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Hinweis im Sinne des Gleichbehandlungsgesetzes:
Aus Griunden der leichteren Lesbarkeit wird auf eine geschlechterspezifische Differ-
enzierung, wie z. B. Patient/Innen, verzichtet. Entsprechende Begriffe gelten im Sin-

ne der Gleichbehandlung fur beide Geschlechter.
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Executive Summary

Hintergrund und Zielsetzung

Die medizinische Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen stellt beson-
dere Anforderungen an alle Akteure des Gesundheitswesens. Eine Erkrankung gilt in
der Europaischen Union (EU) als selten, wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Men-
schen in der EU von ihr betroffen sind. Ca. 7.000 bis 8.000 Erkrankungen der rund

30.000 bekannten Krankheiten werden als selten eingestuft.

Ziel der Studie ,MalRnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen® ist es, die derzeitige Versorgungssituation fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland zu analysieren, prioritare
Handlungsfelder abzuleiten und Lésungsszenarien in Abstimmung mit den Entwick-
lungen auf EU-Ebene aufzuzeigen. Ein weiteres wesentliches Ziel dieser Studie ist
eine Analyse und Bewertung einer moglichen Implementierung eines Nationalen Ak-
tionsforums und eines Nationalen Aktionsplans fiir Seltene Erkrankungen in Deutsch-

land.

Methodik und Durchfiihrung

Durch qualitative und quantitative empirische Erhebungen wurde die derzeitige Ist-
Situation in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen analysiert. Als
Evaluationsinstrumente wurden Fragebogen, strukturierte Interviews und Fokusgrup-
pendiskussionen eingesetzt. AuRerdem erfolgte eine Auswertung der relevanten

Fachliteratur.

Zur Gewahrleistung einer umfassenden und differenzierten Sichtweise auf das Ver-
sorgungsgeschehen im Bereich der Seltenen Erkrankungen wurden in einem ersten
Schritt verschiedene Personengruppen befragt, die jeweils eine eigene Perspektive
im Bereich der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen reprasentieren. Fur die pros-
pektive Datenerhebung wurden zwei Fragebdgen entwickelt, die jeweils auf einen
bestimmten Empfangerkreis (Organisationen/Leistungserbringer bzw. Patientenor-
ganisationen) zugeschnitten waren. Ziel der Befragung der Patientenorganisationen

war die Evaluation von Erfahrungen Betroffener, wahrend die Befragung von Organi-
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sationen und Leistungserbringern der Evaluation von Versorgungsstrukturen bzw.

der Wissens- und Marktlage diente.

In den Experteninterviews wurden vertiefend spezifische Problembereiche, erste Er-
kenntnisse aus der Fragebogenerhebung sowie Losungsansatze mit spezialisierten
Akteuren des Gesundheitswesens diskutiert. Eine Diskussion in drei verschiedenen
Fokusgruppen (spezialisierte Leistungserbringer, Patientenorganisationen, offent-

liche Organisationen) diente der gemeinsamen Entwicklung von Losungsszenarien.

Anhand der Evaluationsergebnisse wurden Handlungsfelder gebildet und Lésungs-
szenarien zur Verbesserung der Versorgungssituation von Menschen mit Seltenen

Erkrankungen unter Berucksichtigung der Entwicklungen auf EU-Ebene abgeleitet.

Frauen und Manner sind gleichermal3en von Seltenen Erkrankungen betroffen. Aus
Grinden der leichteren Lesbarkeit wird in der Studie auf eine geschlechterspezi-
fische Differenzierung, wie z. B. Patient/Innen, verzichtet. Entsprechende Begriffe
gelten im Sinne der Gleichbehandlung fir beide Geschlechter.

Ergebnisse und Schlussfolgerungen

Patienten mit Seltenen Erkrankungen sind mit besonderen Versorgungsproblemen
konfrontiert. Als wesentliche Handlungsbereiche wurden die allgemeine Versor-
gungssituation, spezialisierte Versorgungsformen, die Diagnose und Therapie, In-
formation und Erfahrungsaustausch, die Forschung sowie die Implementierung eines

Nationalen Aktionsforums und Nationalen Aktionsplans ermittelt.

Aus der Evaluation ergaben sich zusammenfassend folgende ausgewéhlte Schluss-

folgerungen:

e Die Bedeutung von Seltenen Erkrankungen wird als erheblich eingeschatzt. Aller-
dings wird die Aufmerksamkeit fir die Behandlung von Seltenen Erkrankungen
insgesamt als zu gering bewertet, wobei in den letzten Jahren aber schon erste

Fortschritte erzielt werden konnten.
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Uber viele Seltene Erkrankungen sind nur wenige Informationen verfugbar und
die vorhandenen Informationsmdglichkeiten vielen Personen unbekannt. Um die
Informationssituation zu verbessern, sind Informationsangebote auszubauen,
bspw. durch krankheitstibergreifende, qualitatsgesicherte und internetbasierte
Informationsdatenbanken und Auskunftssysteme. Ein regelmaRiger und umfas-
sender Erfahrungsaustausch der wenigen spezialisierten Mediziner spielt fir die

Fortentwicklung von Therapieoptionen eine wichtige Rolle.

Patienten mit Seltenen Erkrankungen benétigen eine umfassende und speziali-
sierte Versorgung. Entsprechende Versorgungsformen sollten daher eine ganz-
heitliche und koordinierte Therapie bei spezialisierten Leistungserbringern ermog-
lichen. Eine entscheidende Rolle kénnten in diesem Zusammenhang eine
gemeinsame Versorgung durch verschiedene Leistungserbringer, z. B. Uber
Shared-Care-Modelle, und eine Implementierung von Spezialambulanzen
und/oder Referenzzentren einnehmen. Fiur die Forschung im Bereich der Selte-
nen Erkrankungen nimmt insbesondere die Vernetzung von spezialisierten

Medizinern bzw. Einrichtungen eine wichtige Funktion ein.

Bei vielen Seltenen Erkrankungen fehlen gesicherte Diagnoseverfahren und
Kenntnisse Uber die Erkrankung. Patienten missen daher teilweise unverhaltnis-
mafig lange auf eine zutreffende Diagnose warten. Es stehen in der Folge eben-
falls nur wenige Spezialisten fir eine mogliche Therapie zur Verfigung. Fir eine
qualitativ hochwertige Diagnose und Therapie ist daher eine friihzeitige Uberwei-
sung und Behandlung in spezialisierten Einrichtungen zielfihrend. Die Entwick-
lung und Einhaltung von Therapieleitlinien bzw. von Patientenpfaden weist ein
hohes Potenzial fir eine Erhéhung der Behandlungsqualitat im Bereich dieser
Erkrankungen auf, ist jedoch auf Grund einer allgemein als durftig zu bezeich-

nenden Evidenzlage nur unter erschwerten Bedingungen durchfuhrbar.

Es finden sich Hinweise, dass die Komplexitat und Heterogenitat der Seltenen
Erkrankungen in den derzeitigen ambulanten Vergitungssystemen nicht adaquat
abgebildet wird. Eine Entwicklung und Implementierung neuer Vergutungs-
instrumente im Bereich der Seltenen Erkrankungen scheint daher erforderlich zu
sein. Hierbei ist neben den besonderen Anforderungen an spezialisierte



Executive Summary Vi

Leistungen (beispielsweise erhohter Zeitaufwand) auch der nicht-arztliche
Leistungsanteil ~ (psychosoziale  Versorgung, Erndhrungsberatung etc.)

angemessen zu bericksichtigen.

e Bei vielen Seltenen Erkrankungen fehlt eine adaquate medikamentdse
Behandlung. Da fir die pharmazeutische Industrie nur geringe Anreize bestehen,
spezielle Arzneimittel fir Seltene Erkrankungen, sog. Orphan Drugs, zu entwi-
ckeln, fordert die EU seit einigen Jahren erfolgreich die Arzneimittelentwicklungen
in diesem Bereich. Viele Erkrankungen, fir die keine Orphan Drugs zur Verfi-
gung stehen, kbnnen nur in Form eines Off-Label-Use therapiert werden. Hier er-
geben sich jedoch Unsicherheiten in der Anwendung und Kostenerstattung, da
die Evidenz Uber die Wirksamkeit dieser Arzneimittel vielfach gering ist.

e Die Forschung ist fur die zukinftige Versorgung von Patienten mit Seltenen Er-
krankungen von herausragender Bedeutung. Da fir viele Erkrankungen keine
oder nur sehr wenige Therapiemdglichkeiten bekannt sind, kénnen schon kleine
Forschungsfortschritte signifikante Verbesserungen in der gesundheitlichen
Situation bedingen und die Lebenserwartung bzw. Lebensqualitat der betroffenen
Patienten nachhaltig positiv beeinflussen. Gerade bedingt durch die Seltenheit
der einzelnen Erkrankungen ist die Durchfihrung von Forschungsvorhaben und
klinischen Studien aber erschwert. Die europaische Zusammenarbeit bei der Er-
forschung von Seltenen Erkrankungen spielt daher eine besonders wichtige Rolle
und wird durch die EU, aber auch durch das BMBF, umfassend im derzeitigen
Forschungsrahmenprogramm gefordert. Ein systematischer Aufbau bzw. ein
Ausbau bestehender Register konnte die Versorgung von Patienten mit Seltenen

Erkrankungen im Zuge einer Wissenserhdhung verbessern.

e Zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation im Bereich der Seltenen Er-
krankungen konnte die Einfuhrung eines Nationalen Aktionsplans fir Seltene Er-
krankungen sinnvoll sein. Dieser sollte eng mit den entsprechenden Entwicklun-
gen auf EU-Ebene korrespondieren. Dieser Nationale Aktionsplan kénnte durch
ein Nationales Aktionsforum fir Seltene Erkrankungen unter konkreten Ziel- und
Zeitvorgaben entwickelt werden. Um einen Konsens zu erreichen und

Widerstéande bei der Umsetzung zu vermeiden, sollen moglichst viele relevante
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Akteure des deutschen Gesundheitswesens an diesem Nationalen Aktionsforum

beteiligt werden.
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1 Hintergrund und Studienmotivation

1 Hintergrund und Studienmotivation

Seltene Krankheiten sind in den meisten Fallen schwerwiegende und chronisch ver-
laufende Erkrankungen, die haufig mit einer eingeschrankten Lebensqualitadt und/
oder eingeschrénkter Lebenserwartung einhergehen (vgl. European Organisation for
Rare Diseases (EURORDIS) (2005), S. 5). Ca. 7.000 bis 8.000 Erkrankungen der
ca. 30.000 bekannten Krankheiten werden als selten eingestuft. Sie bilden eine sehr
heterogene Gruppe von zumeist komplexen Krankheitsbildern, die haufig im Kindes-
alter auftreten. Ca. 80 Prozent dieser Krankheiten sind genetisch bedingt (vgl. Wet-
terauer, B. / Schuster, R. (2008), S. 519). Ein Krankheitseintritt ist somit in der Regel
nicht durch die Lebensfuhrung beeinflussbar. Die vorliegende Studie bezieht sich auf
schwerwiegende und chronische Seltene Erkrankungen, die einen starken Einfluss

auf die Lebensqualitat und/oder Lebenserwartung der Betroffenen ausiben.

Seltene Erkrankungen werden Uber das epidemiologische Kriterium der Préavalenz
definiert. Sie werden im englischsprachigen Raum als ,Rare Diseases" oder ,Orphan
Diseases” bezeichnet. In der Europaischen Union (EU) gilt eine Erkrankung als sel-
ten, wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen in der EU von ihr betroffen sind
(vgl. Verordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Praambel Abs. 5). Nach dieser Definition
konnen alleine in Deutschland von einer einzelnen seltenen Krankheit bis zu 40.000
Menschen betroffen sein. Da einige Erkrankungen eine wesentlich geringere Préva-
lenz aufweisen und zum Teil nur einige hundert Menschen weltweit an einer solchen
Erkrankung leiden, ist diese Definition sehr unprazise (vgl. Lelgemann, M. / Francke,
R. (2008a), S. 6). Unterschiedliche Anforderungen und Probleme innerhalb der
Gruppe Seltener Erkrankungen beziglich ihrer Erforschung und Versorgung sind die
Folge. Aus diesem Grund wird bspw. in GroR3britannien weitergehend zwischen
,Orphan Diseases” und ,Ultra Orphan Diseases" unterschieden (vgl. National Institu-
te for Health and Clinical Excellence (NICE) (2004), S. 27-28). Nach einer Schatzung
des ,WHO Report on Priority Medicines for Europe and the World" ist davon auszu-
gehen, dass ca. 30 Millionen Menschen in der EU unter einer Seltenen Erkrankung
leiden (Kaplan, W. / Laing, R. (2004), S. 95). Dies entspricht ca. 6 — 8 Prozent der
europaischen Gesamtbevdlkerung. In Deutschland sind vermutlich mehr als vier Mil-
lionen Menschen von einer Seltenen Erkrankung betroffen. Somit leiden insgesamt in

etwa ebenso viele Patienten an einer Seltenen Erkrankung wie an einzelnen Volks-
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erkrankungen wie Diabetes Mellitus oder Asthma Bronchiale. Die EURORDIS spricht
in diesem Zusammenhang von einem ,Paradox of Rarity”, da intuitiv von einem nur
vereinzelt auftretenden Phanomen ausgegangen wird (vgl. EURORDIS (2005),
S. 3-4). Trotz der Vielzahl und Heterogenitat der einzelnen Seltenen Erkrankungen
lassen sich grundlegende gemeinsame Charakteristika feststellen, wie Abbildung 1

verdeutlicht.

Abbildung 1: Gemeinsame Charakteristika von Seltenen Erkrankungen

Seltene
Erkrankungen sind
meist schwer-
wiegend, chronisch,
oftmals degenerativ
und verklrzen die
Lebenserwartung

Betroffene sehen
sich enormen Schwie-
rigkeiten gegenuber:
Sie finden nur schwer
Spezialisten und
geeignete
Behandlungs-
maéglichkeiten

Seltene
Erkrankungen treten
zu 50% in der
Kindheit auf

Gemeinsame
Charakteristika von
Seltenen
Erkrankungen

Unheilbare
Krankheiten oftmals
ohne effektive Therapie-
maglichkeiten, nur symp-
tomatische Behandlung

zur Verbesserung der
Lebensqualitat und
-erwartung maoglich

Behinderung: Die
Lebensqualitat der
Betroffenen wird oft
durch einen Verlust von
Selbststandigkeit

beeintrachtigt

Psychische Belastung
flr Patienten und
Familien ist aufgrund
eingeschrankter
Therapiemoglichkeiten
und mangelnder Hilfe
flr den Alltag hoch

Quelle: Eigene Darstellung in Anlehnung an EURORDIS (2005), S. 5.

Die Seltenheit der einzelnen Erkrankungen erschwert aus medizinischen und 6ko-

nomischen Griinden die Forschung und Versorgung. Auf Grund der Erfahrungen von
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Patientenorganisationen und professionellen Akteuren in Deutschland sowie Berich-
ten aus anderen europdischen Landern und den USA kann davon ausgegangen
werden, dass Menschen mit Seltenen Erkrankungen, eben bedingt durch die Selten-
heit ihrer Erkrankung, mit besonderen Problemen bei Diagnose und Therapie ihrer
Erkrankung konfrontiert sind (vgl. Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007),
S. 1485-1490). Zum einen vergeht haufig ein langer Zeitraum bis zu einer zutreffen-
den Diagnosestellung, da in vielen Fallen gesicherte Diagnoseverfahren sowie
Kenntnisse Uber die jeweilige Erkrankung fehlen (siehe Kap. 3.3.1). Zum anderen
stehen in vielen Féllen keine kausalen Behandlungsansatze zur Verfigung, da bei
vielen Erkrankungen die Krankheitsursachen nicht bekannt sind. Auch fir die symp-
tomorientierte Behandlung sind die Patienten regelhaft auf die Kenntnisse kompeten-
ter Arzte und nicht-arztlicher Therapeuten angewiesen, um korperliche Beschwerden
zu lindern, die Progression des Erkrankungsverlaufs zu verlangsamen, Hilfestellung
fur die psychosozialen Herausforderungen des Lebens mit der Erkrankung zu erhal-
ten und moglichst die Lebenserwartung zu verbessern (siehe Kap. 3.1.2). Durch die
Seltenheit der Erkrankung mangelt es haufig nicht nur in der wohnortnahen Versor-
gung an spezialisierten Arzten und Therapeuten bzw. Einrichtungen, die Gber ausrei-
chende Erfahrung in der Diagnostik und Therapie der spezifischen Erkrankung ver-
fugen (siehe Kap. 3.2.1), sondern auch an Informationsmaoglichkeiten fur Leistungs-
erbringer und Patienten (siehe Kap. 3.4.1). Die Komplexitat der Erkrankungen macht
zudem interdisziplindre Ansatze fur Behandlung und Forschung notwendig. Systema-
tische klinische Studien liegen haufig nicht vor und sind nur unter erschwerten Be-
dingungen durchfuhrbar. Wegen der geringen Patientenzahlen kdnnen innovative
Behandlungsanséatze nur erschwert entwickelt werden. Evidenzbasierte Therapieleit-
linien, spezielle Arzneimittel und Behandlungsmadglichkeiten stehen den behandeln-
den Arzten somit haufig nicht oder nur sehr bedingt zur Verfiigung (siehe Kap. 3.3.2
und 3.5.3). Ein starker Einfluss dieser Faktoren auf die Versorgungsqualitat ist wahr-
scheinlich. Eine umfassende Evaluation der derzeitigen Versorgung sowie eine Dis-
kussion Uber optimale Versorgungsformen fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

sind daher angebracht.

Dies hat dazu gefuhrt, dass in einer Reihe europaischer Lander, bspw. Frankreich,
Niederlande, Spanien und Rumanien, bereits Initiativen zur Verbesserung der Situa-

tion von Menschen mit Seltenen Erkrankungen ins Leben gerufen wurden
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(vgl. Kole, A. / Faurisson, F. (2009), S. 213-294). Insgesamt zeigt sich, dass es zahl-
reiche internationale und nationale Mal3nahmen (z. B. sog. ,Nationale Aktionsplane*)
fur Seltene Erkrankungen gibt, die zu konkreten Verbesserungen der Lebenssituation
der betroffenen Patienten, insbesondere zu einer verbesserten Diagnose und Thera-
pie beitragen sollen. Im pluralistisch strukturierten und von weit gefacherten Zustan-
digkeiten gepragten Gesundheitswesen Deutschlands ist die Annahme nahe liegend,
dass nachhaltige Verbesserungen in Pravention, Diagnostik und Therapie Seltener
Erkrankungen nur dann erreicht werden kdnnen, wenn es gelingt, Initiativen zu bin-
deln und ein gemeinsames, koordiniertes und zielorientiertes Handeln aller Akteure
zu erreichen. Es stellt sich die Frage, ob dieses Ziel mit einem Nationalen Aktionsfo-
rum "Seltene Erkrankungen” erreicht werden kann und ob sich aus den gewonnenen
Erkenntnissen beispielsweise ein Nationaler Aktionsplan ,Seltene Erkrankungen®
etablieren liel3e (siehe Kap. 3.6.1 und Kap. 3.6.2).
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2 Studienkonzeption

2.1 Studienziele

Ziel der Studie war es, die derzeitige Versorgungssituation fir Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen in Deutschland zu analysieren, prioritare Handlungsfelder sowie
Verbesserungsvorschlage abzuleiten und abschlielend Lésungsszenarien zu ent-

wickeln.

Durch qualitative und quantitative empirische Erhebungen sollte die derzeitige Ist-
Situation in der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen ermittelt
werden. Ein wesentliches Ziel dieser Studie war dabei die ausfihrliche Analyse von
Problembereichen und die Darstellung und Bewertung relevanter Handlungsmaglich-
keiten. AbschlieBend sollten mogliche Ldésungsszenarien erarbeitet werden, die
Malinahmen beinhalten, welche die zukinftige Versorgung von Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen verbessern konnten. Diese Losungsszenarien sollten in Abstim-
mung mit den Entwicklungen auf EU-Ebene entwickelt werden. Insgesamt war es ein
wesentliches Ziel dieser Studie, die Auswirkungen einer moglichen Umsetzung eines
Nationalen Aktionsforums und eines Nationalen Aktionsplans fur Seltene Erkrankun-

gen zu analysieren.

2.2 Studienablauf

Fur die Studie war ein Zeitraum von sechs Monaten von September 2008 bis Méarz
2009 vorgesehen. Der Studienablauf wird in Abbildung 2 schematisch dargestellt und

nachfolgend erlautert:
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Abbildung 2: Studienablauf

Vorbereitungsphase Erhebungsphase Auswertungsphase

v

|
I
Sep. 2008 Nov. 2008 Jan. 2009

I 1

1 I 1

b o : _ . :

! Zielsetzung und Studiendesign : Datenerhebung und Auswertung Ermittlung der empirischen Er-

1

: Entwicklung von Konzepten | Fragebégen und Experteninter- gebnisse !
1 I

i Entwicklung Evaluationsinstrumente | views Diskussion der Szenarien in |

1

i E Entwicklung erster Losungssze- Fokusgruppen '

1

' ' narien Erstellung Abschlussbericht !
1 I

Quelle: Eigene Darstellung.

In der Vorbereitungsphase der Studie wurden Zielsetzung und Studiendesign sowie
Konzepte zur Durchfihrung der Studie, insbesondere die Evaluationsinstrumente
(siehe Kap. 2.3), entwickelt. Zusatzlich wurde eine systematische Literaturrecherche
durchgefuhrt. Hierbei wurde nach den Schlisselwortern ,Seltene Erkrankungen®,
,Orphan Drugs®, ,Rare Diseases” und ,Orphan Diseases” gesucht. Die Recherche
wurde fur die Datenbank Pubmed nach folgenden Kriterien mit einem Suchzeitraum
ab dem Jahr 2004 konzipiert: ,(seltene[All Fields] AND erkrankungen[All Fields]) OR
"orphan drugs"[All Fields] OR "rare diseases"[All Fields] OR "orphan diseases"[All
Fields] AND ("2004/06/10"[PDat]: "2009/06/08"[PDat] AND (English[lang] OR Ge-
rman[lang]))”. Darliber hinaus wurde eine Handrecherche durchgefiuhrt. In der Erhe-
bungsphase konnten anhand von Fragebdgen (siehe Kap. 2.3.1) zu verschiedenen
Fragekomplexen im Zusammenhang mit der Versorgung von Seltenen Erkrankungen
umfassende quantitative Meinungstendenzen erhoben werden. Diese wurden in Ex-
perteninterviews (siehe Kap. 2.3.2) mit ausgewahlten Akteuren des Gesundheitswe-
sens vertiefend diskutiert und erste Losungsszenarien abgeleitet. Nachdem Kon-
sensmeinungen in Fokusgruppendiskussionen evaluiert worden waren, wurden end-

gultige Losungsszenarien entwickelt und ein Abschlussbericht erstellt.

Damit ergab sich fur die Studie ein mehrstufiges Vorgehen. Fur die Entwicklung und
Konkretisierung von Handlungsfeldern und Lésungsszenarien im Bereich der Selte-
nen Erkrankungen wurden, neben einer Literaturrecherche, umfassende empirische
Erhebungen in Form einer Fragebogenerhebung, strukturierte Interviews und Fokus-

gruppendiskussionen durchgefihrt (siehe Abbildung 3).
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Abbildung 3: Konkretisierungsprozess von Handlungsfeldern und Losungsszenarien

Fragebogenerhebung |

.

I Strukturierte Interviews I

¥

I Fokusgruppen I

< Handlungsfelder / Losungsszenarien >

—

Quelle: Eigene Darstellung.

Ziel war eine Darstellung der derzeitigen Ist-Situation der Versorgung von Patienten
mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland. Die wesentlichen Ergebnisse und Pro-
blemfelder, die sich aus der Fragebogenerhebung ergeben haben, wurden mit aus-
gewahlten Einzelpersonen aus verschiedenen Bereichen des Gesundheitswesens in
strukturierten Interviews diskutiert. Dabei konnten bereits mogliche Losungsansatze
entwickelt werden. Die aus den Interviews gewonnenen Tendenzen und Anregungen
wurden in multidimensionalen Fokusgruppendiskussionen aus unterschiedlichen
Versorgungsbereichen umfassend diskutiert (siehe Kap. 2.3.3). Ziel war eine Ablei-
tung von konsensfahigen Losungsszenarien sowie eine Darstellung kontrarer Mei-
nungen unter Schilderung der jeweiligen Argumentation. Auf diese Weise sollten die
unterschiedlichen Perspektiven bezlglich des Versorgungsgeschehens der ver-
schiedenen Akteure des deutschen Gesundheitswesens hinreichend berucksichtigt

werden.
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2.3 Evaluationsinstrumente
2.3.1 Fragebdgen

Zur Gewabhrleistung einer maoglichst umfassenden und heterogenen Sichtweise auf
das Versorgungsgeschehen im Bereich der Seltenen Erkrankungen wurden unter-
schiedliche Anspruchsgruppen befragt. Fiur die prospektive Datenerhebung wurden
zwei Fragebogen entwickelt (vgl. Anhang 5.1.1 und 5.1.2), die jeweils auf einen be-
stimmten Empfangerkreis (6ffentliche Organisationen/Leistungserbringer und Patien-
tenorganisationen) zugeschnitten waren. Der Grof3teil der Fragenkomplexe war bei
beiden befragten Gruppen identisch, jedoch gab es zusatzlich einige gruppenspezi-
fische Fragen. Ziel der Befragung bei Patientenorganisationen war die Evaluation
von Erfahrungen Betroffener. Die Befragung von o6ffentlichen Organisationen und
Leistungserbringern diente einer Evaluation der Versorgungsstrukturen und der
Wissens- und Marktlage (siehe Abbildung 4).

Abbildung 4: Befragte Personengruppen

Patientenorganisationen (Betroffene)
Evaluation von Erfahrungen

Offentliche Organisationen / Leistungsanbieter/-erbringer
(Kassenarztliche Vereinigungen, (Mediziner, Industrie)
Landesgesundheitsministerien, Evaluation der Wissens- und Marktlage

Kostentrager etc.)
Evaluation von Strukturen

Quelle: Eigene Darstellung.

Es ist davon auszugehen, dass bei einer Befragung von einer sehr heterogenen
Gruppe von Akteuren (z. B. neben Krankenkassen und Ministerien auch Patienten-
vertreter) nicht alle Befragten grundsatzliche bzw. &hnliche Kenntnisse Uber die Ver-

sorgung Seltener Erkrankungen haben oder Kenntnisse z. T. nur auf das jeweilige
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Spezialgebiet beschrankt sind. Es wurden daher anhand pragnanter Beispiele mog-
liche und bereits anderenorts existierende Szenarien skizziert, die eine Beantwortung

der Fragen erleichtern sollten.

Es wurden verschiedene Handlungsbereiche identifiziert, so dass in den Fragebtgen
Themenkomplexe zu folgenden Bereichen gebildet wurden:

= Personliche Angaben (siehe Kap. 5.1.3)

= Allgemeine Versorgungssituation (siehe Kap. 3.1)

= Spezialisierte Versorgung (siehe Kap. 3.2)

= Diagnose und Therapie (siehe Kap. 3.3)

= Information und Erfahrungsaustausch (siehe Kap. 3.4)

= Forschung (siehe Kap. 3.5)

= Nationales Aktionsforum und Nationaler Aktionsplan (siehe Kap. 3.6)

Die zurtckgesendeten Fragebdgen wurden in Form einer Doppeleingabe erfasst und
mit dem Statistikprogramm SPSS 16.0 und Microsoft-Excel bearbeitet. Es wurden

systematische Plausibilitatschecks durchgefuhrt.

2.3.2 Experteninterviews

Insbesondere aus der Fragebogenerhebung wurden fir die Experteninterviews be-
reichsspezifische Problemfelder ermittelt und erste Erkenntnisse Uber Versorgungs-
probleme und Lésungsansatze mit spezialisierten Akteuren des Gesundheitswesens
diskutiert oder entwickelt. Dafir wurden Personen aus unterschiedlichen Versor-
gungsbereichen ausgewahlt (vgl. Anhang 5.2), um die Beriicksichtigung unterschied-

licher Perspektiven auf das Versorgungsgeschehen zu gewahrleisten.

Die Selektion der Interviewpartner erfolgte nach unterschiedlichen Kriterien. Priméres
Auswahlkriterium war, dass die einzelnen Interviewpartner bereits an der vorherigen
Fragebogenerhebung teilnahmen und mdglichst differenzierte Bereiche der Versor-
gung reprasentieren. Auf diesem Wege sollte eine mdglichst hohe sachspezifische
Streuung und Kompetenz der Interviewten sichergestellt werden. Die in den Inter-
views gestellten Fragen wurden hinsichtlich des Versorgungsbereichs und der Kom-

petenz des Interviewpartners variiert, wobei auf einengende Vorgaben soweit wie
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madglich verzichtet wurde. AuRerdem wurden nur Personen fiur die Interviews selek-

tiert, die bereits an der Fragebogenerhebung teilgenommen hatten.

Die Experteninterviews wurden als qualitative, ermittelnde, nicht-standardisierte und
fokussierte Interviews durchgefiihrt. Die Datenerfassung der Einzelinterviews erfolgte
nach Zusicherung einer anonymisierten Datenbehandlung in der Regel Uber eine
ausfuhrliche Mitschrift bzw. eine Tonbandaufnahme, die spater aus Datenschutz-
grinden geléscht wurde. Die Experteninterviews wurden nach ihrer Transkription
einer Einzelanalyse unterzogen. Hierbei wurden Nebenséachlichkeiten entfernt und
zentrale Passagen hervorgehoben. Die wichtigsten Textteile wurden anschlie3end zu
einem pragnanten Protokoll zusammengefasst und inhaltlich nach Themengebieten
gegliedert. Im Anschluss wurde eine Validierung der Daten durch eine Triangulation
durchgefuhrt, indem die einzelnen Interviewprotokolle einer generalisierenden Analy-
se unterzogen wurden, um einheitliche theoretische Erkenntnisse und unterschiedli-
che Positionen in den einzelnen Themenbereichen herauszuarbeiten. Da es sich um
qualitative Interviews zur Erfassung von Meinungen und nicht um eine reprasentative
Umfrage handelte, wurden die ermittelten Erkenntnisse nicht mit quantitativen statis-

tischen Methoden ausgewertet.

2.3.3 Gruppendiskussionen

Um aus differenzierten Perspektiven einen Konsens Uber mdgliche Losungsszena-
rien entwickeln zu kénnen, wurden Diskussionen Uber Problembereiche und Hand-
lungsmadglichkeiten in verschiedenen Fokusgruppen mit Spezialisten aus unter-
schiedlichen Versorgungsbereichen durchgefuhrt. Es wurden drei Fokusgruppendis-
kussionen organisiert, dabei bildeten Vertreter von spezialisierten Leistungserbrin-
gern, von Patientenorganisationen und von offentlichen Organisationen jeweils fur
sich eine Fokusgruppe (vgl. Anhang 5.3). Im Ergebnis ging es insbesondere um die
Ermittlung von Schnittmengen und Differenzen bezuglich bestimmter Versorgungs-

aspekte innerhalb und zwischen den einzelnen Gruppen.

Um pointierte Meinungen der einzelnen Anspruchsgruppen herauszuarbeiten und auf
diesem Wege einen Konsens oder Dissens zwischen verschiedenen Anspruchs-
gruppen beziglich einzelner Fragenstellungen aufzuzeigen, wurden die jeweiligen

Fokusgruppen einheitlich mit Vertretern einer Anspruchsgruppe besetzt. Aul3erdem
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umfassten die verschiedenen Fragen unterschiedliche Bereiche der Versorgung, so
dass ein entsprechendes Fachwissen bezlglich einzelner Fragestellungen nicht bei
allen Fokusgruppen zu erwarten bzw. vorhanden war und daher einige Fragen nicht
in allen Fokusgruppen diskutiert werden konnten. Zudem verhinderten zeitliche Rest-

riktionen eine Diskussion aller Themengebiete in allen Fokusgruppen.

Die Teilnehmer der einzelnen Fokusgruppen wurden hinsichtlich ihrer Zugehorigkeit
zu einer entsprechenden Anspruchsgruppe und ihrer Kompetenz ausgewahlt. Die
Gruppe der spezialisierten Leistungserbringer bestand aus Medizinern, die auf die
Behandlung einzelner Seltener Erkrankungen spezialisiert sind. Mitglieder verschie-
dener Selbsthilfeorganisationen bildeten die Fokusgruppe der Patientenvertreter. In
der Fokusgruppe der offentlichen Organisationen waren Vertreter der Landesge-
sundheitsministerien, der Kassenéarztlichen Vereinigungen und der Krankenkassen

vertreten.

In den einzelnen Fokusgruppen wurden verschiedene Themenbereiche diskutiert.
Diskussionsgrundlage waren einzelne Thesen, die sich aus den bisherigen Erhebun-
gen (Fragebdgen und Einzelinterviews) ergeben hatten. Diese Thesen wurden ent-
weder beflrwortet oder gemal der Meinung der jeweiligen Fokusgruppe modifiziert.
Diese Aussagen der Fokusgruppe und die jeweiligen Argumente wurden protokolla-
risch erfasst. Es wurde ebenfalls vermerkt, ob innerhalb der Fokusgruppe ein Kon-
sens oder Dissens bestand und die jeweiligen Argumente aufgezeichnet. Auf diese
Weise konnte dezidiert die Meinung unterschiedlicher Anspruchsgruppen aus ver-
schiedenen Bereichen des Versorgungsgeschehens beziiglich einzelner Fragestel-

lungen erfasst werden.

2.4  Beschreibung der Befragungskohorte des Fragebogens

Von den insgesamt 355 verschickten Fragebdgen wurden 158 ausgefillt zuriickge-
sendet (Rucklaufquote: 45%). Die Teilnehmer der Fragebogenerhebung sind im An-
hang aufgefuhrt (vgl. Anhang 5.1.3). Als Betroffene wurden stellvertretend 98 Selbst-
hilfegruppen fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen befragt, die alle Mitglied der
Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e. V.) sind. 47 dieser Patienten-

organisationen beantworteten den Fragebogen (Rucklaufquote: 48%). Die Gruppe
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der offentlichen Organisationen bestand u. a. aus Kostentragern (GKV, PKV), Kas-
senarztlichen Vereinigungen und den Landesgesundheitsministerien. Von dieser
Gruppe wurden 138 Personen bzw. Einrichtungen befragt, von denen 53 antworteten
(Rucklaufquote: 38%). Dartiber hinaus wurden 119 Leistungsanbieter /-erbringer an-
geschrieben, von denen 58 einen ausgeflilliten Fragebogen zuriicksendeten (Ruck-
laufquote: 49%). Diese Gruppe bestand insbesondere aus spezialisierten Medizinern
aus Versorgung und Forschung sowie Vertretern der Pharma- und Medizin-
produkteindustrie.

Von den 158 ausgefillten Fragebégen wurden 97 von mannlichen Personen beant-
wortet. 59 Personen waren weiblich, zwei machten diesbezlglich keine Angabe. Die
durchschnittliche Erfahrung der befragten Organisationen und Leistungserbringer im
Gesundheitswesen im Allgemeinen betrug 20,89 Jahre, im Umgang mit Seltenen
Erkrankungen 13,18 Jahre.

Die Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen lasst sich beispielhaft an der Préavalenz
der einzelnen vertretenen Erkrankungen feststellen. Die Patientenorganisationen
wurden befragt, wie viele Patienten an der von ihnen vertretenen Erkrankung in
Deutschland und Europa leiden und wie viele dieser Betroffenen Mitglied der Patien-
tenorganisation sind. 38 der 47 befragten Patientenorganisationen machten eine An-
gabe bezlglich der Patientenanzahl in Deutschland. Die kleinste genannte Patien-
tenanzahl lag bei 45 Betroffenen in ganz Deutschland, wobei der héchste Wert
100.000 Patienten betrug. Dies kann jedoch teilweise auf die Gruppierung einiger
Erkrankungen in gemeinsamen Selbsthilfeorganisationen zuriickgefuhrt werden. Aus
den Antworten der befragten Patientenorganisationen ergibt sich ein Durchschnitt
von 12.211 Patienten, die von einer einzelnen Seltenen Erkrankung betroffen waren.
Auch die Anzahl der Mitglieder der befragten Selbsthilfeorganisationen schwankte
stark. Die kleinste der 34 Patientenorganisationen, welche auf die Frage antworteten,
hatte nur 27 Mitglieder, die grof3te gab ihre Mitgliederanzahl mit 7.500 an. Im Durch-
schnitt wiesen die befragten Patientenorganisationen eine Mitgliederanzahl von
1.028 auf. Eine grof3e Unsicherheit beziglich des epidemiologischen Wissens Uber
Seltene Erkrankungen konnte die geringe Beteiligungsquote zur Frage uber die An-
zahl der Patienten der einzelnen Seltenen Erkrankungen in Europa erklaren. Nur

zehn der 47 befragten Patientenorganisationen machten eine Angabe bezlglich die-
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ser Frage. Die kleinste Patientenanzahl wurde mit 200, die gréf3te mit 125.000 ange-
geben. Im Durchschnitt litten laut Angaben 34.816 Patienten in Europa an den ein-

zelnen von den Patientenorganisationen vertretenen Erkrankungen.

Eine Organisation der Leistungserbringer lehnte die Beteiligung an der schriftlichen
Befragung nach Erhalt des Fragebogens ab, indem das methodische Vorgehen der
Studie in einer schriftlichen Stellungnahme als "unwissenschatftlich” kritisiert wurde.
Daraufhin wurden der Hintergrund der Studie und das methodische Vorgehen (Fra-
gebogen, Einzelinterviews, europaische Erfahrungen) in einem ausfuhrlichen Telefo-
nat des Studienleiters mit dem Repréasentanten dieser Organisation erlautert. Es be-
stand dennoch keine Bereitschaft an einem strukturierten Interview oder der Fokus-
gruppendiskussion teilzunehmen. Als Begrindung wurde angegeben, dass es kei-
nerlei Belege gebe, dass Patienten mit Seltenen Erkrankungen in der Versorgung in
Deutschland benachteiligt sind, weil auch ihnen das ganze Spektrum der Versorgung
zur Verfuigung stiinde. Auch wird die Studie als eine Vorbereitung flr eine nationale
Aktion zur Verbesserung der Situation von Patienten mit Seltenen Erkrankungen ge-

sehen, flr die es keinen Bedarf gabe.
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3 Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder

und Loésungsszenarien

3.1 Allgemeine Versorgungssituation bei Seltenen Erkrankungen

3.1.1 Aufmerksamkeit und Bedeutung der Seltenen Erkrankungen in

Deutschland

Beschreibung der Ist-Situation

Die Seltenen Erkrankungen und ihre spezifischen Versorgungsanforderungen wur-
den lange Zeit kaum thematisiert und diskutiert, treten jingst jedoch mehr und mehr
in den Fokus der Offentlichkeit. Eine zunehmende Anzahl von Veréffentlichungen
zeigt ein steigendes Interesse der Fachoffentlichkeit an einer Auseinandersetzung
mit den besonderen Problemen der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkran-
kungen (vgl. bspw. Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1484). Neben der
engagierten Tatigkeit einzelner Selbsthilfeorganisationen werden zudem immer mehr
Initiativen ins Leben gerufen, welche die allgemeine Aufmerksamkeit fir Seltene Er-
krankungen erhohen sollen. Als Beispiel sind die Einfihrung eines Tages der Selte-
nen Erkrankungen am letzten Tag des Februars und eine zunehmende Offentlich-
keitsarbeit von Seiten der zustdndigen Ministerien und der Selbsthilfe aufzufihren.
Im europdischen Ausland ist die 6ffentliche Aufmerksamkeit bezlglich Seltener Er-
krankungen teilweise wesentlich starker. Ein Grund hierfir kénnte die Durchflhrung
von Offentlichkeitswirksamen Aktionen, wie beispielsweise dem franzdsischen Tele-
thon, sein. Das Wort Telethon steht fur ,Television Marathon® und ist eine Initiative
zur Sammlung von Spenden durch eine Erhéhung der offentlichen Aufmerksamkeit
fur ein soziales Problem. Diese Spendensammlung fir einen gemeinnitzigen Zweck
kann einige Stunden oder Tage in einer Fernsehsendung durchgefiihrt werden. Tele-
thons sind in Deutschland kaum verbreitet, aber in anderen Landern sehr beliebt. Der
franzosische Telethon (vgl. www.afm-telethon.fr) geht urspriinglich von Organisatio-
nen fUr Patienten mit Muskeldystrophie (AFM) aus, gibt aber auch in groRem Umfang
Spenden an andere Organisationen fur Seltene Erkrankungen weiter. Es werden pro
Jahr - jeweils an einem Freitag und Samstag Anfang Dezember — ca. 80 bis 100 Mio.
Euro durch den Telethon eingeworben. Die AFM finanziert mit diesen Mitteln unter

anderem ein groRes Gentechnologielabor in der Nahe von Paris (Genethon), unter-
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stutzt aber auch die franzésische Allianz fur seltene Erkrankungen sowie die
EURORDIS.

Durch eine steigende nationale und internationale mediale Aufmerksamkeit wurden
Versorgungsprobleme im Bereich der Seltenen Erkrankungen verstarkt diskutiert und
die politische Bedeutung Seltener Erkrankungen deutlich gesteigert. Eine wesent-
liche Folge hiervon ist, dass Seltene Erkrankungen eine der Prioritdten im Bereich
Gesundheit des 7. EU-Forschungsrahmenprogramms darstellen (vgl. http://www.
forschungsrahmenprogramm.de/Gesundheit.ntm; Kap. 3.5.2). Insbesondere auf
Ebene der EU finden derzeit dynamische Entwicklungen statt (vgl. Kommission der
europaischen Gemeinschaften (2008 a, b, c)). Eine Vielzahl laufender Aktivitaten der
EU im Bereich der Seltenen Erkrankungen ist zu verzeichnen. In vielen Mitgliedstaa-
ten wurden und werden u. a. nationale Aktionspléane fur die Versorgung Seltener Er-
krankungen entwickelt, Referenzzentren fir eine spezialisierte Versorgung einzelner
Indikationen implementiert und die Netzwerkbildung zur Verknipfung von Grundla-
genforschung, klinischer Forschung und Versorgung stark gefordert. Ziel ist hierbei
die Entwicklung einer konsistenten européischen Strategie fur die Losung der wich-
tigsten Themen im Bereich der Seltenen Erkrankungen (vgl. European Commission
(2007)).

Fur Deutschland stellt sich die Frage, inwiefern die Aufmerksamkeit und Bedeutung
der Seltenen Erkrankungen verbesserungsbedurftig ist und welche MaRnahmen ggf.
eine Verbesserung der derzeitigen Situation ermdglichen wirden. Als Reaktion auf
die von vielen Betroffenen als unbefriedigend wahrgenommene Lage zur Diagnose,
Versorgung und Forschung bei Seltenen Erkrankungen, hatte sich bereits 1999 in-
nerhalb der Bundesarbeitsgemeinschaft Hilfe fur Behinderte und chronisch Kranke
(BAGH, heute: BAG Selbsthilfe) ein Arbeitskreis ,Seltene Erkrankungen® gegriindet.
Aus diesem entwickelte sich 2003 die Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE e. V.), der heute 86 Mitgliedsorganisationen angehdren und die ca. 1.000

Erkrankungen mit ungefahr einer Million Betroffenen vertritt (www.achse-online.de).

Ergebnisse der Befragung
Die offentliche Aufmerksamkeit beziglich Seltener Erkrankungen wird von den Be-

fragten als nicht ausreichend eingeschéatzt. Knapp 80 Prozent sind der Ansicht, dass
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die Seltenen Erkrankungen derzeit in Deutschland zu wenig Beachtung erfahren und
MaRnahmen ergriffen werden sollten, um die Aufmerksamkeit in der Offentlichkeit zu
erhohen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 1). Annéhernd alle befragten Patientenorganisatio-
nen schatzen die derzeitige Bedeutung als zu gering ein und fordern Malinahmen,
um die Aufmerksamkeit in der Offentlichkeit zu erhohen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 2).
Im Rahmen der zusatzlichen Angaben wurde geaul3ert, dass ein jahrlicher Telethon
nach franzdsischem Vorbild fur Deutschland wiinschenswert ware, um gezielt die
Aufmerksamkeit fir Seltene Erkrankungen zu erhdhen und Geld fur Forschungsvor-

haben zu generieren.

Ein sehr heterogenes Ergebnis liefert die Frage, ob MalRhahmen zur Verbesserung
der gesundheitlichen Situation von Menschen mit Volkskrankheiten wichtiger sind als
Mallnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen. Tendenziell wird diese These abgelehnt. MaRnahmen zur
Verbesserung der Versorgungssituation von Patienten mit Volkskrankheiten werden
daher von den Befragten gr63tenteils nicht priorisiert (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 1).

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Aus den Einzelinterviews wurde ebenfalls insgesamt deutlich, dass die Seltenen
Erkrankungen derzeit in Deutschland zu wenig Beachtung finden. Es bestand ein
breiter Konsens, dass MalRnahmen ergriffen werden sollten, um die Aufmerksamkeit

in der Offentlichkeit zu erhéhen.

Die Aufmerksamkeit der Akteure im Gesundheitswesen solle mehr auf die Situation
der Patienten und weniger auf die Definition der jeweils eigenen Rolle im Versor-
gungsgeschehen ausgerichtet sein. Eine solche patientenzentrierte, anstelle einer
systemorientierten Betrachtung des Versorgungsgeschehens, kdnne dazu beitragen,
bestehende Ressourcen auch gezielter fir die Abstellung von Unter- oder Fehlver-

sorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen einzusetzen.

Alle Fokusgruppen stellten eine zu geringe Aufmerksamkeit fiir Seltenen Erkrankun-
gen fest. Die Fokusgruppe der offentlichen Organisationen wies dabei darauf hin,
dass zwischen der breiten und der fachlichen Offentlichkeit unterschieden werden

sollte. MaRRnahmen zur Erhéhung der Aufmerksamkeit der breiten Offentlichkeit seien
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weniger zielfiihrend, hingegen sollte die Aufmerksamkeit der fachlichen Offentlichkeit
zielgerichtet erhoht werden. Dartber hinaus bestinden Probleme bei der Verteilung
von Ressourcen und Aufmerksamkeit. Alle Patienten mit bestimmten Erkrankungen
streben eine mdglichst groRe mediale Aufmerksamkeit und grof3en Ressourcenein-

satz fur die Versorgung ihrer Erkrankung an.

Handlungsfelder und LOosungsszenarien

Insgesamt zeigt sich, dass weitere Mal3nahmen ndétig sind, um die Aufmerksamkeit
und Beachtung der Seltenen Erkrankungen in der Offentlichkeit zu erhohen. Die Ein-
fuhrung von Aktionen wie dem europaischen Tag der Seltenen Erkrankungen ist so-
mit positiv zu bewerten und sollte in der Zukunft beibehalten und ausgebaut werden.
Weitere Aktivitdten zur Erhéhung der Aufmerksamkeit und der Bedeutung Seltener
Erkrankungen, z. B. durch eine Zusammenstellung von Informationsmaterial und die
Veroffentlichung von Flyern oder ahnlichem, von Seiten staatlicher Institutionen sind
zu befurworten. Die hierfir aufgewendeten Ressourcen sollten jedoch zielgerichtet
verwendet werden. Zwar kann eine Erhdhung der 6ffentlichen Aufmerksamkeit vor
allem im Bereich der Spendengenerierung und fur eine Erhéhung der Akzeptanz von
Patienten mit Seltenen Erkrankungen zielfUhrend sein, jedoch ist auch in diesem
Bereich die Aufmerksamkeit beschrankt und es erscheint sinnvoll, einige wenige,
dafur aber umfangreiche Aktionen auszufihren bzw. auszubauen. Eine Erhdhung
der Aufmerksamkeit der fachlichen Offentlichkeit, insbesondere der spezialisierten
Leistungserbringer, in Bezug auf die individuellen und sehr speziellen Bedirfnisse
von Patienten und ihren Familien konnte den patientenrelevanten Nutzen besonders
erhéhen. Eine Beschleunigung der Diagnosestellung kann bei nicht spezialisierten
Medizinern insbesondere durch ein krankheitsunspezifisch erhthtes Bewusstsein
Uber Seltene Erkrankungen unterstitzt werden (siehe Kap. 3.3.1). Insgesamt besteht
eine positive Entwicklung im Bereich der Aufmerksamkeit fur Seltene Erkrankungen,
die sich speziell in der zunehmenden Forschungsforderung und dem gesteigerten
medialen und politischen Interesse zeigt. Hieran haben Patientenselbsthilfeorganisa-
tionen einen wesentlichen Anteil. Auch die Ubernahme der Schirmherrschaft tiber
ACHSE e. V. durch die Ehefrau des Bundesprasidenten, Frau Eva Luise Koéhler,
durfte dazu beigetragen haben, dass das Thema ,Seltene Erkrankungen® verstarkte

Aufmerksamkeit erhalt.
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Die Ergebnisse der Befragung kdonnen jedenfalls so interpretiert werden, dass eine
Priorisierung der Versorgungsleistungen zugunsten von Volkskrankheiten und zu
Lasten von Seltenen Erkrankungen weder unterstellt noch gewinscht wird. Es ist
daflr Sorge zu tragen, dass Patienten mit Seltenen Erkrankungen keine Nachteile in
der Versorgung hinnehmen missen, die allein aus der Seltenheit der Erkrankung
resultieren. Somit ist allen Patienten eine Chancengleichheit im Zugang zu Gesund-
heitsleistungen zu gewahrleisten. Auf Grund der Seltenheit werden Behandlungs-
moglichkeiten in den meisten Fallen nur fur wenige Patienten entwickelt und sind
daher besonders kostspielig. Ein gutes Beispiel hierfur ist die spezifische Arzneimit-
telentwicklung bei Seltenen Erkrankungen (siehe Kap. 3.5.3). Dies bedingt schwie-
rige Abwagungsprozesse, da nicht nur die allgemein knappen Ressourcen des
Gesundheitswesens berlcksichtigt werden missen, sondern auch die Bedurfnisse

der Patienten mit Seltenen Erkrankungen.

3.1.2 Umfang und Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen

Beschreibung der Ist-Situation

Seltene Erkrankungen verursachen spezielle und schwerwiegende Probleme fir die
Betroffenen. Zum einen ist die Diagnose bei Seltenen Erkrankungen erschwert, da
die Symptome von vielen Arzten nicht der zutreffenden Diagnose zugeordnet werden
kénnen, Seltene Erkrankungen nicht als mdégliche Erkrankungsursache in Betracht
gezogen werden und die Symptome haufig organibergreifend auftreten (sie-
he Kap. 3.3.1). Dies fuhrt in vielen Féllen zu einer ,Odyssee” der Patienten mit zahl-
reichen (Fach-) Arztkontakten und stationaren Aufenthalten. Abgesehen von dem
damit verbundenen ineffizienten Ressourcenverbrauch berichten Patienten von
einem durch die Ungewissheit und das Gefuhl der Einsamkeit noch vergréf3erten
Leidensdruck. Auch die Behandlung der Symptomatik Seltener Erkrankungen ist von
vielfaltigen Schwierigkeiten gekennzeichnet. Bedingt durch den in ca. 80 Prozent der
Falle genetischen Ursprung und den geringen Umfang systematischer Studien und
evidenzbasierter Therapieleitlinien sind kausal wirksame Therapien vielfach unbe-
kannt oder stitzen sich auf Erfahrungen einiger weniger Spezialisten, welche wieder-
um auf sehr kleinen Fallzahlen beruhen (vgl. Wetterauer, B. (2003), S. 23). Unsi-
cherheit und Uberforderung sind daher nicht nur bei Betroffenen, sondern auch bei
vielen medizinischen Leistungserbringern weit verbreitet. Aus diesem Grund missen

sich zahlreiche Patienten selbststandig und mit groRem Aufwand Uber krankheits-
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spezifische Behandlungsmethoden und spezialisierte medizinische Einrichtungen
informieren (siehe Kap. 3.4.1). Profunde Krankheitsinformationen, spezialisierte Ein-
richtungen und Behandlungsmdglichkeiten sind indes oft nicht vorhanden. Die Ent-
wicklung von fur die jeweiligen Erkrankungen zugelassenen Arzneimittel wird — un-
geachtet der vorhandenen Anreize der EU-Direktive 141/2000 (Orphan Drug Desig-
nation) — aber in vielen Fallen auf Grund unzureichender Rentabilitédt und einem nicht
unerheblichen Entwicklungsrisiko behindert. Hinzu kommt bei vielen Erkrankungen
die Tatsache, dass eine Pharmakotherapie nur ein Mosaikstein in einem erfolgrei-

chen Behandlungsschema sein konnte (siehe Kap. 3.5.3).

Praventionsmalinahmen sind auch bei Seltenen Erkrankungen von Bedeutung und
lassen sich in Priméar-, Sekundér- und Tertiarpravention unterteilen. Die Primarpra-
vention ist bei genetisch bedingten Seltenen Erkrankungen unbedeutend
(vgl. Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1485). Ein Krankheitseintritt
kann bei genetisch determinierten und frih manifestierenden Erkrankungen, im Ge-
gensatz zu vielen sog. Zivilisationserkrankungen wie bspw. Diabetes mellitus Typ 2
oder einigen Herz-Kreislauf-Erkrankungen, in der Regel nicht durch individuelles
Verhalten verhindert werden. Sekundarpraventive MalRhahmen haben fir die Be-
handlung seltener Krankheiten einen hohen Stellenwert, da die Exazerbation durch
eine zeitnahe Diagnose verhindert bzw. verzégert werden kann. Ein gutes Beispiel
hierfir liefern seltene Stoffwechselstérungen (z. B. Phenylketonurie oder Morbus
Pompe), bei denen durch diatetische oder gezielte pharmakotherapeutische Mal3-
nahmen Folgeschaden heraus gezogert oder sogar weitgehend vermieden werden
konnen. Durch eine verspatete oder nie korrekt erfolgte Diagnosestellung ist ein star-
ker Verlust von Lebenserwartung und Lebensqualitat eine haufig zu beobachtende
Folge. Eine besonders hohe Relevanz hat bei chronischen Seltenen Erkrankungen
die Rehabilitation bzw. die tertiare Pravention. Die Progredienz der Krankheitsverlau-
fe kann auf diesem Wege, z. B. bei Mukoviszidose durch physiotherapeutische
Malinahmen oder eine speziell angepasste Ernahrung (vgl. Reimann, A. / Kruip, S.
(2003), S. 68-69), stark verringert werden, wodurch eine héhere Lebenserwartung
mit einer gesteigerten Lebensqualitat erreicht werden kann (vgl. Reimann, A. /
Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1486). Die Komplexitat der meisten Seltenen Er-
krankungen mit Multiorganbeteiligung macht eine interdisziplindre und sektortber-

greifende Zusammenarbeit zwischen den verschiedenen arztlichen und nicht-
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arztlichen Leistungserbringern zu einem dringenden Desiderat. Das sektoral und
zumindest im niedergelassenen Bereich typischerweise immer noch monodisziplinar
ausgerichtete deutsche Gesundheitswesen stellt daher besondere Herausforderun-

gen an eine sachgerechte Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen.

Zusatzlich zu den bisher erwédhnten Problemen haben Seltene Erkrankungen auch
soziale Konsequenzen fir die Patienten und deren Familien. Die diagnostischen und
therapeutischen Versorgungsdefizite haben Auswirkungen auf viele Lebensbereiche,
wie bspw. das Berufsleben, die Freizeit, Freundschaften, soziale Kontakte und das
alltagliche Leben. Unsicherheit und Hilflosigkeit der Betroffenen sowie ein Mangel an
Beratungsmoglichkeiten und Information bedingen nicht selten eine soziale Isolation
(vgl. EURORDIS (2005), S. 7-8; Kole, A. / Faurisson, F. (2009)). Somit ergeben sich
fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen vielfaltige Problembereiche (siehe
Abbildung 5). Die Betroffenen haben daher in vielen Féllen ein starkes Bedurfnis hin-

sichtlich einer umfangreichen psychosozialen Betreuung.

Abbildung 5: Probleme der Patienten mit Seltenen Erkrankungen

Fehlerhafte oder
verzogerte

Diagnose

Wenig Spezialisten
und keine
qualifizierte
Betreuung

Informations- und
Fachwissenmangel

Leben mit einer
seltenen
Erkrankung —
Viele Probleme

Keine verfiigbare
wissenschaftliche
Basis

Hohe Behandlungs-
und
Arzneimittelkosten

Gesellschaftliche

Ausgrenzung

Quelle: Eigene Darstellung in Anlehnung EURORDIS (2005), S. 7-8.
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Seltene Erkrankungen Uben auf den taglichen Lebensalltag und somit auf die
Lebensqualitat vieler Betroffener einen signifikanten Einfluss aus. Die Ergebnisse der
Studie von Eidt, D. / Mittendorf, T. / von der Schulenburg, J.-M. (2007) haben exem-
plarisch fur Patienten mit Mukoviszidose gezeigt, dass der tagliche zeitliche Aufwand
fur die Behandlung und Pflege von Patienten mit Seltenen Erkrankungen teilweise
erheblich ist. Dabei ergeben sich fur Mukoviszidose-Patienten durchschnittlich tGber
drei Stunden pro Tag (siehe Tabelle 1), die fir Physiotherapie, Inhalation und weitere
krankheitsbezogene MalRnahmen verwendet werden.

Tabelle 1: Taglicher zeitlicher Aufwand der Behandlung von Mukoviszidose Patienten

Mittelwert (in Min.)

Physiotherapie 24,95
Inhalation 45,85
Montage und Reinigung von Geraten 16,23
Medikamenteneinnahme 8,65
Mehraufwand Erndhrungsmafnahmen 14,98
Mehraufwand Korperpflege 11,54
Mehraufwand Reinigung/Desinfektion 11,39
Nachtliche TherapiemalRnahmen 7,00
Weitere MaRnahmen 35,01
Telefonate, Briefe, Fahrten 9,56
Selb_sthilfegruppen,eigene Fortbildung, Teilnahme an 566
Studien ’
Summe 190,82

Quelle: In Anlehnung an Eidt, D. / Mittendorf, T. / von der Schulenburg, J.-M. (2007), S. 53.

In vielen Familien ist der zeitliche Tagesablauf durch die chronische und schwere
Erkrankung eines Familienmitglieds bestimmt. Die Lebensqualitdt der gesamten
Familie kann hierunter leiden. Da viele Seltene Erkrankungen bereits von Geburt an
auftreten und haufig schwerwiegend und chronisch verlaufen, ist fur viele Angehdrige
ein so hoher betreuerischer Aufwand gegeben, dass teilweise keine Erwerbstatigkeit
mehr ausgeubt werden kann. Dies stellt fir die betroffenen Familien eine zusatzliche
finanzielle Belastung dar. Aber insbesondere fir Patienten verursachen diese dauer-
haften und umfangreichen Behandlungsmalinahmen eine starke Beeintrachtigung

ihrer Lebensumstande und nicht zuletzt eine Minderung ihrer Lebensqualitat.
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Ergebnisse der Befragung

In fast allen Versorgungsbereichen wird von den befragten Akteuren ein Verbesser-
ungsbedarf bezlglich des Umfangs und der Qualitdt der medizinischen Versorgung
festgestellt. Insbesondere in der Priméarversorgung und im facharztlichen Bereich
(Niedergelassene) wird ein besonders starker Mangel gesehen. Verbesserungsbe-
darf bei der ambulanten Versorgung im Krankenhaus sowie bei Spezialzentren flr
einzelne Erkrankungen sehen jeweils tber 70 Prozent der Befragten. Immerhin noch
weit mehr als die Halfte aller Personen bejaht einen Verbesserungsbedarf im Bereich
der stationaren, physiotherapeutischen und rehabilitativen Versorgung. Die psycho-
soziale Betreuung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen wird von dreiviertel der
Befragten als ausgepréagter Mangelbereich gekennzeichnet (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 4). Die befragten Patientenorganisationen sehen in allen Versorgungsbereichen
einen wesentlich starkeren Verbesserungsbedarf als die Organisationen und Leis-
tungserbringer (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 5). Leistungserbringer und Forscher be-
schrieben dartber hinaus, mit Ausnahme der hausérztlichen Versorgung, stets einen
groReren Verbesserungsbedarf als die 6ffentlichen Organisationen und Kostentrager
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 6). Im Rahmen der freien Antwortmdglichkeiten wurden viel-
faltige weitere Versorgungsbereiche genannt, in denen ebenfalls eine Verbesserung
des Umfangs und/oder der Qualitdt notwendig seien. Von mehreren Befragten
wurden insbesondere bei der Bereitstellung und Finanzierung von Referenzzentren
und Spezialambulanzen sowie im Bereich des Wissens und der Weiterbildung des
Medizinischen Dienstes der Krankenversicherungen (MDK) Verbesserungen gefor-
dert. Weiterer quantitativer und/oder qualitativer Verbesserungsbedarf wurde im Be-
reich der Heil- und Hilfsmittel, bei der Notfallversorgung nach der Erstdiagnose, bei
den diagnostischen MaRnahmen, in der Informationsbereitstellung und Offentlich-
keitsarbeit, bei der langfristigen Finanzierung diagnosebezogener klinischer Register
und bei der Aufklarung von Patienten Uber ihre Rechte im deutschen Gesundheits-
wesen gesehen. Es wurde ebenfalls Verbesserungsbedarf in der Versorgung von

landlichen Gebieten angemerkt.

