Wunsch - - - - - -
nein 11 30.7 5 31.3 6 54.4
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ADb hier nur Anteile der Personen, die eine Person mit
SE zur ambulanten Weiterbehandlung betreuen/be-
treut haben n
Untersuchungsbefunde
regular 12
auf Wunsch 1
nein 10
Epikrise/Entlassbericht
regular 12
auf Wunsch -
nein 11
Sonstiges (z. B. Infomaterialien)
regular 3
auf Wunsch 1
nein 18
Ubermittlung der Unterlagen (Mehrfachnennungen méglich)
via Post 22
Uber Patientin/Patienten 9
Dauer der Ubermittlung der Unterlagen
weniger als 1 Monat 6
1 bis 3 Monate 9
mehr als 3 Monate 3
fallabhangig schwankend 2
nicht zutreffend, keine Einschatzung moglich 5
Erhalt von Informationen durch das ZSE dazu, worauf 19
bei der Versorgung der SE zu achten ist?
RegelmaRige Kontrolltermine durch das ZSE 21

Wenn ja, werden Sie standardmdfig iber die Ergebnisse der Kontrolltermine durch das ZSE informiert?

ja 15
nein 5
keine Angabe 1

Gesamt

(n=27)

%

44.4
3.7
37.0

44.4

40.7

111
3.7
66.7

81.5
333

22.2
333
111

7.4
18.5

70.4

77.8

71.4
23.8
4.8

13

AN W oUN

13

8
5
0

Padiatrie

(n=16)

50.0
6.3
25.0

56.3

25.0

12.5
6.3
56.3

81.3
37.5

12.5
313
18.8
12.5
25.0

68.8

813

61.5
385
0.0

_ O O >~ b

o

Andere

(n=11)

%

36.4

9.1

27.3

63.6

9.1

81.8

81.8
27.3

36.4
36.4
0.0
0.0
9.1

72.7

72.2

87.5
0.0
12.5

An=2-5 fehlende Angaben; ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen; SE, Seltene Erkrankungen

Etwas mehr als die Halfte der Primdrversorgenden kennt einzelne Selbsthilfeorganisationen oder Selbsthilfe-

gruppen (Tabelle 24). Von denen berichtet der Groliteil, Patientinnen und Patienten an diese weiterverwiesen

zu haben. Die ACHSE e.V. als Dachverband der Selbsthilfeorganisationen in Deutschland kennen nur 17% der

Befragten.
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Tabelle 24  Kenntnis der Primarversorgenden Uber Selbsthilfeorganisationen (n=42)

Gesamt Padiatrie Andere
Kenntnis liber Selbsthilfeorganisationen (n=42) (n=24) (n=18)
n % n % n %
Kenntnis tber Selbsthilfeorganisationen oder -ver- 99 594 16 66.7 6 333

bande zu SE
Wenn ja, welche? Genannt wurden z. B. Organisationen fiir:
Spinale Muskelatrophie, Mukoviszidose, Muskeldystrophie, Turner-Syndrom, Autismus, Parkinson, Epilepsie etc.
Wenn ja, haben Sie schon einmal Kontakt aufgenommen oder Patientinnen/Patienten dahin verwiesen?
ja 18 81.8 14 87.5 4 66.7
Wenn ja, zu welchem Zweck? (Mehrfachnennungen méglich)

Weitervermittlung von Patientinnen/Patien-

ten 2 111 2 14.3 - -
;—lnlqnu\/:/“?lsi,czhu/iggr?f:lliscaht;on/Ansprechperson 4 292 3 214 1 5.0
Information zu SE 5 27.8 4 28.6 1 25.0
psychosoziale Unterstitzung 2 11.1 2 14.3 - -
andere 7 38.9 5 35.7 2 50.0
Kenntnis Gber die ACHSE e.V. 7 16.7 4 16.7 3 16.7

Wenn ja, haben Sie schon einmal Kontakt aufgenommen oder Patientinnen/Patienten dahin verwiesen?
ja : - - - - -

nein 7 100.0 4 100.0 3 100.0

A n=1-3 fehlende Angaben; SE, Seltene Erkrankungen; ACHSE e.V., Allianz chronischer Seltener Erkrankungen

Zufriedenheit und Verbesserungsideen. Insgesamt berichten die Primarversorgenden hinsichtlich der Versor-
gung der Patientinnen und Patienten mit SE einigermaRen bis etwas zufrieden zu sein (Tabelle 25). Die ge-
ringste Zufriedenheit liegt im Kontakt zu den Selbsthilfeorganisationen, dem Wissensstand Uber SE sowie der
Unterstltzung bei der Transition und dem Schnittstellenmanagement von den ZSE zur Primarversorgung vor.
Verbesserungspotentiale werden in der Offentlichkeitsarbeit und Informationen der ZSE, den Wartezeiten so-

wie der Effizienz in der Kommunikation mit dem ZSE gesehen.

Tabelle 25 Zufriedenheit der befragten Priméarversorgenden mit der Versorgung von Patientinnen/Patien-

ten (n=42)

_ _ . o Gesamt Padiatrie Andere
Wie zufrieden sind Sie mit... (n=42) (n=24) (n=18)
(1 = sehr zufrieden; 6 = sehr unzufrieden)

M SD M SD M SD

... Inrer Art.der Kommunikation mit Patientinnen/Pati- 53 08 )4 0.7 5 08

enten mit SE?
.. Ihrer Gesprachszeit pro Patientin/Patienten mit SE? 2.9 13 3.0 1.5 2.7 1.1
... der Zeitspanne, in der Sie Befunde an Weiterbehan-

delnde von Patientinnen/Patienten mit SE versen- 2.2 1.2 2.2 1.0 2.4 1.4

den?
... lhren Informationen Uber ZSE im Allgemeinen? 2.7 11 2.6 0.9 3.0 1.3
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Gesamt Padiatrie Andere
Wie zufrieden sind Sie mit...A (n=42) (n=24) (n=18)
(1 = sehr zufrieden; 6 = sehr unzufrieden)
M SD M SD M SD
... dem Kontakt zu Selbsthilfeorganisationen? 3.2 1.3 33 1.1 3.1 1.7
... Inrem Wissensstand Uber SE? 3.3 1.0 3.0 0.9 3.5 1.0
Wie zufrieden sind Sie mit...B Gesamt (n=34) Pédiatrie (n=20) Andere (n=14)
(1 = sehr zufrieden; 6 = sehr unzufrieden) M SD M SD M SD
... der Kommunikation mit dem ZSE? @ 2.6 0.9 2.6 1.0 2.6 0.8
... der Erreichbarkeit des ZSE? @ 2.7 1.3 2.4 1.1 3.1 1.6
... dem Anmeldeprozess des ZSE? ? 2.5 1.3 2.4 1.2 2.6 1.4
... der Zeitspanne bis zum Termin am ZSE? ¢ 2.9 1.4 3.0 1.5 2.8 1.3
d?m dlagn.o'stlschen Prozess im ZSE und der dazuge- 20 0.8 ’1 08 19 0.7
horigen Klinik? ¢
... dem Uberleitungsprozess vom ZSE zurlck in die am- 57 10 )8 10 )3 0.9
bulante Versorgung? ¢
... der Zeitspanne, mit der Sie Befunde vom ZSE erhal- 59 10 31 10 ’6 09
ten haben? ¢
der. Kor.nmumkatl.on mit dem ZSE Uber gemeinsame 5 g 12 27 10 31 15
Patientinnen/Patienten? ¢
... der Unterstitzung des Transitionsprozesses durch 30 13 39 14 6 10
das ZSE? ©
... dem Schnittstellenmanagement vom ZSE zu lhnen? ¢ 3.1 11 3.1 1.0 3.2 13
i ?
.C..dem Schnittstellenmanagement von lhnen zum ZSE? )5 10 24 11 6 10
Gesamt (n=42) Padiatrie (n=24) Andere (n=18)
Optimierungsbedarf ¢
n % n % n %

Wo sehen Sie Optimierungspotential in Bezug auf die Schnittstellenarbeit? ©

bessere Offentlichkeitsarbeit und Verfiigbarkeit von

Informationen tber das ZSE 12 28.6 / 292 > 278
Verkgrzung der Wgrteze.lten bei allem, was die 4 95 3 125 1 56
Schnittstellenarbeit betrifft

effizientere Kommunikation vonseiten des ZSE, v. a.

bzgl. ambulanter Weiterbehandlung gemeinsamer 9 214 6 25.0 3 16.7
Patientinnen/Patienten

Sonstiges 5 11.9 2 8.3 3 16.7

An=0-3 fehlende Angaben; & nur Angaben von Personen, die mit ZSE zusammengearbeitet hat/Kontakt hatten; ¢ 10 fehlende Angaben;
ZSE, Zentrum fur Seltene Erkrankungen

6.1.4 Auswahl der Best-Practice-Standorte

Zur Auswahl der Best-Practice-Standorte wurden in einem ersten Schritt die Ergebnisse der strukturierten
telefonischen Befragung der 17 teilnehmenden A-Zentren hinsichtlich der Umsetzung von Schnittstellenarbeit
und relevanten Aspekten analysiert. Hierzu wurden die in Tabelle 4 (s. Kap. 4.4) dargestellten Dimensionen
des Schnittstellenmanagements in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen bewertet: Kom-

munikation mit den Patientinnen und Patienten, Aufnahmeprozedere, Multidisziplinaritdt und Austausch in-
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nerhalb des ZSE, Austausch mit Primarversorgenden, Verantwortlichkeiten und Abldufe im ZSE, Forschungs-
aktivitat und Register, Vernetzung mit extern/AuBendarstellung. Die erreichten Gesamtpunktwerte in dem
Bewertungsschema auf Basis der Angaben durch die Vertreterinnen und Vertreter der A-Zentren liegen zwi-
schen 44 und 74.5 Punkten. Der Median liegt bei 60 Punkten. Oberhalb des Medians der Gesamtpunktwerte
liegen sechs A-Zentren. Die Punktwerte der sechs A-Zentren sind in Tabelle 26 dargestellt. Darlber hinaus
erreichten die Zentren hohe bzw. Hochstwerte auf Ebene einzelner Dimensionen und/oder gaben an, innova-
tive technische Ansitze zur Uberwindung von Schnittstellen zu nutzen. Dazu zdhlten Formen der elektroni-
schen Patientenakte, aber auch klinikweite Meldesysteme, wenn bestimmte Symptomkonstellationen auf

eine Seltene Erkrankung hinweisen.

In einem zweiten Schritt wurden jene B-Zentren einbezogen, die den o.g. sechs A-Zentren zugeordnet sind.
Pro Standort wurden Vertreterinnen und Vertreter von zwei bis vier B-Zentren befragt (insgesamt n=18). Die
Gesamtpunktwerte der zugehorigen B-Zentren reichen von 48.5 bis 73 Punkten; der Median liegt bei 61.75.
In der Regel erreichten auch die B-Zentren hohe Punktwerte in den einzelnen Skalen, wenngleich eine grofRRe
Variabilitdt zwischen, aber auch innerhalb der Standorte deutlich wurde. Hochstwerte im Bereich ,,Aufnahme-
prozedere” erreichte ein zum Standort 21A gehoriges B-Zentrum mit 12,5 von 13 Punkten. Im Bereich ,Aus-
tausch mit Primarversorgenden” erreichten alle zum Standort 23A gehdérigen B-Zentren Spitzenwerte (10 von
12 Punkten). In den Bereichen , Kommunikation mit Patientinnen und Patienten”, ,Multidisziplinaritat und
Austausch innerhalb des ZSE”, ,Verantwortlichkeiten/ Ablaufe im ZSE“ und , Forschungsaktivitat und Register”
erreichen viele Zentren hohe und Hochstwerte. Die Bewertungen der B-Zentren zu den sechs ausgewahlten
A-Zentren zeigen damit ebenfalls insgesamt hohe bzw. Hochstwerte in einzelnen Dimensionen. Dies bestatigte
die Auswahl der sechs A-Zentren oberhalb des Medians als Best-Practice-Standorte flr die zweite Pro-
jektphase.

Tabelle 26  Punktwerte der ausgewahlten Best-Practice A-Zentren flr Projektphase 2; Hochstwerte in ein-
zelnen Dimensionen grau hinterlegt

Standortchiffre
Dimension 23A 35A 30A 21A 20A 14A
Kommunikation mit Patientinnen/Pati- 13 7 15 10 11 9
enten
Aufnahmeprozedere 11.5 12.5 9.5 9.5 10 11
Multidisziplinaritat und Austausch in-
nerhalb des 7SE 12 12 11 12 8.5 11
Austausch mit Primarversorgenden 5 6 5 5 5 7
Verantwortlichkeiten/ Abldufe im ZSE 16 14 14 14 13 11
Forschungsaktivitat und Register 5 5 1 3 5 3
Vernetzung mit extern/ AuRendarstel- 12 13 12 10 11 1
lung
Gesamtpunktzahl 74.5 69.5 67.5 63.5 63.5 63
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Von den sechs ausgewahlten Zentren konnten zunachst vier Zentren gewonnen werden, sich an der geplanten
Befragung von Betroffenen und Eltern zu beteiligen (Tabelle 27). Nach Planung der Umsetzung der Befragung
und Versand der entsprechenden Unterlagen erfolgte von einem Standort kein Ricklauf und auch im Verlauf

konnte kein weiterer Kontakt hergestellt werden.

Tabelle 27 Ausgewahlte Best-Practice-Standorte und an der Gewinnung beteiligte Zentren

Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Martin Zeitz Centrum fur Seltene Er- Zentrum fir Seltene Erkrankungen Zentrum fir Seltene Erkrankungen
krankungen Hamburg Heidelberg Gottingen

Anzahl der Spezialsprechstunden/B-Zentren

A-Zentrum, A-Zentrum, A-Zentrum,
4 Spezialsprechstunden/B-Zentren 7 Spezialsprechstunden/B-Zentren 2 Spezialsprechstunden/B-Zentren

6.1.5 Zusammenfassung der Ergebnisse der ersten Projektphase

Mithilfe unterschiedlicher methodischer Zugange (Literaturrecherchen, Expertinnen-/Experten-Workshop,
Vor-Ort-Visitationen, Expertinnen-/Experten-Interviews) wurden zentrale Bereiche fur das Schnittstellenma-
nagement in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen identifiziert. Mithilfe einer struktu-
rierten Befragung in den ZSE und bei Primarversorgenden wurde dann eine Bestandaufnahme der aktuellen
Umsetzung von Schnittstellenarbeit durchgefiihrt. Die Ergebnisse zeigen, dass in den Zentren bereits unter-
schiedliche Zugadnge und Strategien zum Schnittstellenmanagement umgesetzt werden. Zentrale Dimensio-
nen dabei sind a) Kommunikation mit Patientinnen und Patienten, b) Aufnahme, c) Austausch innerhalb des
ZSE, d) Austausch mit Primarversorgenden, e) Ablaufe in den ZSE, f) Forschung und g) Vernetzung nach aufRRen.
Die Befragung der Priméarversorgenden zeigt, dass insbesondere Riickmeldungen und Informationsweitergabe
relevant sind, wobei dies aktuell haufig Gber die Patientinnen und Patienten stattfinde. Als relevante Faktoren
flr den Zugang zum ZSE werden das informelle Netzwerk und die Informationen auf der Homepage des ZSE

angegeben.

Auf Basis der strukturierten telefonischen Befragungen wurde ein Schema zur Bewertung der einzelnen Stand-
orte entwickelt und es wurden in Abstimmung mit dem BMG sechs Best-Practice-Standorte ausgewahlt. Von
diesen sechs Standorten erklarten sich vier bereit, sich in der zweiten Projektphase zu beteiligen. Von drei
Standorten erfolgte final Ricklauf von Fragebdgen und Kontaktdaten zu Patientinnen und Patienten bzw. El-

tern.

6.2. Projektphase 2 — Quantitative Betroffenenbefragung

6.2.1 Stichprobe

Wahrend bei den teilnehmenden Patientinnen und Patienten etwas mehr als die Hélfte weiblich ist, liegt der
Frauenanteil bei den befragten Eltern mit knapp 84% deutlich hoher (Tabelle 28). Das durchschnittliche Alter

liegt bei 45 Jahren, wobei die befragten Eltern im Durchschnitt jinger sind als die befragten erwachsenen
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Patientinnen und Patienten. Fast alle Betroffenen haben die deutsche Staatsangehorigkeit und ein GroRteil ist
verheiratet. Die Mehrheit kann der Mittel- und Oberschicht zugeordnet werden (Sozialer Schichtindex nach
Winkler [12]). Etwa drei von vier Patientinnen und Patienten bzw. erkrankte Kinder haben eine gesicherte
Diagnose einer SE erhalten, die am haufigsten von ZSE sowie Facharztinnen und Facharzten (inkl. Humange-

netik) gestellt wurde.

Tabelle 28 Charakteristika der Patientinnen/Patienten und Eltern der quantitativen Betroffenenbefragung

(n=299)
Gesamt Patientinnen/ Elternt
(n=299) Patienten® (n=123)
Merkmal# (n=176)
n % n % n %

Alter (M, SD)® 45.2 12.3 48.9 16.7 39.8 7.1
Geschlecht

weiblich 197 65.9 94 53.4 103 83.7

mannlich 102 341 82 46.6 20 16.3
Staatsangehdrigkeit

deutsch 292 98.0 172 97.7 120 98.4

anderes 6 2.0 4 2.3 2 1.6
Familienstand

ledig 69 23.4 50 28.6 19 15.8

Geschieden/In Trennung lebend 23 7.8 15 8.6 8 6.7

verheiratet 195 66.1 105 60.0 90 75.0

verwitwet 8 2.7 5 2.9 3 2.5
Kinder

ja 223 74.8 100 57.1 123 100.0

nein 75 25.2 75 42.9 - -
Sozialer Schichtindex nach Winkler

Unterschicht 30 10.2 25 145 5 4.1

Mittelschicht 137 46.4 87 50.3 50 41.0

Oberschicht 128 43.4 61 353 67 54.9
Diagnose einer SE (selbst oder Kind)

ja 226 76.6 130 75.1 96 78.7

nein 69 234 43 24.9 26 213

Wenn ja, wer stellte die Diagnose?

ZSE 67 30.5 40 32.0 27 28.4

Hauséarztin/-arzt 6 2.7 6 4.8 - -

Facharztin/-arzt 64 29.1 37 29.6 27 28.4

Humangenetik 43 19.5 23 18.4 20 211

andere 40 18.2 19 15.2 21 22.1
Zeitraum seit der Diagnose in Jahren (M, SD) ¢ 9.9 11.2 14.1 13.0 4.5 4.2

An=1-12 fehlende Angaben, B n=52 fehlende Angaben, ¢ n=29 fehlende Angaben, n=68 nicht zutreffend (noch keine Diagnose, nur
Verdachtsdiagnose), ® Erwachsene Patientinnen/Patienten, die (iber sich selbst Auskunft gegeben haben, ¥ Eltern, die tiber ihr erkrank-
tes Kind Auskunft gegeben haben
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6.2.2 Erleben der Versorgung

24% der Befragten schatzen den Zeitpunkt der Uberweisung an das behandelnde ZSE als zu spat oder viel zu
spat ein (Tabelle 29). Im Falle einer Uberweisung wurde nach Angaben der Befragten in der Regel durch die
Zuweisenden die Unterlagen bereitgestellt (68%). Bei etwa einem Drittel wurde der Termin am ZSE durch die

Zuweisenden vereinbart. Etwa 20% schatzen die Bekanntheit von ZSE bei den Primérversorgenden als nicht

ausreichend ein.

Tabelle 29 Einschitzung der Uberweisung an das behandelnde ZSE durch die Betroffenen (n=299)

Gesamt Patientinnen/
(n=299) Patienten® (n=123)
Zugang zu ZSE A (n=176)
n % n % n %
Zeitpunkt der Uberweisung an ZSE
Angemessen 133 45.9 77 46.1 56 45.5
Zu spat 51 17.6 32 19.2 19 154
Viel zu spéat 18 6.2 13 7.8 5 4.1
Keine Uberweisung 57 19.7 32 19.2 25 20.3
Wenn Gberwiesen wurde, welche Unterstiitzung durch Zuweisenden erfahren
Zuweisende stellten Unterlagen 133 67.5 84 69.4 49 64.5
Zuweisende fillten Anmeldebogen aus 12 6.1 7 5.8 5 6.6
Zuweisende vereinbarten Termin 56 28.4 35 289 21 27.6
Zuweisende stellten Uberweisung aus 10 5.1 6 5.0 4 5.3
Keine Unterstitzung 12 6.1 6 5.0 6 7.9
Ausreichende Bekanntheit ZSE bei Priméarversorgenden
Ja 110 39.1 61 36.7 49 42.6
nein 57 20.3 34 20.5 23 20.0
Weild ich nicht 114 40.6 71 42.8 43 374

An=6-15 fehlende Angaben, B Erwachsene Patientinnen/Patienten, die iiber sich selbst Auskunft gegeben haben, ¢ Eltern, die Uber ihr

erkranktes Kind Auskunft gegeben haben

Hinsichtlich des Informationsstands zu den ZSE geben etwa 64% der Befragten an, sich nicht spezifisch lGber

die Angebote und Schwerpunkte der ZSE informiert zu haben (Tabelle 30). Sofern Informationen eingeholt

wurden, erfolgte dies am haufigsten tUber die Homepage der ZSE (69%) oder telefonische Nachfragen (31%).

Der Anreiseweg zum ZSE betragt fir etwa 33% der Befragten mehr als 100km. Etwa 36% erleben den Anrei-

seweg als belastend oder sehr belastend.
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Tabelle 30 Informationszugang und Anreisewege zu ZSE aus Betroffenenperspektive (n=299)

Gesamt Patientinnen/ Eltern®
(n=299) Patienten® (n=123)
Informationszugang und Anreiseweg # (n=176)
n % n % n %

Haben sich Betroffene vorab liber Angebote/Schwerpunkte der ZSE informiert?
Ja 103 36.4 60 36.1 43 36.8
nein 180 63.6 106 63.9 74 63.2

Wenn ja, wie haben Sie sich informiert? (Finf haufigste Angaben)

Homepage des ZSE 73 68.9 43 69.4 30 68.2
Telefonische Nachfrage 33 311 17 27.4 16 36.4
Selbsthilfe 21 19.8 11 17.7 10 22.7
Haus-/Kinderarztin/-arzt 15 14.2 12 19.4 3 6.8
Anfrage per Email 13 12.3 6 9.7 7 15.9

Anreiseweg zum ZSE

<20 km 62 215 41 24.1 21 17.8
20-50 km 55 19.1 33 19.4 22 18.6
51-100 km 76 26.4 37 21.8 39 331
101-200 km 49 17.0 29 17.1 20 16.9
> 200 km 46 16.0 30 17.6 16 13.6

Belastung durch Anreiseweg

Sehr belastend 14 4.9 7 4.1 7 6.0
Eher belastend 88 30.9 47 27.8 41 353
Eher nicht belastend 109 38.2 67 39.6 42 36.2
Uberhaupt nicht belastend 74 26.0 48 28.4 26 22.4

An=11-12 fehlende Angaben, & Erwachsene Patientinnen/Patienten, die tber sich selbst Auskunft gegeben haben, ¢ Eltern, die tber
ihr erkranktes Kind Auskunft gegeben haben; ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Der Kontakt mit den ZSE erfolgt in der Regel telefonisch (72%) oder per E-Mail (70%) (Tabelle 31). Dabei geben
93% an, in einem subjektiv als angemessen eingeschatzten Zeitraum Rickmeldung erhalten zu haben. 90%
der Befragten schatzen die Erreichbarkeit der ZSE als ausreichend ein. Die Mehrheit der Befragten berichtet,
eine direkte Ansprechperson im ZSE zu haben. 73% der Befragten geben als Weg der Ubermittlung notwen-

diger Unterlagen an, dass sie diese selbst zum Termin im ZSE mitgebracht hatten.

Tabelle 31 Kontaktaufnahme und Anmeldung zum ZSE aus Betroffenenperspektive (n=299)

Gesamt Patientinnen/ Eltern®
= H B =
Kontaktaufnahme und Anmeldung # =22 Patienten i=ks)
(n=176)
n % n % n %

Haufigste Wege der Kontaktaufnahme mit dem ZSE (Mehrfachantworten moglich)
Telefonisch 211 72.0 123 71.1 88 73.3
Per Email 178 69.8 93 61.2 85 82.5
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Gesamt Patientinnen/ Eltern®
= Pati 8 =1
Kontaktaufnahme und Anmeldung # i 222) atienten =27
(n=176)
n % n % n %

Wenn Sie das ZSE auf einem dieser Wege kontaktiert haben, haben Sie in einem angemessenen Zeitraum eine Riick-
meldung erhalten?

ja 177 93.2 101 92.7 76 93.8

nein 13 6.8 8 4.5 5 6.2
Ausreichende Erreichbarkeit des ZSE

ja 261 90.0 150 87.7 111 93.3

nein 29 10.0 21 12.3 8 6.7
Ansprechbarkeit der Behandelnden wahrend der Spezialsprechstunde

ja 210 74.7 122 73.1 88 77.2

nein 71 253 45 26.9 26 22.8

Vorhandensein einer Ansprechperson im ZSE

Keine 57 204 27 16.3 30 26.3
Nur organisatorisch 20 7.1 14 8.4 6 5.3
Nur medizinisch 91 32.5 57 34.3 34 29.8
beides 112 40.0 68 41.0 44 38.6

Wenn ja, haben Sie direkte Kontaktdaten der organisatorischen Ansprechperson?
ja 109 81.3 66 80.5 43 82.7
nein 25 18.7 16 19.5 9 17.3
Wenn ja, haben Sie direkte Kontaktdaten der medizinischen Ansprechperson?
ja 153 76.9 91 74.0 62 81.6
nein 46 23.1 32 26.0 14 18.4
Traten Probleme beim Ausflllen der Anmeldeunterlagen auf?
Ja 21 7.4 13 7.6 8 7.1
nein 261 92.6 157 92.4 104 92.9

Wie wurden die Unterlagen zur Anmeldung ibermittelt?