Wesentliches Potenzial fur eine Verbesserung des Umfangs und der Qualitat der
Versorgung von Seltenen Erkrankungen wird einer verstarkten interdisziplinaren
Vernetzung der verschiedenen arztlichen und nicht-arztlichen Fachgruppen, einer

Verbesserung der sektorenibergreifenden Versorgung (Vernetzung ambulanter,
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stationdrer und rehabilitativer Leistungsbereiche) und einem vermehrten Informa-
tionstransfer zwischen den Schnittstellen der Versorgung beigemessen. Auch eine
hohere Leistungsvergitung sowie nationale und internationale Diskussionsforen
werden - wenn auch mit geringerer Quote - als potenziell wirksame Mal3hahmen an-
gesehen. Umfang und Qualitat der Versorgung kénnen nach Ansicht der Befragten
auch durch eine Konzentration von kompetenten Versorgungskonzepten an ausge-
wéahlten Standorten verbessert werden (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 7). Im Rahmen der
qualitativen Auswertung wurden als weitere Mal3nahmen fiir eine Verbesserung des
Umfangs und/oder der Qualitat der Versorgung die Einfihrung von krankheitsspezi-
fischen Spezialistenpools, eine Ausweitung der Medienarbeit, eine verstarkte Imple-
mentierung von interdisziplinér tatigen Referenzzentren und eine Bildung von krank-
heitsspezifischen Beratungsstellen, die auch im nicht-arztlichen Bereich tatig sein
sollten, vorgeschlagen. Es wurde ebenfalls angemerkt, dass Referenzzentren tber
ein Shared-Care-Netzwerk mit anderen Leistungserbringern zusammenarbeiten soll-
ten. Als weitere mdgliche MalRnahmen fir eine Verbesserung der Versorgungssitua-
tion wurden eine Zertifizierung bereits bestehender Referenzzentren und die Imple-
mentierung von krankheitsspezifischen Expertensprechstunden beflrwortet. Diese
Expertensprechstunden sollten durch ein Expertenteam angeboten werden, welches
bspw. Uber eine Telefonbereitschaft zur Verfiigung stehe und aktuelle Fragen von
Arzten und Patienten kompetent beantworten solle. Eine starkere Vernetzung von
Forschung und Versorgung und ein Einsatz von telemedizinischer Patientenbetreu-
ung durch Spezialisten, die nicht in der Nahe des Wohnorts des Patienten tatig sind,
wurden ebenfalls als potenzielle MalRnahmen befiurwortet. Insgesamt werden die
einzelnen MalRnahmen fir eine Verbesserung des Umfangs und der Qualitat der
Versorgung von Seltenen Erkrankungen von den Patientenorganisationen positiver
bewertet (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 8). Starke Unterschiede zwischen den befragten
Gruppen traten bei der Beurteilung einer héheren Vergutung fur spezielle Leistungen
auf. Patientenorganisationen, Leistungserbringer und Forscher sahen tUberwiegend
ein hohes Potenzial darin, durch eine hohere Vergitung den Umfang und die Qualitat
der Leistungserbringung zu verbessern. Im Gegensatz hierzu charakterisierten nur
wenige Offentliche Organisationen dieses Instrument als erfolgversprechend, wah-
rend dieser Aspekt fur die Kostentrager gar keine Rolle zu spielen scheint
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 9).
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Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der Fokusgruppendiskussion mit Vertretern der Patientenorganisationen
wurde geschildert, dass Umfang und Qualitdt der Versorgung im Bereich der fach-
arztlichen Behandlung (niedergelassene Arzte sowie ambulante Behandlungsmaf-
nahmen im Krankenhaus) und der psychosozialen Betreuung am starksten verbes-
serungsbedurftig seien. Aus Sicht der Patientenvertreter bestlinden bei einigen
Erkrankungen wesentliche Versorgungsprobleme in der hausarztlichen und padiat-
rischen Versorgung. Diese Probleme seien jedoch krankheitsspezifisch, da Padiater
und Hausarzte fur die Versorgung bestimmter Erkrankungen nur in Teilbereichen
relevant seien. Als stark mangelbehaftet oder praktisch nicht gegeben wurde die
interdisziplinare Zusammenarbeit verschiedener Fachdisziplinen beschrieben. Eine
interdisziplindre und ganzheitliche Therapie komme haufig nicht zustande, da viele
Arzte nur jene Organsysteme behandelten, fur die sie facharztlich ausgebildet seien.
Es fehle eine umfassende Perspektive, die der Komplexitat von Seltenen Erkrankun-
gen vielfach gerecht wirde. Nach Ansicht der Patientenorganisationen sollten den
Arzten der Priméarversorgung kompetente Ansprechpartner an die Seite gestellt
werden, die Uber eine hohe Kompetenz im Umgang mit einer oder mehreren Selte-
nen Erkrankungen verfligten und an die sich Hausérzte und niedergelassene Fach-
arzte im Zweifel wenden konnten. Ein umfassender Informationsaustausch zwischen
allen Leistungserbringern sei hierfir notwendig. Dartber hinaus solle die Zusam-
menarbeit der Arzte mit den Patienten und Selbsthilfegruppen verbessert werden.
Nach Ansicht der Patientenvertreter bestehe ein wesentliches Versorgungsdefizit im
Bereich der psychosozialen Betreuung, die durch die professionellen Leistungser-
bringer des Gesundheitswesens praktisch nicht erbracht werde. In diesem Bereich
sei die Selbsthilfe gezwungen, vereinzelt notgedrungen aber auch ausreichend kom-
petent, Versorgungsleistungen zu erbringen. Gerade fir die Ubermittlung der Diag-
nose bzw. zu Beginn einer Erkrankung, aber auch wahrend des gesamten Krank-
heitsverlaufes, sei eine psychosoziale Betreuung von Patienten und deren Angehori-
gen wunschenswert. Diese Aufgabe Uberfordere die Selbsthilfe in vielen Féllen, da
sie nicht Uber die notwendigen finanziellen Mittel verfige. In einigen Fallen sei
aul3erdem bei Fach- und Zahnérzten die spezielle medizintechnische Ausstattung fur

Seltene Erkrankungen verbesserungsbedurftig.
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Die Fokusgruppe der offentlichen Organisationen stellte fest, dass die Versorgung
von Patienten mit Seltenen Erkrankungen der gezielten Verbesserung der sektor-
Ubergreifenden Versorgung, der interdisziplinaren Vernetzung zwischen einzelnen
Fachgruppen und des Informationstransfers zwischen den Schnittstellen der Versor-
gung bedurfe. Es wurde kritisiert, dass die Versorgung von Seltenen Erkrankungen
regional sehr unterschiedlich erfolge. Es sollte geklart werden, wer die drtlichen spe-
zialisierten Ansprechpartner fur Seltene Erkrankungen seien und wie die einzelnen

Ansprechpartner vernetzt werden kénnten.

In der Fokusgruppe der spezialisierten Leistungserbringer wurden keine expliziten

Meinungen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und L6ésungsszenarien

Mit Hilfe umfangreicherer Friherkennungsmalinahmen, wie z. B. Screeninguntersu-
chungen bei Neugeborenen, verbesserter diagnostischer Instrumente und zielgerich-
teter Uberweisungen zu spezialisierten Arzten konnten einige Seltene Erkrankungen
frihzeitig entdeckt und Krankheitsverlaufe mit ihren Folgeerscheinungen verzdgert
werden (wofir allerdings noch eine zielgerichtete und vor allem praktikable Liste an
relevanten Krankheiten entwickelt werden musste). Es scheinen Malihahmen erfor-
derlich zu sein, die eine Beschleunigung der Diagnosestellung und zielgerichtete
Uberweisung der Patienten an kompetente Einrichtungen sicherstellen. Vor allem im
padiatrischen und hausarztlichen Bereich werden Mangel beziglich einer zeithahen
und zutreffenden Diagnosestellung sowie bei einer schnellen Uberweisung zu

spezialisierten Arzten beschrieben (siehe Kap. 3.3.1).

Auf Grund der Komplexitat vieler Seltener Erkrankungen und ihrer systemischen
Auswirkungen bedarf insbesondere die Therapie der gezielten Verbesserung der
sektoriibergreifenden Versorgung, der interdisziplindren Vernetzung zwischen ein-
zelnen Fachgruppen und des Informationstransfers zwischen den verschiedenen
Schnittstellen der Versorgung. Grundvoraussetzung fur eine qualitativ hochwertige
Versorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen ist stets eine hohe Kompetenz
und umfassende Zusammenarbeit der Leistungserbringer sowie eine ausreichende
Ressourcenausstattung derselben. Es sollten daher Konzepte entwickelt werden, die

sicherstellen, dass Patienten mit Seltenen Erkrankungen von kompetenten Arzten in
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einer ganzheitlichen und koordinierten Therapie behandelt werden kdnnen. Eine
grundlegende und therapiebestimmende Behandlung von Patienten mit Seltenen
Erkrankungen im hauséarztlichen und niedergelassenen fachéarztlichen Bereich
scheint in der heutigen Situation somit nicht zielfUhrend zu sein. Bei den meisten Er-
krankungen ist die Versorgung in krankheitsspezifischen Spezialambulanzen oder in
Referenzzenten fur die Behandlungsqualitat von grol3er Bedeutung, da die wenigen
spezialisierten und kompetenten Arzte nur hier vorhanden sind. Die Finanzierung
und der Ausbau der oben genannten Leistungsangebote kdnnten den Umfang und
die Qualitat der Versorgung potenziell verbessern. Die Primarversorgung spielt dart-
ber hinaus auch bei Seltenen Erkrankungen eine bedeutende Rolle. Shared-Care-
Modelle kénnten in diesem Zusammenhang Madglichkeiten offerieren, wie auch in
landlichen Gebieten eine qualitativ hochwertige Versorgung sichergestellt werden
kann (siehe Kap. 3.2.1 bis Kap. 3.2.4). Neben einer friihzeitigen Diagnosestellung ist
somit eine enge Kooperation zwischen arztlichen und nicht-arztlichen Leistungser-
bringern, bspw. Rehabilitationseinrichtungen oder Physiotherapeuten, von grof3er
Wichtigkeit. Die notwendige Beteiligung von vielen unterschiedlichen Leistungserb-
ringern und Versorgungseinrichtungen an der Behandlung eines Patienten ohne eine
solche enge Abstimmung und Vernetzung ist dagegen problematisch (vgl. Sachver-
standigenrat fur die Konzertierte Aktion im Gesundheitswesen (2002), S. 206-207).

Ein Mangel an spezialisierten Versorgungsstrukturen im Bereich der Seltenen
Erkrankungen fuhrt derzeit haufig zu einer Unterversorgung sowie verspateter oder
falscher Krankheitsdiagnosen. Eine fehlende Kompetenz der behandelnden Leis-
tungserbringer kann auRerdem eine Fehl- und Uberversorgung bedingen, da durch
Fehldiagnosen Uberflissige Mallnahmen ergriffen oder hierdurch entstehende

Komplikationen behandelt werden mussen.

Auch in Umfang und Qualitdt der Versorgung mit Arznei-, Heil- und Hilfsmitteln
scheint Verbesserungsbedarf zu bestehen. Im Bereich der Entwicklung von speziali-
sierten Arzneimitteln wurden in den letzten Jahren bereits umfangreiche Fortschritte
erzielt. Jedoch kdonnen weiterhin viele Seltene Erkrankungen nicht oder nur sehr ein-
geschrankt medikamentos behandelt werden (siehe Kap. 3.5.3). Ahnliche Probleme
scheinen im Bereich der Versorgung mit Heil- und Hilfsmitteln gegeben zu sein, die

fur die Versorgung vieler chronischer Seltener Erkrankungen sehr relevant sind.
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Um die Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen zu verbessern, ist
zudem eine enge Vernetzung von Forschung und Versorgung anzustreben. Eine
verstarkte Implementierung von Spezialambulanzen und Referenzzentren spielt in
diesem Zusammenhang ebenfalls eine besondere Rolle, da hierdurch eine Doku-
mentation von Erkrankungsverlaufen, bspw. durch das Fihren von Registern, die
Durchfuhrung klinischer Studien und die Entwicklung evidenzbasierter Therapieleit-
linien, wesentlich erleichtert werden konnten. Hierbei ist zu Uberlegen, wie entspre-
chende Leistungen vergutet werden kdnnten (siehe Kap. 3.2.1 und Kap. 3.2.2). Eine
Vernetzung der einzelnen spezialisierten Einrichtungen bzw. der spezialisierten
Mediziner ist fur die Forschung und zukinftige Versorgung relevant, da so ein um-
fassender Erfahrungsaustausch bzw. eine zugige Informations- und Innovationsdiffu-
sion in die Regelversorgung gewahrleistet werden konnte (siehe Kap. 3.4.1 und
Kap. 3.4.2).

Auf Grund der starken psychosozialen Belastungen und eines Mangels an qualitats-
gesicherten Informationen spielt die psychosoziale Betreuung und Informationsbe-
reitstellung ebenfalls eine wichtige Rolle. Ein Einbezug der Selbsthilfe in Versor-
gungskonzepte kdonnte den Praferenzen der Patienten nach psychosozialer Betreu-
ung und Informationsbereitstellung entsprechen und ist in der Praxis bereits in vielen
Fallen gegeben. Es sollten Konzepte entwickelt werden, welche die zukiinftige Rolle
von medizinischen Leistungserbringern und Selbsthilfeorganisationen bei Seltenen
Erkrankungen in der Erbringung dieser Leistungen prazisieren und eine entspre-
chende Finanzierung sicherstellen. Daruber hinaus ist bei Seltenen Erkrankungen
die Zusammenarbeit von Arzten, Betroffenen und Selbsthilfeorganisationen von be-
sonderer Bedeutung und sollte gefordert und geférdert werden. Zu wenig Beachtung
wird ferner dem Umfeld des Patienten, insbesondere der Familie, gewidmet. Dabei
gibt es funktionierende Ansétze, diese mit einzubeziehen. Hierzu gehdért das Konzept
der Sozialpadiatrischen Zentren gem. 8§ 119 SGB V ebenso wie die familienorientier-
te Rehabilitation. In beiden Fallen werden die Mitbetroffenheit der Familie und die
hierdurch ausgeloste positive wie negative Rickkoppelung an den Gesundheitszu-
stand des Patienten miteinbezogen. Beide — sich erganzende - Konzepte sind jedoch
fur Erwachsene nicht oder nur eingeschrankt verfigbar und dartberhinaus nicht mit

ausreichenden Kapazitaten ausgestattet.
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Der Zusammenhang von Pravention, Diagnose und Behandlung, Pflege und Rehabi-
litation mit der Einbeziehung der Selbsthilfe, der Information, dem Qualitdtsmanage-
ment sowie der Identifizierung und der Erforschung versorgungsrelevanter Probleme
wird im Modell der ,patientenzentrierten Wertschépfungskette* (vgl. Reimann, A. /
Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1485). dargestellt. Dabei wird verdeutlicht, dass
durch diese Vernetzung ein patientenrelevanter Nutzen entsteht, dessen Mehrung im
Fokus eines patientenzentrierten Versorgungsgeschehens stehen sollte (siehe
Abbildung 6).

Abbildung 6: Die patientenzentrierte Wertschépfungskette
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Quelle: Eigene Darstellung in Anlehnung an Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B (2007), S. 1485.

Eine Verbesserung der Versorgungsqualitdt und Ausweitung des Leistungsangebots
wird die zukinftigen Versorgungskosten voraussichtlich erhéhen, es sind jedoch
auch Einsparungen durch einen Abbau von Fehl- und Uberversorgungstendenzen zu
erwarten. Zu beachten ist dagegen, dass insbesondere die befragten o6ffentlichen
Organisationen und Kostentrager einen geringeren Verbesserungsbedarf als die be-
fragten Leistungserbringer und vor allem Patientenorganisationen sehen. Die Kos-
tenverantwortung dieser Akteure des Gesundheitswesens konnte fur diese Einschéat-
zung der Versorgungssituation mitverantwortlich sein. Daher sollten bei zukiinftigen
Entscheidungen auch die begrenzten Ressourcen bericksichtigt werden und eine
Orientierung der zu ergreifenden MalBnhahmen am tatsachlichen Patientennutzen

erfolgen. Die Versorgungssituation im deutschen foderalen Gesundheitswesen ist
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regional sehr unterschiedlich ausgepragt und erschwert zudem die Schaffung von
spezialisierten und zentralisierten Versorgungsstrukturen. Zukinftige Versorgungs-
konzepte sollten MalRnahmen beinhalten, wie bundesweite Losungen fur die Versor-

gung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen umgesetzt werden kénnten.

3.1.3 Zugang zur Versorgung

Beschreibung der Ist-Situation

Grundsatzlich bestehen fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen die gleichen Zu-
gangsmaoglichkeiten zu medizinischen Leistungen wie fir Patienten mit haufigeren
Erkrankungen. Sowohl aus historischen wie auch aus medizinischen Grinden
werden zahlreiche Seltene Erkrankungen ambulant im Krankenhaus behandelt, ohne
dass die organisatorischen und finanziellen Voraussetzungen hierfir erfallt sind (sie-
he Kap. 3.2.1). Im ambulanten Bereich ist aul3erdem eine geringe Verbreitung dieser
spezialisierten medizinischen Krankenhausambulanzen zu beobachten. Da flr viele
Erkrankungen keine oder nur wenige spezialisierte Arzte in einer Region vorhanden
sind, sind die Patienten auf die Behandlung durch einen weit entfernt praktizierenden
Spezialisten angewiesen. Viele Seltene Erkrankungen verlaufen zudem chronisch
und schwerwiegend. Ambulante Leistungen werden durch die Betroffenen regelma-
Rig und in teils groRem Umfang in Anspruch genommen. Bei voranschreitendem
Krankheitsverlauf nimmt auRerdem die Notwendigkeit stationarer Aufenthalte zu. Auf
Grund der geringen Verbreitung spezialisierter Einrichtungen mussen oftmals weite
Anfahrtswege ohne eine entsprechende Kostenerstattung in Kauf genommen wer-
den. Viele Leistungserbringer und Betroffene verfiigen ebenfalls nicht tGber die not-
wendigen Informationen Uber Therapiemoglichkeiten, spezialisierte Leistungser-
bringer etc., so dass die vorhandenen qualitativ hochwertigen Versorgungsangebote

nicht genutzt werden kdnnen (siehe Kap. 3.4.1).

Im medikamentdsen Bereich ist der Zugang fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen
ebenfalls erschwert. Betroffene werden mit krankheitsspezifischen Arzneimitteln,
sog. Orphan Drugs, oder in Form eines Off-Label-Use behandelt (siehe Kap. 3.5.3).
Zudem sind haufig weitere Medizinprodukte, bspw. bestimmte Nahrungsmittel, fur
eine Therapie notwendig. Voraussetzung fur die Aufnahme von Medizinprodukten in
die Liste erstattungsfahiger Medizinprodukte ist eine systematisch belegte Evidenz,

die in vielen Féallen in der Vergangenheit nicht in der heute geforderten Form erhoben
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wurde. Als Folge bleiben von den Patienten als krankheitslindernd beschriebene
Medizinprodukte aul3erhalb der Erstattungsfahigkeit. Bei Nahrungserganzungsmitteln
bestehen ebenfalls Zugangsrestriktionen im Rahmen der Gesetzlichen Krankenver-
sicherung (GKV), die fur die von diesen Restriktionen betroffenen Patienten als
weitere Hlrde in der Bewaéltigung ihrer Erkrankung beschrieben werden. Fir die
Erstattung im Einzelfall sind Stellungnahmen des MDK n¢étig. Dies verursacht einen
hohen burokratischen Aufwand bei unvorhersehbarem Ergebnis und eine zusatzliche
Belastung fur die Betroffenen.

Ergebnisse der Befragung

Der Zugang von Patienten mit Seltenen Erkrankungen zu Versorgungsleistungen
wird derzeit in allen Versorgungsbereichen als tiberwiegend schlecht eingestuft. Nur
12 Prozent der Befragten beurteilen den Zugang zum allgemeinen Versorgungsge-
schehen als gut oder sehr gut, hingegen 48,1 Prozent als schlecht oder sehr
schlecht. Auch in der ambulanten, stationdren und medikamentdsen Versorgung wird
der Zugang insgesamt als kritisch charakterisiert (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 10). Pa-
tientenorganisationen beurteilen den Zugang zu Versorgungsleistungen insgesamt
deutlich schlechter als 6ffentliche Organisationen und Leistungserbringer (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 11), jedoch bei der von ihnen vertretenen Seltenen Erkrankung po-
sitiver als fur die Seltenen Erkrankungen allgemein (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 13).

Patienten mit Seltenen Erkrankungen scheinen beim Zugang zu Versorgungsleistun-
gen benachteiligt zu sein. 70,2 Prozent der Befragten sehen eine generelle Benach-
teiligung dieser Patienten und beflrworten eine Verbesserung des Zugangs. Ledig-
lich 5,1 Prozent stimmen dieser These nicht zu (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 14). Eine
noch starkere generelle Benachteiligung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen
wird durch die Patientenorganisationen gesehen. Eine besonders ausgepragte Be-
nachteiligung und hoher Verbesserungsbedarf scheint fir Patienten mit niedrigem
Bildungsniveau, mit Migrationshintergrund und mit niedrigem Familieneinkommen zu
bestehen. Fur Kinder und Jugendliche scheint eine etwas geringere Benachteiligung
als fur Erwachsene im Hinblick auf den Zugang zu Versorgungsleistungen gegeben
zu sein. Vor allem die befragten Patientenorganisationen sehen Erwachsene stéarker
benachteiligt als Kinder (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 15). Insgesamt sehen o&ffentliche

Organisationen und Kostentrager eine allgemein geringere Benachteiligung von Pa-
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tienten als Leistungserbringer und Forscher (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 16). Im Rahmen
der freien Antwortmaoglichkeiten wurde mehrfach auf eine besondere Benachteiligung
von Patienten hingewiesen, die auf Grund ihrer Erkrankung schwerstbehindert sind
und deren Eltern bzw. Angehorige, vor allem bei Berufstatigkeit, mit der notwendigen
Pflege Uberlastet seien. Besonders benachteiligt seien ebenfalls Betroffene aus land-
lichen Gebieten und mit stigmatisierenden Erkrankungen. Der Zugang zur Versor-
gung sei ebenfalls fir erwachsene Patienten erschwert, bei denen der Beginn der
Behandlung vorwiegend im padiatrischen Bereich anzusiedeln ist und fur die es kei-

ne adaquate Ubergangs- und Erwachsenenversorgung gebe.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde festgestellt, dass wesentliche
Probleme in der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen nicht nur im
Bereich des Leistungsangebots lagen, sondern dass fur Menschen mit Seltenen
Erkrankungen vor allem der Zugang zu spezialisierten Versorgungsleistungen
erschwert sei. Viele Patienten erhielten im Anschluss an die Diagnose nicht zeitnah
Zugang zu kompetenten und spezialisierten Leistungserbringern. Die Arzte, die den
Zugang zu den spezialisierten Versorgungsformen ermdglichen sollten, seien haufig
stark uberfordert, da ihnen entsprechende Erfahrung im Umgang mit Seltenen Er-
krankungen fehle. In anderen Landern funktioniere dies sehr viel besser, da h&ufig
eine wesentlich ausgepréagtere ,Gatekeeperkultur” in der Primarversorgung gegeben
sei. Nach einer Diagnose bekamen in Deutschland viele Menschen erst durch
Selbsthilfeorganisationen einen adaquaten Zugang zur Versorgung. Da aber nur ver-
haltnisméalig wenige Patienten in Selbsthilfeorganisationen organisiert seien, bliebe

vielen Menschen ein Zugang zu kompetenter Versorgung versperrt.

In der Fokusgruppendiskussion mit den Vertretern der Patientenorganisationen
wurden Probleme in der Kostenerstattung durch die GKV festgestellt. Die Genehmi-
gung von Kostenerstattungsantragen sei in vielen Fallen sehr aufwendig. Sogar bei
lebensnotwendigen Medizinprodukten (z. B. fur eine Spezialerndhrung) sei eine Kos-
tenerstattung haufig nicht selbstverstandlich bzw. musse ,erkampft* werden. In eini-
gen Féllen sei eine Kostenerstattung sogar explizit nicht vorgesehen und die Kosten
missten durch die Familien selbst getragen werden, soweit sie dies finanziell tber-

haupt leisten kdnnten. Die Kostentrager sollten deshalb dazu verpflichtet werden,
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sich besser Uber die besonderen Versorgungserfordernisse von Patienten mit Selte-
nen Erkrankungen zu informieren. Die derzeitigen Erstattungsrichtlinien der Kran-
kenversicherungen schrankten die notwendige Versorgung zu sehr ein. Bspw. sollten
Pflegegelder und Behindertenausweise leichter erhaltlich sein. Verbesserungsbeduirf-
tig sei dartber hinaus, dass insbesondere fir sehr seltene Erkrankungen Versor-
gungsstrukturen geschaffen werden sollten, die eine grenzuberschreitende Versor-
gung der Betroffenen bei spezialisierten Arzten erméglichen bzw. erleichtern.

Es wurde ebenfalls festgestellt, dass erwachsene Patienten mit Seltenen Erkrankun-
gen besonders benachteiligt seien, so dass insbesondere fiir diese Patientengruppe
der Zugang zur Versorgung verbessert werden sollte. Erwachsene seien besonders
betroffen, da viele Seltene Erkrankungen chronisch und progressiv verliefen und sich
die Eltern mit zunehmendem Patientenalter nicht mehr um die Therapie kimmern
konnten. Zudem tendiere die Gesellschaft dazu, Kinder verstarkt zu bemitleiden und
in der Bereitstellung von Versorgungsleistungen zu bevorzugen. Besondere Proble-
me der Erwachsenenversorgung lagen im Bereich der Ubergangsversorgung. Er-
wachsene mussten haufig in Kindereinrichtungen behandelt werden, obwohl die Ein-
richtungen keine Vergutung hierfir bekamen. Bei einem zwangsbedingten Wechsel
in neue Versorgungseinrichtungen flr Erwachsene werde das jahrelang erworbene
Vertrauensverhaltnis zwischen Arzt und Patient haufig zerstort bzw. kann nicht fort-
gesetzt werden. Vorbild fur ein zukinftiges Konzept konne die zahnarztliche Versor-
gung sein, die eine zeitlich nicht befristete Therapie bei einem Leistungserbringer

ermogliche, da die Vergltung nicht an Altersmerkmale des Patienten gekoppelt sei.

Bei Seltenen Erkrankungen konne auch die vollstindige Behandlung bei einem
Padiater vorteilhaft sein, da sie in vielen Fallen nicht nur Uber eine hohe krankheits-
spezifische Kompetenz verfiigten, sondern den Fokus der Behandlung auf die ganze
betroffene Familie legten, wéhrend Internisten eher eine vorrangige Interaktion mit
dem Patienten gewdhnt seien. Es solle daher eine umfassende Versorgung fir Kin-
der, Jugendliche und Erwachsene in kompetenten Zentren sichergestellt werden.
Hierflr seien zwei verschiedene Moglichkeiten denkbar. Zum ersten kénne die Ver-
sorgung einheitlich in einem Zentrum fur Kinder, Jugendliche und Erwachsene statt-

finden. Zum anderen kénne eine Trennung von Kinder- und Erwachseneneinrichtun-
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gen stattfinden. In diesem Fall miisse aber eine Sicherstellung der Ubergangsver-

sorgung, bspw. in Form einer Sprechstunde fur die Ubergangsphase, gegeben sein.

In den Fokusgruppen der spezialisierten Leistungserbringer und offentlichen Organi-

sationen wurden keine expliziten Meinungen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und LOosungsszenarien

In allen Bereichen des Versorgungsgeschehens, vor allem aber im ambulanten
Bereich, wird hinsichtlich des Zugangs zu Versorgungsleistungen ein erheblicher
Verbesserungsbedarf gesehen. Durch die geringe Verbreitung kompetenter Versor-
gungseinrichtungen und den umfassenden Bedarf an ambulanten Leistungen ist der
Zugang zu einer dauerhaften und qualitativ hochwertigen Versorgung erschwert und
bedingt hohe zeitliche und monetare Kosten fiur die Betroffenen. Eine verstarkte Ein-
richtung von Spezialambulanzen und die Implementierung von Shared-Care-
Modellen konnten den Zugang zur ambulanten Leistungserbringung zukunftig
verbessern (siehe Kap. 3.2.1 und Kap. 3.2.4).

Auch im Bereich der Versorgung mit Arznei-, Heil- und Hilfsmitteln ist von einem teil-
weise eingeschrankten Zugang, insbesondere fur einkommensschwéachere Familien,
auszugehen. Die vorliegende Evidenz vieler medikamentéser Behandlungsmaoglich-
keiten ist haufig nur gering und verursacht, insbesondere im Bereich des Off-Label-
Use, Probleme in der Kostenerstattung (siehe Kap. 3.5.3). Kostenerstattungen im
Bereich der Heil- und Hilfsmittel sind - sofern es keine konkreten Regelungen gibt -
oftmals von Einzelfallentscheidungen abhangig, die sich an Stellungnahmen des
MDK orientieren. Fur den MDK ist es jedoch in der Regel schwierig, auf Grund der
Vielzahl und Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen den Bedarf und die Notwen-
digkeit vieler medizinischer Produkte einzuschéatzen. Dariber hinaus bestehen all-
gemeine Erstattungsrestriktionen. Daher konnte es sinnvoll sein, beim MDK eine
bundesweite Stelle einzurichten, die zentral Gutachten tber die besonderen Belange
bei Seltenen Erkrankungen erstellt. Dadurch kdnnte eine Gleichbehandlung in allen
16 Bundeslandern gewahrleistet und zusatzlich erméglicht werden, dass Spezial-
kenntnisse beim MDK nach und nach erworben werden kénnen, welche den Begut-
achtungsprozess auch beschleunigen kénnten. Aul3erdem kdnnte eine engere Ko-

operation und ein umfassenderer Informationsaustausch mit spezialisierten Leis-
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tungserbringern oder eine starkere Orientierung an medizinischen Leitlinien far

Seltene Erkrankungen die zukinftige Entscheidungsfindung erleichtern.

Der Zugang zu einer kompetenten Versorgung ist fur die Patienten ebenfalls
erschwert, da ein genereller Informationsmangel Uber Versorgungsmdoglichkeiten und
Spezialisten besteht (siehe Kapitel 3.4.1). Relevante und qualitatsgesicherte Krank-
heitsinformationen sind in den meisten Fallen nur wenigen spezialisierten Leistungs-
erbringern oder den Selbsthilfeorganisationen bekannt. Insbesondere bei den spezia-
lisierten Leistungserbringern beschranken die zeitlichen Ressourcen aber eine
Informationsweitergabe an den Patienten. Die Betroffenen missen sich daher haufig
selbststandig und mit groRer Eigeninitiative Uber ihre Erkrankung, entsprechende
Therapiemoglichkeiten, spezialisierte Einrichtungen usw. informieren. Fir viele

Patienten stellt dies eine Hurde beim Zugang zu Versorgungsleistungen dar.

Ein Bewusstsein fir die besondere Problematik der Diagnose und Behandlung von
Patienten mit Seltenen Erkrankungen sollte auch im Bereich der péadiatrischen und
hausarztlichen Versorgung gestarkt werden. Dies konnte durch die Erweiterung der
bestehenden Aus- und Weiterbildungscurricula in dem Sinne geschehen, dass das
Vorhandensein einer Seltenen Erkrankung immer als diagnostische Mdoglichkeit in
Betracht gezogen wird und der hausarztlich tatige Arzt in solchen Féllen in die Lage
versetzt werden muss, die weitere Abklarung durch Spezialisten zu steuern. Damit
konnte die politisch gewlnschte ,Gatekeeperfunktion“ des Hausarztes auch auf dem
Gebiet der Seltenen Erkrankungen gestarkt, dem Patienten die ,,Odyssee” zur richti-
gen Diagnose und Behandlung erspart und gleichzeitig eine Uberfrachtung der all-
gemeinarztlichen Weiterbildung mit meist nicht relevanten Spezialinhalten vermieden

werden.

Es besteht grundsétzlich eine generelle Tendenz, Patienten mit Seltenen Erkrankun-
gen als benachteiligt anzusehen. Zudem werden fast alle Bevolkerungsgruppen mit
potenziell zugangshinderlichen Merkmalen als benachteiligt eingestuft. Diese pau-
schalen Aussagen konnten zwar auf eine allgemeine Benachteiligung dieser Bevol-
kerungsgruppen zuriickzufihren sein, jedoch verstarken die besonderen Eigenschaf-
ten der Seltenen Erkrankungen diese Probleme potenziell zusatzlich. Eine besonde-

re Benachteiligung von Patienten mit niedrigem Bildungsniveau oder Migrationshin-
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tergrund kénnte gegeben sein, da es fur diese Personengruppen besonders schwer
ist, an krankheitsrelevante Informationen zu gelangen. Bei diesen Patientengruppen
ist davon auszugehen, dass der Informationstransfer von medizinischem Leistungs-
erbringer zu Patient durch intellektuelle, sprachliche oder kulturelle Barrieren er-
schwert wird. Ahnliche Probleme treten wahrscheinlich bei der Nutzung von Informa-
tionsmedien auf. Fur Patienten mit niedrigem Familieneinkommen ist der Zugang zur
Versorgung ebenfalls schwierig. Ob dies eine direkte Folge des verminderten Ein-
kommens (z. B. geringere Nutzung von kostenpflichtigen Medien wie dem Internet)
oder vielmehr Ausdruck einer geringeren Fahigkeit ,sich im Leben durchzusetzen®
und mit Herausforderungen umzugehen ist, kann durch die vorliegende Studie nicht
beantwortet werden. Da nur wenige spezialisierte Mediziner vorhanden sind, missen
Betroffene in vielen Fallen zusétzlich lange und kostenintensive Anfahrtswege bewal-
tigen. Einige Patienten mit Seltenen Erkrankungen benétigen zudem eine intensive
und umfassende Pflege, die haufig von der Familie, vor allem bei betroffenen Kin-
dern, tbernommen wird. Eine Berufstatigkeit ist somit fur viele Elternteile nicht mehr
moglich. Diese Umstande lassen eine Benachteiligung von armen Familien erklarlich

werden.

Fur Kinder und Jugendliche scheint gegeniiber Erwachsenen eine etwas geringere
Benachteiligung beim Zugang zu Versorgungsleistungen vorzuliegen. Viele Seltene
Erkrankungen betreffen auf Grund der genetischen Exposition naturgemal zunachst
Kinder. Daher sind viele Versorgungsangebote auf Kinder bzw. Jugendliche zuge-
schnitten. Auch durch eine bessere Versorgung erreichen viele Patienten mit Selte-
nen Erkrankungen zunehmend das Erwachsenenalter. Zugangsschwierigkeiten lie-
gen somit sowohl in der Ubergangsversorgung, d. h. beim Ubergang von padia-
trischen Einrichtungen in Erwachsenenambulanzen, als auch in der Kapazitat dieser
Ambulanzen vor. Fir einige Erkrankungen scheint somit eine verstarkte Konzentra-
tion auf die Schaffung von Erwachsenenambulanzen sinnvoll. Die Kenntnisse des
bisher behandelnden Spezialisten Uber die individuelle Erkrankung des Patienten
sind unbedingt an die behandelnde Erwachsenenambulanz zu transferieren oder
eine weitergehende Behandlung durch den bisherigen Spezialisten zu erméglichen.
Die Schaffung von Transitivambulanzen (Ubergang Padiatrie/Erwachsenenmedizin)
und gesonderter Ambulanzen fur Erwachsene ist ebenso wie die gemischte Versor-

gung durch Padiater und Internisten als Lésungsansatz denkbar (siehe auch
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Kap. 3.2.1). Im Bereich der Seltenen Erkrankungen scheint eine einfache Kopplung

der Vergutung an Altersmerkmale des Patienten wenig sinnvoll zu sein.

3.1.4 Vergutungssituation

Beschreibung der Ist-Situation

Es besteht bei Seltenen Erkrankungen vielfach ein besonders hoher arztlicher und
nicht-arztlicher Zeitbedarf fur die Behandlung und arztliche Beratung (psychosoziale
Betreuung, Studium von Fachliteratur, Sammlung und Dokumentation der Krank-
heitsverlaufe fur die Forschung etc.). Auf Grund der haufig geringen Erfahrung bei
der Therapieanwendung ist hierfur ebenfalls ein erhéhter Zeitaufwand wahrschein-
lich. Spezielle Behandlungszentren benoétigen zudem mdoglichst erfahrene Spezialis-
ten, die haufig kostenintensive und zeitaufwendige diagnostische und therapeutische
Verfahren durchfihren missen. Viele Seltene Erkrankungen verlaufen zudem chro-
nisch und schwerwiegend. Nicht-arztliche Leistungen (z. B. psychosoziale Dienste,
Erndhrungsberatung, physiotherapeutische Mal3nahmen etc.) sind haufig fir eine
Therapie von groRer Bedeutung, kdnnen aber nur teilweise abgerechnet werden und
bedirfen zudem einer umfangreichen Therapiekoordination (vgl. Eidt, D. / Wagner,
T.0.F. / Mittendorf, T. et al. (2009)).

Fur den Bereich der ambulanten Behandlung in speziellen Zentren im Krankenhaus
wurde bereits beispielhaft in einer Studie zur ambulanten Behandlung bei Mukoviszi-
dose in Deutschland eine deutliche Unterdeckung bei der Vergltung der erbrachten
medizinischen Leistungen nachgewiesen (vgl. Eidt, D. / Wagner, T.O.F. / Mittendorf,
T. et al. (2009)). Hauptziel der Studie war die Ermittlung realer Ressourcenverbrau-
che der ambulanten Behandlung bei Mukoviszidose und ein Vergleich mit der aktuel-
len Vergutung der behandelnden Zentren. In sieben verschiedenen Behandlungs-
zentren fur CF-Patienten, die im Rahmen von Institutsermachtigungen oder als
Hochschulambulanz tétig waren, wurden im Jahr 2006 Patientendaten, Ressourcen-
verbrauche und Behandlungszeiten von Arzten bzw. Patienten dokumentiert. Zur
Bewertung der Ressourcenverbrduche wurde eine detaillierte Analyse real angefal-
lener Kostendaten vorgenommen. In der Studie hat sich gezeigt, dass derzeit durch-
schnittlich nur ca. 50 Prozent (bei alleiniger EBM-Abrechnung ohne Sonderzuschlage
noch deutlich weniger) der Kosten bei ambulanten Leistungserbringern im Kranken-

haus durch die Vergutung der Krankenkassen gedeckt werden (siehe Abbildung 7).
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Abbildung 7: Kosten und Vergutung der ambulanten Behandlung bei Mukoviszidose

100 |

A
600 [t
500 VergU'tung
%! Sonstiges
4001 [] Physiotherapie, Diatoeratung etc.
300 f 7/ Diagnostische Leistungen
200 | | Laboruntersuchungen
[ Routineuntersuchungen
|

Zusatzliche Kosten der Einrichtung

Jahre Jahre Jahre Jahre Jahre und alter

Quelle: Eigene Darstellung in Anlehnung an Eidt, D. / Mittendorf, T. / von der Schulenburg, J.-M.
(2007), S. 131, 134.

Insgesamt ist dort deutlich geworden, dass der notwendige zeitliche Aufwand fir die
ambulante Betreuung von Mukoviszidose-Patienten weit Gber das hinausgeht, was
an zeitlichen Ressourcen bei anderen Erkrankungen bendétigt wird. Des weiteren hat
sich herausgestellt, dass im Vergleich zu einem europaischen Konsens zur Behand-
lung von Mukoviszidose-Patienten (vgl. Kerem, E. / Conway, S. / Elborn, S. et al.
(2005)) eine deutliche personelle Unterdeckung, insbesondere in den Bereichen
Krankengymnastik, Erndhrungsberatung sowie sozialrechtliche und psychologische
Beratung, vorliegt. Erfahrungsberichte innerhalb von ACHSE e. V. bestatigen, dass
diese Situation auch bei anderen Seltenen Erkrankungen vorzuliegen scheint.

Insgesamt besteht weiterer Forschungsbedarf im Bereich der Verglitung von arztli-
chen und nicht-arztlichen medizinischen Leistungen fir Menschen mit Seltenen Er-
krankungen. Weitere diesbezlgliche Studien sind daher winschenswert. Fur den
ambulanten Versorgungsbereich bestehen Hinweise, die auf eine unzureichende

Kostendeckung durch die derzeitige Verglutung hindeuten.

Ergebnisse der Befragung

Die Vergutungssituation von Leistungen fur Seltene Erkrankungen wird grof3tenteils
als unzureichend bewertet. Fir 73,4 Prozent der Befragten scheint die Komplexitat
der Leistungen zur Behandlung Seltener Erkrankungen im derzeitigen Vergitungs-

system nicht adaquat abgebildet zu werden. Nur 7,6 Prozent hingegen bewerten das
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derzeitige Vergitungssystem als angemessen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 19). Die Ver-
gutungssituation wird von den Kostentradgern anders beurteilt. Knapp die Halfte der
befragten Kostentrager sieht die Komplexitat der Seltenen Erkrankungen im derzeiti-

gen Vergutungssystem bertcksichtigt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 21).

Im Rahmen der freien Antwortmoglichkeiten wurde mehrfach vermerkt, dass der
Zeitbedarf flr die ambulante Neuvorstellung eines Patienten mit komplexer ungelds-
ter Symptomatik inklusive einer Literaturrecherche und einem umfangreichen Aus-
tausch mit anderen Leistungserbringern mehrere Stunden pro Fall betragen kann.
Dieser Aufwand werde nicht nur unangemessen vergutet, sondern leider auch sonst
nicht anerkannt. Es seien daher Strukturen notwendig, die die Losung eines bislang
ungeltsten Falls honorierten. Eine zusatzlich abrechenbare Erganzungspauschale,
am besten abgestimmt auf die Komplexitat bzw. den Schweregrad der Erkrankung,
sei der Recherche und dem Erfahrungsaustausch foérderlich. Eine defensive Haltung
der Kostentrager bezuglich diagnostischer Mal3hahmen, insbesondere im gene-

tischen Bereich, sei ebenfalls gegeben und verbesserungsbedurftig.

Die Uberwiegende Mehrheit (78%) aller Befragten lehnte die Aussage, dass es
gerechtfertigt sei, spezielle Therapien bei Seltenen Erkrankungen aus dem Leis-
tungskatalog der GKV herauszunehmen, ab. Wenig Uberraschend ist, dass Patien-
tenvertreter in besonders grof3er Mehrheit mit dieser Aussage grundséatzlich nicht
einverstanden waren. Immerhin 47 Prozent der befragten Vertreter von Kostentra-

gern standen ihr aber neutral gegentiber.

Vor allem im Bereich der ambulanten Therapie scheinen neuartige Vergutungsfor-
men flr die Behandlung Seltener Erkrankungen notwendig zu sein. Die bisherige
Einzelabrechnung gem. des Einheitlichen Bewertungsmal3stabes (EBM) wird insge-
samt als ungeeignetste Vergitungsform eingeschéatzt. Eine Einzelabrechnung nach
EBM unter Einschluss neuer Abrechnungsziffern fir spezifische Leistungen bei Sel-
tenen Erkrankungen wird von den Befragten deutlich als adaquateste Vergitungs-
form bewertet. 68,4 Prozent der Befragten bewerteten diese Alternative als gut oder
sehr gut, 9 Prozent als schlecht oder sehr schlecht. Eine pauschalierte Vergutung fur
arztliche und nicht-arztliche Leistungen zusatzlich zur Einzelabrechnung nach EBM

wird als deutlich ungeeigneter eingestuft. Eine Pauschalisierung der Vergitung an-
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stelle einer Abrechnung nach EBM wird noch etwas schwacher bewertet (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 22).

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde festgestellt, dass in der Vergitung
spezialisierter Einrichtungen erhebliche Unzulanglichkeiten bestédnden. Die Arbeit
vieler spezialisierter Leistungserbringer konne unter der Verglitung des derzeitigen
EMB nicht kostendeckend verrichtet werden. Arzte bzw. Krankenhauser hatten daher
wenig Interesse solche Behandlungen durchzufiihren. Die Leistungen sollten zudem
nach ihrer Qualitat vergutet werden, was in der Praxis leider nur eingeschrankt mog-
lich sei. Eine leistungsbezogene Vergiitung erscheine auch bei Seltenen Erkrankun-
gen grundsatzlich sinnvoll. Behandlungspauschalen wéren in diesem Bereich lang-

fristig moglich und zu beflrworten.

Die Fokusgruppe der spezialisierten Leistungserbringer kam zu dem Schluss, dass
eine Einzelabrechnung nach EBM, eine zusétzliche Vergutung fir nicht-arztliche
Leistungen und eine Vergiutung der Kosten fir die Vorhaltung der spezialisierten
Einrichtung die optimale Vergutungsform fur die Versorgung Seltener Erkrankungen
sei. TherapiemalBnahmen sollten dartber hinaus nur vergitet werden, wenn sie qua-
litativ hochwertig verrichtet wirden. Die Vergitung solle zudem an der Kompetenz
der Leistungserbringer anknipfen. Bei einigen Erkrankungen kdnne zudem eine
pauschalierte Vergutung sinnvoll sein. Diese Pauschalen mussten in diesem Fall
jedoch bundesweit einheitlich ausgestaltet sein und nicht wie derzeit bezirksspezi-
fisch. Die Verhandlungen Uber solche Pauschalen sollten daher nicht den drtlichen
Kassenarztlichen Vereinigungen Uberlassen werden. Die Ausgestaltung einer opti-
malen Vergutungsform koénne somit nur krankheitsspezifisch erfolgen. Bei Erkran-
kungen, deren Therapieaufwand abschatzbar sei, sei eine pauschalisierte bundes-
einheitliche Vergutung geeignet. Bei Erkrankungen, deren Therapieaufwand nicht
abschatzbar sei, sei eine verrichtungsbezogene Einzelabrechnung sinnvoll. Proble-
matisch sei hierbei, dass viele Leistungen, wie bspw. der Informationsaufwand, nicht
abgebildet werden konnten. Eine Mischfinanzierung aus Pauschalen und einer Ein-

zelleistungsvergutung kénne daher sinnvoll sein.
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In der Fokusgruppendiskussion der offentlichen Organisationen wurde die Eignung
verschiedener Vergutungsformen sehr differenziert bewertet. Die Einfuhrung einer
Einzelabrechnung nach EBM, unter Einschluss neuer Abrechnungsziffern fur Seltene
Erkrankungen, kénne eine geeignete Vergutungsform sein, soweit das Geld der Leis-
tung folge bzw. die Vergitung extrabudgetér, wie es derzeit der Fall sei, erfolge und
nicht die vertragsarztliche Gesamtvergitung schmalere. Es wurde jedoch ebenfalls
argumentiert, dass bei einer extrabudgetaren Vergutung die Gefahr einer Ubervergi-
tung bestinde und diese ,on-top“-Finanzierung nicht die Versorgung verbessere.
Daher kdnne die Bildung von Komplexpauschalen sinnvoll sein, die u. a. die teilweise
sehr hohen Arzneimittelpreise beinhalten kdnnte. Die Vorteile bzw. Nachteile einer
Vergitung von Einzelleistungen und uber Pauschalen bei Seltenen Erkrankungen
solle in einem spateren Konzept bericksichtigt werden. Grundséatzlich wurde festge-
stellt, dass auf diesem Gebiet Einigungsbedarf bestiinde und dass neue Konzepte

notig seien, wofur alle Beteiligten gefordert seien.

In der Fokusgruppe der Patientenorganisationen wurden keine expliziten Meinungen

zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und LOosungsszenarien

Es liegen Hinweise vor, dass die Komplexitat der Leistungen zur ambulanten Be-
handlung Seltener Erkrankungen im derzeitigen Vergutungssystem nicht adaquat
abgebildet wird, da sich die bisherige Verglitung tUber den EBM ausschlie3lich an
den durchschnittlichen vertragsarztlichen Leistungen im ,Case-Mix* orientiert und
eine Abbildung der tatsachlich erbrachten Leistungen in vielen Fallen nicht moglich
ist. Insgesamt besteht ein Handlungsbedarf, um die Behandlungsqualitat und Exis-
tenz der derzeitigen Leistungserbringer fur die spezialisierte Behandlung Seltener
Erkrankungen nicht zu gefahrden. Fur Leistungserbringer besteht derzeit kein Anreiz,
sich auf die Behandlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen zu spezialisieren,
was zur Folge hat, dass sich notwendiges Spezial- und Erfahrungswissen nur unzu-
reichend entwickelt. Die tatsachlichen Kosten, die fur die Behandlung von Patienten
mit Seltenen Erkrankungen entstehen, werden von den Krankenkassen nur unzurei-
chend vergttet und mussen haufig durch Spenden, Quersubventionierung etc. kom-

pensiert werden.
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Die Einzelabrechnung nach EBM in der bisherigen Form scheint fir eine angemes-
sene Vergutung der Leistungen nur unzureichend zu sein. Eine einzige optimale
Vergutungsform fur alle Seltenen Erkrankungen wird es auf Grund ihrer Heterogeni-
tat kaum geben. Ob tendenziell eher eine verrichtungsbezogene Einzelleistungsver-
gutung oder eher eine pauschalisierte Vergiutung den Behandlungsaufwand besser
widerspiegelt, ist erkrankungsabhéngig. Bei Krankheiten mit einem gut zu kalkulie-
renden Behandlungsaufwand scheint eher eine pauschalierte Vergitung angemes-
sen zu sein, im anderen Fall eher eine Einzelleistungsvergutung. Tendenziell kbnnte
jedoch an der Einzelleistungsvergutung festgehalten und neue Abrechungsziffern fur
spezielle Leistungen bei Seltenen Erkrankungen geschaffen werden. Die grundséatz-
liche Beibehaltung einer Einzelleistungsvergitung wirde gegeniber einer Umstel-
lung auf eine pauschale Vergitung einfacher zu implementieren sein. Diese neuen
Abrechnungsziffern missten den erhdhten Spezialisierungsaufwand wiederspiegeln
(z. B. die Kosten fur die Vorhaltung einer spezialisierten Einrichtung), die Koordina-
tion mit verschiedenen &rztlichen und nicht-arztlichen Leistungserbringern (Teamar-
beit) und auch den erhdhten Zeitbedarf der Behandlung sowie der Krankheitsver-
laufsdokumentation umfassen. Ebenso ist eine Vergitung von Leistungen nicht-
arztlicher Leistungserbringer (z. B. psychosoziale therapeutische Begleitung, Ernéh-
rungstherapie) im Rahmen des therapeutischen Gesamtkonzepts notwendig. Die
derzeit bei vielen Seltenen Erkrankungen vorhandenen und regional sehr unter-
schiedlichen Zusatzpauschalen verdeutlichen dartber hinaus einen erheblichen

Harmonisierungsbedarf.

Eine praktikable Gestaltung neuer Abrechungsmoglichkeiten fiir die Versorgung von
Seltenen Erkrankungen erscheint schwierig. Die ambulante Behandlung von Patien-
ten mit Seltenen Erkrankungen findet haufig in spezialisierten Ambulanzen statt, die
Vergitung erfolgt jedoch auf Basis des ,ambulanten Gesamtsystems EBM". Eine
Herausnahme dieser Versorgungsleistungen aus dem ambulanten Vergitungssys-
tem und Definition neuer Vergutungsmal3stédbe bedarf vielféaltiger Voraussetzungen.
Eine Zertifizierung von Spezialambulanzen (bzw. spezialisierter Strukturen im nie-
dergelassenen Bereich) fiir Seltene Erkrankungen kénnte eine Offnung fiur die Nut-
zung einer neuen oder erweiterten Vergutungsform darstellen. Eine Kopplung von
Kompetenz bzw. Qualitat und Vergutung konnte auf diesem Wege ebenfalls sicher-

gestellt werden. Um eine Fehlallokation von Ressourcen zu verhindern, sollten Struk-
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tur-, Prozess- und Ergebnisparameter in einem holistischen Qualitatsmanagement-
ansatz berucksichtigt werden. Grundsétzlich sollten die Kostentrager fur eine qualita-
tiv hochwertige und klar definierte Leistung eine auskdmmliche Vergutung anbieten.
Eine patientenzentrierte Versorgung unter Einbeziehung von Qualitdtsmerkmalen
sollte auch durch die systematische Erhebung der Patientenzufriedenheit sicherge-
stellt werden. Hierzu gibt es validierte und auf Krankheitskomplexe adaptierbare
Konzepte. Es ist aul3erdem zu tberlegen, ob fir eine Verbesserung der Evidenz von
Therapien bei Seltenen Erkrankungen eine Dokumentation durch Studienprotokolle,
eine aktive Forschungsteilnahme und eine Anwendung innovativer Therapieformen
Bedingung fir die Finanzierung einer Behandlung durch die GKV werden sollte
(vgl. Straub, C. / Muller, H. (2007), S. 151; Straub, C. (2006), S. 77). Die Kosten fir
die Vergutung der erbrachten Leistungen wiirden somit zwar insgesamt ansteigen,
fur den Erhalt von spezialisierten Versorgungsformen scheint eine Anpassung der
Vergutung an die besonderen Erfordernisse der Seltenen Erkrankungen aber

zwingend notwendig.

Sofern die Situation der Unterdeckung von Kosten in spezialisierten Einrichtungen fur
Seltene Erkrankungen zukiinftig bestehen bleibt, birgt dies eine Existenzgefahrdung
der spezialisierten Einrichtungen und damit eine Gefahrdung einer qualitativ ange-
messenen Versorgung. In der Studie von Eidt / Wagner / Mittendorf et al. (2009)
wurden bereits erste Losungsansatze fur Verhandlungen mit Krankenkassen uber
alternative Vergutungsformen, wie z. B. kostendeckende Pauschalen, entwickelt. Auf
diesen kann aufgebaut werden, um neue interdisziplindre und sektorentbergreifende

Anséatze zu entwickeln.

3.2 Spezialisierte Versorgungsformen bei Seltenen Erkrankun-
gen
3.2.1 Derzeitige Versorgungsformen

Beschreibung der Ist-Situation

Meist erforderliche hochspezialisierte Mediziner sind in der Regel in Krankenh&ausern
und in vielen Fallen, neben der medizinischen Versorgung der Patienten, als For-
scher tatig. Ein Grof3teil der Seltenen Erkrankungen ist genetisch bedingt und verur-

sacht komplexe, schwerwiegende und organibergreifende Krankheitsbilder, die eine
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umfassende interdisziplinare medizinische Versorgung bendtigen. Eine koordinierte
fach- und sektorenlubergreifende Zusammenarbeit zwischen ambulanten, stationdren
und rehabilitativen Leistungserbringern sowie nicht-arztlichen Heilberufen ist demzu-
folge flir einen optimalen Therapieprozess von grol3er Bedeutung (vgl. Reimann, A. /
Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1486; Sachverstandigenrat fur die Konzertierte
Aktion im Gesundheitswesen (2003), Rdn. 799).

Die sektorale Trennung des deutschen Gesundheitswesens in ambulante, stationare
und rehabilitative Teilbereiche behindert jedoch eine spezialisierte Leistungserbrin-
gung von ambulanten Behandlungsmaflinahmen und nicht-arztlichen Therapieschrit-
ten (vgl. Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1486). Dies kann bei
schwerwiegenden und komplexen Erkrankungen zu Doppeluntersuchungen, wider-
spruchlichen Empfehlungen und diskrepanten Medikamentenverschreibungen fih-
ren. Da fur zahlreiche Seltene Erkrankungen nur wenige spezialisierte Arzte bzw.
Einrichtungen vorhanden sind oder die Patienten sehr weit entfernt von diesen Ein-
richtungen leben, werden Therapien oftmals von Haus&rzten oder niedergelassenen
Facharzten koordiniert, denen es grof3tenteils an der nétigen krankheitsspezifischen
Kompetenz mangelt. Eine Koordination findet vielfach nicht statt oder muss durch die
Betroffenen selbst organisiert werden. Weiter wird eine Durchfiihrung von klinischen
Studien und Sammlung von Patientendaten durch die sektorale Trennung erschwert.
Versorgungsformen die eine ganzheitliche Therapie ermdglichen sollen spielen

daher fir die Versorgung Seltener Erkrankungen eine besondere Rolle.

In Deutschland existiert parallel nebeneinander eine Reihe von Versorgungsstruktu-
ren, die eine ganzheitliche Therapie von Patienten mit Seltenen Erkrankungen po-
tenziell ermdglichen. Hierzu gehéren personliche oder institutsbezogene Ermachti-
gungen, Spezialambulanzen gem. 8 116b SGB V, Hochschulambulanzen gem.
8§ 117 SGB V, sozialpadiatrische Zentren gem. § 119 SGB V, Modelle der Integrier-
ten Versorgung sowie weitere, nicht direkt einzuordnende formelle und informelle

Netzwerke.

Die unterschiedlichen Versorgungsformen weisen differenzierte Vor- und Nachteile
auf. Freie, rechtlich nicht direkt einzuordnende Netzwerke sind kaum flir eine dauer-

hafte Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen geeignet, da bisher kei-
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ne gesetzliche Finanzierung vorgesehen ist. Integrierte Versorgungsverbiinde haben
daruber hinaus zurzeit in der Praxis keine wesentliche Bedeutung fiir die Versorgung
von Seltenen Erkrankungen. Griinde hierfur sind zum einen, dass es fur Leistungs-
erbringer nicht leicht ist, eine ausreichende Patientenanzahl zu erreichen, die den
Aufwand von Individualvertragen rechtfertigen wiirde. Zum anderen besteht auch von
Seiten der Krankenversicherungen kein Interesse, Selektivvertrage zur spezialisier-
ten und qualitativ hochwertigen Behandlung von diesen Patienten mit medizinischen
Leistungserbringern abzuschliel3en, da diese bis auf wenige Ausnahmen nicht im
Morbiditatsorientierten Risikostrukturausgleich (Morbi-RSA) enthalten sind. Patienten
mit Seltenen Erkrankungen stellen somit flr die Krankenversicherung ,schlechte
Risiken* dar und verursachen durch einen hohen Versorgungsaufwand hohere
Kosten als durch den morbiditatsorientierten Risikostrukturausgleich zurtckifliel3en.
Insbesondere durch die Abschaffung des Risikopools zur solidarischen Finanzierung
aufwendiger Leistungsfélle gem. 8§ 269 SGB V in der GKV besteht fur Krankenver-
sicherungen kein Anreiz, fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen spezialisierte Leis-
tungen anzubieten und auf diesem Wege eine hohe Versorgungsqualitat zu gewahr-

leisten.

In der derzeitigen Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen spielen
personliche und institutsbezogenen Ermachtigungen, Sozialp&diatrische Zentren,
Hochschulambulanzen und die ambulante Behandlung im Krankenhaus
gem. 8 116b SGB V eine wesentlich wichtigere Rolle. Vielen auf die Therapie von
Seltenen Erkrankungen spezialisierten Arzten wird eine ambulante Behandlung
durch personliche oder institutsbezogene Erméachtigungen ermdglicht. Erméachtigun-
gen werden vom jeweiligen Zulassungsausschuss zeitlich und fachlich befristet an
einen Krankenhausarzt bzw. eine Krankenhausfachabteilung vergeben, um eine
kurzfristige Unterversorgung in der ambulanten Behandlung in bestimmten Versor-
gungsbereichen auszugleichen. Eine Abrechnung fachlich klar abgegrenzter Ziffern
des EBM durch ein Krankenhaus kann hierdurch erméglicht werden. Erméachtigun-
gen sind jedoch nicht fur eine dauerhafte Versorgung von bestimmten Erkrankungs-
gruppen implementiert worden, sondern sollen eine kurzfristige ambulante Unterver-
sorgung vermindern. Ermachtigungen werden daher nur sehr zurtickhaltend verge-
ben und mussten fir eine dauerhafte Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkran-

kungen zweckentfremdet werden.
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Sozialpadiatrische Zentren ermdglichen zwar eine ambulante Behandlung im Kran-
kenhaus und berlcksichtigen die ganze Familie als Betroffene, diese Versorgungs-
form steht jedoch nur Kindern und Jugendlichen offen und ist vom Gesetzgeber fir
die spezialisierte Therapie von Erkrankungen dieser Bevolkerungsgruppe konzipiert
worden. Eine umfassende spezialisierte Therapie von allen Patienten mit Seltenen

Erkrankungen ist somit nur bedingt moéglich.

Die ambulante Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen tber die Hoch-
schulambulanzpauschale ist relativ weit verbreitet. Medizinischen Hochschulen steht
eine gesetzliche Sondervergitung fur ambulant erbrachte Leistungen zu, die zum
Zwecke der Forschung und der Lehre erbracht werden, jedoch auf diese Bereiche
begrenzt ist. Diese Sondervergitung besteht meist aus einer standorteinheitlichen
Kopfpauschale pro Quartal. Forschung und Lehre der medizinischen Hochschulen
Uber Seltene Erkrankungen werden zweckgemal Gber diese Versorgungsform abge-
rechnet, jedoch muss ebenfalls haufig die ,normale* ambulante Behandlung von Pa-
tienten mit Seltenen Erkrankungen Uber diese Abrechnungsform vergitet werden,
was eine gewisse Zweckentfremdung darstellt. Eine Nutzung dieser Abrechnungs-

form ist darUber hinaus nur fur medizinische Hochschulen maoglich.

Um die ambulante Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen im Kran-
kenhaus gesetzlich explizit zu erméglichen, wurde mit dem Gesetz zur Modernisie-
rung der Gesetzlichen Krankenversicherung eine gesonderte Versorgungsform in
8§ 116b Abs. 2-3 SGB V implementiert. Diese Versorgungsform basierte auf einem
Selektivvertragssystem. Es kamen jedoch praktisch keine Vertrage zustande, da fur
die Krankenversicherungen kein Anreiz bestand, individuelle Vertrage mit Leistungs-
anbietern zur Behandlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen zu schlie3en.
Daher wurde mit dem GKV-Wettbewerbsstarkungsgesetz (GKV-WSG) das Vertrags-
system abgeschafft und auf ein Zulassungssystem umgestellt. Es obliegt zurzeit den
zustandigen Landesministerien Uber Antrdge von Krankenhdusern bezuglich einer
Zulassung von ambulant tatigen Spezialambulanzen zur Behandlung von Patienten
mit Seltenen Erkrankungen zu entscheiden und die entsprechenden Ambulanzen in
den Landeskrankenhausplan aufzunehmen. Antrédge kénnen derzeit jedoch nur fur
einige wenige durch den Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) per Richtlinie

(vgl. Gemeinsamer Bundesausschuss (2008)) bestimmte Seltene Erkrankungen ein-
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gereicht werden, die Bestandteil des Kataloges gem. § 116b Abs. 3 SGB V werden.
Daher ist die Versorgungsform des § 116b SGB V gegenwartig nur flr wenige Selte-
ne Erkrankungen nutzbar, besitzt aber ein hohes Potenzial fir Erweiterungen, da der

G-BA den gesetzlichen Katalog ausweiten - aber auch einschréanken - kann.

Derzeit wird die Bestimmung noch mit Zurtickhaltung genutzt, da unklar ist, ob eine
Bedarfsplanung durchzufihren bzw. die vertragsérztliche Versorgungssituation bei
der Vergabe von Zulassungen durch die Landesgesundheitsministerien zu beachten
ist. Daher liegen den Ministerien diverse Antrage auf Zulassung von Spezialambu-
lanzen gem. § 116b SGB V vor, die jedoch bis zu einer gerichtlichen Klarung schwe-
ben. Hauptprobleme bei der Anwendung dieser Versorgungsform fur die ambulante
Behandlung von Seltenen Erkrankungen sind zum einen die unklare Formulierung
des Gesetzestextes, die Zulassungsbedingungen unbestimmt lasst, der geringe Um-
fang der berlcksichtigten Seltenen Erkrankungen und die Verbindung der Seltenen
Erkrankungen mit hochspezialisierten Leistungen und Erkrankungen mit besonderen
Krankheitsverlaufen in einer Versorgungsform. Im Unterschied zur Behandlung von
Seltenen Erkrankungen sind die im 8§ 116b SGB V ebenfalls genannten hochspeziali-
sierten Leistungen und Erkrankungen mit besonderen Krankheitsverlaufen fur die
medizinischen Leistungserbringer zum Teil finanziell sehr attraktiv, so dass neben
der unklaren Formulierung ein besonderes 6konomisches Interesse der Kassenéarzt-
lichen Vereinigungen besteht, Zulassungen gem. 8 116b SGB V nicht zu forcieren.
Ein Grundproblem des 8 116b SGB V stellt allerdings die Vergitung gem. EBM dar,
der die besondere Komplexitat der Behandlung Seltener Erkrankungen nicht ausrei-
chend bericksichtigt und bestimmte nicht-arztliche Leistungen gar nicht abbildet
(siehe Kap. 3.1.4).

Ergebnisse der Befragung

Die befragten Akteure des Gesundheitswesens sehen insgesamt Verbesserungs-
maoglichkeiten durch den Einsatz von sektoribergreifenden Versorgungsformen. Am
positivsten wird die Versorgungsform der Hochschulambulanz bewertet. Als @hnlich
erfolgsversprechend wird die ambulante Behandlung im Krankenhaus
gem. 8 116b SGB V und die Einfihrung von integrierten Versorgungsverbinden an-
gesehen. Jeweils 68,4 Prozent der Befragten bewerten diese Versorgungsformen mit

sehr gut oder gut.
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Fur Uber die Halfte der Befragten kann die Versorgung im Bereich der Seltenen
Erkrankungen auch Uber personliche oder institutsbezogene Ermachtigungen und
Sozialpadiatrische Zentren verbessert werden. Freie, rechtlich nicht direkt einzuord-
nende Netzwerke weisen ein ambivalentes Ergebnis auf (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 17). Im Rahmen der freien Antwortmdglichkeiten wurde mehrfach auf die be-
sondere Bedeutung von Spezialambulanzen und Referenzzentren flr die Versorgung
von Patienten mit Seltenen Erkrankungen hingewiesen. Es sollten ebenfalls Versor-
gungsstrukturen geschaffen werden, die eine kompetente Beratung durch Selbsthil-
fegruppen und die Bildung von Beratungsstellen fiir Arzte und Patienten ermoglich-
ten. Es wurde jedoch ebenfalls angemerkt, dass zwar teils bereits viele qualifizierte
Strukturen existieren wirden, deren Kapazitat und die Vergltung aber zu gering

seien.

Nach Angabe der Organisationen und Leistungserbringer sind in Deutschland neben-
einander viele verschiedene spezifische Versorgungsstrukturen fur die einzelnen
Seltenen Erkrankungen verbreitet. Oft wirde eine Versorgung uber eine zuféllige
Mischung verschiedener Versorgungsmodelle (46,8%), eine Versorgung ohne spezi-
fische Versorgungmodelle (39,6%) und eine Leistungserbringung durch den Fach-
oder Hausarzt ohne Abstimmung mit einem Spezialisten (37,8%) stattfinden. Weni-
ger haufig, aber teilweise verbreitet, sei die bilaterale Versorgung, in der Fach- oder
Hausarzte in Abstimmung mit Spezialisten die Leistungserbringung vornehmen
(19,8%) und die Versorgung Uber ,Referenzzentren”, d. h. krankheitsspezifische
Zentren, in denen Entscheidungen von einem multidisziplindren Team getroffen
werden. Die geringste Verbreitung hatten Shared-Care-Modell, die aus einem Netz-
werk von Facharzten mit einem Referenzzentrum bestehen (9,9%) und Netzwerke
ohne ein Referenzzentrum, in denen speziell interessierte Arzte untereinander ver-
netzt sind (8,1%) (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 36). Ahnlich bewerteten die Patientenor-
ganisationen die Haufigkeit derzeitiger spezifischer Versorgungsstrukturen fir die
speziell von ihnen vertretenen Erkrankungen. Insgesamt war jedoch eine deutliche
Tendenz vorhanden, alle beschriebenen Versorgungsstrukturen als weniger haufig
zu beschreiben (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 38).

Fur eine Entwicklung bzw. Verbesserung von Versorgungsformen ist eine Analyse

der Patientenpraferenzen in Bezug auf verschiedene Versorgungsfaktoren von
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grol3er Bedeutung. Fur die diesbezlglich befragten Patientenorganisationen ist eine
hohe Kompetenz der arztlichen Leitung von grol3ter Relevanz. Alle Vertreter der
Selbsthilfeorganisationen sahen dieses Kriterium als wichtig oder sehr wichtig an.
Patienten mit Seltenen Erkrankungen scheinen ebenfalls ein sehr groRes Informati-
onsbedurfnis Uber Behandlungsmaéglichkeiten und spezialisierte Einrichtungen auf-
zuweisen. Eine Vielzahl weiterer Faktoren scheint fur die Behandlung von Patienten
mit Seltenen Erkrankungen ebenfalls sehr relevant zu sein, bspw. die psychosoziale
Betreuung, eine gute Zusammenarbeit der Leistungserbringer und das Vorhanden-
sein eines gleichbleibenden Ansprechpartners. Von verhaltnismafig nachrangiger
Bedeutung fur die Befragten erwiesen sich hingegen eine wohnortnahe Versorgung
und ein Zugang zu Behandlungsmdglichkeiten auf3erhalb Deutschlands (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 39). Im Rahmen der qualitativen Antwortmoglichkeiten wurden als
weitere wichtige Faktoren fur die Behandlung von Seltenen Erkrankungen eine um-
fangreiche Kooperation sowie ein umfassender Erfahrungsaustausch zwischen den
spezialisierten Leistungserbringern und eine verstarkte Fortbildung fur &rztliches

sowie nicht-arztliches Fachpersonal genannt.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

In den strukturierten Interviews wurde geéuliert, dass bei der Versorgung die
Abstimmung und Koordination der Gesamttherapie tUber die verschiedenen notwen-
digen Professionen, die fiur die Behandlung komplexer Erkrankungen noétig seien,
wichtig sei. Interdisziplinar tatige krankheitsspezifische Zentren seien daher fur die
Versorgung von besonderer Bedeutung. Im Anschluss an die Diagnose gebe es viel-
faltige Probleme in der spezialisierten medizinischen Versorgung. Krankheitsspezifi-
sche Zentren mussten eine ganzheitliche Behandlung koordinieren, die vor Ort durch
verschiedene Fachbereiche erbracht werden konnten. Diese einzelnen Zentren
mussten daher selbst ein Netzwerk darstellen, aber auch geographisch fur die Pa-
tienten zu erreichen sein, da eine Erstattung der Fahrtkosten durch die GKV nicht

mehr gegeben sei und finanzielle Nachteile fir die Patienten zu vermeiden seien.

Patienten sollten aul3erdem mdoglichst in ihrer Landessprache behandelt werden, je-
doch sei, je nach Pravalenz einer Erkrankung, neben einer ausschliel3lich nationalen
auch eine europaweite Versorgung vorstellbar. Die spezialisierten Zentren muissten

aulBerdem verstarkt miteinander vernetzt werden, um die zukinftige Versorgung zu
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verbessern und die Forschung zu erleichtern. Hierfir kénne ein kontinuierlicher
Stamm von Experten etabliert werden, die sich regelmafiig trafen und die Uber ein
(elektronisches) Netzwerk miteinander verbunden seien. Fur die Versorgung er-
scheine eine Ansiedlung von spezialisierten Zentren an medizinischen Hochschulen
sinnvoll. Die krankheitsspezifische Forschung solle hingegen immer auf europa-
ischer/weltweiter Ebene betrieben werden. Die sektorale Trennung und die unter-
schiedlichen Vergutungssysteme in den einzelnen Sektoren erschwerten die Thera-
pie von Seltenen Erkrankungen, da haufig keine ganzheitliche Versorgungsperspek-

tive gegeben sei.

Als wichtig wurde auch hier der § 116b SGB V genannt, indem die Regelung an sich
gut geeignet sei, um spezialisiertes hochqualifiziertes Wissen des stationédren Sek-
tors auch im ambulanten Bereich zu nutzen. Der urspringliche Paragraph sei jedoch
nicht Anreiz kompatibel ausgestaltet gewesen. Die Umgestaltung des § 116b SGB V
mit dem GKV-WSG sei wiederum fragwurdig, da nun ein tendenziell planwirtschatftli-
ches Modell bestinde, in dem die Kostentrager die von den Landern zugelassenen
Ambulanzen vergiten missten. Es sei auf3erdem unklar, welche Voraussetzungen
ein Krankenhaus erfullen misse, um Patienten ambulant behandeln zu kénnen bzw.
ob die vertragsarztliche Versorgungssituation bei Zulassungen berlcksichtigt werden
musse. Dies gelte ungeachtet der vom G-BA fiur einige Erkrankungen erlassenen

Richtlinien, da diese nicht von den Landern als verpflichtend angesehen wirden.

Viele Landesministerien seien, im Gegensatz zu den Kostentragern und Kassenarzt-
lichen Vereinigungen, der Ansicht, die vertragsarztliche Versorgungssituation sei
nicht zu prifen. Dementsprechend seien die Landesministerien bestrebt, medizinisch
geeignete Krankenhauser zuzulassen. In der Mehrzahl seien die Krankenhauser
auch medizinisch geeignet, da sich meist grof3ere Einrichtungen, wie bspw. Hoch-
schulkliniken, um solche Zulassungen bemuhten. Es sei jedoch fraglich, ob Einrich-
tungen auch zugelassen werden kénnten, wenn der Versorgungsbedarf auch durch
niedergelassene Facharzte nachweislich quantitativ gedeckt werde. Den Ministerien
lagen derzeit mehrere hundert Antrage fir die ambulante Behandlung verschiedener
Erkrankungen gem. 8§ 116b SGB V vor. Die Kassenarztlichen Vereinigungen lehnten
jedoch einen Grol3teil dieser Antrage ab bzw. beklagten eine Vielzahl bisher erteilter

Zulassungen, die somit derzeit schwebend unwirksam seien. Die Versorgungsform
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des 8§ 116b SGB V spiele somit derzeit in der Praxis kaum eine Rolle und eine Ver-

besserung der Versorgung sei derzeit aus dieser Richtung nicht méglich.

Eine zeitnahe adaquate gesetzliche Umsetzung des 8 116b SGB V ware aus Sicht
der Beteiligten somit winschenswert. Die Probleme des § 116b SGB V zeigten bei-
spielhaft, dass die vorhandenen Versorgungsformen sich weniger an den Bedurfnis-
sen des Patienten bzw. dem Versorgungsbedarf orientierten, sondern durch die klas-
sischen Denkweisen bzw. Interessen verschiedener Institutionen gepragt seien. Eine
qualitativ hochwertige Versorgung werde so verhindert. Der ordnungspolitische
Grundansatz misse so ausgestaltet sein, dass die Krankenkassen fur eine qualitativ
hochwertige Versorgung ihrer Versicherten Verantwortung trigen. Der Morbi-RSA
musse deshalb weiterentwickelt werden. Insbesondere das Spektrum der bertck-
sichtigten Seltenen Erkrankungen musse dringend erweitert werden. Die Begrenzung
auf 80 Krankheiten sei nicht zu beflirworten, es sollten nach Meinung der Teilnehmer
vielmehr mdglichst alle Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen bericksichtigt

werden.

Um dies ebenso einfach wie problemorientiert zu tun, kénnte die Einflhrung einer
.Generalindikation Seltene Erkrankung® im Morbi-RSA sinnvoll sein, da viele Seltene
Erkrankungen auf Grund ihrer geringen Prévalenz sonst nicht zu erfassen seien.
Durch eine Erweiterung des Morbi-RSA wirde sich die Anreizsituation fur die Kran-
kenkassen verbessern. Derzeit konnten Krankenkassen mit Versicherten, die an be-
stimmten Erkrankungen leiden, keine Kostendeckung tber den Morbi-RSA erreichen.
Das System solle jedoch so ausgestaltet sein, dass sich Krankenkassen auch um
kranke Versicherte bemuihten. Eine qualitativ hochwertige und wirtschaftlich effiziente
Versorgung kdonne auf diesem Wege ermdglicht werden. In diesem Fall kénne durch
Vertrage der Integrierten Versorgung die Versorgungssituation fir Seltene Erkran-
kungen verbessert werden und eine Vergutung tber Komplexpauschalen erfolgen.
Es seien jedoch auch weitere Instrumente im Bereich der Selektivvertrage nétig. Dies
zeige sich am bereits erwdhnten Beispiel des § 116b SGB V. Aus Sicht der Kosten-
trdger massten vor allem Doppelfinanzierungen vermieden werden, damit keine zu-
satzlichen Kosten zur Kollektivversorgung entstinden. Im ambulanten Bereich sollten

daher Bereinigungsregeln definiert werden.
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Durch die Vergutung des 8§ 116b SGB V uber den EBM sei ein Grof3teil der Seltenen
Erkrankungen fiur die Krankenh&duser betriebswirtschaftlich unattraktiv. Krankheits-
orientierte Zentren fur Seltene Erkrankungen seien daher haufig defizitare Abteilun-
gen. Ein Erhalt dieser Zentren sei nur Uber Quersubventionierungen, Stiftungen,
Vereine und Spenden mdglich. Daher sei fir viele Seltene Erkrankungen zwar die
medikamentése Versorgung gesichert, die institutionellen Versorgungsstrukturen
jedoch nicht. Einige Fachbereiche, wie z. B. die Onkologie, kdnnten aber auch be-
triebswirtschaftlich sehr interessant sein. In diesen Bereichen seien auch die meisten
Antrage auf Zulassung gem. 8§ 116b SGB V gestellt worden. Viele Menschen, die
ambulant behandelt wirden, kdénnten zudem spater auch zu stationaren Fallen
werden, deren Behandlung fir die Krankenhauser betriebswirtschaftlich lohnenswert

sein kdnnte.

Ein weiterer wesentlicher Motivationspunkt fir die Krankenhauser sei ebenfalls die
sinkende Anzahl von personlichen Ermachtigungen. Spezialisierte stationare Leis-
tungserbringer versuchten tber den § 116b SGB V eine kontinuierliche Versorgung
ihrer Patienten mit Seltenen Erkrankungen sicherzustellen. Eine Umsetzung des
8 116b SGB V werde auch in Zukunft zu erheblichen praktischen Problemen fihren,
die auch die Sozialgerichtsbarkeit beschéaftigen werde. Eine entsprechende gericht-
liche Klarung sei jedoch nicht in nachster Zeit zu erwarten. Ein spezieller Paragraph
fur Erkrankungen, die so selten seien, dass noch erheblicher Forschungsbedarf be-
stiinde, ware zu beflrworten. Eine gesetzliche Trennung der Seltenen Erkrankungen
von Hochspezialleistungen und Erkrankungen mit besonderen Krankheitsverlaufen
konne auf diesem Wege ebenfalls durchgefiihrt werden.

Auch die Fokusgruppe der spezialisierten Leistungserbringer kam zu dem grundle-
genden Ergebnis, dass eine sektoreniibergreifende Versorgung, die Vernetzung
zwischen einzelnen Fachgruppen und ein besserer Informationstransfer zwischen
den Schnittstellen jeweils die Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen
verbesserten und alle drei Bereiche verbesserungsbedirftig seien. Eine Grundvor-
aussetzung fur eine qualitativ hochwertige Versorgung sei dartber hinaus eine hohe
Kompetenz, eine ausreichende Ressourcenausstattung und eine starke Vernetzung

der Leistungserbringer. Da die verschiedenen Erkrankungen jedoch sehr heterogen
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seien, seien krankheitsspezifische Voraussetzungen fir eine qualitativ hochwertige

Versorgung zu beachten.

Die Fokusgruppendiskussion der offentlichen Organisationen fiihrte zu dem Ergeb-
nis, dass die Versorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen durch eine verstark-
te Nutzung von Hochschulambulanzen und die ambulante Behandlung im Kranken-
haus gem.8 116b SGB V verbessert werden konne. Insbesondere der
§ 116b SGB V werde in Bezug auf die Versorgung von Patienten mit Seltenen Er-
krankungen als sinnvoll angesehen, da ambulante Leistungen bei vielen Seltenen
Erkrankungen im Bereich der niedergelassenen Arzte nicht wirtschaftlich und qualita-
tiv hochwertig zu erbringen seien. Die behandelnden Arzte benétigten eine entspre-
chende Spezialisierung, die nur bei der Therapie einer bestimmten Mindestmenge
einer Indikation gegeben sein dirfte. Die niedergelassenen Arzte seien jedoch fiir die

Erbringung bestimmter wohnortnaher Leistungen wichtig.

Die auf die Behandlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen zugelassenen
Zentren sollten darUber hinaus einer Qualitatskontrolle bzw. Erfolgskontrolle unterlie-
gen. Es sei darauf zu achten, dass unter den gem. 8§ 116b SGB V zugelassenen
Ambulanzen keine Konkurrenz entstiinde. Vielmehr sollten die einzelnen spezialisier-
ten Ambulanzen eng zusammenarbeiten und stark miteinander vernetzt sein. Ein
hoher Grad an Spezialisierung und Qualitatskontrolle sei hierfir notwendig. Daher
sollte keine ,Massenzulassung“ gem. 8 116b SGB V durch die Landesministerien
erfolgen, sondern die entsprechenden Zulassungen sollten auf Qualitatsaspekten
beruhen.

In der Fokusgruppe der Patientenorganisationen wurden keine expliziten Meinungen

zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und Lésungsszenarien

Insgesamt scheint eine qualitativ hochwertige Versorgung von Patienten mit Selte-
nen Erkrankungen vorwiegend in krankheitsspezifischen Zentren, ggf. in Zusam-
menarbeit mit regional tatigen Arzten und Therapeuten, moglich zu sein. Auf Grund
der hohen Spezialisierung krankheitsspezifischer Krankenhausambulanzen und einer

ganzheitlichen Leistungserbringung besteht ein Vorteil gegeniber einer Behandlung
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bei Hausarzten oder niedergelassenen Facharzten. Forschung und Klinische Studien
werden des Weiteren fast ausschlie3lich in Krankenh&ausern und vor allem in Hoch-
schulkliniken durchgefiihrt. Die organisatorische Eingliederung krankheitsorientierter
Zentren in medizinische Hochschulen kdnnte ein besonders hohes Erfolgspotenzial
aufweisen, da Forschung und Lehre in diesen Institutionen besonders stark vertreten
und eine hohe Spezialisierung vieler Arzte gegeben ist. Die GroRe dieser Kranken-
hauser und das Vorhandensein vielfaltiger Fachbereiche kommen einer interdiszipli-
naren Behandlung komplexer Erkrankungen zuséatzlich entgegen. Haufig ist auch ein
entsprechend grof3es Einzugsgebiet vorhanden, das einer akzeptablen Auslastung
einer krankheitsspezifischen Ambulanz férderlich ist. Aus Sicht des Krankenhauses
ist eine solche Einrichtung betriebswirtschaftlich ebenfalls nur dann sinnvoll, wenn
entsprechende Skaleneffekte durch eine moglichst hohe Fallzahl entstehen und so
ein kostensenkendes Wissens- und Erfahrungspotenzial aufgebaut werden kann,

das den Patientennutzen ebenfalls erhoht.

Derzeit existieren in Deutschland vielfaltige und sehr heterogene Versorgungsformen
fur Seltene Erkrankungen, welche in unterschiedlichem Ausmal3 genutzt werden. Um
eine qualitativ hochwertige und ganzheitliche Behandlung in einer spezialisierten Ein-
richtung zu ermoglichen, sollte eine Versorgungsform entwickelt oder modifiziert
werden, die eine umfassende ambulante Behandlung von Patienten mit Seltenen
Erkrankungen in Krankenhausern ermdglicht. Die Einfihrung des 8§ 116b SGB V fir
ambulante Behandlungen im Krankenhaus stellt hierbei einen ersten Versuch dar,
den besonderen Versorgungserfordernissen von Seltenen Erkrankungen gerecht zu
werden. Eine Modifizierung des § 116b SGB V ware demzufolge moglicherweise
zielfuhrend, da hierin bereits eine explizite ambulante Versorgungsform fur Seltene
Erkrankungen besteht. Der Gesetzgeber musste hierbei allerdings klar formulieren,
ob die vertragsarztliche Versorgungssituation zu bertcksichtigen ist. Die charakteris-
tischen Probleme von Seltenen Erkrankungen und ihre speziellen Anforderungen an
eine Versorgung unterscheiden sich zudem grundlegend von denen der hochspezia-
lisierten Leistungen und der Erkrankungen mit besonderen Krankheitsverlaufen. Eine
Trennung der Seltenen Erkrankungen von diesen Erkrankungen wére daher zu
beflirworten. Zudem sollte der Umfang der Versorgungsform wesentlich erweitert
werden, so dass ein Grol3teil der Seltenen Erkrankungen darunter zu fassen ist. Um

die Grundung spezialisierter Einrichtungen zu fordern, ist aul3erdem eine grundle-
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gende Uberarbeitung des Vergiitungssystems fiir Seltene Erkrankungen notwendig
(siehe Kap. 3.1.4). Deshalb kdnnte es sinnvoll sein, einen gesonderten Paragraphen
im SGB V zu definieren, der sich ausschlief3lich mit der Versorgung Seltener Erkran-
kungen auseinandersetzt und Themenfelder wie Zulassungsbedingungen bzw.
Qualitatsanforderungen fir Leistungserbringer und die Verglitung von Leistungen
behandelt.

FUr eine qualitativ hochwertige Therapie scheint eine hohe Kompetenz und Erfah-
rung der behandelnden Einrichtung essentiell zu sein. Fir den Kompetenzaufbau
sind der Erwerb von Wissen und Erfahrungen der Leistungserbringer durch die Ther-
apie von hohen Fallzahlen bestimmter Erkrankungen notwendig, die sich haufig erst
durch eine entsprechende Spezialisierung des Leistungsangebots realisieren lassen.
Fur Patienten weist die wohnortnahe Versorgung aul3erdem eine nachrangige Be-
deutung auf, bzw. es wird sehr realitatsnah gesehen, dass eine spezialisierte und
wohnortnahe Versorgung kaum zu realisieren sein durfte. Damit relativiert sich auch
zumindest teilweise der Leitspruch ,Expertise soll reisen, nicht die Patienten”. Viele
Betroffene scheinen bereit zu sein, flr eine spezialisierte Therapie hohe zeitliche und
monetare Kosten durch weite Fahrtwege in Kauf zu nehmen bzw. hoffen auf eine
Erstattung derartiger Kosten durch die GKV. Versorgungsformen fir Seltene Erkran-
kungen sollten daher einen Kompetenz- und Erfahrungsaufbau durch Spezialisierung
von Leistungserbringern férdern. Zudem scheinen Betroffene an einem Informati-
onsmangel Uber ihre Erkrankung, Therapieoptionen und spezialisierte Einrichtungen
zu leiden. Eine Entwicklung von Konzepten flr eine verbesserte Informationsgenerie-

rung und -vermittlung erscheint somit sinnvoll (siehe Kap. 3.4.1).

3.2.2 Einrichtung von Referenzzentren

Beschreibung der Ist-Situation

Auf europaischer Ebene und in Verbindung mit der grenztiberschreitenden Gesund-
heitsversorgung wird die Einrichtung von nationalen und europaischen Referenzzent-
ren (haufig auch als Kompetenz- oder Expertisezentren bezeichnet), welche fur die
Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen spezifische Kompetenzen und
Kapazitaten vorhalten, zunehmend diskutiert. Die Generaldirektion Gesundheit und
Verbraucher der Europdischen Kommission (DG SANCO) hat die High Level Group

on Health Services and Medical Care (Hochrangige Gruppe fiir das Gesundheitswe-
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sen und die medizinische Versorgung) (vgl. European Commission (0. J.)) als ein
Mittel zur Umsetzung von Empfehlungen des Reflexionsprozesses fur die Mobilitat
von Patienten eingesetzt. Eine der Arbeitsgruppen der Hochrangigen Gruppe befasst
sich mit der Definition von Referenznetzwerken (von Expertisezentren) fur Seltene

Krankheiten.

Der Begriff der européischen Referenzzentren (Centres of Reference) wurde von der
EU Kommission (vgl. European Commission (2005)) zunachst genutzt und wird im
Folgenden verwendet. Der Begriff wird, zumindest in der Fachdiskussion der Rare
Diseases Task Force und der Hochrangigen Gruppe, verstarkt zugunsten des Begrif-
fes der europaischen Expertisezentren (Centres of Expertise) geédndert. Zwei we-
sentliche Argumente hierfur sind die Bevorzugung der wohnortnahen Versorgung
und eben nicht der grenziiberschreitenden Versorgung auf Uberweisung (referral)
sowie die starkere Betonung des Netzwerks- und nicht des Zentrumsgedankens. Ex-
pertisezentren (Centres of Expertise) reprasentieren gleichberechtigte Partner in ei-
nem ,Peer-Netzwerk®, das als ,European Reference Network" (ERN) oder ,European
Reference Network of Centres of Expertise* bezeichnet wird. Ein europdisches Re-
ferenznetzwerk (reference network) ist ein Netzwerk gleichberechtigter Partner (,peer
network®), bestehend aus Expertisezentren bzw. Referenzzentren, das offen fir neue
Mitglieder ist und sich geografischen Besonderheiten anzupassen vermag. Konstitu-
tive Elemente eines europaischen Referenznetzwerkes sind eine Netzwerkadminis-
tration, Patientenregister, Biobanken, Informationsservice, eine Vernetzung fur klini-
sche Studien sowie Schnittstellen zur Grundlagen- und translationalen Forschung.
Anstelle von (nationalen) Expertisezentren konnen auch ,nationale Referenzzentren*
oder ,nationale Expertisenetzwerke" gleichberechtigte Netzwerkpartner in einem ,Eu-

ropaischen Referenznetzwerk" agieren (vgl. European Commission (2005)).

Nachdem die Européische Kommission erkannt hatte, dass die Problematik der
grenziberschreitenden Gesundheitsversorgung geregelt werden sollte, wurde fest-
gestellt, dass dies anhand einer Erarbeitung von Versorgungsmodellen und Rege-
lungen fir Seltene Erkrankungen moglich sei. Daraufhin wurden einige Grundséatze
fur die Definition europdischer Referenznetzwerke fir Seltene Krankheiten entwi-
ckelt. Europaische Referenzzentren sollten differenzierte Versorgungskriterien erful-

len und auch als Forschungs- und Wissenszentren fungieren. Die Behandlung von
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Patienten aus anderen Mitgliedstaaten und die Sicherstellung der Verfugbarkeit der
fur die Behandlung erforderlichen Ausstattung sollten ebenfalls sichergestellt werden.
Die Definition der Européaischen Referenzzentren sollten auch die Notwendigkeit ei-
ner angemessenen Verteilung von Dienstleistungen und Expertise in der erweiterten

Europaischen Union bertcksichtigen.

Im Jahr 2005 hat die Rare Diseases Task Force in ihrer ,Arbeitsgruppe Referenz-
zentren* einen ersten Bericht unter dem Titel ,Uberblick tiber die aktuellen Referenz-
zentren fur seltene Krankheiten in der EU* verdffentlicht (vgl. Rare Diseases Task
Force (2005)). Der Bericht befasste sich neben allgemeinen Uberlegungen tber die
Einrichtung von klinischen Referenzzentren in Europa intensiv mit dem Beispiel von
Referenzzentren fur Seltene Krankheiten. Im Jahr 2006 hat die Arbeitsgruppe Refer-
enzzentren einen zweiten Bericht vorgelegt "Referenzzentren fir seltene Krankheiten
in Europa: State-of-the-art 2006 und Empfehlungen der RDTF", der eine Aktualisie-
rung der Informationen Uber Referenzzentren in Europa beinhaltet (vgl. Rare Disea-
ses Task Force (2006a)). In diesem Bericht kommt die Rare Diseases Task Force zu
den Schluss, dass
e Dbis zu diesem Zeitpunkt nur sehr wenige Lander offizielle Referenzzentren im-
plementiert haben,
o die offiziellen Referenzzentren fur sehr unterschiedliche Krankheiten oder
Krankheitsgruppen zustandig sind,
e ein Konzept solcher nationaler Referenzzentren von einigen Mitgliedstaaten
mit einem regional organisierten Gesundheitssystem und einem niedrigen
Mal3 an Koordination zwischen den Regionen nicht genutzt wird,
e viele Kompetenzzentren, die als Referenzzentren fungieren, nicht als solche
offiziell gekennzeichnet sind und lediglich durch ihr hohes Ansehen in diese

Funktion gekommen sind (vgl. Rare Diseases Task Force (2006b)).

Im Jahr 2005 hat die Hochrangige Gruppe ein Dokument zur Definition der wichtigs-
ten Kriterien fur Européaische Referenzzentren angenommen. Die Grundidee ist, dass
vorzugsweise die Expertise und nicht der Patient reisen sollte, wobei sicher gestellt
sein musste, dass - wenn es erforderlich ist — auch der Patient reisen kdnnen sollte

(vgl. European Commission (2005)).
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Die Vorschlage zu Definition von Européischen Referenzzentren sind:

» ausreichende Kapazitaten fur die Erfullung der Aufgaben auf einem nachhaltig
hohen Qualitatsniveau

» Fahigkeit, fachliche Beratung, Diagnose oder Bestatigung der Diagnose zu leisten
und zur Entwicklung von Leitlinien beizutragen und sich an diesen zu orientieren
sowie zur Implementierung von Qualitatsmanagementanséatzen und Ergebnisva-
riablen (outcome) beizutragen

* multi-disziplinarer Ansatz

* hohes Mal3 an Expertise und Erfahrung, bspw. in Form von Publikationen, Stipen-
dien oder Ehrungen, Beteiligung an Lehre und Ausbildung usw.

» starker Beitrag zur Forschung

« Einbindung in die epidemiologische Uberwachung, wie z. B. Register

* enge Verbindung und Zusammenarbeit mit anderen Experten aus nationalen und
internationalen Zentren und Fahigkeit zur Vernetzung

* enge Verbindung und Zusammenarbeit mit Patientengruppen

» geeignete Vorkehrungen fur Patienten, die aus anderen EU-Landern zugewiesen
werden

» ausreichende Kapazitaten fur die Diagnose, die Nachverfolgung und Betreuung
von Patienten mit Uberpriifung der Ergebnisse (Outcomes), wo dies méglich er-

scheint

Obwohl ein Referenzzentrum die meisten der oben genannten Kriterien erftllen soll-
te, hangt ihre relative Bedeutung von der jeweiligen Krankheit oder Gruppe von
Krankheiten ab. Auch sollte die Liste, ggf. in Abhangigkeit von den Ergebnissen ver-
schiedener Pilotprojekte, modifiziert werden. Jedes Netzwerk-Konzept sollte daher
flexibel sein und notwendige krankheitsspezifische Anpassungen ermdglichen. Alle
Zentren, die diese Voraussetzungen erfillen, sollten in der Lage sein, sich einem
entsprechenden Netzwerk zu jeder Zeit anzuschlieBen. Die Netzwerke sollten somit
nach auf3en hin offen sein. Ein weiterer wichtiger Grundsatz ist, nach Auffassung
dieses Positionspapiers, die Rolle der nationalen Regierungen im Sinne des EG-
Vertrags, d.h. die primére Verantwortung fur die Organisation, Finanzierung und Er-
bringung von Gesundheitsdienstleistungen muss in deren nationaler Verantwortung

verbleiben, da die nationalen Behdrden am besten in der Lage sind, die Erfullung der
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Regeln zu Uberwachen und regelmalligen Kontakt mit den Experten bzw. Referenz-

zentren zu halten.

Im Rahmen des EU-Projektes ,Rapsody“ (Rare Disease Patient Solidarity) fanden
europaweite Workshops mit dem Ziel statt, den Dialog zwischen Vertretern der Pa-
tientengruppen, der Gesundheitspolitik und anderen Akteuren des Gesundheitswe-
sens Uber europdische Referenznetzwerke von Referenzzentren fur Seltene Erkran-

kungen zu verbessern (vgl. vertiefend Rare Disease Patient Solidarity (2007)).

Aus den Ergebnissen wurde eine Zusammenfassung Uber Referenznetzwerke (ERN)
von Expertisezentren fur Seltene Erkrankungen auf der Grundlage des Berichts der
Arbeitsgruppe der Rapsody erstmals im September 2005 veréffentlicht und im Jahr
2006 aktualisiert.

Es ergaben sich aus der Sicht der Patientenorganisationen folgende wichtige Punkte
(vgl. European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS) (2007); Rare Disease
Patient Solidarity (2007)):

e Professionelle Qualifikation und klinische sowie wissenschaftliche Erfahrung

e Engagement fur die Zusammenarbeit und den Austausch von Informationen

e Patienten sollten Zugang zu einem multidisziplinaren Team von Fachleuten ha-
ben

e Bedeutung der Koordinierung von Fachleuten und eines globalen Ansatzes
(ganzheitlich, umfassend) auf medizinischer und sozialer Ebene

e Festlegung auf bestmdgliche Praktiken, Standards und Leitlinien fir Diagnose
und Behandlung

e Verbreitung der fir européische Referenzzentren verabredeten diagnostischen
und therapeutischen Protokolle zur Gewahrleistung einer gleichwertigen Versor-
gung in ganz Europa

e Aus-, Weiterbildungs-, Informations- und Kommunikationsaktivitaten zur Starkung
der Patienten (Empowerment)

e Zusammenarbeit mit Patientenorganisationen

e Evaluation, Akkreditierung und regelmaRige Bewertung von Referenznetzwerken

sollte zun&chst auf EU-Ebene durchgefuhrt werden
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e Flexibilitat bei der Auswahl der Zentren und Flexibilitat fur eine Anpassung der

Referenznetzwerke an Besonderheiten der jeweiligen Geographie

Die Arbeitsplane der Jahre 2006 und 2007 der DG SANCO fur die Umsetzung der
EU-Malinahmen der 6ffentlichen Gesundheit in den Jahren 2003-2008 machte die
Entwicklung von europaischen Referenznetzwerken zur Prioritdt. Eine Reihe von
Projekten, darunter zwei unter deutscher Federfiihrung, die auf eine Ausschreibung

eingereicht worden waren, wurden fir eine Férderung ausgewahlt.

Das Projekt European Centres of Reference Network for Cystic Fibrosis (ECORN-

CF) (vgl. www.ecorn-cf.eu) unter der Leitung des Klinikums der Johann Wolfgang

Goethe-Universitat in Frankfurt am Main soll fur Patienten mit Seltenen Krankheiten

- hier am Beispiel von Mukoviszidose - den Zugang zu bestimmten Gesundheits-

Hilfen, insbesondere zu

e Informationen Uber medizinische und psychosoziale Aspekte der Krankheit,

e Beratung fir Patienten, Angehdrige und Mitglieder des professionellen Gesund-
heits-Teams,

e Expertise unabhangig von Wohnort oder Muttersprache des Patienten und/oder
des medizinischen Fachpersonals,

e Verweis auf Patientenorganisationen und Patienten-Entscheidungshilfen,

e Uberwachung der Akzeptanz und Einhaltung europaischer Leitlinien,

e Qualitatssicherung von Malnahmen zur Erhéhung der Expertise auf die

hdchstmdglichen europaischen Standards.

Die allgemeinen Grundsatze dieses Modell kdnnen extrahiert werden, um daraus
einen allgemeingultigen Bauplan fur weitere Referenznetzwerke abzuleiten. Informa-
tionen zu Kosten, Inanspruchnahme und Nutzen erlauben die Erweiterung des Mo-

dells auf andere Seltene Erkrankungen.

Das European network of paediatric Hodgkin’'s lymphoma — European-wide organisa-
tion of quality controlled treatment an der Universitat Leipzig stellt ein weiteres Pilot-
projekt fur Referenznetzwerke bei Seltenen Erkrankungen dar. Aufbauend auf den
Erfahrungen aus den nationalen Klinischen Studien fir padiatrische Hodgkin-
Lymphome (PHL) haben Experten aus zwolf EU-L&ndern beschlossen, ein gemein-
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sames Protokoll zur individualisieren PHL Behandlung anzuwenden. Entscheidungen
Uber die Behandlung werden abhéngig gemacht vom Staging und Bewertung des
frihen Ansprechens auf die Therapie mit CT, MRT und PET. Auf Grund der begrenz-
ten Erfahrung mit dieser Seltenen Krankheit in ortlichen Krankenh&ausern, haben die
Partner der teilnehmenden Lander beschlossen, sich entweder an einem zentralen
Referenzsystem (zehn Lander) zu beteiligen, wie es seit 1990 erfolgreich in Deutsch-
land praktiziert wird, oder eigenen Systeme (Frankreich und Polen) aufzubauen. Das
Projekt ermdglicht die Einrichtung eines zentralen Referenzsystems einschlief3lich
aller klinischen CT-, MRT- und PET-Daten von allen Patienten, die die Grundlage fur

kinftige Leitlinien bilden sollen.

In Rahmen der Generaldirektion Forschung (DG Research) wurde nach Ausschrei-
bung von Supporting Actions im Rahmen des 7. EU-Forschungsrahmenprogramms
das European Network of Centres of Expertise for cystic fibrosis, Lymphangioleio-
myomatosis and Lung Transplantation (ENCE-CF-LAM-LTX) als weiteres Projekt zur
Entwicklung von européischen Referenznetzwerken unter Federfihrung des Kilini-
kums der Johann Wolfgang Goethe-Universitat in Frankfurt am Main gefordert. Diese
Arbeitsgruppe hat schon mit einem europaischen Expertenratsystem fir Patienten
und Arzte, das gleichzeitig Qualitatsmanagement und ,Training on the job’ verbindet,
Grundlagen einer Vernetzung von Experten und Harmonisierung der Vorgehenswei-
sen geschaffen. Bei dem im April 2009 begonnenen Projekt, das zum Ziel hat, einen
allgemein gultigen Bauplan (blueprint) flr solche européischen Netzwerke zu entwi-
ckeln, werden neben der Mukoviszidose mit der Lymphangioleiomyomatose eine
weitere seltene Lungenkrankheit und auch Patienten mit einer Lungentransplantation
betrachtet. Die Mukoviszidose, bei der schon viel Vernetzung auf nationaler und
internationaler Ebene implementiert worden ist, soll als Modell und Muster fur die viel
seltenere Lymphangioleiomyomatose dienen. Selbst bei der extrem aufwandigen
Therapie der Lungentransplantation gibt es kaum eine wirksame Vernetzung Uber die
Spenderorganzuweisung hinaus. Zu den Elementen der zu entwickelnden Netzwerke
gehdren neben einem Expertenrat weitere Bausteine wie ein Patientenregister,
Netzwerke fir klinische Studien und eine grenziberschreitende Qualitatssicherung
(siehe Abbildung 8).
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Abbildung 8: Grundlegende Elemente eines europédischen Referenznetzwerks
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Quelle: Eigene Darstellung.

An dem Projekt sind weitere Wissenschaftler aus Deutschland sowie aus Grof3bri-
tannien, Frankreich. Osterreich und der Tschechischen Republik beteiligt. Insgesamt
besteht die Férderung aus Finanzmitteln in Hohe von mehr als 850.000 Euro fur eine

Gesamtlaufzeit von zwei Jahren.

Ergebnisse der Befragung

Eine mogliche Implementierung von Referenzzentren weist spezifische Vorteile und
Herausforderungen auf. Von den Befragten werden potenzielle Vorteile einer Einrich-
tung von Referenzzentren insbesondere im Bereich einer htheren Kompetenz von
Ansprechpartnern fiir Patienten sowie lokalverantwortliche Hausarzte in der Routine-
versorgung, einer verbesserten Kopplung von Versorgung und Forschung, einer
Kompetenzbiindelung, einer Erleichterung/Beschleunigung der Diagnosestellung und
einer Schaffung von kompetenten Ansprechpartnern gesehen. Ein nicht so haufiger
Wechsel der Betreuer, eine Bundelung von periodisch erforderlichen Behandlungen
bzw. diagnostischen Untersuchungen und eine vereinfachte Organisation von Wei-
terbildungs- und Informationsveranstaltungen kbnnen nach Ansicht der Befragten nur

bedingt durch eine Implementierung von Referenzzentren verbessert werden. Eine
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mdgliche Bildung von Referenzzentren verursacht jedoch eine Reihe von Herausfor-
derungen. Das Erreichen einer Mindestanzahl von kontinuierlich versorgten Patien-
ten und fehlende Finanzierungsmodelle werden als wesentliche Hindernisse bzw.
Herausforderungen bei einer Einrichtung von Referenzzentren angesehen. Deutlich
weniger Befragte sehen Herausforderungen fir die Griindung von Referenzzentren
im deutschen foderalen Gesundheitssystem mit komplexen Zustandigkeiten, in der
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen, die eine Gruppierung der Erkrankungen
und Zentrenbildung erschwert, und in unklaren Zustandigkeiten (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 24). Im Rahmen der freien Antwortmdglichkeiten wurden weitere Herausforde-
rungen bei der Implementierung von Referenzzentren verzeichnet. Als potenzielle
Schwierigkeiten wurden fehlende Finanzierungsmodelle fir Referenzzentren, die
nicht direkt als versorgende Spezialambulanz, bspw. gem. § 116b SGBV, tatig
seien, und ein erhohter finanzieller und zeitlicher Aufwand fir Hin- und Ruckfahrt
vieler Patienten angeftuhrt. Als weitere Herausforderungen bei der Bildung von Refer-
enzzentren wurden die spatere Durchfihrung von Qualitatskontrollen und eine mog-
liche Selbstiiberschatzung der Primarversorger, die deshalb zu wenige Uberweisun-

gen vornehmen kénnten, genannt.

Patientenorganisationen sehen gegenuber o6ffentlichen Organisationen und Leis-
tungserbringern verstarkt Vorteile in einer Buindelung von periodisch erforderlichen
Behandlungen bzw. diagnostischen Untersuchungen, einer Schaffung von kompe-
tenten Ansprechpartnern fur die Patienten und einer vereinfachten Organisation von
Weiterbildungs- und Informationsveranstaltungen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 25). Die
befragten 6ffentlichen Organisationen und Leistungserbringer sehen hingegen ver-
mehrt Vorteile von Referenzzentren im Bereich der Kompetenzbindelung. Fir diese
befragte Gruppe liegen Herausforderungen verstarkt beim Erreichen einer Mindest-
anzahl von kontinuierlich versorgten Patienten und in der Heterogenitat der Seltenen
Erkrankungen, die eine Gruppierung von Krankheiten erschwert. Ob die Heterogeni-
tat der Seltenen Erkrankungen eine Zentrenbildung erschwert, wird von den befrag-
ten Personen sehr unterschiedlich beurteilt. 92,3 Prozent der befragten Forscher se-
hen hierin eine Herausforderung, jedoch lediglich 9,4 Prozent der befragten Leis-
tungserbringer teilen diese Ansicht (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 26).
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Auf Grund der Seltenheit vieler Erkrankungen kdonnen auch europaische Referenz-
zentren fur Forschung und Versorgung in Deutschland eine wichtige Rolle spielen.
87,2 Prozent der befragten Patientenorganisationen sehen européaische Referenz-
zentren fUr die Versorgung der von ihnen vertretenen Seltenen Erkrankung als wich-

tig oder sehr wichtig an (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 43).

Verschiedene Kriterien spielen fir die Einrichtung bzw. Bildung von Referenzzentren
eine besondere Rolle. Fur die Befragten sind die Mindesterfahrung der leitenden
Arzte, die Verfugbarkeit von Spezialisten fir Diagnose und Therapie und die interdis-
zZiplindre Zusammenarbeit grundlegende Eigenschaften, die Referenzzentren erfillen
sollten. Ebenfalls von relativ hoher Bedeutung sind fur die befragten Akteure eine
enge Vernetzung und Zusammenarbeit mit anderen Referenzzentren auf nationalem
und internationalem Niveau, eine personelle und sachliche Mindestausstattung, die
Mdoglichkeit einer regelméRigen Betreuung der Patienten (follow-up), eine Mindest-
anzahl kontinuierlich versorgter Patienten, eine Mitarbeit bei der Erstellung von Leitli-
nien, eine Beteiligung an einem Patientenregister, Forschungsbeitrage der Mitarbei-
ter durch eine Teilnahme an klinischen und epidemiologischen Studien, und Mal3-
nahmen des Qualitdtsmanagements. Immer noch wichtig, jedoch im Verhaltnis zu
den vorherigen Kriterien von nachrangiger Bedeutung, ist fur die Teilnehmer der Be-
fragung eine Koordination und Verwaltung der Patientenbelange. Die Wohnortndhe
eines solchen Zentrums wird von den Befragten als eher unwichtiges Kriterium fur
die Errichtung eines Referenzzentrums angesehen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 27). Im
Rahmen der offenen Antwortmoglichkeiten wurde als wichtiges Kriterium zur Bildung
von Referenzzentren eine umfassende Kooperation mit der Selbsthilfe gefordert, um
auf diesem Wege eine Biundelung des Erfahrungswissens der Betroffenen zu errei-
chen. Es wurde ferner mehrfach angegeben, dass Referenzzentren als Ansprech-
partner flr weitere Leistungsanbieter, Betroffene und Patientenorganisationen dienen
sollten. Eine Bindelung von Forschungsaktivitdten und eine Erarbeitung von Doku-
mentations- und Klassifikationsstandards solle zudem in Referenzzentren stattfinden.
Fur Erwachsene bestiinden besondere Versorgungsprobleme, da die meisten Selte-
nen Erkrankungen Kinder und Jugendliche betrifen. Die Bildung integrierter Refer-
enzzentren fur beide Patientengruppen erscheine daher dringend geboten. Refer-
enzzentren koénnten dartber hinaus das Wissen vieler spezialisierter Mediziner

Jinstitutionalisieren und auf diesem Wege die Versorgung unabhangiger von Einzel-
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personlichkeiten an deutschen Hochschulen werden lassen. Bei einzelnen Seltenen
Erkrankungen mussten national bzw. bundesweit einige wenige lberregionale, also
auch bundeslandergrenzeniubergreifende, Zentren und eventuell ein federfihrendes
nationales Zentrum gebildet werden. Es wurde ebenfalls angefiihrt, dass Referenz-
zentren interdisziplinar ausgerichtet sein sollten und sich die Leistungserbringung
- wo verfligbar - an Leitlinien orientieren solle. Die Versorgung musse einer struktur-,
prozess-, und ergebnisorientierten Qualitatskontrolle mit definierten Qualitatsindikato-
ren unterzogen werden. Eine enge Vernetzung von Versorgung und Forschung sei in
Referenzzentren des Weiteren zu gewahrleisten. Eine enge Zusammenarbeit mit

genetischen Beratungsstellen sei ebenso wiinschenswert.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde die Sinnhaftigkeit einer Bildung von
Referenzzentren differenziert betrachtet. Eine Implementierung von Referenzzentren
fur die Forschung und Versorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen wurde
groRtenteils als sinnvoll bezeichnet. Die Durchfiihrung von Forschungsprojekten und
klinischen Studien konnte eine wichtige Aufgabe von Referenzzentren darstellen. In
Referenzzentren sollten auch Register gefiihrt werden, welche fur die Rekrutierung
einer ausreichenden Anzahl von Patienten fur klinische Studien entscheidend seien.
Solche Patientenregister entstinden fast automatisch, wenn die einzelnen Zentren
auch noch miteinander verknlpft werden wirden und ein reger Datenaustausch
stattfande. Netzwerke spielten in diesem Zusammenhang eine wichtige Rolle, wie
man an den durch das Bundesministerium fur Bildung und Forschung (BMBF) gefor-
derten Netzwerken sehen konne (siehe Kap. 3.2.3). Entsprechend der Haufigkeit
einer Erkrankung konne eine europaweite Versorgung sinnvoll sein. Die Forschung

solle jedoch immer auf européischer oder weltweiter Ebene betrieben werden.

Bei der Implementierung europaweiter Referenzzentren bestiinden jedoch Probleme
der Sprachen- und Kulturvielfalt. Ein mdglicher Lésungsvorschlag ware die Imple-
mentierung eines internationalen krankheitsspezifischen Expertenrats, der mit einem
nationalen Expertenrat kooperiere. Dieser nationale Expertenrat solle Informationen
fur die Facharzte bereitstellen. Ein mdgliches Medium hierfiir sei das Internet. Das
Ziel dieser Vernetzung sei die Behandlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen

in ihrer jeweiligen Landessprache. Fur Erkrankungen mit weniger als 8.000-10.000
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Patienten in Europa kénnten ein Experte pro Land und 3-4 Referenzzentren imple-
mentiert werden, die fur schwere Falle und Forschung verantwortlich seien. Die For-
schungsergebnisse der Referenzzentren sollten zudem im Internet verdffentlicht
werden. Bei sehr seltenen Erkrankungen konne es ebenfalls nétig sein, eine Grup-
pierung von ahnlichen Erkrankungen und die Versorgung in einem Zentrum vorzu-
nehmen. Ein Referenzzentrum solle immer mindestens 100 Patienten behandeln.
Falls bei bestimmten Erkrankungen weniger als 50 Patienten in Europa bekannt
seien, sei die Grundung von lediglich einem européischen Zentrum empfehlenswert,
wobei die Gruppierung mehrerer sehr seltener Erkrankungen sinnvoll sein kbénne. Bei
Erkrankungen, von denen mehr als 1.000 Menschen in Deutschland betroffen seien,

sollten verstéarkt dezentrale Versorgungsstrukturen genutzt werden.

Das erforderliche Wissen fir Diagnose und Therapie von Krankheiten mit einer ge-
ringen Pravalenz sei haufig nur bei wenigen Spezialisten vorhanden. Wohnortnahe
Leistungserbringer benétigten ebenfalls Zugang zu diesem Spezialwissen und muss-
ten diagnose- und therapierelevante Informationen abrufen kdnnen, die sie von
einem Referenzzentrum erhalten kénnten. Die grundlegende Therapie solle bei
diesen niedergelassenen Arzten stattfinden. Eine Vorstellung des Patienten im Re-
ferenzzentrum solle nur periodisch oder bei besonderen Problemen erfolgen. Bei
sehr seltenen Erkrankungen sollten dennoch mdoglichst mehrere Referenzzentren
existieren, die ihr Wissen austauschen und individuell neue Behandlungswege ent-
wickeln. Die interdisziplindre Zusammenarbeit spiele hier eine besondere Rolle. Da
viele Seltene Erkrankungen genetisch bedingt seien, seien auf3erdem humangeneti-
sche Beratungsstellen von grof3ter Wichtigkeit. Ein ganzheitlicher Therapiegedanke
ohne Beschrankung auf einzelne Organsysteme kénne so geschaffen werden. Die
Koordination der Behandlung der einzelnen Erkrankungen, idealerweise in krank-
heitsspezifischen Zentren, kbnne moglicherweise auch durch die humangenetischen
Beratungsstellen durchgefiihrt werden. Diese kdnnten ebenso Kontakte zu Selbsthil-
fegruppen vermitteln und eine psychosoziale Betreuung der Familie sicherstellen.
Die Ausgestaltung eines fur die Referenzzentren passenden Finanzierungsmodells
fur das deutsche Gesundheitswesen sei hingegen eine komplexe Aufgabe. Refer-
enzzentren kénnten eventuell Uber eine Pauschalvergitung finanziert werden, z. B.

in Form einer Nutzungsgebuhr bei Inanspruchnahme von Leistungen des Zentrums.
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Von den Teilnehmern der strukturierten Interviews wurden jedoch auch wesentliche
Probleme bei der Implementierung von Referenzzentren beflrchtet. Es sei vor allem
auf EU-Ebene ein komplexes Unterfangen, Referenzzentren zu definieren. Refer-
enzzentren konnten in absehbarer Zukunft kein geeignetes Instrument fir die Ver-
sorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen werden. Es sei primar zu klaren,
wofur Referenzzentren Uberhaupt benétigt wirden bzw. anhand welcher Kriterien,
z. B. Fallzahlen und GrolRe des Krankenhauses, Erkrankungen in solchen Zentren
behandelt werden dirften und sollten. Zudem stinden die Gesundheitssysteme der
einzelnen europaischen Lander einer Bildung solcher Zentren stark entgegen. Soll-
ten Referenzzentren in der EU einheitlich definiert und Kriterien bestimmt werden,
dann solle auch der Zugang und die Vergutung durch die EU geregelt werden. Es
bestiinde dartber hinaus die Gefahr, dass Referenzzentren auch als Marketingin-
strument missbraucht werden kénnten. In Deutschland seien bereits hinreichend gut
qualifizierte Krankenhauser mit hoch spezialisierten Arzten vorhanden. Es sei frag-

lich, ob eine weitere Stufe ,dort driber* mit dem Titel ,Referenzzentrum* noétig sei.

Die Fokusgruppe der Patientenvertreter kam zu dem Schluss, dass die wichtigsten
Kriterien fur eine Implementierung von Referenzzentren die Verfluigbarkeit von Spe-
zialisten fir Diagnose und Therapie, eine Mindesterfahrung der behandelnden Arzte,
die interdisziplindre Zusammenarbeit, die Gewahrleistung einer psychosozialen Be-
treuung und eine enge Zusammenarbeit mit den Selbsthilfeorganisationen seien. Die
Anzahl der Referenzzentren solle sich an der Pravalenz der einzelnen Erkrankungen
orientieren. Fur die meisten Seltenen Erkrankungen seien mehrere Zentren in
Deutschland notwendig. Bei einigen Erkrankungen konne es sinnvoll sein, dass
verwandte Krankheitsbilder zu Gruppen gebindelt und in einem Referenzzentrum
behandelt wirden. Darliber hinaus spiele die Vernetzung der Referenzzentren mit
anderen Versorgungseinrichtungen eine besonders wichtige Rolle. Die Patienten
seien bereit, mehrmals im Jahr weite Strecken zu fahren, wenn dies eine kompetente
Versorgung ermogliche. Jedoch sollten einfache Therapiemalinahmen mdglichst
wohnortnah erbracht werden, da die Wohnortndhe der Versorgungseinrichtung eben-
falls eine wichtige Rolle spiele. Es sei zudem zu befiirchten, dass bei sehr seltenen
Erkrankungen die Grindung von Referenzzentren erschwert bzw. unmoglich sein
konne. Bei der Implementierung von Referenzzentren mussten ebenfalls die Mehr-

kosten der Patienten (Fahrtzeiten fiur die ambulante Behandlung etc.) erstattet und
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die Vernetzung mit den lokal tatigen Arzten organisiert und finanziert werden. Der
besonders hohe Forschungs- und Versorgungsaufwand fur Seltene Erkrankungen
solle bei der Implementierung von Vergutungssystemen bertcksichtigt werden, da
der ,Case-Mix“ normal tatiger Arzte fur die Vergutungsberechnung bei Seltenen
Erkrankungen unzureichend sei. Die besonders hohen Zeit- und Sonderkosten des
Referenzzentrums mussten beriicksichtigt und angemessen vergiitet werden. Insge-
samt bleibe festzuhalten, dass die Kompetenz und Erreichbarkeit von Referenzzent-

ren jeweils sicherzustellen seien.

Auch die Fokusgruppe der spezialisierten Mediziner kam zu dem Schluss, dass Re-
ferenzzentren und Referenznetzwerke fir die zukinftige Versorgung von Seltenen
Erkrankungen eine wichtige Rolle zukomme. Von zentraler Bedeutung fur ein Refer-
enzzentrum seien insbesondere die interdisziplindre Zusammenarbeit, qualitativ
hochwertige Diagnose- und Therapiemdglichkeiten sowie die Forschung. Eine Stér-
kung von Exzellenzclustern durch das BMG bzw. BMBF sei ebenfalls wiinschens-
wert. Referenzzentren sollten zertifiziert werden, um diesen Titel tragen zu durfen.
Entscheidende Zertifizierungskriterien seien Kompetenz, Ressourcen und Vernet-
zung des Kompetenzzentrums. Die Kompetenz der Arzte und des Pflegepersonals
sei als personelles Strukturmerkmal ein wichtiges Zertifizierungskriterium. Prozess-
und Outcome-Kriterium solle eine regelméfRige Riuckkopplung des Referenzzentrums
mit den medizinischen Fachgesellschaften sein. Eine Zertifizierung und Uberprifung
der zu erfullenden Kriterien Gber ein Bundesinstitut sei sinnvoll. Hierflr sei eine ein-
heitliche Bundesregelung, die bundeslandertubergreifend wirksam sein musse, not-
wendig. Das zusténdige Institut solle Ausschreibungen vornehmen, auf die sich ver-
schiedene spezialisierte Einrichtungen bewerben missten. Eine Auswahl und Zertifi-
zierung als Referenzzentrum solle durch das Institut erfolgen. Zu beachten seien die
Entwicklungen im Bereich der Referenzzentren auf europaischer Ebene, bspw. der
europaischen Definition von Referenzzentren. Die umfangreichen Vorarbeiten auf
diesem Gebiet seien zu bertcksichtigen und zu nutzen. Eine Ausgestaltung von
deutschen Referenzzentren solle zudem mit der Ausgestaltung in anderen EU-
Mitgliedstaaten kompatibel sein. Eine Differenzierung zwischen relativ haufigen und
sehr seltenen Erkrankungen sei dariiber hinaus bei der Zertifizierung und Implemen-
tierung von Referenzzentren zu beachten. Bei sehr seltenen Erkrankungen sei eine

Zertifizierung von Referenzzentren schwieriger, daher seien Zertifizierungskriterien
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entsprechend zu modifizieren. Die Aufgaben eines Referenzzentrums und das Aus-
mald der Delegation von Therapieschritten an andere Einrichtungen kénnten nach
einem Stufenkonzept festgelegt werden, mussten jedoch grundsatzlich krankheits-
spezifisch definiert werden. Einflussfaktoren kdnnten hierbei Pravalenz, Stadium und

Art der Erkrankung sein.

Die Fokusgruppe der offentlichen Organisationen stellte fest, dass Referenzzentren
und Spezialambulanzen fir die interdisziplindre Zusammenarbeit sowie qualitativ
hochwertige Diagnose- und Therapiemdglichkeiten wichtig seien und eine hohe Qua-
litat der Versorgung ermdglichen kénnten. Die Zusammenarbeit von Referenzzentren
und Spezialambulanzen mit niedergelassenen und wohnortnah praktizierenden Arz-
ten spiele hierbei eine wichtige Rolle. Fir eine gute Kooperation seien vielféltige
Ruckkopplungen nétig, die eine umfangreiche Dokumentation der Erkrankungen und
einen umfassenden Informationsaustausch voraussetze. Der deutsche Foderalismus
stelle bei der Griindung von Referenzzentren kein umfassendes Hindernis dar, bspw.
seien bereits mit dem Infektionsschutzgesetz entsprechende Referenzzentren in
Deutschland implementiert worden. Eine Zertifizierung von Referenzzentren sei
grundsatzlich positiv zu beurteilen, jedoch bestehe die Gefahr einer zu umfangrei-
chen Burokratie, die leistungshemmend wirken kdnne. Aus der taglichen Arbeit der
Referenzzentren kdnnten dagegen Qualitatskriterien, wie bspw. Struktur- und Pro-
zessparameter, entwickelt und gemessen werden. Die zu messenden Outcomes
konnten eine Qualitatstransparenz sicherstellen und als Benchmarkingfaktoren

dienen.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Referenzzentren und -netzwerke konnen fur die zukinftige Versorgung von Patien-
ten mit Seltenen Erkrankungen eine entscheidende Funktion einnehmen. Die Ver-
sorgungsstrukturen fur Seltene Erkrankungen befinden sich allerdings in einem
Spannungsfeld zwischen den Vor- und Nachteilen von zentralen und dezentralen
Strukturen. Ein Bedarf an zentralen Versorgungsstrukturen besteht, da die Seltenen
Erkrankungen in der Regel sehr komplex sind und eine spezialisierte, kompetente
und interdisziplinare Behandlung benétigen. Bei vielen Seltenen Erkrankungen sind
die Fallzahlen darlber hinaus so gering, dass nur durch eine Bindelung von Patien-

ten eine qualitativ hochwertige Versorgung sichergestellt werden kann. Ferner
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existieren fur etliche Seltene Erkrankungen nur wenige Spezialisten und kompetente
Einrichtungen. Ein entsprechender Wissensaufbau bei weiteren Arzten bzw. Einrich-
tungen ist nur sehr langfristig moglich. Die Erforschung der einzelnen Erkrankungen
kann auBerdem nur durch spezialisierte Arzte mit hohen Fallzahlen geleistet werden.
Zentralisierte Versorgungsstrukturen fihren jedoch tendenziell zu weniger Wettbe-
werb, so dass mdglicherweise Innovationen gehemmt werden. Seltene Erkrankun-
gen sind in der Regel aber auch chronisch und mussen sehr haufig und mit groRem
Zeitaufwand therapiert werden. Hierdurch entsteht bei den Patienten ein Bedarf von
wohnortnahen und dezentralen Versorgungsstrukturen. Abbildung 9 verdeutlicht

schemenhaft die méglichen Versorgungsstrukturen.

Abbildung 9: Zentrale vs. dezentrale Versorgungsstrukturen

Zentralisierung Dezentralisierung

Referenzzentren Spezialambulanzen Primarversorgung

Quelle: Eigene Darstellung.

Auf Grund der genannten Abwégungsnotwendigkeiten ist zu Uberlegen, wie ein holis-
tisches Versorgungsmodell ausgestaltet werden kénnte. Bei sehr geringen Pravalen-
zen einer Erkrankung sollten Referenz-/Expertisezentren in direkter Verbindung mit
der Primarversorgung stehen. Bei Seltenen Erkrankungen nahe der oberen Grenze
des Pravalenzkriteriums (ca. 40.000 Patienten in Deutschland) kénnte dagegen ein
abgestimmtes System von Referenzzentren und Spezialambulanzen denkbar sein.
Wahrend Referenzzentren sowohl Aufgaben in der Forschung als auch der Kli-
nischen Versorgung Ubernehmen wirden, waren Spezialambulanzen tberwiegend
im Bereich der spezialisierten Versorgung, aber auch der angewandten klinischen
Forschung (z. B. Zulassungsstudien fiir Arzneimittel) téatig. Referenzzentren sollten
dabei auch auf eine Blndelung und Weiterentwicklung der Expertise zu einzelnen
Seltenen Erkrankungen abzielen. Ein umfassender Transfer der in den Referenz-
zentren gewonnenen medizinischen Erkenntnisse sowie des spezifischen Wissens
und der Erfahrung in die praktische Tatigkeit von Spezialambulanzen, anderer
spezialisierter Krankenhausambulanzen und niedergelassener Fachéarzte ist fur eine

hohe Behandlungsqualitdt von immenser Wichtigkeit. Referenzzentren kame somit



Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder 70

auBerdem eine wesentliche Rolle bei der Erarbeitung von Therapieleitlinien oder
Patientenpfaden zu (siehe Kap. 3.3.2). Der Umfang der Einbindung der Priméarver-
sorgung durfte krankheitsspezifisch unterschiedlich sein und sich regelhaft auf die
Erbringung von alltéaglichen und einfachen Therapiebestandteilen beschranken.
Gerade aber auch durch die Verwendung von telemedizinischen Konzepten kdnnte
eine wohnortnahe und kompetente Primarversorgung mit Hilfe eines Referenzzent-
rums sichergestellt werden. Abbildung 10 verdeutlicht beispielhaft ein maogliches

Zusammenspiel von Referenzzentren und Spezialambulanzen.