Zum Termin mitgebracht 210 73.4 130 75.6 80 70.2
Vor Ort ausgefillt 58 20.3 37 215 21 18.4
Vorab per Email 30 10.5 18 10.5 12 10.5
Vorab per Post 21 7.3 13 7.6 8 7.0
Vorab per Fax 8 2.8 8 4.7 - -

Keine Unterlagen eingereicht 37 12.9 18 10.5 19 16.7
anderes 9 3.1 5 2.9 4 3.5

An=0-51 fehlende Angaben; 8 Erwachsene Patientinnen/Patienten, die tiber sich selbst Auskunft gegeben haben, ¢ Eltern, die Uber ihr
erkranktes Kind Auskunft gegeben haben; ZSE, Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Die Zusammenarbeit der Behandelnden in den ZSE wird von den Befragten insgesamt eher positiv bewertet

(Tabelle 32). Die Patientinnen und Patienten sowie die Eltern sind mit der Behandlung und Versorgung in den
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ZSE weitestgehend zufrieden und geben an, dass sie durch die Behandelnden in den ZSE eine Verbesserung

der Situation wahrnehmen.

Der Vergleich von Patientinnen und Patienten mit den befragten Eltern zeigt, dass die Eltern erkrankter Kinder

in der Halfte der Items sowie in der Zufriedenheit mit der Versorgung (ZAPA) und der Patientenzufriedenheit

(ZUF-8) hohere Zufriedenheitswerte angeben als erwachsene Patientinnen und Patienten.

Tabelle 32 Erleben der Zusammenarbeit und Kooperation der Behandelnden in den ZSE aus Betroffenen-

perspektive (n=299)

Zusammenarbeit und Kooperation der Be-
handelnden (Skala 1-4)8

Gesamt
(n=299)

M

SD

Patientinnen/

Patienten®
(n=176)

M

SD

Elternt
(n=123)

M

SD

Ich musste meine Erkrankungsgeschichte/
die Erkrankungsgeschichte meines Kindes
von Neuem wiederholen, wenn ich auf neue
Behandelnde im ZSE traf.

Wenn ich auf neue Behandelnde im ZSE traf,
waren diese Uber die bisherigen Schritte im
ZSE informiert.

Die Wartezeiten auf einen Termin am ZSE
waren manchmal lang.

Die Behandelnden konnten mir dabei helfen,
meine Situation/ die Situation meines Kindes
zu verbessern.

Die Behandelnden konnten mir zeigen, wie
ich besser mit der Situation (meines Kindes)
zurechtkommen kann.

Im ZSE wurde mit der Situation (meines Kin-
des) anders umgegangen als in anderen Ein-
richtungen (z.B. regionalen Krankenhausern
oder Ambulanzzentren).

Alle involvierten Behandelnden des ZSE wa-
ren sich Uber das weitere Vorgehen in mei-
nem Fall/im Fall meines Kindes einig.

Ich habe den Eindruck, die Behandelnden
des ZSE haben die Situation (meines Kindes)
gut verstanden.

Die Behandelnden des ZSE haben sich aus-
reichend Zeit genommen, um mir/meinem
Kind zu helfen.

Die Behandelnden des ZSE waren motiviert,
mir bei der Verbesserung der Situation (mei-
nes Kindes) zu helfen.

Die Behandelnden des ZSE trauten mir zu,
mit der Situation (meines Kindes) zurecht zu
kommen.

Ich bin zufrieden mit der Unterstltzung, die
ich von den Behandelnden des ZSE erhalten
habe.

31

1.9

2.8

19

2.2

2.0

1.6

1.5

14

1.4

13

1.5

1.0

1.0

11

0.9

0.9

1.0

0.7

0.7

0.7

0.7

0.6

0.7

31

2.0

2.6

2.1

2.3

1.9

1.6

1.5

14

1.5

1.4

1.6

1.0

1.0

1.1

0.9

0.9

1.0

0.7

0.7

0.7

0.7

0.6

0.7

3.0

1.9

3.0

1.7

2.1

2.0

15

14

13

13

1.2

14

1.0

1.0

0.9

0.8

0.9

1.0

0.7

0.7

0.6

0.6

0.5

0.7

-913

.868

-3.26

3.57

2.38

-.851

1.63

1.73

1.64

2.10

3.27

1.75

.362

.386

.001

<.001

.018

.395

.104

.084

.103

.037

.001

.080
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Gesamt Patientinnen/ Elternt

Zusammenarbeit und Kooperation der Be- (n=299) PatientenP (n=123)
handelnden (Skala 1-4)* & (n=176)

M SD M SD M SD T p
Ich habe das Gefiihl, auf dem richtigen Weg
zu sein, um die Situation (meines Kindes) zu 1.6 0.7 1.7 0.8 1.4 0.6 424 <.001
verbessern.
Ich habe Vertrauen darin, dass die aktuellen
(Behandlungs-)Schritte die Situation (meines 1.7 0.8 1.8 0.8 14 0.7 3.79 <.001
Kindes) verbessern werden.
Selt. melnem K(.).nt'akt 'mlt dem ZSE Chat sich 59 10 79 10 i i i )
meine Arbeitsfahigkeit verbessert.
Zufriedenheit mit der (ambulanten) Versor-
gung (ZAPA, Skala 0-100) 87.2 17.3 85.5 18.4 89.6 15.2 -2.06 .040
Patientenzufriedenheit (ZUF-8, Skala 8-32) 28.6 3.7 28.0 3.9 29.3 3.2 -3.08 .002

A'in Anlehnung an Ahgren et al., 1= trifft voll und ganz zu, 4= trifft Gberhaupt nicht zu; 8 n=17-37 fehlende Angaben; © n=143 feh-
lende Angaben bzw. Frage nicht zutreffend; ° Erwachsene Patientinnen/Patienten, die tiber sich selbst Auskunft gegeben haben, £
Eltern, die Uber ihr erkranktes Kind Auskunft gegeben haben; ZAPA, Fragebogen zur Zufriedenheit in der ambulanten. Versorgung —
Schwerpunkt Patientenbeteiligung; ZUF-8, Fragebogen zur Patientenzufriedenheit

6.2.3 Belastungserleben und Unterstitzungsbedirfnisse

Die Befragten berichten auf einer Skala von 0-21 eine durchschnittliche Angstlichkeit von M=6.9 (SD=4.0),
wobei Eltern erkrankter Kinder héhere Angstlichkeitswerte erreichen als erwachsene Patientinnen und Pati-
enten (Tabelle 33). Die Depressivitat liegt im Durchschnitt bei M=5.2 (SD=4.1). Hinsichtlich der Lebensqualitat
(Skala 0-100) wird der hochste Wert in der Subskala Umwelt (M=78.3, SD=13.7), der niedrigste Wert wird in
der Subskala Soziale Beziehungen (M=66.3, SD=20.5) berichtet. Erwachsene Patientinnen und Patienten be-

richten ein geringeres Physisches Wohlbefinden als Eltern erkrankter Kinder (p<.002).

Tabelle 33  Angst und Depressivitdt (HADS), Lebensqualitdt (WHOQOL-BREF) und Soziale Unterstitzung
(OSSS) der Betroffenen (n=299)

Patientinnen/ Eltern®
Psychosoziale Befindlichkeit* ((i,is;;;; Patienten® (n=123)
(HADS, WHO-QOL-BREF, OSLO) (n=176)
M SD M SD M SD T p

Angst (Skala 0-21) 6.9 4.0 6.3 3.9 7.7 40 -3.08 .002
Depressivitdt (Skala 0-21) 5.2 4.1 5.4 4.2 4.9 4.0 .970 333
Lebensqualitat (Skala 0-100)

Physisches Wohlbefinden 68.0 20.4 62.4 214 76.1 158 -6.33 <.001

Psychisches Wohlbefinden 69.3 17.1 68.1 17.0 711 17.2 -1.50 .134

Soziale Beziehungen 66.3 20.5 67.0 20.0 65.3 21.5 726 468

Umwelt 78.3 13.7 77.5 13.8 79.5 135 -125 212
Soziale Unterstitzung (Skala 3-14) 10.5 2.1 10.7 2.0 10.3 2.3 1.33 .184

An=4-28 fehlende Werte; B Erwachsene Patientinnen/Patienten, die tiber sich selbst Auskunft gegeben haben, © Eltern, die tiber ihr
erkranktes Kind Auskunft gegeben haben; HADS, Hospital Anxiety and Depression Scale; WHOQOL-BREF, The World Health Organiza-
tion Quality of Life (WHOQOL); OSSS, Oslo Social Support Scale,
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Hinsichtlich der Unterstitzungsbedirfnisse (gemessen mit dem SCNS-9) werden die hochsten Raten an Un-
terstitzungsbedirfnissen (geringes, mittleres oder hohes Unterstitzungsbedirfnis) in den Items Miidigkeit
und Erschépfung, Angste vor Wiederauftreten/Fortschreiten der Erkrankung und Ungewissheit iiber die Zu-
kunft berichtet (Tabelle 34). Insgesamt liegen die durchschnittlichen Werte aber in den Bereichen kein ergcn-

zendes Unterstiitzungsbediirfnis bzw. geringes Unterstiitzungsbediirfnis.

Tabelle 34 Unterstutzungsbedirfnisse der Betroffenen (SCNS-9) (n=299)

Patientinnen/

Gesamt : ‘ Eltern®
_ Patienten _
Unterstiitzungsbedrfnisse (SCNS-9)A 8 (n=299) (n=176) (n=123)
Unterstiitzungsbedarf® Unterstiitzungsbedarf® Unterstiitzungsbedarf®
n % n % n %

Mudigkeit und Erschopfung? 144 48.2 78 443 66 53.7
Erledigung von Alltagsangelegenhei- 105 351 59 595 53 431
ten?
Angst.e vor dem Wiederauftreten/Fort- 145 485 81 6.0 64 50
schreiten der Erkrankung?
Ungewissheit Uber die Zukunft? 145 48.5 84 47.7 61 49.6
Veranderungen in der Partnerschaft? 72 24.1 38 21.6 34 27.6
Verstandnis und Wertschatzung der
medizinischen Behandelnden (z.B. Arz- 36 )8.8 51 9.0 35 407

tinnen/Arzte, Pflegekréfte) fir lhre Ge-
fuhle?

Berucksichtigung lhrer emotionalen Re-
aktionen wéhrend des Krankenhaus- 86 28.8 44 25.0 42 34.1
aufenthaltes?

schnellstmogliche Information Gber

. 87 29.1 50 28.4 37 30.1
Testergebnisse?
Information tGber mogliche Verhaltens-
anderungen, die das Wohlbefinden 103 34.4 63 35.8 40 325

steigern?

A n=13-25 fehlende Werte in den einzelnen Items, B Anteil derer, die ein (geringes, mittleres oder hohes) Unterstiitzungsbediirfnis
angeben, ¢ Erwachsene Patientinnen/Patienten, die (iber sich selbst Auskunft gegeben haben, P Eltern, die tiber ihr erkranktes Kind
Auskunft gegeben haben

Erganzend wurden Eltern, die angeben, dass ihre Kinder besondere Bedarfe im Alltag haben, zu ihrer Pflege-
belastung und der pflegebezogenen Lebensqualitat befragt. Eltern berichten eine durchschnittliche Pflegebe-
lastung von M=14.5 (SD=8.8) auf einer Skala von 0 bis 48 (Tabelle 35). Die pflegebezogene Lebensqualitat liegt
im Durchschnitt bei M=9.4 (SD=2.8), die aktuelle Belastung auf einer Skala von 1-10 wird im mittleren Bereich
(M=4.9, SD=2.8) angegeben. Insgesamt berichten Mutter eine hohere Pflegebelastung und eine geringere

pflegebezogene Lebensqualitat als Vater (p=.031 bzw. p=.007).
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Tabelle 35 Pflegebelastung und pflegebezogene Lebensqualitat bei Eltern, die angeben, dass ihre Kinder
besondere Bedarfe im Alltag haben (n=62)

Gesamt Mutter Véter
Pflegebelastung und pflegebezogene Le- (n=62) (n=46) (n=12)
bensqualitat M D M D M D T .
Pflegebelastung (ZBI, Skala 0-48) 14.5 8.8 15.6 8.7 9.6 7.6 -2.21 031

Pflegebezogene Lebensqualitat (Carer-Qol,

Skala 0-14) 9.4 2.8 9.1 2.9 10.8 1.4 2.83 .007

Aktuelle Belastung durch die Pflege

(Skala 1-10) 4.9 2.8 5.0 2.9 4.5 2.6 -.529 .599

ZBI, Zareki Burden Interview, 12 Item-Version; Carer-Qol, Care-related Quality of Life of Informal Caregivers, 7 Item-Version

6.2.4 Zusammenfassung der Ergebnisse der quantitativen Betroffenenbefragung

Fast alle Teilnehmenden haben die deutsche Staatsangehdrigkeit und ein Grofteil ist verheiratet. Die Mehr-
heit kann der Mittel- und Oberschicht zugeordnet werden (Sozialer Schichtindex nach Winkler).

Die erwachsenen Patientinnen und Patienten bzw. Eltern erkrankter Kinder berichten unterschiedliche As-
pekte der Schnittstellenarbeit aus ihrer Perspektive. Insbesondere die Angaben zum Zugang zum ZSE zeigen,
dass der Diagnoseweg und der Weg zur Behandlung teilweise als langwierig und belastend wahrgenommen
werden. Zentrales Informationsmedium fir die erwachsenen Patientinnen und Patienten bzw. Eltern erkrank-
ter Kinder ist in der Regel die Homepage der ZSE.

Die Ergebnisse hinsichtlich des Erlebens der Versorgung in den ZSE zeigt, dass die Befragten groRtenteils zu-
frieden sind und feste Ansprechpartnerinnen/-partner haben. Bei Betrachtung der Belastungen und Unter-
stltzungsbedurfnisse zeigt sich, dass die Befragten im Durchschnitt eine geringe Belastung angeben und nur
wenig Unterstitzungsbedirfnisse berichten.

Die Ergebnisse deuten darauf hin, dass die Studienteilnehmenden mit der Versorgung in den ausgewahlten
Best-Practice-Standorten zufrieden sind. Gleichzeitig zeigen die deskriptiven Ergebnisse, dass z.B. die Betroffe-

nen als zentrale Ubermittlerinnen bzw. Ubermittler, z.B. von medizinischen Unterlagen, fungieren.

6.3. Projektphase 2 — Qualitative Betroffenenbefragung

6.3.1 Stichprobe

Von den 50 interviewten Betroffenen wurden 22 durch das ZSE Hamburg, 14 durch das ZSE Heidelberg, 9
durch das ZSE in Gottingen und 5 Uber Patientenorganisationen gewonnen. Insgesamt wurden 38 Patientin-
nen und Patienten sowie 12 Elternteile von minderjahrigen Patientinnen und Patienten interviewt. Die Inter-
viewdauer lag zwischen 16 und 84 Minuten und betrug durchschnittlich 43 Minuten.

Das Alter der Teilnehmenden liegt zwischen 26 und 81 Jahren und betragt im Mittel 50 Jahre. 66% der Inter-
viewteilnehmenden sind weiblich, 98% stammen gebirtig aus Deutschland. Es geben 85% der Betroffenen an,
verheiratet zu sein, 10% sind ledig und 4% geschieden. Der héchste Bildungsabschluss ist bei 47% der Befrag-
ten das Abitur, in 33% ein Realschulabschluss, in 12% der Volks- oder Hauptschulabschluss und 8% die Fach-

hochschulreife.
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27% der Befragten sind zum Zeitpunkt des Interviews in Vollzeit erwerbstétig, 37% in Teilzeit, 25% sind bereits
berentet. Von den Befragten sind zum Zeitpunkt des Interviews n=4 krankgeschrieben, jeweils eine Person hat
einen Pflegegrad und ist arbeitslos. Bei 29% der Befragten liegt eine Seltene Stoffwechselerkrankung vor, was
damit die haufigste Erkrankungsgruppe in dieser Stichprobe dargestellt. Ein Viertel der Befragten hat die Di-
agnose einer Seltenen Bindegewebserkrankung und 19% die Diagnose einer Seltenen muskuloskelettalen Er-
krankung. Weitere vorliegende Erkrankungen sind Seltene neurologische Erkrankungen, Autoimmunerkran-
kungen oder angeborene Fehlbildungen (jeweils n=2) und Seltene rheumatischen Erkrankungen oder Lun-

generkrankungen (jeweils n=1). In 10% der Falle gab es noch keine gesicherte Diagnose.

6.3.2 Einschatzung der Versorgung
Im Folgenden werden die Ergebnisse der qualitativen Befragung dargestellt. Die Aussagen der Studienteilneh-
menden werden in finf Ubergeordneten Kategorien (Abbildung 2) zusammengefasst, die nun im Einzelnen

vertieft dargestellt werden.

Diagnoseweg

Versorgung
durch Primar-
versorgende

Versorgung Sonstige Ver-

durch ZSE sorgung

Zusammenarbeit der Ver-
sorgenden

Abbildung 2 Themenbereiche der qualitativen Betroffenenbefragung (n=50)

Diagnoseweg. Die Patientinnen und Patienten sowie Eltern erkrankter Kinder berichten sehr unterschiedliche
Zeitrdume zwischen der ersten arztlichen Konsultation aufgrund der Symptome bis hin zur Diagnosestellung.
Wahrend 19 Betroffene schon nach weniger als zwolf Monaten zu einer Diagnose gelangten, dauerte es in
anderen Féllen deutlich langer: EIf Betroffene erhielten ihre Diagnose innerhalb von finf Jahren, vier Befragte
warteten zwischen funf und zehn Jahren auf die korrekte Diagnosestellung und weitere finf Teilnehmende
erhielten ihre Diagnose erst nach Uber zehn Jahren. In den meisten Fallen wurde die Diagnose in einem ZSE

gestellt oder gesichert. In finf Fallen war zum Befragungszeitpunkt noch keine Diagnose gestellt.
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In den Interviews berichten Betroffene lange Wartezeiten auf Termine und Untersuchungsergebnisse, die den
Prozess der Diagnosestellung verlangerten. Zudem sei ein festgelegtes Untersuchungsschema durchgefihrt
worden, ohne bereits durchgefiihrte Diagnostik zu berlcksichtigen. Dies habe dazu gefihrt, dass dieselben
Untersuchungen in kurzen Abstdnden von verschiedenen Behandelnden doppelt durchgefiihrt worden seien,

was den Prozess der Diagnosestellung zusatzlich verlangert habe.

,Das Problem ist, diese ganzen Untersuchungen wurden im Vorfeld schon gemacht und durch die Arzte
schriftlich niedergelegt. Man hat sich also mein ganzes Bild liberhaupt gar nicht angeguckt, das wuss-
ten die gar nicht, dass diese Diagnosen schon vorlagen.” (21-A01-102-B)

Das Stellen von Fehldiagnosen habe laut der Betroffenen nicht nur zu weiteren Verzégerungen in der korrek-
ten Diagnosestellung geflhrt, sondern sei im Einzelfall auch mit erheblichen medizinischen Risiken durch fal-

sche Behandlungsansatze einhergegangen.

,Das habe ich hinterher im Nachgang, wenn man weifs, was man hat und genauer untersucht wird,
dann weifs man natiirlich, dass es im Vorfeld eine fatale Diagnosestellung war, dass man irgendwelche
Riickenprobleme behandelt, bei den Myelompatienten ist das halt geféhrlich.” (23-B01-103-B)

Wiederholt hatten Betroffene auf ihrem Weg zur Diagnose den Eindruck, dass Arztinnen und Arzte ihre Kom-
petenz (iberschritten und nicht an andere Kolleginnen oder Kollegen weitergeleitet hatten, obwohl dies notig

gewesen ware. Als hilfreich auf dem Weg zur Diagnose benennen Betroffene dahingegen eine zeitnahe Ter-

minvergabe sowie strukturierte Abldufe.

Ein wichtiger Faktor sei auRerdem das Engagement einzelner Arztinnen/Arzte und auch der Betroffenen
selbst. Hier schien die Persénlichkeitsstruktur von Arztinnen/Arzte hilfreich zu sein, z.B. wenn Symptome star-

ker hinterfragt werden oder die Personen eher nachforschen und sich informieren.

,Ich sage mal nach der Diagnose bin ich ja, wie gesagt, sehr froh gewesen, dass ich meinen Arzt da-
hatte, der hat mich da sehr unterstiitzt. Da hatte ich auch fiir mich das alles soweit in die Wege geleitet
[..]"(21-A01-106-B)

Ebenfalls hilfreich auf dem Diagnoseweg wird der drztliche interdisziplindre Austausch beschrieben, insbeson-
dere auch zwischen behandelnden Hausarztinnen und -arzten, Facharztinnen und -drzten und regionalen

Krankenhdusern sowie ZSE.

»[...] sie hatten sich dazu interdisziplindr ausgetauscht und das habe ich auch gemerkt. Ich habe auch
gemerkt, wie es in ihnen ratterte, so wie sie nachgedacht haben und wie sie sich dann miteinander,
also auch wdéhrend ich ihnen gegeniibersafs, unterhalten haben und der eine hatte eine Idee, es war
richtig ein aktives Miteinander.” (20-A01-101-B)

Versorgung durch Primédrversorgende. Die arztliche Versorgung im niedergelassenen Bereich spielt fir die Be-
troffenen sowohl vor, als auch nach der Diagnosestellung eine wichtige Rolle. Als groRte Schwierigkeit in die-
sem Bereich wird vor allem der geringe Kenntnisstand von Primarversorgenden im Bereich der Seltenen Er-

krankungen benannt.

,Es ist natirlich immer mit solchen Erkrankungen, ist das immer eine Herausforderung, weil man im-
mer das Gefiihl hat, wenn man irgendwo zum Arzt kommt, dann bin ich eigentlich die, die am meisten
liber diese Erkrankung weifs und das kommt auch nicht immer unbedingt so gut an bei den Arzten.
Viele verstehen halt einfach gar nicht, was das ist, also was das bedeutet [...]“ (20-B01-103-B)
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Aus der Perspektive der Betroffenen wirden diese Wissensdefizite unter anderem auch dazu fihren, dass
Niedergelassene die Behandlung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen ablehnten oder sich nicht zutrau-
ten, bestimmte behandlungsrelevante Entscheidungen zu treffen. Dariber hinaus stellen aus Sicht der Be-
troffenen unterschiedlich ausgepragte Motivation und Interesse der Primarversorgenden ein weiteres Prob-
lem dar. Ein Teil der Befragten berichtet von auRerordentlich engagierten und interessierten Behandelnden.
Wahrend andere Betroffene im Bereich der Primarversorgung gegenteilige Erfahrungen gemacht haben und

sich von den zustdndigen Behandelnden allein gelassen fihlten.

,Ich habe dann zu meinem Hausarzt gesagt, kénnen Sie mir nicht mal sagen, wo ich mich noch hin-
wenden kann? Und da hat der gesagt, hm, gucken Sie mal im Internet, ich weifs das nicht.” (21-BO1-
102-B)

Aus Sicht der Betroffenen habe das Interesse und Engagement bzw. das Desinteresse und die Passivitat ein-
zelner Behandelnder fiir die Betroffenen drastische Auswirkungen auf die Diagnosestellung und die langfris-

tige Behandlung.

Ein Faktor, der insbesondere in Hinblick auf die Schnittstellenarbeit relevant zu sein scheint und von Betroffe-
nen wiederholt thematisiert wird, betrifft einen Mangel an interdisziplindrem Austausch zwischen Behandeln-
den im niedergelassenen Sektor. Betroffene geben an, selbst die Verantwortung fir den Informationsaus-
tausch Gbernommen zu haben. Diese Aufgabe zu Gbernehmen habe nicht nur eine weitere Belastung fir die

Betroffenen dargestellt, sondern dartber hinaus auch schnell ihre Kompetenzen Uberschritten.

,Ich muss das sowieso alles selber koordinieren. Ich habe auch alle meine Befunde, ich habe aktenweise
Befunde, das habe ich alles hier bei mir und ich koordiniere das [...], ich koordiniere auch, wo das Ganze
hingeht und leite das proaktiv weiter. [...] So lduft das immer, entweder es passiert auf meinen Drive
hin oder es passiert gar nichts.” (20-A01-101-B)

Eine mangelnde Weitergabe von medizinischen Informationen zwischen den Behandelnden kann zudem Risi-
ken bergen: Eine Betroffene berichtet davon, Gber mehrere Jahre verschreibungspflichtige Medikamente

falsch eingenommen zu haben, ohne dass dies den Behandelnden aufgefallen sei.

Versorgung durch ZSE. Zentren flr Seltene Erkrankungen (ZSE) spielen aus Sicht der Befragten in der Regel
sowohl auf dem Weg zur gesicherten Diagnose als auch fur die weitere Versorgung eine zentrale Rolle. Insge-

samt zeichnet sich in der befragten Stichprobe ein hohes MaR an Zufriedenheit mit den ZSE ab.

33 Befragte berichten davon, durch regelmaRige Kontrolluntersuchungen an ihrem ZSE angebunden zu sein.
Die Halfte der Betroffenen gab an, in Bezug auf ihre Seltene Erkrankung ausschlieRlich vom zustandigen ZSE
betreut zu werden. Die unterschiedlichen Behandlungsoptionen, die durch die ZSE angeboten werden konn-
ten, spielten eine Rolle fir die Betroffenen. Fir einige der Seltenen Erkrankungen seien die Behandlungsmog-
lichkeiten zum aktuellen Zeitpunkt sehr begrenzt und beschrankten sich oft auf die Symptomkontrolle. Doch
selbst in diesem Bereich seien Medikamente wenig erprobt und missten von den Behandelnden individuell

ausprobiert und angepasst werden.
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,[...] auch mit dem Medikament, das haben sie glaube ich auch noch nicht oft Kleinkindern gegeben.
Da waren sie jetzt auch so ein bisschen, haben getestet, okay, wie viel kann man das Medikament
dosieren, wo sind keine Nebenwirkungen und so weiter.” (20-B03-102-A)

Bezuglich der Erreichbarkeit und Organisation der Zentren haben Betroffene unterschiedliche Erfahrungen
gemacht. Einige Betroffene bemangelten die schlechte Erreichbarkeit der Sprechstunden oder Zentren, die
vereinzelt auch zu Verzdgerungen bei Diagnostik und Behandlung gefiihrt habe. Andere Betroffene erlebten

dagegen gute Moglichkeiten der Kontaktaufnahme und eine strukturierte Organisation der Termine vor Ort.

Als ein besonders relevanter Faktor fiir Betroffene wird die langfristige Betreuung durch die gleichen Arztin-

nen und Arzte sowie eine iibergeordnete personelle Kontinuitit im Team der Zentren angegeben.

Haufige Wechsel im medizinischen Team sind aus Sicht der Betroffenen unginstig, vor allem dann, wenn die
Weitergabe der Informationen nicht ausreichend erfolge. Zudem wirde es dann niemanden geben, der kon-
kret Verantwortung flr die Versorgung Gbernehme.
,Es waren zwei, die waren eigentlich kontinuierlich da. [...] Die Dame, bei der bin ich immer noch und
da bin ich ganz sicher, dass die weifs, in welche Richtung das gehen muss. Die ist eigentlich auch so

mein kontinuierlicher Ansprechpartner und das ist in Ordnung so. Mir ist angst und bange, wenn die
mal weg ist. [...] Weil ich fiihle mich bei der einfach sicher.” (23-B01-108-B)

Ein reger interner Informationsaustausch zwischen Behandelnden innerhalb des ZSE wird von vielen den Be-
fragten berichtet und als sehr positiver Faktor beschrieben. Betroffene berichten von einer ausreichenden
Aufkldarung Uber die Diagnostik und Behandlungen sowie Kommunikation auf Augenhéhe, wahrend andere
Betroffene angeben, mit der Kommunikation und Aufklarung nicht zufrieden zu sein. Es wurde zudem der
offene Umgang mit Unsicherheiten der Behandelnden der ZSE gegentber den Patientinnen und Patienten

gelobt.

Trotz der groRen Zufriedenheit mit den ZSE, geben die Betroffenen an, auch hier erschwerende Faktoren in
der Versorgung erlebt zu haben. So berichten Betroffene von langen Wartezeiten, bis hin zu mehreren Mona-
ten, vor allem bei dem initialen Zugang zum ZSE. Die Betroffenen berichten, dass diese Zeit belastend und von

Unsicherheiten gepragt gewesen sei.

,Nur die Wartezeit auf den ersten Termin war wirklich sehr lang. Man musste den versuchen zu ver-
gessen, bis man dann halt erst in dem Monat in den Kalender schaut. Ein dreiviertel Jahr ist schon sehr,
sehr lange [...]“ (20-B02-106-B)

Ein Teil der Betroffenen gibt an, einen Mangel an Informationsaustausch zwischen den Behandelnden des ZSE
und den niedergelassenen Arztinnen und Arzten erlebt zu haben. Dieser sei beschrankt gewesen auf den Aus-
tausch von Arztberichten und Befunden. Andere Betroffene berichten von persénlichen Absprachen zwischen

Behandelnden aus ZSE und niedergelassenen Priméarversorgenden.

LAlso im Moment ist es eher so, und das ist auch sehr anstrengend, dass ich zwischen den einzelnen
Fakultdten moderiere und den Schriftverkehr oder alles regeln muss. Im Moment telefoniert da keiner
miteinander oder spricht sich ab, sondern es geht wirklich dann iber uns, dass wir dann eben weiter-
geben, liebe Griifse aus der Uniklinik, kénnen sie mal bitte orthopddisch nach meinem Sohn schauen.
Und dann, wenn ich wieder in der Uniklinik bin, dann sage ich wieder, der Orthopdde hat gesagt, also
ich bin eigentlich die Vermittlerin im Moment und das ist auch sehr anstrengend.” (PO-03-101-A)
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Sonstige Versorgung und Rahmenbedingungen. Auch andere Bereiche der Versorgung spielen fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen eine Rolle. Befragte hatten bereits einen oder mehrere Reha-Aufenthalte im Zu-
sammenhang mit der Seltenen Erkrankung und/oder waren in physiotherapeutischer Behandlung. Einzelne

Befragte nahmen Logopédie, Ergotherapie und Osteopathie als Teil der Versorgung in Anspruch.

Auch in diesen Bereichen der Versorgung sei die mangelnde Erfahrung der Behandelnden beziglich Seltener
Erkrankungen problematisch. In den meisten Fallen stellt die hier beschriebene sonstige Versorgung fir die

Betroffenen allerdings eine Ergdnzung zur Behandlung im ZSE dar und wird als unterstitzend wahrgenommen.

Weiterhin berichten mehrere Betroffene von Problemen mit Kranken- und Rentenkassen sowie Pflegeversi-
cherungen. In einzelnen Fallen haben die Betroffenen einen hohen Aufwand betreiben missen, um be-
stimmte Medikamente, Hilfsmittel oder Therapien durch ihre Krankenkasse bezahlt oder Pflege- oder Behin-

dertengrade bescheinigt zu bekommen.

Laut der Betroffenen beriefen sich die Krankenkassen z.B. auf mangelnde Studien zur Wirksamkeit bestimmter
Behandlungen, die es allerdings im Bereich der Seltenen Erkrankungen nicht in vergleichbarem Malie geben
kénne. Diese fehlende Unterstltzung von Krankenkassen fihrte bei Betroffenen zu finanziellen Belastungen
oder verzogerte benotigte Therapieoptionen zeitlich weiter. Vereinzelt berichten Betroffene, die Kosten fir
bestimmte Therapien und Hilfsmittel lieber aus eigener Tasche bezahlt zu haben, anstatt sich mit der Kran-

kenkasse auseinanderzusetzen.

,Gerade wo die Fahrten begonnen haben [...], die erste Fahrt ist bezahlt worden mit dem Taxi, die
zweite Fahrt ist nicht mehr bezahlt worden, weil es angeblich keine ambulante Untersuchung ist, ist
aber eine ambulante Untersuchung gewesen. Warum soll ich mich mit den Herrschaften rumstreiten?
Das ist mir zu bléd. Die haben sowieso immer Recht.” (23-B01-107-B)

Es wurde auch von positiven und unterstiitzenden Erfahrungen mit ihren Kranken- oder Pflegeversicherungen

berichtet, vor allem durch problemlose Bewilligungen und Pflegegradeinstufungen.

Zum Zeitpunkt der Befragung berichtet ein GroRteil der Befragten kaum bis wenige Einschrankungen in der
medizinischen Versorgung durch die ZSE und Primarversorgenden wahrend der Pandemie. Vereinzelt wird
von verbesserter Organisation und kirzeren Wartezeiten berichtet. Vereinzelt berichten Betroffene durch den
Wegfall von Unterstitzungsangeboten betroffen zu sein. Einige Betroffene geben an, aus Angst vor einer An-

steckung eigeninitiativ medizinische Termine abgesagt zu haben.

Zusammenarbeit der Versorgenden. Kommunikation und Zusammenarbeit zwischen Versorgenden kann als
zentraler Aspekt der Versorgung gesehen werden, der auch in den bisher dargestellten Ergebnissen der qua-
litativen Betroffenenbefragung von hoher Relevanz ist. Es zeigt sich, dass insbesondere das Mal an interdis-
ziplindrem Austausch und Zusammenarbeit der Behandelnden aus Perspektive der Betroffenen zentral ist. Als
Kernproblematik des Schnittstellenmanagements wird im Folgenden der Bereich der Zusammenarbeit der Be-
handelnden noch einmal detaillierter dargestellt und vor allem im Hinblick auf den intersektoralen Austausch

analysiert.
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Der Zugang zu ZSE und somit in die Spezialversorgung erfolgte in der befragten Stichprobe auf unterschiedli-
che Arten. Es wurde berichtet, dass der Impuls, sich an ein ZSE zu wenden, von behandelnden niedergelasse-
nen Haus- oder Facharztinnen und -drzten gekommen sei, Betroffene durch andere (Universitats-)Kliniken an
ein ZSE weitergeleitet wurden. Dies sei beispielsweise bei akuten Zustanden vorgekommen, die eine raschere
medizinische Intervention bendtigten. In anderen Fallen kam der Impuls, ein ZSE zu konsultieren, von den

Betroffenen selbst oder von Menschen in deren nahen Umfeld.

In der Gestaltung des Anmeldeprozesses am ZSE, insbesondere bei der Beschaffung der relevanten Unterla-
gen und Befunde, haben entweder niedergelassene Arztinnen und Arzten die Verantwortung ibernommen
oder die Verantwortung lag bei den Betroffenen selbst, die sich um die vollstindige Ubermittlung der fiir die

Anmeldung relevanten Unterlagen kimmerten.

Den ZSE-interne Informationsaustausch nahmen die meisten Betroffenen als reibungslos wahr. Besonders
hervorgehoben wurde an dieser Stelle, wenn Behandelnde aus verschiedenen Disziplinen sich zu den Fallen
abstimmten. Ebenfalls positiv wahrgenommen wurde die Nutzung von digitalen Patientenakten innerhalb der

Zentren und den angeschlossenen Kliniken.

,Es ist schén, weil alles intern ist. Das bedeutet, alle Voruntersuchungen oder alle Diagnosen, die man
sonst ja mitbringen miisste zu diesen OP-Terminen, die brauchen wir gar nicht mitbringen, weil alles
intern im PC abgespeichert ist und alle auch Zugriff auf die Akte haben, sodass wir da gar nicht so viel
mit Papierkram zu tun haben. Das ist echt immer schén, dann braucht man nicht alles zusammensu-
chen, sondern die haben wirklich alles vorliegen.” (PO-03-101-A)

Die Kommunikation zwischen dem ZSE und den niedergelassenen Behandelnden beschreiben Betroffene als
eher rudimentar: In der Hauptsache finde ein Austausch nur Uber Arztbriefe und Befundmitteilungen, also
schriftlich statt. Hiermit einher gehe eine zeitliche Verzégerung, die zum Teil mit mehreren Wochen und Mo-
naten erheblich ist. Vor allem dieser zeitliche Verzug fuhrt aus Sicht der Betroffenen in der Praxis dazu, dass
die Patientinnen und Patienten in der Zwischenzeit die weiteren Behandelnden schon selbst informierten und
letztlich die Verantwortung fir den Informationsfluss tragen. Betroffene geben an, die Verantwortung fir den
Austausch zwischen ZSE und niedergelassenen ibernommen zu haben. In nur funf Fallen habe das ZSE diese

Aufgabe Gbernommen.

6.3.3 Zusammenfassung der Ergebnisse der qualitativen Betroffenenbefragung

Die Auswertung der qualitativen Befragung zeigt die fir die Betroffenen relevantesten Probleme in der Diag-
nosestellung sowie der langfristigen Behandlung der Seltenen Erkrankung. In der Phase vor der Diagnosestel-
lung liegt aus Sicht der Betroffenen das gréRte Problem in den mangelnden Kenntnissen der meisten nieder-
gelassenen Arztinnen und Arzte sowie in einer zu geringen Sensibilisierung in Bezug auf Seltene Erkrankungen.
Hinzu komme noch ein geringes MaR an interdisziplindrem Austausch zwischen niedergelassenen Haus- und
Facharztinnen und -drzten, was sowohl in der Zeit der Diagnosestellung als auch in der anschlieenden Ver-

sorgung problematisch sei.
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Die Betroffenen waren lUberwiegend langfristig iber ZSE betreut. Die Zufriedenheit mit der Versorgung durch
die ZSE ist insgesamt als hoch zu bewerten, insbesondere die Kompetenz der Versorgenden dort in Bezug auf

die Seltenen Erkrankungen wurde hervorgehoben.

Die Zusammenarbeit der Zentren mit niedergelassenen Versorgenden wird von den Betroffenen allerdings
haufig als unzureichend beschrieben und stellt aus Sicht der Betroffenen ein Problem in der Versorgung der
Seltenen Erkrankungen dar. Ein Austausch sei hauptsachlich schriftlich erfolgt und es sei haufig zu einem ho-
hen zeitlichen Verzug gekommen, was dazu fihre, dass Betroffene selbst sich um den Informationsfluss kiim-

mern mussen.

6.4. Projektphase 2 — Qualitative Befragung von niedergelassenen Haus- und Facharztinnen/-
arzte (Primarversorgende)

6.4.1 Stichprobe

Um die Perspektive von an der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen betei-
ligten Haus- und Facharztinnen und -arzte (Priméarversorgende) auf die Versorgung und das Schnittstellenma-
nagement abzubilden, wurden in der zweiten Projektphase vertiefende Telefoninterviews mit Primarversor-
genden durchgefiihrt. Zur Gewinnung wurden zunachst die Best-Practice-Zentren fir Seltene Erkrankungen
gebeten, Kontakte von Uberweisenden Arztpraxen an das Projektteam zu Ubermitteln. Aufgrund der darge-
stellten Schwierigkeiten mit diesem Vorgehen wurden erganzende Strategien zur Gewinnung der Primérver-
sorgenden eingefihrt. Insgesamt wurden im Studienzeitraum n=512 Anrufversuche, n=120 Telefonate, n=48
Mailanfragen sowie Gewinnungswege Uber Betroffene und Mailverteiler getatigt. Final wurden n=26 vertie-

fende Interviews mit Primarversorgenden durchgefihrt.

Sofern eine Rickmeldung durch die nichtteilnehmenden Priméarversorgenden erfolgte, wurden als Absage-
grinde Uberwiegend kein Interesse an einer Teilnahme, mangelnde zeitliche Ressourcen oder ein erhohtes
Versorgungsaufkommen aufgrund der Corona-Pandemie (z.B. wegen der Durchfihrung von Impfungen) an-

gegeben.

Von den 26 Interviewten sind die meisten niedergelassene Allgemeinmedizinerinnen/-mediziner (n=18), von
denen n=5 noch eine weitere Facharztqualifizierung haben. Acht Teilnehmende haben eine andere Facharzt-

qualifikation z.B. Padiatrie oder Kieferchirurgie/-orthopéadie.

Knapp Uber die Hélfte der Befragten (n=14) ist weiblich. Die meisten Interviewten (n=18) sind Praxisinhabe-
rinnen/-inhaber und behandeln zum Gberwiegenden Anteil gesetzlich Versicherte (n=25). Von den Befragten
geben n=17 an, bereits Kontakt mit einem A-Zentrum bzw. einer allgemeinen Sprechstunde fiir Seltene Er-
krankungen (n=9) und/oder Kontakt mit einem B-Zentrum bzw. einer Spezialsprechstunde fiir Seltene Erkran-
kungen gehabt zu haben (n=10). Die Ubrigen Befragten (n=9) berichten, dass Sie nicht wiissten, zu welcher

Einheit eines ZSE sie Kontakt gehabt hatten.

Im Folgenden werden die Ergebnisse der qualitativen Befragung der Priméarversorgenden dargestellt. Die Aus-

sagen der Studienteilnehmenden wurden drei Ubergeordneten Kategorien 1) ,Forderliche und hinderliche
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Faktoren fur das Schnittstellenmanagement und die Versorgung”, 2) ,Kompatibilitdt — praktische Zusammen-

arbeit im Praxisalltag” und 3) ,Verbesserungsvorschlage” (Tabelle 36) zusammengefasst, die nun im Einzelnen

vertieft dargestellt werden.

Tabelle 36 Hauptkategorien inkl. Unterkategorien der qualitativen Befragung von Priméarversorgenden in

Projektphase 2 (n=26)

Forderliche und hinderliche Fakto-
ren

Kompatibilitat — praktische Zusam-

menarbeit im Praxisalltag

Verbesserungsvorschlage fur die Zusam-

menarbeit mit dem Zentrum

e Wahrgenommene Einflussfak-
toren seitens
der Primdrversorgenden

e  Wahrgenommene Einflussfak-
toren seitens der Zentren flr
Seltene Erkrankungen

e Wahrgenommene Einflussfak-
toren seitens
der Patientinnen/Patienten

Erreichbarkeit & Terminver-
einbarung am Zentrum fur
Seltene Erkrankungen

Erfahrungen in der Weiterlei-
tung zum Zentrum
flr Seltene Erkrankungen

Langfristige Zusammenarbeit
mit dem Zentrum fir Seltene
Erkrankungen

Vorschldage und Winsche an das
Zentrum bei Anmeldung von Patien-
tinnen/Patienten

Vorschlage und Wiinsche an das
Zentrum far die langfristige Anbin-
dung

Hinweise zur Gestaltung von Fortbil-
dungen und Fallkonferenzen

Allgemeine Vorschlage zur Verbesse-

rung der Zusammenarbeit und Ver-
sorgung

6.4.2 Forderliche und hinderliche Faktoren fur das Schnittstellenmanagement

Einflussfaktoren seitens der Primdrversorgenden. Die Primarversorgenden berichten von unklaren Zustéandig-
keiten und fehlenden Versorgungsstrukturen. Es wird von den Befragten berichtet, dass die Komplexitat der
Symptome von Patientinnen und Patienten mit (vermuteten) Seltenen Erkrankungen einerseits ihr drztliches
Fachwissen bzw. ihre Versorgungskapazitat Gbersteige und andererseits haufig Unklarheiten dariber bestlin-
den, wer flr diese Patientinnen und Patienten fachlich zustandig sei. Dies flihre laut einiger Befragter zu lan-
gen Leidenswegen ohne ganzheitliche Diagnostik von Patientinnen und Patienten. Teilweise schliel3e das sogar

die Versorgung an den ZSE mit ein.

,(...)das Problem ist ja, dass man einen Patienten hat, von dem man nicht weifs, was er hat. Dann geht
man hdéufig in irgendeine Richtung und versucht ihn da mal vorzustellen, so dass also fiir uns Nieder-
gelassene eigentlich diese Kontakte zu diesen Seltenen Krankheiten erst dann auftreten, wenn keiner
von den anderen Fachrichtungen sich fiir diesen Patienten irgendwie so richtig zustdndig fihlt.” (20-
BO2-PV04)

Zudem geben einige Arztinnen und Arzte die Einschdtzung ab, dass aus ihrer Sicht die Existenz von ZSE bzw.
deren Arbeitsweise und Strukturen bei niedergelassenen Kolleginnen und Kollegen haufig wenig oder schlecht
bekannt sei und Uberweisungen von Patientinnen und Patienten an ein ZSE oft sehr spat oder als ,letzter

Versuch” erfolgten.

,lch glaube, da miisste erstmal eine Aufkldrung, dass es sowas [ZSE] gibt, auch fiir andere Arzte, die
es nicht wissen und wie der Ablauf ist und wie eine einfache Anmeldung wdre und wie so die Zusam-
menarbeit wdre.” (PV-1V-08)

Auf die Frage, woher sie von dem ZSE erfahren hatten, gaben die befragten Primarversorgenden an, tber

personliche Kontakte innerhalb der Arzteschaft oder ihr berufliches Netzwerk dariiber gehért zu haben. Einige
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hatten Uber 6ffentliche Berichterstattungen bzw. Hinweise in Publikationen oder Uber Fortbildungsveranstal-
tungen davon erfahren oder hatten aufgrund eigener Internetrecherchen, z.B. aufgrund der hohen Spezifitat
der Symptome entsprechende Zentren gefunden. Einzelne Befragte hatten den Hinweis (ber Patientinnen
und Patienten bzw. Angehorige oder Selbsthilfeorganisationen erhalten, in ihrer Aus- oder Weiterbildung da-

von gehort oder durch Internetrecherche das Zentrum in ihrer Ndhe gefunden.

Als weiterer zentraler Faktor fir ein gelingendes Schnittstellenmanagement werden die Personlichkeit, die
Eigenschaften und die Motivation der Behandelnden benannt. Die Befragten fielen durch ein groRes Engage-
ment und Verantwortungsgefiihl gegenlber ihren Patientinnen und Patienten auf. Zudem hatten sie den Ein-
druck, dass eine grolSe Patientenorientierung und Berlicksichtigung teils aufwandiger, individueller Bedarfe
flr die Versorgung von Patientinnen und Patienten mit (vermuteten) Seltenen Erkrankungen notwendig, al-

lerdings im Praxisalltag auch schwer leistbar sei.

Insbesondere die Allgemeinmedizinerinnen und -mediziner geben haufig an, in einer engen Beziehung zu ih-
ren Patientinnen und Patienten zu stehen und sich als Begleit- und Ansprechperson zu verstehen. Dies bein-
halte auch, den Leidensdruck und die psychische Belastung ihrer Patientinnen und Patienten am meisten mit-
zubekommen. Zudem fielen einige der Befragten durch ein allgemeines Interesse bzw. Spalt an einer Beschaf-

tigung mit Seltenen Erkrankungen im Allgemeinen auf.

,(...) also mich interessiert immer der komplizierte, der Seltene Fall, das ist immer fiir mich sehr inte-
ressant, weil ich dann als Arzt wirklich so ein bisschen ja anspruchsvolle Arbeit mache dann.” (PV-IV-
09)

Ein Aspekt, der von den Befragten sowohl als forderlich wie auch als hinderlich gesehen wird, ist das Vertrauen
bzw. der Mangel oder Verlust des Vertrauens in die ZSE als Versorgungsstruktur. Letzteres beruhte beispiels-
weise auf den negativen Erfahrungen, die in der Zusammenarbeit mit den Zentren gemacht worden seien.
Grinde waren beispielsweise gescheiterte oder schwierige Anbindungsversuche oder eine Wahrnehmung der

Zentren als eher forschungs- statt versorgungsorientiert.

LAlso ehrlich gesagt, bis auf eine einzige Ausnahme kamen die Patientinnen/Patienten alle [aus dem
ZSE] zuriick und alle ziemlich frustriert.” (PV-1V-12)

Andererseits schildern einige Befragte aufgrund oder trotz ihrer Erfahrungen mit den Zentren ihr Vertrauen

in die Versorgung von Patientinnen und Patienten durch diese.

»Ich habe einfach das Gefiihl, wenn der Bedarf ist, dass ich mich da vertrauensvoll hinwenden kann.
Das ist eigentlich gut” (20-B02-PV01)

Die Rahmenbedingungen fiir die Versorgung werden den Befragten als wichtiger Einflussfaktor benannt. Als
kritischer Faktor wird Zeitmangel genannt, der die Anbindung oder ausreichende Versorgung von Patientinnen
und Patienten mit Seltenen Erkrankungen in ihrer Praxis unrealistisch mache und auch verhindere, sich mit
anderen Versorgenden (z.B. Zentren, andere Facharztinnen und -arzte) ausreichend Uber Patientinnen und

Patienten trotz Notwendigkeit austauschen zu kénnen.

,Unser Problem ist ja, dass wir alle keine Zeit haben, weil total viel zu tun ist. Ich hétte natiirlich es
lieber, dass ich die Hdlfte an Patienten hdtte und mir dann viel mehr Zeit nehmen kénnte und dann
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kénnte ich auch mit Kollegen telefonieren oder kénnte dann vielleicht mehr online mit dem mal eben
was besprechen. Das wdre alles prima, aber das ist natiirlich utopisch, weil das System funktioniert
aktuell nur so, dass man halt sehr viele Patienten hat, sehr viel arbeitet.” (PV-1V-09)

Zudem wirden der Budget-Rahmen ihrer Praxis sowie die mangelnden Mdoglichkeiten zur Abrechnung des
Mehraufwandes bei Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen einen Hinderungsgrund darstel-

len, diese anzubinden, ausreichend versorgen zu kdnnen oder den notwendigen Austausch mit weiteren Be-

handelnden zu suchen.