Abbildung 10: Zusammenarbeit von Referenzzentren und Spezialambulanzen

@ Spezialambulanzen
@ Referenzzentren

Quelle: Eigene Darstellung

Die Entwicklung von Referenzzentren und -netzwerken mit ihren Strukturen, Aufga-
ben und Zielen wurde mal3geblich auf europaischer Ebene diskutiert. Im Gegensatz
zu anderen europdischen Landern hat in Deutschland bis jetzt keine Grindung von
nationalen Referenzzentren stattgefunden, was partiell auf die vorherrschenden
foderalen Strukturen zurtckzufihren ist (vgl. Rare Diseases Task Force (2006a),
S. 8-16; Aymé, S. / Schmidtke, J. (2007), S. 1481). Die EU-Kommission hat sich die
Empfehlungen der Rare Diseases Task Force zueigen gemacht und maogliche Kriter-
ien zur Definition von europaischen Referenzzentren formuliert. Auch nach Anderung
des bevorzugten Namens in ,Expertisezentren” blieb diese Definition bestehen, ob-

wohl der Gedanke des ,referal”, also der Zuweisung von Patienten zu diesem Zent-
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rum, schon durch die Namensgebung in den Hintergrund gertickt werden sollte. Es
konnte je nach Erkrankung erforderlich sein, nach der ZweckmaRigkeit von Refer-
enzzentren (mit der Moglichkeit Patienten weit Gberregional bzw. national dort vor-
zustellen) und nach der von Expertisezentren (mit hauptséachlich Beratungsfunktion,
aber nicht vorrangig Patientenbetreuung auf nationaler Ebene) zu differenzieren. In
Deutschland muss dann komplizierend noch differenziert werden nach solchen Zent-
ren und ihrer ZweckmaRigkeit auf nationaler Ebene bzw. auf LaAnderebene.

Die Vielzahl der Seltenen Erkrankungen bedingt eine komplexe Bedarfssituation. Da
die Versorgungserfordernisse krankheitsspezifisch sehr unterschiedlich ausgepragt
sind, sollten Referenzzentren erkrankungsindividuell ausgestaltet werden kdnnen.
Bei sehr seltenen Erkrankungen kann die Mindestanzahl von regional kontinuierlich
zu versorgenden Patienten allerdings zu gering sein, als dass kein spezifisches Re-
ferenzzentrum gegrindet werden kénnte. Eine Gruppierung von relativ ahnlichen
Seltenen Erkrankungen zur gemeinsamen Versorgung in einem Referenzzentrum
oder die Schaffung von europaweiten Behandlungsmdglichkeiten (européisches Re-
ferenzzentrum) kénnten in diesem Fall die Therapie in einem spezialisierten Refer-
enzzentrum sicherstellen. Ein gro3es Problem stellen jedoch nicht nur die fehlenden
Finanzierungsmodelle fur eine europaweite Versorgung dar, sondern es fehlen bis-
her allgemein Finanzierungsmodelle fiir Referenzzentren in Deutschland. Zwar konn-
te eine Vergutung der Versorgungsleistungen uber die Finanzierungsmdoglichkeiten
der Spezialambulanten, bspw. Giber den § 116b SGB V, gewahrleistet werden, Refer-
enzzentren nehmen aber ebenfalls vielschichtige Forschungsaufgaben wahr. Das
Fuhren von Registern, die ausfihrliche Krankheitsverlaufsdokumentation, die Durch-
fuhrung von klinischen Studien etc. verursachen Kosten, fur die bis dato keine Vergu-
tungsinstrumente vorgesehen sind. Zukinftige Versorgungskonzepte sollten daher

diesen erheblichen Mehraufwand bertcksichtigen.

Seltene Erkrankungen zeichnen sich dartber hinaus durch eine Vielschichtigkeit der
notwendigen Versorgungsstrukturen (lokal, regional, Lander- oder Bundesebene)
und der Versorgungsangebote (Komplettversorgung ambulant und station&ar oder nur
subsididre Versorgung mit spezifischem Know-How, Beratung von behandelnden
Kollegen etc.) aus. Hierbei ist die foderale Struktur des deutschen Gesundheitswe-

sens gesondert zu bericksichtigen. Auf europaischer Ebene ist auch auf Betreiben
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der Vertreter der Bundesrepublik eine Veranderung weg von den Referenzzentren
hin in Richtung auf Referenznetzwerke (Expertisenetzwerke) vorgenommen worden.
Das Modell von Netzwerkstrukturen entspricht besser den Ausgangsvoraussetzun-
gen des deutschen Gesundheitswesens. In diesem Zusammenhang ist die Akzep-
tanz einer gewissen Zentralisierung bedeutsam, um die relative Wertigkeit von
~Wohnortndhe“ und ,Kompetenz“ bei allen Akteuren zu erfassen. Im Europaischen
Kontext hat sich herausgestellt, dass eine Verankerung der ,Expertisezentren® in der
Priméar- und Regelversorgung sehr wichtig ist, da nur bei einem durchgéngigen Ver-
sorgungsmodell ein umfassender Nutzen und Mehrwert zu generieren ist. Hier muss
in verschiedenen Szenarien auch die Einbindung der Primarversorgung modellhaft
vorgeschlagen werden, der eine wichtige Rolle in der alltdglichen Betreuung der Be-
troffenen, einer zielgerichteten und zeitnahen Uberweisung und in vielen Féallen einer
Krankheitsdokumentation zukommt. Referenzzentren sollten diesen wohnortnahen
Leistungserbringern krankheitsspezifische diagnose- und therapierelevante Informa-
tionen bereitstellen. Eine wichtige Rolle kbnnen in diesem Zusammenhang Netzwer-

ke und Shared-Care-Modelle spielen (siehe Kap. 3.2.4).

Der gegenuber vielen EU-Mitgliedstaaten bedingte Vorteil einer ,kritischen Masse"
von Patienten in Deutschland wird durch die foderale Zersplitterung wieder konterka-
riert. Es leuchtet unmittelbar ein, dass gerade fir Seltene Erkrankungen eine Regio-
nalisierung der Gesundheitsversorgung wenig sinnvoll ist. Es kénnte dagegen die
Aufgabe der Lander sein, Shared-Care-Partner fir zertifizierte Referenz-/Expertise-
zentren zu identifizieren und zu zertifizieren. Eine Zertifizierung und Implementierung
von Referenz-/Expertisezentren konnte ebenfalls Uber ein Bundesinstitut erfolgen,
das Ausschreibungen vornimmt, auf die sich die spezialisierten Einrichtungen be-
werben missten. Entwicklungen und Anforderungen aus dem Bereich der europa-
ischen Referenzzentren wéren hierbei zu beachten. Spezialambulanzen fir die Be-
handlung von Mukoviszidose (CF) werden bspw. durch eine — allerdings bislang nur
vereinsintern anerkannte — Strukturkommission zertifiziert. Wesentliche Kriterien um-
fassen hierbei strukturelle, personelle und technische Aspekte (vgl. Reimann, A. /
Kruip, S. (2003), S. 70-71). Nach einer dreijahrigen vom BMG finanzierten Projekt-
phase wurde auch ein Benchmarkingverfahren fir zurzeit 20 CF-Zentren und Ambu-
lanzen implementiert, welches aus Spendenmitteln weiterfinanziert wird. Eine Zertifi-

zierung von Spezialambulanzen fur Seltene Erkrankungen tber ein Label konnte die
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Einhaltung von vorab definierten Qualitatsstandards sicherstellen und fur Patienten
transparent machen, in welchen Einrichtungen eine evidenzbasierte Versorgung
sichergestellt ist. Ahnliche Zertifizierungs- und Qualitatskriterien konnten auch fiir
Referenzzentren implementiert werden, welche jedoch um spezifische Aspekte der
Forschungssicherung erweitert werden kdnnten. Wesentliche Qualitatsindikatoren fir
ein Referenzzentrum wéaren eine hohe krankheitsspezifische Kompetenz und Erfah-
rung der leitenden Mediziner, sowie eine interdisziplinare Zusammenarbeit verschie-
dener Fachbereiche. Eine europa- bzw. weltweite Vernetzung der Referenzzentren
untereinander ware fir den Austausch von Informationen und Erfahrungen ebenfalls
sehr relevant (siehe Kap. 3.4.2). Zwar sind spezifische Anforderungen an Referenz-
/Expertisezentren fur die jeweiligen Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen zu defi-
nieren, jedoch durften fur alle diese Zentren giltige Rahmenanforderungen einheit-
lich beschreibbar sein. Hierzu gehort die Beteiligung bzw. der Betrieb eines Patien-
tenregisters, das der wissenschaftlichen Gemeinschaft in anonymisierter Form fur
Forschungszwecke zur Verfigung stellt, ebenso wie die Beteiligung an externen
(u. U. europaischen) Qualitatsmanagementmalinahmen (z. B. Benchmarkinggrup-

pen) und die Zusammenarbeit mit Patientenselbsthilfeorganisationen.

Im europdischen Diskurs ist es wichtig darauf zu achten, dass, solange es keine na-
tionalen Referenzzentren in Deutschland gibt, die Auswahlkriterien fiir europaische
Referenzzentren nicht fordern dirfen, dass diese grundsatzlich nur aus ,nationalen”
Referenzzentren rekrutiert werden durfen. Solch ein Gedanke, der urspriinglich in
der High Level Group formuliert worden war, scheint aber durch die Entwicklungen
des Konzeptes von europaischen Referenznetzwerken entscharft. Referenzzentren
sind nach den Vorstellungen der EU-Kommission eher durch inhaltliche Qualitaten,
wie Erfahrung eines multidisziplinaren Teams, Uberregionale Attraktivitat, Beteiligung
an Forschung, Fort- und Weiterbildungsprogramme sowie Leitlinienarbeit, definiert
als durch die Namensgebung. Somit ist es durchaus mit den Vorstellungen der Rare
Diseases Task Force und der High Level Group kompatibel, dass spezialisierte Zent-
ren in Deutschland, auch wenn sie aus foderalistischen Grinden mdglicherweise
nicht als nationale Referenzzentren bezeichnet werden kénnen, als europaische Ex-
pertisezentren innerhalb von européaischen Referenznetzwerken qualifiziert sind. Eu-
ropaische Referenzzentren im urspriinglichen Sinn der Diskussion eines einzigen

mafgeblichen Expertisenzentrums fir die Europdische Gemeinschaft, zu dem dann
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Uberweisungen von Patienten aus allen Mitgliedsstaaten sinnvoll sein kénnten,
kommen wegen der Limitationen durch Sprach- und Kulturbarrieren nur ausnahm-
sweise und nur fur die aller seltensten Erkrankungen in Betracht. Aber selbst bei den
extrem seltenen Erkrankungen sollte dann dem Modell der européaischen Referenz-
netzwerke der Vorzug gegeben werden und es sollte eher durch Zusammenfassung
von Gruppen von extrem seltenen Erkrankungen die notwendige kritische GroRRe fir
einen nationale Versorgung mit europaischer Vernetzung geschaffen werden. Unbe-
dingt erforderlich ist allerdings eine auf die Bedurfnisse der einzelnen Seltenen Er-
krankungen abgestimmte Definition der Leistungs-, Qualitats- und Mengenkriterien
unter Berlcksichtigung der europaischen Erfordernisse, aber auch der deutschen
Gegebenheiten. Eine solche Anpassung an den krankheitsspezifischen Bedarf in
Deutschland kdnnte eine der Aufgaben eines Nationalen Aktionsforums fur Seltene

Erkrankungen sein (siehe Kap. 3.6.1).

3.2.3 Netzwerke fur Seltene Erkrankungen

Beschreibung der Ist-Situation

Medizinische Netzwerke spielen fur die Erforschung und Versorgung von Seltenen
Erkrankungen eine besondere Rolle. Eine Differenzierung in klinische Versorgungs-
netzwerke, Informationsnetzwerke und Forschungsnetzwerke scheint auf Grund von
potenziell unterschiedlichen Funktionen fir die vorliegende Darstellung zielfihrend
zu sein. Eine klare Abgrenzung und Definition dieser Netzwerke ist jedoch kaum
madglich. lIdealerweise sollten Netzwerke im Bereich der Seltenen Erkrankungen um-
fassend die Funktionen von Versorgungs-, Informations- und Forschungsnetzwerken
Ubernehmen und mdoglichst alle relevanten Akteure des Versorgungsgeschehens

miteinbeziehen.

Versorgungsnetzwerke sind priméar fur eine koordinierte Leistungserbringung relevant
und streben eine qualitativ hochwertige Versorgung der Patienten an. Sie bieten
ebenfalls eine Plattform, um den fachibergreifenden Austausch verschiedener medi-
zinischer Fachbereiche zu fordern und zu einer Entwicklung von ganzheitlichen The-
rapieansatzen beizutragen. Ein gutes Beispiel hierfir sind die bereits beschriebenen
Referenznetzwerke, die jedoch auch fir die Forschung von entscheidender Bedeu-

tung sind (siehe Kap. 3.2.2). Eine Netzwerkbildung unterschiedlicher Versorgungs-
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einrichtungen ist auch fir eine an den Praferenzen der Patienten orientierte Leis-

tungserbringung bedeutsam (siehe Kap. 3.2.4).

Die Bedeutung von Informationsnetzwerken liegt insbesondere im Bereich einer um-
fassenden und zielgerichteten Verbreitung von krankheitsspezifischem Wissen. Die
Informationsbereitstellung und -verbreitung verursacht bei Seltenen Erkrankungen
besondere Probleme und bendtigt spezielle Konzepte, die in den Kapiteln 3.4.1 und
3.4.2 ausfuhrlich erlautert werden.

Nur durch eine enge Zusammenarbeit in einem Netzwerk kann in vielen Fallen die
Erforschung von Seltenen Erkrankungen bewaltigt werden (siehe Kap. 3.2.3). Ein
wichtiger Teil der Forschungsforderung durch das BMBF im Bereich der Seltenen
Erkrankungen (siehe vertiefend Kap. 3.5.2) liegt insbesondere bei der Unterstitzung
von Forschungsnetzwerken. In Forschungsnetzwerken wird die Forschung unter-
schiedlicher spezialisierter Mediziner zielgerichtet gebindelt und koordiniert. Das
BMBF hat in den Jahren von 2003 bis 2008 zehn verschiedene krankheitsspezifische
Netzwerke fur Seltene Erkrankungen gefordert. Durch diese Netzwerke sollten
....Krankheitsursachen und -verlaufe systematisch erforscht, spezifische Diagnosen
gestellt, der Informationstransfer optimiert und eine kompetente Patientenversorgung
gesichert werden.” (BMBF (2005), S. 2). Die Aufgaben dieser Netzwerke gehen so-
mit Uber die reine Forschung hinaus und umfassen Leistungen im Bereich der Infor-
mationsbereitstellung und der Versorgungsoptimierung. Die zehn geférderten Netz-
werke befassten sich mit Muskeldystrophien (MD-Net), Stérungen der somatosexuel-
len Differenzierung und Intersexualitat, Epidermolysis bullosa, angeborenen Stérun-
gen der Blutbildung, Skelettdysplasien, Ichthyosen und verwandten Verhornungssto-
rungen, erblichen Bewegungsstorungen (GeNeMove), systemischer Sklerodermie,
Leukodystrophien und erblichen Stoffwechselstorungen/-krankheiten, die im Neuge-
borenenscreening erfasst werden (METABNET) (vgl. BMBF (2005), S. 1-2).

Aufbauend auf der bereits seit dem Jahr 2003 laufenden Fordermal3nahme ,Netz-
werke fur Seltene Erkrankungen® hat das BMBF im Jahr 2008 sein Engagement
ausgedehnt und fordert zuknftig fur zunachst drei Jahre 15 Verbiinde mit 22,5 Mio.
Euro, wobei eine Verlangerung der Forderzeit auf neun Jahre mdglich ist. Dabeli

wurden auch neue Krankheitsgebiete wie erbliche Netzhauterkrankungen, Krebser-
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krankungen  (Sarkome,

Neurofibromatose)

und

primare

Immundefizienz-

Erkrankungen aufgenommen (vgl. BMBF (2008a)). Tabelle 2 beschreibt die derzeit

zur Forderung vorgesehenen Netzwerke.

Tabelle 2: Zur Férderung vorgesehene Verblinde fur Seltene Erkrankungen (Stand: Dez. 2008)

Thema des Verbundes

Verbund-Koordination

Institution

Epidermolysis bullosa

Prof. Bruckner-
Tuderman

Universitat Freiburg

Leukodystrophien

Prof. Gieselmann

Universitat Bonn

Neurofibromatose Typ 1

Prof. von Deimling

Universitat Heidelberg

Angeborene Stérungen der Blutbildung

Dr. Zeidler

Medizinische Hochschule
Hannover

Erbliche Netzhauterkrankungen

Prof. Wissinger

Universitat Tubingen

Zellulare Ansatze zur Therapie von
seltenen Lungenerkrankungen

Prof. Martin

Medizinische Hochschule
Hannover

Diffus parenchymattse Lungener-
krankungen

Prof. Glnther

Universitat Giessen

Mitochondriale Erkrankungen

Prof. Klopstock

Universitat Miinchen

Sarkome

Prof. Jirgens

Universitat Minster

Skelettdysplasien

Prof. Zabel

Universitat Freiburg

Imprinting-Erkrankungen

Prof. Horsthemke

Universitat Essen

Muskeldystrophien

PD Dr. Walter

Universitat Miinchen

Priméare Immundefizienz-Erkrankungen

Prof. Klein

Medizinische Hochschule
Hannover

Autoimmunerkrankungen bei Kindern
und Heranwachsenden

Prof. Roth / PD Dr. Foll

Universitat Minster

Uro-rektale Fehlbildungen

Prof. Herrmann

Max-Planck-Institut fir Moleku-
lare Genetik Berlin

Quelle: In Anlehnung an BMBF (2008b).

Auf Grund der Seltenheit vieler Erkrankungen ist dartiber hinaus eine internationale
Zusammenarbeit in Netzwerken von Forschungsférderorganisationen essentiell (vgl.
Aymeé, S. / Schmidtke, J. (2007), S. 1483). Um solche Kooperationen von Wissen-
schaftlern zu erleichtern, wurde mit dem ERA-Net for Research Programs on Rare
Diseases (E-Rare) eine europaische Kooperation von Forschungsforderorganisatio-
nen eingerichtet, welche die Forderaktivitaten von Belgien, Frankreich, Italien, Spa-
nien, Deutschland, Turkei, Niederlande und Israel biindelt und koordiniert (vgl. ERA-

Net for Research Programs on Rare Diseases (E-Rare) (0. J. a); Wetterauer, B. /
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Schuster, R. (2008), S. 525-526). Im Rahmen der transnationalen Forderbekanntma-

chungen koénnen folgende Projekttypen beantragt werden:

a. Gemeinsame Forschungsansatze, die bestehende Patientenkohorten bzw.
Fallserien von Patienten/Familien und zugehdrige Materialbanken nutzen oder
neu etablieren

b. Grundlagenorientierte Forschungsansétze im Bereich Seltener Erkrankungen,
einschliel3lich genetischer und pathophysiologischer Studien

c. Forschungsanséatze zur Diagnose und Therapie von Seltenen Erkrankungen

d. Patientenorientierte Forschung auf dem Gebiet der Sozial- und Gesellschafts-

wissenschaften

Internationale Projekte der ersten Férderbekanntmachung von E-Rare werden bis
zum Jahr 2010 mit knapp 13 Mio. Euro von den teilnehmenden Landern finanziert.
Derzeit werden folgende européische Kooperationsprojekte gefordert: CRANIRARE,
Epinostics, EUROBFNS, EuroRETT, EUROSPA, HAEIIl, HSCR, Kindlernet, MTMpa-
thies, OSTEOPETR, PodoNet, RISCA und WHIMPath (vgl. ERA-Net for Research
Programs on Rare Diseases (E-Rare) (0. J. b)). Zurzeit startet die zweite gemeinsa-
me Forderbekanntmachung fur multinationale Projekte, an der zusatzlich Portugal,
Osterreich und Griechenland beteiligt sind. Insgesamt wird die zweite Férdermal-
nahme mit rund elf Millionen Euro geférdert, drei Millionen Euro werden durch das
BMBF beigesteuert (vgl. BMBF (2008a)).

Eine starkere Vernetzung von Experten auf europaischer Ebene soll auf3erdem durch
ein zweijahriges und mit 800.000 Euro durch die EU gefoérdertes Projekt an der Jo-
hann Wolfgang Goethe Universitat in Frankfurt am Main ermdéglicht werden. Ziel des
Projekts ist die Entwicklung eines allgemeingultigen Konzepts zum Aufbau von euro-
paischen Expertennetzwerken fir Seltene Erkrankungen (vgl. Kommission der euro-
paischen Gemeinschaften (2008a), S. 6-7). Anhand dieses Modells soll ein auf ande-
re Seltene Krankheiten tUbertragbarer ,Bauplan® fir ,Comprehensive Networks of Ex-
pertise/European Reference Networks (ERN)“ entwickelt werden. Unter einem um-
fassenden (comprehensive) Expertisenetzwerk/Referenznetzwerk wird in der Rare
Diseases Task Force ein Netzwerk verstanden, das klinische Versorgungs-, For-

schungs- und Informationsnetzwerke einschlie3lich Patientenregister und ggf. Bio-
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materialbank zusammen bringt (vgl. Rare Diseases Task Force (2008), S. 7-11).
Hierbei kann unter klinischen Versorgungsnetzwerken je nach Patientengruppe und -
zahl auch eine grenzuberschreitende Versorgung/Zuweisung verstanden werden,
wahrend Forschungsnetzwerke in diesem Zusammenhang sowohl die Grundlagen-
forschung als auch die vernetzte Struktur fur klinische Studien (Clinical Trials Net-
work) umfassen. Informationsnetzwerke sollen barrierefreien Zugang (beispielsweise
in der eigenen Muttersprache) zu qualitatsgesicherten Informationen fur Patienten,
aber auch spezielle Angebote fur alle Mitglieder des Behandlerteams -umfassen.

Ergebnisse der Befragung

Die befragten Akteure beurteilten die Auswirkungen der vom BMBF geforderten
Netzwerke insgesamt sehr wohlwollend. 84,8 Prozent der Befragten sehen positive
oder sehr positive Auswirkungen auf die konkrete Versorgung der Patienten. Diese
Beurteilung wird gleichermalR3en von allen Subgruppen getragen (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 40). Im Rahmen der offenen Antwortmaoglichkeiten wurde vermerkt, dass fur
sehr seltene Erkrankungen eine europaweite Netzwerkbildung von entscheidender
Bedeutung sei. Hierfir missten Behandlungs- und Finanzierungsmdéglichkeiten im
europaischen Ausland vereinfacht bzw. implementiert werden. Die Erfassung von
Patienten mit Seltenen Erkrankungen sei dartber hinaus ein sehr wichtiger Punkt,
um die Kohortenstarke fur klinische Studien und die Forschung zu erhdhen. Hierflr

sei die Bildung von nationalen und européischen Netzwerken unerlasslich.

Im Rahmen der Befragung wurde ebenfalls erhoben, welche spezialisierten For-
schungsnetzwerke den teilnehmenden Akteuren im Bereich der Seltenen Erkrankun-
gen bekannt sind. Neben den bereits bekannten Netzwerken wurden alle neu
genannten Vernetzungen von spezialisierten Medizinern systematisch erfasst und
ebenfalls angeschrieben, so dass auch dieses Erfahrungswissen in der Studie
berticksichtigt werden konnte.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Die Fokusgruppe der spezialisierten Arzte stellte fest, dass sich Forschungs- und
Versorgungsnetzwerke unter Einbezug aller Akteure auf die Versorgung von Patien-
ten mit Seltenen Erkrankungen positiv auswirkten. Das gleiche gelte fiur Informati-

onsnetzwerke, aber nicht mit derselben Durchschlagskraft. Es sei jedoch eine Defini-
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tion notig, was genau ein Netzwerk sei. Alle kompetenten Akteure der Versorgungs-
landschaft, im Sinne des Comprehensive-Care Gedankens, seien fur Netzwerke re-
levant, also insbesondere auch die Selbsthilfe. Ein wesentliches Ziel der Netzwerk-
arbeit solle eine Erh6hung der medizinischen Standards sein. Die Kommunikation in
Netzwerken spiele hierfur eine wesentliche Rolle. Netzwerke sollten aul3erdem die
Grundlinien der Behandlung einer Seltenen Erkrankung bekannt machen und in die
.versorgungsperipherie transferieren. Es seien daher gleichermalRen Klinische
Netzwerke und Informationsnetzwerke notig. Die Bildung bzw. Finanzierung von
Netzwerken ersetze allerdings nicht die Finanzierung der Versorgung. Netzwerke
und die Versorgung bendétigten jeweils ausreichende finanzielle Ressourcen. In ei-
nem optimalen Versorgungsmodell sollten Referenzzentren Knotenpunkte eines
Netzwerks darstellen. Prinzipielles Problem sei hierbei, dass die Anzahl der Refe-
renzzentren von der Haufigkeit einer Erkrankung abhénge. Schwierig sei beim Vor-
handensein mehrerer Referenzzentren, welche — wenn nicht alle - Bestandteil des
Netzwerkes werden sollten. Hier waren eine Definition von Auswabhlkriterien und eine
unabhangige Vergabestelle sinnvoll. Die Bewertung der Kompetenz der Einrichtun-
gen solle hier im Vordergrund stehen. Die Bildung von Netzwerken solle ferner tber
formalisierte Kriterien stattfinden. Eine Anerkennung kénne durch eine Bundesbe-
horde erfolgen, die Netzwerke zertifizieren konnte. Fur diese Zertifizierung von Netz-
werken sollten Qualitatsziele/-merkmale definiert werden, die fur die Offentlichkeit
bzw. die Patienten verstandlich seien. Die Entwicklung von Referenzzentren und Re-
ferenznetzwerken sei in vielen EU-Mitgliedstaaten bereits wesentlich weiter fortge-
schritten als in Deutschland. Eine Kompatibilitdt bzw. Abstimmung der Netzwerke mit
europaischen Vorgaben und europaischen Netzwerken sei daher notwendig.

In den Fokusgruppen der spezialisierten 6ffentlichen Organisationen und Patienten-

organisationen wurden keine expliziten Daten zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und Lésungsszenarien

Ungeachtet der grundsatzlich positiven Bewertung der Netzwerke ist festzuhalten,
dass eine messbare Auswirkung auf Versorgungsstrukturen fur die von den Netz-
werken tangierten Seltenen Erkrankungen bislang nicht festzustellen ist. Im Sinne
eines Netzwerkmodells (siehe Abbildung 10) kénnten aber gerade diese vom BMBF

geforderten Netzwerke ,Leuchtturmfunktion“ fir die interdisziplinare und transsekto-
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rale Versorgung haben. Zudem sind langfristige Erfolge in der Forschung und der
Entwicklung von Therapiestandards durch die Vernetzung von spezialisierten Medi-
zinern und Einrichtungen zu erwarten. Es ist jedoch zu beachten, dass die Bildung
von Netzwerken kein Ersatzinstrument fir die Regelversorgung darstellen darf, son-
dern die wesentliche Netzwerkfunktion eine Verbesserung der Regelversorgung sein

sollte.

Um eine Nachhaltigkeit der Versorgungseffekte sicherzustellen, wére es sinnvoll, die
Einpassung in die Regelversorgung unter Berlicksichtigung einer adaquaten Vergu-
tungsstruktur sicherzustellen. Ein Transfers der in den Netzwerken gewonnenen Er-
kenntnisse und die Bereitstellung von krankheitsspezifischen Informationen kénnte
auf diesem Wege ebenfalls gewahrleistet werden. Ein weiteres umfangreiches Fra-
genthema ist die Entwicklung und Implementierung geeigneter Anreizsysteme fur
eine effiziente Vernetzung der Akteure des Gesundheitswesens. Gerade fur eine
europaweite Netzwerkbildung scheint eine Entwicklung langfristiger Finanzierungs-
modelle notwendig. Hierbei sollten Losungen gefunden werden, die von der An-
schubfinanzierung, in Form von geférderten Projekten, bis zu einer Implementierung
von nachhaltigen Losungen greifen. Nur bei einer dauerhaften Implementierung der
Projekte kann von einer Durchdringung des gesamten Gesundheitsgeschehens aus-
gegangen werden. Aus diesen Griinden sollten Netzwerke eine feste und tber Jahre
verlassliche Informationsquelle und Adresse fir Zuweisungen zum Zwecke der Mit-
behandlung, Abklarung und Richtungsweisung darstellen. Dies wirde auch fur den
primérarztlichen Bereich eine Unterstitzung darstellen, da davon ausgegangen
werden kann, dass jeder Kinder-, Hausarzt oder hausarztlich tatige Internist von

diesem Angebot weil3 und Gebrauch machen kann.

Dartber hinaus sollten grundlegende Anforderungen an die Bildung und Forderung
eines medizinischen Netzwerkes fir Seltene Erkrankungen definiert werden. Eine
Einbindung moglichst aller kompetenten Akteure des Versorgungsgeschehens er-
scheint sinnvoll. Eine zentrale Rolle innerhalb der Netzwerke musste den Referenz-
zentren zukommen, da sie die vermeintlich grof3te medizinische Kompetenz aufwei-
sen. Es miusste jedoch eine Auswahl getroffen werden, welche Einrichtungen bzw.
Mediziner aus den verschiedenen Versorgungsbereichen berticksichtigt werden soll-

ten. Eine Erh6hung der medizinischen Versorgungsstandards sollte das grundséatz-
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liche Ziel der Netzwerkbildung darstellen. Die bestehenden und zukinftig geforderten
Netzwerke sollten daher gezielt auf ihre Versorgungsrelevanz und die Zusammen-
arbeit mit der Selbsthilfe hingewiesen und in diesem Sinne evaluiert werden. Eine
Zertifizierung von medizinischen Netzwerken fur Seltene Erkrankungen Uber diese

Quialitatsindikatoren kdnnte sinnvoll sein.

Die Bildung von Referenznetzwerken spielt gerade im europaischen Kontext eine
besondere Rolle. Eine Vielzahl spezifischer Kriterien und Anforderungen sind bei der
Bildung solcher Netzwerke zu berlcksichtigen. In vielen EU-Mitgliedstaaten beste-
hen bereits hinreichende Erfahrungen in der Bildung von Referenznetzwerken, die
auch im Hinblick auf eine Kompatibilitat fur die Etablierung von medizinischen Netz-
werken fir Seltene Erkrankungen in Deutschland genutzt werden sollten. Die Bildung
eines generischen Modells ,Comprehensive Networks of Expertise/European Refe-
rence Networks (ERN)“ kann hierbei wesentliche Vorgaben aus dem Konsens flr
einige Seltene Erkrankungen einbeziehen. Diese Erfahrungen kénnen mdglicherwei-
se zur Extrapolation auf andere oder alle Seltenen Erkrankungen genutzt werden.

3.2.4 Gemeinsame Versorgung — Shared Care

Beschreibung der Ist-Situation

Auf Grund der Komplexitdt und Chronizitat vieler Seltener Erkrankungen bestehen
Therapien haufig aus vielfaltigen interdisziplinaren BehandlungsmalRnahmen, die
sowohl kompliziert bzw. spezialisiert als auch einfach bzw. routineméafig durchzufih-
ren sein konnen und regelm&Rig erbracht werden missen. Um eine hohe Be-
handlungsqualitdt zu gewahrleisten, kénnen die diffizilen MaRnahmen in vielen Fal-
len nur von spezialisierten und kompetenten Einrichtungen durchgefiuhrt werden. Ein
entsprechendes krankheitsspezifisches Wissen und Erfahrungen werden vorwiegend
in Einrichtungen mit spezialisierten Arzten vorzufinden sein, d. h. im Regelfall in Re-
ferenzzentren oder Spezialambulanzen. Diese spezialisierten Institutionen werden
jedoch bei den meisten Seltenen Erkrankungen relativ selten sein und weit entfernt
vom Wohnort der Betroffenen liegen, die deswegen hohe Zeit- und Reisekosten auf

sich nehmen miussen, um sich behandeln zu lassen.

Viele notwendige arztliche und nicht-arztliche Therapieleistungen sind jedoch auch

von verhaltnismafig einfacher Natur und bendétigen daher nicht zwingend eine hohe
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Spezialisierung des Leistungserbringers. Durch den regelmaRigen und umfassenden
Behandlungsbedarf vieler chronischer Seltener Erkrankungen kénnen Shared-Care-
Modelle, d. h. die arbeitsteilige Zusammenarbeit zwischen Primarversorgern und
Spezial- bzw. Referenzzentren, bei der eine genau definierte Delegation bestimmter
Aufgaben erfolgt, eine ganzheitliche Therapie von Seltenen Erkrankungen ermdg-
lichen. Zudem kdnnen Kosten und Belastungen der Therapie gesenkt werden, indem
die erbrachten Leistungen bestmdglich auf verschiedene Leistungserbringer verteilt
werden und eine enge Zusammenarbeit unter Nutzung der jeweiligen Kompetenzen
ermoglicht wird. Schon auf Grund der grof3en Entfernungen sind Shared-Care-
Modelle bei der Versorgung Seltener Erkrankungen in Skandinavien ublich. Es kénn-
te daher zweckmalfig sein, die Erfahrungen aus anderen Landern auch fir die Ver-

sorgungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen in Deutschland zu nutzen.

Ergebnisse der Befragung

Shared-Care-Modelle kdnnen verschiedene Elemente enthalten, die fir die Versor-
gung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen eine unterschiedliche Relevanz auf-
weisen konnen. Fir die befragten Personen ist das wichtigste Element eines Shared-
Care-Modells fur Seltene Erkrankungen eine Zusammenarbeit von einem Referenz-
zentrum mit einem oder mehreren mitversorgenden Einrichtungen bzw. Personen.
Als ebenfalls sehr wichtiges Kriterium wurde genannt, dass die mitversorgende Ein-
richtung den Therapieempfehlungen des Referenzzentrums folgen sollte. 70,9 Pro-
zent der Befragten waren darlber hinaus der Ansicht, dass die Diagnosestellung und
Behandlungseinstellung in einem Referenzzentrum erfolgen sollte. Ein gemeinsames
Qualitatsmanagement der beteiligten Einrichtungen und eine regelmalfiige Vorstel-
lung des Patienten im Referenzzentrum werden auch als relativ wichtige Elemente
eines Shared-Care-Modells angesehen. Ein Management von akuten, aber weniger
gravierenden Problemen bei niedergelassenen Medizinern, eine Zusammenarbeit
von verschiedenen Einrichtungen in einem Qualitatszirkel und eine ausschlief3liche
Vorstellung des Patienten im Referenzentrum bei Notféallen oder fur spezialisierte
Behandlungen werden von den Befragten als weniger wichtige Elemente einer ge-
meinsamen Versorgung angesehen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 30). Die Bedeutung der
Zusammenarbeit von verschiedenen Einrichtungen in einem Qualitatszirkel wird von
den verschiedenen befragten Personengruppen unterschiedlich bewertet. Uber die

Halfte der befragten Patientenorganisationen sehen dieses Merkmal einer gemein-
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samen Versorgung als wichtiges Kriterium an (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 31). Insbe-
sondere die befragten Leistungserbringer und Forscher geben diesem Element
jedoch nur eine geringe Bedeutung. Im Gegensatz zu den anderen befragten Perso-
nengruppen (J 17,1%) bewerten 41,2 Prozent der befragten Kostentrager eine aus-
schlie3liche Vorstellung des Patienten im Referenzentrum bei Notféllen oder fur spe-
zialisierte Behandlungen als wichtiges Element eines Shared-Care-Modells (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 32).

Nach Ansicht der befragten Personen kann eine gemeinsame Versorgung von Pa-
tienten vielféltige Ziele bedienen. Ein Grofteil der Befragten sieht das Potenzial von
Shared-Care-Modellen insbesondere im Bereich einer medizinisch hoherwertigen
Versorgung, einem leichteren Transfer neuer Erkenntnisse in therapeutische Mal3-
nahmen, einer Einhaltung von Qualitdtsstandards und einer Implementierung von
festen Ansprechpartnern fir die Patienten. Ein etwas geringeres Potenzial (51,9%)
wird Shared-Care-Modellen in Bezug auf die Umsetzung einer kostengtinstigen Ver-
sorgung zugeschrieben. Fur 40 Prozent der Befragten kann eine wohnortnahe Ver-
sorgung und eine gute Erreichbarkeit der Leistungserbringer durch Modelle der ge-
meinsamen Versorgung sichergestellt werden. Die befragten Patientenorganisatio-
nen und Organisationen sowie Leistungserbringer antworteten relativ einheitlich. Ei-
ne wohnortnahe Versorgung kann vor allem aus Sicht der befragten Leistungserbrin-
ger durch eine gemeinsame Versorgung erreicht werden (62,5%). Fur lediglich
35,3 Prozent der befragten Kostentrager (Gesamt: 70,3%) kann durch Shared-Care-
Modelle eine Implementierung eines festen Ansprechpartners fir die Patienten ge-
wahrleistet werden (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 35). Im Rahmen der freien Antwortmog-
lichkeiten wurde als weiteres Ziel von Shared-Care-Modellen eine Verbesserung der
Rahmenbedingungen fur klinische Studien angegeben. Als weiteres wichtiges Ele-
ment einer gemeinsamen Versorgung sollten Konsultationen des Referenzzentrums
durch den Hausarzt finanziell honoriert werden. In der Aus-, Fort- und Weiterbildung
der Priméararzte sollte ebenfalls auf die Notwendigkeit einer frithzeitigen und zielge-
richteten Uberweisung hingewiesen werden, da fiir die Therapie stets Facharzte mit

grof3er Erfahrung nétig seien.
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Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Innerhalb der Fokusgruppendiskussion der spezialisierten Arzte wurde festgestellt,
dass fur die Versorgung von Seltenen Erkrankungen vielfaltige Versorgungseinrich-
tungen und eine Koordination der Gesamttherapie notwendig seien. Aus diesen
Grinden konnte fur die Therapiekoordination die Berufung eines ,Vertreters” fur die
Patienten und betroffenen Familien zielfihrend sein. Diese Aufgabe kbnnte der eines
.case-Managers” ahnlich sein, der die Komplexitat der jeweiligen Seltenen Erkran-
kung Uberblicken und die Gesamttherapie koordinieren musse. Fraglich sei hierbei,
auf welcher Ebene des Versorgungsgeschehens ein solcher ,Case-Manager” ver-
ordnet sein solle. Kontrovers wurde diskutiert, ob ein solcher Manager auf Ebene
eines Referenzzentrums, mit dem Vorteil einer hohen krankheitsspezifischen Exper-
tise sowie Erfahrung oder auf Ebene des Hausarztes/Kinderarztes, mit dem Vorteil
einer Wohnortnahe zum jeweiligen Patienten, angesiedelt sein solle. Unstrittig war,
dass ein solcher Hausarzt durch ein Shared-Care-Modell mit einem Referenzzentrum
verbunden sein solle bzw. ein reger Informationsaustausch notwendig sei. Als prob-
lematisch wurde jedoch die durftige Kommunikationskultur im deutschen Gesund-
heitswesen und hieraus entstehende Informationsprobleme gekennzeichnet. Eine
Loésungsmaglichkeit hierbei kénne die Implementierung eines ,Global-Case-
Managers® auf Ebene eines Referenzzentrums, mit entsprechend grof3er Expertise
und Erfahrung und eines ,Personal-Case-Managers®, der in direktem Patientenkon-

takt stehe, sein.

Die Fokusgruppe der Patientenvertreter aul3erte sich ebenfalls positiv tiber Shared-
Care-Modelle und kam zu dem Ergebnis, dass eine gemeinsame Versorgung von
Patienten durch verschiedene Leistungserbringer vor allem eine medizinisch héher-
wertige Versorgung in Wohnortnahe und einen leichteren Transfer neuer Erkenntnis-
se in die Therapie ermdglichen kénne. Shared-Care-Modelle kdnnten fir viele Selte-
ne Erkrankungen erstmals eine kompetente wohnortnahe Versorgung ermdglichen.
Eine wohnortnahe Versorgung durch Primarversorger, mit entsprechenden Vergu-
tungsanreizen (Abrechnung nur in Zusammenarbeit mit der spezialisierten Einrich-
tung) und einer Kooperation mit einem Referenzzentrum, ware hierfir notwendig.
Der ambulante Pflegedienst solle ebenfalls in Shared-Care-Modellen Bertcksichti-
gung finden. Eine enge Zusammenarbeit und Abstimmung aller am Verbund beteilig-

ten Leistungserbringer sei fur den Erfolg von Shared-Care-Modellen mafl3gebend.
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In der Fokusgruppe der 6ffentlichen Organisationen wurden keine expliziten Meinun-

gen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und L6ésungsszenarien

Einer gemeinsamen Versorgung von Patienten durch Shared-Care-Modelle wird ins-
gesamt ein hohes Potenzial zugeschrieben. Auf Grund der Seltenheit vieler Erkran-
kungen lassen sich viele spezialisierte Versorgungsleistungen mit einer hohen Quali-
tat nur durch eine Bundelung von Patienten realisieren. Eine Zentralisierung ausge-
wabhlter Versorgungsleistungen in bestimmten Einrichtungen erscheint somit sinnvoll,
verursacht jedoch insbesondere fur die Betroffenen hohe Kosten und Belastungen.
Fur bestimmte Teilbereiche der Versorgung kann daher eine Leistungserstellung in
dezentralen Strukturen vorteilhafter sein (siehe Kap. 3.2.2). Shared-Care-Modelle
kénnen somit potenziell die Qualitat und Effektivitdt der Versorgung durch eine ziel-
gerichtete Steuerung der Patienten in die jeweils geeigneten Versorgungsstrukturen
verbessern. Eine spezialisierte Therapie in wohnortfernen Einrichtungen, bei der
gleichzeitig einfache Behandlungsschritte von wohnortnahen Leistungserbringern
durchgefuhrt werden, kann hierdurch grundsatzlich ermdglicht werden. Ein Spezial-
zentrum steht dabei in enger Abstimmung mit einer assoziierten peripheren Ambu-
lanz, die zum einen fir die Durchfihrung der durch das Spezialzentrum bestimmten
Therapie zustandig ist und zum anderen den Patienten bei einer kritischen Verander-
ung des Zustands schnell untersucht und die Ergebnisse zur weiteren Abklarung und
fur therapieleitende Entscheidungen an das Spezialzentrum Ubermittelt. Eine enge
Zusammenarbeit zwischen Spezialambulanzen bzw. Referenzzentren und mitver-
sorgenden Leistungserbringern ist somit ein zentrales Element eines Shared-Care-
Modells und fur ein anzustrebendes gemeinsames Qualitdtsmanagement von grund-
legender Bedeutung. Eine héherwertige medizinische Versorgung durch einen hohen

Patientennutzen kénnte auf diesem Wege erreicht werden.

Die Behandlungseinstellungen und bedeutsamsten TherapiemalRnahmen sollten von
spezialisierten Arzteteams bzw. von Spezialambulanzen oder Referenzzentren
durchgefuhrt werden. Hausarzte sind somit zum einen fir eine schnelle und zielge-
richtete Uberweisung zu spezialisierten Versorgungseinrichtungen und zum anderen
fur die Erbringung verhaltnismafig einfacher und routineméaRiger bzw. wiederkeh-

render Behandlungsbestandteile, nach Anweisung der spezialisierten und koordinie-
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renden Einrichtung, relevant. Sie sind jedoch auch als Vertrauensperson und An-
sprechpartner fur die Patienten und ihre Familien sowie fur die Behandlung anderer
gesundheitlicher Probleme grundséatzlich sehr bedeutend (vgl. Knight, A. W. /
Senior, T. P. (2006), S. 83). Die wohnortnah erbrachten Leistungen sollten nach An-
weisung der spezialisierten Einrichtung auszufiihren sein. Bei vielen Erkrankungen
sind dariiber hinaus pflegerische und rehabilitative Leistungen fir einen Therapieer-
folg essentiell. Eine enge Kooperation zwischen der spezialisierten Einrichtung,
rehabilitativen Leistungserbringern und dem ambulanten Pflegedienst ist deshalb fur
eine qualitatsgesicherte und dem Behandlungsziel dienliche Therapie notwendig. Es
sollte zudem krankheitsspezifisch bestimmt werden, ob eine Vorstellung oder Be-
handlung des Patienten in Spezialambulanzen bzw. Referenzzentren regelmalig
stattfinden sollte oder ob eine Vorstellung nur bei Notfallen oder einer Veranderung

des Gesundheitszustandes anzustreben ist.

Die Koordination von komplexen Therapien bei Seltenen Erkrankungen ist von gro-
Rer Wichtigkeit fir den Behandlungserfolg. Versorgungskonzepte fir Seltene Erkran-
kungen sollten daher eine Institution im Versorgungsgeschehen fir die Erkrankungs-
koordination vorsehen. Diese Institution bzw. der betreffende Mediziner kdnnte die
Funktion eines ,Case-Managers” ubernehmen. Auf diesem Wege konnte die Ge-
samttherapie kompetent koordiniert und ein fester Ansprechpartner fir die Betroffe-
nen implementiert werden, der den jeweiligen Behandlungsablauf entsprechend der
individuellen Bedurfnisse der Patienten adjustieren kénnte. Es musste hierbei krank-
heitsspezifisch entschieden werden, auf welcher Ebene des Versorgungsgesche-
hens - eher in spezialisierten Einrichtungen oder bei wohnortnahen Leistungserbrin-
gern - ein solcher ,Case-Manager” implementiert werden sollte. Ein Einbezug
humangenetischer Beratungsstellen konnte fir die Therapiekoordination ebenfalls

relevant sein.

Der zusatzliche Informations- und Dokumentationsaufwand sowie die Kosten fir die
Koordination und Abstimmung von TherapiemalRnahmen sollten durch das Gesund-
heitswesen vergutet werden. Zukinftige Versorgungskonzepte sollten den besonder-
en zeitlichen Bedarf fur die Behandlung und Koordination der Gesamttherapie von
Patienten mit Seltenen Erkrankung bericksichtigen. Diese zusatzlichen Aufwendun-

gen konnten jedoch wiederum durch einen Abbau von Uber- und Fehlversorgung
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gemindert werden (siehe Kap. 3.1.3). AuBerdem sollten Leistungen, die fur Patienten
aus anderen Bundeslandern (und anderen EU-Mitgliedstaaten) erbracht werden,
entsprechend vergutet werden. Um einen Missbrauch der Verfigbarkeit zu verhin-
dern und so den Zugang fur Patienten mit berechtigtem Interesse an einer Versor-
gung in einem Referenzzentrum sicher zu stellen, muss nicht nur die Bereitstellung
der Ressourcen organisiert werden, sondern auch die Inanspruchnahme durch Pa-
tienten, die nicht schon im Referenzzentrum akzeptiert und angebunden sind. Hier
konnte ein abgestuftes Modell der Zuweisung (Anfrage > telemedizinische Konsulta-
tion > Zuweisung) hilfreich sein. Bei einigen Anfragen kann schon im Vorfeld ohne
eine Vorstellung des Patienten eine wegweisende Beratung erfolgen. Reicht die auf
diesem Wege verflugbare Informationen nicht fur eine hilfreiche Stellungnahme und
Empfehlung des Referenzzentrums aus, kann in einer telemedizinischen Konsulta-
tion geklart werden, ob und ggf. wo eine tatsachliche Vorstellung und/oder Anbin-

dung des Patienten sinnvoll sein kdnnte.

3.3 Diagnose und Therapie
3.3.1 Beschleunigung der Diagnosestellung

Beschreibung der Ist-Situation

Patienten mit Seltenen Erkrankungen mussen derzeit in vielen Fallen unverhaltnis-
malig lange auf eine zutreffende Diagnose warten oder erhalten nie eine zutreffende
Diagnose. Die Folge ist oftmals eine jahrelange ,Odyssee” der Betroffenen von me-
dizinischem Leistungserbringer zu Leistungserbringer mit entsprechenden Kosten fur
das Gesundheitswesen und einer starken Beeintrachtigung der Lebensqualitat. Da
bei Seltenen Erkrankungen in der Regel mehrere Organe gleichzeitig betroffen sind
und Symptome systemisch auftreten, ist eine Diagnose erschwert. Die Diagnostik ist
ebenfalls sehr komplex, da auf Grund wissenschaftlicher Fortschritte in der Gendiag-
nostik jahrlich ca. 250 neue Seltene Erkrankungen (vgl. Wastfelt, M. / Fadeel, B. /
Henter, J.-I1. (2006), S. 2) sowie zahlreiche Krankheitsentitaten (vgl. bspw. Gartner, J.
/ Kohlschutter, A. / Gieselmann, V. (2007), S. 1531-1535) entdeckt werden.

In einer Studie Uber acht verschiedene Seltene Erkrankungen wurde festgestellt,
dass europaweit die Fehlerquote einer Diagnose bei ca. 40 Prozent liegt (vgl. Fauris-

son, F. (2007). Auch nach einer zutreffenden Diagnose ist in zahlreichen Féllen eine
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adaquate Krankheitstherapie nicht mdglich, da fur viele Erkrankungen keine speziali-
sierten Behandlungsformen und Arzneimittel bekannt sind oder es keine spezialisier-
ten Leistungsanbieter gibt (Lang, B. (2008), S. 21-22). Folge dieser diagnostischen
Probleme sind Fehldiagnosen und entsprechende Fehlbehandlungen, die eine Fehl-
versorgung mit zusatzlichen Komplikationen auslésen kdénnen. Das Fehlen oder die
zeitliche Verzogerung einer Diagnose verursacht eine zuséatzliche psychosoziale
Belastung fur die Betroffenen (vgl. Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007),
S. 1485-1486).

Eine frihe Diagnosestellung ist jedoch nicht nur psychisch vorteilhaft, sondern auch
fur einen zeitnahen Therapiebeginn von hoher Bedeutung, da der Krankheitsverlauf
vieler Seltener Erkrankungen progressiv ist. Die meisten Seltenen Erkrankungen sind
genetisch bedingt und verursachen systemische bzw. organtbergreifende Krank-
heitssymptome (vgl. Wetterauer, B. (2003), S. 23). Da genetische Erkrankungen an-
geboren sind, kdnnen meist lediglich die Symptome und nicht die Krankheitsursache
behandelt werden. Ein unheilbarer und chronischer Verlauf ist die Folge, der eine
progressiv voranschreitende Degeneration der korperlichen und/oder geistigen Fa-
higkeiten verursacht und sich lebensbedrohlich auswirken kann (vgl. Rinaldi, A.
(2005), S. 507; Wastfelt, M. / Fadeel, B. / Henter, J.-l. (2006), S. 2). Eine frihzeitige
Diagnose Seltener Erkrankungen ist daher fiir eine nachhaltige Verbesserung von

Lebensqualitat und Lebenserwartung essentiell.

Ergebnisse der Befragung

Patientenorganisationen wurden tber die durchschnittliche Dauer von der Erstmani-
festation von Symptomen bis zur gezielten Diagnose bei der von ihnen vertretenen
Erkrankung befragt. Lediglich 27 der 47 teilnehmenden Selbsthilfegruppen beantwor-
teten diese Fragestellung. Die Antworten fielen dartiber hinaus sehr differenziert aus.
Einige Erkrankungen koénnen bereits direkt nach dem Auftreten erster Symptome
diagnostiziert werden, bei anderen Krankheiten wurde hingegen ein durchschnitt-
licher Diagnosezeitraum von 15 Jahren angegeben. Die einzelnen Patientenorgani-
sationen gaben eine grol3e Bandbreite bei der durchschnittlichen Diagnosedauer an.
Die umfassendste Bandbreite bei der durchschnittlichen Diagnosedauer wurde mit
null bis zwolf Jahren angegeben. Die durchschnittliche Diagnosedauer betrug im

Mittel aller befragten Patientenorganisationen 3,29 Jahre.
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FUr eine Beschleunigung der Diagnosestellung kommen verschiedene Instrumente in
Frage, die von den befragten Personen allgemein sehr positiv bewertet wurden. Als
sehr gutes oder gutes Instrument fir eine Verbesserung der Diagnosestellung
wurden zentrale Informationsdatenbanken (79,1%), eine Entwicklung von Leitlinien
bzw. Patientenpfaden (74,7%), eine verbindliche Einfihrung von Seltenen Erkran-
kungen in die Lehre bei der Medizinerausbildung (Approbationsordnung) (65,8%),
Schulungen fur primare Leistungserbringer (63,9%), verpflichtende Fort- und Weiter-
bildungsmalRnahmen Uber Seltene Erkrankungen (CME/Weiterbildungsverordnung)
(58,3%) und eine Entwicklung bzw. Anwendung von Screeningverfahren (51,9%)
genannt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 44).

Insgesamt wurden alle MalRhahmen zur Beschleunigung der Diagnosestellung bei
Seltenen Erkrankungen von den befragten Patientenorganisationen wesentlich posi-
tiver eingeschéatzt als von den befragten Organisationen und Leistungserbringern
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 45). Innerhalb der Gruppe der befragten Organisationen und
Leistungserbringer aufRerten sich die Kostentrager tendenziell kritischer in Bezug auf
die Malinahmen einer verpflichtenden Fort- und Weiterbildung tber Seltene Erkran-
kungen, einer verbindlichen Einfihrung von Seltenen Erkrankungen in die Lehre bei
der Medizinerausbildung und einer Entwicklung bzw. Anwendung von Screeningver-
fahren (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 46). Im Rahmen der freien Antwortmoglichkeiten
wurden vielfaltige weitere Mal3hahmen genannt, die eine Diagnosestellung bei Selte-
nen Erkrankungen potenziell beschleunigen kdnnten. Mehrfach wurde eine frihzeiti-
gere Uberweisung bei unklaren Diagnosen an qualifiziertere Einrichtungen, eine
Ausweitung der Offentlichkeitsarbeit und hiermit verbunden eine Erhéhung der ge-
sellschaftlichen Aufmerksamkeit sowie ein verstarkter Einbezug der Selbsthilfe in der
Diagnostik als potenzielle Instrumente angefihrt. Als weitere hilfreiche Malihahmen
wurde eine grundsatzliche Erhéhung des Bewusstseins tber Seltene Erkrankungen
in der studentischen Ausbildung und eine Verbesserung der humangenetischen Ver-
sorgung und Tests angemerkt. Eine Beschleunigung der Diagnosestellung kénnte
nach Auskunft der Befragten ebenfalls durch eine dauerhafte Finanzierung von na-
tionalen Referenzzentren, einer zeitaufwendigeren und besonders honorierten
Anamnese bzw. klinischen Untersuchungen und der Initiative ,ACHSE-Lotse, als
Clearingstelle bei arztlichen Fragen zur Diagnostik und Therapie, ermoéglicht werden.

Die Implementierung eines Honorars fir Mediziner, die Patienten mit Seltenen
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Erkrankungen an eine spezialisierte Einrichtung tberweisen, wurde ebenfalls als

maogliche Lésung vorgeschlagen.

Bedingt durch die Heterogenitat vieler Seltener Erkrankungen ist es kaum maoglich,
einheitliche Instrumente zu definieren, die krankheitsiibergreifend die Diagnose ver-
bessern kénnen. Um einen Uberblick tiber den Erfolg einiger MalRnahmen zu erhal-
ten, wurden Patientenorganisationen befragt, in welchen Bereichen bei den von
ihnen vertretenen Seltenen Erkrankungen Verbesserungsbedarf bestehe. Als er-
folgsversprechende Malinahmen fir eine verbesserte Diagnosestellung wurden von
einer groRen Mehrheit der Befragten eine starkere Einbeziehung der Patientenerfah-
rungen der Selbsthilfe, eine bessere Fortbildung der Facharzte, die Schaffung von
Referenzzentren, eine Verbesserung von Informationsdatenbanken, mehr Forschung
und eine bessere Vernetzung von Haus- und Facharzten angefuhrt. Eine geringere
Relevanz besitzt nach Ansicht der Befragten eine bessere Fortbildung der Hausarz-
te. Der Einflhrung eines Neugeborenenscreening wird nur ein verhaltnismalRig ge-
ringes Verbesserungspotenzial fur die Diagnosestellung zugeschrieben (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 47), was mdoglicherweise in der Tatsache begrindet ist, dass fur
einen Teil der Seltenen Erkrankungen ein Screening nicht méglich oder bekannt ist.
Die Patientenorganisationen gaben in den freien Antwortmdglichkeiten an, dass
durch eine verbesserte Hebammen- und Krankenschwesternausbildung und eine
Implementierung einer systemorientierten und nicht diagnosespezifischen Informati-
onsdatenbank, die Diagnosestellung im Bereich der Seltenen Erkrankungen verbes-

sert werden kdnnte.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde festgestellt, dass es bei der studen-
tischen Ausbildung, insbesondere von Padiatern, und der Fortbildung nicht verstarkt
um Inhalte der Behandlung Seltener Erkrankungen gehen solle, sondern ein beson-
derer Fokus auf die Bewusstseinsscharfung beziiglich Seltener Erkrankungen in der
spateren praktischen Tatigkeit zu legen sei. Eine verstarkte Aufmerksamkeit der Pri-
marversorgung fur Seltene Erkrankungen wéare besonders sinnvoll. Durch eine Ver-
ringerung des unnétig langen Diagnosezeitraums und hierdurch bedingter Uber- und
Fehlversorgung kdnnten erhebliche finanzielle Mittel eingespart und die Versorgung

wesentlich verbessert werden. Das Krankheitsspektrum der Seltenen Erkrankungen
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sei jedoch sehr gro3 und in der medizinischen Ausbildung finde verstarkt ein Fokus
auf die Behandlung von Volkskrankheiten statt. Hausarzte konnten nicht alle 7.000
bis 8.000 Seltenen Erkrankungen erkennen bzw. in Fortbildungen kennen lernen, da
sie grundsatzlich viel zu selten mit den einzelnen Krankheiten in Kontakt kamen. Das
Raster der derzeitigen U-Untersuchungen sei fur die Diagnostik von Seltenen

Erkrankungen allerdings bereits gut entwickelt.

Die Klassifikation bzw. Vergabe von Diagnoseschlisseln kdnne die zukinftige Diag-
nostik im Bereich der Seltenen Erkrankungen zudem erleichtern. Der Unteraus-
schuss ,Working Group on Coding and Classification“ der Rare Diseases Task Force
und die ,Topical Advisory Group for Rare Diseases” der WHO beschétftigten sich mit
dieser Aufgabe. Ein wesentliches Arbeitsziel sei die Pflege und Weiterentwicklung
des ICD 10 bzw. der German Modification des ICD 10, insbesondere im Hinblick auf
die Eingliederung und Erfassung von Seltenen Erkrankungen. Seltene Erkrankungen
zu klassifizieren sei allerdings ein komplexer Prozess, der vor allem durch geringe
Fallzahlen und eine Vielzahl von Krankheitsentitaten erschwert werde. Auf Grund der
Vielzahl und Heterogenitat sei hierfir ein Entwurf vieler verschiedener Schlissel-
nummern notig. Das Hauptproblem bei der Erfassung bzw. Abbildung der Erkran-
kungen seien unzureichende Ressourcen. Es fehlten Institutionen bzw. strukturelle
Voraussetzungen und vor allem finanzielle Mittel, um diese Aufgabe zufriedenstel-
lend bewaltigen zu kénnen. Ein verstarktes Engagement Deutschlands in der Finan-
zierung solcher Einrichtungen ware sinnvoll. Die Klassifikationsarbeit, z. B. im Rah-
men der Arbeit der Rare Diseases Task Force, solle eher auf multinationaler Ebene
stattfinden, da die Aufnahme der Seltenen Erkrankungen in den ICD 10 bzw. ICD 11
nur international erfolgen kénne. Ein wesentliches Problem bei Seltenen Erkrankun-
gen sei hierbei, dass Krankheitsentitaten bisher nicht voll erfasst werden kdnnten.
Der Entwurf eines speziellen und anpassungsfahigen Kodifizierungssystems als
Erganzungs- und Erweiterungsmodul zum ICD 10, wie es von Orphanet mit Unter-
stitzung der EU-Kommission entwickelt wird, verspreche hier eine wesentliche Bes-
serung. Das ICD 10 sei ein wesentliches Instrument fur die Dokumentation. Daher
seien bei der Klassifizierung eine Gruppenbildung und die Erstellung einer Haupter-
krankung nétig. Aus diesem Grund sollten alle Entitdten einer Erkrankung einen ein-
heitlichen Diagnoseschliissel zugeordnet bekommen. Die Arzte sollten bei Eingabe

einer Erkrankung bzw. Erkrankungsentitat auf den entsprechenden Verweis bzw.
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ICD-Code stol3en bzw. bei Eingabe einer Alpha-ID fiir eine Diagnose eine entspre-
chende Erkrankungsgruppe finden. Zu denken sei auch an die Verknupfung einer
solchen Alpha-ID mit einem anonymisierten Registereintrag. Auf diesem Wege
konnten grundlegende epidemiologische Erkenntnisse erworben werden. Durch eine
zentrale Sammlung von Patientendaten mit entsprechenden spezifischen Diagnose-
codes konnten nachfolgend klinische Studien mit hoheren Patientenzahlen erreicht
werden. Die Erfassung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen musse fur die

betreuenden Arzte zu einer Pflicht- bzw. Routineaufgabe werden.