(...), dass wir immer ganz viel Gutes fiir den Patienten wollen und dann irgendwie nicht driiber nach-
denken, dass wir das irgendwie auch bezahlt kriegen miissen.” (PV-IV-03)

Forderlich wird es zudem empfunden, ein weitreichendes informelles Netz an Behandelnden zu haben, um
Patientinnen und Patienten unkompliziert und ohne lange Wartezeiten in die Spezialversorgung weiterzuver-

mitteln oder sich fachérztlichen Rat flr die Versorgung einzuholen.

,Weil ich einfach die Erfahrung gemacht habe, dass sie [die Patientinnen/Patienten] sonst teilweise
liber Monate durch die Gegend wabern und nirgendwo was kriegen. Und ich habe so meine Referenz-
leute und wenn ich da anrufe, kriege ich relativ kurzfristig Termine, weil die auch wissen, dass ich nicht
irgendwelchen Kram (iberweise, sondern dass da in der Regel eine konkrete Uberlegung dahintersteckt
und dass das auch Hand und Fufs hat.” (PV-IV-02)

Einige Priméarversorgende berichten, dass ihnen der Einsatz digitaler Diagnosetools oder Internetrecherche

bzgl. komplexer Symptome bei der diagnostischen Abklarung geholfen hatte.

Wahrgenommene Einflussfaktoren seitens der ZSE. Es wird berichtet, dass der Kontakt zum Zentrum bei den
Priméarversorgenden den Eindruck hinterlassen habe, die Zentren kénnten aufgrund fehlender Ressourcen
keine zeitnahe oder ausreichende Diagnostik und Versorgung gewahrleisten. Dies |6se laut der Primarversor-
genden Frust und Resignation auf Seiten der Primarversorgenden sowie auf Seiten der Patientinnen und Pati-

enten aus.

(...) bei dem Patienten mit der Speichererkrankung bin ich nie durchgekommen und ist nie eines meiner
Schreiben beantwortet worden. Da habe ich es wirklich mehrfach versucht, das hat nie funktioniert.
Also wenn ich eine Riickrufbitte hinterlassen habe, wenn ich mal durchkam, bin ich nicht zurtickgerufen
worden. Und auf dreimaliges Schreiben per Fax habe ich nie eine Riickmeldung gekriegt. Das war ziem-
lich frustrierend und der Patient fiihlte sich auch nicht abgeholt.” (PV-IV-12)

Als weitere erschwerende Faktoren flr die Zusammenarbeit werden wenig Personal und eine hohe Fluktua-
tion an den Zentren und damit verbunden fehlende (kontinuierliche) Ansprechpersonen fir Rickfragen wahr-
genommen. AuRerdem seien Anmeldungen nicht bearbeitet worden, Wartezeiten sehr lang und Patientinnen

und Patienten teilweise in den Zentren nur unzureichend diagnostisch abgeklart worden.

Wahrgenommene Einflussfaktoren seitens der Patientinnen/Patienten und Angehérigen. Auf Seiten der Pati-
entinnen und Patienten sowie der Angehorigen nehmen die Primarversorgenden deren Eigenschaften und
deren Gesundheitskompetenz als wichtigen Faktor wahr. Als wichtigster forderlicher Faktor seitens der Pati-
entinnen und Patienten sowie der Angehorigen sehen die Befragten die Eigeninitiative und Hartnackigkeit von

Betroffenen, um zeitnah und ausreichend versorgt zu werden. Einige berichten, dass sich Betroffene durch ihr
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groRes Engagement und intensive Auseinandersetzung mit der eigenen Erkrankung z.T. als ,Expert:innen”
hervorgetan hatten. Die Eigeninitiative und das Engagement von Patientinnen und Patienten sowie Angehd-
rigen sei vor allem dann entscheidend fir die Versorgung, wenn es keinen oder einen verzégerten Austausch
zwischen den Behandelnden gebe und Betroffene die Hauptinformationsquelle fir den Behandlungsverlauf

darstellten.

,(...) die [Patientinnen/Patienten] kénnen das eigentlich sehr gut hédndeln. Das sind ja chronische Er-
krankungen, die sind da eigentlich Profis und kénnen das sehr gut.” (20-PV-05)

Zudem wird berichtet, dass die Hauptverantwortung fiir die Anmeldung und Terminvereinbarung am Zentrum
sowie z.T. die Kommunikationsverantwortung zwischen Zentrum und Primarversorgung bei ihren Patientin-
nen und Patienten bzw. den Angehorigen liege. Sofern diese engagiert seien, wirde der Informationsaus-

tausch und -fluss laut der Befragten gut funktionieren.

, Wir fordern schon, dass die [Patientinnen/Patienten] auch so ein bisschen mitarbeiten, weil wir sind
halt wirklich irre voll in der Praxis - leider immer — und es ist leider immer nicht so viel Zeit. (...) es ist
immer so der Auftrag, dass die dann eben das Formular besorgen [lacht etwas] und schon mal einmal
in Kontakt treten und dann damit kommen, dass man es dann in der Sprechstunde einmal zusammen
ausfillt.” (PV-1V-05)

Umgekehrt wurde der Mangel an Druck und Hartnackigkeit bzw. eine passive Haltung und Verantwortungs-
abgabe der Betroffenen an die Befragten eher als hinderlich fiir eine zeitnahe und ausreichende Versorgung

eingeschatzt.

Patientinnen und Patienten mit (vermuteten) Seltenen Erkrankung werden von einigen Befragten als ,,unbe-
liebt”, zu schwierig im Umgang, zu zeit-, kostenintensiv und fordernd charakterisiert, die zudem erhéhten
Unterstitzungsbedarf bei Einschrankungen in der Gesundheitskompetenz hatten. Zudem falle bei diesen Pa-
tientinnen und Patienten die Abgrenzung zu psychosomatischen Erkrankungen z.T. schwer, was generell als

hinderlich in der arztlichen Anbindung gesehen wirde.

(...)ich finde, es ist dann irgendwann doch die Aufgabe des Hausarztes zu sagen, jetzt haben wir genug
Diagnostik betrieben, man muss die Psyche jetzt auch mal mit beleuchten. Diese Grenze finde ich haar-
scharf und das finde ich schon sehr schwierig. Die Patienten, die dann in dieses Raster fallen, vielleicht
Seltene Erkrankungen, die haben ja schon so viel durchgemacht und sind héufig sehr schwierige Pati-
enten im Kontakt finde ich.” (PV-I1V-06)

Aus Sicht einiger Arztinnen und Arzte spielt ein Mangel an Compliance eine hinderliche Rolle in der Versorgung
von Patientinnen und Patienten mit (vermuteten) Seltenen Erkrankungen. Dieser reiche von einem wenig ver-
antwortungsvollen Umgang mit der eigenen Gesundheit trotz Erkrankung bis hin zur Gefahrdung des bisheri-
gen Behandlungserfolgs. Fehlende Compliance kdnne sich auch auf die Schnittstellen auswirken, z.B. bei Ab-
lehnung der Weitervermittlung an ein ZSE trotz Indikation, insbesondere bei der Transition von padiatrischen

Patientinnen und Patienten in die Erwachsenen-Medizin.

,Dass zum Beispiel ein Operationsergebnis relativ schnell wieder schlecht wird, wenn postoperativ
keine Schienen getragen werden, ja.” (20-PV-05)
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6.4.3 Kompatibilitdt — praktische Zusammenarbeit im Praxisalltag

Erreichbarkeit und Terminvereinbarung am Zentrum fiir Seltene Erkrankungen. Die Einschatzung der Erreich-
barkeit der Zentren unterschied sich zwischen den Befragten. Angemerkt wird vor allem, dass es wenig direkte
Kommunikationsmaoglichkeiten zu den Zentren fir Seltene Erkrankungen gebe, um Zentren bzw. arztliche Kol-
leginnen und Kollegen unkompliziert zu erreichen. Dies dulRere sich beispielsweise so, dass entsprechende
Kontaktdaten nicht auffindbar gewesen seien, es unklar bliebe, wer konkrete Ansprechperson sei, niemand

erreichbar gewesen sei oder auf Kontaktaufnahme keine Rickmeldung erfolge.

,Man telefoniert sich erstmal so ein bisschen durch die Abteilungen. Weil diese Abteilung fiir Seltene
Erkrankung unterschiedlich angesiedelt ist. Manchmal sind es die Pddiater, manchmal die Internisten,
manchmal ist es auch bei den Neurologen.” (20-B02-PV04)

Ein weiterer Faktor, der hinsichtlich der Zusammenarbeit als besonders relevant genannt wird, ist die Termin-
und Anmeldeorganisation flr die Zentren flr Seltene Erkrankungen. Ein Teil der Befragten sieht die Verant-
wortlichkeit fur die Terminvereinbarung und, falls vom Zentrum gefordert, die Beschaffung der Anmeldeun-
terlagen bei den Patientinnen und Patienten bzw. Angehorigen. Dabei wird von einigen Primarversorgenden
angemerkt, dass sie die Betroffenen unterstitzen wiirden, wenn sie offensichtlich mit der Organisation Gber-
fordert waren. Einige begriinden diese Verantwortungsverteilung damit, dass eine Terminorganisation fir ihre

Praxis nicht leistbar sei.

,(...) dass der Patient selbst den Termin machen kann, entweder selbst oder wenn ich bedenke, naja,
ob du das hinkriegst, dann kiimmern wir uns drum und dann rufen wir dann an und machen einen
Termin flir den Patienten. Also das sollte wirklich relativ einfach sein, weil wir da auch nicht viel Zeit
investieren kénnen.” (PV-1V-09)

Andere Befragte geben an, die Terminorganisation flr ihre Patientinnen und Patienten bernommen zu ha-
ben. Als Griinde werden angegeben, dass die Terminorganisation an einem ZSE kompliziert erschien oder dass

die Betroffenen dadurch schneller einen Termin erhielten.

,(...) wenn ich dann selber angerufen habe und ich bin nicht immer sofort durchgekommen und das
war auch nicht drztlich weiterverbunden werden, sondern habe dann fiir die Patientinnen/Patienten
schneller einen Termin bekommen kénnen (...)" (PV-IV-12)

Die Wartezeiten auf einen ersten Termin am Zentrum wurden teilweise kritisch gesehen. Einige Priméarversor-
gende berichten, dass die Wartezeit unklar bliebe und nach erfolgter Anmeldung keine Rickmeldung Uber
Bearbeitungszeiten vom Zentrum erfolgt sei. Andere geben an, dass sie die Wartezeiten hinsichtlich der Dring-
lichkeit aus Sicht der Befragten als zu lang einschéatzten. Insgesamt werden Wartezeiten zwischen mehreren
Monaten und bis zu zwei Jahre berichtet. Eine Priorisierung nach Dringlichkeit sei dabei in der Regel nicht
transparent erkennbar gewesen und eine Moglichkeit zur Vorabbegutachtung in dringenden Fallen nicht an-

geboten worden.
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Erfahrungen in der Weiterleitung zum Zentrum fiir Seltene Erkrankungen. Einige Befragte geben an, dass es
nicht gelungen sei, Patientinnen und Patienten bei einem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung an ein Zent-
rum anzubinden. Grinde daflr seien entweder gewesen, dass sie keine Rickmeldung auf die Anmeldung er-

halten hatten oder dass die Schwelle zur Anbindung trotz Indikation zu hoch gewesen sei.

LAlso in [einem ZSE, Ort1] hatte ich angerufen und dann haben die mir gesagt, ich sollte die Unterlagen
einschicken, das habe ich dann gemacht und dann habe ich nie wieder was davon gehért. Und in [ei-
nem anderen ZSE, Ort 2] war es dhnlich.” (PV-1V-02)
Der Anmeldeprozess ist aus Sicht eines Teils der Befragten intransparent und uneinheitlich. Andere Befragte
schildern ein aus ihrer Sicht einheitlich geregeltes Vorgehen. Einige Befragte berichten zudem, aus ihrer Sicht
wenig in den Anmeldeprozess und der folgenden Mitbehandlung am Zentrum involviert gewesen zu sein (z.B.

lediglich einen Uberweisungsschein ausgestellt oder Arztbrief nach erfolgter Untersuchung erhalten).

,Dann holen sich die Patienten nur noch einen Uberweisungsschein ab von uns und wir kriegen hinter-
her den Bericht, also haben wir gar nicht so viel dann im weiteren Verlauf damit zu tun.” (20-B02-PV01)

Der Zugang zu Anmeldeunterlagen vom Zentrum, sofern gefordert, sowie der Umfang und Aufwand fir die
Anmeldung wurde haufig als angemessen und in den Berufsalltag integrierbar beurteilt. Ein kleinerer Teil der
Befragten schatzt den Aufwand fir eine Anmeldung am Zentrum sowie die Durchfihrung geforderter Vorun-

tersuchungen als sehr aufwandig oder in ihrem Praxisalltag schwer leistbar ein.

Langfristige Zusammenarbeit mit dem Zentrum. Einige Befragte geben an, dass zum Zeitpunkt der Befragung
keine langfristige Zusammenarbeit mit einem ZSE zu Stande gekommen sei. Dabei werden unterschiedliche
Grinde angegeben: ausbleibende Rickmeldung auf Terminanfragen, Ablehnung der Patientinnen bzw. Pati-
enten, Arztwechsel seitens der Patientinnen und Patienten oder Zuriickverweisung der Patientinnen und Pa-
tienten nach einmaliger Sichtung der Unterlagen durch das Zentrum an die Primarversorgenden (ohne Emp-

fehlungen zur Weiterbehandlung).

LAlso, bei den Patienten mit der schwierigen Lebererkrankung hat es nicht funktioniert, da haben wir
nie was zurtickgekriegt.” (PV-1V-12)

In Bezug auf die Aufteilung der Versorgungs- und Kompetenzbereiche geben die Befragten an, das Zentrum
gebe regelmalig die Impulse und Anweisungen fir die Versorgung der Seltenen Erkrankung, die die Befragten
ausfuhrten. Ein Teil der Befragten berichtet, sich um die allgemeinmedizinische bzw. standardisiert-facharzt-
liche Versorgung zu kiimmern, wahrend das Zentrum vor allem um die Versorgung der Seltenen Erkrankung

Ubernehme.

,Oder manchmal ist es so, dass ich auch sage, wenn das jetzt nicht ganz akut ist, dann fragen Sie
[Patient:in] das mal beim néchsten Termin da in der Spezialsprechstunde, da kann ich jetzt nichts zu
sagen. Da denke ich auch, dass ich nicht alles wissen kann, das ist einfach so.” (20-B02-PV01)

Einzelne Befragte geben an, das Zentrum hatte nur zu Anfang oder fir bestimmte Kontrollen die Versorgung
der Seltenen Erkrankung Gbernommen, darlber hinaus versorgten die Befragten die Seltene Erkrankung der

Patientinnen und Patienten federfiihrend.
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,Die gucken immer einmal im Jahr, ob alles in Ordnung ist soweit. Aber prinzipiell ist es so, dass das,
was dort gemacht wird, das kénnen wir eigentlich auch hier machen und kénnten dann eben Riickmel-
dung geben und sagen so und so ist es.” (21-A01-PV01)

Die Kommunikation erfolge hauptsachlich Gber den Arztbrief mit dem Zentrum zu kommunizieren. In anderen
Fallen werden die Patientinnen und Patienten bzw. Angehérigen als Ubermittelnde zwischen der Priméarver-

sorgung und den Zentren benannt.

Hinsichtlich der Beurteilung der Kommunikation und Rickmeldungen zwischen den Befragten und den ZSE
unterscheiden sich die Angaben der Priméarversorgenden. Wahrend einige zufrieden mit den Abldufen sind,
dulern andere den Wunsch nach Austausch mit den ZSE, auch Uber die Arztbriefe hinaus. Als mégliche Hin-
derungsgriinde fur den direkten Austausch werden u.a. eine schwierige direkte Erreichbarkeit des Zentrums,
Zeitmangel beider Parteien und mangelnde Moglichkeiten zum direkten und datenschutzkonformen schriftli-

chen Austausch genannt.

,(...) zufriedenstellend. Also ich habe jetzt auch nicht so viele Kinder [mit Seltenen Erkrankungen], aber
ich denke, da kriegt man einen schriftlichen Befund irgendwann und nach Riickmeldung von den Eltern,
ich denke, das ist schon okay.” (PV-IV-01)

,Es sind manchmal so kleine Dinge, die man eben mal kurz kldren kann, also was weif3 ich, Medika-
mentendosierung oder Medikament absetzen, neu dazu nehmen. Das ist einfach nervig, wenn man da
niemanden erreicht und keine Riickmeldung bekommt.” (PV-1V-04)

Arztbriefe als zentrales Kommunikationsmittel werden teils positiv und teils negativ eingeschéatzt. Dabei wer-
den der Zeitpunkt der Ubermittlung (zeitnah bzw. vor erneutem Termin mit dem/der Patient/in vs. zu spat
bzw. nach erneutem Termin) und die Qualitdt (konkrete Handlungsanweisungen/Empfehlungen vs. wider-
spriichliche Aussagen) als relevante Faktoren benannt. Es wird dabei angemerkt, dass bei zu spater Ubermitt-

lung die Patientinnen und Patienten bzw. Angehérige als Ubermittler der Informationen fungieren miissten.

,(...) wir haben einen sehr ausfiihrlichen Bericht gekriegt. Ich hatte da neulich auch nochmal reinge-
schaut, nachdem wir hier Termine vereinbart hatten. (...) Das ist ja auch das, was ich mirimmer erhoffe,
wenn ich irgendwo hin liberweise, schade finde ich immer, wenn da bei Fachérzten kommt ,in meinem
Bereich liegt nichts vor’ und aber auch nicht irgendwie so ein ,vielleicht nochmal das [Untersuchung]
machen’oder so. Da war eben eine Empfehlung [vom ZSE] da, das fand ich gut.” (PV-IV-05)

,(...) dass man so natiirlich nicht arbeiten kann, weil zwei Monate spéter kénnen wir dann natiirlich
nicht mehr reagieren und nicht alle Patienten schaffen das, das [die Informationen] dann so weiter zu
tragen, dass man auch verldsslich damit arbeiten kann.” (PV-IV-12)

6.4.4 Verbesserungsvorschlage fir die Zusammenarbeit mit dem Zentrum

Vorschldge und Wiinsche an das Zentrum bei Anmeldung von Patientinnen und Patienten. Es wurde ange-
merkt, dass direkte und unkomplizierte Kontaktwege (z.B. Direktdurchwahl fir tberweisende Arztin-
nen/Arzte, ausreichende Telefonsprechzeiten oder sichere, elektronische Kommunikationswege) hilfreich wé-
ren. Auch die Moglichkeiten einer niedrigschwelligen Anlaufstelle (z.B. flr facharztlichen Rat bei unklaren
Symptomen oder zur Vorabbeurteilung von Patientinnen/Patienten) und maoglichst niedrigschwellige und we-

nig aufwandige Anmeldeprozesse mit zeitnaher Riickmeldung werden als wiinschenswert beschrieben.
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Die Befragten wiinschen sich mehr Transparenz und Bekanntheit der Zentren. Dies beinhaltet auch Informa-
tionen Uber Zustandigkeitsbereichen und Strukturen der ZSE und Universitatsklinika sowie Informationen tber

Kontaktmoglichkeiten, Zugangswege und Aufnahmekriterien.

,lch glaube, da miisste erstmal eine Aufkldrung, dass es sowas gibt, auch fiir andere Arzte, die es nicht
wissen und wie der Ablauf ist und wie eine einfache Anmeldung wére und wie so die Zusammenarbeit
wdre.” (PV-1V-08)

Hinsichtlich der Aufnahme in ein ZSE wird gewiinscht, dass die Priorisierung (z.B. nach Dringlichkeit) kommu-

niziert wirde und ggf. kurzfristige Termine oder stationdre Aufnahmen erméglicht wirden.

,Stellen Sie sich mal vor, Sie sind krank und sollen zwei Jahre darauf warten, dass jemand liber Sie redet
und wenn es dann méglicherweise auch noch geféhrliche Erkrankungen sind, kénnen Sie ja sein, dass
Sie den Zeitpunkt gar nicht mehr erleben.” (PV-IV-02)

Zudem erscheint es den Primarversorgenden wichtig, dass in den ZSE eine patent:innenorientierte Versorgung
stattfindet, was sich beispielsweise in moglichst kurzen reguldren Wartezeiten, Einnahme der Patientin-

nen/Patientenperspektive und personlichen Kontakte zeigen wirde.

Vorschlidge und Wiinsche an das Zentrum fiir die langfristige Anbindung. Bei gemeinsamen Patientinnen und
Patienten duRert ein Teil der Befragten den Wunsch nach regelmaRiger, direkter Rickmeldung und Hand-
lungsanweisungen vom Zentrum, insbesondere, wenn Patientinnen/Patienten einen Termin im Zentrum hat-
ten oder es dringenden Handlungsbedarf flr die Primarversorgenden gebe. Arztbriefe und Befunde sollten
dabei moglichst pragnant und kompakt gestaltet und zeitnah tibermittelt werden, ggf. seien auch Kurzberichte
oder Notizen des Zentrums flir den nachsten Termin bei den Befragten hilfreich. Einzelne Befragte formulieren
explizit den Wunsch, das Zentrum solle eine klare Aufteilung der Versorgungs- und Kompetenzbereiche defi-
nieren. Einzelne Befragte wiinschten sich zudem, dass ihre Einschatzung von gemeinsamen Patientinnen/Pa-

tienten starker in die Diagnostik und Versorgung des Zentrums miteinbezogen werden sollte.

,Wichtig ist, dass wir eben wissen, was wir weitermachen sollen. Wenn man [ZSE] uns dann mitteilt,
welche Dinge wir beachten sollen und welche Kontrolluntersuchungen in welchen Absténden durchge-
fiihrt werden sollen, dann ist das alles gut, dann kommen wir damit gut klar.” (20-B02-PV01)

Gestaltung von Fortbildungen und Fallkonferenzen. Primarversorgende zeigten sich interessiert an einem For-
mat gemeinsamer Fallkonferenzen, z.B. um gemeinsam offene Fragen zur Behandlung und dem weiteren Vor-
gehen zu kldaren und durch die Abstimmung Diagnosewege und Wartezeiten fur Patientinnen und Patienten
zu verklrzen. Einige sehen darin zudem den Vorteil, sich Uber einen solchen interdisziplindren Austausch

selbst fachlich weiterzubilden.

,(...) das A und O ist der Austausch. Gerade bei solchen ja, vielleicht auch vermeintlich Seltenen Er-
krankungen, wiirde sich ja vielleicht herausstellen, dass das gar nicht so selten ist. Deswegen fénde ich
das durchaus hochgradig interessant, spannend und wichtig.” (PV-1V-07)

Vereinzelte Primarversorgenden schatzen das Format der Fallkonferenzen als wenig hilfreich ein, z.B. da sie
sie als zu spezifisch fur sich als ,Generalistinnen/Generalisten” sehen oder aufgrund von Zeitmangel und ho-

her Arbeitsbelastung.
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,(...)ich hab“noch andere Sachen zu tun, ehrlich gesagt, das ist einfach zu breit gefdchert hier, als dass
ich mich jetzt mit irgendeinem Detailwissen da belaste, um es mal so zu sagen.” (20-B02-PV03)

Auch Fortbildungen zum Thema ,Seltene Erkrankungen” werden besonders dann als relevant eingeschatzt,
wenn sie einen hohen Alltags- und Praxisbezug fir die niedergelassene arztliche Tatigkeit, beispielsweise ,red
flags” und Symptomkomplexe enthielten, die am ehesten in der niedergelassenen Versorgung unerkannt auf-
tauchten. Dariber hinaus wird erwahnt, dass Fortbildungen zu Abldufen und Strukturen der Zentren bzw. der
diagnostisch-inhaltliche Arbeit der ZSE, zu allgemeinen Information zu SE oder zu spezifischen Fallvorstellun-

gen interessant waren.

LAUf jeden Fall irgendwie freut man sich immer iiber Algorithmen und wirklich ganz praktische Algo-
rithmen, wie geht man mit so jemandem vor in der Praxis. Vielleicht auch eine Checkliste (...). Deswegen
muss vielleicht auch eine Aufkldrung dartiber, welche Diagnostik man ambulant iberhaupt durchfiih-
ren kénnte, schon mal [geben].” (PV-IV-06)

Zur Gestaltung fiir Fallkonferenzen und Fortbildungen werden Online-Formate und Zeiten, die nicht mit den
Praxissprechzeiten kollidieren, bevorzugt. Auch die Moglichkeit der Anerkennung als CME-Fortbildungen wird

als wiinschenswert genannt.