Die Fokusgruppe der Patientenvertreter kam zu dem Ergebnis, dass die wichtigsten
Faktoren fir eine Beschleunigung der Diagnosestellung Fort- und Weiterbildungs-
maflinahmen, insbesondere eine bessere Ausbildung der arztlichen und nicht-
arztlichen Leistungserbringer, sowie eine starkere Einbeziehung der Patientenerfah-
rung aus der Selbsthilfe seien. Priméar solle das Bewusstsein der Arzte fur Seltene
Erkrankungen geschéarft werden. In der Aus-, Fort- und Weiterbildung muisse nicht
unbedingt die Vermittlung medizinischer Kenntnisse tber die einzelnen Seltenen Er-
krankungen im Vordergrund stehen, sondern eher eine Erhéhung der Sensibilitat und
des Bewusstseins in Bezug auf ihr Vorhandensein. Ein Erwerben von Fachkenntnis-
sen uber mehrere tausend Seltene Erkrankungen durfte in der Praxis nicht praktika-
bel sein. Alle medizinischen Heilberufe sollten daher in der studentischen Ausbildung
starker auf Seltene Erkrankungen hingewiesen werden. Leistungserbringer missten
an dieser Stelle lernen, Informations- und Diagnosemdglichkeiten besser zu nutzen
und verstarkt die Erfahrungen der Selbsthilfe einzubeziehen bzw. Patienten auch an
die Selbsthilfe zu verweisen. Insgesamt solle die Kompetenz zur Diagnosestellung
gestarkt werden, woflr eine ganzheitliche Sichtweise auf die komplexe Erkrankung
notwendig sei. Das Neugeborenenscreening kénne bei vielen Erkrankungen die
Diagnose wesentlich beschleunigen, stelle aber ein sehr differenziertes ethisches
Problem dar. Selbst innerhalb der einzelnen Selbsthilfeorganisationen gebe es dies-
bezuglich keine einheitliche Meinung. Eine Nutzenabwéagung sei deshalb krankheits-
spezifisch notwendig. Mdégliche ethische Bedenken und die Begrenztheit von Res-
sourcen fir Screeningmaflinahmen mussten abgewogen werden gegen die Mdglich-
keiten einer signifikanten Verbesserung der Lebensqualitat und/oder Prognose durch
eine friihzeitige Diagnose. Angste und ethische Bedenken seien jedoch stets ernst

zu nehmen und in der Entscheidungsfindung zu bericksichtigen.
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Die Fokusgruppe der spezialisierten Arzte stellte fest, dass alle Mediziner Kenntnis
vom Umgang mit Seltenen Erkrankungen haben sollten. Die notwendige Aufmerk-
samkeit in der Praxis solle als Grundfertigkeit vermittelt werden, damit das Unge-
wohnliche erkannt werde und keine Simplifizierung stattfande. Die Seltenen Erkran-
kungen seien zu zahlreich und zu heterogen, als dass krankheitsspezifische Kennt-
nisse in der studentischen Ausbildung vermittelt werden konnten. Das Studium
musste hierfir verlangert werden, die Tendenz gehe aber derzeit in die entgegenge-
setzte Richtung.

In der Fokusgruppe der 6ffentlichen Organisationen wurden keine expliziten Meinun-

gen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und L6ésungsszenarien

Die Diagnose einer Seltenen Erkrankung kann viele Jahre benétigen oder auch nie
erfolgen. Auf Grund der Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen ist die Diagnose-
dauer aber auch sehr krankheitsspezifisch, so dass bei einigen Erkrankungen in der
Regel direkt nach dem Auftreten erster Krankheitssymptome eine Diagnose gestellt
werden kann. Grundsatzlich bestehen jedoch wesentliche Probleme in der Diagnos-
tik. Selbst bei einzelnen Seltenen Erkrankungen ist eine grof3e Bandbreite der Diag-
nosedauer gegeben, die Ausdruck der individuellen Diagnosepraxis, der eingesetz-
ten diagnostischen Hilfsmittel und des klinischen Verlaufs einer Erkrankung (Frih-
vs. Spatmanifestation) sein kann. Die hohe Anzahl der Befragten, die keine Angabe
beziglich der durchschnittlichen Diagnosedauer machten, kénnte darauf zuriickzu-
fuhren sein, dass die durchschnittliche Diagnosedauer aus Mangel an einem aussa-
gefahigen Register bei den meisten Seltenen Erkrankungen unbekannt ist bzw. nicht
klar formuliert werden kann und von Patient zu Patient sehr stark schwankt. Eine
frihzeitige Diagnose von Seltenen Erkrankungen kann die Lebensqualitat sowie die
Lebenserwartung der Betroffenen verbessern und hat durch eine Verringerung von

Uber- und Fehlversorgung ebenfalls einen starken 6konomischen Einfluss.

Fur eine Beschleunigung der Diagnosestellung sind insbesondere krankheitsspezifi-
sches Wissen und Erfahrung der Leistungserbringer notwendig. Eine Verzogerung
der Diagnose ist oft ein Problem der ,Weichenstellung“ durch die Hausarzte. Da bei

einem Hausarzt insbesondere Patienten mit haufigeren Krankheiten vorstellig wer-
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den, werden Seltene Erkrankungen oftmals nicht zeitnah erkannt. Da die Seltenen
Erkrankungen in ihrer Mehrzahl nicht zum aktiven Wissen der hausarztlichen Versor-
gung gehoéren und entsprechende Diagnoseerfahrungen in der Regel fehlen, sollten
Kinderarzte, Allgemeinmediziner und hausarztlich tatige Internisten als wichtige
Weichensteller fungieren und bei unklaren Diagnosen mdglichst zeitnah eine Uber-

weisung an spezialisierte Einrichtungen vornehmen.

Auf Grund der Vielzahl von Seltenen Erkrankungen ist es fraglich, ob krankheitsspe-
zifische Fort- und WeiterbildungsmafRnahmen fir Seltene Erkrankungen sinnvoll
sind. Fur die Primarversorgung kénnte eine Erhéhung des Bewusstseins und Sensi-
bilisierung Uber das Vorhandensein und den allgemeinen Umgang mit Seltenen Er-
krankungen durch die studentische Ausbildung oder Fort- und Weiterbildung eher
zielfuhrend sein. Vor allem fur die Diagnose von sehr seltenen Erkrankungen oder
Krankheiten mit vielen Krankheitsentitaten spielt die Informationszuganglichkeit eine
wichtige Rolle. Fachliteratur, Informationsdatenbanken etc. sollten daher fur den be-
handelnden Mediziner leicht zuganglich und verstandlich sein. Der Zugang und die
Nutzung solcher Informationsquellen sollte daher Medizinern vermittelt werden. Eine
Implementierung von zentralen Informationsdatenbanken tber Seltene Erkrankungen
bzw. eine Erh6hung der Aufmerksamkeit tGiber die vorhandenen Informationsmadglich-
keiten sind fur eine beschleunigte Diagnosestellung notwendig (siehe Kap. 3.4.1).
Eine Entwicklung von Leitlinien oder Patientenpfaden kdnnte zudem eine zielgerich-

tete Nutzung diagnostischer Mdglichkeiten sicherstellen (siehe Kap. 3.3.2).

Ein unumstrittenes Instrument zur Beschleunigung der Diagnosestellung ist, bei ent-
sprechend geeigneten Erkrankungen, das Neugeborenenscreening. Dem Neugebo-
renenscreening wurde allerdings von den Befragten insgesamt verhaltnismafig
wenig Verbesserungspotenzial fur die Diagnosestellung zugeschrieben. Allerdings
durfte diese Antwort wesentlich dadurch gepragt sein, dass fir die meisten Seltenen
Erkrankungen kein Neugeborenenscreening existiert. Bei einigen Erkrankungen hat
das Neugeborenenscreening aber zu einer signifikanten Verbesserung der Diagno-
sezeit beigetragen, gute Beispiele hierflir sind Phenylketonurie, Hypothyreose,
Ahornsirupkrankheit und Galaktosamie. Eine Ausweitung der durch ein Neugebore-
nenscreening zu erkennenden Seltenen Erkrankungen kénnte somit deren Diagnos-

tik wesentlich beschleunigen. Das Neugeborenenscreening verursacht aber bei



95 Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder

vielen Betroffenen ethische Bedenken, die in zukinftigen Entscheidungen lber einen
erweiterten Einsatz zu bericksichtigen sind. In diesem Zusammenhang kann die
Pranataldiagnostik bei einigen Seltenen Erkrankungen ebenfalls zu einer wesent-
lichen Beschleunigung der Diagnosestellung fihren. MaRnahmen der Pranataldiag-
nostik, die ohne therapeutische Relevanz sind und Ublicherweise zu einem Abbruch
der Schwangerschatft fihren oder zumindest die Eltern unter einen entsprechenden
Entscheidungsdruck setzen, sind jedoch ethisch stark bedenklich (vgl. Hagn, D.
(2006), S. 15-16).

Die zukunftige Diagnostik von Seltenen Erkrankungen kann Uber eine Klassifikation
bzw. Vergabe von Diagnoseschlisseln erleichtert werden. Wesentliche Schwierigkei-
ten der Diagnostik sind auf ein geringes epidemiologisches Wissen zurlckzufiihren,
welches wiederum durch eine grol3e Heterogenitét, die Seltenheit und das Vorhan-
densein vielfaltiger Krankheitsentitdten von Seltenen Erkrankungen bedingt wird.
Eine Klassifikation kobnnte ebenfalls das Fihren von Registern und die Durchfihrung
klinischer Studien erleichtern (siehe Kap. 3.5.1 und Kap. 3.5.2), ist jedoch nur auf
europaischer oder weltweiter Ebene durchfiihrbar und sollte dementsprechend auf

multinationaler Ebene organisiert und finanziert werden.

Insbesondere die befragten Kostentrager bewerteten die verschiedenen vorgeschla-
genen Instrumente fur eine Beschleunigung der Diagnosestellung verhaltnismalig
negativ. Ursachlich hierfir koénnte eine mdglicherweise hohe Kostenintensivitat
dieser Leistungsausweitung sein. Daher sollten die jeweiligen Kosten und auch der
Nutzen der einzelnen Instrumente krankheitsspezifisch gegeneinander abgewogen
werden. Es sollte jedoch auch beachtet werden, dass durch eine frihzeitige Diagno-
se Kosten der Uber- und Fehlversorgung vermieden werden kénnten. Innerhalb der
Vergutungsstrukturen sollte ebenfalls der erhdhte zeitliche Aufwand fur die Diagnos-
tik berlcksichtigt werden (siehe Kap. 3.1.4), da ansonsten ein permanenter Anreiz
besteht, schwer zu diagnostizierende Patienten mdglichst frilhzeitig an andere Leis-

tungserbringer (weg) zu Uberweisen.

Die ACHSE e. V. hat in Zusammenarbeit mit der Berliner Charité mit dem Projekt
ZACHSE-Lotse" einen Ansatz entwickelt, um insbesondere bei komplexen Krank-

heitsfallen Diagnosewege zu verkiirzen. Dabei steht eine Arztin (Humangenetikerin)
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niedergelassenen Medizinern zur Verfigung, bei denen ein Patient mit unklarer
Diagnose vorstellig geworden ist. Aufgabe der Arztin (,Lotse") ist es, dem niederge-
lassenen Arzt und somit mittelbar dem Patienten einen schnelleren Weg zu kompe-
tenten Diagnose und (Behandlungs-) Zentren zu weisen. Dartber hinaus sollen
zielgerichtete diagnostische Mallnahmen veranlasst, fachkundige Kollegen gezielt
angesprochen und Patientenorganisationen von verwandten Erkrankungen einbezo-
gen werden. Da das Projekt erst wenige Monate lauft kbnnen noch keine Erfahrun-
gen innerhalb dieser Studie berichtet werden. Jedoch konnte die explizite Zustandig-
keit eines kompetenten Mediziners die Diagnostik von unklaren Féllen beschleuni-
gen, in dem der Einsatz der verschiedenen diagnostischen Hilfsmittel zielgerichtet
koordiniert und der Patient auf direktem Wege in kompetente Versorgungsstrukturen
gelotst wird. Der ACHSE-Lotse kann hier als Modell dienen. Fur Patienten, bei denen
sich die Diagnosestellung schwierig und langwierig gestaltet, kann Gber den ACHSE-
Lotsen eine Einbindung kompetenter Spezialisten zur Beschleunigung der Diagnose-

stellung gewahrleistet werden.

3.3.2 Therapieleitlinien und Patientenpfade

Beschreibung der Ist-Situation

Therapieleitlinien und Patientenpfade nehmen im Bereich der evidenzbasierten
Medizin eine immer wichtigere Rolle ein und werden fir mehr und mehr Indikationen
entwickelt. Die evidenzbasierte Medizin versucht die Wirksamkeit verschiedener
Therapiemoglichkeiten durch Studien und Erfahrungswerte zu evaluieren. Therapie-
leitlinien bauen auf der erfassten Evidenz auf und sollen auf diesem Wege einen in-
dikationsspezifischen Therapieablauf gewahrleisten, der basierend auf wissenschaft-
lichen Erkenntnissen eine einheitliche und optimale Krankheitsbehandlung sicherstel-
len soll. Es ist jedoch zweifelhaft, ob bei Seltenen Erkrankungen eine Erstellung von
Therapieleitlinien durchgefihrt werden kann und dieses ggf. sinnvoll ist. Auf Grund
der geringen Fallzahlen ist eine Erfassung der Krankheitsverlaufe und Therapiemal3-
nahmen erschwert und die Evidenz uber die Wirksamkeit vieler Malinahmen &uf3erst
gering. Es existieren zudem nur wenige spezialisierte Arzte, die Uber spezifische
Fachkenntnisse und einen grof3en Erfahrungsschatz verfugen. Viele Therapieleitli-
nien muassten somit auf einer geringen Evidenz aufbauen. lhre Erstellung stellt
aulRerdem einen hohen zeitlichen und finanziellen Aufwand dar. Unklar ist auch, wer

entsprechende Leitlinien in der praktischen Tatigkeit entwickeln, lesen und anwen-
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den wirde. Es ist anzunehmen, dass die wenigen spezialisierten Arzte bereits tber
ein groRes Wissen und eine grolRe Erfahrung verfiigen und ein Austausch mit den
anderen spezialisierten Medizinern besteht. Daher ist fraglich, ob Leitlinien in der

Praxis angewendet werden wirden.

Da die Zahl der Leitlinien in Deutschland besonders grol3 ist, gibt es Bemihungen
der Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaf-
ten e. V. (AWMF), die Zahl der Leitlinien auf sog. ,durchgangige” Patientenpfade ein-
zuengen. Ein Kklinischer Behandlungspfad (engl.: clinical pathway) ist in diesem Zu-
sammenhang ein berufsgruppen- und abteilungsubergreifender Ablaufplan zur
Durchfihrung der Diagnostik und medizinischen Behandlung bei festgelegter
Behandlungsqualitat, unter Beriicksichtigung der verfligbaren Ressourcen sowie un-
ter Festlegung der Verfahren/Prozesse und der angestrebten Ergebnisse (vgl. vertie-
fend Dykes, P.C. (2002)). Ein klinischer Behandlungspfad steuert nicht nur den Be-
handlungsprozess, er ist gleichzeitig das begleitende Dokumentationsinstrument und
ermoglicht fortgesetzte Evaluation und Verbesserung. Klinische Behandlungspfade
werden moglichst unter Beriicksichtigung existierender medizinischer Evidenz und
Leitlinien entwickelt. Auf diesen Patientenpfaden sind dann die kritischen Punkte, an
denen eine leitlinienkonforme Handlungsweise (Diagnostik oder Therapie) erforder-
lich ist, erkennbar und kdénnen dort auch im Sinne von detaillierten Leitlinien ausge-
fuhrt werden. Bei Seltenen Erkrankungen wird zu fragen sein, ob es ersatzweise
einen Konsensfindungsprozess geben muss, der eine leitlinienentsprechende Rege-

lung auch dann festschreibt, wenn ausreichende Evidenz hierfur nicht erreichbar ist.

Ergebnisse der Befragung

Von den befragten Akteuren wird die Entwicklung von Leitlinien und Patientenpfaden
als wichtig und notwendig beurteilt. Knapp die Halfte aller Teilnehmer ist der Ansicht,
dass Patientenpfade anstelle von Leitlinien definiert werden sollten, wenn die umfas-
sende Leitlinienerstellung aus wissenschatftlichen Grinden (mangelnde Evidenz)
oder praktischen Erwagungen scheitert. 36 Prozent sind zudem der Ansicht, dass
eine Entwicklung von Leitlinien bei Seltenen Erkrankungen genauso sinnvoll und
notwendig ist wie bei haufigen Erkrankungen und der Leitlinienerstellung Prioritat
beigemessen werden muss. Nur ein sehr geringer Anteil der Befragten ist der Mei-

nung, dass weder Leitlinien noch Patientenpfade notwendig sind oder auf Grund der
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geringen Fallzahlen nicht erstellt werden kénnen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 48). Inner-
halb der verschiedenen befragten Gruppen sind keine grél3eren Differenzen hinsich-
tlich der Beantwortung auszuweisen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 49).

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde festgestellt, dass die Entwicklung von
Leitlinien fur die Versorgung von Seltenen Erkrankungen sinnvoll sein kdnne. Thera-
pieleitlinien kdnnten wahrscheinlich nicht bei allen Seltenen Erkrankungen entwickelt
werden. Je seltener eine Erkrankung sei, desto geringer sei die Evidenz Uber die Be-
handlungsmaoglichkeiten. Deshalb kdnnten zunéchst fur die nicht sehr seltenen Er-
krankungen Therapieleitlinien entwickelt werden, da hier ein Nutzen wesentlich
leichter gezeigt werden konne. Aber auch bei einigen sehr seltenen Erkrankungen
kénne die Ausarbeitung von Leitlinien zweckmafig sein. Durch Leitlinien kénnte vor
allem die Diagnose erleichtert werden. Im Vordergrund der Leitlinienerstellung bei
Seltenen Erkrankungen solle nicht die Definition genauer Handlungsrichtlinien ste-
hen, sondern es sollten Ma3nahmen beschrieben werden, die den Patienten mog-

lichst schnell in geeignete Einrichtungen tberfihrten.

Die Fokusgruppe der spezialisierten Mediziner kam zu dem Schluss, dass Leitlinien
und Patientenpfade die Versorgung einschlie3lich Diagnosestellung, Verlaufskontrol-
le und Therapie verbessern kdnnten. Leitlinien seien sehr wichtig, da sonst nur unzu-
reichende Therapiemdglichkeiten entwickelt werden kdnnten. Die umfassenden An-
forderungen der AWMEF an Leitlinien seien allerdings fur viele Seltene Erkrankungen
nicht zu erfullen. Die Erstellung von Leitlinien konne in diesen Féllen zu aufwendig
und kontraproduktiv sein. Patientenpfade, die moglichst umfassend das Versor-
gungsspektrum abdeckten und in die sich viele Beteiligte einbrachten, seien positiv
zu bewerten, wenn durch sie mdglichst viel Wissen erfasst werde. Uberdies sei die
Integration von Seltenen Erkrankungen in Leitlinien fur hdufige Erkrankungen, bspw.
als Differenzialdiagnose, sinnvoll. Die Einbringung von Seltenen Erkrankungen in
Symptom-Leitlinien weise ein ebenso groRes Potenzial auf. Eine Dokumentation und
Veroffentlichung der Behandlungsstandards solle durch krankheitsspezifische Netz-
werke erfolgen. Die am Netzwerk beteiligten Referenzzentren sollten fur die Leitli-
nienerstellung verantwortlich sein. In den Leitlinien solle Bezug auf die medizinischen

Fachgesellschaften genommen werden. Die medizinischen Fachgesellschaften seien
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jedoch nicht zwingend am Prozess der Leitlinienerstellung zu beteiligen, sondern
sollten allgemeingultige Standards fur die Erstellung von Leitlinien bei Seltenen Er-
krankungen entwickeln. Die in den Referenzzentren entwickelten Leitlinien sollten
aktiv verbreitet werden. Aus diesem Grund sollten sie frei zuganglich sein. Da sich
Primarversorger nicht ausreichend tber Leitlinien informieren kdnnten, solle sich das
Leitlinienangebot insbesondere an spezialisierte Leistungserbringer und ,Case-
Manager* richten, die fur die Koordination der Gesamttherapie von Seltenen Erkran-

kungen zustéandig seien.

In den Fokusgruppen der Patientenorganisationen und offentlichen Organisationen

wurden keine expliziten Meinungen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und L6ésungsszenarien

Die Erstellung von Leitlinien zur Diagnostik und Therapie sowie eine Sammlung von
Referenzfallen kdnnen die zukinftige Versorgung von seltenen Leiden nachhaltig
verbessern (vgl. Pommerening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al. (2008), S. 494)
bzw. die Evidenz bestehender Leitlinien wesentlich erhdhen. Leitlinien bzw. Patien-
tenpfade fur Seltene Erkrankungen sollten auch aus Sicht der Befragten gebildet und
implementiert werden. Es sollte jedoch hierbei krankheitsindividuell abgewogen

werden, welches Instrument jeweils vorteilhafter bzw. praktikabler ist.

Eine praktische Umsetzung von Leitlinien erfolgt bei Seltenen Erkrankungen bis dato
jedoch nur sehr bedingt (vgl. Weller, K. / Vetter-Kauzcok, C. / Kahler, K. et al. (2006),
S. A2792-A2796). Ein Konzept fur die Leitlinienerstellung bzw. Etablierung von Pa-
tientenpfaden sollte daher den krankheitsspezifischen Aufwand und Nutzen berick-
sichtigen sowie definieren, welchen Standards Leitlinien fir Seltene Erkrankungen zu
genugen héatten, wer fur die Entwicklung von Leilinien bzw. Patientenpfaden zustan-
dig sein sollte und wie eine spatere Umsetzung in der Praxis gewahrleistet werden
konnte. Gerade bei sehr seltenen Erkrankungen konnte eine Leitlinienerstellung nicht
madglich sein, es sollte jedoch auch hier versucht werden, einfache Patientenpfade zu
definieren, die zumindest eine zeitnahe Behandlung in einer kompetenten Versor-

gungseinrichtung sicherstellen.
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Der zeitliche und finanzielle Aufwand zur Erstellung von Leitlinien, die von der AWMF
akzeptiert werden, ist erheblich. Bei begrenzten personellen Ressourcen (wenige
Spezialisten) ist die Herstellung eines formalisierten Konsenses allerdings kaum
maoglich. Besser erscheint die grundsatzliche Beteiligung der Spezialisten fir Seltene
Erkrankungen an der Herstellung allgemeiner Leitlinien mit dem Ziel, dass in allen
Leitlinien in angemessener Weise auf Seltene Erkrankungen verwiesen wird, die in
irgendeiner Beziehung zu den in der Leitlinie adressierten Beschwerden, Befunden

oder Krankheitshildern stehen.

Zwar ist eine evidenzbasierte Therapie auch bei Seltenen Erkrankungen anzustre-
ben. Allerdings ist hier - wie auch bei den Volkskrankheiten - der Begriff der evidenz-
basierten Medizin als Integration kollektiven und individuellen Wissens zu verstehen.
Wo mdglich, ist die Schaffung von Evidenz durch klinische Studien oder zumindest
durch systematische Beobachtungen zu unterstitzen (siehe Kap. 3.5.2). Die Formu-
lierung von Leitlinien oder Patientenpfaden ist sinnvoll, wenn systematische Evidenz
(verschiedener Evidenzstufen) vorliegt und durch ihre Zusammenstellung und Be-
wertung eine bessere Versorgung des Patienten erreicht werden kann. Dabei ist eine
kritische Balance zwischen dem Wunsch, dem Nutzen und dem Aufwand fir die Er-
stellung solcher Instrumentarien zu wahren. Es zeigt sich aber nicht selten, dass ge-
rade der Weg zu einer Leitlinie oder einem Patientenpfad nutzlich ist, um bestehen-
des Wissen zu erschlieen und fur eine Verbesserung der Patientenversorgung zu-
ganglich zu machen. Mdglicherweise sollte in diesem Zusammenhang ein allgemei-
nes Konzept fur die Entwicklung von Leitlinien bei Seltenen Erkrankungen entwickelt
werden, welches den speziellen Anforderungen der Seltenheit gerecht wird, aber
doch eine mdglichst hohe Evidenz sicherstellt. Innerhalb dieses Projekts kdnnten
ebenfalls MaRnahmen entwickelt werden, wie Seltene Erkrankungen verstarkt im
Bereich der Differenzialdiagnostik von Leitlinien fur haufigere Erkrankungen und in
Symptomleitlinien bericksichtigt werden kdnnten, ohne die Komplexitat dieser Leitli-

nien unverhaltnismanig zu erhéhen.

Die Entwicklung von krankheitsspezifischen Leitlinien bzw. Patientenpfaden sollte
durch die Institutionen mit der umfangreichsten Kompetenz durchgefiihrt werden. Die
krankheitsspezifischen medizinischen Netzwerke und insbesondere die spezialisier-

ten Referenzzentren scheinen hierflr die besten Voraussetzungen zu bieten. Um
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eine mdglichst praxisnahe Formulierung dieser Leitlinien zu gewahrleisten, sollte sich
das Leitlinienangebot an spezialisierte bzw. kompetente Leistungsanbieter richten
und nicht zwingend an die Primarversorger. Leitlinien bzw. Patientenpfade sollen in
der Primarversorgung hauptsachlich eine schnelle Uberweisung in geeignete Spezi-
alambulanzen sicherstellen. Die Spezialambulanzen sollen sich jedoch bei der
Therapie an Leitlinien bzw. Patientenpfaden orientieren. Hierbei ist zu Uberlegen, ob
die Leistungsvergutung nicht an die Einhaltung von Leitlinienstandards gekoppelt
werden konnte und auf diesem Wege eine qualitatsgesicherte Therapie sicherzustel-
len ist (siehe Kap. 3.1.4).

3.4 Information und Erfahrungsaustausch
3.4.1 Informationsmoglichkeiten Gber Seltene Erkrankungen

Beschreibung der Ist-Situation

Krankheitsspezifische Informationen spielen bei Seltenen Erkrankungen eine beson-
ders wichtige Rolle. Die Quantitat und Qualitat von Informationen bzw. Wissen uber
viele Seltene Erkrankungen ist in der Regel stark eingeschrankt und aul3erdem nur
bei einigen wenigen spezialisierten Arzten vorhanden, soweit es iberhaupt Spezialis-
ten fur die jeweilige Erkrankungen gibt. Da in der Primarversorgung kaum Wissen
und Erfahrung in Bezug auf Seltene Erkrankungen besteht, kbnnen vielen Patienten
bei der Diagnose keine Informationen Uber die Erkrankung, Therapiemdglichkeiten,
spezialisierte Arzte etc. mitgeteilt werden. Gibt es fir die jeweilige Erkrankung spe-
zialisierte Einrichtungen und wird der Patient an die selbige Uberwiesen, dann sind
die spezialisierten Mediziner haufig zeitlich Gberfordert und kdbnnen das umfassende
Informationsbeduirfnis der Betroffenen nicht ausreichend stillen oder die vermittelten
Informationen sind in vielen Fallen nicht patientenverstandlich. Auf Grund dieses
haufigen Mangels bei der Informationsbereitstellung durch die professionellen Akteu-
re des Gesundheitswesens, der Chronizitat und der Schwere vieler Seltener Erkran-
kungen, bemihen sich Patienten und ihre Familien h&aufig sehr intensiv, Informatio-
nen und krankheitsspezifisches Wissen lUber andere Informationsquellen zu erhalten.
Die Betroffenen sind daher teilweise besser tber Behandlungs- und Therapiemdg-
lichkeiten informiert als der behandelnde Arzt. Dieses Informationsdefizit verunsichert
Patienten und ihre Familien erschwerend zur Krankheitssituation und bedingt eine

zusatzliche psychosoziale Belastung. Die fachliche Information durch medizinische
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Leistungserbringer ist fur die Betroffenen immer von elementarer Bedeutung, da
meist ein besonderes Vertrauensverhaltnis besteht und der Mediziner durch seine
Kompetenz und Erfahrung ein Garant fur qualitativ hochwertige Informationen sein

sollte.

Der Erfahrungsaustausch und die Informationsvermittiung durch das Gesundheits-
wesen, aber auch die psychosoziale Betreuung, werden von vielen Patienten mit sel-
tenen Leiden als mangelhaft empfunden (siehe Kap. 3.1.2). Patientenorganisationen
nehmen bei der Erbringung dieser, fir den Patienten sehr relevanten Leistungen,
eine wichtige Funktion ein und sind bei Seltenen Erkrankungen allgemein von be-
sonderer Bedeutung (siehe vertiefend Kap. 3.4.2). Eine Erh6hung des Informations-
flusses, gegenseitiger Erfahrungsaustausch und Hilfestellung, die Initierung von Pro-
jekten und eine gemeinsame Interessenvertretung kénnen die Lebensqualitat von
Betroffenen deutlich steigern. Selbsthilfeorganisationen sind in der Lage, insbeson-
dere nach der Diagnose einer Seltenen Erkrankung durch Beratung, Bereitstellung
von Informationsmaterial, personlichen Gesprachen usw., den Informationsbedarf
der Betroffenen zufriedenzustellen (vgl. Jenetzky, E. / Schwarzer, N. (2008),
S. 530-532). Auch bei der Gestaltung eines optimalen und patientenorientierten
Therapieablaufes ist eine Erganzung arztlicher Erfahrungen, wissenschaftlicher Da-
ten und evidenzbasierter Leitlinien um die Erfahrungen von Patienten bzw. Selbsthil-
feorganisationen sinnvoll (vgl. Sanger, S. / Brunsmann, F. / Englert, G. et al. (2007),
S. 110).

Im Durchschnitt sind sechs bis neun Prozent aller Betroffenen in Selbsthilfeorganisa-
tionen organisiert (vgl. Borgetto, B. (2002), S. 28). Bei Patienten mit Seltenen Er-
krankungen ist, auf Grund der verstarkten psychosozialen Probleme und einer man-
gelhaften Informationsversorgung, von einer starkeren Partizipation auszugehen. Die
Selbsthilfeorganisation fur Menschen mit Anorektalfehlbildungen (SoMA) erreicht
bspw. einen Beteiligungsgrad von rund 13 Prozent (vgl. Jenetzky, E. / Schwarzer, N.
(2008), S. 533-534). Die Leistungen von Selbsthilfeorganisationen stehen aber auch
vielen Nicht-Mitgliedern zur Verfiigung, die bspw. ein Informationsbedurfnis tber eine
Seltene Erkrankung unter Nutzung einer Webprésenz der Patientenorganisationen

befriedigen kénnen.
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Insbesondere bei Seltenen Erkrankungen gewinnt die Informationsbeschaffung tber
sog. ,neue Medien* zunehmend an Bedeutung. Ausschlaggebend fur die Wahl des
Informationsmediums ist die Aktualitat und Zuverlassigkeit der Information. Die Inter-
netrecherche wird in der Forschung bereits als integraler Bestandteil der taglichen
Arbeit aufgefasst (vgl. EI-Menouar, Y. (2002), S. 26). Aber auch fir die Patienten ist
die Informationsbeschaffung tber das Internet bedeutsam. Eine wichtige Rolle spie-
len in diesem Zusammenhang Datenbanken, die grof3tenteils Gber das Internet zu
erreichen sind. Die Qualitat von internetbasierten Gesundheitsinformationen und die
Frage der Qualitatsbeurteilung und Qualitatssicherung sind in den letzten Jahren
vielfach diskutiert worden. In zahlreichen Studien (vgl. z. B. Impicciatore, P. / Pandol-
fini, C. / Casella, N. et al. (1997), S. 1875-1879) wurden medizinische Informationen
aus Internetportalen mit Expertenwissen und medizinischen Leitlinien verglichen. Die
medizinischen Informationen im Internet wurden in den meisten Studien als mangel-
haft beurteilt. Dem Internet wird jedoch ein erhebliches Potenzial fur die zukinftige
Informationsbereitstellung zugeschrieben (vgl. Eysenbach, G. (2003), S. 292). Inter-
netinformationen sind allerdings schnell, einfach und kostengiinstig erstell- und ab-
rufbar. Eine hohe Quantitat und in vielen Fallen geringe Qualitat der internetbasierten
Informationen ist eine wesentliche Folge (vgl. Coiera, E. (2000), S. 215). Das Internet
bietet somit eine kostengunstige und einfache Moglichkeit, um sich umfassend zu
informieren und mit anderen Betroffenen in Kontakt zu treten, jedoch sollten die an-
gebotenen Informationen hinsichtlich ihrer Qualitat stets kritisch beurteilt werden
(vgl. Eysenbach, G. (2003), S. 294-296).

Eine bedeutsame internetbasierte und von spezialisierten Personen gefuhrte Daten-
bank fur Seltene Erkrankungen ist das Orphanet (www.orpha.net). Die Datenbank
wurde mit dem Ziel implementiert, die Diagnose, Betreuung und Behandlung von Pa-
tienten mit Seltenen Krankheiten zu verbessern und die Forschung zu férdern
(vgl. D’Amato Sizonenko, L. (2006), S. 61). Die Nutzung von Orphanet ist kostenfrei
und nicht personengebunden. Wesentliche Inhalte sind allgemeine Informationen
Uber Seltene Erkrankungen und krankheitsspezifische Informationen tber Therapie-
madglichkeiten, spezialisierte Leistungserbringer sowie Arzneimittel. Das Informati-
onsangebot von Orphanet richtet sich sowohl an professionelle Akteure des Ge-
sundheitswesens als auch an Patienten sowie Selbsthilfeorganisationen und ist der-

zeit in mehreren Sprachen verfigbar. Mehr als 20.000 Menschen aus 170 Landern
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nutzen taglich die Orphanet Datenbanken (vgl. D’Amato Sizonenko, L. (2008), S. 56).
Dies ist ein Indiz fur eine hohe Nachfrage nach krankheitsspezifischen Informationen
uber Seltene Erkrankungen.

Im Jahr 2008 enthielt die Datenbank Orphanet Informationen Uber 5.200 Krankhei-
ten, 1.233 klinische Spezial- und rund 2.000 Forschungslabore sowie Uber knapp
3.100 Fachkliniken. Dariiber hinaus waren 521 Medikamente fur Seltene Erkrankun-
gen in der Datenbank erfasst (vgl. Bartholomaus, E. (2008), S. 952-953). Die Grti3e
der Datenbank zeigt den erheblichen Aufwand der Informationssammliung und
-bereitstellung, der durch die groRe Anzahl, Komplexitat und Heterogenitat der Selte-
nen Erkrankungen verursacht wird. Dariiber hinaus muss ein sehr hoher Aufwand
betrieben werden, um die angebotenen Informationen auf dem aktuellen Stand zu
halten (vgl. Schmidtke, J. (2003), S. 2426). Viele Informationen aus der Orphanet
Datenbank werden ebenfalls Uber ein Handbuch und einen Newsletter angeboten
(vgl. Aymé, S. / Schmidtke, J. (2007), S. 1478).

Ergebnisse der Befragung

Die Informationsmadglichkeiten Uber Seltene Erkrankungen fir die unterschiedlichen
Akteure des Gesundheitswesens werden als verbesserungsbedurftig beschrieben.
Insbesondere fiir Patienten, nicht spezialisierte Mediziner und Entscheidungstrager
(Krankenkassen, Politik etc.) werden die Informationsmadglichkeiten tendenziell als
durchschnittlich bis schlecht bewertet. Hingegen schatzen 62 Prozent der Befragten
die Informationsmaoglichkeiten fur spezialisierte Mediziner als sehr gut oder gut ein
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 50).

Fur die Informationsbeschaffung von Patienten stehen vielerlei Quellen zur Verfi-
gung. Besonders bedeutende Informationsquellen fur Patienten sind Facharzte, Pa-
tientenorganisationen und das Internet. Alle anderen potenziellen Informationsquel-
len wurden als verhaltnismafig unwichtig eingestuft (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 53). Fir
die befragten Patientenorganisationen waren tendenziell alle Informationsquellen,
aber insbesondere das Internet und Selbsthilfeorganisationen, wichtiger als fur die
teilnehmenden Organisationen und Leistungserbringer (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 54).
Die befragten Leistungserbringer und Forscher sahen dariiber hinaus eine wesent-

lich groRere Bedeutung des Internets und der Patientenorganisationen fir die Infor-
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mationsbereitstellung als die teiinehmenden 6ffentlichen Organisationen und Kosten-
trager (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 55). Im Rahmen der qualitativen Befragung wurden
als weitere wichtige Informationsquellen fur Patienten Selbsthilfeforen im Internet,
Telefoninformationsdienste, die Datenbank Orphanet, Pflege- und Rehabilitationsein-

richtungen sowie die Initiative ,ACHSE-Lotse" erwahnt.

Patienten mit Seltenen Erkrankungen bendétigen Informationen aus verschiedenen
Bereichen, in denen diese jeweils in unterschiedlicher Quantitat und Qualitat vorhan-
den sein kdonnen. Die Informationslage in den beschriebenen patientenrelevanten
Bereichen, wie patientenverstandlichen Krankheitsbeschreibungen, Informationen
Uber vorhandene Spezialisten, Erfahrungsberichte etc., wurde von den befragten
Personen tendenziell als neutral eingestuft. Lediglich im Bereich der Informationen
Uber Selbsthilfegruppen beurteilen die Befragten die Situation zu 62 Prozent als sehr
gut oder gut (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 56). Die teilnehmenden Organisationen und
Leistungserbringer schatzten die Informationslage in diesem Bereich jedoch schlech-
ter ein als die befragten Patientenorganisationen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 57). Es
wurde ebenfalls in den offenen Antwortmdglichkeiten angemerkt, dass die Informati-
onslage bezuglich sozialrechtlicher Fragestellungen zur Pflege, medizinischen Ver-

sorgung, psychosozialen Betreuung und Pravention schlecht sei.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde ermittelt, dass vor allem im Bereich
der Hausarzte und niedergelassenen Fachérzte ein Wissens- bzw. Informationsdefi-
zit bestehe. Vielen Arzten sei haufig nicht klar, welche Informationsquellen zur Verfi-
gung standen. Die Nutzungsquoten seien entsprechend zu gering. Es sollten Malf3-
nahmen ergriffen werden, um bspw. auf die Bedeutung und Madoglichkeiten des
Orphanet im Bereich der Diagnose von Seltenen Erkrankungen hinzuweisen. Um
das Wissen Uber Seltene Erkrankungen zu erhéhen, sollten zudem verstérkt Informa-

tions- und Fortbildungsveranstaltungen angeboten werden.

Ein grol3e Herausforderung in der Betreibung von Informationsdatenbanken sei, dass
jede Woche mehrere neue Erkrankungen oder Krankheitsentitdten zu erfassen sei-
en, dass die jeweiligen krankheitsspezifischen Informationen permanent aktualisiert

werden mussten und dass die Finanzierung nicht hinreichend sei. Dartber hinaus
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missten die meisten Informationen eigenstandig recherchiert werden. Es gebe kei-
nen Anreiz, entsprechende Informationen an Datenbanken zu melden. Die aktivsten
Datenlieferanten seien Selbsthilfeorganisationen. Es bestiinden insbesondere im
Bereich der Spezialkliniken Informationsdefizite, da die einzelnen Leistungsanbieter
haufig nicht den Wert ihrer Information séahen. Viele Informationen kdnnten dariber
hinaus nur mit Zustimmung des Leistungsanbieters in den Datenbanken angeboten

werden.

Die Fokusgruppe der spezialisierten Mediziner stellte fest, dass die Informationsmaog-
lichkeiten Uber Seltene Erkrankungen in der Regel nicht mangelhaft seien. Es seien
umfassende Informationsmoglichkeiten vorhanden, diese wirden jedoch nicht ge-
nutzt. Hingegen seien die Kenntnisse uber Informationsmdglichkeiten, insbesondere
fur nicht spezialisierte Mediziner und politische Entscheidungstrager, schlecht. In
Fort- und Weiterbildungsmaflinahmen sollten daher Informationsmaéglichkeiten tber
Seltene Erkrankungen vorgestellt bzw. vermittelt werden. Es bestehe ebenfalls ein
enger Zusammenhang zwischen den Informationsmoglichkeiten und der Generie-
rung von Leitlinien bzw. Patientenpfaden (siehe Kap. 3.3.2). Fir die Informationsbe-
reitstellung solle, unter Beriicksichtigung von féderalistischen Aspekten, eine dauer-
hafte zentrale Institution bzw. Ansprechstelle fir Seltene Erkrankungen geschaffen
werden. Eine Bundesbehdrde ware sinnvoll, aber es kdnnten auch Einrichtungen auf
Landerebene notwendig sein. Diese Bundesbehdrde kénne kontinuierlich Daten er-
heben und vorhalten. Eine Vernetzung mit anderen europdaischen Institutionen er-
scheine ebenfalls sinnvoll. In Deutschland sei dariber hinaus die Informationskultur
verbesserungswiirdig. Voraussetzung fur einen besseren Informationstransfer seien
Rucksicht, Offenheit und Nachsichtigkeit bei der Behandlung von Patienten mit Sel-
tenen Erkrankungen. Die bereits vorhandenen elektronischen Informationsplattfor-
men sollten verstarkt genutzt werden. Fir viele medizinische Leistungserbringer sei
der Aufwand fir die Informationsbereitstellung allerding erheblich und erreiche der-

zeit bereits eine kritische Grenze.

Die Fokusgruppe der Patientenvertreter stellte fest, dass die wichtigsten Informati-
onsquellen fur Patienten das Internet, Patientenorganisationen und Facharzte seien,
wobei die Nutzungsraten des Internets am héchsten seien. Ein grundséatzliches Prob-

lem stelle die Gute der Informationen dar. Fur Patienten sei in der Regel unklar, wel-
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che Qualitat die abgerufene Information habe. Eine Uberforderung der Betroffenen
sei die Folge. Des Weiteren seien die Fachliteratur und das Orphanet fur Patienten
haufig kaum verstandlich. Fehlinterpretationen der Informationen seien eine wesent-
liche Folge. Eine kompetente und verstandliche Zusammenfassung der wichtigsten
Erkenntnisse ware auch fir viele Mediziner sinnvoll. Fir eine Qualitatssicherung wa-
re aus diesen Griunden eine Filterfunktion fur Informationen aus dem Internet ndotig.
Diese Funktion kdnne bspw. von einem krankheitsspezifischen Referenzzentrum
oder durch einen Expertenrat, wie derzeit bei Mukoviszidose Ublich, ausgefiihrt wer-
den. Ein grundlegendes Problem sei hierbei, dass Informationen sehr schnell veralte-
ten und ein sehr hoher Aktualisierungsbedarf bestehe, welcher in der Regel nur Gber
das Internet zu gewahrleisten sei. Die Internetauftritte der einzelnen Patientenorgani-
sationen sollten ebenfalls permanent aktualisiert werden, was durch zeitliche und
finanzielle Restriktionen erschwert werde. Insgesamt sollte eine Zertifizierung von
Informationen Uber vorab definierte Qualitatsanforderungen eingefihrt werden. Far
diese Qualitatssicherung seien klare Regeln/Kriterien (z. B. patientenverstandliche
Sprache etc.) zu definieren. Fiir Arzte sollten finanzielle Anreize geschaffen werden,
damit mehr fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen getan werde und sie sich ver-
starkt mit dieser Thematik beschéftigten. Eine Zielgruppendifferenzierung sei notig,
damit festgelegt werden kdnne, wie Informationen flr Patienten bereitzustellen seien.
Fur Patienten, die noch nicht diagnostiziert seien, ware eine zentrale Informationsbe-
reitstellung vorteilhaft. Fur Betroffene, die bereits diagnostiziert seien, kénne eine
Bereitstellung krankheitsspezifischer Informationen auf den Internetauftritten der Pa-
tientenorganisationen sinnvoll sein. Selbsthilfegruppen seien aber gerade bei den
sehr seltenen Erkrankungen héaufig zu klein und finanziell nicht in der Lage, diesen
Beitrag zu leisten. Bei der Informationsbereitstellung sei daher stets ein krankheits-
spezifisches Vorgehen sinnvoll. Informationen seien insbesondere im Bereich von
Krankheitsverlaufen, Ansprechpartnern, Selbsthilfegruppen und spezialisierten Ein-
richtungen notwendig. Fur den Aufbau und die Pflege von Informationsdatenbanken
Uber Seltene Erkrankungen sei der Einbezug medizinischer Spezialisten notwendig.
Es sollten auch alle krankheitsspezifischen Basisinformationen tber das Internet er-
haltlich sein und eine zentrale dauerhafte Institution bzw. Informations- und An-
sprechstelle fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen geschaffen werden. Die
ACHSE e. V. kénne solch eine zentrale Informations- und Zuleitungsfunktion zu den

einzelnen Seiten der Selbsthilfe Gbernehmen. Ein umfangreiches krankheitsspezifi-
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sches Wissen sei bei den Patientenorganisationen vorhanden und solle auch genutzt
und veroffentlicht werden. Es fehlten haufig nur die finanziellen Mittel fir solche Pro-
jekte. Die Finanzierung kdnnte durch das BMG sichergestellt werden.

Im Rahmen der Fokusgruppendiskussion der offentlichen Organisationen wurde
festgestellt, dass qualitdtsgesicherte Informationsmaoglichkeiten tber Seltene Erkran-
kungen insbesondere flr nicht spezialisierte Mediziner und fir Entscheidungstrager
im politischen Bereich schlecht seien. Die Informationslage uber viele Seltene Er-
krankungen sei recht dinn und die Qualitat vieler Informationen zudem zweifelhaft.
Der Zugang zu Informationen sei meist sehr aufwendig und die Bewertung der Infor-
mationen schwierig. Eine zentrale Institution fir Seltene Erkrankungen wére daher
sinnvoll. Diese kénne Informationen, bspw. Uber eine Internetseite oder eine Hotline,
zur Verfigung stellen. Diese Institution misse dauerhaft implementiert werden. We-
sentliche Ziele waren die Ubernahme einer Kommunikationsfunktion fir Seltene Er-
krankungen sowie die Beschaffung, Generierung und Synthese von Informationen.
Diese Institution kbénne die Qualitéat von Informationen beurteilen und eine Filterfunk-
tion einnehmen. Referenzzentren kdnnten diese Informationsaufbereitungsfunktion
Ubernehmen. Denkbar ware aber auch die Griindung einer entsprechenden Instituti-

on unter dem Dach einer bereits bestehenden Behotrde, wie bspw. beim BMG.

Handlungsfelder und L6ésungsszenarien

Die Informationsmdglichkeiten beziglich Seltener Erkrankungen werden insbeson-
dere fur Patienten, nicht spezialisierte Mediziner und politische Entscheidungstrager
als schlecht eingeschatzt bzw. - aus unterschiedlichen Griinden - nur unzureichend
von diesen Personengruppen genutzt. Eine starke Beeintrachtigung der Versor-
gungsqualitat ist hierdurch gegeben. Es ist davon auszugehen, dass spezialisierte
Leistungserbringer bereits eine gréRere Kenntnis tber Informationsquellen bei Selte-
nen Erkrankungen besitzen und jeweilige krankheitsspezifische Informationen, wie
bspw. wissenschaftliche Fachartikel, leichter nachvollziehen kénnen. Zudem existie-
ren zwischen den spezialisierten Medizinern formelle und informelle Netzwerke, Uber
die ebenfalls krankheitsspezifische Informationen erhéltlich sind. Das Informations-
angebot sollte daher verstarkt auf die Bedurfnisse von nicht spezialisierten Leis-

tungserbringern, Patienten und politischen Entscheidungstragern ausgerichtet sein
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und die wesentlichen Faktoren zusammenfassend, verstandlich und qualitatsgesi-

chert offerieren.

Wesentliche Informationsquellen fur die Betroffenen, aber auch medizinischen Leis-
tungserbringer sind das Internet, Selbsthilfeorganisationen oder Facharzte. Fur viele
Erkrankungen stehen bereits umfangreiche Informationsmoglichkeiten zur Verfi-
gung, jedoch sind die Kenntnisse Uber diese Informationsquellen und Medien ver-
besserungsbediirftig. Eine umfassendere Nutzung der zur Verfugung stehenden In-
formationen ist anzustreben. Eine Implementierung von zentralen Orientierungshilfen
in den Informationsdatenbanken Uber Seltene Erkrankungen bzw. eine Erhéhung der
Aufmerksamkeit bezuglich der vorhandenen Informationsmoglichkeiten kénnten
ebenso zu einer Beschleunigung der Diagnosestellung fuhren (siehe Kap. 3.3.1).
Daher kdnnte auch eine Implementierung von Informations- und Fortbildungsveran-
staltungen uber Informationsmadglichkeiten im Bereich der Seltenen Erkrankungen fir

nicht spezialisierte medizinische Leistungserbringer sinnvoll sein.

Eine Implementierung weiterer bzw. der Ausbau der vorhandenen zentralen internet-
basierten Informationsdatenbanken bietet vielfaltige Vorteile bei der Informationsbe-
reitstellung und erscheint sinnvoll. Umfassende Informationsdatenbanken kénnen
speziell von medizinischen Leistungserbringern als diagnostisches Instrument ver-
wendet werden, aber auch im Anschluss an eine Diagnose eine zielgerichtete und
frihzeitige Uberweisung an spezialisierte Einrichtungen und die Selbsthilfe sowie
eine erste Bereitstellung von Informationen an die Betroffenen ermdglichen. Fur noch
nicht diagnostizierte Patienten bieten Informationsdatenbanken eine erste allgemeine
Orientierungshilfe, aber auch fur Patienten mit einer Diagnose kdnnen krankheitsre-
levante Informationen abgerufen werden. Ein grof3es Problem bei der Implementie-
rung solcher Informationsdatenbanken ist die Vielzahl und Heterogenitat der Selte-
nen Erkrankungen und ein permanenter Aktualisierungsbedarf. Um den Aufwand fur
die Datenerhebung und Informationsrecherche zu verringern, sollten Anreize entwi-
ckelt und implementiert werden, die eine krankheitsspezifische Informationsbereit-
stellung durch spezialisierte Leistungsanbieter, insbesondere im Bereich der Mittei-
lung Uber Spezialsprechstunden, laufende oder geplante klinische Studien etc., ge-
wahrleisten kdnnen. Referenzzentren bzw. -netzwerke koénnten im Rahmen ihrer

Forschungsarbeit dazu verpflichtet werden, entsprechende krankheitsspezifische
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Informationen zu sammeln, aufzubereiten und qualitatsgesichert bzw. gefiltert weiter-
zugeben. Die Informationen sollten aul3erdem patientenverstandlich sein. Insgesamt
stellen der Aufbau und die Pflege von qualitatsgesicherten Informationsdatenbanken
fur Seltene Erkrankungen aber ein aufwendiges Unterfangen dar, das einer umfas-
senden und dauerhaften Finanzierung bedarf. Durch einen europaweiten Ansatz, wie
bspw. beim Orphanet, kbnnen Synergieeffekte erzielt werden. Eine Konzeption und
Finanzierung von Informationsdatenbanken tber Seltene Erkrankungen, z. B. durch

die EU, erscheint daher vorteilhatft.

Medizinische Leistungserbringer und bereits diagnostizierte Patienten bendtigen
ebenfalls tiefgehende und individuelle Informationen zu spezifischen Erkrankungen.
Neben einer neutralen Beurteilung der Aktualitat, Ausfuhrlichkeit, Brauchbarkeit und
Verstandlichkeit dieser Informationen sollte auch ein System zur Verfigung gestellt
werden, das einen Verweis auf die geeigneten Stellen in den Datenbanken ermdg-
licht. Die mit Hilfe der EU (DG SANCO) entwickelte Modellinfrastruktur auf dem Ge-
biet der Mukoviszidose (ECORN-CF) (vgl. www.ecorn-cf.eu) fungiert als Lotse durch
die Vielfalt der Informationsméglichkeiten und dient als zentrale Orientierungshilfe in
den Informationsdatenbanken und anderen Quellen, einschlie3lich dem vorhandenen
individuellen Expertenwissen. Der ,Expertenrat® (zum einen fur Betroffene und an-
dere interessierte Laien und zum anderen fur Mitglieder des Behandlerteams) ver-
steht sich als Zugangshilfe zu den relevanten (verlasslichen, aktuellen und spezifi-
schen) Informationen, die ohne eine solche Zugangshilfe nur schwer und nicht be-
darfsgerecht aufgefunden werden kénnten. Die Experten kdnnen auch ,Zwischento-
ne* und ,hidden agenda“-Themen ansprechen und die entsprechende Information
zuganglich machen. Die wichtigsten Ziele hierbei sind ein barrierefreier Zugang zu
den Informationen, wobei unter ,Informationen“ mdglichst konsensnahes Wissen und

allgemein giltige Erfahrungen gemeint sind.

Selbsthilfeorganisationen erfiillen im Bereich der Informationsbereitstellung, des Er-
fahrungsaustausches, der psychosozialen Betreuung usw. ebenfalls wichtige Ver-
sorgungsleistungen. In Kapitel 3.4.2 wird die besondere Funktion der Patientenorga-
nisationen im Bereich der Seltenen Erkrankungen vertiefend dargestellt.
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Auf Patientenebene hat ACHSE e. V. mit dem in diesem Jahr gestarteten Informati-
onsportal www.achse.info einen neuen Weg eingeschlagen. Mit Hilfe strukturierter
sog. Patientenorientierter Krankheitsbeschreibungen (PKB) soll die Informationsqua-
litat und -zugéanglichkeit fir noch nicht oder bereits diagnostizierte Patienten verbes-
sert werden. Das zentrale Ziel der Verweisdatenbank achse.info ist die Bereitstellung
von qualitativ hochwertigen und verstandlichen krankheitsspezifischen Informationen.
Durch achse.info sollen die fachliche, persdnliche und soziale Vernetzung sowie die
direkte Interaktion der Betroffenen gefdrdert und die Griindung von diagnosespezifi-
schen Selbsthilfegruppen unterstiitzt werden. Die ACHSE e. V. erstellt selbst keine
Krankheitsbeschreibungen, sondern nutzt bereits vorhandenes Wissen bzw. Informa-
tionen von Selbsthilfeorganisationen oder dem Orphanet. Der bisherige Betrieb zeigt,
dass achse.info als Metaportal in der Lage ist, Betroffenen, aber auch professionel-
len Nutzern (z. B. Arzten), eine Orientierung in dem, fiir nicht tief mit der spezifischen

Erkrankung Befasste, oft untbersichtlichen Informationsangebot zu geben.

Insgesamt sollte evaluiert werden, ob eine systematische und standardisierte Samm-
lung, Speicherung und Aufbereitung von Informationen und Daten Uber Seltene Er-
krankungen durch die Grindung einer zentralen und dauerhaften Ansprechstelle
bzw. Institution fur Seltene Erkrankungen effektiver durchgefuhrt werden konnte. Ei-
ne Pflege entsprechender Datenbanken kdnnte eine Erstellung von Informationsma-
terial fur Patienten, Selbsthilfeorganisationen und Leistungserbringer Uber Sympto-
me, Ursachen, Diagnostik, Krankheitsverlaufe, Therapieformen, spezialisierte Ein-
richtungen etc. ermdglichen. Diese Institution sollte zudem, bspw. in Zusammenar-
beit mit den krankheitsspezifischen Referenzzentren, eine Filterfunktion wahrnehmen
und die Qualitat der bereitgestellten Informationen gewahrleisten. Die an dieser Stel-
le zusammengestellten Informationen kdnnten bspw. Uber eine institutionseigene
Webprasenz abrufbar sein, auf der allgemein Uber Seltene Erkrankungen informiert
und ebenfalls spezielles Informationsmaterial Gber einzelne Krankheiten bereitge-
stellt wird. Eine Verknipfung und Integration von bereits vorhandenen Informations-
angeboten in das Leistungsangebot dieser Institution erscheint sinnvoll zu sein. Die-
se Institution fur Seltene Erkrankungen sollte mit vergleichbaren Ansprechstellen der
anderen europaischen Mitgliedstaaten, mdglichst unter einem gemeinsamen Dach,
vernetzt sein. Es ist zu Uberlegen, an welcher Stelle des Versorgungsgeschehens

eine entsprechende Institution gegrindet werden kénnte. Ein Ausbau von Informati-
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onsangeboten wie dem Orphanet, bspw. unter der Schirmherrschaft einer bereits
bestehen Institution wie dem BMG, konnte hierbei eine praktikable Lésung darstel-
len. Eine Lotsen-Funktion (bspw. durch einen ,Expertenrat®), sowohl fir Laien als
auch fir nicht spezialisierte Arzte, erscheint aber auch bei den besten Datenbanken

unerlasslich.

3.4.2 Moglichkeiten des Erfahrungsaustausches

Beschreibung der Ist-Situation

Der Austausch von Erfahrungen spielt bei Seltenen Erkrankungen eine besonders
wichtige Rolle. Auf Grund der Seltenheit kommen nicht spezialisierte Mediziner kaum
mit seltenen Krankheitsbildern in Kontakt und kbnnen somit keinen, fir die Therapie
notwendigen, Erfahrungsschatz aufbauen. In der Behandlung von Patienten mit Sel-
tenen Erkrankungen sind sie deshalb haufig auf die Erfahrungen und die Expertise

von spezialisierten medizinischen Leistungserbringern angewiesen.

Aber auch der Erfahrungsaustausch unter den einzelnen spezialisierten Arzten spielt
fur die Versorgungsqualitat eine grof3e Rolle. Selbst innerhalb einer Seltenen Erkran-
kung gibt es in vielen Féllen eine Reihe von unterschiedlichen und individuell noch
wesentlich selteneren Krankheitsentitdten. Zudem sind die Erkrankungsverlaufe sehr
komplex und einzigartig, so dass individuelle Therapiemal3hahmen entwickelt wer-
den miussen. Da bei Seltenen Erkrankungen nur wenige Mediziner Gber einen krank-
heitsspezifischen Erfahrungsschatz verfiigen, ist der Einbezug moglichst vielfaltiger
Erfahrung notwendig, um Wissen uber Krankheitsverlaufe, Therapiemalinahmen etc.
zu generieren. Hierfir ist eine umfangreiche Vernetzung und Kommunikation der
medizinischen Leistungserbringer notwendig. Die Entwicklung von evidenzbasierten
Therapieleitlinien oder Patientenpfaden ist dartber hinaus nur durch eine Zusam-
menfuhrung von moglichst umfangreichem Wissen und individuellen Erfahrungen

madglich (siehe Kap. 3.3.2).

Auf Grund der Komplexitat vieler Seltener Erkrankungen ist zudem in vielen Fallen
eine interdisziplinare und organsystemubergreifende Therapie erforderlich. Um eine
ganzheitliche und koordinierte Therapie zu gewahrleisten und zu entwickeln, sind
ebenfalls eine enge Kommunikation und ein umfassender Erfahrungsaustausch zwi-

schen den Leistungserbringern verschiedener medizinischer Fachrichtungen uner-
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lasslich. Qualitativ hochwertige Therapien sollten sich zudem an den Bedurfnissen
der Patienten orientieren und kénnen durch eine Bericksichtigung des Erfahrungs-
wissens der Patienten verbessert werden. Ein reger Austausch zwischen medizini-

schen Leistungserbringern und Patienten ist somit ebenfalls von grofRer Wichtigkeit.

Aber auch der Austausch von Erfahrungen zwischen den Patienten, bspw. uber
Selbsthilfeorganisationen, kann einen wesentlichen Beitrag zu Krankheitsbewalti-
gung leisten. Viele Patienten und Eltern von betroffenen Kindern und Jugendlichen
empfinden insbesondere im Bereich des Erfahrungsaustausches, der psychosozialen
Betreuung und der Informationsbereitstellung eine Vernachlassigung durch das Ge-
sundheitssystem und schlieen sich in Patientenorganisationen zusammen. Daher
stellen Patienten, nach Ansicht des Sachverstandigenrates fur die Konzertierte Akti-
on im Gesundheitswesen, eine vernachlassigte Grol3e dar, welche bei einer zielge-
richteten Steuerung des Gesundheitssystems starker bertcksichtigt werden sollte
(vgl. Sachverstandigenrates fur die Konzertierte Aktion im Gesundheitswesen (2002),
Rdn. 50-61).

Ziel von Selbsthilfeorganisationen sind u. a. eine Forderung des Erfahrungsaustau-
sches, eine Bindelung und Bereitstellung der vorhandenen Informationen und eine
Erhohung der 6ffentlichen Aufmerksamkeit fur ihre Erkrankung. Viele Patienten und
ihre Familien fihlen sich auf Grund der Seltenheit ihrer Erkrankung allein und mit
ihren Problemen unverstanden. Ein Aufbau von Kontakten zu anderen Betroffenen
und ein Erfahrungsaustausch konnen die vorher empfundene Hilflosigkeit mindern
und so einen aktiven Beitrag fur eine Verbesserung der psychischen Situation von
Betroffenen leisten. In den Selbsthilfeorganisationen kommt es in der Regel schnell
zu einem umfassenden Informations- und Erfahrungsaustausch, z. B. tber Erkran-
kungsverlaufe, Therapieoptionen und spezialisierte Arzte (vgl. Alsmeier, G. / Rath, D.
(2007), S. 129-130).

Das bundesweite Verknipfungssystem ,die Blauen Adressen“ der Nationalen Kon-
takt- und Informationsstelle zur Anregung und Unterstitzung von Selbsthilfegruppen
(NAKOS) zur Suche Gleichbetroffener beabsichtigt, mdglichst vielen Menschen Kon-
takte zu Selbsthilfeorganisationen und anderen Betroffenen zu vermitteln. NAKOS st

allerdings selbst keine Selbsthilfeorganisation (vgl. http://www.nakos.de/site/
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adressen/blau/). Neben diesem Verzeichnis werden Informationen und Mdéglichkeiten
des Erfahrungsaustausches durch weitere Organisationen, wie z. B. dem Kinder-
netzwerk und der Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe e.V. (BAG Selbsthil-

fe e. V.), angeboten.

Fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen ist es sehr wichtig, durch Arzte, Kranken-
hauser und Krankenkassen auf Selbsthilfegruppen hingewiesen zu werden. Die
Selbsthilfe kann gerade nach einer Diagnose spezifisches Fachwissen und erfah-
rungsbasiertes Wissen zum Umgang mit den alltdglichen krankheitsbedingten Prob-
lemen der Lebensfuhrung vermitteln (vgl. Merten, M. (2003), S. A1330-1331). Auch
die professionellen Leistungserbringer des Versorgungsgeschehens kdnnen von der
Arbeit der Selbsthilfegruppen profitieren, da diese wichtige Versorgungsleistungen im
psychosozialen Bereich erbringen und die Compliance der Patienten erhéhen kon-
nen (vgl. Hundertmark-Mayser, J. / Mdller, B. (2004), S. 20-26).

Patientenorganisationen sind ebenfalls haufig ,Quelle” und ,Sammelbecken* fur viel-
faltige krankheitsspezifische Informationen. Ihre Kompetenz kann der medizinischen
Versorgung, gerade bei Erkrankungen mit nicht vorhandenen Therapiemdglichkeiten,
zutraglich sein, da in diesem Fall die individuellen Erfahrungen von Patienten einen
iterativen Prozess zur Verbesserung der Versorgung auslosen konnen (vgl. Rei-
mann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1484). Durch diesen umfangreichen Er-
fahrungsaustausch kénnten daneben wertvolle Informationen Gber Diagnose- und
Therapiemoglichkeiten gesammelt und so Synergieeffekte erzielt werden. Vor allem
bei chronischen Erkrankungen konnen Selbsthilfeorganisationen daher einen ent-
scheidenden Beitrag zur Krankheitsbewéltigung und zur Verbesserung der Lebens-
qualitat leisten (vgl. Borgetto, B. / Trojan, A. (2007), S. 25), da sie speziell zur Bewal-
tigung psychischer Belastungen beitragen, Informationsméangel lindern und Defizite
in der professionellen Versorgung verringern konnen (vgl. Englert, G. (2005),
S. 613-615).