Allgemeine Vorschldge zur Verbesserung der Zusammenarbeit und Versorgung. Die Mdglichkeit zum direkten
und elektronischen schriftlichen Austausch wird als hilfreich eingeschatzt, um die Kommunikation mit dem
Zentrum Uber gemeinsame Patientinnen und Patienten zu beschleunigen und zu vereinfachen. Aktuelle L6-

sungen (Fax, E-Mail) seien haufig zu umstandlich oder nicht datenschutzkonform.

,Am liebsten natiirlich iiber einen zertifizierten E-Mail-Verkehr, (...) einen E-Arztbrief, das wdre nattir-
lich das Wiinschenswerteste, im Moment ist es ja mehr entweder Fax oder Brief, Fax ist halt so ein
bisschen hm, (...) wenn es schlecht lduft oder komisch lesbar ist oder es geht gar nicht (...).” (PV-IV-03)

Auf die Frage nach der elektronischen Patientenakte als Mittel zum Austausch zwischen Befragten und dem
Zentrum dufRern sich fast alle Befragten eine positive Einstellung, viele merken aber auch Schwierigkeiten und
Kritikpunkte in der Umsetzung. Beispielsweise wird erwdhnt, dass aktuelle oder geplante Umsetzungen zu
groRe Sicherheitsllicken beziiglich Datenschutz und -missbrauch beinhalten wirden, technisch inkompatibel,
zu aufwandig in der Einarbeitung und zu teuer seien, die Umsetzung zu langsam voranschreite oder die Rechte

von Patientinnen und Patienten nicht ausreichend bertcksichtigen wirden.

LAlso wir versuchen unsere Praxis rein elektronisch zu fiihren, (...) wir versuchen immer mal wieder
auch von Kollegenseite, dass dann Briefe elektronisch ibermittelt werden und nicht mehr mit der Post
kommen. Das scheitert meistens daran, dass viele Praxisprogramme nicht untereinander kompatibel
sind.” (PV-IV-02)

Nach Einschadtzung der befragten Primarversorgenden ist es wichtig, die Behandlung von Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen attraktiv fir Arztinnen und Arzte zu gestalten. Dies kénne beispielsweise durch die Schaf-
fung von Abrechnungsmoglichkeiten fir den Mehraufwand in der Versorgung der Patientinnen und Patienten
sowie dem Abbau finanzieller Fehlanreize (z.B. unnotige und Doppeluntersuchungen) und birokratischer Huir-

den (n=5) erfolgen.
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,(...) das ist ja gerade bei den Laborleistungen ein immer gréfSeres Problem, dass wir immer weiter
eingekiirzt werden auf Laborleistungen auf die, ja, ich sage mal das ist dann ,pillepalle’, dann haben
wir hier keine diagnostischen Méglichkeiten mehr.” (21-A01-PV01)

Einige Befragte schatzen zudem die Schaffung von Strukturen wie Leitlinien, Disease-Management-Program-
men und Qualitatszirkel im Bereich der Seltenen Erkrankungen, wie sie bereits bei den meisten nicht-Seltenen
chronischen Erkrankungen existierten, als hilfreich ein. Darlber hinaus kénnten leicht zugangliche Listen von
krankheits- und symptomspezifischen Expertise-Standorten aus Sicht dieser Befragten eine Mdglichkeit sein,

die Expertise einzelner Seltener Erkrankungen fir die Niedergelassenen besser sichtbar zu machen.

6.4.5 Zusammenfassung der Ergebnisse

Die Ergebnisse der qualitativen Befragung von niedergelassenen Haus- und Facharztinnen und -arzten (Pri-
marversorgenden) lassen sich in die drei Hauptbereiche 1) ,Forderliche und hinderliche Faktoren fiir das
Schnittstellenmanagement und die Versorgung”, 2) ,Kompatibilitdt — praktische Zusammenarbeit im Praxis-
alltag” und 3) ,Verbesserungsvorschlage” einordnen. Férderliche und hinderliche Faktoren werden auf Seiten
der Primarversorgenden (z.B. Vernetzung, Erfahrung), der ZSE (z.B. Ressourcen) und der Patientinnen und
Patienten (z.B. Bildungsniveau, Eigeninitiative) angegeben. Fir den Praxisalltag werden unter anderem die
Erreichbarkeit, Aufteilung von Verantwortlichkeiten unter den Behandelnden und Wartezeiten (Termin, Arzt-
brief, Rickmeldung) als wichtige Faktoren benannt. Die identifizierten Verbesserungsvorschlage leiten sich
aus den geschilderten Faktoren ab und umfassen beispielsweise Ideen zum Abbau von Hirden in der Kommu-
nikation, mehr Transparenz, Rickmeldungen mit konkreten Handlungsanweisungen und Fortbildungen. Dar-
Uber hinaus werden allgemeine Rahmenbedingungen (z.B. Zeitmangel, (nicht-)abrechenbare Leistungen, feh-

lende Leitlinien) berichtet, die ebenfalls auf die Schnittstellenarbeit Einfluss nehmen.

6.5. Projektphase 3 — Integration der Ergebnisse und Ableitung von Empfehlungen

6.5.1 Zusammenfassung der Ergebnisse aus den Projektphasen 1 und 2

Vorarbeiten. Zur Vorbereitung des abschlieRenden Expertinnen-/Experten-Workshops wurden die Erkennt-
nisse aus den Projektphasen 1 und 2 durch das Projektteam ausgewertet und aggregiert aufbereitet. Hierzu
wurde zum einen analysiert, wie theoretisch vorliegende Schnittstellenlésungen in der Praxis umgesetzt wer-
den, wie diese von Primérversorgenden und Patientinnen und Patienten bzw. Angehorigen erlebt werden und
welche Barrieren und forderlichen Faktoren in der Routineversorgung auftreten. Darauf basierend wurde ein
erster Entwurf von Empfehlungen formuliert, die sich auf die in Abbildung 3 dargestellten Aspekte des Schnitt-

stellenmanagements beziehen.
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Perspektive ZSE Empfehlungen fiir das Schnittstellen-
management

1) Vernetzung und Zusammenarbeit

zwischen ZSE und Primarversorgung
Perspektive Betroffene &

Angehérige 2) Schnittstelleninnerhalb der ZSE

3) Bekanntheitvon Seltenen Erkrankungen,
ZSE-Strukturen und Zustandigkeiten

: 4) Schnittstelle zwischen ZSE und
Perspektive Pati P
Primarversorgende atient:innen

Abbildung 3 Ubersicht tiber die methodischen Zugénge zur Ableitung der Empfehlungen fiir das Schnittstel-
lenmanagement in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Neben den in Abbildung 3 dargestellten Bereichen des Schnittstellenmanagements wurden haufig Gbergeord-
nete Aspekte zur Versorgung von Menschen mit SE in den Befragungen der ZSE, der Betroffenen und Ange-
horigen sowie der Primarversorgenden genannt. Diese betrafen in der Regel die Rahmenbedingungen und die
Gestaltung der Versorgungslandschaft im Allgemeinen. Da dies Uber die spezifischen Fragestellungen des
Schnittstellenmanagements hinausgeht und nicht der Fokus der Befragungen war, wurden hierzu keine expli-
ziten Empfehlungen abgeleitet. Diese Aspekte werden aber in Kapitel 7 dieses Berichtes aufgegriffen und dis-

kutiert.

Expertinnen-/Experten-Workshop und schriftliche Konsensrunde. Die durch das Projektteam erarbeiteten
Empfehlungen wurden im Expertinnen-/Experten-Workshop préasentiert und in Kleingruppen diskutiert. Fol-

gende zentrale Fragen wurden in Kleingruppendiskussionen bearbeitet:

e Wie bewerten Sie die vorgestellten Empfehlungen flr ein gelungenes Schnittstellenmanagement vor
dem Hintergrund der Ergebnisse und ihrer eigenen Erfahrungen?

e Welche weiteren Aspekte sollten als Best-Practice-Empfehlungen berlcksichtigt werden?

Die Ergebnisse der Kleingruppendiskussionen wurden protokolliert und zum Abschluss des Workshops noch
einmal in der Gesamtrunde diskutiert. Auch diese Diskussion wurde protokolliert. Auf Basis der Diskussionen
wurden die Empfehlungen durch das Projektteam Gberarbeitet und den Workshop-Teilnehmenden per E-Mail
zugesandt. Dabei wurde Zustimmung bzw. Riickmeldung zu jeder einzelnen Empfehlung eingeholt. In einer

letzten Uberarbeitungsschleife wurden die Empfehlungen finalisiert.

6.5.2 Empfehlungen fir ein gelungenes Schnittstellenmanagement
In der finalen Version wurden folgende Empfehlungen fiir ein gelungenes Schnittstellenmanagement formu-

liert:
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1) Vernetzung zwischen Primarversorgung und Zentren fiir Seltene Erkrankungen (ZSE)

Empfehlungen fir ZSE

Empfehlung 1:

ZSE sollten direkte Kontaktmoglichkeiten (z.B. arztliche Durchwahlnummern, gesonderte Sprechzeiten, E-
Mail mit zeitnaher Rickmeldung) und Anmeldemoglichkeiten von Patientinnen/Patienten (Kurzanmel-
dung, Terminvereinbarung durch Praxen) flr Primarversorgende vorhalten. Diese sollen regelmaRig auf
Aktualitat Gberprift werden.

Empfehlung 2:

ZSE sollten Primarversorgende Uber Vorgaben zu notwendigen Unterlagen und Untersuchungen sowie zur
Uberweisung von Patientinnen/Patienten informieren und (bei Bedarf und/oder Notwendigkeit, sowie un-
ter Einverstandnis der Patientinnen/Patienten) Unterlagen direkt bei Primarversorgenden anfordern.

Empfehlung 3:

ZSE sollten zuweisende Primarversorgende und Patientinnen/Patienten (ber erfolgte Behandlungsschritte
sowie die weiteren Behandlungspfade zeitnah informieren. Berichte (Arztbriefe, Befunde) sollten kompakt
formuliert und zeitnah an Zuweisende und Patientinnen/Patienten Ubermittelt werden und Hinweise ent-
halten, worauf bei der Versorgung von Patientinnen/Patienten mit entsprechenden Erkrankungen zu ach-
ten ist.

Empfehlung 4:

ZSE sollten fur die Versorgung gemeinsamer Patientinnen/Patienten die Mdglichkeit zum direkten Aus-
tausch fur Priméarversorgende anbieten, z.B. in Form von (Online-)Sprechstunden, Fallkonferenzen
und/oder Qualitatszirkeln.

Empfehlungen flir Primarversorgende

Empfehlung 1:

Hauséarztinnen/-arzte bzw. Kinderarztinnen/-arzte sollten, sofern dies im Rahmen der Versorgung indiziert
ist, die Rolle als Behandlungskoordinierende fir die Versorgung von Patientinnen/Patienten mit Seltenen
Erkrankungen aullerhalb des ZSE Gbernehmen und sich mit dem ZSE und anderen beteiligten Versorgen-
den direkt austauschen.

Empfehlung 2:

Priméarversorgende sollten direkte Kontaktmoglichkeiten (z.B. arztliche Durchwahinummern, gesonderte
Sprechzeiten) flir ZSE sowie andere beteiligten Versorgende vorhalten bzw. eine zeitnahe Riickmeldung
sicherstellen.

Empfehlung 3:

Primarversorgende sollten fur die Versorgung gemeinsamer Patientinnen/Patienten die Moglichkeit zum
direkten Austausch mit den ZSE, z.B. in Form von (Online-)Sprechstunden, Fallkonferenzen und/oder Qua-
litatszirkeln, nutzen, sofern dies im Rahmen der Versorgung indiziert ist.

Empfehlung 4:

Priméarversorgende sollten fir die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen sensibilisiert
werden und hierzu an akkreditierten (Online-)Fortbildungen von ZSE, z.B. zu Themen wie ZSE-Strukturen,
Indikatoren fir Uberweisungen sowie ggf. Erkrankungsgruppen oder ,red flags”, teilnehmen.

2) Schnittstellen innerhalb der ZSE
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Empfehlung 1:

ZSE sollten eine zentrale Stelle zur Koordination und Weiterleitung an die B-Zentren bereithalten. Es sollte
ein engmaschiger Austausch zwischen A-Zentrum und B-Zentren bestehen sowie eine direkte Anbindung
von Patientinnen/Patienten durch das A-Zentrum an die B-Zentren erfolgen (inkl. zentraler Terminvergabe
durch die koordinierte Stelle).

Empfehlung 2:

Der Datentransfer innerhalb der Zentrumsstruktur sowie zwischen dem ZSE und anderen behandelnden
Einrichtungen innerhalb der Organisation, in der das ZSE angesiedelt ist, sollte digital erfolgen.

Empfehlung 3:

ZSE sollten ein Transitionskonzept fiir den Ubergang von der Kinder- in die Erwachsenenmedizin vorhalten
und umsetzen.

Empfehlung 4:

ZSE sollten fir die verschiedenen Prozesse (z.B. Aufnahme, Weiterleitung, Entlassung) standardisierte Kon-
zepte (z.B. in Form von SOPs) bereithalten, sowie Checklisten fiir die Ablaufe innerhalb des Zentrums (z.B.
Sichtung eingehender Unterlagen, Datentransfer, Registermeldung) entwickeln und nutzen.

Empfehlung 5:

ZSE sollten sich bei entsprechender Spezialisierung an der Teilnahme und dem Ausbau von Deutschen
Referenznetzwerken (DRN) und Europdischen Referenznetzwerken (ERN) beteiligen.

3) Bekanntheit von Seltenen Erkrankungen, ZSE-Strukturen und Zustandigkeiten

Empfehlung 1:

ZSE sollten Informationsmaterial (z.B. Gbersichtliche Homepage, Flyer, kompakte Beschreibungen, Hin-
weise zu Veranstaltungen am Tag der Seltenen Erkrankungen) zu folgenden Themen bereithalten und,
sofern Uber entsprechende Verteiler (z.B. der Fachgesellschaften) maoglich, an (regionale) Primérversor-
gende/Fachéarztinnen/-arzte und relevante Fachverbande weitergeben:

a) zuihren Strukturen (wie Anmeldungsprozesse, Kriterien zur Aufnahme von Patientinnen/Patien-
ten und Beschreibungen zu Versorgungspfaden im ZSE).

b) zuden von ihnen versorgten Seltenen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen (ggf. mit Hinwei-
sen zu ,red flags“) oder Hinweise auf existierende Informationen (z.B. Plattformen wie der se-
atlas, Orphanet und ACHSE e.V., Leitlinien).

Empfehlung 2:

A-Zentren der ZSE sollten die o.g. Informationen transparent, barrierefrei und leicht auffindbar auf ihrer
Website prdsentieren. Diese sollten mindestens die folgenden Kerninformationen vorhalten: a) Kontakt-
daten von Ansprechpartner:innen, b) Ablauf der Anmeldung, c) Schwerpunkte und zugehérige B-Zentren,
d) Umgang mit unklaren Diagnosen.

Empfehlung 3:

ZSE sollten regelméaRige, akkreditierte (Online-)Fortbildungen, z.B. zu Themen wie ZSE-Strukturen, Erkran-
kungsgruppen oder ,red flags”, fir alle an der medizinischen und psychosozialen Versorgung beteiligten
Professionen anbieten.

Empfehlung 4:

Die ZSE sollten eine Vernetzung untereinander, z.B. in Form von regelmaRigen Veranstaltungen fur die
Lots:innen, fordern.

4) Schnittstellen zwischen ZSE und Patientinnen/Patienten
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Empfehlung 1:

ZSE sollten sich zum Ziel setzen, kurze Wartezeiten fur Patientinnen/Patienten zu erméglichen. Insbeson-
dere Patientinnen-/Patientenanliegen mit einer hohen Dringlichkeit sollten priorisiert und zeitnah versorgt
werden.

Empfehlung 2:

ZSE sollten ausreichende und zuverlassige Kontaktmoglichkeiten und Ansprechpartner:innen bereithalten,
um die regelmalige (telefonische) Erreichbarkeit (auch in Urlaubs- und Krankheitsfallen) fir Patientin-
nen/Patienten zu gewahrleisten.

Empfehlung 3:

Es sollten Patientinnen/Patienten Informationen zur Verfiigung gestellt werden, in denen Zustandigkeiten
und Ansprechpartner:innen fir die medizinische Versorgung, psychologische Begleitung und sozialrecht-
liche Beratung der Seltenen Erkrankung aufgeflhrt werden (z.B. Flyer zu oder Hinweise auf Plattformen
wie se-atlas, Orphanet und ACHSE e.V. und vorhandene regionale Angebote).

Empfehlung 4:

ZSE sollten Patientinnen/Patienten auf erkrankungsspezifische Patientenorganisationen und auf die
ACHSE e.V., auch bei unklaren Seltenen Erkrankungen, hinweisen (z.B. durch die Erwdhnung in Arztbrie-
fen). B-Zentren sollten hierzu aktuelle Listen mit Patientenorganisationen zu den versorgten Erkrankungs-
gruppen fihren. A-Zentren sollten eine Zusammenarbeit mit der ACHSE e.V. pflegen.

Empfehlung 5:

ZSE sollten Patientinnen/Patienten eine zeitnahe und verbindliche Riickmeldung zu ihren Anfragen geben
(z.B. erfolgte Anmeldung, Bearbeitungsstand, nachste Schritte).

Empfehlung 6:

ZSE sollten ihre Unterlagen (auch) in Patientinnen-/Patientengerechter Sprache zur Verfigung stellen, ggf.
unter Nutzung von Angeboten wie ,patientenbriefe.de”.

5) Weiterfiihrende Empfehlungen fir das Schnittstellenmanagement

Empfehlung 1:

Es sollten Strukturen geschaffen werden, die die Patientinnen/Patienten bei der Organisation und Koordi-
nation der Versorgung bedarfsorientiert und individuell unterstitzen (z.B. Lots:innen, Case- und Care-Ma-
nager:innen). Die genaue Ausgestaltung und Implementierung solcher Strukturen sollte wissenschaftlich
gepriuft werden.

Empfehlung 2:

Bestehende Informationsstrukturen (z.B. se-atlas) sollten genutzt bzw. ausgebaut werden, um das Auffin-
den spezialisierter Ansprechpartner:innen zu erleichtern und somit wohnortnahe Versorgung durch stér-
kere Vernetzung zu ermdglichen.

Empfehlung 3:

Eine zentrale und zeitnahe, elektronische Erfassung erfolgter Behandlungen zur Informationsweitergabe
an (Mit-)Behandelnde und Patientinnen/Patienten sollte ermoglicht werden.

Empfehlung 4:

Bestehende, zentrale, niedrigschwellige Informationsportale (wie z.B. se-atlas) zu ZSE-Standorten und
Strukturen fur Primarversorgende und Betroffene sollten verstetigt und kontinuierlich gepflegt werden.
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Empfehlung 5:

Deutsche Referenznetzwerke (DRN) sollten fir alle Seltenen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen so-
wie fur unklare Seltene Erkrankungen geschaffen werden. Bestehende DRN und Européische Referenz-
netzwerke (ERN) sollten weiter ausgebaut werden und ZSE bei entsprechender Spezialisierung zur Teil-
nahme verpflichtet werden.

7. Diskussion der Ergebnisse

Hauptziel des beantragten Projektes waren eine systematische Bestandsaufnahme und Analyse bestehender
Konzepte zum Schnittstellenmanagement in der medizinischen Versorgung von Seltenen Erkrankungen sowie
die Entwicklung von Implementierungsempfehlungen zu einem sektorentbergreifenden Best-Practice-Mo-
dell. Vor dem Hintergrund der Herausforderungen in der Versorgung von Menschen mit SE, die zum einen
durch in den Zentren geblindelte Expertise und zum anderen durch wohnortnahe Primarversorgung stattfin-
det, sind moglichst etablierte und reibungslose Abldufe notwendig. Dies ist insbesondere relevant bei Patien-
tinnen und Patienten bzw. Angehdrigen, die die Aufgaben der Versorgungskoordination und Informations-

Ubermittlung nur schwer bis gar nicht leisten kdnnen.

Die Projektziele wurden durch drei Projektphasen realisiert. Trotz der bestehenden Herausforderung ab dem
Jahr 2020 durch die fortbestehende Corona-Pandemie konnten die Projektphasen umgesetzt werden, die Ge-
winnungsziele weitestgehend erreicht werden (siehe auch Abschnitt 5), das Projekt erfolgreich abgeschlossen

und damit die Projektziele erreicht werden.

Die unter 6.5.2 dargestellten Empfehlungen erlauben eine Grundlage fir die Etablierung von Schnittstellenlo-
sungen und ermoglichen den ZSE, den Primarversorgenden und den relevanten Leistungstrdagern eine Orien-
tierung im Hinblick auf zentrale Aspekte und relevante Rahmenbedingungen eines gelungenen Schnittstellen-
managements in der Versorgung von Menschen mit SE. Die Bestandsaufnahme hat dabei gezeigt, dass bereits
an einigen Standorten verschiedene Bereiche eines gelungenen Schnittstellenmanagements mit den vorhan-

denen und geschaffenen Ressourcen und Strukturen umgesetzt werden kénnen.

Da wahrend der ersten Projektphase nicht alle ZSE und in der zweiten Projektphase nicht alle ausgewahlten
Best-Practice-Standorte in die Studie einbezogen werden konnten, ist bei der Betrachtung der Empfehlungen
zu beachten, dass an nicht einbezogenen Standorten moglicherweise andere Schnittstellenldsungen ausge-
fuhrt werden, die ebenfalls Best-Practice Potential hatten. Eine Berlcksichtigung dieser war jedoch aufgrund

der fehlenden Teilnahmebereitschaft bzw. der fehlenden Reaktion auf Anfragen leider nicht moglich.

Die hohe Teilnahmebereitschaft der Patientinnen und Patienten bzw. Angehdrigen in den qualitativen und
guantitativen Studienteilen spiegelt die Relevanz der Thematik fiir die Betroffenen wider. Nichtsdestotrotz ist
zu beachten, dass ein GroRteil der Stichprobe einer mittleren bis hohen soziodkonomischen Schicht zugeord-
net werden kann und fast alle Personen die deutsche Staatsblrgerschaft hatten. Die Generalisierbarkeit der

Ergebnisse der Betroffenenbefragung ist daher mit Einschrankungen behaftet. Dartber hinaus muss bei der
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Interpretation der Ergebnisse der Studie die aus unterschiedlichen Griinden (u.a. Datenschutz, zeitliche Res-
sourcen) schwierige Erreichbarkeit der Primarversorgenden und die damit gegebene Selektion der teilneh-

menden Primarversorgenden bertcksichtigt werden.

Bei Betrachtung der abgeleiteten Empfehlungen aus dem ESE-Best-Projekt vor dem Hintergrund der zuletzt
im Marz 2022 gednderten Regelungen des Gemeinsamen Bundesausschusses zur Konkretisierung der beson-
deren Aufgaben der ZSE zeigt sich (www.g-ba.de/richtlinien/117/), dass einige Punkte dieser Regelungen sich
auch in den im Projekt entwickelten Empfehlungen abbilden. Die betrifft Aspekte aus dem Bereich struktu-
relle, personelle und fachliche Anforderungen (z.B. Vorhalten des erforderlichen Teams, einer Anlaufstelle zur
Organisation mit fester Sprechzeit und konkreter weiterfiihrender Ansprechperson). Die in diesem Projekt
formulierten Empfehlungen fokussieren sich aber durch den Fokus auf ,Best-Practice” eher auf die Organisa-
tion und Ausgestaltung der Versorgung und ihrer Schnittstellen im Hinblick auf die in den Regelungen des G-
BA flr ZSE beschriebenen Strukturen und Aufgaben. Neben den ZSE werden auch die Primarversorgenden als
Zielgruppe der Schnittstellenmanagement-Empfehlungen adressiert sowie Ubergeordnete Aspekte (z.B. Be-
kanntheit der ZSE) einbezogen, die fir die Umsetzung eines gelungenen Schnittstellenmanagements essentiell
sind. Damit sind die Empfehlungen eine zentrale, relevante Erganzung, die den ZSE und den relevanten Sta-
keholdern eine Orientierungshilfe ermoglicht, ein patientinnen-/patientenzentriertes Schnittstellenmanage-

ment zu etablieren.