Die Kooperation zwischen medizinischen Leistungserbringern und Selbsthilfeorgani-
sationen wird vor allem von Seiten der Selbsthilfe dennoch haufig kritisch gesehen
(vgl. Borgetto, B. (2004), S. 248-254; Borgetto, B. (2002), S. 29-31). ,Weite Teile der

professionellen Helfer im Gesundheitswesen nehmen die Selbsthilfe nicht zur Kenn-
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tnis oder sehen sie nur als letztes Auffangnetz fir medizinisch nicht mehr behandel-
bare Patienten/Klienten an® (Borgetto, B. (2001), S. 17). Eine bessere Integration der
Selbsthilfe in die Versorgungsstrukturen ist insbesondere fir eine qualitativ hochwer-

tige Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen notwendig.

In den meisten europdischen Staaten haben sich die einzelnen Selbsthilfeorganisa-
tionen in nationalen Dachverbanden vereinigt. In Deutschland haben sich im Jahr
2004 unter dem Dach der BAG Selbsthilfe verschiedene Selbsthilfeorganisationen fur
chronische Seltene Erkrankungen zur ,Allianz Chronischer Seltener Erkrankun-
gen e. V." (ACHSE e. V.) zusammengeschlossen (vgl. Hundertmark-Mayser, J. / Mol-
ler, B. (2004), S. 15; Brunsmann, F. / von Gizkycki, R. / Rybalko, A. et al. (2007),
S. 1494-1495). Inzwischen gehoéren Uber 90 Organisationen dem ACHSE e. V. an.
Seine Kernaufgaben als Dachverband von Selbsthilfeorganisationen von Betroffenen
einer Seltenen Erkrankung sind die politische Interessenvertretung, die Vernetzung
und der Informationsaustausch, die Information tUber Seltene Erkrankungen und die
Forschungsférderung. Die einzelnen europaischen Dachverbénde, wie bspw. die
ACHSE e. V. fur Deutschland, sind wiederum Mitglied in der European Organisation
for Rare Diseases (EURORDIS), die ein europaischer Dachverband fur alle Patien-
ten mit Seltenen Erkrankungen ist (vgl. Liese, P. (2003), S. 9-10). Dieser Dachver-
band vertritt in 38 verschiedenen Landern mehr als 340 Selbsthilfevereinigungen von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen und insgesamt mehr als 1.200 Seltene Er-
krankungen. EURORDIS setzt sich somit fir mehr als 30 Mio. Menschen mit selte-

nen Leiden ein.

Ein wichtiger Meilenstein hin zu einer umfassenderen Vertretung von Patienteninter-
essen ist insbesondere die Einbeziehung von Patientenvertretern der EURORDIS in
den Ausschuss fur seltene Arzneimittel (Committee on Orphan Medicinal Products,
COMP) (vgl. Reimann, A. / Kruip, S. (2003), S. 71) sowie in das Pediatric Committee
(PedCo) der europaischen Arzneimittelagentur EMEA. Die Patientenverbande spie-
len auch in Deutschland bei der Verbesserung der Versorgung der Betroffenen eine
wichtige Rolle. Unter anderem sind sie gem. § 140f SGB V beratend, aber ohne Mi-
tentscheidungsrecht, im G-BA tatig, der bspw. tber die Aufnahme von Erkrankungen
in den Katalog des 8 116b Abs. 3 Nr. 2 SGB V entscheidet.
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Ergebnisse der Befragung

Fur eine Verbesserung des Erfahrungsaustausches uber Seltene Erkrankungen, ins-
besondere zwischen den medizinischen Leistungserbringern, kbénnen unterschiedli-
che MalRBhahmen sinnvoll sein. Mit einer Zustimmungsquote von jeweils tiber 50 Pro-
zent wurden gemeinsame Tagungen verschiedener Berufsgruppen, gemeinsame
Tagungen fur mehrere Seltene Erkrankungen unter Einbeziehung der Patienten so-
wie gemeinsame Organisationen von Leistungserbringern und Patienten als sehr gut
oder gute MalRnahmen eingestuft. Relativ heterogen und tendenziell neutral wurde
das Verbesserungspotenzial gemeinsamer krankheitsspezifischer Gesellschaften
verschiedener Leistungserbringer (also z. B. Arzte, Physiotherapeuten, Logopaden
etc.) eingestuft (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 59). Alle Initiativen wurden von den befrag-
ten Patientenorganisationen tendenziell besser beurteilt als von den teilnehmenden
Organisationen und Leistungserbringern (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 60). Das Potenzial
gemeinsamer Tagungen wird von verhaltnismafiig wenigen Kostentragern als sehr
gut eingestuft und verstarkt neutral bewertet. Die befragten Forscher bewerten ge-
meinsame Tagungen fir mehrere Seltene Erkrankungen unter Einbeziehung der Pa-
tienten als Uberproportional positive Initiative. Gemeinsame Organisationen von Leis-
tungserbringern und Patienten wurden insbesondere von den teilnehmenden For-
schern, aber auch von den befragten Leistungserbringern, als sehr gute oder gute
MalRnahme gekennzeichnet (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 61). Im Rahmen der freien Ant-
wortmdoglichkeiten wurden weitere Initiativen genannt, die den Erfahrungsaustausch
Uber Seltene Erkrankungen verbessern kdnnten. Nach Ansicht der Befragten konn-
ten die Einrichtung von Internetforen, Tagungen von spezialisierten Medizinern, die
Etablierung von krankheitsspezifischen Newslettern und ein internationaler Aus-
tausch, der umfassend dokumentiert und zusammengefasst der Offentlichkeit zur

Verfiigung gestellt wird, den Erfahrungsaustausch verbessern.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

In den strukturierten Interviews wurden wiederholt Erfahrungen berichtet, dass die
Kommunikation eher auf Zufallen denn auf systematischen ZweckmaRigkeiten beru-
he. So wurde angefuhrt, dass in erster Linie ehemalige Kollegen telefonisch kontak-
tiert werden, und diese haufig eine letzte Instanz darstellen wirden. Ein Weiterrei-
chen der Frage bzw. des Fragers geschehe selten, so dass nicht das bestmdégliche

Ergebnis dieses wichtigen und richtigen Vorgehens erzielt werde, da sich vielfach
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.der Abstecher als Sackgasse" erweise. Weder existiere eine ausreichende Routine
noch eine Systematik fir derartige , Telefonnachfragen®, bei denen es fast immer um
Probleme bei der Diagnosefindung gehe und weniger um konkrete Fragen (,was
muss ich als nachstes unternehmen?“). Gerade bei solchen unscharfen Fragen
(,Haben Sie eine Idee, was das sein kénnte?") werde aber, wenn nicht eine zufallige
Assoziation weiterhelfe, die Chance einer Hilfestellung vertan. Daher sei das redliche
Bemuhen und der dafir erforderliche Zeitaufwand - auf Seiten des Fragers wie auch
des Befragten - allzu haufig fehlinvestiert. Fur diese Art der Fragen seien aber auch
die Internetangebote typischerweise unbrauchbar, weil die Mediziner nicht wissen
wilrden, unter welchem Stichwort sie nachschauen sollten. In diesem Zusammen-
hang wurde mehrfach die Notwendigkeit eines noch nicht diagnosespezifischen, eher
symptomspezifischen, Gesprachspartners angesprochen, der zu Fragen ,seltener
Konstellation bei Problemen mit der Atmung® oder ,seltener Beschwerden im Zu-
sammenhang mit Gelenkproblemen® zur Verflgung stehen musste. Hierzu kdnnten
Checklisten angefertigt werden, die vor Beginn eines solchen Beratungsgespraches
abgearbeitet werden mussten, um alle notwendigen Informationen auf einen Blick zur

Verfiigung zu haben.

In den Fokusgruppen wurden keine expliziten Meinungen zu diesem Themenbereich

erhoben.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Vor allem fur Allgemeinmediziner scheinen zielgerichtete Fort- und Weiterbildungs-
mafnahmen Uber die Diagnose und Therapie bestimmter Seltener Erkrankungen
nicht zielfihrend zu sein. Eine praktikable Unterstiitzung bei der Diagnoseerstellung
konnte durch eine zielgerichtete Einbeziehung der Erfahrungen anderer und in der
Regel spezialisierter Mediziner erfolgen. Hierfur sollten strukturelle Mal3nahmen er-
griffen werden, die eine Nutzung dieses Erfahrungsschatzes und Wissens ermogli-
chen und eine Umsetzung in der Praxis sicherstellen. Da eine primare Motivation zur
Inanspruchnahme von solchen Informationen oder Informationsdienstleistungen auf
Grund der jeweils nur geringen Patientenzahl in jeder einzelnen Arztpraxis nur gering
ist, sollten Anreize oder Anreizsysteme geschaffen werden. Solche Anreize kdnnten
finanzieller und/oder ideeller Natur sein. Eine mdgliche finanzielle Abrechnungsziffer

oder Komplexpauschale kdnnte an die Inanspruchnahme einer Lotsenfunktion durch
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die Informationsdatenbanken gebunden sein, sofern eine Diagnose einer Seltenen
Erkrankung vorliegt. So wie die Listung zur Transplantation als eigenstéandige DRG
kodiert und abgerechnet werden kann, kénnte im ambulanten oder stationaren Be-
reich die Diagnosestellung einer Seltenen Erkrankung unter Zuhilfenahme einer sol-
chen Lotsenfunktion anders abgegolten werden als ohne Zuhilfenahme. Damit kénn-
te man den formalen Rahmen schaffen, der eine Inanspruchnahme attraktiv und da-
mit zur Selbstverstandlichkeit machen koénnte. Zu den ideellen Mdglichkeiten kdnnte
die Anerkennung von Fortbildungspunkten (Landesarztekammern) bei Inanspruch-
nahme der Lotsendienste zahlen. Dies wére zu rechtfertigen, weil die bei der Betreu-
ung durch den Lotsen Ubermittelte Information zu einer spezifischen Fortbildung bei-
tragen und somit auch andere Patienten davon profitieren kénnten. Die Kosten fir
derartige Anreize sollten durch Einsparungen an anderer Stelle (verkirzte Zeit bis

zur Diagnose, verminderte Folgeerkrankungen etc.) aufgefangen werden kénnen.

Der Austausch von Erfahrungen und Wissen zwischen den einzelnen spezialisierten
Leistungserbringern und mit verschiedenen Spezialisten aus unterschiedlichen
Fachbereichen ist fur die zukinftige Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkran-
kungen von grofiem Nutzen. Die (Fort-)Entwicklung und Verbreitung von Therapie-
madglichkeiten und im besten Fall von evidenzbasierten Therapieleitlinien oder Pa-
tientenpfaden konnte ein wesentliches Ziel des formalen Erfahrungsaustausches
sein. Internationale Tagungen, Konferenzen oder Arbeitsgemeinschaften von Spezia-
listen unter Einbezug verschiedener fachkompetenter Berufsgruppen sowie von Pa-
tienten und gemeinsame Organisationen von Leistungserbringern und Patienten
konnten diesen formalen Erfahrungsaustausch wesentlich fordern. Aber auch der
Zusammenarbeit in krankheitsspezifischen Netzwerken kann ein hohes Nutzenpo-
tenzial fur einen Erfahrungsaustausch zugeschrieben werden (siehe Kap. 3.2.3). Der
informelle Erfahrungsaustausch uber personliche Kontakte und Vernetzungen unter
den wenigen spezialisierten Arzten ist ebenfalls von groRer Bedeutung und kann ins-
besondere bei ungewoéhnlichen bzw. individuellen oder schwerwiegenden Krank-

heitsverlaufen entscheidenden Einfluss auf die Behandlungsqualitat austben.

Patientenorganisationen tbernehmen wichtige Funktionen im Versorgungsgesche-
hen des Gesundheitswesens. Die Forderung des Austausches zwischen Organisa-

tionen fur Seltene Erkrankungen auf nationaler und internationaler Ebene hat das
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Potential, zu einer stetigen Verbesserung der Arbeit dieser Organisationen beizutra-
gen und dartber hinaus von bereits gemachten Erfahrungen auf3erhalb Deutsch-
lands zu lernen. Dies gilt insbesondere fur den Transfer von beispielhaften Arbeits-
weisen zu den Themengebieten Information und Versorgung. Die Selbsthilfe wird
zurzeit allerdings nur sehr unzureichend und tUber komplexe Mechanismen durch die
offentliche Hand, Sozialversicherungen und Sponsoren finanziert. Auf Grund ihrer
inh&rent geringen Mittelausstattung sind Patientenorganisationen im Bereich der Sel-
tenen Erkrankungen haufig nur mit Mitteln der pharmazeutischen Industrie in der La-
ge, diesen intensivierten und Uberértlichen Austausch zu ermdglichen. Die Selbsthil-
feforderung gem. 8 20c SGB V reicht in der Regel hierfir nicht aus, sondern muss
schon fur die Kernaufgaben im Bereich der Mitgliederbetreuung (z. B. Selbsthilfeta-
gungen) verwendet werden. Da auf der anderen Seite viele Selbsthilfeorganisationen
aus nachvollziehbaren Griinden eine derartige Nahe zur pharmazeutischen Industrie
ablehnen und dariber hinaus auch Beschrankungen auf Grund der bestehenden
Selbstverpflichtungserklarungen seitens der Patientenorganisationen und der Indust-
rie bestehen, ist die gezielte 6ffentliche Forderung fir die oben dargestellte Form des

Austausches sinnvollerweise auszuweiten.

3.5 Forschung
3.5.1 Epidemiologische Forschung und Einrichtung von Registern

Beschreibung der Ist-Situation

Die Forschung im Bereich der Seltenen Erkrankungen findet fir vielfaltigste Indika-
tionen in unterschiedlichsten Bereichen statt. Eine Darstellung der umfassenden For-
schungslandschatft ist nicht das wesentliche Ziel dieser Studie und wirde einem an-
gemessenen Umfang nicht gerecht werden. Daher werden nur einige ausgewahlte
Aspekte der Forschung in Bereich von Seltenen Erkrankungen angesprochen. Es
wird z. B. ein Schwerpunkt auf die Epidemiologie und klinische Studien im Bereich
der Seltenen Erkrankungen gelegt, um die hohe Bedeutung einer Erkrankungsdoku-
mentation und Datenerhebung in der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkran-
kungen herauszustellen. Es darf allerdings auch nicht unberticksichtigt bleiben, dass
die Verknipfung von Grundlagenforschung und klinischer Forschung eine essentielle
Rolle spielt. Auf Grund des hohen Anteils von genetisch bedingten Erkrankungen ist

hierbei die Humangenetik und Genomforschung von besonderer Relevanz, die je-
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doch in diesem Rahmen nicht umfassend dargestellt werden kann. Die Forschung im
Bereich der Seltenen Erkrankungen kann eine ,Speerspitze* der Erforschung von
haufigeren Erkrankungen sein, wenn seltene erbliche Formen wesentliche Einblicke
in die Krankheitsentstehung von haufigen Erkrankungen erbringen. Die translationale
Forschung ist bei Seltenen Erkrankungen vergleichsweise gut aufgestellt. Forschung
und Versorgung laufen bei vielen Erkrankungen in den H&nden einiger weniger
hochgradig spezialisierter Medizinern zusammen. Dies mindert bei einigen Erkran-
kungen Probleme der Translation, die insbesondere bei haufigen Erkrankungen auf-

treten, da sich bei diesen einige Innovationen erst mithsam verbreiten mussen.

Seltene Erkrankungen werden Uber das epidemiologische Kriterium der Préavalenz
definiert und stellen besondere Herausforderungen an die epidemiologische For-
schung (vgl. Ruckinger, S. / Boneberger, A. (2008)). Auf Grund der Seltenheit sind
Pravalenz und Inzidenz vieler Seltener Erkrankungen relativ unsicher. Durch eine
Erfassung weitgehend aller Erkrankungsfalle in Registern kdnnten nicht nur wichtige
epidemiologische Erkenntnisse Uber Seltene Erkrankungen gewonnen, sondern
auch, die Erfassung von Krankheitsverlaufen vorausgesetzt, bedeutende Informatio-
nen Uber die einzelnen Erkrankungen und Therapiemdglichkeiten gesammelt wer-
den. Bei ca. 7.000 bis 8.000 Seltenen Erkrankungen mit einer sehr geringen Prava-
lenz stellt dies jedoch ein sehr ehrgeiziges Unterfangen dar.

In Bezug auf eine Verbesserung der Versorgung bzw. Unterstitzung der Forschung
dienen Register folglich vielfaltigen Zielen. Auf Grund der geringen Patientenzahlen
besitzen viele Therapieformen nur eine geringe Evidenz Uber ihre Wirksamkeit. Klini-
sche Datenbanken und elektronische Patientenakten (Versorgungsdatenbanken)
konnen die Krankheitsverlaufe von Patienten mit Seltenen Erkrankungen lebenslang
erfassen und wertvolle Hinweise tUber Therapiemdglichkeiten geben. Eine ausfihrli-
che Dokumentation der Therapie ist fur diese umfassende Form der Datenerhebung
notwendig. Klinische Studien bei Seltenen Erkrankungen sind haufig nur erschwert
durchfhrbar. da oftmals Patienten aus dem gesamten Bundesgebiet oder dartber
hinaus benttigt werden, um eine moglichst hohe Evidenz zu erreichen. Register in
Form von Forschungsdatenbanken sollen daher durch die Erfassung aller von einer
Erkrankung betroffenen Patienten eine Generierung von moéglichst groRen Patien-

tenkohorten fir die Durchfihrung von klinischen Studien und Forschungsprojekten
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ermdglichen (vgl. Pommerening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al. (2008), S. 492-
493).

Einer Erfassung aller von einer Erkrankung Betroffenen und eine systematische und
flachendeckende Sammlung von Daten Uber Krankheitsverlaufe kommt eine hohe
Bedeutung zu. Um die entsprechenden Daten sammeln zu kdnnen, mussen die per-
sonlichen Daten der Patienten mit deren Zustimmung in einem Register erfasst wer-
den. Dies stellt ein datenschutzrechtliches Problem dar. Ein umfassendes Vertrauen
der Patienten in die Registerarbeit und die Anonymitat der Daten ist daher von gro-
Ber Relevanz. Dariiber hinaus sind eine gré3tmogliche Transparenz gegentber den
Patienten, eine gute Offentlichkeitsarbeit und eine konstruktive Kooperation der
Fachleute von entscheidender Bedeutung (vgl. Pommerening, K. / Debling, D. /
Kaatsch, P. et al. (2008), S. 499).

Interessante Beispiele fur einen Registeraufbau finden sich beim Deutschen Kinder-
krebsregister (DKKR), dem Geburtenregister ,Mainzer Modell“, der Erhebungseinheit
fur seltene padiatrische Erkrankungen in Deutschland (ESPED) sowie bei Registern,
die Bestandteil der vom BMBF geftrderten Netzwerke sind (siehe Kap. 3.2.3). Das
DKKR ist bspw. ein flachendeckendes, bundesweit tatiges epidemiologisches Krebs-
register mit hohem Vollzahligkeitsgrad. Wesentliches Ziel des Registers ist die Schaf-
fung einer Basis fir die Planung multizentrischer Studien. Die Besonderheit des
DKKR besteht darin, dass es sowohl epidemiologisch als auch klinisch relevante In-
formationen enthalt und sich damit von den meisten anderen in- und auslandischen
Krebsregistern unterscheidet (vgl. Pommerening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al.
(2008), S. 492-494). Das Geburtenregister Mainzer Modell zielt auf die Erfassung
angeborener Fehlbildungshaufigkeiten, die Darstellung diesbezuglicher zeitlicher und
regionaler Trends sowie die Ermittlung von Ansatzpunkten zur Ursachenforschung
ab (vgl. QueilRer-Luft, A. / Spranger, J. (2006), S. A2464-2470). Ein zentrales Stu-
dienmanagement fir seltene padiatrische Erkrankungen wird von der ESPED ange-
boten (vgl. www.esped.uni-duesseldorf.de/). Das seit mehr als zehn Jahren beste-
hende Register der Mukoviszidosepatienten in Deutschland ist von vornherein als ein
Element der ,Qualitatssicherung Mukoviszidose* etabliert worden, wodurch deutlich
werden kann, dass ein Register nicht nur zu wissenschaftlichen Erhebungen, son-

dern eben ganz unmittelbar zur Verbesserung der Patientenversorgung beitragen
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kann. Das Register ist fur alle Ebenen des Qualitdtsmanagements, sowohl fur die
Strukturqualitdt als auch fur die Prozess- und insbesondere die Ergebnisqualitat,
unerlassliches Kontrollinstrument. Unter diesen Vorzeichen ist auch eine Mitarbeit

der Patienten leichter zu erreichen.

Vorhandene Angste der Patienten vor einem Missbrauch der Registerdaten missen
ernst genommen und durch entsprechende Sicherheiten aufgefangen werden. Hier-
zu ist eine Kléarung des Besitz- und Verfuigungsrechtes der Daten und eine Entschei-
dung Uber Nutzung fir wissenschaftliche oder andere Zwecke genauestens zu re-
geln. Wahrend die meisten Register rein epidemiologisch entworfen sind und wegen
ihrer Anonymisierung lediglich erlauben festzustellen, wie viele Patienten einer be-
stimmten Erkrankung erfasst wurden, konnen Qualitatssicherungsregister mit Ver-
laufsdaten, die jahrlich oder unterjahrlich erfasste werden, auch unmittelbar, mit ent-
sprechend aggregierten Daten, zur wissenschaftlichen Analyse herangezogen wer-

den.

Ergebnisse der Befragung

Kenntnisse Uber die Epidemiologie Seltener Erkrankungen bzw. Uber spezifische
Krankheitsentitdten und -verlaufe spielen fir die Forschung und Versorgung im Be-
reich der Seltenen Erkrankungen eine wichtige Rolle. Die epidemiologischen Kennt-
nisse werden von den befragten Personen als schlecht eingeschatzt. Keine Person
schatzt die derzeitigen Kenntnisse Uber die Haufigkeit von Seltenen Erkrankungen
als sehr gut ein, lediglich knapp 2 Prozent der Teilnehmer als gut. Ungefahr 28 Pro-
zent beurteilen die epidemiologischen Kenntnisse als mittelmafiig, jedoch ca. zwei
Drittel aller Befragten als schlecht oder sehr schlecht (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 62).
Diese Einschatzung wird gleichermaflien von Organisationen und Leistungserbrin-
gern sowie Patientenorganisationen geteilt, wobei die Patientenorganisationen den
derzeitigen Wissensstand etwas schlechter einstufen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 63).
Auch innerhalb der Gruppe der Organisationen und Leistungserbringer werden die
Kenntnisse Uber die Haufigkeit von Seltenen Erkrankungen allgemein als schlecht
eingeschatzt, wobei die befragten Forscher und Leistungserbringer die derzeitige
Situation etwas negativer beurteilen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 64).
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Die Patientenorganisationen wurden ebenfalls Gber ihre Einschatzung der epidemio-
logischen Kenntnisse bei der spezifisch von ihnen vertretenen Seltenen Erkrankung
befragt. Auffallig ist eine starkere Streuung der krankheitsspezifischen Ergebnisse im
Vergleich zu der allgemeinen Einschatzung der epidemiologischen Kenntnisse tber
alle Seltenen Erkrankungen. 8,5 Prozent der befragten Patientenorganisationen
schatzen die vorhandenen Kenntnisse uber die Haufigkeit der von ihnen vertretenen
Seltenen Erkrankung als sehr gut oder gut ein. Knapp 30 Prozent bewerteten die
Kenntnisse hingegen als sehr schlecht (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 65).

Register stellen eine grundlegende Mdoglichkeit dar, um das epidemiologische Wis-
sen Uber Seltene Erkrankungen zu erweitern. Die befragten Personen sehen in Re-
gistern vielfaltiges Potenzial. Eine verbesserte Uberwachung von Haufigkeit, Verbrei-
tung, Schwere und Mortalitatsraten wird zusammen mit einer Unterstitzung der For-
schungsarbeit als grol3er potenzieller Vorteil der Registereinfihrung eingestuft. Re-
gister kbnnen nach Ansicht der Befragten ebenfalls grol3e Vorteile bei der Standardi-
sierung und Optimierung diagnostischer Verfahren und BehandlungsmalRnahmen,
der Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen und der Ausarbeitung epide-
miologischer Spezifikationen fur Referenzzentren aufweisen. In allen abgefragten
Bereichen wurden die Mdglichkeiten und Vorteile von Registern nur in sehr geringem
Umfang als schlecht oder sehr schlecht bewertet (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 66).

Die Einschatzung der Vorteilhaftigkeit von Registern in den verschiedenen Bereichen
wurde gleichermalRen von den Organisationen und Leistungserbringern sowie den
Patientenorganisationen vorgenommen. Die Patientenorganisationen beurteilen die
Vorteile von Registern jedoch tendenziell positiver, was ebenfalls flr die befragten
Forscher innerhalb der Gruppe der Organisationen und Leistungserbringer zutrifft
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 67 und Tab. 68). VerhaltnismaRig kritisch bewerten die teil-
nehmenden Kostentrager die Vorteile von Registern bei der Unterstitzung der For-
schungsarbeit. In dieser Hinsicht beurteilten jedoch immer noch knapp tber 70 Pro-
zent der Kostentrager Register als gut (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 68). Weitere Vorteile
von Registern kdnnten gemal der freien Antwortmdglichkeiten in einem Monitoring
von Nebenwirkungen und einer Leistungs- und Qualitatskontrolle von Therapien lie-
gen, welche die Evidenz von Therapieformen durch Einzelfallerfassungen erhdhen

konnten. Es wurde ebenfalls vermerkt, dass Register bundesweit und umfassend
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tatig sein sollten und die Entwicklung von frihdiagnostischen MalRhahmen fordern
konnten. Eine verpflichtende Dokumentation der Behandlungsverlaufe durch die me-
dizinischen Leistungserbringer und eine Ubermittlung dieser Daten an Klinische Re-
gister sei zudem unverzichtbar. Daher solle die Vergitung an ein Meldungsprog-
ramm gekoppelt werden. Dieses Vorgehen werde bereits in mehreren européischen

Landern erfolgreich praktiziert.

Die derzeitige Verbreitung von Registern fir die verschiedenen Seltenen Erkrankun-
gen ist relativ unklar. Aus diesem Grund wurden Patientenorganisationen befragt, ob
es fur die von ihnen vertretene Erkrankung ein Patientenregister gibt. Bei knapp
40 Prozent der befragten Selbsthilfeorganisationen war ein krankheitsspezifisches
Register bekannt, in knapp tber 30 Prozent der Félle gibt es kein solches Register.
Jeweils knapp 15 Prozent der teilnehmenden Patientenorganisationen ist nicht be-
kannt, ob es ein Register flur die von ihnen vertretene Erkrankung gibt oder machten

keine Angabe beziglich dieser Frage (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 69).

Bei den Seltenen Erkrankungen, fur die ein Patientenregister besteht, kbnnen unter-
schiedliche Auspragungsformen differenziert werden. Bei zwei Dritteln aller Register
handelt es sich um bundesweit tatige Patientenregister, bei denen ein Zugang zu den
Registerdaten nur fur den Registerbetreiber moglich ist. Knapp 17 Prozent der Regis-
ter waren bundesweit tatig und ein Zugriff auf anonymisierte Patientendaten ist fur
alle Wissenschaftler moglich. Kein Register war ausschlie3lich regional tatig und bot
einen allgemeinen Zugriff fir Wissenschaftler. Regional tatige Register, auf die nur
der Betreiber des Registers zugreifen kann, sind in 16,7 Prozent gegeben (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 70). Es wurde in der Befragung ebenfalls angegeben, dass sich in
Deutschland Register flur einzelne Erkrankungen in der Planung oder Weiterentwick-
lung befinden (bspw. fir Krankheiten die mit Kleinwuchs einhergehen), die teilweise
nur fur die Mitglieder einer Selbsthilfeorganisation einsehbar (bspw. bei der angebo-
renen Hypothyreose) oder fir alle Wissenschaftler zuganglich sind (bspw. bei Mor-
bus Wilson). Fur einige Erkrankungen (bspw. bei erblichen Netzhautdegenerationen)

bestehen nur im Ausland Register.
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Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Die Fokusgruppe der Patientenvertreter kam zu dem Ergebnis, dass Register allge-
mein sinnvoll seien. Viele Studien bzw. der Aufbau von Registern werden jedoch nur
unzureichend finanziert. Die Finanzierung von Registern solle daher von staatlicher
Seite sichergestellt werden. Die Rahmenbedingungen flir eine Datenerfassung in
Registern missten klar und einheitlich definiert werden. Eine Sicherstellung des Da-
tenschutzes habe hier hochste Prioritat. Es misse zudem fir jedes Register transpa-
rent vermerkt werden, wem die erhobenen Daten gehdrten. Die GKV und die Phar-
maindustrie durften keinen Zugriff auf die jeweiligen Daten erlangen. Es bestinden
umfassende ethische und datenschutzrechtliche Bedenken gegentber einer Daten-
erfassung in Registern. Gesetzliche Regelungen sollten die Patientendaten sehr
strikt schutzen. Zudem sei stets eine Abwagung zwischen dem Nutzen von Registern

und der Einschrankung von Personlichkeitsrechten durchzufuhren.

Die Fokusgruppe der spezialisierten Mediziner kam zu dem Ergebnis, dass derzeit
die epidemiologischen Kenntnisse lber viele Seltene Erkrankungen schlecht seien.
Register kénnten in vielen Bereichen als erster Schritt die Versorgung und For-
schung verbessern. Inshesondere bei Seltenen Erkrankungen, fur die keine medika-
mentdsen Therapien verfugbar seien, seien Register sinnvoll, da auf diesem Wege
Studien fur die Arzneimittelentwicklung erleichtert werden kénnten. Kontrovers disku-
tiert wurden die Fragen, wer fir die Finanzierung von Registern zustandig sei und
wie die Zuganglichkeit von Registern gehandhabt werden solle. Dass der Staat bzw.
die Offentlichkeit fiir die Finanzierung von Registern zustandig sein solle, fand unter
den Befragten grof3tenteils Zustimmung, da fur die Privatwirtschaft nur ein geringes
finanzielles Interesse an der Fihrung von Registern bestiinde. Kontrovers war hier-
bei die Frage, ob bei einer gesellschaftlichen Finanzierung ebenfalls eine Zugang-
lichkeit des Registers flr alle wissenschaftlichen Forscher bestehen solle. Auf der
einen Seite wurde argumentiert, dass die durch den Staat finanzierten Daten der
wissenschaftlichen Offentlichkeit zur Einsichtnahme und Bearbeitung zur Verfligung
stehen sollten. Auf der anderen Seite wurde hinterfragt, ob in diesem Fall noch ein
Interesse von Wissenschaftlern an einer aufwendigen Registerfiihrung bestehen
wirde. Ein Konsens bestand bei der Frage, dass bei staatlicher Finanzierung eine
Pflicht zur Nutzung der Registerdaten bestehen solle. Bei einer allgemeinen Zugang-

lichkeit des Registers ware dies hdchstwahrscheinlich der Fall. Bei einer einge-
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schrankten Zuganglichkeit misste fur registerfihrende Wissenschaftler eine Publika-
tionspflicht bestehen. Diese Publikationspflicht solle immer einen Verbund von Wis-
senschaftlern und keinen einzelnen Mediziner betreffen. Falls 6ffentlich geforderte
Register spater einem kommerziellen Interesse folgten, sollten erhaltene Fordermittel
zuruckgezahlt werden mussen. Dartber hinaus sollten alle Mediziner, die an der Be-
handlung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen beteiligt seien, verpflichtet wer-

den, eine ausfuhrliche Dokumentation der Krankheitsdaten vorzunehmen.

Eine Verknlipfung der Dokumentation an die Vergutung ware zielfihrend. Dies kdnne
in Form einer Dokumentationspauschale geschehen, die aus den Mitteln der GKV
finanziert werden kdnne. Register sollten klare Einschluss- und Ausschlusskriterien
definieren und eine Verlaufsdatenerhebung, d. h. keine reine Préavalenzerhebung,
durchfuhren. Fir die Fihrung von Registern seien MalRhahmen der Qualitatssiche-
rung notwendig. Ein Teil des Budgets des Instituts fur Qualitatssicherung gem.
§ 137a SGB V konne fur entsprechende Malinahmen bei Seltenen Erkrankungen
reserviert werden. Register sollten unbedingt international aufgebaut oder zumindest

international kompatibel sein.

In der Fokusgruppe der offentlichen Organisationen wurden keine expliziten Meinun-
gen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Register bieten vielfaltiges Potenzial flr eine Erweiterung der epidemiologischen
Kenntnisse und eine Generierung von bedeutenden Informationen tber die einzelnen
Seltenen Erkrankungen und ihre Therapiemdglichkeiten. Die epidemiologischen
Kenntnisse Uber Seltene Erkrankungen scheinen insgesamt verbesserungsbeddirftig
zu sein, werden allerdings bei den einzelnen Seltenen Erkrankungen sehr differen-
ziert beschrieben. Dies kénnte Ausdruck der grol3en Heterogenitat der Seltenen Er-
krankungen sein, die teilweise einen erheblich divergenten Forschungsstand, unter-
schiedlich viele Krankheitsentitaten etc. aufweisen. MaRnahmen fur eine Verbesser-
ung der epidemiologischen Erkenntnisse weisen daher eine unterschiedliche Bedeu-
tung fur die einzelnen Erkrankungen auf und sollten krankheitsspezifisch ausgestaltet
werden. Es besteht jedoch eine klare Tendenz, dass ForschungsmalRnahmen im Be-

reich der Epidemiologie sinnvoll sein kdénnten. Register kdnnen allerdings nicht nur
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die epidemiologischen Kenntnisse erweitern, sondern in vielfaltigen Bereichen die
Versorgung positiv beeinflussen. Eine Unterstiitzung der Forschungsarbeit, die Stan-
dardisierung und Optimierung von diagnostischen Verfahren und Therapiemdglich-
keiten sowie viele weitere Verbesserungen im Bereich der Versorgung kénnen durch

eine verstarkte Implementierung von Registern erreicht werden.

Es ist anzunehmen, dass bisher nur fur relativ wenige Seltene Erkrankungen ein Re-
gister besteht. Bei vielen Erkrankungen ist selbst den krankheitsspezifischen Selbst-
hilfeorganisationen unklar, ob bereits ein Register zur Verfigung steht. Das Wissen
Uber die Arbeit von Registern scheint somit relativ gering zu sein. In Folge dessen ist
zu beflrchten, dass viele Register in der Praxis, so sie denn existieren, nur in gerin-
gem Umfang genutzt werden. Dartber hinaus sind die Auspragungsformen der ein-
zelnen krankheitsspezifischen Register sehr unterschiedlich. Einige sind bundesweit
tatig, andere nur regional. Der Zugang ist bei einigen Registern auf die Registerbe-
treiber begrenzt, bei anderen kénnen wiederum alle interessierten Wissenschatftler
auf anonymisierte Daten zugreifen. Bei einigen Erkrankungen befinden sich Register
in der Planung oder Weitentwicklung oder sind im Ausland angesiedelt. Diese sehr
heterogenen Auspragungsformen verhindern eine grof3e Transparenz der Register-

arbeit und erh6hen das Misstrauen der Patienten potenziell.

Voraussetzung fir den Erfolg von Registern ist die Mitwirkung der Betroffenen und
aller an der Versorgung beteiligten Akteure. Eine vollstandige Erfassung der person-
lichen Patientendaten ist allerdings problematisch. Der potenzielle Nutzen von Regis-
tern steht im Spannungsverhaltnis zu den Anforderungen an das Recht auf informa-
tionelle Selbstbestimmung und den Beflirchtungen von Patienten. Neben einer frei-
willigen Einwilligungserklarung der Patienten sind vielfaltige datenschutzrechtliche
Voraussetzungen zu beachten. Eine hohe Compliance ist ebenfalls nétig (vgl. Pom-
merening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al. (2008), S. 496-499), diese kann insbe-
sondere durch eine Aufklarung des Patienten Uber den Zweck der Krankheitsdoku-
mentation erreicht werden. Betroffene konnen ebenfalls leichter Uberzeugt werden,
wenn neben den offensichtlichen Nutzungsvorteilen auch ihre Angste und Vorbehalte
ernst genommen werden. Eindeutige und transparente gesetzliche Regelungen soll-
ten daher einem Missbrauch der Daten vorbeugen. Wesentliche Elemente sind eine

Zustimmungsregelung, eine Klarung der Besitz- und Bestimmungsrechte sowie eine
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Beteiligung an der Ausgestaltung und Weiterentwicklung der Register, beispielsweise
durch die Patientenorganisationen. Als Losung bietet sich ebenfalls an, pseudono-
mysierte Daten zu verwenden, deren Zuordnung zu konkreten Patienten nur durch
den behandelnden Arzt moglich ist. Aul3erdem ist sicherzustellen, dass der Zugriff zu
pseudonomysierten Daten nur fir Wissenschaftler mit nicht kommerziellen Interes-
sen durchfuihrbar ist. Zugang zu anonymisierten (und ggf. sinnvoll aggregierten) Da-
ten sollte dagegen auch den Patientenorganisationen gewahrt werden.

Eine umfassende, systematische und langfristige Dokumentation von Patientendaten
Uber Symptome, Krankheitsverlaufe, Krankheitsentitaten und Wirkungen angewand-
ter Behandlungsmafl3nahmen durch alle an der Behandlung beteiligten Akteure ist fur
eine Optimierung der Patientenversorgung (Qualititsmanagement) und fiir die Erwei-
terung des Wissens Uber die jeweiligen Seltenen Erkrankungen essentiell. ,Der
grundlegende informationstechnische Ansatz zur Verbesserung der Versorgung und
Forschung bei seltenen Krankheiten ist die Zusammenfiilhrung mdglichst aller Be-
handlungsdaten in einer (krankheitsspezifischen) zentralen Datenbank.“ (Pommere-
ning, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al. (2008), S. 492). Die Krankheitsdaten jedes
einzelnen Patienten enthalten wertvolle Informationen fur den medizintechnischen

Fortschritt und kdnnen die Evidenz von Therapiemdglichkeiten verbessern.

Eine multizentrische Erfassung von dokumentierten Krankheitsdaten kann dazu fih-
ren, dass die bei Seltenen Erkrankungen wichtigen Informationen Uber individuelle
Krankheitsverlaufe als ,Mosaiksteine” (Brunsmann, F. (2008), S. 9) die Evidenzlage
erheblich verbessern. ,Eine Trennung zwischen Behandlung und Forschung ist bei
Seltenen Erkrankungen kaum moglich; jeder Patient ist immer auch zugleich fir die
Forschung von Bedeutung.” (Pommerening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al.
(2008), S. 491). Somit stellt sich das Desiderat einer moglichst flachendeckenden
und verlaufsbezogenen (im Unterschied zur stichtagsbezogenen) Erfassung von
Krankheitsverlaufen in Registern. Die Einfuhrung einer entsprechenden Vergitung

fur Dokumentationsleistungen ware ebenfalls sinnvoll (siehe Kap. 3.1.4).

Eine Sammlung und Auswertung von dokumentierten krankheitsbezogenen Patien-
tendaten konnte in krankheitsspezifischen Referenzzentren/-netzwerken durchge-

fuhrt werden, die zu einer Einrichtung von medizinischen Registern unter der Be-
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ricksichtigung vorab definierter Qualitatsstandards verpflichtet werden kénnten (sie-
he Kap. 3.2.2). Personliche Angaben der Patienten, wie z. B. Alter, Geschlecht,
Wohnsitz usw. waren ebenso bedeutsame Daten wie Symptome, Krankheitsauspra-
gungen, behandelnde Einrichtungen, verschriebene Arzneimittel sowie angewendete
Therapieformen mit ihren jeweiligen Wirkungen und sollten durch die einzelnen spe-
zialisierten Einrichtungen an das Referenzzentrum/-netzwerk Ubermittelt werden.
Diese Registerdaten kbnnen fir eine Beurteilung der Effizienz, ggf. eine Standardi-
sierung und Optimierung von diagnostischen MalRnahmen und Behandlungsverfah-
ren, fir die Etablierung neuer Diagnose- und Therapiemethoden, fiir eine Hypothe-
senbildung als Basis fur kontrollierte klinische und epidemiologische Studien (Data
Mining), sowie fur die Analyse von molekulargenetischen Ursachen einer Erkrankung
und ihrer Krankheitsmechanismen genutzt werden. Weiterhin kénnen die psychoso-
zialen Folgen einer Erkrankung leichter ermittelt und epidemiologische Erhebungen
praziser und einfacher durchgefiihrt werden. Insbesondere wird eine Rekrutierung
geeigneter Probanden fur klinische Studien und Forschungsprojekte erleichtert.
Durch die Erfassung mdoglichst vieler Patienten ist die Bildung grof3erer Kohorten
maoglich. Eine hdhere statistische Aussagekraft klinischer Studien ist auf diesem We-
ge erreichbar (vgl. Pommerening, K. / Debling, D. / Kaatsch, P. et al. (2008),
S. 492-494). Insbesondere die Entwicklung von krankheitsspezifischen Arzneimitteln
(Orphan Drugs), aber auch die Evaluation von Off-Label-Therapien, kdnnten durch
eine registerbedingte Vereinfachung von klinischen Studien unterstitzt werden (sie-
he Kap. 3.5.3). Registerdaten kénnen somit einen entscheidenden Beitrag zur Quali-
tatssicherung der Versorgung nach den Grundséatzen der evidenzbasierten Medizin
leisten (vgl. Wegscheider, K. (2004), S. 417-418).

Die Gestaltung eines zukinftigen allgemeingiltigen Konzeptes fir die Entwicklung
von Registern fur Seltene Erkrankungen kénnte sinnvoll sein. Die Implementierung
einer einheitlichen Datenstruktur und einer Softwareplattform konnte es erméglichen,
Register mit begrenzten Kosten zu etablieren. Eine notwendige Vernetzung mit an-
deren europaischen Registern fur dieselbe Seltene Erkrankung kdnnte auf diesem
standardisierten Wege ebenfalls erleichtert werden. Die Erfahrung anderer, bereits
langerfristig erfolgreich betriebener Register sollte hierbei genutzt werden. Die Eigen-
tumerschaft der Register sollte entweder 6ffentlich-rechtlich oder aber privatrechtlich

organisiert sein, so dass ein Zugriff sowohl fir die beteiligten Patientenorganisatio-
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nen als auch fir alle interessierten Wissenschaftler moglich ist. Eine Monopolisierung
durch eine einzelne wissenschaftliche Arbeitsgruppe ist dagegen nicht zielfihrend.
Die EU oder die Bundesrepublik sollten sich an der Finanzierung der Entwicklung
eines solchen Rahmenprogramms flr Register beteiligen. Auch eine Finanzierung
einzelner krankheitsspezifischer Register kdnnte grundsatzlich sinnvoll sein, wenn
die Gewéahrung monetarer Mittel an Auflagen, wie bspw. eine Zugénglichkeit der Da-
ten fur alle Wissenschaftler oder eine Publikationspflicht, gekoppelt wird.

3.5.2 Forschungsférderung bei Seltenen Erkrankungen

Beschreibung der Ist-Situation

Die Forschungsforderung im Bereich der Seltenen Erkrankungen findet auf vielen
unterschiedlichen Ebenen statt. Bereits in Kapitel 3.2.3 wurden die durch das BMBF
geforderten Netzwerke fur Seltene Erkrankungen beispielhaft dargestellt. Aber auch
im Bereich der Grundlagenforschung oder der translationalen Forschung finden um-
fangreiche Forschungsvorhaben statt, die durch das BMBF, die EU oder andere For-
schungsforderorganisationen unterstiitzt werden. In Deutschland ist wissenschaftsini-
tiierte ,bottom-up“ Forschungsforderung insbesondere im Antragsverfahren der
Deutschen Forschungsgemeinschaft (DFG) besonders etabliert. Wahrend diese Her-
angehensweise auf der einen Seite einer zentralen Steuerung entgegensteht, bietet
sie den grof3en Vorteil Forschungsbedarf zu identifizieren und - wissenschaftliche
Qualitat vorausgesetzt - auch aul3erhalb zentraler Programme entsprechende Pro-
jekte zu fordern. Dies konnte gerade in der medizinisch-naturwissenschatftlichen For-
schung bei speziellen Problemen Seltener Erkrankungen zu einer Projektforderung
verhelfen. Eine umfassende Darstellung der vielfaltigen Forschungsférdermal3nah-

men ist im Rahmen dieser Studie nicht méglich.

Die klinische Forschung ist aus vielfaltigen Grinden erschwert. Bei Seltenen Erkran-
kungen treten in den Prozessen der Evidenz- und Wissensgenerierung umfangreiche
Schwierigkeiten auf. Eine krankheitsspezifische erfahrungsbasierte Evidenz ist ledig-
lich bei einigen wenigen spezialisierten Arzten vorhanden, da insbesondere die Pri-
marversorgung kaum in Kontakt mit den einzelnen Seltenen Erkrankungen kommit.
Auch eine externe Evidenz Uber die Wirksamkeit bekannter Behandlungsmethoden
ist bei vielen Seltenen Erkrankungen kaum gegeben, da Studien bzw. Forschungs-

projekte nur unter erschwerten Bedingungen durchgefuhrt werden kénnen. Es darf
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....nicht Ubersehen werden, dass die kleinen Fallzahlen, die multiplen Organbeteili-
gungen und genetische Variationen die Durchfiihrung kontrollierter, aussagekraftiger
Studien zur Ermittlung wirksamer Behandlungsmal3nahmen erschweren konnen.*
(Reimann, A. / Bend, J. / Dembski, B. (2007), S. 1491). Demzufolge ist die Validitat
von Studien und Datenquellen potenziell gering. Die Rekrutierung umfassender Pa-
tientenkohorten ist durch die kleinen Fallzahlen und eine Vielzahl von Krankheitsenti-
taten erschwert, so dass in der Praxis haufig niedrigere Evidenzstufen wie Beobach-
tungsstudien, Fallberichte oder Experten-Erfahrung genutzt werden missen
(vgl. Lang, B. (2008), S. 21-22). Die Qualitat der individuellen Therapie kann jedoch
schon durch Anwendung der bestméglichen evidenzbasierten Behandlungsform er-
hoht werden. ,Evidence based medicine is not restricted to randomised trials and
meta-analyses. It involves tracking down the best external evidence with which to
answer our clinical questions.” (Sackett, D. L. / Rosenberg, W. M. C. / Gray, J. A. M.
et al. (1996), S. 71).

Bei vielen Seltenen Erkrankungen findet zudem keine systematische Sammlung Kkili-
nischer Patientendaten statt (vgl. bspw. Gartner, J. / Kohlschitter, A. / Giesel-
mann, V. (2007), S. 1535). Die Evidenz vieler Therapieformen kénnte daher wesent-
lich hoher sein, da bei zahlreichen Seltenen Erkrankungen geniigend Patienten fur
umfassende klinische Studien vorhanden waren (vgl. Windeler, J. / Lange, S. (2008),
S. 26-30; Dear, J. W. / Lilitkarntakul, P. / Webb, D. J. (2006), S. 268). Hohe Evidenz-
stufen, vor allem die als ,Goldstandard“ bezeichneten doppelblinden, randomisierten,
kontrollierten, multizentrischen Studien, sind infolgedessen nur sehr schwer zu errei-
chen (vgl. Straub, C. (2006), S. 76-77; Lang, B. (2008), S. 21-22). Dies verursacht
Unsicherheit bei arztlichen Entscheidungen tber Therapiemalinahmen (vgl. Bruns-
mann, F. (2008), S. 9). Auch die Erfassung der Evidenz neuer Therapiemdglichkeiten
ist bei Seltenen Erkrankungen stark erschwert. Zwar sind viele Seltene Erkrankun-
gen genetisch bedingt, dennoch kénnen krankheitsmodifizierende und auch symp-
tomatische therapeutische Interventionen systematisch untersucht werden. Hierzu
gehoren keinesfalls nur pharmakotherapeutische Ansatze, sondern auch nicht-
pharmakotherapeutische Interventionen bspw. im Bereich der Diatetik, der Physio-
bzw. Ergotherapie oder Logopadie und der Chirurgie.
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Eine Verbesserung der Versorgungssituation durch medizinischen Fortschritt schei-
tert haufig auf Grund unattraktiver Investitionsanreize. Fir die Privatwirtschaft beste-
hen nur geringe Anreize in Forschungsprojekte und klinische Studien zu investieren,
da angesichts der geringen Anzahl von potenziellen Nachfragern fur ein medizini-
sches Produkt nur durftige Gewinnaussichten bestehen. Ferner ist die Anzahl der
Wissenschatftler, die an einer einzelnen Krankheit forschen, begrenzt. Seltene Er-
krankungen bendtigen jedoch eine krankheitsindividuelle Spezialisierung, die Kkli-
nisch-wissenschatftlichen Karrieren oft nicht forderlich ist. (vgl. Wetterauer, B. (2003),
S. 23). Abbildung 11 verdeutlicht den Zusammenhang zwischen der Seltenheit einer

Erkrankung und den Problemen in der medizinischen Versorgung.

Abbildung 11: Ursachenkette fiir Probleme in der medizinischen Versorgung
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Quelle: Eigene Darstellung

Eine koordinierte Zusammenarbeit und ein umfangreicher Informationsaustausch
zwischen allen an Forschung und Therapie beteiligten Leistungserbringern sind fur
eine qualitativ hochwertige Behandlung bedeutsam. Bedurfnisse, Erfahrungen und
Probleme der Patientenversorgung konnten hierdurch einfacher kommuniziert und
entsprechende Lésungen entwickelt werden. Alle Leistungserbringer bendtigen aller-
dings Patientendaten, um eine Therapie sinnvoll steuern und ggf. Forschung und
Studien betreiben oder unterstitzen zu kénnen. Die Zusammenarbeit zwischen Pa-
tienten und Arzten ist bei Seltenen Erkrankungen jedoch erschwert, da Defizite im
Informationsfluss und im fachlichen Wissen bestehen (vgl. Brunsmann, F. / von Gi-
zycki, R. / Ruther, K. et al. (2004), S. A2026). Brunsmann sieht den Hauptgrund fur
die schwierige Wissens- und Evidenzlage in einer strikten Trennung zwischen ,Evi-
denz-Nutzern“ (Arzte und Patienten) und ,Evidenz-Produzenten® (Forschern). Evi-

denz-Produzenten schaffen durch Studien und Kasuistiken wissenschaftliche Daten,
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die von den Evidenz-Nutzern in spéateren Therapieentscheidungen angewendet wer-
den. Durch kurzfristiges Denken und fehlende Anreize fur evidenzforderliches Ver-
halten liegt in der Praxis oft eine nur ungentgende Krankheitsdokumentation vor. Die
behandelnden Arzte sind primar daran interessiert, inr Quartalsbudget und ihre Zeit-
ressourcen wirtschaftlich zu nutzen. Fur den Patienten ist die zukinftige Versorgung
fremder Betroffener Uberdies relativ unbedeutend. Alle medizinischen Leistungser-
bringer und Patienten sollten daher ihr Handeln verstarkt auf eine Evidenzférderung
ausrichten bzw. enger Zusammenarbeiten (vgl. Brunsmann, F. (2008), S. 9-11).

Die Erkenntnisse zu Seltenen Erkrankungen werden mit z. T. erheblichen Férdermit-
teln aus nationalen Programmen und durch das 7. Rahmenprogramm der EU gene-
riert. Um die Verbreitung von erarbeitetem Wissen im Bereich der Seltenen Erkran-
kungen zu unterstitzen, wurden zudem auf nationaler und europaischer Ebene viel-
faltige MalRnahmen ergriffen. Auf Grund der hohen Bedeutung einer europaweiten
Zusammenarbeit im Bereich der Forschung uber Seltene Erkrankungen wird im Fol-
genden zusammenfassend die Forschungsforderung durch die EU dargestellt, die

primar auf eine Verbesserung der Versorgung abzielt.

Der erste Aktionsplan der Européischen Gemeinschaft fir Seltene Krankheiten wur-
de fur den Zeitraum zwischen dem 1. Januar 1999 und dem 31. Dezember 2003 be-
schlossen. Die hierin enthaltenen MalRnahmen sollten insbesondere den Wissens-
stand der medizinischen Leistungserbringer und Patienten tUber Seltene Erkrankun-
gen verbessern und den Informationszugang erleichtern. Weitere wichtige Anliegen
waren eine Verbesserung der Frihentdeckung, Diagnose, Therapie und Pravention
durch eine Forderung der Vernetzung und Fortbildung spezialisierter Leistungserb-
ringer. Des Weiteren sollten die transnationale Zusammenarbeit und die Vernetzung
von krankheitsspezifischen Gruppen geférdert werden (vgl. European Commission
(2007), S. 6; Liese, P. (2003), S. 7). Mit Ende des Jahres 2002 wurde dieser Akti-
onsplan in das erste Aktionsprogramm der Gemeinschaft im Bereich der 6ffentlichen
Gesundheit fur die Jahre 2003-2008 eingegliedert (vgl. Liese, P. (2003), S. 7). Der-
zeit stellen die Seltenen Krankheiten eine der Prioritdten im zweiten Aktionsprog-
ramm des 7. Forschungsrahmenprogramms der Gemeinschaft im Bereich der Ge-
sundheit fur die Jahre 2008-2013 dar. Eine Projektférderung von voraussichtlich 30

Mio. Euro ist hierbei fur die Seltenen Erkrankungen vorgesehen (vgl. vertiefend
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Kommission der europaischen Gemeinschaften (2008a); European Parliament and
the Council (2007)). Ziel der EU-Kommission ist die Implementierung einer umfas-
senden Gemeinschaftsstrategie zur Unterstlitzung der Mitgliedstaaten bei der Kata-
logisierung und Dokumentation Seltener Erkrankungen, insbesondere tber eine ICD-
Klassifikation. In der Gemeinschaftstrategie sollen ebenfalls die Bereiche Diagnose,
Behandlung und Versorgung von Seltenen Erkrankungen koordiniert werden. Die
Gemeinschaftsstrategie umfasst drei Ziele. Erstens soll die Diagnostik bezuglich Sel-
tener Erkrankungen verbessert und die Wahrnehmung dieser Erkrankungsgruppe in
der Offentlichkeit gestarkt werden. Zweitens sollen nationale Plane zur Bekampfung
Seltener Erkrankungen in den Mitgliedstaaten geférdert werden. Den dritten Haupt-
bereich bildet eine Forderung der Zusammenarbeit und Koordinierung der einzelnen
Mitgliedstaaten bei der Bek&mpfung seltener Leiden (vgl. European Commission
(2007), S. 10-22). Abbildung 12 zeigt die wesentlichen Vorteile einer europaweiten

Zusammenarbeit bei der Forschung und Versorgung von Seltenen Erkrankungen.

Abbildung 12: Vorteile einer Fortentwicklung der europaischen Zusammenarbeit
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Ergebnisse der Befragung

Die vorgeschlagenen Malinahmen fir eine Férderung der klinischen Forschung und
eine schnellstmogliche Umsetzung in Therapieoptionen werden insgesamt positiv
bewertet. Ein sehr groRes Potenzial mit jeweils Uber 70 Prozent Zustimmung (sehr
gut und gut) weisen die Etablierung von Forschungsnetzwerken mit professioneller
Unterstitzung, periodisch ausgeschriebene 06ffentliche internationale Forderprog-
ramme zur Durchfiihrung praklinischer oder klinischer Studien und periodisch ausge-
schriebene offentliche nationale Forderprogramme zur Durchfuhrung préaklinischer
oder klinischer Studien auf. Ebenfalls positiv, jedoch mit einer Tendenz zu einer deut-
lich neutraleren Bewertung, werden erweiterte steuerliche Abschreibungsmadglichkei-
ten fur Investitionen kleinerer und mittlerer Unternehmen im Bereich der Seltenen
Erkrankungen und die 6ffentliche Férderung von Entwicklungsprogrammen Kleinerer
und mittlerer Unternehmen beurteilt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 71). Die befragten Pa-
tientenorganisationen bewerteten die Etablierung von Forschungsnetzwerken mit
professioneller Unterstitzung deutlich positiver als die teilnehmenden Organisatio-
nen und Leistungserbringer. Sehr heterogen und somit wesentlich schlechter als die
dazugehdrige Einschatzung der Patientenorganisationen féallt die Beurteilung von
erweiterten Abschreibungsmaoglichkeiten fir Investitionen kleinerer und mittlerer Un-
ternehmen im Bereich der Seltenen Erkrankungen durch die Organisationen und
Leistungserbringer aus (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 72). Insbesondere die befragten
Kostentrager aufRern sich dahingehend kritisch. Die Leistungserbringer und insbe-
sondere Forscher sehen insgesamt in allen Bereichen tendenziell mehr Potenzial fur
eine Forderung der klinischen Forschung und einer schnellstmdglichen Umsetzung
der Forschungsergebnisse in die Therapie als die teilnehmenden 6ffentlichen Orga-

nisationen und Kostentrager (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 73).

Im Rahmen der offenen Antwortmoglichkeiten wurden von den Befragten vielfaltige
Aussagen gemacht, wie die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen gefor-
dert werden konnte und wie Forschungsergebnisse schnellstméglich in der Therapie
umgesetzt werden kénnten. Als potenzielle MaRnahmen wurden die Etablierung von
Forschungspreisen, eine dauerhafte Einrichtung nationaler Referenzzentren, eine
starkere Beteiligung der Patientenorganisationen an Forschungsnetzwerken, eine
offentliche Forderung der forschungsférdernden Aktivitaten der Selbsthilfe und in-

sbesondere bei sehr seltenen Erkrankungen eine intensive Forderung multizentri-
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scher Studien genannt. Es wurde ebenfalls darauf hingewiesen, dass eine erhéhte
Missbrauchsgefahr bei der Implementierung spezieller Abschreibungsmaoglichkeiten
zur Forderung von Entwicklungen im Bereich der Seltenen Erkrankungen bestinde.
Ein internationaler Aktionsplan sei zudem fur die Koordination der nationalen For-
schungsbemuihungen notwendig und kdnnte die Einbindung verschiedener interna-

tionaler Studiengruppen fur einzelne Forschungsprojekte erleichtern.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Interviews wurde festgestellt, dass die Durchfiihrung
von klinischen Studien vor allem auf europaischer Ebene durch die Definition allge-
meiner Grundsatze erleichtert werden konne, da die Anzahl von Patienten auf natio-
naler Ebene haufig zu gering sei. Es gebe jedoch bereits bspw. mit dem ,Guideline
on clinical trials in small populations* (vgl. European Medicines Agency (EMEA)
(2006)) gute Instrumente, die klinische Studien bei Seltenen Erkrankungen erleichter-
ten. Eine verstarkte Implementierung von Registern konne vor allem bei sehr selte-
nen Erkrankungen die Durchfiihrung von klinischen Studien erleichtern. Gerade bei
den sehr seltenen Erkrankungen sei haufig die Nutzung niedriger Evidenzstufen n6-
tig. Die Evidenzstufe 1 sei zwar bei einigen Seltenen Erkrankungen erreichbar, aber
bei sehr seltenen Leiden nicht oder nur sehr schwer zu gewahrleisten. Eine entspre-
chende allgemeine Forderung nach der héchsten Evidenzstufe sei somit bei Selte-

nen Erkrankungen nutzlos.

In den Fokusgruppen wurden keine expliziten Meinungen zu diesem Themenbereich

erhoben.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

In Deutschland existieren wenige koordinierte Behandlungsstrukturen fir Seltene
Erkrankungen. Die geringe Anzahl von Wissenschaftlern, die sich mit den Seltenen
Erkrankungen beschatftigen, und die geringe Anzahl von Uberregional verteilten Pa-
tienten erschweren die Durchfiihrung von klinischen wissenschaftlichen Therapiestu-

dien zur Entwicklung neuer Therapien.

Die klinische Forschung und eine schnelle Umsetzung der Forschungsergebnisse in

Therapieoptionen kann vor allem durch eine Etablierung von (Forsch-
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ungs-)netzwerken (siehe Kap. 3.2.3) und durch offentlich ausgeschriebene interna-
tionale und nationale Forderprogramme zur Durchfuhrung praklinischer und klini-
scher Studien gefordert werden. Eine besonders wichtige Rolle spielen in diesem
Zusammenhang Krankheitsverlaufserhebungen in Registern (siehe Kap. 3.5.1). Vor
allem auf europaischer Ebene kdnnen Register die Durchflihrung von Klinischen Stu-
dien erleichtern. Eine staatliche Forderung privatwirtschaftlicher Unternehmen, bspw.
durch die Gewahrung erweiterter Abschreibungsmdglichkeiten, dirfte in der Praxis
auf Grund einer permanenten Missbrauchsgefahr jedoch recht schwierig zu imple-

mentieren sein.

Die Durchfuhrung von klinischer Forschung ist von der Verfugbarkeit einer kritischen
Masse abhéngig, d. h. es werden ausreichende Patientenzahlen bendtigt, damit eine
Rekrutierung zugig vorangetrieben werden kann. Hierfir missen die Beteiligten die
Protokolle der durchgefuhrten Studien gut kennen. Bei Seltenen Erkrankungen sind
grundséatzlich dieselben statistischen Regeln wie bei anderen Erkrankungen einzu-
halten (vgl. European Medicines Agency (EMEA) (2006)), ausreichende Zahlen las-
sen sich daher mdglicherweise nur durch eine Netzwerkbildung erreichen. Jedoch
sollte stets beachtet werden, dass hohe Evidenzstufen bei vielen Seltenen Erkran-
kungen nicht erreicht werden kdonnen. Die Nutzung niedriger Evidenzstufen in Klini-
schen Studien ist daher oftmals notwendig. Auch in der Anwendung von Therapie-
maoglichkeiten kann die konsequente Nutzung der jeweils hochstmoglichen Evidenz,
auch wenn es sich hierbei um personliche Erfahrungen einzelner Mediziner handeln

sollte, die Behandlungsqualitat nachhaltig verbessern.

Damit innovative Behandlungsansétze schnellen Eingang in die alltdgliche Therapie
der Betroffenen finden, ist eine enge Zusammenarbeit und Informationsweitergabe
zwischen den forschenden und primér versorgenden Leistungsanbietern sicherzu-
stellen. Gerade in den Referenzzentren und -netzwerken kann von einer engen
Kopplung beider Bereiche ausgegangen werden (siehe Kap. 3.2.2). Eine enge Zu-
sammenarbeit zwischen Referenzzentren und Spezialambulanzen bzw. spezialisier-
ten Versorgungseinrichtungen ist hierfir, ebenso wie die Zusammenarbeit in medizi-
nischen Netzwerken, von grof3er Wichtigkeit. Nur bei spezialisierten medizinischen
Leistungserbringern kann eine Therapie gewahrleistet werden, die dem neuesten

Stand des medizintechnischen Fortschritts entspricht.
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In den letzten Jahren wurden vor allem auf europaischer Ebene verschiedene For-
schungsforderprogramme initiiert und die Stellung der Seltenen Erkrankungen als
prioritares Forschungsfeld im zweiten Aktionsprogramm der Gemeinschaft im Be-
reich der Gesundheit wesentlich verbessert. Gerade im Bereich der Seltenen Erkran-
kungen ist eine internationale Zusammenarbeit in der Forschung unerlasslich und
bietet vielfaltiges Potenzial. Die unterschiedlichen Forschungsbemuhungen sollten
allerdings zielgerichtet koordiniert werden.