Durch den Einbezug der Perspektiven der ZSE, der Patientinnen und Patienten bzw. Angehorigen sowie der
Priméarversorgenden bei der Entwicklung der Empfehlungen konnten alle Bereiche der relevanten Schnittstel-
len adressiert werden. Dariber hinaus ermdglichten die abschliefende Diskussion in einem Expertinnen-/Ex-
perten-Workshop sowie die schriftliche Konsensrunde eine Einschatzung der Empfehlungen aus unterschied-
lichen Perspektiven. Insgesamt ist anzumerken, dass in allen Projektphasen und in allen Erhebungen neben
dem Schnittstellenmanagement auch die Rahmenbedingungen fiir die Versorgung von Menschen mit SE the-
matisiert und Gbergeordnet fur die Ausgestaltung der Versorgung bei SE im Allgemeinen als essentiell wichtig
erachtet wurden. Dies bezog sich beispielsweise auf die Klarung von Finanzierungsfragen oder die Notwen-
digkeit einer Struktur bzw. Position zur Versorgungskoordination. Eine Prifung und Ableitung von Empfehlun-
gen zur Anpassung von Ubergeordneten Rahmenbedingungen kann jedoch auf Basis der vorliegenden Studie
nicht erfolgen, da dies nicht im Fokus der Projekt-Fragestellungen lag und diese Themen entsprechend auch
im Projekt nicht systematisch adressiert wurden. Weiterfihrende Aspekte, die im Rahmen der Studie aufka-
men, aber nicht vertiefend untersucht werden konnten, sind beispielsweise die Unterschiede in der Versor-
gung von Menschen mit Seltenen und duRerst Seltenen Erkrankungen. Erste Hinweise durch die Auswahl der
Best-Practice-Standorte und das Betroffenenkollektiv aus dem Projekt ESE-Best deuten darauf hin, dass fur
die haufigeren Seltenen Erkrankungen bereits etablierte Strukturen vorhanden sind und diese somit ggf. als
Modell fir die Versorgung von dulRerst Seltenen Erkrankungen dienen kénnen. Die Unterschiede in den Anga-

ben der Priméarversorgenden sowie der Betroffenen und Angehdérigen (z.B. zu Ablaufen oder zur Zufriedenheit)
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deuten darauf hin, dass die Versorgung im padiatrischen Bereich etwas besser organisiert und die Zufrieden-
heit mit der Versorgung grofer ist als im Bereich der Erwachsenenmedizin. Dies ist aber moglicherweise auch
durch die schnellere Diagnosefindung (z.B. durch das Neugeborenenscreening) zu erklaren. Genauere Unter-
schiede kénnten bzw. missten in weiterfihrenden Studien beispielsweise durch Vergleiche hinsichtlich der

Diagnosewege differenziert analysiert werden.
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8. Gender Mainstreaming Aspekte

Bei allen im Projekt erstellten und verwendeten Materialien (z.B. Anschreiben, Frageb6gen und Présentatio-
nen) wurde eine geschlechtergerechte Sprache verwendet. Zudem wurde wahrend des gesamten Projektver-
laufs darauf geachtet, sowohl die Situation von weiblichen wie auch mannlichen Studienteilnehmenden (Be-
troffene, Angehorige, Versorgende, Expertinnen und Experten) ausreichend zu bertcksichtigen, um die
schnittstellenrelevante Versorgungssituation und Handlungsempfehlungen auch in Bezug auf das Geschlecht
von Versorgenden und Betroffenen multiperspektivisch abzubilden. Auf Seiten der teilnehmenden Versorgen-
den Uberwog in der Befragung der Zentren der Anteil weiblicher Mitarbeiterinnen, wohingegen von den in-
terviewten Primarversorgenden vornehmlich ménnliche Fach- und Hausarzte teilnahmen. Da der Fokus der
Studie in der Analyse des Schnittstellenmanagements lag, waren in den Ergebnissen der ersten Projektphase
und der qualitativen Interviews mit Primarversorgenden der zweiten Projektphase inhaltliche Aspekte hin-

sichtlich des Geschlechts weniger relevant.

In der quantitativen Betroffenenbefragung wurde systematisch eine ergdnzende explorative Analyse zu den
Unterschieden zwischen befragten Mannern und Frauen hinsichtlich der patientenberichteten Outcomepara-
meter durchgeflihrt. Hier zeigten sich Unterschiede zwischen den Geschlechtern in einzelnen Skalen, wobei
die Frauen héhere Belastungswerte und Unterstitzungsbedarfe (Psychische Lebensqualitat, Umwelt (Lebens-
qualitat, Angstlichkeit, Unterstitzungsbediirfnisse) und eine geringere Zufriedenheit mit der ambulanten Be-
handlung angaben. Die teilnehmenden Eltern waren Uberwiegend Mutter. Dies entspricht den Verteilungs-
verhaltnissen in der Allgemeinbevoélkerung, wonach Pflege von Angehorigen und Betreuungsarbeit von Kin-
dern mehrheitlich durch Frauen geleistet wird [26]. In den Analysen zu den Pflegebelastungen der Eltern zeigt
sich, dass die Mutter hohere Belastungen und eine geringere pflegebezogene Lebensqualitat angeben als Va-
ter. Dies sind dhnliche Befunde wie in anderen, internationalen Studien, und deutet auf einen Unterstitzungs-
bedarf bei pflegenden Mittern hin. Bei der Interpretation dieser Ergebnisse ist jedoch die geringe Stichpro-
bengréRe der pflegenden Vater (n=12) und eingeschrankte Generalisierbarkeit zu bertcksichtigen. Um auf
den Uberhang von Miittern in der quantitativen Betroffenenbefragung zu reagieren, wurde das Sampling fiir

die vertiefenden Interviews dahingehend angepasst, den Anteil von Vatern zu erhhen.
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9. Verbreitung und Offentlichkeitsarbeit der Projektergebnisse

Die Planung des Studienvorhabens sowie Teile der Projektergebnisse wurden als Poster-Beitrage und Vortrage
auf verschiedenen nationalen und internationalen Fachkongressen vorgestellt (Nationale Konferenz zu Selte-
nen Erkrankungen (NAKSE 2019), Gemeinsamer Kongress der Deutschen Gesellschaft fir Medizinische Psy-
chologie und der Deutschen Gesellschaft flir Medizinische Soziologie 2021, European Conference on Rare
Diseases & Orphan Drugs (ECRD) 2020. Eine vollstandige Auflistung ist im Publikationsverzeichnis aufgefihrt,
Abschnitt 11.). DarUber hinaus ist die Vorstellung weiterer Projektergebnisse nach Abschluss des Projekts auf

weiteren Kongressen geplant (z.B. Deutscher Kongress fir Versorgungsforschung).

Das Studienprotokoll der Studie wurde registriert (Deutsches Register Klinischer Studien: DRKS00020488) und
in einer internationalen Fachzeitschrift publiziert (siehe Abschnitt 11). Die Projektergebnisse sollen darlber
hinaus in nationalen und internationalen Fachzeitschriften publiziert werden (z.B. das Deutsche Arzteblatt,

Orphanet - Journal for Rare Diseases).

Die Projektergebnisse wurden bei der Steuerungsgruppensitzung der NAMSE am 29.03.2022 vorgestellt. Dar-
Uber hinaus wird die Kommunikation der Ergebnisse und der Empfehlungen durch den Versand eines Kurzbe-
richts (executive summary) nach Veroffentlichung des Abschlussberichts erfolgen. Der Kurzbericht soll an alle
relevanten Akteurinnen und Akteure verschickt werden: ZSE, Primarversorgerinnen und -versorger, die sich
an den Befragungen beteiligt haben, ACHSE e.V., NAMSE und relevante Fachgesellschaften wie die Deutsche
Gesellschaft fir Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ).
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10. Verwertung der Projektergebnisse (Nachhaltigkeit / Transferpotential)

Die gewonnenen Ergebnisse und Erfahrungen bieten sich sowohl fir die Vorbereitung und Begleitung der
Gesetzgebung des BMGs als auch fiir eine Orientierung zur Verbesserung der Versorgungssituation fir Pati-
entinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen an. Die multiperspektivische Ist-Analyse der aktuellen
Schnittstellenmanagementkonzepte in der Versorgung von Seltenen Erkrankungen zeigt, dass, trotz der fort-
geschrittenen Umsetzung des Nationalen Aktionsplans fur Seltene Erkrankungen, zum aktuellen Zeitpunkt re-
levante Schnittstellenprobleme bestehen. Insbesondere das Fehlen einer zentralen Behandlungskoordination
und unklarer Zustandigkeiten innerhalb der Gesundheitsversorgung machen es fiir Betroffene und Angehorige
schwer, eine zeitnahe, passende und ausreichende Versorgung zu erhalten. Die Patientinnen und Patienten
bzw. Angehorigen, die in einem der ausgewahlten Best-Practice Standorte versorgt werden, berichten im
Durchschnitt eine hohe Zufriedenheit. Dies deutet darauf hin, dass Aspekte der medizinischen Versorgung,
der Versorgungsorganisation und der Schnittstellenarbeit patientinnen-/patientenorientiert und mit einer ho-

hen Qualitdt umgesetzt werden.

Die aus den Ergebnissen abgeleiteten Best-Practice-Empfehlungen erméglichen sowohl Gesetzgebenden wie
auch Versorgenden eine Orientierung, welche Aspekte umgesetzt werden sollten, um die Versorgung von Pa-
tientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen zu verbessern, Versorgungskontinuitat herzustellen und
zu sichern und Benachteiligungen aufgrund der Seltenheit der Erkrankung(en) abzubauen. Darlber hinaus
kénnen die Projektergebnisse die Versorgenden fir die Herausforderungen in der Schnittstellenarbeit weiter
sensibilisieren und bieten die Moglichkeit, einzelne Empfehlungen direkt in den Alltag zu implementieren und
somit die Gesundheitsversorgung von Betroffenen mit Seltenen Erkrankungen und ihren Angehorigen unmit-

telbar zu verbessern.
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11. Publikationsverzeichnis

Tagungs- und Kongressbeitrage:

Inhestern L, Brandt M, Zybarth D, Otto R, Harter M, Bergelt C. Patientenzentrierung in der Versorgung von
Seltenen Erkrankungen — Zugang zur Versorgung und Aktivitdten zum Einbezug der Patient:innen. Poster pra-
sentiert bei: 20. Deutscher Kongress fir Versorgungsforschung 2021 (DKVF); 2021, Okt 07; virtuell.

Otto R, Brandt M, Zybarth D, Inhestern L, Harter M, Bergelt C. Interprofessionelle und intersektorale Zusam-
menarbeit in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Vortrag prasentiert bei: Gemeinsa-
mer Kongress der Deutschen Gesellschaft fir Medizinische Psychologie (DGMP) und der Deutschen Gesell-
schaft fir Medizinische Soziologie (DGMS); 2021, Sep 16-17; virtuell.

Brandt M, Otto R, Zybarth D, Inhestern L, Harter M, Bergelt C. Interface management concepts in the health
care for rare diseases in Germany: A mixed-methods study to develop best practice recommendations. Poster
presented at: 11" European Conference on Rare Diseases & Orphan Drugs (ECRD); 2020, Jun 27; virtuell.

Brandt M, Otto R, Zybarth D, Inhestern L, Harter M, Bergelt C. Projekt ESE-Best —Evaluation von Schnittstel-
lenmanagementkonzepten bei Seltenen Erkrankungen: Systematische Bestandsaufnahme & Erstellung von
Best-Practice-Empfehlungen. Poster prasentiert bei: Nationale Konferenz zu Seltenen Erkrankungen (NAKSE);
2019, Sep 26; Berlin, Germany.

Zeitschriftenbeitrage:

Inhestern L, Zybarth D, Otto R, Brandt M, Harter M, Bergelt C. Interface management concepts in healthcare
for rare diseases in Germany: a study protocol for a mixed-methods study to develop best practice recom-
mendations. BMJ Open. 2020; 10:e040470. doi: 10.1136/bmjopen-2020-040470

Geplante Zeitschriftenbeitrage:

e Patient perspective on interprofessional collaboration and interface management in rare disease
healthcare in Germany.

e Schnittstellenmanagement in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen — Bestands-
aufnahme und Umsetzungsempfehlungen
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ESE-Best
Bestandsaufnahme der Schnittstellen in der Versorgung

Seltener Erkrankungen — A-Zentren

Code:
1. Allgemeine Angaben — Zentrum fir Seltene Erkrankungen
11 Um welche Art von Zentrum handelt es sich?
o A-Zentrum o B-Zentrum
o Sonstiges
12 Wie lange existiert Ihr Zentrum bereits? Jahre
13. Wie lange sind Sie bereits in lhrem Zentrum tatig? Jahre

14 Bis wann ist Ihre Zentrumstatigkeit befristet?

15 Welchen Stellenanteil umfasst lhre Tatigkeit im Zentrum?

16. Welche Funktion haben Sie in Ihrem Zentrum inne?

1.7,  Wasist Ihr beruflicher Hintergrund?

18. Wie viele Anfragen werden monatlich ca. an Ihr Zentrum gestellt, die bearbeitet/ gesichtet
werden? Anfragen/Monat

o Schatzung o offizielle Statistik

19, Hatlhr Zentrum Schwerpunkte fir bestimmte Erkrankungen oder Organsysteme? L oja J onein o keine Angabe

‘Wenn ja, welche?

1.10. Wie viele Patient*innen werden jahrlich diagnostisch gesehen? Patient*innen
o Schatzung o offizielle Statistik
1.11. Wie hoch ist Ihrer Schatzung nach der Anteil an... Spezifizieren: 2.B. <5% /=90%

. Patient*innen, die sich auf Initative von Primarversargenden vorstellen?

-. Patient*innen, die sich eigeninitiativ vorstellen?

. Patient*innen, die bereits die Diagnose einer Seltenen Erkrankung haben?
. Patient*innen, die noch keine Diagnose einer Seltenen Erkrankung haben?
. Patient*innen, die eine bereits gestellte Diagnose in Frage stellen?

-. Patient*innen, bei denen 5Sie eine psychosomatische Erkrankung vermuten?
. Patient*innen, bei denen Sie eine Seltene Erkrankung ausschlieken konnen?

. padiatrischen Patient*innen’?

E A - - - - - -

-. erwachsenen Patient*innen?

arsion A-Zentrum
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I .

112

Ist das arztliche Team des Zentrums multidisziplindr aufgestellt?

t oja} o nein

o keine Angabe |

o wenn ja, Fachrichtungen:

-

o wenn nein, Fachrichtung:

Sind in Ihrem Zentrum noch andere nichtarztliche Professionen an der Versorgung
von Patient*innen mit Seltenen Erkrankungen beteiligt?

(_;a-) © nein

o keine Angabe

Wenn ja, welche?

Wenn ja, an welchen?

Sind Sie an Forschungsprojekten beteiligty

(;cu j?) o nein

o keine Angabe

o ZSE-DUD

o andere:

o TRAMNSLATE-NAMSE

|
|

Sonstige Informationen:

2.1

2.2,

2. Kenntnis Uber (Zentren fur) Seltene Erkrankungen

Ist Ihrer Einschatzung nach Primarversorgenden die Moglichkeit ausreichend be-

kannt, in Ihr Zentrum zu dberweisen?

Gibt es Ihrer Einschatzung nach allgemeine Einflussfaktoren, die eine Uberweisung

in ein Z5E beginstigen? (Gemeint sind patienten-, behandler- und krankheitsbe-

dingte Faktoren)

oja

onein okeine Angabe

onein o keine Angabe

Wenn ja, welche?

Patientenbedingt

o Alter der Patient®innen
(o je junger, desto eher
o je dlter, desto eher)

o Engagement / Hartnackigkeit der Pati-
ent*innen / Sorgeberechtigten

o Engagement / Hartndckigkeit von An-
gehorigen

© Patient®in ist aufwandig

o andere:

Behandlerbedingt

o Alter des Behandelnden
(o je junger, desto eher
o je dlter, desto eher)

o Erfahrung des Behandelnden
(o Je weniger, desto eher
o je mehr, desto eher)

o Engagement / Hartnackigkeit der Be-
handeinden

o Zeit/Kapazitat
o Abrechnung/Budget

o andere:

Krankheitsbedingt

o AusmaB von Schmerzen

o Schwere der Symptome

o Leidensdruck

o Unklare Befunde

o Familidgre Vorerkrankungen

o andere:

Warsian A-Zentrum
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2.3. Gibt es Ihrer Einschatzung nach allgemeine Einflussfaktoren, die eine Uberweisung

in ein Z5E erschweren? (Gemeint sind patienten-, behandler- und krankheitsbe-

dingte Faktoren)

{oja ’o nein © keine Angabe

Wenn ja, welche?

Patientenbedingt

o Alter der Patient®*innen
(o je jinger, desto unwahrscheinlicher
o je dlter, desto unwahrscheinlicher)

o Mangel an Engagement / Hartnackig-
keit der Patient*innen / Sorgeberechtig-
ten

o Mangel an Engagement / Hartnackig-
keit von Angehorigen

o Patient®in ist aufwandig

o andere:

Behandlerbedingt

o Alter des Behandelnden
(o je junger, desto unwahrscheinlicher
o je dlter, desto unwahrscheinlicher)

o Erfahrung des Behandelnden
(o je weniger, desto unwahrscheinlicher
o je mehr, desto unwahrscheinlicher)

o Mangel an Engagement [ Hartmackig-
keit der Behandelnden

o Zeit/Kapazitat
o Abrechnung/Budget

o andere:

Krankheitsbedingt

o AusmaB von Schmerzen

o Schwere der Symptome

o Leidensdruck

o Unklare Befunde

o Familidre Vorerkrankungen

o andere:

24

25.

26.

Aus welchem Bereich der Primdrversorgung kommen die haufigsten Zuweisungen in Ihr Zentrum? (Mehrfachantwor-

ten moglich, Ranking)
o Hausdrzt®*innen

o Facharzt*innen:

o Psychosomatik

o andere:

Wie kennen sich Primarversorgende und Patient®*innen bzw. Sorgeberechtigte dber Angebote, Behandlungsschwer-
punkte und den Ablauf der Zuweisung Ihres Zentrums informieren? (Mehrfachantworten moglich)

o Flyer
o Veranstaltungen

o personliche Kontakte:

o Homepage
o auf Anfrage (o Telefon o Mail)

o andere:

Bieten Sie fur niedergelassene Kolleg*innen Fortbildungen zum Thema Seltene Er-

krankungen an?
o regular

o auf Anfrage

wersion A-Zentrum

o einmalig

oja onein o keine Angabe
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3. Kommunikation mit Patient*innen

3.1. Stimmen Sie das weitere Vorgehen in Bezug auf Diagnostik und Behandlung mit Pati-
ent*innen bzw. Sorgeberechtigten gemeinsam ab? ocja) onein o© keine Angabe

Wenn ja, wie?

3.2. Sehen Sie im Zenrum Patient*innen zum personlichen Gesprach? m onein o keine Angabe

Wenin ja, ist die Gesprachszeit ausreichend, die Sie fur einzelne Patient*innen auf-
wenden kénnen? cja onein o©keine Angabe

Wenn ja, wie lang ist die durchschnitliche Zeitspanne von einer Terminanfrage bis
zum ersten Termin? Manate

3.3. Besprechen Sie mit Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten die Grenzen der Kompe-
tenzen des Zentrums? oja onein okeine Angabe

Wenn ja, wie? [ggf. nach Bsp. fragen)

3.4. Besprechen Sie mit Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten eigene Unsicherheiten? ocja onein o©keine Angabe

3.5. Klaren Sie Patient*innen bzw. Sorgeberechtigte Gber Verdachtsdiagnosen auf? @ onein o keine Angabe
Wenn ja, wie? [Mehrfachantworten maglich, Ranking) -1J
o personlich/mandlich o telefonisch
o schriftlich (z.B. Arztbrief) o andere:

3.6. Erfassen Sie die Patientenzufriedenheit, psychische Belastung und/oder Lebensquali- ‘ o nein o keine Agiahe
1dt systematisch?
Wenn ja, o Patientenzufriedenheit o psychische Belastung o Lebensqualitat a—
Wenn ja, mit welchen Instrumenten?® e

s

Wenn ja, erfolgt die Erfassung im Rahmen sines Forschungsprojektes oder regular?

o TRANSLATE-MAMSE o Z5E DUD
o regular o andere:
3.7. Ermitteln Sie regular psychosoziale Unterstitzungsbedarfe von Patient*innen? oja onein o©keine Angabe

Warsion A-Zentrum
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Aufnahme in das Z5E

Haben Sie verschiedene Vorgehensweisen fir Patient*innen mit eindeutigen und ( oja }D nein o keine Angabe

unklaren Diagnosen? (z.B. Aufnahme, Ablaufe, Unterlagen) J

Wenn ja, welche?

41

Haben Sie Kriterien, nach denen Sie entscheiden, ob Ihr Zentrum for Patient*innen
zustandig ist? (Mehrfachnennungen moglich) oja) onein o© keine Angabe

Wenn ja, welche? |
o Vorliegen/ Verdacht einer SE o Kapazitaten

o Expertise/ Schwerpunkt des 75E o Wohnortnahe der Patient®innen

o fehlende Alternativen fur Patient*innen o andere:

43

44

Wie gehen Sie bei Patient*innen mit Verdacht auf Seltene Erkrankungen vor, die Sie selbst nicht aufnehmen?
o Alle werden aufgenommen

o Organisation einer arztlichen Weitervermittlung (personlicher Kontakt / Engagement)

o Aussprechen von arztlichen Empfehlungen (allgemeinere Hinweise)

o Weitervermittlung an konkrete Patientencrganisation

o Aushandigen von allgemeinen Informationen

o Abweisung

o andere:

Bietet Ihr Zentrum Sprechstunden an? oja Jonein o keine Angabe

o telefonisch o personlich |

Wenn ja, for welche Patientengruppen (personlich)?

45,

Ist fir die Aufnahme in Ihr Zentrum eine drztliche Uberweisung oder Anmeldung
notwendig? ( oja )Dnein © keine Angabe

Wenn ja, machen Sie Vorgaben zum Ausfillen des Uberweisungstragers oder der
Anmeldung? ( c-ja} onein o keine Angabe

Wenn ja, welche?

Versicn A-Zentrum
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4.4

47.

Wie hoch ist der Anteil der Zuweisungen an lhr Zentrum, die ausreichende Informa-
tionen zu ihrem Auftrag enthalten? ca. %

Aus welchen sonstigen Quellen erhalten Sie Informationen zu Ihrem Auftrag?

Haben Sie standardisierte Anforderungen, welche Unterlagen einzureichen bzw.
mitzubringen sind? ocja) onein © keine Angabe

[Mehrfachantworten moglich; Wenn nein, direkt weiter zu 4.7)

Wenn ja, welche?

o anamnestischer Fragebogen o Anmeldebogen
o Familienanamnese o Befunde
o Vorerkrankungen o Arztfragebogeny/ Epikrise
o psych. Befund/Belastung o Schilderung Symptome/ Verdachtsdiagnose
o bisherige/ aktuelle Behandlerfinnen/-ungen o bisherige/ aktuelle Behandlung/ Medikationsplan

o Symptome aus Patientensicht

o andere:

Wenn ja, fur welche dieser Unterlagen stellen Sie Vorlagen zur Verfigung?

o anamnestischer Fragebogen o Anmeldebogen
o Familienanamnese o Befunde
o Vorerkrankungen o Arztfragebogen/ Epikrise
o psych. Befund/Belastung o Schilderung Symprome/Verdachtsdiagnose
o bisherigefaktuelle Behandler/innen/-ungen o bisherige/aktuelle Behandlung/Medikationsplan

o Symptome aus Patientensicht

o andere:

Wenn ja, wie machen Sie diese Zuweisenden und Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten vorab zugénglich? | —
o Homepage o auf Anfrage

o andere:

48

Wie erfolgt die Ubermittlung behandlungsrelevanter Unterlagen ans Zentrum in der Regel?

o via Mail o via Online-Formular
o via Post o via Fax

o lber Patient*innen bzw. Angehorige o mundlichf telefonisch
o andere:

Wersion A-Zentrum
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48 Wie hoch ist der Anteil an vollstandig ausgefuliten Unterlagen (z.B. Befunde)?
Von wem fehlen am haufigsten Angaben? (Ranking)
o Patient*innen / Sorgeberechtigten o Hausarzt*innen

o Fachartz*innen o andere:

ca. %%

4.10. Fordemn Sie fehlende Unterlagen an?

( oja } onein o keine Angabe

Wenn ja, in welchen Fallen? Wie haufig?

Wenn ja, bei wem?

o bei Patient*innen / Sorgeberechtigten o bei Angehorigen
o bei Hausarzt*innen (als Lotse) o beim Verfasser (z.B. Facharzt*innen) e
o andere:

4.11. Haben 5ie ein standardisiertes Verfahren zur Entbindung von der Schweigepflicht?

5. Kommunikation mit Niedergelassenen

5.1. Halt Ihr Zentrum konkrete Ansprechpartner*innen fir Zuweisende und Patient*in-
nen vore

o Anzahl insgesamt: __

o fir organisatorische Fragen (Anzahl: __ ) o fir medizinische Fragen [Anzahl: __ )

ocja onein okeine Angabe

oja ) onein o keine Anga be

ent*innen lhrer Ansicht nach leicht zuganglich?

Wenn ja, sind die Kontaktdaten der Ansprechpartner*innen for Zuweisende und Pati-

oja onein o keine Angabe

5.2. Wie kénnen Zuweisende und Patient*innen Kontakt zu lhnen aufnehmen?
o E-Mail o Telefon

o Kontaktformular auf Homepage o andere:

5.3. Gibt es gesonderte Kontaktmoglichkeiten fir externe Behandelnde/ Zuweisende?

hertsregelungen fragen)

ocja onein o keine Angabe

5.4. Wie wird die Erreichbarkeit wahrend der telefonischen Sprechzeiten gewahrleistet? (gef. nach Vertretungs- und Erank-

5.5 Geben Sie Patient*innen Rickmeldung Ober den Eingang der Unterlagen in Ihrem
Zentrum?

. o nein o keine An: abe

Wenn ja, wie groB ist die Zettspanne zwischen Eingang der Unterlagen und lhrer Ein-
gangsbestatigung?

5.6. Wie lange dauert es im Durchschnitt, bis Sie Anfragen an lhr Zentrum inhaltlich be-
antworten (z.B. Terminvergabe, Empfehlungsschreiben)?

Wersion A-Zentrum
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57

Sind Zuweisende bei Rickfragen fir Sie erreichbar?

ﬂ‘p onein o keine Angabe

Wenn ja, wie?

o telefonisch

o via Mail

o via Onlineformular

o via Fax

[ o Antwort zu alleemeinen Sprechzeiten
{ o Antwort zu allgemeinen Sprechzeiten
[ o Antwort zu allgemeinen Sprechzeiten

[ o Antwort zu allgemeinen Sprechzeiten

o auBerhalb der Sprechzeiten )
o auBerhalb der Sprechzeinten )
o auBerhalb der Sprechzeiten )

o auBerhalb der Sprechzeiten )

6.1

Ablaufe im ZSE

Haben 5Sie einen standardisierten Umgang mit eingehenden Unterlagen? ﬁt onein o keine Aﬂial}e

Wenn ja, welchen?

[

6.2

Gibt es mindestens eine verantwortliche Person, die far die Sichtung eingehender

Unterlagen zustandig ist?

=
cja onein o keine Angabe

‘Wenn ja, wer?

B.3.

Haben Sie in Ihrem Zentrum die Maglichkeit, genetische Diagnostik durchzufahren? ojay} onein o keine Angabe

‘Wenn ja, wonach entscheiden Sie, ob Sie genetische Diagnostik durchfihren?

6.4

6.5

ot
Wenn ja, bei wie viel Prozent der Patient*innen fihren Sie in etwa genetische Diag-

nostik durch? 5 I
Wenn ja, wie wird die genetische Diagnostik finanziert? -

Wenn nein, wie gehen Sie vor, wenn genetische Diagnostik notwendig ist?

Gibt es mindestens eine verantwortliche Perscen, die die Diagnostik und gef. Behand-

lung koordiniert?

Gibt es lhnen zugehorige B-Zentren? (Wenn nein, weiter zu 6.7)

ocja onein o keine Angabe

onein o keine Angabe

Wenn Ja, wie viele?

‘Wenn ja, verweisen Sie Patient*innen direkt dorthin?

cja onein o keine Angabe

‘Wenn ja, gibt es dort feste Ansprechpartner*innen?

cja onein o keine Angabe

Warsion A-Zentrum
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6.6. Wie erfolgt der Datentransfer zwischen lhrem Zentrum und den zugehorigen B-Zentren?

o gemeinsames KIS © Hauspost

o E-Mail o Fax

o persanlich/ telefonisch o hausinterner Chatdienst

o andere: o erfolgt nicht (Datenschutz/ Schweigepflicht)

6.7. Wie erfolgt der Datentransfer zwischen lhrem Zentrum und der angeschlossenen Klinik?

o gemeinsames KIS o Hauspost
o E-Mail o Fax
o personlich/ telefonisch o hausinterner Chatdienst
o andere: o erfolgt nicht (Datenschutz/ Schweigepflicht)
6.5, Finden regelmaBige interdisziplinare Fallkonferenzen statt? oja ) onein o keine Angabe

(Frequenz: ]

Wenn ja, welche Fachrichtungen sind fest vertreten?

o Innere Medizin o Psychosomatik o Neurclogie o Padiatrie

o Allgemeinmedizin © Humangenetik o Immunologie o Psychiatrie

o weitere:

Wenn ja, werden die Fallkonferenzen systematisch dokumentiert? oja onein o keine Angabe *

Wenn ja, wie finden die Fallkonferenzen statt?
o personlich o telefonisch

o Videoubertragung o andere:

Wenn ja, haben Primarversorgende die Moglichkeit, an den Fallkonferenzen teilzu-
nehmen? oja onein o keine Angabe

6.9. Stehen Sie mit Primarversorgenden im Austausch dber gemeinsame Patient®*innen? onein o keine Angabe

Wenn ja, wie? J

6.10. Haben Sie regelmiaBige interne Besprechungen oder Supervisionen auBerhalb der

Fallkonferenzen? Frequenz: oja onein o keine Angabe
6.11. Stehen Sie im Austausch mit externen A- und B-Zentren? oja ) onein o keine Angabe
Wenn ja, inwiefarn? (Mehrfachantworten maglich)
o zur strukturellen Zemtrumsorganisation o gemeinsame Veranstaltungen -
o fur gemeinsame (Forschungs)Projekte o politische Vernetzung
o zum Austausch von Expertise o Fallkonferenzen / ERNs
o auf Fallebene o andere:
<

Wersicn A-Zentrum
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Wenn ja, mit wie vielen?

Wenn ja, wie haufig?

6.12. Nutzen 5ie ein standardisiertes Kodiersystem, dber das ICD-10 hinaus, zur Kodie-
rung Seltener Erkrankungen? o jaf onein o keine Angabe

Wenn ja, welches?

Wenn ja, [&sst sich dieses elektronisch erfassen, z.B. im KI5? oja onein o keine Angabe

6.13. Melden Sie Falle Seltener Erkrankungen in einem Register? oja) onein o keine Angabe

Wenn ja, welches?

6.14. Haben Sie ein schriftlich festgehaltenes Transitionskonzept? COB onein o keine Angabe

Wenn ja, welches? [eigene Konzepte beschreiben lassen)

£.15. Haben Sie S0Ps oder schriftliche Regelungen fir Abldufe in lhrem Zentrum (z.B. zur
Aufnahme, Aufkldrung von Pat., Abldufe im Zentrum, Entlassung, Weiterverwei-

ja nein o keine Angabe

sung)?

Wenn ja, fur welche Vorgénge? (Mehrfachantworten moglich)

o Aufnahme von Patient/innen o Abldufe/Veramwortlichkeiten innerhalb ZSE (Workflow)
o Patientenkommunikation/-aufklarung o Weiterverweisung
o Entlassung von Patient/innen o andere:

6.16. Mutzen Sie mit Checklisten oder ahnliche Hilfsmittel fir Ablaufe innerhalb des Zent- (o ja )3 nein o keine Angabe

rums? (Dokumentation von Arbeitsschritten)

Wenn ja, fur welche Vorgénge? (Mehrfachantworten moglich)

o Aufnahme von Patient/innen o Abldufe/Veramwortlichkeiten innerhalb ZSE (Workflow)
o Patientenkommunikation/-aufklarung o Weiterverweisung
o Entlassung von Patient/innen o andere:

Warsion A-Zentrum
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Weiterbehandlung / Entlassung aus dem Zentrum

Erhalten alle Patient*innen die gleichen Unterlagen von [hnen?

Wenn nein, nach welchen Kriterien entscheiden Sie, welche Unterlagen Patient*innen

o nein) o keine Angabe

bekommen?

Wenn ja, welche Unterlagen erhalten Patient*innen bzw. Sorgeberechtigte von lhnen?
(Mehrfachantworten maglich, alle abfragen)

Arztbrief: o regular o auf Wunsch
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: o regular o auf Wunsch
Untersuchungsbefunde: o regular o auf Wunsch
Epikrise/Entlassbericht: o regular o auf Wunsch
Sonstiges (z.B. Informaterialien) o regular o auf Wunsch

o nein
o nein
o nein
o nein

o nein

72
73

74

Verfassen Sie Unterlagen in patientengerechter Sprache?

ocja onein o©keine Angabe

Erhalten Zuweisende gleichen Unterlagen von Ihnen wie Patient/innen? onein,/ o keineAngabe

Wenn nein, welche Unterlagen erhalten Zuweisende von Ihnen?
{Mehrfachantworten moglich, alle abfragen)

Arzthrief: o regular o auf Wunsch
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: o regular o auf Wunsch
Untersuchungsbefunde: o regular o auf Wunsch
EpikrisefEntlassbericht: o regular o auf Wunsch
Sonstiges (z.B. Infomaterialien) o regular o auf Wunsch

Wie werden diese Unterlagen zugestellt? (Mehrfachnennung maglich)

o via Mail o via Post
o via Fax o dber Patient*innen
o mindlich/ telefonisch o andere:

o nein
o nein
o nein
o nein

o nein

Wenn Weiterbehandelnde nicht Zuweisende sind: Erhalten Weiterbehandelnde die
gleichen Unterlagen von lhnen wie Patientfinnen?

Wenn nein, welche Unterlagen erhalten Zuweisende von Ihnen?
{Mehrfachantworten moglich, alle abfragen)

Arztbrief: o regular o auf Wunsch
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: o regular o auf Wunsch
Untersuchungsbefunde: o regular o auf Wunsch
Epikrise/Entlassbericht: o regular o auf Wunsch
Sonstiges (z.B. Infomaterialien) o regular o auf Wunsch

Wersicn A-Zentrum

ocja (oneiny okeine Angabe

o nein
o nein
o nein
o nein

o nein
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I
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i

75

76

71

78

748

Wie werden diese Unterlagen zugestellt? (Mehrfachnennung moglich)

o via Mail o via Post
o wvia Fax o Uber Patient*innen
o mundlichf telefonisch o andere:

Erstellen Sie eine abschlieBende Zusammenfassung der relevanten Informationenfir oja onein o keine Angabe
die Weiterbehandlung (z.B. Erkenntnisse aus Sichtung von Akten/Ordnern/Befun-
den)?

Werden Patient*innen dber die diagnostische Abkldrung und Vermittlung an Weiter-
behandelnde hinaus in lhr A-Zentrum einbestellt? @c nein o keine Angabe

Wenn ja, warum?

o zur Behandiungsberatung o zu Forschungszwecken

© bei neuen Therapiemaglichkeiten © andere:

Besteht die Moglichkeit, Patient*innen mit Seltenen Erkrankungen langfristig im oja oE:'ru o keine Angabe
Zentrum oder der angeschlossenen Klinik zu betreuen?

Wenn ja, werden Patient*innen zusatzlich von externen Ambulanzen oder Niederge- C-:_:u j_?) onein o keine Angabe =
lassenen in Bezug auf die Seltene Erkrankung betreut? T

Wenn nein, werden Patient*innen fir langfristige Behandlungen an Ambulanzen ojay onein okeine Angabe
oder Niedergelassene (auBerhalb ZSE/Klinikums) verwiesen? ——

Wenn ja, sind diese auf Seltene Erkrankungen spezialisiert? oja onein okeine Angabe |.gl
Haben Sie ein standardisiertes Vorgehen bei weiterhin unklaren Diagnosen? (D '_E) onein o keine Angabe

Wenn ja, welches?

7.10.

711

Wie gehen Sie mit diagnostischen Unsicherheiten beiweiterhin unklaren Diagnosen um?

Wie gehen Sie mit Patient*innen um, fir deren Erkrankung eine spezialisierte Versorgung fehlt?

Stellen Sie die psychosoziale Unterstitzung for im Zentrum behandelte Patient*innen
bzw. Angehorige sicher? cja ) onein o keine Angabe

Wenn ja, wie?

o Flyer o Z5E bzw. klinikinterne psychosoziale Angebote
o Kontakt zu Sozialarbeiter*innen o Anbindung an Patientenorganisationen
o ambulante psychosoziale Angebote (extern) o andere:

wvarsion A-Zentrum
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2. Patientenorganisationen

2.1 Arbeiten Sie mit Patientencrganisationen zusammen? onein o keine Angabe

Wenn ja, wier Mit welchen?

3.2 Erhalten Patient*innen bzw. Sorgeberechtigte Informationen dber Selbsthilfeorga-

nisationen von lhnen? onein o keine Angabe

Wenn ja, welche Informationen?
o Flyer
o Kontaktdaten von Ansprechpartnem

o mindlicher Verweis auf Organisation/Homepage

o andere:
83 KennenSie die ACHSE e V.7 (cja Jonein okeine Angabe
Wenn ja, verweisen Patient*innen an die ACHSE? ocja onein o keine Angabe ‘_I

Versicn A-Zentrum
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9. Wie zufrieden sind Sie mit...
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.. der Bekanntheit Ihres Zentrums bei Primarversorgenden?

.. dem Anmeldeprozess Ihres Zentrums?

.. der Zeitspanne bis zum Termin an lhrem Zentrum?

.. dem diagnostischen Prozess in lhrem Zentrum und der ange-
schlossenen Klinik?

.. Inrer Art der Patientenkommunikation?

.. Inrer Gesprachszeit pro Patient*in?

.. der Kemmunikation mit den Primarversorgenden?

.. der Erreichbarkeit der Primarversorgenden?

.. der Zeitspanne, in der Sie Befunde von Primarversorgenden er-
halten?

... der Zeitspanne, in der Sie Befunde an Weiterbehandelnde ver-
senden?

.. dem Uberleitungsprozess zuriick in die ambulante Versorgung?

... den Maoglichkeiten lhres Zentrums zur Unterstitzung des Transi-
tionsprozesses?

Warsion A-Zentrum
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.. den Angeboten Ihres Zentrums zur psychosozialen Unterstit-
Zungr

.. der Vernetzung zwischen lhrem Zentrum und der angeschlosse-
nen Elinik?

.. der Vernetzung zwischen lhrem Zentrum und externen A- und B-
Zentren?

... dem Kontakt zu Patientenorganisationen?

Wie zufrieden sind Sie insgesamt mit dem Schnittstellenmanagement...

.. innerhalb lhres Zentrums?

. wom Primarversorgenden in lhr Zentrum?

.. won lhrem Zentrum zurick in die Primarversorgung?

10. Abschluss

10.1. Wo sehen Sie Optimierungspotential in Bezug auf die Schnittstellenarbeit?

10.2. Haben Sie noch weitere Anmerkungen zum Schnittstellenmanagement, die Ihnen besonders wichtig erscheinen?

Varsion A-Zemntrum
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ESE-Best
Bestandsaufnahme der Schnittstellen in der Versorgung

Seltener Erkrankungen — Primérversorgende

Code:
d 1. Allgemeine Angaben — Primarversorgende

11, Welchen Facharzt haben Sie?

o Allgemeinmedizin o Innere Medizin

o Padiatrie o andere:
1.2.  Wie viele Jahre praktizieren Sie bereits als Arzt/Arztin? Jahre
1.3. Sind Sie Praxisinhaber*in oder Angestelite*r? o Inhaber*in o Angestelite*r
14 Mitwie vielen unterschiedlichen Z5E hatten Sie bereits Kontakt? Z5E

Wenn 1 Z5E:

Mit welchem Z5E standen Sie in Kontakt?

Wenn mehr als 1 Z5E:

Mit welchem Z5E haben Sie die besten Erfahrungen in der Zusammen-

arbeit gemacht? (inkl. A-/B- & Name/Spezialisizrung)
15.  Wie viele Patient*innen mit (Werdacht auf) Seltenen Erkrankungen behandein Sie

derzeit in Ihrer Praxis? . Patient*innen
16. Beiwievielen lhrer Patient*innen kam in den letzten 5 Jahren der

Verdacht einer Seltenen Erkrankung auf? ca. Patient*innen
17. Wie hdufig haben Sie in den letzten 5 Jahren an ein Zentrum fr

Seltene Erkrankungen Gberwiesen? ca. Patient*innen
18. Sind Sie auf die Behandlung von Patient*innen mit SE spezialisiert? oja onein o© keine Angabe

‘ 159, Welche Versicherten behandeln Sie? o gesetzlich o privat

21

Praxisablaufe und Kommunikation mit Kolleg®innen (immer komplett!)

Gibt es allgemeine Kriterien, nach denen Sie Patient*innen an Fachkolleg*innen cja) onein o keine Angabe

dberweisen (z.B. niedergelassene Facharzt*innen)?

Wenn ja, welche?

o Zeit o weiterfihrende Diagnostik
o Fachkompetenz © Bauchgefihl
o unklare Symptomkomplexe o andere:

22

23

An welche Facharzt/innen bzw. welche Institutionen verweisen Sie am haufigsten Patient*innen mit unklaren Symp-
tomkomplexen? (Mehrfachantworten moglich)

o Z5E o Psychosomatik
o Meurologie o Uniklinik
o Allgemeinkrankenhaus o andere:

Haben Sie ein standardisiertes Verfahren zur Entbindung von der Schweigepflicht? oja onein o keine Angabe

wersion Primarversorgende
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2.4,  Enthalten Ihre Uberweisungen einen konkreten Auftrag? ocja onein o©keine Angabe
25. Enthalten lhre Arztbriefe eine Beurteilung von Befunden? oja onein okeine Angabe
2.6. Erheben Sie standardmaBig Familienanamnesen? oja onein okeine Angabe
2.7. \erfassen 5ie die Unterlagen in patientengerechter Sprache? oja onein okeine Angabe
2.8 Mutzen Sie bzw. Ihr Team Checklisten oder dhnliche Hilfsmittel fur Ablaufe inner- @ onein o keine Angabe

halb |hrer Praxis? (Dokumentation von Arbeitsschritten)? o
Wenn ja, fir welche Vorgange? (Mehrfachantworten maglich)
o Aufnahme von Patientfinnen o Abldufe/Verantwortlichkeiten innerhalb Praxis [Workflow)
o Patientenkommunikation/-aufklarung o Weiterverweisung
o Entlassung von Patientfinnen © andere:
3.  Kommunikation und Weitervermittlung von Patient®*innen mit Verdacht auf eine
Seltene Erkrankung (immer komplett!)
Im folgenden Abschnitt beziehen sich die Fragen ausschiiefiich auf Patient*innen_bei denen Sie den Verdacht einer 5ei-
tenen Erkrankung haben/hatten oder von denen Sie wissen, dass eine Seitene Erkrankung vorliegt.
Im folgenden Abschnitt beziehen sich die Fragen ausschlieflich auf Patient*innen, bei denen kompiexe und/oder unkiare
Syptome vorliegen.
31. Stimmen Sie die weiteren Behandlungsschritte mit Patient*innen mit Seltenen Er-
krankungen [mit komplexen/unklaren Symptomen) bzw. Scrgeberechtigten gemein- o©ja onein o keine Angabe
sam ab?
3.2. Istdie Gesprachszelt ausreichend, die Sie fur einzelne Patient*innen mit 3eltenen
Erkrankungen (mit komplexen/unklaren Symptomen) aufwenden kénnen? oja onein o keine Angabe
3.3. Besprechen Sie mit Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten die Grenzen lhrer eige-
nen Kompetenz? aja onein o keine Angabe
34. Besprechen Sie mit Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten eigene Unsicherheiten oja onein okeine Angabe
(z.B. bzgl. Diagnostik oder Therapie)?
35. EKlaren Sie Patient*innen bzw. Sorgeberechtigten ober Verdachtsdiagnosen auf? @ onein o keine Angabe
Wenn ja, wie?
o personlich/mindlich o telefonisch
o schriftlich o andere:
3.6. Unterscheidet sich lhre Kommunikation oder Ihr Vorgehen bei diesen Patient*in- o ja Jonein o keine Angabe
nen im Vergleich zu Ihren sonstigen Patient*innen? o
Wenn ja, wie?
3.7. Waren Sie schon einmal an einem Transitionsprozess von Patient*innen aus der Pa-
diatrie in die Erwachsenenmedizin beteiligt? oja onein o keine Angabe
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3.8. 'Welche Unterlagen erhalten Patient*innen von Ihnen fir den Zweck der Weiterverweisung?
Arztbrief: © regular o auf Wunsch o nein
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: © regular o auf Wunsch o nein
Untersuchungsbefunde: © regular o auf Wunsch o nein
Epikrise: © regular o auf Wunsch o nein
Uberweisungsschein: © regular o auf Wunsch o nein
Sonstiges (z.B. Infornaterialien) © regular o auf Wunsch o nein
39.  'Wie erfolgt die Ubermittlung behandlungsrelevanter Unterlagen an Patient*innen? (Mehrfachnennung méglich)
o elektronisch [Mail) o via Post
o via Fax o persénlich [ Ubergabe in Praxis)
o mindlichy telefonisch o andere:
3.10. Erhalten Weiterbehandelnde (Fach&rzt*innen, Z5E) die gleichen Unterlagen von
Ihnen wie Patient*innen? oja (onein | okeine Angabe
Wenin nein, welche Unterlagen erhalten Weiterbehandelnde von Ihnen? (Mehrfachantworten méglich, alle abfragen)
Arztbrief: © regular o auf Wunsch o nein
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: © regular o auf Wunsch o nein
Untersuchungsbefunde: © regular o auf Wunsch o nein
Epikrise/Entlassbericht: © regular o auf Wunsch o nein
Sonstiges (z.B. Infornaterialien) © regular o auf Wunsch © nein
3.11. Wie werden diese Unterlagen zugestellt? (Mehrfachnennung moglich)
o elektronisch (Mail) o via Post
o via Fax o persénlich [ Ubergabe in Praxis)
o milndlich/ telefonisch o andere:
3.12. Erhalten Sie von Weiterbehandelnden eine Rickmeldung Gber den Empfang Ihrer
Unterlagen? oja onein okeine Angabe
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4, Kenntnis dber (Zentren fur) Seltene Erkrankungen

41.  Wie sind Sie auf die Moglichkeit aufmerksam geworden, Patient*innen in ein ZS5E Oberweisen zu konnen?

o Flyer o Homepage

o Veranstaltungen o personliche Kontakte zu Behandelnden
o durch den Patienten, die Patientin o noch nie zugewiesen

o andere-

- 42, [Hyp.) Wonach entscheiden Sie, ob Sie Patient*innen an ein Z5E Oberweisen? (Mehrfachantworten moglich)

o Zeit o Anzahl der Facharztiberweisungen
o Verdacht auf SE o Anzahl der (GroBgerat)-untersuchungen

o keine festen Kriterien o Grenzen der eigenen Kompetenz

o andere:

43, (Hyp.) Wonach wahlen Sie ein Z5E aus, an das verwiesen werden soll? (Mehrfachantworten moglich)

o Nahe o persanlicher Kontakt zu Behandelnden
o Schwerpunkte des Z5E o Erreichbarkeit {Telefon/Email)
o keine festen Kriterien o andere:

4.4  (Hyp.) Welche Quellen nutzen Sie, wenn Sie Informationen dber ein Z5E bendtigen? (Mehrfachantworten moglich)

o Flyer o Homepage des Z5E

o Veranstaltungen o persanliche Kontakte
o se-gtlas o Orphanet

o keine o andere:

Wenn ja, lassen sich hilfreiche Informationen dber Z3E (z.B. Behandlungsschwer-
punkte) lhrer Einschatzung nach leicht finden? ocja onein okeine Angabe

45 Ist lhnen ist der Ablauf bekannt, wenn Sie Patient*innen an ein Z5E Gberweisen
wallen? ocja onein okeine Angabe

‘ 46. (Hyp.) Wie gehen Sie vor, wenn Sie Patient*innen an ein Z5E Gberweisen wollen?

47. Mussten Sie fir lhre Zuweisung an das Z5E vorgegebene Unterlagen zur Anmeldung
von Patient*innen ausfillen? { nia} onein o keine Angabe

Wenn ja, wie haben sie die vorgegebenen Unterlagen erhalten?
o Homepage Z5E o auf Anfrage beim Z5SE (Mail/Post zugeschickt bekommen)

o Ober den Patienten/ die Patientin o andere:

4 8. Wie lang war die Zeitspanne vom Erstkontakt mit dem ZSE bis zum Termin fir
den/die Patient*in? (ggf. Minimum, Maximum, Durchschnitt)
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449

4.10.