3.5.3 Orphan Drugs und Off-Label-Use

Beschreibung der Ist-Situation

Bei der Therapie Seltener Erkrankungen nimmt die Arzneimittelversorgung einen ho-
hen Stellenwert ein, da sie in vielen Féllen die einzige potenzielle Behandlungsmaog-
lichkeit darstellt. Eine Arzneimitteltherapie kann grundsatzlich mit fur die Seltenen
Erkrankungen spezifisch zugelassenen Medikamenten, sog. Orphan Drugs, oder in
Form eines sog. Off-Label-Use mit Arzneimitteln vorgenommen werden, die flr ande-

re Indikationen zugelassen sind.

Abbildung 13: Moéglichkeiten der medikamentdsen Versorgung bei Seltenen Erkrankungen

Arzneimittelversorgung

1. Orphan Drugs 2. Off-Label-Use

Quelle: Eigene Darstellung

Orphan Drugs bzw. spezifische pharmazeutische Produkte fur Seltene Erkrankun-
gen werden haufig nicht entwickelt, da nur unzureichende Gewinnaussichten und
somit keine Forschungs- und Entwicklungsanreize bestehen. Um die Anzahl der
pharmazeutischen Produkte fur Seltene Erkrankungen zu erhéhen, wurden verschie-
dene gesetzgeberische Malinahmen eingeleitet, welche 6konomische Anreize fir die



139 Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder

Erforschung und Entwicklung spezieller Praparate fur Seltene Erkrankungen offerie-
ren sollen. Der U. S. Orphan Drug Act aus dem Jahr 1983 gilt als erste gesetzliche
ForderungsmalBnahme und als Vorbild der europaischen Verordnung (EG)
Nr. 141/2000 aus dem Jahr 2000 (vgl. Liese, P. (2003), S. 7; Wastfelt, M. / Fadeel, B.
/ Henter, J.-1. (2006), S. 3). In der EU wird die Entwicklung von Arzneimitteln fur sel-
tene Leiden durch die Verordnung (EG) Nr. 141/2000 gefordert (vgl. vertiefend Enz-
mann, H. / LUtz, J. (2008), S. 504-506). Das Gemeinschaftsrecht sichert Unterneh-
men nach der Zulassung eine zehnjahrige Marktexklusivitat fur ein therapeutisches
Anwendungsgebiet zu, die nachweisen kénnen, dass sie pharmazeutische Produkte
fur die Diagnose, Behandlung oder Pravention von lebensbedrohlichen oder zu chro-
nischer Invaliditat fihrenden Leiden mit einer Pravalenz von nicht mehr als 5 von
10.000 Menschen entwickeln (vgl. Verordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Art. 8 Abs.
1). Falls das Pravalenzkriterium nicht erfullt ist, kbnnen, unter sonst gleichen Voraus-
setzungen, auch mangelnde Gewinnaussichten angefihrt werden. Dartber hinaus
darf keine andere zufriedenstellende Methode bekannt sein oder es muss, falls eine
solche Methode bereits zur Verfiigung steht, ein erheblicher Zusatznutzen geschaf-
fen werden (vgl. Verordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Art. 3 Abs. 1). Nach funf Jah-
ren wird erneut Uberprift, ob das geftérderte pharmazeutische Produkt auch ohne
Marktexklusivitat nachhaltig profitabel ware. Die Marktexklusivitat kann in diesem Fall
auf sechs Jahre beschrankt werden (vgl. Verordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Art.
8 Abs. 2; Dear, J. W. / Lilitkarntakul, P. / Webb, D. J. (2006), S. 267). Die Verordnung
garantiert ebenfalls, insbesondere fur kleinere und mittlere Unternehmen, eine Un-
terstutzung in Form von Gebihrenminderungen bei der Erstellung des Prifplans fir
klinische Studien zum Nachweis von Qualitat, Sicherheit und Wirksamkeit (vgl. Ver-
ordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Art. 6, Art. 9). Dartber hinaus kdnnen auf natio-
nalstaatlicher Ebene Steuererleichterungen offeriert werden, da die EU-
Mitgliedstaaten individuelle und sehr differenzierte Steuersysteme nutzen. In
Deutschland werden der Arzneimittelindustrie, im Gegensatz zu einigen anderen eu-
ropaischen Landern und den USA, keine spezifischen Steuererleichterungen ange-
boten (vgl. Liese, P. (2003), S. 7). Abbildung 14 verdeutlicht die wesentlichen Ent-
wicklungsanreize fur Orphan Drugs in der EU.
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Abbildung 14: Anreize der EU flr die Entwicklung von Orphan Drugs

Marktexklusivitat

Protokollarische
Unterstitzung

Zentrales
Zulassungsverfahren

Anreize der
Europaischen
Union fur die

Entwicklung von

Orphan Drugs

Forschungs-

o Gebiihren-
unterstitzung

minderung

Quelle: In Anlehnung an Wastfelt, M. / Fadeel, B. / Henter, J.-I. (2006), S. 2.

Pharmazeutische Produkte missen wahrend ihrer Entwicklung einen Zulassungs-
prozess durchlaufen. Um sich staatliche UnterstitzungsmafRnahmen fur die Erfor-
schung und Entwicklung von Orphan Drugs sowie, ab dem Zeitpunkt der Zulassung,
eine Marktexklusivitat fur ein Arzneimittel zu sichern, kann jederzeit wahrend des
Entwicklungsprozesses, jedoch vor der eigentlichen Inverkehrbringung, eine sog.
Designation bei dem Committee for Orphan Medicinal Products (COMP) der Euro-
pean Medicines Agency (EMEA) beantragt werden. Das COMP Uberpruft, ob bei
dem Arzneimittel alle Anforderungen fir eine spatere Zulassung als Orphan Drug
gegeben sind und verfasst ein entsprechendes Gutachten zur Designationserteilung,
das es zum Zwecke der abschlielRenden Entscheidung an die Europaische Kommis-
sion weiterleitet. Nach erfolgter Designation unterliegt das Produkt zwingend dem
zentralisierten, europaweiten Zulassungsverfahren und hat Zugang zu den oben ge-
schilderten Vorteilen der Marktexlusivitat und der Gebuhrenminderung bzw. Befrei-
ung (vgl. Verordnung (EG) Nr. 141/2000 (2000), Art. 4-5, Art. 7).
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Die gesetzliche Forderung fuhrt zu einer verstarkten Entwicklung von Arzneimitteln
fur seltene Leiden. Die Zahl der Antrage auf Erteilung des Designationsstatus steigt
seit Einfihrung der Verordnung (EG) Nr. 141/2000 kontinuierlich an. In den Jahren
2000 bis 2007 wurden von 735 eingereichten Antragen 528 positive (71,8%) und 207
negative (28,2%) Designationsempfehlungen von dem COMP an die Européaische
Kommission ausgesprochen (vgl. Enzmann, H. / Litz, J. (2008), S. 500-503). Im April
2009 hatten 546 Produkte einen Designationsstatus und 47 dieser Praparate waren
zu diesem Zeitpunkt bereits durch die EMEA zugelassen (vgl. European Commission
(2009a)). Auf Grund mangelnder Erfolgsaussichten wurden 72 vormals designierte
Produkte durch die Hersteller vom Zulassungsprozess zuriickgezogen oder die For-
schung eingestellt (vgl. European Commission (2009b)). Damit sind von allen Pro-
dukten mit einem derzeitigen oder vormaligen Designationsstatus bis zu diesem
Zeitpunkt 7,6 Prozent zugelassen worden, 11,7 Prozent wurden aus dem Zulas-
sungsprozess zuriickgezogen und 91,4 Prozent befinden sich noch im Zulassungs-

verfahren.

Da fast alle Pharmaunternehmen auf weltweiten Markten agieren, sind Erfolge in an-
deren Landern bei der Entwicklung von Orphan Drugs ebenso fur das deutsche Ge-
sundheitssystem relevant. Die pharmazeutische Industrie kann deshalb mit einer ho-
heren Anzahl von Nachfragern kalkulieren, als in den nationalen Forderprogrammen
bertcksichtigt. Bei einigen Erkrankungen ist der Bedarf einer staatlichen Férderung
der Arzneimittelentwicklung daher fraglich (vgl. Thamer, M. / Brennan, N. / Semans-
Ky, R. (1998), S. 282-284; Sturchler, N. (2002), S. 888).

In den USA sind bis Dezember 2008 1951 pharmazeutische Produkte designiert
(vgl. U. S. Food and Drug Administration (FDA) (2009a)) und 325 dieser Arzneimittel
zugelassen worden (vgl. U. S. Food and Drug Administration (FDA) (2009b)). Vor
Einflhrung dieser Gesetzgebung waren in den USA nur zehn Arzneimittel gegen Sel-
tene Erkrankungen zugelassen (vgl. Haffner, M. E. (2006), S. 445). Dies entspricht
einer Zulassungsrate von 16,7 Prozent, welche somit wesentlich Uber der européa-
ischen Quote liegt. Die langere Laufzeit des U. S. Orphan Drug Act in Zusammen-
hang mit den langen Entwicklungszyklen fur Arzneimittel konnte eine Erklarung hier-
fur sein. Aber auch Steuerentlastungen und hdéhere Zuschisse sind moéglicherweise

ein Grund dafur, dass die Zulassungsquote fur Orphan Drugs in den USA hoher ist,
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als in der EU (vgl. Dear, J. W. / Lilitkarntakul, P. / Webb, D. J. (2006), S. 268). In den
USA wurden bereits bis zum Jahr 2006 Behandlungsmdglichkeiten fur tber 14 Mio.
Patienten geschaffen (vgl. Haffner, M. E. (2006), S. 445).

Von der Designation bis zur Zulassung eines neuen pharmazeutischen Produkts fir
Seltene Erkrankungen vergeht im Regelfall ein sehr langer Zeitraum, in dem fir viele
Patienten keine adaquaten Behandlungsmethoden zur Verfigung stehen. Fir die
Therapie von Patienten, die an einer zu einer Invaliditat fihrenden chronischen oder
schweren Krankheit leiden oder deren Krankheit lebensbedrohlich ist und fur die kein
genehmigtes zufriedenstellendes Arzneimittel existiert, wurde durch die EU bzw.
EMEA ein Verfahren zur Anwendung eines Arzneimittels wahrend des oft Jahre
dauernden administrativen zentralen Zulassungsprozesses etabliert (sog. Compas-
sionate-Use). Den Mitgliedstaaten steht es gleichwohl frei, an diesem Programm teil-
zunehmen (vgl. Verordnung (EG) Nr. 726/2004 (2004), Art. 83).

In Deutschland wurden zwar die rechtlichen Voraussetzungen fiir einen Compassio-
nate-Use geschaffen (vgl. § 21 Abs. 2 Nr. 6i. V. m. § 80 AMG), die Regelungen kon-
nen indes noch nicht gesetzlich in Anspruch genommen werden, da néahere Verfah-
rensweisen noch in einer Rechtsverordnung zu bestimmen sind (vgl. Wille, M. /
Koch, E. (2007), Rdn. 189). Die Durchfuhrung eines Compassionate-Use ist dessen
ungeachtet unter bestimmten Voraussetzungen trotzdem mdglich (vgl. Bundesinstitut
fur Arzneimittel und Medizinprodukte (BfArM) (2006)). Die Ambivalenz beztglich der
Zulassungsbedingungen Wirksamkeit, Vertraglichkeit und Sicherheit stellt jedoch ein
Problem dar, das bei Anwendung des Compassionate-Use zu beachten ist (vgl. Wil-
le, M. / Koch, E. (2007), Rdn. 189). Die zurzeit im parlamentarischen Beratungspro-
zess befindliche 15. Novelle des Arzneimittelgesetzes sieht vor, dass der Compas-
sionate-Use nur noch dann gestattet ist, wenn die Arzneimittel kostenlos durch die
pharmazeutischen Unternehmen zur Verfigung gestellt werden. Hiergegen werden
Bedenken erhoben, da insbesondere kleinere und mittlere pharmazeutische Unter-
nehmen mdglicherweise nicht in der Lage sein kdnnten, ein Compassionate-Use
Programm in Deutschland durchzufihren. Dagegen wird wiederum argumentiert,
dass bei einer dringenden medizinischen Notwendigkeit die Mdglichkeit der Zulas-
sung ,under exeptional cirumstances” oder unter bestimmten Bedingungen (,condi-

tional approval) bei der EMEA beantragt werden kdnne. Derart zugelassene Arz-
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neimittel seien dann auch in Deutschland erstattungsfahig. Es sei dagegen weder
der Solidargemeinschaft noch den Patienten zuzumuten, Kosten flr unzureichend

geprifte Arzneimittel im Rahmen eines Compassionate-Use zu Ubernehmen.

Eine zentrale und zeitgleiche Zulassung von Orphan Drugs in allen EU-
Mitgliedstaaten ist nicht gleichbedeutend mit einer allgemeinen und zeitnahen
Verfugbarkeit.  Die  vielfaltigen  Entwicklungsanreize  haben zwar die
Zulassungszahlen von Orphan Drugs positiv beeinflusst, es entsteht gleichwohl nur
ein Patientennutzen, wenn der Arzneimittelzugang in den einzelnen Mitgliedstaaten
durch eine Kostenerstattung sichergestellt wird. Zugang und Vergutung werden in
der EU allerdings auf nationaler Ebene reglementiert und fallen daher sehr
differenziert aus (vgl. Drummond, M. F. / Wilson, D. A. / Kanavos, P. et al. (2007a),
S. 37). In den verschiedenen Nationalstaaten finden oft langwierige Preis- und
Kostenerstattungsverhandlungen zwischen Herstellern und den zustandigen
Behorden statt (vgl. Wiesmann, C. (2003), S.30). Es bestehen aulRerdem
Preisdifferenzen von bis zu 70 Prozent fur dasselbe Arzneimittel in unterschiedlichen
EU-Mitgliedstaaten (vgl. Rinaldi, A. (2005), S.510). Im Anschluss an das meist
langwierige Zulassungsverfahren missen zahlreiche Patienten nochmals auf
wirksame Arzneimittel warten. Zweifelsohne nimmt hier Deutschland mit der
Moglichkeit des unmittelbaren Marktzugangs nach einer Zulassung eine
Sonderstellung ein. Unter bestimmten Voraussetzungen ist es gem. 8 73 Abs. 3
AMG in Deutschland ebenfalls moglich Arzneimittel aus dem Ausland (z. B. USA) zu
beziehen, wenn diese dort verkehrsfahig sind, jedoch noch nicht in Deutschland

zugelassen wurden.

Trotz der vielfaltigen Fortschritte bei der Entwicklung von Orphan Drugs existieren fur
eine ganze Reihe von Indikationen noch keine spezialisierten pharmazeutischen
Praparate. Fur viele Patienten stellen Arzneimittel, die priméar fir andere Indikationen
entwickelt wurden, aber potenziell auch bei ihrer Erkrankung wirksam sind, eine
pharmazeutische Behandlungsmdglichkeit in Form eines sog. Off-Label-Use dar.
Die ACHSE e. V. geht davon aus, dass je nach Krankheitsbild 40 bis 100 Prozent der
therapeutisch genutzten Arzneimittel off-label verwendet werden (vgl. Lelge-
mann, M. / Francke, R. (2008b), S. 510). Eine Kostenerstattung durch die GKV ist

jedoch grundsatzlich nur bei einer Zulassung des Medikaments fiur die spezifische
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Indikation vorgesehen. Patienten, die off-label behandelt werden, missen demzufol-
ge auf eine Kostenerstattung uber eine Einzelfallgenehmigung hoffen bzw. die grofi3-
tenteils hohen Arzneimittelkosten selbst tragen (vgl. Lelgemann, M. / Francke, R.
(2008b), S. 509-510; Bruns, J. / Herz, E. (2003), S. 478-479). Ein sog. Systemversa-
gen des Arzneimittelrechts ist eine mdgliche Folge (vgl. Wigge, P. (2002),
S. 352-353). Hauptargument gegen eine Kostenerstattung ist ein zweifelhafter Si-
cherheits- und Wirksamkeitsnachweis auf Grund einer fragwiirdigen Ubertragbarkeit
von klinischen Studienergebnissen der Zulassungsindikation auf die Anwendungsin-
dikation (vgl. Bruns, J. / Herz, E. (2003), S. 477-479). Da ein Off-Label-Use aber fur
viele Patienten die einzige bekannte und moglicherweise lebensrettende Behand-
lungsmethode darstellt, sind komplexe Abwéagungsprozesse und Einzelfallbeurteilun-

gen notig.

Ein Grundsatzurteil des Bundessozialgerichts aus dem Jahre 2002 (Sandoglobulin
Urteil) definiert flr diesen Fall sehr enge Bedingungen fir eine Kostenerstattung des
Off-Label-Use. Eine Kostenerstattung kommt hiernach ,,...nur in Betracht, wenn es
(1) um die Behandlung einer schwerwiegenden (lebensbedrohlichen oder die Le-
bensqualitat auf Dauer nachhaltig beeintrachtigenden) Erkrankung geht, wenn (2)
keine andere Therapie verfligbar ist und wenn (3) aufgrund der Datenlage die be-
grundete Aussicht besteht, dass mit dem betreffenden Praparat ein Behandlungser-
folg (kurativ oder palliativ) erzielt werden kann." (Bundessozialgericht (BSG)
(2002), S. 649-650). ,Damit Letzteres angenommen werden kann, mussen For-
schungsergebnisse vorliegen, die erwarten lassen, dass das Arzneimittel fur die be-
treffende Indikation zugelassen werden kann. Davon kann ausgegangen werden,
wenn entweder die Erweiterung der Zulassung bereits beantragt ist und die Ergeb-
nisse einer kontrollierten klinischen Prufung der Phase 1ll (gegeniber Standard oder
Placebo) veroffentlicht sind und eine klinisch relevante Wirksamkeit respektive einen
klinisch relevanten Nutzen bei vertretbaren Risiken belegen oder auf3erhalb eines
Zulassungsverfahrens gewonnene Erkenntnisse veréffentlicht sind, die Uber Qualitat
und Wirksamkeit des Arzneimittels in dem neuen Anwendungsgebiet zuverlassige,
wissenschaftlich nachprifbare Aussagen zulassen und auf Grund deren in den ein-
schlagigen Fachkreisen Konsens uber einen voraussichtlichen Nutzen in dem vorge-
nannten Sinne bestehen.” (Bundessozialgericht (BSG) (2002), S. 650). Das Bundes-

verfassungsgericht bestatigte im Jahr 2005 (Nikolausbeschluss) diese Linie der
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Rechtsprechung (vgl. Korzilius, H. (2006), S. A901), spezifizierte aber geringere An-
forderungen an den Wirksamkeitsnachweis bei lebensbedrohlichen oder im Regelfall
todlich verlaufenden Erkrankungen. Eine Kostenerstattung ist in diesen Féallen bei
Arzneimitteln zwingend, wenn diese ,...eine auf Indizien gestitzte, nicht ganz fern
liegende Aussicht auf Heilung oder wenigstens auf eine spirbare positive Einwirkung
auf den Krankheitsverlauf versprechen.” (Bundesverfassungsgericht (BVerfG)
(2005), S. 84; vgl. vertiefend Rixen, S. (2008), S. 34-35). Damit ergeben sich schwe-
regradabhéngige Voraussetzungen fur den Off-Label-Use bei fehlenden therapeuti-

schen Alternativen (siehe Tabelle 3).

Tabelle 3: Stufen des Off-Label-Use bei fehlender therapeutischer Alternative

Schwere der Erkrankung Off-Label-Use

Stufe 1: Keine schwerwiegende Erkrankung Nein

Stufe 2: Schwerwiegende Erkrankung Ja, bei begriindeten Erfolgsaussichten

Stufe 3: Lebensbedrohliche Erkrankung Ja, auch bei nur geringer Erfolgsaussicht

Quelle: In Anlehnung an Wille, M. / Koch, E. (2007), Rn. 187.

Ein Wirksamkeitsnachweis fir die Begrindung von Erfolgsaussichten ist bei Selte-
nen Erkrankungen besonders problematisch, denn ein Nutzennachweis ist durch ein
erschwertes Studiendesign und hierdurch bedingte niedrige Evidenzstufen nur ver-
einzelt mdglich. Dies fuhrt in vielen Fallen zu einem Ausschluss der Kostenerstattung
fur ein pharmazeutisches Produkt im Off-Label-Use (vgl. Lelgemann, M. / Francke,
R. (2008b), S. 511-516). Hierdurch kénnen viele Patienten bei fehlender finanzieller
Leistungsfahigkeit, trotz mdglicher und in einigen Fallen individuell nachweisbarer
Wirksamkeit, nicht behandelt werden. Fir die pharmazeutische Industrie ist es durch
geringe Patientenzahlen dariiber hinaus teilweise nicht mdglich oder nicht lohnens-
wert, eine erweiterte Zulassung mit den notwendigen kostenintensiven Klinischen
Studien der Phase lll zu beantragen. Eine erweiterte Zulassung wird ebenso haufig
nicht angestrebt, da die Verkaufszahlen durch das Aufdecken moglicherweise uner-
winschter Wirkungen fiir das Hauptindikationsgebiet negativ beeintrachtigt werden
konnten (vgl. Lelgemann, M. / Francke, R. (2008b), S. 510; Korzilius, H. (2006),
S. A901).
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Um eine Verordnung von Arzneimitteln auRerhalb des Zulassungsgebiets zu Lasten
der GKV zu ermoglichen, ohne die fir den Arzt aus haftungs- und sozialversicher-
ungsrechtlichen Grinden problematische Einzelfallregelung in Anspruch zu nehmen,
hat der Gesetzgeber mit dem Verfahren gem. 8§ 35b Abs. 2-3 SGB V die Mdglichkeit
eroffnet, off-label Arzneimittel auf Antrag des G-BA durch Expertenkommissionen,
die beim BfArM errichtet wurden, bewerten zu lassen. Das Ergebnis der Bewertung
wird dem G-BA mitgeteilt, der dann entscheidet, ob der off-label Gebrauch in die
Arzneimittelrichtlinie aufgenommen und somit - unter beschriebenen Voraussetzun-
gen - verordnungsfahig wird. Es bestehen zurzeit drei Expertenkommissionen, nam-
lich fur HIV/AIDS, Neurologie/Psychiatrie und Onkologie. Von den derzeitig insge-
samt 41 Bewertungsauftradgen sind funf an den G-BA bewertet weitergeleitet worden,
drei sind auf Grund einer zwischenzeitlich erfolgten Zulassungserweiterung nicht
mehr zu bearbeiten, einer wurde gem. § 84 AMG als bestimmungsmalRiger Ge-
brauch anerkannt, 14 sind in Bearbeitung und 18 sind ,zurzeit nicht in Bearbeitung”

oder ,zuruckgestellt* (vgl. www.bfarm.de).

Mit dem GKV-WSG (GKV-Wetthewerbsstarkungsgesetz) wurde durch den Gesetz-
geber eine Kostenerstattung fur die ambulante zulassungsiberschreitende Anwen-
dung von Arzneimitteln in klinischen Studien eingefuhrt. Dieser Leistungsanspruch
fur Arzneimittel im Off-Label-Use ist gem. 8§ 35¢c SGB V gegeben, soweit es sich um
klinische Studien mit einem zugelassenen Arzneimittel fir eine schwerwiegende Er-
krankung handelt, bei denen ein therapierelevanter Patientennutzen gegeben ist, das
inkrementelle Kosten-Nutzen-Verhaltnis in einem angemessenen Verhaltnis steht,
die Behandlung durch ambulant zugelassene Leistungserbringer durchgefuhrt wird,
der G-BA nicht widerspricht und das Arzneimittel nicht auf Grund arzneimittelrechtli-
cher Vorschriften durch die pharmazeutische Industrie kostenlos bereitzustellen wére
(vgl. Wille, M. / Koch, E. (2007), Rdn. 191). Fir Patienten, deren Indikation pharma-
zeutisch unterversorgt ist, soll hierdurch eine Therapie bzw. Kostenerstattung mit
zugelassenen Arzneimitteln erméglicht werden, die indikationsfremd in klinischen
Studien angewendet werden. Eine Steigerung der Evidenz fur eine rationale phar-
mazeutische Therapie wird ebenfalls angestrebt. Insbesondere nicht-kommerzielle
Studien von klinischen Forschern, die nicht mit dem Ziel durchgefiihrt werden, eine
Zulassung zu erreichen oder zu erweitern, werden so gefordert (vgl. Wille, M. /
Koch, E. (2007), Rdn. 190). Daruber hinaus wird es fir Patienten, die an klinischen
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Studien teilnehmen, maoglich sein, in der ambulanten Arzneimittelversorgung eine
Kostenerstattung zu erreichen, obwohl die bisherigen strikten Off-Label-Use Kriterien
fur eine Einzelfallvergiitung nicht gegeben sind. Dies verursachte jedoch scharfe Kri-
tik von Seiten der Spitzenverbédnde der Krankenkassen (vgl. Wille, M. / Koch, E.
(2007), Rdn. 195).

Ergebnisse der Befragung

Trotz der bisher erfolgreichen Entwicklungsforderung fur Orphan Drugs ist zu eva-
luieren, ob zusatzliche Unterstitzungsmal3nahmen sinnvoll waren. Weitere mégliche
Instrumente kdnnten hierbei eine friihzeitige Klarung einer moglichen Kostenuber-
nahme durch die sozialen Sicherungssysteme, eine Erweiterung der Marktexklusivi-
tat oder ein langerer Patentschutz und eine Kooperationsforderung von Unterneh-
men mit Forschungseinrichtungen sowie Patientenorganisationen sein. Die befragten
Organisationen und Leistungserbringer beflrworten tendenziell alle drei MalRnah-
men. Eine Erweiterung der Marktexklusivitdt bzw. des Patentschutzes wird im Ver-
gleich zu den anderen Instrumenten als etwas schlechtere Maflinahme eingestuft
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 77). Insgesamt bewerten die befragten Leistungserbringer
und Forscher die vorgeschlagenen MalRBhahmen positiver als die teilnehmenden 6f-
fentlichen Organisationen und Leistungserbringer. Die Forscher beurteilen insbeson-
dere die Forderung von Kooperationen als sehr gute MaRnahme. Verhaltnismalfig
kritisch wird eine frihzeitige Klarung einer moglichen Kostenibernahme durch die
sozialen Sicherungssysteme und eine Erweiterung der Marktexklusivitat und des Pa-
tentschutzes durch die Kostentrager eingeschatzt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 78). Im
Rahmen der qualitativen Befragung wurde ebenfalls angemerkt, dass das eingefuhr-
te Zweitmeinungsverfahren fur seltene lebensbedrohliche Erkrankungen nicht geeig-

net sei und zu einer Verschlechterung der Versorgungssituation fuhren kdnne.

Auch im Bereich des Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen kénnen vielféltige
Verbesserungsmadglichkeiten diskutiert werden. Die Moéglichkeiten des Off-Label-Use
konnen nach Ansicht der befragten Organisationen und Leistungserbringer priméar
durch die Erstellung von Schaden- und Nutzenpotenzialen einer Substanz mittels
einer systematischen Erfassung eines bestehenden Off-Label-Use und durch eine
finanzielle Unterstitzung von Studien zur Beantragung einer Zulassung fur eine wei-

tere Indikation (Seltene Erkrankung) verbessert werden. Ein ebenfalls hohes Poten-



Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder 148

zial wird einer generellen Kostenerstattung durch die GKV bei Seltenen Erkrankun-
gen, anstelle einer Einzelfallregelung, und einer Anerkennung von Studien geringerer
Evidenzstufen fur Seltene Erkrankungen zuerkannt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 79). Ein
sehr differenziertes Ergebnis liefert die Auswertung der verschiedenen untersuchten
Subgruppen. Eine Anerkennung von Studien geringerer Evidenzstufen fur Seltene
Erkrankungen und eine Erweiterung der Marktexklusivitat wird insbesondere von den
teilnehmenden Kostentragern als verhaltnismaRig schlecht beurteilt. Die befragten
Leistungserbringer und Forscher sehen in diesen Malinahmen jedoch Uberwiegend
sehr grol3es Potenzial. Im Gegensatz zu den anderen befragten Subgruppen bewer-
teten 47,1 Prozent der Kostentrager eine generelle Kostenerstattung beim Off-Label-
Use fur Seltene Erkrankungen als schlechte oder sehr schlechte Malinahme.
17,6 Prozent beurteilen dieses Mittel allerdings ebenfalls als gut geeignet, um die
Moglichkeiten des Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen zu verbessern
(vgl. Anlage 5.1.4, Tab. 80). Im Rahmen der freien Antwortmdglichkeiten wurde von
den Befragten angegeben, dass die Moéglichkeiten des Off-Label-Use bei Seltenen
Erkrankungen durch eine umfassende Dokumentation individueller Heilversuche in
zentralen, klinischen und diagnosebezogenen Registern sowie eine anschliel3ende
Publikation der Ergebnisse verbessert werden kdnnten. Darlber hinaus sollten den
Medizinern und Patienten Angste vor Regressen bei der Versorgung mit teilweise
hochpreisigen Medikamenten im Off-Label-Use genommen werden.

Hinsichtlich der Arzneimittelversorgung wird haufig argumentiert, dass die Zugangs-
maoglichkeiten fur die Patienten zu verbessern seien, da sie haufig zu wenig von po-
tenziellen medikamentésen Therapien profitieren. 32,3 Prozent der Befragten stim-
men dieser These voll und ganz, 40,5 Prozent bedingt zu (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 74). Die teilnehmenden Patientenorganisationen stimmen dieser These verhalt-
nismafig stark zu (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 75). Hingegen stimmen 41,2 Prozent der
befragten Kostentrager dieser These eher nicht zu. Fraglich ist ebenfalls, ob eine
Gefahr besteht, dass Pharmaunternehmen die originare Orphan-Drug-Zulassung von
Medikamenten nutzen, um spéater die Massenzulassung fur haufigere Indikationen zu
erreichen. Bezuglich dieser Vermutung ergibt die Befragung ein sehr heterogenes
Meinungsbild. Die befragten Leistungserbringer stimmen dieser These eher nicht zu,
Uberproportional viele Kostentrager sehen jedoch die Gefahr, dass Orphan-Drug Zu-

lassungen genutzt werden kdnnten, um spater die Massenzulassung fur haufigere
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Indikationen zu erreichen. Eine hohe Zustimmungsquote, insbesondere von den be-
fragten Patientenorganisationen und Leistungserbringern, erreicht die Aussage, dass
die Mdglichkeiten des Off-Label-Use im Bereich der Seltenen Erkrankungen zu ver-
bessern seien. Die Kostentrager beurteilen diese Aussage jedoch etwas kritischer
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 76).

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Im Rahmen der strukturierten Einzelinterviews wurde festgestellt, dass die von der
EU mit der Verordnung EG 141/2000 gesetzten Entwicklungsanreize sehr forderlich
seien und zu vielfaltigen Entwicklungen im Bereich der Orphan Drugs gefihrt hatten.
Eine vollstandige Beurteilung der Auswirkungen der Verordnung sei jedoch noch
nicht moglich, da sich viele Praparate noch im Zulassungsprozess befanden. Auf
Grund der langen Entwicklungszeit sei hierflr ein langerer Zeithorizont nétig. Ver-
besserungsbedarf bestehe weniger bei den durch die EU gesetzten Anreizen, wie
bspw. der Marktexklusivitat, sondern hauptséachlich beim Zugang der Patienten zu
den Arzneimitteln. Eine fehlende oder zeitverzégerte Kostenerstattung bei Orphan
Drugs verhindere héaufig, dass Patienten, denen keine andere medikamentdse The-
rapie zur Verfugung stiinde, zeitnah behandelt werden kénnten. In Deutschland sei
die Kostenerstattung allerdings verhaltnismafig unproblematisch. Pharmaunterneh-
men entwickelten ihre Arzneimittel jedoch fir den gesamten europaischen Raum. In
vielen européischen Staaten, gerade in den armeren Landern Osteuropas, fande
dagegen keine Kostenerstattung statt. Dies stehe einer verstarkten Entwicklung von
Orphan Drugs entgegen. Auch trotz steigender Zulassungszahlen und verstéarkter
Rationierungstendenzen solle eine Kostenerstattung fur Orphan Drugs ein fester Be-
standteil der solidarischen Finanzierung bleiben. Die GKV solle auch in diesem Be-
reich eine umfassende Versorgung sicherstellen. Die Préavalenz von Erkrankungen
durfe im Endeffekt nicht die Erstattungsfahigkeit von Arzneimitteln bestimmen. Der
finanzielle Rahmen der Krankenkassen gebe zudem eine Erstattung solcher Arznei-

mittel her, da an anderen Stellen noch gentigend Einsparpotenzial vorhanden sei.

Aber auch in die Bundesrepublik Deutschland kdnne der Zugang zu den Arzneimit-
teln verbessert werden. Die Kostenerstattung von Orphan Drugs sei ein aufwendiger
und komplexer Prozess, der gerade durch das vor kurzem eingeflihrte Zweitmei-

nungsfahren weiter burokratisiert werde. Die Diagnose von Seltenen Erkrankungen
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sei sehr erschwert und fuhre oft erst nach Jahren bei einem der wenigen Spezialisten
zu einem zutreffenden Ergebnis. Es sei nach dieser Diagnose praktisch niemals frag-
lich, ob die gestellte Diagnose einer Seltenen Erkrankung falsch sein kdnne. Da defi-
nitionsgemal keine anderen Arzneimittel vorhanden seien, sei ebenfalls nicht strittig,
welches Medikament eingesetzt werden solle. Von daher stelle das Zweitmeinungs-
verfahren, vor allem fir die Patienten, einen grof3en burokratischen Aufwand und
eine immense unnodtige Belastung dar, insbesondere da haufig gar keine anderen
spezialisierten Arzte in Wohnortnahe vorhanden seien, die eine kompetente Zweit-

meinung abgeben kdnnten.

Eine weitere mogliche nationale MaRnahme zur Forderung der Entwicklung von
Orphan Drugs wéaren Steuererleichterungen in Deutschland, wie sie bspw. in den
USA gegeben seien. Viele europaische Lander, wie bspw. die Niederlande oder
Frankreich, hatten bereits Steuererleichterungen fir ihre pharmazeutische Industrie
eingefuhrt. Vor allem fur kleinere und mittlere pharmazeutische Unternehmen hatten
Steuererleichterungen eine grof3e Bedeutung, da derzeit ein klarer Wettbewerbs-
nachteil gegentber Unternehmen in Staaten mit Steuererleichterungen bestlinde.
AulRerdem sollten Orphan Drugs weder einer Festbetragsregelung noch einer
Zwangsabschlagsregelung unterliegen. In einigen Fallen sei es zwar durchaus mog-
lich, dass Orphan Drugs fur die Hersteller auch ohne eine Entwicklungsforderung
hinreichend rentabel waren. Die Erh6hung der Rentabilitdt sei aber das grundlegen-
de Ziel der europaischen Entwicklungsférderung. Pharmazeutische Unternehmen
missten bei der Entwicklung von Arzneimitteln auch auf eine spatere Rentabilitat der
Produkte achten, die im Normalfall ohne Fordermal3nahmen nicht gegeben ware. Die
Rentabilitat vieler Orphan Drugs sei zudem noch véllig unklar, da nur sehr wenige
Orphan Drugs bereits frei zuganglich seien und sich ein GrofR3teil der Arzneimittel
noch im Zulassungsprozess befinde. Zu diesem Zeitpunkt Veranderungen, z. B.
durch eine Umgestaltung der Préavalenzgrenze oder der Entwicklungsanreize, vorzu-
nehmen ware falsch, da fir die Unternehmen die Situation beim Entwicklungsbeginn
eines Arzneimittels als Kalkulationsgrundlage diene. Das europaische Anreizsystem
habe sich als erfolgreich erwiesen und solle auch in Zukunft in der bisherigen Form
erhalten bleiben. Die Erteilung einer Designation stelle in der Praxis kein besonderes

Problem dar und sei fir die Arzneimittelhersteller verstandlich gestaltet. Die Entwick-
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lungsanreize und der Prozess der Designationserteilung sollten daher in absehbarer

Zeit nicht wesentlich verandert werden.

Der Compassionate-Use biete ebenfalls ein hohes Nutzenpotenzial und ermégliche
die frihzeitige medikamentdse Behandlung von Menschen, die sonst ohne eine Be-
handlung leben miussten. Wahrend des Compassionate-Use solle eine entsprechen-
de Vergutung der eingesetzten Praparate durch die sozialen Sicherungssysteme im-
plementiert werden. Das deutsche Sozialrecht sehe eine solche Kostenerstattung nur
in Ausnahmefallen vor. Hier bestehe dringend gesetzlicher Handlungsbedarf, denn
die pharmazeutische Industrie vermége die Patienten in dieser Versorgungsform
nicht kostenlos zu behandeln. Zusatzlich zu den Problemen, die sich aus der Erkran-
kung ergaben, traten somit haufig Schwierigkeiten in der Kostenerstattung auf, da
keine verlassliche gesetzliche Regelung gegeben sei. Orphan Drugs erfullten zudem
bereits im Stadion der klinischen Prifung die Bedingungen fir einen Off-Label-Use.
Eine weitere Prufung, ob Orphan Drugs im Entwicklungsprozess fur einen Compas-
sionate-Use zugelassen werden konnten, sei somit Uberflissig. Auch wenn viele
Orphan Drugs in ihrer Anwendung sehr kostenintensiv seien, wére eine Rationierung
bzw. fehlende Kostenerstattung inkonsistent und widersprtichlich. Eine Entwicklungs-
forderung auf européischer Ebene und eine fehlende Kostenerstattung beim Zugang
auf nationaler Ebene seien daher diskrepant.

Viele Menschen, fur die keine krankheitsspezifischen Arzneimittel zur Verfligung
stunden, konnten durch einen Off-Label-Use behandelt werden. Die Sicherheit sei
bei Praparaten, die eine Zulassung besal3en, grundsatzlich gegeben, fraglich sei
deshalb nur die Wirksamkeit bei einer anderen Indikation. Eine erweiterte Zulassung
sei jedoch in einigen Fallen nicht im Interesse der Arzneimittelhersteller, da dies rela-

tiv hohe Kosten verursache.

Die Einsatzmoglichkeiten des Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen in Deutsch-
land wurden jedoch sehr unterschiedlich bewertet. Auf der einen Seite wurde argu-
mentiert, dass vor allem die Kostentrager eine einfachere Anwendung des Off-Label-
Use verhinderten. Der Output der Expertengruppe fur den Off-Label-Use
gem. 8 35b Abs. 2-3 SGB V sei ebenso viel zu gering. Es gebe hunderte von Préapa-

raten, die einer Prufung unterzogen werden sollten. Hierfur fehlten aber die finanziel-



Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder 152

len Mittel und eine verbindliche gesetzliche Regelung. Die Folge sei ein hoher biro-
kratischer Aufwand fur die Patienten, die auf Einzelfallgenehmigungen durch ihre
Krankenversicherung hoffen muissten. Auf der anderen Seite wurde argumentiert,
dass das System des Off-Label-Use in seiner jetzigen Form bereits sehr ausgewo-
gen sei. Es seien bereits einige Erneuerungen eingefiihrt worden, die jedoch noch
nicht hinreichend evaluiert werden kdnnten oder sich noch in der Umsetzung befan-
den. Veranderungsbedarf bestehe lediglich bezuglich einer Verfahrensbeschleuni-
gung fur die bis jetzt erlassenen Beschlisse. Innovative Arzneimittel missten insge-
samt schneller eingesetzt werden kdonnen. Der jetzige Verfahrensrahmen sei jedoch
insgesamt zufriedenstellend. AuRerdem wurde geaulert, dass Praparate, die im Off-
Label-Use eingesetzt werden kénnten, vor allem in medizinischen Netzwerken fur
Seltene Erkrankungen genutzt werden sollten, da so die Erfahrung/Evidenz aller

Netzwerkteilnehmer genutzt und entsprechend vergro3ert werden kdnne.

Im Rahmen der Fokusgruppendiskussion der offentlichen Organisationen wurde
festgestellt, dass durch eine Férderung von Kooperationen zwischen Unternehmen,
Forschungseinrichtungen und Patientenorganisationen sowie einer frihzeitigen Kla-
rung einer maglichen Kostenibernahme durch die sozialen Sicherungssysteme die
Entwicklung von Orphan Drugs sinnvoll unterstiitzt werden konne. Die Ausgestaltung
entsprechender Kooperationen gestalte sich jedoch in der Praxis schwierig, da die
pharmazeutische Industrie mit dem Ziel der Gewinnmaximierung grundséatzlich an-
dere Interessen verfolge als Patientenorganisationen oder Arzte. Es kénne zwar die
gesellschaftliche Verpflichtung der pharmazeutischen Industrie betont werden, eine
grundsatzliche finanzielle Orientierung werde jedoch immer gegeben sein. Eine Im-
plementierung von Anreizen sie allerdings mdglich, die bspw. das ethische Verhalten
eines Pharmaunternehmens in der Offentlichkeit wiirdigen, das Arzneimittel fir Sel-
tene Erkrankungen entwickle. Um die Entwicklung von Arzneimitteln fur Seltene Er-
krankung zu férdern, kdnne aufRerdem bei nachweislich wirksamen Praparaten eine
ex-post Vergitung eingefuhrt werden. Denkbar seien in diesem Zusammenhang
auch Shared-Risk Modelle. Kosten-Nutzen-Analysen seien bei Arzneimitteln fur Sel-
tene Erkrankungen nicht zielfihrend. Vielmehr gehe es um die Erfassung der grof3t-
moglichen Evidenz tGber die Wirksamkeit bestimmter Behandlungsmethoden. Hierfiur
seien weltweit bestehende Behandlungsmaoglichkeiten zu erfassen und zu bewerten.

Datenbanken und Register spielten fur die Erfassung der gréRtméglichen Evidenz
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bei Seltenen Erkrankungen eine besondere Rolle. Die Zulassungsbedingungen flr
Orphan Drugs sollten dartiber hinaus erleichtert werden, da haufig nur kleine Patien-
tenkohorten zur Verfigung stinden und die Durchfihrung von klinischen Studien
sehr aufwendig und kostenintensiv sein kénne. Fast-track Zulassungen kdnnten In-
novationen im Bereich der Orphan Drugs fordern. Die Zulassungsbedingungen soll-
ten jedoch immer krankheitsspezifisch ausgestaltet sein, um die Anwendungssicher-
heit der einzelnen Praparate zu gewdahrleisten. Eine Anwendung der Off-Label-Use
Kriterien gem. der Rechtsprechung des Bundessozialgerichts (vgl. Bundessozialge-
richt (BSG) (2002)) kénne hierbei hilfreich sein.

In den Fokusgruppen der spezialisierten Leistungserbringer und Patientenorganisa-

tionen wurden keine expliziten Meinungen zu diesem Themenbereich erhoben.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Eine indikationsspezifische medikamenttse Versorgung von Patienten mit Seltenen
Erkrankungen kann entweder durch Orphan Drugs oder Uber einen Off-Label-Use
erfolgen. Daneben besteht selbstverstandlich die Mdglichkeit der Behandlung von

Symptomen (z. B. Schmerz) mit hierfir zugelassenen Arzneimitteln.

Die Entwicklung von Orphan Drugs wird durch die internationalen gesetzgeberischen
UnterstitzungsmalRnahmen wirkungsvoll gefordert. Zwar lasst sich auf Grund der
langen Entwicklungszeiten flr neuartige medizinische Praparate noch keine ab-
schlieBende Beurteilung durchfiihren, allerdings deutet die hohe Anzahl von Prapara-
ten mit einem Designationsstatus und eine verstarkte Anzahl von Zulassungen auf
eine Wirksamkeit des Programmes hin. Daher sollte die grundsatzliche Entwick-
lungsforderung nicht verandert werden. Allerdings ist zu prufen, inwieweit die Ent-
wicklung von Orphan Durgs durch eine Kooperationsférderung zwischen Unterneh-
men und Forschungseinrichtungen und/oder Patientenorganisationen unterstutzt
werden kann. Auch eine am Beispiel der USA orientierte erweiterte Verlustfortschrei-
bung aus Entwicklungskosten fiir Orphan Drugs kdnnte Unternehmen die Entschei-
dung erleichtern, solche Arzneimittel zu entwickeln. Schlief3lich ist auch zu eruieren,
in welcher Weise Entwicklungspartnerschaften zwischen kleinen oder mittleren Un-
ternehmen mit 6ffentlichen Forschungseinrichtungen herbeigefiihrt werden kénnten.

Eine Teilung von Entwicklungsrisiko und -kosten zwischen privaten und offentlichen
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Akteuren kdnnte im Gegenzug zu einem vertraglich vereinbarten guinstigeren Ausbie-
tungspreis in der Vermarktungsphase fuhren. Dies wére somit auch im Interesse der
GKV. Verstandlicherweise wird diese selbst nicht interessiert sein, an solchen Part-
nerschaften teilzunehmen, da die investierten Entwicklungskosten nicht nur ihren
Versicherten, sondern auch der PKV zu Gute kdmen. Ein Public-Private-Partnership
fur die Orphan Drug Entwicklung hétte neben gesundheitspolitischen auch wirt-
schaftspolitische Effekte, da so gezielt innovative Unternehmen geférdert werden

konnten.

Im Bereich der Orphan Drugs besteht in Deutschland, im Vergleich zu vielen anderen
EU-Landern, ein Uberdurchschnittlich schneller Marktzugang nach der Marktzulas-
sung. Die Kostenerstattung und der Zugang zu Orphan Drugs sind somit in Deutsch-
land keine ausgepragten Problemfelder. Die Sinnhaftigkeit eines Zweitmeinungsver-
fahrens in diesem Bereich sollte hingegen Uberprift werden. Durch den Erfolg der
EntwicklungsforderungsmalRnahmen fur Orphan Drugs ist fur die Zukunft allerdings
von steigenden Arzneimittelausgaben fur die medikamentdse Therapie von Patienten
mit Seltenen Erkrankungen auszugehen. Die Bedeutung von Kosteneffektivitatsana-
lysen im Bereich der Arzneimittelversorgung nimmt dariber hinaus durch steigende
Ausgaben des Gesundheitswesens zu. In anderen Staaten der EU werden Kostenef-
fektivitatsanalysen bereits als Priorisierungskriterium in der Arzneimitteltherapie ge-
nutzt. Auf Grund der in der Regel hohen Kosten von Orphan Drugs kénnte zukinftig
eine Inkonsistenz zwischen den Zielen von Kosteneffektivitatsanalysen und den Zie-
len der Verordnung (EG) Nr. 141/2000 gegeben sein. Dieser Zielkonflikt kann in der
Praxis nur durch komplexe Abwagungsprozesse der Entscheidungstrager und eine
verbesserte Zusammenarbeit zwischen der EU bzw. der EMEA und den National-
staaten geldst werden. Auf Grund der zunehmenden Kosten durch die Verwendung
von Orphan Drugs sollten Konzepte entwickelt werden, die zum einen den besonder-
en Bedarf einer gesellschaftlichen Forderung von Orphan Drugs gerecht werden,
zum anderen aber auch die knappen Ressourcen des Gesundheitswesens beriick-
sichtigen. Fur die Betroffenen sollte stets eine Chancengleichheit im Zugang zur me-

dikamentdsen Versorgung gewéahrleistet sein.

Dagegen ist fraglich, ob eine generelle Zusage der Erstattung von Compassionate-

Use Programmen durch die GKV im Interesse der Volksgesundheit ware. Im Falle



155 Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder

einer sonst nicht zu behandelnden Erkrankung bietet sich fir den pharmazeutischen
Unternehmer an, die besonderen Zulassungsmaglichkeiten (exceptional circumstan-
ces oder conditional approval) im zentralen Zulassungsverfahren zu nutzen. Sollte
dies in Ausnahmeféllen nicht mdglich und ein Compassionate-Use somit die einzige
Option fur Patienten mit lebensbedrohlichen oder rasch progredienten Seltenen Er-
krankungen darstellen, ware im Rahmen eines Public-Private-Partnership an eine
(Teil-)Finanzierung eines Compassionate-Use Programms durch die 6ffentliche Hand
zu denken. Vorstellbar ware beispielsweise ein Kredit der Kreditanstalt fur Wieder-
aufbau, der staatlich verblrgt wirde. In der Vermarktungsphase kénnte dann der

Kredit zu marktiblichen Konditionen zurtickgezahlt werden.

Eine medikamentdse Therapie durch einen Off-Label-Use stellt fur viele Patienten
die einzige Behandlungsmoglichkeit dar. Im Bereich des Off-Label-Use ist primar ei-
ne hoéhere Evidenz Uber die Wirksamkeit der angewendeten Praparate nétig. Dies-
bezigliche Untersuchungen und Studien kénnten nicht nur die Sicherheit und Wirk-
samkeit von off-label Therapien bei Seltenen Erkrankungen erhdéhen, sondern eben-
falls die Zugangsmadglichkeiten fir Patienten verbessern und Kostenerstattungsent-
scheidungen unterstiitzen und legitimieren. Die Mdglichkeiten des Off-Label-Use
konnten insbesondere durch eine Erstellung von Schaden- und Nutzenpotenzialen
einer Substanz mittels einer systematischen Erfassung eines bestehenden Off-Label-
Use oder durch eine finanzielle Unterstitzung von Studien zur Beantragung einer
Zulassung verbessert werden. Das Bewertungsverfahren gem. 8 35b Abs. 2-3
SGB V hat sich auf Grund der beschrankten Anzahl der Indikationen, die durch die
Expertenkommissionen off-label bewertet werden, nicht bewahrt. So sind padiatri-
sche Indikationen au3erhalb der Onkologie und der Neurologie/Psychiatrie nicht ver-
treten. Auch andere Indikationen, wie bspw. die Urologie oder die Dermatologie,
konnen nicht abgedeckt werden. Die gezeigte Arbeitsweise der Expertenkommissio-
nen ist dariiberhinaus offensichtlich nicht geeignet, eine zeithahe Bearbeitung der
Auftrage des G-BA sicherzustellen. Dies ist bereits im Jahr 2007 auch von diesem in
deutlichen Worten kritisiert worden. Alternativ boten sich entweder eine Ausweitung
des Aufbereitungsverfahrens oder aber dessen Abschaffung und die Umstellung auf
eine an den Kriterien des Urteils der Bundessozialgerichts aus dem Jahr 2002 orien-

tierte Einzelfalldokumentation an (vgl. Bundessozialgericht (BSG) (2002)). Es ist frag-
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lich, ob der off-label Gebrauch fir mehrere tausend Seltene Erkrankungen jemals

suffizient im Rahmen eines Aufbereitungsverfahrens erschlossen werden kann.

Ein Off-Label-Use konnte durch einen in der Behandlung der jeweiligen Seltenen
Erkrankung einschlagig erfahrenen Facharzt zugelassen werden, wenn die Erkran-
kung schwerwiegend (lebensbedrohlich oder zu einer dauerhaften erheblichen Ein-
schrankung der Lebensqualitat fuhrend) ist, keine zugelassenen Alternativen fir den
konkreten Patienten verfugbar (z. B. auch auf Grund von absoluten Kontraindikatio-
nen) sind und Evidenz besteht, die eine solche Anwendung rechtfertigt. Der verord-
nende Arzt hatte die Pflicht zu einer erweiterten Dokumentation, die auch zu einer
spateren, retrospektiven, aggregierten Datenanalyse herangezogen werden kénnte.
Damit ware auch die Moglichkeit gegeben, die bestehende Evidenzbasis systema-
tisch zu vergroRern. Durch Verordnung auf gesondertem Rezept bzw. durch Ankreu-
zen eines bestimmten Merkmals konnte die off-label Verordnung gekennzeichnet
werden. Hierdurch waren die Kostentrager in die Lage versetzt, auffallig haufige Ver-
ordnungen fir bestimmte Arzneimittel zu identifizieren und dann tber den G-BA eine
zZielgerichtete wissenschaftliche Bewertung einzuleiten. Ware diese letztlich negativ,
konnte die weitere off-label Verordnung dieses Arzneimittels ausgeschlossen wer-
den. Mit Hilfe eines solchen Vorgehens konnte auf der einen Seite die Versorgung
der Patienten ohne unverhaltnismafigen Aufwand sichergestellt und auf der anderen
Seite die systematische wissenschaftliche Bewertung unterstitzt werden. Auch eine
verstarkte Anwendung des 8 35¢c SGB V kodnnte ein probates Mittel sein, um die hau-
fig geringe Evidenz von off-label Arzneimitteltherapien bei Seltenen Erkrankungen zu

verbessern.

3.6 Nationales Aktionsforum und Nationaler Aktionsplan
3.6.1 Etablierung eines Nationalen Aktionsforums

Beschreibung der Ist-Situation

Forschung und Versorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen stellen besondere
Anforderungen an fast alle Akteure des Gesundheitswesens. Wie die Evaluation ge-
zeigt hat, bestehen im Bereich der Seltenen Erkrankungen spezifische Problemfel-
der, die durch die grol3e Anzahl und Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen fast

alle Bereiche des Gesundheitswesens betreffen. Damit effektive MalRnahmen fir ei-
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ne Verbesserung der Versorgungssituation erarbeitet und implementiert werden kon-
nen, ist nicht nur eine ausfihrliche Problemanalyse notwendig, sondern auch eine

umfassende Kooperation aller Beteiligten.

Fur verschiedene Seltene Erkrankungen gibt es regelmafiig eigene Aktionen und
Initiativen (z. B. regionale Selbsthilfetagungen, Patientenkonferenzen, Fortbildungs-
veranstaltungen, Schulprojekte etc.), die jedoch h&ufig unverbunden nebeneinander
existieren und damit in ihrer Wirkung nur sehr begrenzt sind. Auch lasst der Zulas-
sungsprozess fur ambulante Behandlungen nach § 116 b SGB V (G-BA entscheidet
Uber Aufnahme von Seltenen Erkrankungen, Lander entscheiden Uber Zulassung,
Patienten haben keine konsolidierte Ubersicht tiber Behandlungsmoglichkeiten, sie-
he Kap. 3.2.1) erkennen, dass ein koordiniertes, krankheits-, lander- und fachtber-

greifendes Handeln oftmals nicht gegeben ist.

Die ACHSE e. V. als Netzwerk von Patientenorganisationen hat bereits verschiedene
Aktivitaten initilert und Ziele definiert, um das allgemeine Wissen uber Seltene Er-
krankungen sowie die Vernetzung und Information flir die verschiedenen Beteiligten
zu verbessern. Hierzu gehodren die Website www.achse-online.de, die Datenbank
www.achse.info, das Projekt ACHSE-Lotse und das Forschungsreferat der ACHSE
e. V.

Da eine Verbesserung der Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen je-
doch weniger durch Einzelaktionen, sondern vielmehr durch ein gemeinsames ziel-
gerichtetes Handeln zu erreichen ist, konnte es sinnvoll sein, ein Nationales Aktions-
forum fur Seltene Erkrankungen zu etablieren. Nur durch einen umfassenden Ansatz
und die Berlcksichtigung vielfaltiger Interessensgruppen kénnen angemessene LO-
sungsmaoglichkeiten fur die sehr differenzierten Problembereiche der einzelnen Sel-

tenen Erkrankungen diskutiert werden.

Ergebnisse der Befragung

Die Implementierung eines Nationalen Aktionsforums fur Seltene Erkrankungen
wird von den befragten Personen positiv beurteilt. Knapp die Halfte aller Teilnehmer
stimmt voll und ganz zu, dass ein Nationales Aktionsforum die Aufmerksamkeit fur

Seltene Erkrankungen verbessern und die Netzwerkarbeit sowie das Informations-
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angebot fordern kann. Lediglich knapp 4 Prozent der Befragten stimmen dieser The-

se eher nicht oder tberhaupt nicht zu.

Ein ahnlich positives Meinungsbild herrscht beziglich der Frage, ob ein Nationales
Aktionsforum dazu beitragen kann, Initiativen zu biindeln und zudem ein gemeinsa-
mes, koordiniertes und zielorientiertes Verhalten verschiedener Akteure zu ermogli-
chen. Uber 70 Prozent der befragten Personen stimmen dieser These eher oder voll
und ganz zu. Mehr als 60 Prozent der Befragten lehnen die These ab, dass ein Na-
tionales Aktionsforum unndtig sei. Im Umkehrschluss halt knapp jeder fiinfte Befragte
damit ein Nationales Aktionsforum fiir unnétig und ist der Meinung, dass die hierfur
zu verwendenden Mittel besser in die Erforschung und Versorgung von Seltenen Er-
krankungen investiert werden sollten. 43 Prozent der Befragten stimmen dieser Aus-
sage jedoch eher nicht zu, so dass sich ein recht heterogenes Meinungsbild mit einer

leichten Tendenz zu einer Ablehnung der These ergibt (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 81).

Im Rahmen der freien Antwortmoglichkeiten wurde eine potenzielle Etablierung eines
Nationalen Aktionsforum zum Teil recht kritisch beurteilt, da es zu kostspielig sei, die
wertvolle Zeit der wenigen Spezialisten verschwende und die Seltenen Erkrankungen
zu heterogen fur eine zielgerichtete Arbeit seien. Besser sei die Schaffung eines na-
tionalen Zentralinstitutes mit dezentralen Arbeitsstellen fur die verschiedenen Selte-
nen Erkrankungen. Diese Arbeitsstellen kdnnten an Netzwerke mit Patienteninitiati-
ven/Kliniken/Referenzzentren angegliedert sein, die Uber krankheitsspezifisches
Know-how verfligen und als Primarpartner Forschung und Versorgung positiv beein-
flussen sowie koordinieren (Forschungsagenda, Leitlinienentwicklung, Forderungs-
und Versorgungskonzepte etc.). Als primére Ressource flr das Zentralinstitut biete
sich eine kompetente medizinische Hochschule an. Eine EU-Einbindung sei eben-
falls anzustreben, um die gro3tmdgliche Expertise nutzen zu kdnnen. Es wurde
ebenfalls angemerkt, dass ein Aktionsforum fiir nicht langer als zwei Jahre imple-
mentiert werden sollte. Hauptziel sollte die Entwicklung eines Nationalen Aktions-
plans fur Seltene Erkrankungen sein. Eine ausreichende Finanzierung sollte eben-

falls sichergestellt werden.

Hinsichtlich des Vergleichs der Aussagen von Organisationen und Leistungserbrin-

gern sowie von Patientenorganisationen lasst sich feststellen, dass die Organisatio-
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nen und Leistungserbringer das Potenzial eines Nationalen Aktionsforums tendenzi-
ell etwas schwacher einschatzen, allerdings ebenfalls eine positive Meinungstendenz
vorhanden ist. So sind Uber die Halfte der Patientenorganisationen voll und ganz der
Meinung, dass ein Nationales Aktionsforum dazu beitragen kann, Initiativen zu bin-
deln und ein gemeinsames, koordiniertes und zielgerichtetes Verhalten verschiede-
ner Akteure im Bereich der Seltenen Erkrankungen zu ermdglichen. Nur knapp jeder
Dritte der befragten Organisationen und Leistungserbringer stimmt dieser Aussage
voll und ganz zu, 9 Prozent lehnen sie sogar tendenziell ab. Patientenorganisationen
sind zudem verstarkt der Ansicht, dass ein Nationales Aktionsforum die Aufmerk-
samkeit fur Seltene Erkrankungen verbessern und die Netzwerkarbeit sowie das In-
formationsangebot fordern kann. 29,8 Prozent der Patientenorganisationen lehnen
daruber hinaus die Aussage ab, dass ein Nationales Aktionsforum unndtig ist und die
Mittel besser in die Forschung und Versorgung investiert werden sollten. Lediglich
12,6 Prozent der befragten Organisationen und Leistungserbringer lehnen diese
These ab. 17,1 Prozent stimmen der These eher zu (Patientenorganisationen: 2,1%),
21,6 Prozent (Patientenorganisationen: 10,6%) &uf3ern sich neutral gegeniber der
Aussage (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 82).

Innerhalb der Gruppe der Organisationen und Leistungserbringer waren die Aussa-
gen der offentlichen Organisationen bezuglich der Frage, ob ein Nationales Aktions-
forum dazu beitragen kann, Initiativen zu bindeln und zudem ein gemeinsames,
koordiniertes und zielorientiertes Verhalten verschiedener Akteure im Bereich der
Seltenen Erkrankungen zu ermdglichen, verhaltnisméRig stark im Bereich ,stimme
eher zu“ angesiedelt. Auffallig ist ebenfalls, dass die teilnehmenden Forscher der
Aussage mit 46,2 Prozent voll und ganz zustimmen. Insgesamt war eine tendenzielle
Zustimmung beziglich dieser These bei allen untersuchten Subgruppen gegeben.
Alle befragten Organisationen und Leistungserbringer sind tendenziell gleicherma-
Ren der Auffassung, dass ein Nationales Aktionsforum die Aufmerksamkeit fur Selte-
ne Erkrankungen verbessern und die Netzwerkarbeit sowie das Informationsangebot
fordern kann. Hinsichtlich der These, dass ein Nationales Aktionsforum unnétig sei
und die finanziellen Ressourcen besser in Forschung und Versorgung Seltener Er-
krankungen investiert werden sollten, auf3erten sich die befragten Organisationen
und Leistungserbringer in allen Subgruppen heterogen, mit einer leichten Tendenz
die These abzulehnen (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 83).
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Auf Grund der Vielzahl von unterschiedlichen Akteuren, die z. T. auf Bundes-, Lan-
der- und Kommunalebene tatig sind, ist aus Komplexitatsgrinden abzuwéagen, wel-
che Akteure fur ein Aktionsforum besonders relevant sind und unbedingt zu inte-
grieren waren. Die befragten Akteure sprechen sich, in abnehmender Reihenfolge,
am starksten fur eine Teilnahme von Selbsthilfeorganisationen aus (86,7%). Als
ebenfalls sehr wichtig werden Vertreter von wissenschaftlichen Einrichtungen bzw.
Fachgesellschaften (81,6%), der Krankenkasse bzw. Kostentrager (80,4%) und der
Facharzte (77,2%) angesehen. Fiur 72,8 Prozent der Befragten sollen ebenfalls Ver-
treter aus Forschungsférderorganisationen integriert werden. Vertreter der Ministe-
rien sollten fur 65,2 Prozent der Teilnehmer an einem Nationalen Aktionsforum teil-
nehmen. Als tendenziell unbedeutender, aber immer noch mit einer Zustimmungs-
quote von ca. 50 Prozent, werden Vertreter der pharmazeutischen Industrie (51,3%)
und von Verbraucherschutzorganisationen bzw. Patientenberatungsorganisationen
(50%) eingeschatzt. Die wenigsten Befragten sind der Meinung, dass Hausérzte an
einem Nationalen Aktionsforum beteiligt werden sollten (49,4%) (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 84).