Gibt es Ihrer Einschdtzung nach allgemeine Einflussfaktoren, die eine Uberweisung
in ein Z5E beglinstigen? (Gemeint sind patienten-, behandler- und krankheitsbe-

dingte Faktoren)

@ onein © keine Angabe

Wenn ja, welche? (Mehrfachantworten moglich)

Patientenbedingt

o Alter der Patient*innen
[o je jinger, desto eher
o je dlter, desto eher)

o Engagement / Hartnackigkeit der
Patient*innen [ Sorgeberechtigten

o Engagement / Hartnackigkeit von
Angehorigen

o Patient*in ist aufwandig

o andere:

Behandlerbedingt

o Alter des Behandelnden
(o je janger, desto eher
o je dlter, desto eher)

o Erfahrung des Behandelnden
(o je weniger, desto eher
o je mehr, desto eher)

o Engagement / Hartndckigkeit der Be-
handelnden

o Zeit/Kapazitét

o Abrechnung/Budget

o andere:

Erankheitsbedingt

o AusmaB von Schmerzen

© Schwere der Symptome

© Leidensdruck

© Unklare Befunde

© Familidre Vorerkrankungen

© andere:

Gibt es Ihrer Einschidtzung nach allgemeine Einflussfaktoren, die eine Uberweisung

in ein Z5E erschweren? (Gemeint sind patienten-, behandler- und krankheitsbe-

dingte Faktoren)

oja) onein o keine Angabe

Wenn ja, welche? (Mehrfachantworten moglich)

Patientenbedingt

o Alter der Patient*innen

(o je jinger, desto unwahrscheinli-
cher

o je dler, desto unwahrscheinlicher)

o Mangel an Engagement / Hartna-
ckigkeit der Patient*innen / Sorgebe-
rechtigten

o Mangel an Engagement / Hartna-
ckigkeit von Angehorigen

o Patient*in ist aufwandig

o andere:

Behandlerbedingt

o Alter des Behandelnden
(o je janger, desto unwahrscheinlicher
o je dlter, desto unwahrscheinlicher)

o Erfahrung des Behandelnden
(o je weniger, desto unwahrscheinlicher
o je mehr, desto unwahrscheinlicher)

o Mangel an Engagement / Hartnackig-
keit der Behandelnden

o ZeitfKapazitét
o Abrechnung/Budget

o andere:

Erankheitssbedingt

o AusmaB von Schmerzen

© Schwere der Symptome

© Leidensdruck

© Unklare Befunde

© Familidre Vorerkrankungen

© andere:
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532

Kommunikation mit einem Zentrum fir Seltene Erkrankungen

Hélt das ZSE, mit dem Sie Kontakt hatten, lhrer Erfahrung nach konkrete Ansprech-
partner*innen fir Zuweisende und Patient*innen vor? onein o keine Angabe

Wenn ja, woher hatten Sie die Kontaktdaten?
o Homepage o auf Anfrage

o Uber den/die Patient*in (2 zu 5.2) o andere:

‘Wenn ja, waren die Kontaktdaten der Ansprechpartner*innen fir Sie leicht zugang-
lich? oja onein o©keine Angabe

‘War lhrer Erfahrung nach wahrend der telefonischen Sprechzeiten im Z5E tatsach-
lich jemand erreichbar? cja onein o keine Angabe

_——
Haben Sie in einem (dringenden) Fall schon einmal versucht, ein ZSE zu erreichen? ‘ oja) onein © keine Angabe

Wenn ja, handelte es sich dabei um ein A- oder B-Zentrum? o A-Zentrum o B-Zentrum

‘Wenn ja, wie und wann war das Z5E fir Sie erreichbar? (Mehrfachantworten moglich)

o zu allgemeinen Sprechzeiten o auBerhalb der Sprechzeiten
o telefonisch o elektronisch
o andere:
54, Wie und wann sind Sie persénlich bei Rickfragen durch ein Z5E erreichbar?
{Mehrfachantworten maglich) oja onein o©keine Angabe
o zu allgemeinen Sprechzeiten o auBerhalb der Sprechzeiten
o telefonisch o elektronisch
o andere:
55. Wurde lhnen von einem ZSE, mit dem Sie Kontakt hatten, angeboten, an einer Fall-
konferenz zu gemeinsamen Patient*innen teilzunehmen? oja onein o© keine Angabe
‘ | 5.6. Wirden Sie gerne an Fallkonferenzen eines Z5E teilnehmen? oja onein ©keine Angabe |
5.7. Wurden Sie in den diagnostischen Prozess des Z5E fur gemeinsame Patient*innen

miteinbezogen (z.B. Mitteilung neuer Befunde)? oja Jonein o© keine Angabe

s

Wenn ja, wie?

A

s

Haben Sie schon einmal eine Fortbildung zum Thema Seltene Erkrankungen be-

sucht? t oja ’o nein o keine Angabe

Wenn ja, von wem wurde die Fortbildung angeboten?

e
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Stehen Sie dardber hinaus im fachlichen Austausch mit Kolleg*innen anderer Fach-
disziplinen in Bezug auf Seftene Erkrankungen? (oja }D nein o keine Angabe

Wenn ja, in welcher Form? ¢_]

62

63.

5.4,

6.5.

6.6

Weiterbehandlung/ Entlassung aus dem Z5E (ohne ZSE = Gberspringen zu 7.)

‘Wurden Patient*innen mit einer Seltenen Erkrankung durch ein ZSE zur ambulan-

ten Weiterbehandlung an Sie (zurdck)iberwiesen? oja o keine Angabe

Wenn nein, haben Sie dennoch Unterlagen, Informationen vom Z5E erhalten? ocja onein o keine Angabe '_I

=» weiter zu 7: Patientenorganisationen

‘Welche Unterlagen fir die Weiterbehandlung haben 5ie wvom Z5E erhalten? (Mehrfachantworten maglich)

Arztbrief: o regular o auf Wunsch o nein
detaillierter Behandlungs- und Versorgungsplan: o regular o auf Wunsch o nein
Untersuchungsbefunde: o regular o auf Wunsch o nein
Epikrise/Entassbericht: o regular o auf Wunsch o nein
Sonstiges (z.B. Infomatenalien) o regular o auf Wunsch o nein

‘Wie wurden diese Unterlagen an Sie Gbermittelt?

o elektronisch o via Post

o via Fax o uber den Patient*in

o mindlich, telefonisch

Wie lange hat die Ubermittlung der Unterlagen gedauert? (ggf. Minimum, Maximum, Durchschnitt)

{Falls keine zeitliche Einschatzung moglich:
War der/die Patient*in zwischenzeitlich in Ihrer Praxis vorstellig? oja o nein)

Haben Sie vom ZSE Informationen dazu erhalten, worauf bei der Versorgung der

Seltenen Erkrankung zu achten ist? ocja onein okeine Angabe
‘Werden Patient*innen regelmaBig zu Kontrollterminen ins ZSE einbestellt? oja) onein o keine Angabe
Wenn ja, werden 5Sie standardmaiig Ober die Ergebnisse der Kontrolltermine durch ‘J
das Z5E informiert? ocja onein o keine Angabe

Patientenorganisationen (immer komplett!)

Sind lhnen Patientenorganisationen oder -verbande zu Seitenen Erkrankungen be-
kannt? . onein o keine Angabe

Wenn ja, welche?

{Bei Mehrfachnennung: Welche sind fir Sie davon die wichtigsten? 1
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-
Wenn ja, haben Sie schon einmal Kontakt aufgenommen oder Patient*innen dahin Lojg) onein o keine Angabe

verwiesen?

Wenn ja, zu welchem Zweck?
o Weitervermittiung von Patient*innen o Hinweis zu Organisation/Ansprechpartner (mondl./fschriftl.)

o Information zu SE o psychosoziale Unterstitzung von Patient*innen

o Kontakte spezialisierter Behandelnder o andere:

e

7.2.  Kennen Sie die ACHSE e V? 'Lg ja 20 nein o keine Anﬁabe

Wenn ja, haben Sie schon einmal Kontakt aufgenommen oder Patient*innen dahin cja onein o keine Angabe ]
verwiesen?

8. Wie zufrieden sind Sie mit...
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‘ .. Inrer Art der Patientenkommunikation bei Patient*innen
mit Seltenen Erkrankungen?

.. Ihrer Gesprachszeit pro Patient*in mit Seltenen Erkrankun-
gen?

.. der Zeitspanne, in der Sie Befunde an Weiterbehandelnde
von Patient*innen mit Seltenen Erkrankungen versenden?

_. Ihren Informationen Ober Z5E im Allgemeinen?

. der Kommunikation mit dem ZSE?

.. der Erreichbarkeit des Z5E?

. dem Anmeldeprozess des Z5E?

.. der Zeitspanne bis zum Termin am Z5E?

.. dem diagnostischen Prozess im Z5E und der dazugehdrigen
Klinik?

. dem Uberleitungsprozess vom Z5E zuriick in die ambulante
Versorgung?

. der Zeitspanne, mit der Sie Befunde vom Z5E erhalten ha-
ben?
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sehr
unzufrizden

unzufrieden

..der Kemmunikation mit dem Z5E dber gemeinsame Pati-
ent*innen?

.. der Unterstitzung des Transitionsprozesses durch das ZSE?

... dem Kontakt zu Patientenorganisationen?

... Inrem Wissensstand dber Seltene Erkrankungen?

Wie zufrieden sind Sie insgesamt mit dem Schnittstellenmanagement...

.. wom Zentrum for Seltene Erkrankungen zu lhnen?

.. won lhnen zum Zentrum fir Seltene Erkrankungen?

9. Abschluss

! Wo sehen Sie Optimierungspotential in Bezug auf die Schnittstellenarbeit?

! Haben Sie noch weitere Anmerkungen zum Schnittstellenmanagement, die lhnen besonders wichtig erscheinen?
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Anhang C - Leitfaden fiir Betroffene und Angehorige Phase 2

Qualitative Befragung Betroffener zu Schnittstellen in der Versorgung Seltener Erkrankungen

Datum: Code:

Beginn: Ende: Dauer:

o) Einverstandnis zum Aufzeichnen des Gesprachs erhalten

o) Code vergeben

o) Geschlecht Interviewee: 0 weiblich o mannlich o divers

o) selbst betroffen

o) Elternteil eines betroffenen Kindes 0 Geschlecht und Alter des betroffenen Kindes:

o weiblich o mannlich odivers

Jahre

Traten Stérungen wahrend des Interviews auf?

Wie war die Stimmung/ Atmosphéare wahrend des Gesprachs?

o) Ablauf bezlglich Aufwandsentschadigung erklart

e} Sonstiges
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Vielen Dank, dass Sie sich bereit erklart haben, an unserer Interviewstudie teilzunehmen. Wir fihren
Interviews mit Betroffenen durch, die von einer Seltenen Erkrankung betroffen sind bzw. Eltern, deren
Kind(er) von einer Seltenen Erkrankung betroffen sind. Ziel der Befragung ist die Erfassung lhrer bis-
herigen Erfahrungen mit der Versorgung der Seltenen Erkrankung und der Zusammenarbeit der ver-
schiedenen Arztinnen und Arzte.

Das Interview wird etwa 30-40 Minuten in Anspruch nehmen, je nachdem, wie viel Sie zu einzelnen
Aspekten sagen mdchten. Ich werde mir stichwortartige Notizen machen. Fir die spatere Detailaus-
wertung wird aulRerdem der Ton digital aufgezeichnet. Alles, was Sie mir mitteilen, wird vertraulich
behandelt. Alle Namen und Orte, die Sie ggf. wahrend des Interviews nennen, werden in der spateren
Auswertung anonymisiert, so dass kein Rickschluss mehr auf Sie oder andere Personen moglich ist.
Ich werde lhnen Fragen stellen und dabei bestimmte Themenbereiche ansprechen. Sie haben in dem
Gesprach die Moglichkeit, frei die aus lhrer Sicht wichtigen Aspekte zu beschreiben. Gegebenenfalls
werde ich zum Verstandnis vertiefend nachfragen.

Wenn Sie eine Frage nicht beantworten mdchten, ist das selbstverstéandlich kein Problem. AuRerdem
konnen Sie jederzeit das Gesprach ohne Angabe von Griinden abbrechen. Das geht auch, wenn Sie
schon lhre Einwilligung gegeben haben. Wenn Sie das Gesprach abbrechen méchten, werden die
bereits protokollierten und aufgezeichneten Inhalte nicht verarbeitet, sondern umgehend geldscht.
Haben Sie noch Fragen zum Ablauf, Inhalt oder datenschutzrechtlichen Aspekten?

Dann beginnen wir nun mit dem Interview und der Aufzeichnung.
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Code nennen

,Einige der Angaben, die wir im Folgenden abfragen, haben Sie vielleicht schon in dhnlicher Weise in
unserem Fragebogen beantwortet. Um lhre Anonymitét zu gewdhrleisten, werden der Fragebogen
und das Interview getrennt ausgewertet, deswegen bitten wir um Ihr Versténdnis, wenn sich einige
Fragen éhneln sollten.”

Allgemeine Angaben

1.

den

oder

8.

Wie alt sind Sie?:

In welchem Land sind Sie geboren?

Wenn anderes Land: Seit wann leben Sie in Deutschland?:

Welchen Schulabschluss haben Sie?

Uben Sie zurzeit einen Beruf Giben aus? (Sind Sie aktuell krankgeschrieben?)
Wenn ja: Welchen? In welchem Umfang?:

Wie ist Ihre familidre Situation? (Partner, Patch-Work, etc.)

(falls nicht schon geklart!) Sind Sie selbst an einer Seltenen Erkrankung erkrankt oder lhr/e
Kind/er? (falls sowohl Elternteil, als auch Kind/er klaren, auf wen das Interview bezogen wer-
soll)

Wenn Kind: Wie alt ist Ihr Kind und welches Geschlecht hat es?
Jahre

Sind Sie (Ihr Kind) derzeit in einer Spezialsprechstunde fir bestimmte Seltene Erkrankungen
in einem allgemeinen Zentrum fir Seltene Erkrankungen (sog. A-Zentrum) angebunden?

B-Zentrum/Spezialsprechstunde oder A-Zentrum

Falls Sie (lhr Kind) die Diagnose einer Seltenen Erkrankung bereits haben: Welche Diagnose

haben Sie erhalten?

,Im Folgenden werden wir die Spezialsprechstunde/das Zentrum als ,Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen“bzw. ,ZSE’ bezeichnen.”
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Zu Beginn des Interviews wirde ich gern etwas Uber Zeit erfahren, bevor Sie an das Zentrum fir
Seltene Erkrankungen verwiesen wurden:

Konnen Sie mir kurz Gber den Krankheitsverlauf berichten, bevor Sie (mit lhrem Kind) an das
Zentrum fir Seltene Erkrankungen verwiesen wurden?

Wenn nicht schon bei 1. berichtet: Wann traten die ersten Symptome auf? Wo wurde die Diag-
nose gestellt? Wurden vor der Diagnose der Seltenen Erkrankung auch falsche Diagnosen gestellt
(z.B. psychosomatische)?

Wie haben Sie die Zeit zwischen dem ersten Arztontakt aufgrund der (oben genannten) Symp-
tome bis zur Weiterleitung an das Zentrum fir Seltene Erkrankungen erlebt? Wie lang war dieser
Zeitraum?

Als nachstes wirde ich gern erfahren, wie Sie zum Zentrum fir Seltene Erkrankungen gekommen
sind:

4.

Wann und wie haben Sie zum ersten Mal von einem Zentrum fir Seltene Erkrankungen erfahren?
Auf wessen Initiative hin wurden Sie an ein Zentrum filr Seltene Erkrankungen vermittelt?
(Inwiefern mussten Sie selbst aktiv werden, um an das Zentrum vermittelt zu werden?)

Welche Erfahrungen haben Sie in der Weiterleitung an das Zentrum fir Seltene Erkrankungen
gemacht?
Was lief aus lhrer Sicht gut, was war schwierig?

Welche Unterlagen mussten Sie fir die Anmeldung im Zentrum einreichen?
War fir Sie leicht ersichtlich, welche Unterlagen notwendig sind? Woher hatten Sie die Infos?
Bei wem lag die Verantwortung fir die Weiterleitung und Organisation der Unterlagen?

Nun habe ich einige Fragen zu lhren Erfahrungen am Zentrum und zur Versorgung/Behandlung Ihrer
Seltenen Erkrankung (bzw. Symptome):

7.

Welche Erfahrungen haben Sie am Zentrum flr Seltene Erkrankungen gemacht?
Wie haben Sie die Diagnostik/ Behandlung dort erlebt?
Wie haben Sie die Struktur und die Organisation innerhalb des Zentrums wahrgenommen?
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8. Wie wurden Sie in die Diagnostik/ Behandlung miteinbezogen? Wie war das fir Sie?

9. Gab esinnerhalb des Zentrums unterschiedliche Personen, die in die Behandlung einbezogen
waren?
Wie haben Sie dies erlebt? Wie waren |hrer Einschatzung nach der Austausch und die Zusam-
menarbeit zwischen den beteiligten Personen?

10. Wie und durch wen werden Sie (wird Ihr Kind) in Bezug auf die Seltene Erkrankung langfristig
behandelt?

11. Welche Rolle spielt Ihr Hausarzt/lhre Hausarztin (Ihr Kinderarzt/Ihre Kinderarztin) bei der Be-
handlung der Seltenen Erkrankung? Wie verlauft dies? Was lauft gut, was ist schwierig?

Ich wiirde Sie nun gerne nach Ihren Erfahrungen mit den unterschiedlichen Arzten und Arztinnen,
die an der Behandlung beteiligt sind, befragen:

12. Wie haben Sie die Komunikation zwischen Ihren behandelnden Arzt*innen der verschiedenen
Institutionen (z.B. Arztpraxen, Krankenhauser, Medinische/ambulante Versorgungszentren) er-
lebt? Was haben Sie positiv erlebt, was eher schwierig?

a. Zwischen Primarversorgenden (Haus-, Fach-, Kinderarzt*innen) und ZSE
b. Zwischen verschiedenen Primarversorgenden
c. sonstiges

13. Welche Erfahrungen machen Sie, wenn Sie Arzt*innen auRerhalb des Zentrums fiir Seltene Er-
krankungen von der Seltenen Erkrankungen (lhres Kindes) berichten?

Abschluss

14. Haben Sie zu irgendeinem Zeitpunkt Unsicherheiten auf Seiten der Behandler*innen (im ZSE,
bei anderen Haus-/Facharzt*innen) wahrgenommen? Wenn ja, welche?

15. Wurden Unsicherheiten seitens der Arzt*innen mit Ihnen besprochen? Welche Unsicherheiten
wurden geduRert? Wie haben Sie dies erlebt und wie bewerten Sie dies? Welche Arzt*innen
waren das (im ZSE, Haus-, Facharzt*innen)?
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16.

17.

18.

19.

20.

21.

Wenn Sie Ihren Weg bis heute betrachten, wie wiirde aus |hrer Sicht der bestmaogliche Weg von
den ersten Symptomen bis hin zur Diagnose und Behandlung aussehen?

Welche Unterstitzung haben Sie sich in der Vergangenheit gewiinscht (z.B. beim Auftreten der
Symptome, nach der Diagnose)? Welche Unterstltzung wiinschen Sie sich aktuell oder in Bezug
auf die Zukunft? (Wobei?)

Welche Unterstitzungsangebote haben Sie seit der Diagnose der Seltenen Erkrankung genutzt?
Falls keine: Gab es bestimmte Griinde, warum Sie keine Unterstltzungsangebote wahrgenom-
men haben?

Haben oder hatten Sie Kontakt mit Selbsthilfegruppen? (Falls nicht oben schon erwahnt) Wie
sind Sie darauf aufmerksam geworden? Welche Aspekte haben Sie als schwierig oder hilfreich
erlebt?

Hat sich durch die aktuelle Corona-Pandemie fir die Versorgung bzw. das Leben mit der Selte-
nen Erkrankung (lhres Kindes) etwas verandert?

Gibt es aus |hrer Sicht noch wichtige Aspekte, die wir aus lhrer Sicht wissen missen, um lhre
Situation moglichst gut verstehen zu kdnnen, die noch nicht angesprochen wurden?

,Falls Sie keine Fragen mehr an uns haben, stoppe ich jetzt die Aufnahme und bedanke mich ganz
herzliche bei Ihnen fiir Ihre Teilnahme.”

e Frage nach Kontakt Primdrversorger/in bzw. Verbleib des Umschlags ,,Informationen fiir
Ihre*n niedergelassenen Arzt*Arztin

e Besprechung Ablauf Aufwandsentschédigung
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Anhang D - Leitfaden fiir Primarversorgende Phase 2

Qualitative Befragung Priméarversorgender zu Schnittstellen in der Versorgung Seltener Erkrankungen

Datum:

Beginn: Ende:

o) Einverstandnis zum Aufzeichnen des Gesprachs erhalten

o} Code vergeben

o Geschlecht Interviewee: o weiblich

Traten Storungen wahrend des Interviews auf?

Wie war die Stimmung/ Atmosphéare wahrend des Gesprachs?

o) Ablauf bezlglich Aufwandsentschadigung erklart

o} Sonstiges
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Allgemeine Angaben — Primérversorgende

Welchen Facharzt haben Sie?

o Allgemeinmedizin O Innere Medizin o Padiatrie o Andere:
Wie viele Jahre praktizieren Sie bereits als Arzt/ Arztin in eigener Praxis? Jahre
Sind Sie Praxisinhaber*in oder Angestellte*r? O Inhaber*in O Angestellte*r

Mit welchem Zentrum fir Seltene Erkrankungen standen Sie bereits in Kontakt?
Mit welchem Zentrum haben Sie die besten Erfahrungen in der Zusammenarbeit gemacht?
Wie haufig standen Sie mit dem Zentrum flr Seltene Erkrankungen in Kontakt?

A: B:

Welche Versicherten behandeln Sie Gberwiegend? o gesetzlich O privat

Anmeldung am ZSE

Woher war Ihnen die Moglichkeit bekannt, an ein ZSE zu Uberweisen? Aus welchen Griinden haben Sie Uber-
wiesen?

Wenn Sie an Situationen denken, als Sie Patient*innen an ein ZSE Uberwiesen: Wie war der Ablauf? Woher
war lhnen dieser bekannt? Welche Unterschiede zu sonstigen, blichen Uberweisungen gab es? Gibt es Un-
terschiede zwischen privat- und gesetzlich versicherten Patient*innen?

Mussten Sie fur die Anmeldung lhres Patienten/ lhrer Patientin im ZSE Unterlagen ausfillen?

Wenn ja, wie haben Sie diese erhalten? Wirden Sie sagen, dass diese im Hinblick auf Umfang und Verstand-
lichkeit angemessen waren?

Wenn schon haufiger an dasselbe ZSE Uberwiesen: Erleben Sie im Anmeldungsprozess Variationen innerhalb
des Zentrums? (wenn Strukturen bekannt: zwischen A- und B-Zentrum, zwischen B-Zentren)

Welche Rolle spielen Patient*innen im Anmeldungsprozess?

Wie wiirden Sie den Uberweisungsprozess in das ZSE bewerten? Wie lieR es sich in Ihren Arbeitsalltag integ-
rieren? (wenn nicht von allein: Verbesserungsvorschlage und gut laufende Aspekte erfragen)
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Kommunikation mit dem Zentrum wahrend der Diagnostik/ Behandlung

Als der Patient/ die Patientin im ZSE war, wie erlebten Sie den Austausch wahrend der Diagnostik bzw. Be-
handlung?

Zu welchen Anlassen besteht Kontakt mit dem ZSE bzw. den dort zustandigen Personen und wie?

Wie wiirden Sie den Austausch bzw. die Kommunikation mit dem ZSE oder der Sprechstunde bewerten? (Ver-
besserungsvorschlage und gut laufende Aspekte erfragen)

Falls nicht schon genannt: Wie ist lhre Meinung zur elektronischen Patientenakte als Mittel zur Kommunika-
tion (z.B. mit dem Zentrum)? (inkl. Machbarkeit, technische Voraussetzungen, etc.)

Wie schatzen Sie die Teilnahme an Fallkonferenzen des Zentrums iber gemeinsame Patient*innen als Mittel
zum Austausch ein? Was ware notwendig, damit Sie an den Konferenzen auch teilnehmen kénnten?

Entlassung aus dem Zentrum

Wie lauft die Rickvermittlung vom Zentrum an Sie als Zuweiser*in? (Verbesserungsvorschlage und gut lau-
fende Aspekte erfragen)

Falls nicht schon genannt: Welche Unterlagen erhalten Sie bei Entlassung der Patient*innen vom Zentrum?
(angemessene Zeitspanne, notwendige Informationen drin, ausreichend gute Qualitat)

Langfristige Zusammenarbeit

Wie gestaltet sich die langfristige Zusammenarbeit mit dem Zentrum? (Verbesserungsvorschlage und gut lau-
fende Aspekte erfragen)

Falls nicht schon genannt: Werden Sie vom Zentrum Uber aktuelle Untersuchungs- und Behandlungsergeb-
nisse von gemeinsamen Patient*innen informiert?

In welchem Abstand wiinschen Sie sich Informationen zu gemeinsamen Patient*innen und wie soll die Uber-
mittlung dieser erfolgen?

Welche Aufgaben (bernehmen Sie in der Versorgung von Patient*innen mit Seltenen Erkrankungen, die an
einem Zentrum angebunden sind? Wie ist es zu dieser Aufgabenteilung gekommen?
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Haben Sie bei Fragen Ansprechpartner*innen Zentrum?

Abschluss

Haben Sie schon einmal eine Fortbildung am Zentrum besucht? (wenn nein: nach Grinden fragen warum
nicht) Wie misste die Fortbildung inhaltlich gestaltet sein, damit diese fir Sie relevant ware (z.B. sich nur mit
Seltenen Erkrankungen beschaftigen oder allgemeiner gehalten)? Wie musste sie formal gestaltet sein, damit
es Ihnen moglich ist, teilzunehmen (z.B. passende Zeitfenster)?

Erleben Sie Unsicherheiten in der Arbeit mit Menschen mit (vermuteten) Seltenen Erkrankungen? (Mit Unsi-
cherheiten meinen wir z.B. Informations- oder Wissenslicken, die Ihnen in der Arbeit mit diesen Patient*in-
nen begegnen.)

Wenn ja, welche sind das? Welche Auswirkungen haben sie? Wie gehen Sie mit diesen Unsicherheiten um?
Machen Sie diese transparent?

Gibt es etwas, das Sie sich von einem Zentrum in Hinblick auf die Zusammenarbeit winschen wirden? Was
sollte sich in der Zusammenarbeit auf keinen Fall andern? Wo sehen Sie im Augenblick die groRten Hirden in
der Zusammenarbeit?

Wie wirde die Zusammenarbeit mit dem ZSE bestenfalls aussehen?
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