Zwischen den befragten Organisationen und Leistungserbringern sowie den Patien-
tenorganisationen bestehen teilweise unterschiedliche Einschatzungen. Insbesonde-
re die Frage, ob Vertreter der Hausarzte an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt
sein sollten, wird unterschiedlich beurteilt. 56,8 Prozent der Organisationen und Leis-
tungserbringer sind fiir eine Beteiligung der Hausarzte, von den befragten Patienten-
organisationen lediglich 31,9 Prozent. Hingegen setzen sich 74,5 Prozent der Patien-
tenorganisationen fur eine Teilnahme von Vertretern der Ministerien ein (Organisa-
tionen und Leistungserbringer: 61,3%). Fir 83 Prozent der Patientenorganisationen
ist ebenfalls eine Beteiligung von Vertretern von Forschungsférderorganisationen
wichtig (Organisationen und Leistungserbringer: 68,5%). Vertreter der pharmazeuti-
schen Industrie sollen vorwiegend nach Meinung der Organisationen und Leistungs-
erbringer (55,9%) an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt werden. Lediglich
40,4 Prozent der befragten Patientenorganisationen ist fir eine Beteiligung der

pharmazeutischen Industrie (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 85).

Innerhalb der Gruppe der Organisationen und Leistungserbringer herrschen unter-

schiedliche Meinungen, ob Vertreter der Ministerien an einem Nationalen Aktionsfo-



161 Analyse der aktuellen Ist-Situation, Handlungsfelder

rum beteiligt werden sollten. Von Seiten den befragten Kostentrager sind lediglich
35,3 Prozent der Auffassung, dass eine Beteiligung stattfinden sollte. Ungefahr
70 Prozent der Leistungserbringer und Forscher sind jedoch fir ein entsprechendes
Engagement. Fur eine Beteiligung von Vertretern der Pharmaindustrie sprechen sich
vermehrt Leistungserbringer aus (68,8%), die teilnehmenden o6ffentlichen Organisa-
tionen tendieren jedoch nicht so stark zu einer Teilnahme (42,9%). Starke Unter-
schiede zeigen sich auch zur Beteiligung von Verbraucherschutzorganisationen bzw.
Patientenberatungsorganisationen. Die befragten Leistungserbringer (37,5%) und
Forscher (46,2%) sind tendenziell gegen ein solches Engagement, 6ffentliche Orga-
nisationen (65,7%) und Kostentrager (58,8%) eher dafir. Vergleichbare Meinungsdif-
ferenzen existieren auch in Bezug auf eine Teilnahme von Vertretern der Hausérzte.
Jeweils die Halfte der Leistungserbringer und Forscher sind fir eine Beteiligung. Je-
doch sprechen sich 60 Prozent der offentlichen Organisationen und knapp Uber
70 Prozent der Kostentrager flr eine entsprechende Beteiligung aus (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 86).

Im Rahmen der offenen Antwortmdglichkeiten wurden vielfaltige weitere Akteure ge-
nannt, die an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt werden sollten. Nach Auskunft
der Befragten konnten ebenfalls Vertreter der Pflege- und Rehabilitationseinrichtun-
gen, des Krankenhausmanagements, der Hersteller von medizinischen Heil- und
Hilfsmitteln, des Orphanet, Epidemiologen, Ethiker, Seelsorger, Datenschitzer, Ge-
sundheitskonomen, Physiotherapeuten, die wissenschaftlichen Beirate der Patien-
tenorganisationen und internationale Vertreter mit hoher sachspezifischer Erfahrung

an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt werden.

Fragen in Bezug auf die Forschung und Versorgung von Seltenen Erkrankungen be-
treffen fast alle Bereiche des Gesundheitswesens und sind deshalb sehr umfang-
reich. Daher ist zu Uberlegen, ob eine Priorisierung bestimmter Fragestellungen
durchgefuhrt werden sollte. Die teilnehmenden Personen wurden deshalb befragt,
welche Fragestellungen in den nachsten funf Jahren vorrangig in einem Nationa-

len Aktionsforum behandelt werden koénnten und sollten.

Eine hohe Relevanz wurde im Ergebnis fast allen Fragestellungen beigemessen.

Uber 80 Prozent der befragten Personen bewerten Fragen im Bereich
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e der Beschleunigung der Diagnosestellung,

e der Finanzierung von Referenzzentren und spezieller Versorgung Seltener Er-
krankungen,

¢ des Informationstransfers zwischen den beteiligten Akteuren,

e der Moglichkeiten der Forderung von Forschung und Innovationen,

e der Verbesserung des Zugangs zur Versorgung und von

e Madglichkeiten der Férderung nationaler und internationaler Partnerschaften
und Netzwerke

als sehr wichtig oder wichtig.

Fragestellungen im Bereich der Erstellung von Leitlinien der Diagnostik und Thera-
pie, der Fort- und Weiterbildung der Leistungserbringer und der Rolle von Selbsthil-

feorganisationen werden ebenfalls als bedeutend eingestuft.

Die meisten Personen bewerten Fragen im Bereich der Erarbeitung eines Maf3nah-
menkatalogs fir einen ,Nationalen Aktionsplan zu Seltenen Erkrankungen®, der be-
sonderen Probleme fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, des Off-Label-Use bei
Seltenen Erkrankungen, der Verbesserung des Wissens Uber die Epidemiologie Sel-
tener Erkrankungen und der Rolle von Referenznetzwerken in Deutschland als wich-
tig oder sehr wichtig. Eine relativ hohe Bedeutung besitzen ebenfalls Fragen beziig-
lich des Einflusses von Patienten in Referenznetzwerken in Europa, der Rolle von
Referenznetzwerken in Europa und der Méglichkeiten des Einsatzes von Qualitatssi-
cherungsmalinahmen zur Verbesserung der Versorgung Seltener Erkrankungen.
Fragestellungen im Bereich der Screeningverfahren werden als am unbedeutendsten
gekennzeichnet. Jedoch bezeichnen noch Uber der Hélfte der befragten Personen
Fragestellungen in diesem Bereich als sehr wichtig oder wichtig (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 87).

Insgesamt besteht eine deutliche Tendenz, dass die befragten Patientenorganisatio-
nen die beschriebenen Fragestellungen als wichtiger beurteilen. Insbesondere bei
Fragen in Bezug auf die besonderen Probleme von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen, des Einflusses von Patienten in Referenznetzwerken, der Finanzierung von
Referenzzentren und spezieller Versorgung Seltener Erkrankungen, der Verbesser-

ung des Zugangs zur Versorgung, des Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen,
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der Fort- und Weiterbildung der Leistungserbringer und der Rolle von Selbsthilfe-
gruppen bewerteten die Patientenorganisationen wesentlich vorrangiger als die teil-

nehmenden Organisationen und Leistungserbringer (vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 88).

Innerhalb der Gruppe der Organisationen und Leistungserbringer wird die Relevanz
einige Fragestellungen unterschiedlich beurteilt. VerhaltnismaRig wenige Leistungs-
erbringer (3,1%) stimmen voll und ganz zu, dass die Méglichkeiten des Einsatzes
von QualitatssicherungsmalRnahmen zur Verbesserung der Versorgung Seltener Er-
krankungen in den nachsten finf Jahren in einem Nationalen Aktionsforum diskutiert
werden sollten. Hingegen stimmen Uber 30 Prozent der Kostentrager und Forscher
fur eine hohe Relevanz dieser Fragestellung. Fragestellungen im Bereich der Finan-
zierung von Referenzzentren und spezieller Versorgung Seltener Erkrankungen so-
wie der Verbesserung des Zugangs zur Versorgung werden von den befragten Kos-
tentragern, vor allem im Vergleich mit den teilnehmenden Leistungserbringern und
Forschern, als relativ unbedeutend eingestuft. Fir Leistungserbringer und Forscher
scheinen Fragen im Bereich des Off-Label-Use besonders bedeutend zu sein. Sehr
heterogen ist das Befragungsergebnis der einzelnen Subgruppen bezlglich der Re-
levanz von Fragen Uber Screeningverfahren. Die befragten Forscher bewerten Fra-
gestellungen in diesem Bereich als verhaltnismafig wichtig, Kostentrager hingegen
nicht. Fragestellungen im Bereich der Rolle von Selbsthilfeorganisationen werden
von Kostentragern ebenfalls als verhaltnisméaRig unbedeutend eingestuft (vgl. An-
hang 5.1.4, Tab. 89).

Die Freitextangaben erbrachten weitere Fragestellungen, die in einem Nationalen
Aktionsforum angegangen werden konnten. Wesentliche zu bearbeitende Bereiche
seien eine Vereinfachung der Durchfihrung von klinischen Studien, eine Verbesse-
rung der Abbildungsmoglichkeiten von Seltenen Erkrankungen in der ICD-10 bzw.
den darauf aufbauenden Informationssystemen, die Errichtung von krankheitstber-
greifenden Infrastrukturen, bspw. durch die Griindung von Studienzentren, die Koor-
dination der internationalen Zusammenarbeit sowie der Vernetzung zwischen den
Akteuren und eine Definition der Rolle der evidenzbasierten Medizin fur die Therapie
Seltener Erkrankungen, d. h. der Notwendigkeit die medizinische Versorgung im

Rahmen der GKV auf der Basis der hochstmoglichen verfiigbaren Evidenz sicher-
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zustellen und nicht lediglich die héchste Evidenzstufe zu fordern, die bei vielen Er-

krankungen nicht erreicht werden kénne.

Es sollte nach Ansicht der Befragten ebenfalls definiert werden, ob gesonderte Er-
stattungsregeln fur Seltenen Erkrankungen zu implementieren und ob Spezifikatio-
nen des Arbeitsprogramms nétig seien, die sich bspw. in einer Trennung von Kin-
dern/Erwachsenen, leichten/schweren Erkrankungen, hohen/niedrigen Fallzahlen

usw. ausdricken kdnnten.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Aus den Einzelinterviews ergibt sich grundsatzlich die Zustimmung, dass es fur die
Betroffenen von Seltenen Erkrankungen und ihre Angehdrige zweckmaRig und sinn-
voll sei, sich in Verbanden zu organisieren. Da jedoch im Gesundheitswesen bereits
genlugend birokratische Hemmnisse und etliche Dachverbanden, Foren, Gremien
usw. existierten, die sich fur verschiedene Ziele einsetzten, sei es aus Sicht einzelner
Interviewteilnehmer fraglich, welchen Nutzen die Schaffung einer solchen weiteren
Institution haben werde. Da ein Nationales Aktionsforum substantielle Verbesserun-
gen bringen sollte, ware es sinnvoll, wenn dieses auf Bundesebene installiert werden
wirde. Dabei erscheine ein kleinerer Rahmen, z. B. die Einfihrung eines Experten-

gremiums auf Bundesebene, vorteilhaft zu sein.

Es wurde in den Interviews ebenfalls erwdhnt, dass ein Nationaler Aktionsplan bzw.
ein Nationales Aktionsforum eine ,Marketingfunktion“ fir die Seltenen Erkrankungen
einnehmen konne. Ein wesentliches Problem im deutschen Gesundheitswesen sei
dariber hinaus die geringe Verbreitung von Einrichtungen, die sich explizit mit diesen
Erkrankungen und ihrer Versorgung beschéftigten. Eine starkere Institutionalisierung
mit klaren Zustandigkeiten sei eine wesentliche Voraussetzung, um die zukunftige
Versorgung zu verbessern. Andere Lander wie GroR3britannien, Frankreich, Spanien,
Italien usw. seien hier wesentlich fortgeschrittener. Ein Nationales Aktionsforum kon-

ne in diesen Bereichen in Deutschland zu wesentlichen Verbesserungen fihren.

In den Fokusgruppendiskussionen wurde die Etablierung eines Nationalen Aktionsfo-
rums grundsatzlich beflrwortet. Es sollten insbesondere Einzelexperten aus Versor-

gung und Forschung, weitere Fachexperten, die Selbsthilfe (z. B. die ACHSE e. V.
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und weitere Verbande), Kostentrager, das BMG, Vertreter der Lander (z. B. die Kon-
ferenz der Gesundheitsminister der Lander), wissenschaftliche Fachgesellschaften
sowie Verbandsvertreter aus der pharmazeutischen Industrie beteiligt sein. Es wurde
betont, dass die Industrie nur eine beratende Funktion einnehmen solle. Teilweise
wurde die Meinung vertreten, dass die Arztekammern, die Kassenarztlichen Vereini-
gungen bzw. die Kassenéarztliche Bundesvereinigung nicht an einem Nationalen Ak-

tionsforum teilnehmen sollten.

In der Fokusgruppendiskussion der spezialisierten Leistungserbringer wurde hervor-
gehoben, dass es bei der Etablierung eines Nationalen Aktionsforums fir Seltene
Erkrankungen wichtig sei, dass klare Aufgaben fir das Nationale Aktionsforum und
klare Fristen fur die Umsetzung von Aktivitaten, z. B. der Gestaltung eines Nationa-
len Aktionsplans, definiert wirden. Diese Gruppe sieht die Erarbeitung und Fortent-
wicklung bzw. Kontrolle eines Nationalen Aktionsplans als eines der wesentlichen
anzustrebenden Ziele des Nationalen Aktionsforums an. Als Konsens konnte festge-
halten werden, dass ein Nationales Aktionsforum (nur) sinnvoll sei, wenn es an einen
klaren und zeitlich befristeten Auftrag fur die Gestaltung eines Nationalen Aktions-

plans gebunden sei.

Die Fokusgruppenteilnehmer der Patientenorganisationen sahen ein Nationale Akti-
onsforum als eine ideale Plattform fur eine Diskussion Ubergeordneter Probleme an.
Organisatorisch kdnne das Nationale Aktionsforum so ausgestaltet werden, dass un-
ter Einbezug relevanter und kompetenter Schltisselakteure Arbeitsgruppen bzw. Un-
terausschiisse gebildet wirden, die bestimmte Themengebiete bearbeiteten. Aus
Sicht der Fokusgruppenteilnehmer sollte die Organisation und Finanzierung des Na-

tionalen Aktionsforums durch das BMG erfolgen.

Die Fokusgruppe der o6ffentlichen Organisationen stellte fest, dass ein Nationales
Aktionsforum fir Seltene Erkrankungen dauerhaft implementiert werden solle. Eine
wesentliche Funktion kénne eine Informationsbereitstellung sein. Ein Nationales Ak-
tionsforum musse mit den anderen Institutionen des Gesundheitswesens zusammen-
arbeiten. Die Funktion eines Nationalen Aktionsforums kdnne durch eine bereits be-
stehende Institution des Gesundheitswesens wahrgenommen werden. Diese Institu-

tion musse Uber die entsprechende Kompetenz im Umgang mit Seltenen Erkrankun-
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gen verfigen. Eine Anbindung an das BMG waére interessant. Diese Institution kénn-
te eventuell als ,Abteilung” einer bereits vorhandenen Einrichtung implementiert wer-

den.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Der Einrichtung eines Nationalen Aktionsforums werden vielfaltige Chancen bzw.
Mdoglichkeiten fur eine Verbesserung der Versorgungssituation zugeschrieben, je-
doch scheint ein klarer und zeitlich determinierter Aufgabenplan sinnvoll zu sein. Ein
Nationales Aktionsforum fir Seltene Erkrankungen koénnte auf Initiative des BMG,
z. B. unter Schirmherrschaft der Bundesgesundheitsministerin, als Kommunikations-
plattform fur verschiedene Akteure des Gesundheitswesens im Bereich Seltene Er-
krankungen gegrindet werden. Durch eine Vernetzung der Beteiligten, einer Koope-
ration zwischen verschiedenen Akteuren des Gesundheitswesens und der Koordina-
tion von Aktivitaten konnen einzelne Initiativen geblndelt und ein zielorientiertes
Handeln aller Akteure erreicht werden. Die Aufgaben des Nationalen Aktionsforums
konnten daher z. B. folgendermal3en definiert werden:

e Erhohung der Aufmerksamkeit fur Seltene Erkrankungen

e Entwicklung, Begleitung der Implementierung und Evaluation eines Nationalen
Aktionsplans fur Seltene Erkrankungen

e Definition von Grundelementen/Bestandteilen von Referenzzentren und
-netzwerken in Anlehnung an die europaischen Definitionen

e Schaffung von Anreizen flir eine Verbesserung der Zusammenarbeit zwischen
Leistungserbringern, Patienten und 6ffentlichen Organisationen

e Vernetzung aller relevanten Beteiligten und Koordinierung ihrer Aktivitaten

e Schaffung eines Konzepts fur den Aufbau von Registern

e Etablierung von Programmen fur die Erforschung von Seltenen Erkrankungen
sowie Entwicklung von Arzneimitteln und Therapiemaoglichkeiten

e Transfer der jeweiligen Ergebnisse in die Praxis

In Anbetracht der européischen Entwicklungen kdnnte die Erarbeitung eines Nationa-
len Aktionsplans fur Seltene Erkrankungen (siehe Kap. 3.6.2) ein erstes prioritares
Ziel des Nationalen Aktionsforums sein. Hierfir kénnte zunachst von Seiten des

BMG ein erstes Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen einberufen werden, das re-
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gelmafiig (mindestens) zweimal jahrlich zusammenkommt. Eine mdgliche Struktur
eines Nationalen Aktionsforums fur Seltene Erkrankungen konnte folgendermalien

skizziert werden:

Abbildung 15: Mégliche Struktur eines Nationalen Aktionsforums fir Seltene Erkrankungen

Zentrale Ansprechstelle fir
Seltene Erkrankungen

i AG:
%G' | Versorgungs-
ﬂh:;tﬂonaler MNationales und Vergltungs-
ionsplan i
Aktionsforum strukturen
Kostentrager Ministerien
AG: e P SRR B v
oot e 7 Koordinations- ™ e
transfer und _,-' Arzneimittel-
Erfahrungsaus- AL rat e versorgung
tausch S SRS )
Farscher Patienten
Facharzt -
AG: acnarzie Industrie AG:
Register und Diagnostik und
klinische Therapieleit-
Forschung linien
... weitere
Arbeits-

gemeinschaften

Quelle: Eigene Darstellung.

Im Nationalen Aktionsforum kénnten folgende Institutionen vertreten sein:

e Vertreter des BMG

e Vertreter des BMBF

e Vertreter der Bundeslander (Gesundheitsministerien der Lander)

e Vertreter aus anderen europaischen Mitgliedstaaten (z. B. Frankreich) als

standige Gaste
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e Vertreter des GKV-Spitzenverbandes

e Vertreter der DRV-Bund

e Vertreter des Verbandes der privaten Krankenversicherungen, Vertreter der
Krankenkassen / Kostentrager

e Vertreter der Fachéarzte

e Vertreter der Deutschen Krankenhausgesellschaft

e Vertreter von Forschungsnetzwerken fir Seltene Erkrankungen

e Vertreter von wissenschaftlichen Fachgesellschaften und / oder der AWMF

e Vertreter von Forschungsférderorganisationen

e Vertreter der Pharmaindustrie als Gaste

e Vertreter von Patientenorganisationen (z. B. aus der ACHSE e. V.)

Aus diesen Mitgliedern sollte ein Koordinierungsrat aus mehreren Personen einberu-

fen werden:

e Vertreter des BMG

e Vertreter des BMBF

e Vertreter der Gesundheitsministerien der Lander
o Vertreter der Kostentrager

e Vertreter der Patientenorganisationen

e Vertreter der Leistungserbringer (Versorgung)

e Vertreter der Leistungserbringer (Forschung)

Dieser Koordinationsrat sollte neben ersten konkreten Ideen fur die Entwicklung ei-
nes Nationalen Aktionsplans eine Prioritdtenliste mit wichtigen Themenbereichen,
Fragestellungen und Projekten entwerfen (siehe z. B. Anhang 5.1.4, Tab. 87). Au-

Rerdem sollten Vorschlage fur Arbeitsgruppen gebildet werden.

Hier kommen z. B. Arbeitsgruppen zu folgenden Themenbereichen in Betracht:

e Versorgungs- und Vergutungsstrukturen (Themen z. B.: Hochschulambulanzen,
8§ 116b SGB V, Referenzzentren bzw. -netzwerke, psychosoziale Betreuung)
e Arzneimittelversorgung (Themen z. B.: Orphan Drugs, Off-Label-Use, Compas-

sionate-Use, Kostenerstattung)
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e Diagnostik und Therapieleitlinien

e Aus-, Weiter- und Fortbildung von Arzten

e Translationale Forschung

e Kilinische- und Transferforschung

e Versorgungsforschung und Gesundheitsékonomie

e Patientenregister, Biobanken und klinische Forschungsnetzwerke
¢ Informationsbereitstellung und -transfer

e Selbsthilfe bei Seltenen Erkrankungen

Fur die Arbeitsgruppen wird es sinnvoll sein, neben den ausgewahlten Beteiligten
aus dem Aktionsforum weitere beratende Mitglieder, wie z. B. Vertreter der medizini-
schen Lehrplangestaltung (Fakultat) oder Vertreter des AWMF zur Leitlinienentwick-

lung, bei der Behandlung entsprechender spezieller Fragestellungen hinzuzuziehen.

Auf Bundesebene konnte eine koordinierende Zentrale Ansprechstelle fur Seltene
Erkrankungen geschaffen werden, die in Zusammenarbeit mit dem BMG fur die Or-
ganisation und Koordination des Nationalen Aktionsforums und dariber hinaus ins-
besondere zur Beantwortung von Fragen zu Seltenen Erkrankungen und fir die Be-
reitstellung von Informationen und die Kontaktweiterleitung an verschiedene speziali-

sierte Ansprechpartner zustandig wére.

Eine weitere Aufgabe dieser Koordinierungsstelle sollte auch die Einbeziehung der
Landerebene und anderer befasster Bundesministerien (Forschung, Bildung, Sozia-
les) sein. Bei Bereitstellung entsprechender Budgets kdnnte die Finanzierung auf
Bundesebene erfolgen. Moglicherweise ist langerfristig eine Weiterentwicklung in
eine Bundesarbeitsgemeinschatft fir Seltene Erkrankungen sinnvoll, in der unabhén-
gig von Einzelpersonen etablierte Organisationen im Bereich der Seltenen Erkran-
kungen zusammenarbeiten, um nachhaltig MaRnahmen zur Verbesserung der ge-
sundheitlichen Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu entwickeln
und umzusetzen. Auf diese Weise koénnten individuelle und institutionelle Kompe-
tenzen synergistisch miteinander verbunden und eine nachhaltige und holistische
Bearbeitung des Themas aus verschiedenen Perspektiven sichergestellt werden.

Eine solche ,Bundesarbeitsgemeinschaft seltene Erkrankungen® (Arbeitstitel) beugte
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auch der Beflurchtung einiger Befragter vor, dass namlich ein weiteres Gremium oh-

ne konkreten Arbeitsauftrag ins Leben gerufen werden kénnte.

3.6.2 Entwicklung eines Nationalen Aktionsplans fur Deutschland

Beschreibung der Ist-Situation

Einige EU-Mitgliedstaaten haben nationale Programme flr eine Verbesserung der
Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen entwickelt. Hierzu zéhlen z. B.
Déanemark, Frankreich, Italien, Schweden, Spanien und GroR3britannien. Ein Nationa-
ler Aktionsplan fur Seltene Erkrankungen, der sowohl die Versorgung als auch die
Forschung umfasst, wurde bereits im Jahr 2005 in Frankreich etabliert. Aul3erdem
wurde bspw. in Bulgarien im November 2008 ein Nationalplan fur Seltene Erkran-
kungen mit neuen prioritaren Handlungsfeldern verabschiedet, fiir deren Umsetzung
umgerechnet ca. 11,3 Mio. Euro bereitgestellt wurden. In Deutschland existiert zur-
zeit kein Nationaler Aktionsplan fiir Seltene Erkrankungen. Im Bereich der EU wird
derzeit verstarkt diskutiert, ob und ggf. wie weitere Nationale Aktionsplane implemen-

tiert werden sollten (vgl. European Commission (2007), S. 20).

Im franzosischen nationalen Gesundheitsplan (vgl. Ministere délégué a la recherche
(2004)), in dem fur die ersten vier Jahre ein Budget von ca. 100 Mio. Euro vorgese-
hen ist, sind zehn strategische Prioritaten festgelegt, um Patienten mit Seltenen Er-
krankungen einen gleichberechtigten Zugang zu Diagnose, Behandlung und Pflege-

versorgung zu gewéahrleisten:

1. Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse Uber Seltene Erkrankungen

2. Anerkennung der Besonderheit Seltener Erkrankungen

3. Ausarbeitung von Informationen Uber Seltene Erkrankungen fur Patienten, Ge-
sundheitsfachleute und die Offentlichkeit

4. Schulung der Fachleute zur besseren Erkennung dieser Erkrankungen

5. Durchfuihrung von Screenings und Zugang zu Diagnosetests

6. Verbesserung des Zugangs zu Behandlungen und der Qualitat der pflegerischen
Versorgung fir Patienten

7. Fortsetzung der Bemuhungen um die Entwicklung von Medikamenten fir Seltene

Erkrankungen
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8. Berucksichtigung der besonderen Anforderungen bei der Betreuung von Men-
schen, die unter Seltenen Erkrankungen leiden, und Unterstiitzung von Selbsthil-
feorganisationen

9. Forderung der Forschung und innovativer Ansatze bei Seltenen Erkrankungen,
insbesondere in Bezug auf die Behandlung

10. Aufbau nationaler und europaischer Partnerschaften im Bereich der Seltenen Er-

krankungen

Einige MalRnahmen des franzésischen Nationalplans konnten bereits erfolgreich um-
gesetzt werden, so dass z. B. eine erhdohte Aufmerksamkeit fur Seltene Erkrankun-
gen, eine umfassendere Netzwerkarbeit zwischen verschiedenen Akteuren des Ge-
sundheitswesens und eine Verbesserung des Informationstransfers realisiert werden
konnten. AuRerdem wurden die Seltenen Krankheiten im Lehrplan aller medizini-
schen Fakultaten verankert, indem eine Pflichtveranstaltung fir alle Medizinstudie-
renden anzubieten ist und die Verpflichtung aller Fakultdten besteht, zusatzlich ein
optionales Lehrangebot zu ,maladies rares“ zu schaffen. Die Erfahrungen bei der
Umsetzung des franzdsischen Nationalplanes sollten bei der Entwicklung eines
deutschen Nationalplanes genutzt werden (vgl. Gizycki, R. / Brunsmann, F. / Rybal-
ko, A. et al. (2008)).

Die Erfahrungen mit dem Franzésischen Nationalplan fur Seltene Erkrankungen las-
sen sich nach der ersten Periode (2005 bis 2008) zwar schon sehr eindrucksvoll zu-
sammenfassen, Ergebnisse im Sinne von interventionsbedingten Effekten (Outcome)
konnen aber nach dieser kurzen Zeit noch nicht erhoben werden. So bezieht sich die
hier dargestellte Evaluation auf Wahrnehmungen von auf europaischer Ebene akti-
ven Gruppierungen (EURORDIS und Orphanet) sowie auf personliche Mitteilungen
von Vertretern von Behandlergruppen im Rahmen wissenschatftlicher Kooperationen

oder Patientenorganisationen.

Der im Jahr 2005 in Kraft getretene franzésische Nationalplan machte die Seltenen
Erkrankungen zu einer von funf Prioritdten der franzosischen Gesundheitspolitik. Der
Nationalplan behandelte verschiedene Bereiche der Seltenen Erkrankungen. Ohne
hier auf einen Analyse des franzdsischen Gesundheitssystems eingehen zu kénnen,

ist an vielen Stellen des Nationalplanes die zentralistische Struktur gut zu erkennen.
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Dies bietet Chancen, denn viele Themen kénnen auf diese Weise landesweit einheit-
lich organisiert und verhaltnismaflig unkompliziert beschlossen werden, gleichzeitig
verursacht solch ein Vorgehen auch Schwierigkeiten, bspw. bei der Implementierung
und Koordination der Zusammenarbeit von dezentralen ,Referenzzentren* der Regi-
on ,Sud“ bzw. ,Nord“. Ungeachtet dieser Umsetzungsschwierigkeiten kann sich die
Bilanz nach einer Laufzeit von nur 3 Jahren des franzdsischen Nationalplans durch-
aus sehen lassen. Es kdnnen hier nur einige Beispiele herausgegriffen werden, die
aber bewusst aus einem breiten Spektrum von Beispielen gewahlt wurden (siehe
Tabelle 4).

Tabelle 4: Starken und Schwachen des franzésischen Nationalplans fiir Seltene Erkrankungen

Starken Schwéachen
Verbesserung der e Schaffung eines nationalen e Noch ist kein Fi-
epidemiologischen Komitees flr alle Patienten- nanzierung der
Kenntnisse register Register gewahr-

e Im Bereich der 6ffentlichen leistet
Gesundheitspflege und For-
schung wurden nationale Pa-

tientenregister ausgeschrie-

ben
Informationssysteme |e Verpflichtung der Zentren zur | ¢ Noch keine Har-
Datenerhebung monisierung der
e Budgets fur diese Aktivitaten Instrumente
e Dreiverschiedene
IT-Systeme

Sensibilisierung far
die Besonderheiten
der Seltenen Erkran-
kungen

Entwicklung von Leitlinien
durch die Haute Authorité de
Santé (HAS)

Erstattung von Medikamen-
ten auch ohne spezifische
Zulassung und , Off-Label-
Use* auf Antrag durch Zent-
ren oder Patientenorganisa-
tionen
Fahrtkostenerstattung fur
Besuche der Zentren
Nationales Buro fir alle Ver-
sicherungsfragen

Information fur alle
Beteiligten

Patienten:

Datenbanken in verstandli-
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cher Sprache

¢ Notfallkarten (-pfade) fur Sa-
nitater und Arzte

e Symptom-Datenbanken

Behandlerteam:

e Buch Uber Seltene Erkran-
kungen wurde an 10.000 Arz-
te versendet

¢ Notfallkarten (-pfade)

e Telefon-Hotline

Approbationsordnung

e Zweistlindiger Kurs tber die
Existenz Seltener Erkrankun-
gen und die Informationsge-
winnung

e Optionaler Kurs Uber 30
Stunden

e Ahnliche MaRnahmen fiir
andere Mitglieder des Be-
handlerteams

Verbesserung der e Einrichtung von Referenz- e Netzwerkbildung
Zugang zu Versor- zentren nur sporadisch,
gungsleistungen fir |e Einrichtung eines nationalen keine Verpflichtung
Betroffene Komitees e Frustration und
e 132 Zentren anerkannt und Demotivation nicht
finanziert (Uber 100 Mio. Euro ausgewahlter und
pro Jahr) finanzierter Zent-
e 200 neue dauerhafte Stellen ren

fur spezialisierte Arzte und
200 Stellen fur andere Mitg-
lieder des Behandlerteams

e Zusatzliche Kompetenzzent-
ren auf regionaler Ebene (auf
Wunsch der Patientenorgani-
sationen)

Quelle: Eigene Darstellung.

Die Liste der Aktivitaten kénnte in ahnlicher Form weitergefihrt werden, wobei insbe-
sondere die Forderung des Zuganges zu Medikamenten und die Férderung der fran-
zosischen Forschung zu den Starken des Nationalplanes gerechnet wird. Ein Feld,
das unter den wichtigsten Zielen des franzdsischen Nationalplanes genannt wurde,
aber nicht wirklich erkennbare Fortschritte aufzuweisen scheint, ist die bessere Be-

ricksichtigung von sozialen Bedurfnissen. Auch hier ist das Bewusstsein vorhanden,
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dass sozial schwache Gruppen (bildungsfern und/oder mit Migrationshintergrund)
benachteiligt sind, konkrete MalRhahmen zur Verbesserung der medizinischen oder
psychosozialen Situation gerade dieser Betroffenen sind aber noch nicht umgesetzt.

Auf europaischer Ebene besteht das Ziel, die Mitgliedstaaten bei der Sicherstellung
von wirksamen und effizienten Mallnahmen in den Bereichen Préavention, Diagnose,
Behandlung, Versorgung und Erforschung von Seltenen Erkrankungen zu unterstit-
zen. Um die verfugbaren Ressourcen fir Seltene Erkrankungen auf Gemeinschafts-
ebene bestmdglich zu nutzen, sollten auRerdem die Maflinahmen und Initiativen auf
EU-Ebene besser koordiniert und die Zusammenarbeit im Rahmen verschiedener
EU-Programme gestarkt werden (vgl. Kommission der europaischen Gemeinschaf-
ten (2008 a, b, c)). Auf europdaischer Ebene existiert bereits ein Programm zur Schaf-
fung von Nationalen Aktionsplanen fir Seltene Erkrankungen. Das Projekt ,Europlan®
ist ein Projekt aus dem Aktionsprogramm der EU im Bereich der offentlichen Ge-
sundheit. Konkretes Ziel dieses Projektes ist es, Empfehlungen fur die Entwicklung
von Nationalen Aktionsplanen auf Ebene der einzelnen Mitgliedstaaten zu formulie-
ren. Eine Harmonisierung der einzelnen Public Health Strategien im Bereich der Sel-
tenen Erkrankungen auf EU-Ebene soll ebenfalls bedingt werden, so dass zukunftig
die Nationalen Aktionspléane der einzelnen Mitgliedstaaten mit den gemeinsamen

Strategien auf europaischer Ebene lbereinstimmen und korrespondieren.

Ergebnisse der Befragung

Ein wesentliches Ziel der Arbeit eines Nationalen Aktionsforums konnte die Erstel-
lung eines Nationalen Aktionsplans fur Seltene Erkrankungen sein. Da die européa-
ische Zusammenarbeit bei Seltenen Erkrankungen eine besondere Rolle spielt, aber
die Komplexitat der Erstellung eines Nationalen Aktionsplans erhéht, wurde gefragt,
ob ein Nationaler Aktionsplan in Koordination mit den europaischen Mitgliedstaaten
erstellt werden sollte. Uber die Halfte der befragten Personen stimmt dieser Frage
zu, jedoch lehnen tber 10 Prozent eine Erstellung eines Nationalen Aktionsplans in
Koordination mit den europaischen Mitgliedstaaten tendenziell ab (vgl. Anhang 5.1.4,
Tab. 90). Sehr heterogen wurde die Aussage bewertet, dass ein Nationaler Aktions-
plan ,top-down“ von der Bundesregierung in Zusammenarbeit mit den Bundeslan-
dern entwickelt werden sollte. Zustimmung und Ablehnung halten sich jeweils die
Waage, jedoch auf3erten sich nur knapp 20 Prozent der Befragten neutral. Daher ist

keine eindeutige Aussage bezuglich dieser Frage méglich.
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Eine relativ klare Meinung haben die Befragten zu der Aussage, dass ein Nationaler
Aktionsplan zu MalRnahmen bei Seltenen Erkrankungen unter Mitarbeit von Schlus-
selakteuren im Rahmen eines Nationalen Aktionsforums erstellt werden sollte. Uber
70 Prozent der befragten Personen stimmen dieser These voll und ganz oder eher
zu, nur 7 Prozent der Teilnehmer stimmen der Aussage eher nicht oder nicht zu
(vgl. Anhang 5.1.4, Tab. 91 und Tab. 92). Im Rahmen der freien Antwortmdglichkei-
ten wurde angemerkt, dass ein Nationaler Aktionsplan ein Teil eines europaischen

Aktionsplans sein sollte.

Ergebnisse der Einzelinterviews und Fokusgruppendiskussion

Die Fokusgruppe der Patientenorganisationen war der Ansicht, dass ein Nationaler
Aktionsplan unter Mitarbeit von Schliisselakteuren im Rahmen eines Nationalen Ak-
tionsforums in Koordination mit den europaischen Mitgliedstaaten erarbeitet werden
sollte. Die Schaffung eines Nationalen Aktionsplans sei ebenfalls ein Ubergeordnetes
Ziel der ACHSE e. V. und grundsatzlich zu befiurworten. Ziel eines Nationalen Akti-
onsforums solle die Etablierung eines Nationalen Aktionsplans sein. Eine Interaktion
mit der EURORDIS ware fur die Entwicklung eines Aktionsplans wichtig. Eine euro-

paische Zusammenarbeit sei grundsatzlich sinnvoll und zu begrtifZen.

Die Fokusgruppe der spezialisierten Arzte stellte fest, dass ein Nationaler Aktions-
plan unter Mitarbeit von Schlisselakteuren im Rahmen eines Nationalen Aktionsfo-
rums in Koordination mit den europaischen Mitgliedstaaten erarbeitet werden solle.
Das BMG verflige vermutlich selbst nicht Gber die notwendige Expertise, um ohne
eine Expertengruppe (wie ein Nationales Aktionsforum) einen Nationalen Aktionsplan
zu entwerfen. Daher erscheine ein ,bottom-up“-Vorgehen, im Gegensatz zu einem
»Lop-down" Erlass, sinnvoll. Wichtige Themengebiete eines Nationalen Aktionsplan
fur Seltenen Erkrankungen seien: Forschung, Information, Finanzierung, Patienten-
versorgung, Kompetenzerweiterung von Leistungserbringern, Einfluss der akademi-
schen Lehre, Ressourcen, Vernetzung, Nutzung europdaischer Vorarbeiten und Defi-
nitionen sowie Finanzierung von Referenzzentren und Netzwerken. Ein Nationaler
Aktionsplan solle zeitlich befristet sein, einer Erfolgskontrolle unterliegen und sich an
den von der EU definierten Vorgaben/Anregungen orientieren. Es solle zun&chst eine
Prioritatenliste erstellt und hierauf aufbauend schrittweise mit der Definition von

Feinaufgaben und der Problemlésung begonnen werden.
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Die Fokusgruppe der o6ffentlichen Organisationen war der Ansicht, dass ein Nationa-
ler Aktionsplan sinnvoll ware, um alle relevanten Daten lber Seltene Erkrankungen
zu sammeln und zu kommunizieren. Eine enge Anbindung eines deutschen Natio-
nalplans an die Entwicklungen in der EU kdnne allerdings zu einer deutlichen Ver-
langsamung der Entwicklung eines Nationalplans filhren. Eine enge Abstimmung mit
Entwicklungen auf europaischer Ebene unter Einbindung der bereits in Europa vor-
handenen Strukturen sei hingegen sinnvoll. Ein Nationaler Aktionsplan solle aul3er-
dem nach einem festen Zeitplan entstehen. Fir die Versorgung von Seltenen Er-
krankungen seien ,Alleingange” von Seiten der Bundeslander kaum mdglich. Jedoch
solle die Bundesregierung die Bundeslander bei der Gestaltung eines Nationalen
Aktionsplans einbinden und miteinbeziehen. Die Zusammenarbeit mit den Bundes-
landern bei der Erstellung eines Nationalen Aktionsplans spiele eine wichtige Rolle.

Handlungsfelder und Losungsszenarien

Die Entwicklung eines Nationalplans fur eine Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen scheint auch fir Deutschland
bedeutsam zu sein. Die bisherige Evaluation zeigt deutlich spezifische Problemfelder
in der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen, die auf Grund der An-
zahl der verschiedenen Seltenen Erkrankungen und ihrer individuellen Seltenheit nur
durch eine umfassende und indikationsuibergreifende Aktion verbessert werden kon-
nen. Fur die konkrete Problemanalyse und Ausgestaltung von Lésungsszenarien
scheint eine konzertierte Aktion notwendig zu sein, wie sie in einem Nationalen Akti-
onsforum gegeben sein kdnnte (siehe Kap. 3.6.1). Nur durch eine partizipative Zu-
sammenarbeit mdglichst aller Interessengruppen kénnen Malinahmen fir die Ver-
besserung der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen erfolgreich in
der Praxis implementiert werden. Gemeinsam erarbeitete Losungsszenarien sollten

in einem koharenten Plan zusammengefasst werden.

Dieser Plan sollte bundesweit bzw. national und nicht foderal ausgestaltet sein, da
die Fallzahlen der einzelnen Indikationen in den einzelnen Bundeslandern in der Re-
gel zu gering fur eigenstandige Aktionsplane sein durften. Aus 6konomischer Sicht
sind die meisten Probleme nur bundesweit |6sbar, da bspw. eine Etablierung von
Referenzzentren oder Registern in jedem Bundesland nicht zielfiihrend sein kann

und somit globalere Ansatze nétig sind, die eine bundesweite Zusammenarbeit vieler
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Institutionen in der Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen ermdogli-
chen sollten. Fiur viele Themenbereiche wird dariiber hinaus eine europaweite Zu-
sammenarbeit notwendig sein. Daher sollte der bundesweite Aktionsplan mit Akti-
onsplanen in anderen EU-Mitgliedstaaten kompatibel sein bzw. tber Schnittstellen
fur eine Zusammenarbeit verfligen. Gerade fir eine grenziberschreitende Versor-
gung, bspw. in Referenzzentren, mit den direkten Anrainerstaaten der Bundesrepub-
lik konnte eine Kompatibilitat vorteilhaft sein. Die Subsidiaritat der Gesundheitspolitik
auf Bundesebene zu der Organisation der Versorgung auf Landerebene kommt ge-
rade bei Netzwerken unter Einbindung von Lander-Expertisezentren zum Ausdruck.
Auch hier kann das europaische Modell der Vernetzung von Gesundheitsversor-
gungszentren der Mitgliedstaaten der EU zu europaischen Expertise-Netzwerken
Anregungen liefern. Es kann leicht erkennbar gemacht werden, dass eine solche na-
tionale Vernetzung einen auf Landerebene nicht méglichen Mehrwert darstellen wird,
ahnlich wie Leistungen in europdischen Expertisenetzwerken zustande kommen, die
auf nationaler Ebene nicht méglich sind. Auch ist eine solche nationale Vernetzung
bei vielen der Seltenen Erkrankungen Voraussetzung, dass die europaischen Anfor-

derungen Uberhaupt erfillt werden kdénnen.

Das deutsche foderale Gesundheitssystem scheint somit eine Hirde in der Organi-
sation und Umsetzung von Mal3nahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Si-
tuation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen darzustellen. Erforderlich ist daher
eine Zusammenarbeit aller Akteure des Gesundheitswesens auf Bundesebene, unter
Einbeziehung der einzelnen Bundeslander, die mit Experten aus dem Bereich Selte-
ne Erkrankungen in einem Nationalen Aktionsforum (siehe Kap. 3.6.1) zusammen-
kommen. Zu klaren wére auerdem die Frage der Finanzierung eines Nationalen
Aktionsplans. Dabei ware es denkbar, die finanziellen Auswirkungen solcher umfang-
reichen MalRhahmen zwischen dem Bund und den Landern in einem angemessenen

Verhéltnis aufzuteilen.

Insgesamt ware eine Initiative und Koordination auf europaischer Ebene hilfreich, um
die einzelnen EU-Lander bei der Einfihrung von Nationalplanen fiir Seltene Erkran-
kungen zu unterstutzen (vgl. Taruscio, D. / Trama, A. / Stefanov, R. (2007)). Das
Projekt Europlan kénnte hierbei vielfaltige Mdglichkeiten bieten. Eine Evaluation der

Empfehlungen der EU sowie der Starken und Schwachen bzw. der Auswirkungen
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bereits bestehender Nationalpléane kénnte fur die Einfihrung eines Nationalen Akti-
onsplans in Deutschland sinnvoll sein. Hierbei muss beachtet werden, dass bspw.
der franzosische Nationalplan auf Grund der Unterschiedlichkeit der Gesundheitswe-
sen von Frankreich auf Deutschland (zentrale/dezentrale Organisation, Strukturen,
rechtlicher Rahmen, Verantwortlichkeiten) nur bedingt zu tbertragen ware. Aus dem
franzosischen Nationalplan konnten jedoch eine Vielzahl von Anregungen entnom-
men werden, die mit einer entsprechenden Adjustierung auch im deutschen Ge-
sundheitswesen einsetzbar sein kdnnten. Eine umfassende Evaluation des franzosi-
schen Nationalplans und eine Bewertung einer Umsetzbarkeit einzelner Punkte
konnte im Nationalen Aktionsforum unter Einbezug von franzdsischen Beteiligten
durchgefuhrt werden. Eine Berucksichtigung der Erfahrungen von Aktionspléanen bei
anderen Indikationen erscheint auf Grund der Besonderheiten und grof3en Anzahl
der Seltenen Erkrankungen nur bedingt mdglich, allerdings kénnten einige Beteiligte
an anderen Aktionsforen bzw. Aktionsplanen bei den ersten Sitzungen eines Natio-
nalen Aktionsforums fur Seltene Erkrankungen beteiligt werden und tber allgemeine
Umsetzungsprobleme berichten.

Ein Nationaler Aktionsplan fur Seltene Erkrankungen in Deutschland sollte sich mdg-
lichst umfassend mit den verschiedenen dargestellten Problembereichen und Hand-
lungsfeldern zur Verbesserung der Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen befassen. Insbesondere sollten z. B. folgende Punkte in einem Nationalen Akti-

onsplan berlcksichtigt werden:

e Verbesserung der Kenntnisse uber die Epidemiologie von Seltenen Erkran-
kungen: Zunéchst kdonnten die individuellen Krankheitsverlaufe erfasst und
insbesondere fur Erkrankungen mit geringeren Fallzahlen nach genetischen
bzw. organsystemischen Kriterien Krankheitsgruppen gebildet werden. De-
mentsprechend konnten spezialisierte Zentren fir bestimmte Erkrankungen
oder Krankheitsgruppen Register filhren, die Koordination der Versorgung
tubernehmen und die Nomenklaturen sowie Klassifikationen fir Seltene Er-

krankungen ausbauen.

e Forderung der Verbreitung von Informationen Uber Seltene Erkrankungen:

Hierflir konnte ein gezielter Ausbau von qualitativ hochwertigen Informations-
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datenbanken hilfreich sein. Zum einen sollte Haus- und Facharzten gezielt
Wissen zur Verfugung gestellt und eine Informationsaustausch mit sowie zwi-
schen Spezialisten, z. B. Uber elektronische Netzwerke (auch europa- oder
weltweit), geférdert werden. Zum anderen sollten Betroffene, aber auch offent-
lichen Personen, wie z. B. Vertreter von Krankenkassen oder Ministerien, die
Moglichkeit einer zuverlassigen Informationsbeschaffung erhalten. Hinzu
kommen konnten Veranstaltungen, die gemeinsam von verschiedenen Akteu-
ren des Gesundheitswesens durchgefiihrt werden, um einzelne Personen-
gruppen gezielt mit Informationen zu versorgen. Weiterhin kénnte ein Ausbau
spezifischer Fort- und WeiterbildungsmalRnahmen, z. B. fur Padiater, empfeh-
lenswert sein. Insgesamt sollte auf die Erfahrungen der Patienten und Selbst-
hilfegruppen zurtickgegriffen werden.

Beschleunigung der Diagnosedauer: Neben einer Verbesserung der Informa-
tionssituation fur behandelnde Arzte kann z. B. die Forderung neuer Diagno-
semoglichkeiten und die gezielte und friihzeitige Uberweisung zu spezialisier-

ten Leistungserbringern zu einer verkirzten Diagnosedauer beitragen.

Verbesserung der ambulanten und medikamentdsen Therapiemdglichkeiten:
Zum einen konnte je nach Haufigkeit der Erkrankung durch die Bildung von
zertifizierten regionalen, nationalen oder europaweiten Spezialambulanzen
oder Referenzzentren die ambulante Versorgung verbessert werden. Eine Zu-
sammenarbeit mit lokal ansassigen und speziell geschulten Arzten und Thera-
peuten im Rahmen von Shared-Care-Programmen bietet ebenfalls hohes
Verbesserungspotenzial. Weiterhin kdnnten Therapieleitlinien oder die Ent-
wicklung von Patientenpfaden zu einer Verbesserung der Versorgungssituati-
on beitragen. Zur Verbesserung der medikamentdsen Therapie sollten insbe-
sondere Konzepte fir die Entwicklung und den Zugang zu Orphan Drugs fort-
entwickelt, Chancen und Risiken verschiedener Modelle fiir einen Zugang zur
medikamentdsen Versorgung wahrend des Zulassungsverfahrens eines Pra-
parates evaluiert und MalRnahmen fiur eine verbesserte Erfassung der Evidenz

von Off-Label-Use Praparaten entwickelt werden.
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e FOrderung von Forschungsmafinahmen: Neben der Férderung grof3erer For-
schungsvorhaben kdnnten mdglicherweise Budgets fur kleinere Forschungs-
malinahmen zur Verfigung gestellt werden. Von grof3ter Wichtigkeit sind hier-
bei die europaweite Zusammenarbeit von spezialisierten Leistungserbringern
und eine umfassende Koordination der einzelnen Forschungsprojekte, mog-
lichst auf Ebene der EU.

Wegen der grof3en Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen muss immer beachtet
werden, dass ein grof3er Teil der Fragen nur exemplarisch bearbeitet werden kann.
Dies muss sich aber nicht zwangslaufig nachteilig auf einen Nationalen Aktionsplan
auswirken, weil hierdurch grundsétzliche krankheitstibergreifende Bauprinzipien fur
Versorgungsstrukturen oder Netzwerke entwickelt werden kénnen. Das Nationale
Aktionsforums sollte daher verstarkt allgemeingiltige Versorgungsprobleme diskutie-
ren sowie Losungsansatze entwickeln und weniger auf spezifische Versorgungsfra-
gen einzelner Seltener Erkrankungen eingehen. Eine mdgliche spatere Adjustierung
der grundsatzlichen Konzepte auf die Bedurfnisse der einzelnen Seltenen Erkran-

kungen sollte daher beriicksichtigt werden

Insgesamt kann festgehalten werden, dass ein Nationaler Aktionsplan mit konkreten
Zielvorgaben, Strategien, Mal3Bhahmen und Kontrollen voraussichtlich dazu beitragen
konnte, die gesundheitliche Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu
verbessern. Die Erfahrung von Patientenorganisationen in der Artikulierung von Pa-
tienteninteressen und deren Umsetzung wird hierfir unerlasslich sein. Aul3erdem
wird die Einbeziehung der europaischen Erfahrungen und Entwicklungstendenzen

wichtig sein.
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4 Zusammenfassung

4.1 Zusammenfassung der Studie und wesentlicher Ergebnisse

Hintergrund und Ziele der Studie

Seltene Krankheiten bilden eine sehr heterogene Gruppe von zumeist komplexen
Krankheitsbildern, die zu 80 Prozent genetisch bedingt sind und in den meisten Fal-
len schwerwiegend und chronisch verlaufen. Eine Erkrankung gilt in der Europa-
ischen Union (EU) als selten, wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen in der EU
von ihr betroffen sind. Ca. 7.000 bis 8.000 Erkrankungen der rund 30.000 bekannten
Krankheiten werden als selten eingestuft. Demnach kdnnen alleine in Deutschland

von einer einzelnen seltenen Krankheit bis zu 40.000 Menschen betroffen sein.

Ziel der Studie ,MalRnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen“ war es, die derzeitige Versorgungssituation
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland zu analysieren, prioritéare
Handlungsfelder abzuleiten und Lésungsszenarien in Abstimmung mit den Entwick-
lungen auf EU-Ebene aufzuzeigen. Ein weiteres wesentliches Ziel dieser Studie war
eine Analyse der Implikationen zur Implementierung eines Nationalen Aktionsforums

und eines Nationalen Aktionsplans fur Seltene Erkrankungen in Deutschland.

Durchfihrung und Methodik

Durch qualitative und quantitative empirische Erhebungen wurde die derzeitige Ist-
Situation in der Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen analysiert. Als
Evaluationsinstrumente wurden Frageboégen, strukturierte Interviews und Fokusgrup-
pendiskussionen eingesetzt. AuRerdem erfolgte eine Auswertung der relevanten

Fachliteratur.

Zur Gewahrleistung einer umfassenden und differenzierten Sichtweise auf das Ver-
sorgungsgeschehen im Bereich der Seltenen Erkrankungen wurden in einem ersten
Schritt verschiedene Personengruppen befragt, die jeweils eine eigene Perspektive
im Bereich der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen reprasentieren. Fur die pros-
pektive Datenerhebung wurden zwei Fragebdgen entwickelt, die jeweils auf einen
bestimmten Empfangerkreis (Organisationen/Leistungserbringer bzw. Patientenor-

ganisationen) zugeschnitten waren. Ziel der Befragung der Patientenorganisationen
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war die Evaluation von Erfahrungen Betroffener, wahrend die Befragung von Organi-
sationen und Leistungserbringern der Evaluation von Versorgungsstrukturen bzw.

der Wissens- und Marktlage diente.

In den Experteninterviews wurden vertiefend spezifische Problembereiche und erste
Erkenntnisse aus der Fragebogenerhebung sowie Losungsansatze mit spezialisier-
ten Akteuren des Gesundheitswesens diskutiert. Eine Diskussion in drei verschiede-
nen Fokusgruppen (spezialisierte Leistungserbringer, Patientenorganisationen, of-
fentliche Organisationen) diente der gemeinsamen Entwicklung von Lésungsszena-

rien.

Anhand der Evaluationsergebnisse wurden Handlungsfelder gebildet und Lésungs-
szenarien zur Verbesserung der Versorgungssituation von Menschen mit Seltenen

Erkrankungen unter Berucksichtigung der Entwicklungen auf EU-Ebene abgeleitet.

Ergebnisse und Schlussfolgerungen

Von den insgesamt 355 verschickten Fragebdgen wurden 158 ausgefullt zuriickge-
sendet (Rucklaufquote: 45%). Als Betroffene wurden stellvertretend 98 Selbsthilfe-
gruppen fur Patienten mit Seltenen Erkrankungen befragt, die alle Mitglied der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e. V.) sind. 47 dieser Patientenorgani-
sationen beantworteten den Fragebogen (Rucklaufquote: 48%). Die Gruppe der 06f-
fentlichen Organisationen bestand u. a. aus Kostentragern (GKV, PKV), Kassenarzt-
lichen Vereinigungen und den Landesgesundheitsministerien. Von dieser Gruppe
wurden 138 Personen bzw. Einrichtungen befragt, von denen 53 antworteten (Ruck-
laufquote: 38%). Darliber hinaus wurden 119 Leistungsanbieter / -erbringer ange-
schrieben, von denen 58 einen ausgeflllten Fragebogen zuriicksendeten (Rucklauf-
guote: 49%). Diese Gruppe bestand insbesondere aus spezialisierten Medizinern

aus Versorgung und Forschung sowie Vertretern der Medizinprodukteindustrie.

Patienten mit Seltenen Erkrankungen sind mit besonderen Versorgungsproblemen
konfrontiert. Als wesentliche Handlungsbereiche wurden die allgemeine Versor-
gungssituation, spezialisierte Versorgungsformen, Diagnose und Therapie, Informa-
tion und Erfahrungsaustausch, die Forschung sowie die Implementierung eines Na-

tionalen Aktionsforums und Nationalen Aktionsplans ermittelt.
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Aus der Evaluation ergaben sich zusammenfassend folgende ausgewéhlte Schluss-

folgerungen:

e Die Bedeutung von Seltenen Erkrankungen wird als erheblich eingeschatzt. Aller-
dings wird die Aufmerksamkeit fir die Behandlung von Seltenen Erkrankungen
insgesamt als zu gering bewertet, wobei in den letzten Jahren aber schon erste

Fortschritte erzielt werden konnten.

e Uber viele Seltene Erkrankungen sind nur wenige Informationen verfiigbar und
die vorhandenen Informationsmdglichkeiten vielen Personen unbekannt. Um die
Informationssituation zu verbessern, sind Informationsangebote auszubauen,
bspw. durch krankheitsibergreifende, qualitdtsgesicherte und internetbasierte In-
formationsdatenbanken und Auskunftssysteme.

e Ein regelméRiger und umfassender Erfahrungsaustausch der wenigen speziali-
sierten Mediziner spielt fur die Fortentwicklung von Therapieoptionen eine wichti-

ge Rolle.

e Patienten mit Seltenen Erkrankungen bendétigen eine umfassende und speziali-
sierte Versorgung. Entsprechende Versorgungsformen sollten daher eine ganz-
heitliche und koordinierte Therapie bei spezialisierten Leistungserbringern ermag-
lichen.

e Eine entscheidende Rolle kdnnten in diesem Zusammenhang eine gemeinsame
Versorgung durch verschiedene Leistungserbringer, z. B. Uber Shared-Care-
Modelle, und eine Implementierung von Spezialambulanzen und / oder
Referenzzentren einnehmen. Fir die Forschung im Bereich der Seltenen Erkran-
kungen nimmt insbesondere die Vernetzung von spezialisierten Medizinern bzw.

Einrichtungen eine wichtige Funktion ein.

e Bei vielen Seltenen Erkrankungen fehlen gesicherte Diagnoseverfahren und
Kenntnisse Uber die Erkrankung. Patienten missen daher teilweise unverhaltnis-
mafig lange auf eine zutreffende Diagnose warten. Es stehen in der Folge eben-

falls nur wenige Spezialisten fir eine mogliche Therapie zur Verfigung. Fir eine
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qualitativ hochwertige Diagnose und Therapie ist daher eine friihzeitige Uberwei-

sung und Behandlung in spezialisierten Einrichtungen zielfihrend.

e Die Entwicklung und Einhaltung von Therapieleitlinien bzw. von Patientenpfaden
weist ein hohes Potenzial fur eine Erhohung der Behandlungsqualitat im Bereich
der Seltenen Erkrankungen auf, ist jedoch auf Grund einer allgemein als drftig

zu bezeichnenden Evidenzlage nur unter erschwerten Bedingungen durchfihrbar.

e Es finden sich Hinweise, dass die Komplexitat und Heterogenitat der Seltenen
Erkrankungen in den derzeitigen ambulanten Vergitungssystemen nicht adaquat
abgebildet  wird. Eine Entwicklung und Implementierung  neuer
Vergutungsinstrumente im Bereich der Seltenen Erkrankungen scheint daher
erforderlich zu sein. Hierbei ist neben den besonderen Anforderungen an
spezialisierte Leistungen (beispielsweise erhohter Zeitaufwand) auch der nicht-
arztliche Leistungsanteil (psychosoziale Versorgung, Erndahrungsberatung etc.)

angemessen zu bericksichtigen.

e Bei vielen Seltenen Erkrankungen fehlt eine adaquate medikamentose
Behandlung. Da fur die pharmazeutische Industrie nur geringe Anreize bestehen,
spezielle Arzneimittel fir Seltene Erkrankungen, sog. Orphan Drugs, zu entwi-
ckeln, fordert die EU seit einigen Jahren erfolgreich die Arzneimittelentwicklungen
in diesem Bereich. Viele Erkrankungen, fir die keine Orphan Drugs zur Verfi-
gung stehen, kbnnen nur in Form eines Off-Label-Use therapiert werden. Hier er-
geben sich jedoch Unsicherheiten in der Anwendung und Kostenerstattung, da

die Evidenz Uber die Wirksamkeit dieser Arzneimittel vielfach gering ist.

e Die Forschung ist fur die zuklinftige Versorgung von Patienten mit Seltenen Er-
krankungen von herausragender Bedeutung. Da fiur viele Erkrankungen keine
oder nur sehr wenige Therapiemdglichkeiten bekannt sind, kbnnen schon kleine
Forschungsfortschritte signifikante Verbesserungen in der gesundheitlichen
Situation bedingen und die Lebenserwartung bzw. Lebensqualitdt nachhaltig posi-
tiv beeinflussen. Gerade bedingt durch die Seltenheit der einzelnen Erkrankungen
ist die Durchfuhrung von Forschungsvorhaben und klinischen Studien aber er-
schwert. Die europaische Zusammenarbeit bei der Erforschung von Seltenen Er-
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krankungen spielt daher eine besonders wichtige Rolle und wird durch die EU,
aber auch durch das BMBF, umfassend im derzeitigen Forschungsrahmenprog-
ramm gefordert. Ein systematischer Aufbau bzw. ein Ausbau bestehender Regis-
ter kbnnte die Versorgung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen im Zuge ei-

ner Wissenserhdéhung verbessern.

e Zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation im Bereich der Seltenen Er-
krankungen konnte die Einfihrung eines Nationalen Aktionsplans fir Seltene Er-
krankungen sinnvoll sein. Dieser sollte eng mit den entsprechenden Entwicklun-
gen auf EU-Ebene korrespondieren. Dieser Nationale Aktionsplan kénnte durch
ein Nationales Aktionsforum fir Seltene Erkrankungen unter konkreten Ziel- und
Zeitvorgaben entwickelt werden. Um einen Konsens zu erreichen und
Widerstande bei der Umsetzung zu vermeiden, sollen moglichst viele relevante
Akteure des deutschen Gesundheitswesens an diesem Nationalen Aktionsforum

beteiligt werden.

4.2 Grenzen der Studie

In der Studie wurden neben den Ergebnissen der Fragebogenerhebung Einzelmei-
nungen aus Interviews sowie Konsensmeinungen aus Fokusgruppen dargestellt. Die
Fulle der zu bericksichtigen Aspekte sowie die Vielfalt der befragten Akteure des
Gesundheitswesens bedingen, dass zwar ein umfassendes Meinungsbild dargestellt
werden kann, das Fachwissen bei einzelnen Personen aber nur fur spezielle Berei-
che vorhanden war. AuRerdem kdnnen die dargestellten Evaluationsergebnisse nur
Tendenzen anzeigen, was auch an den Befragungslabeln (wie z. B. sehr gut / gut /
neutral / schlecht / sehr schlecht) deutlich wird. Um detailliertere Aussagen und Mei-
nungsbilder zu ermitteln, waren in den einzelnen Bereichen, aufbauend auf den Er-
kenntnissen dieser Befragung, weitere tiefergreifende und ausfuhrlichere Erhebun-

gen notwendig.

Einzelne Malinahmen, die in der Studie als wiinschenswert erachtet wurden, konn-
ten nur begrenzt umsetzbar sein. So kénnten eine europaweite krankheitsspezifische
Netzwerkbildung und eine Spezialisierung des Leistungsangebots die Versorgung

von Patienten mit Seltenen Erkrankungen im deutschen Gesundheitswesen zwar
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wesentlich verbessern, eine Umsetzung dieser Loésungsszenarien wird in der Versor-
gungsrealitdt aber auf viele Hindernisse stof3en. Ein Aufbau von Spezialambulanzen
und europaischen Referenzzentren\-netzwerken, eine Entwicklungsférderung und
Kostenerstattung von Orphan Drugs, der Aufbau von Registern und Datenbanken
und die Grindung einer zentralen Agentur fir Seltene Erkrankungen stellen nicht nur
hohe Anspriiche an eine européaische Zusammenarbeit verschiedener Nationalstaa-
ten und deren unterschiedlichen Gesundheitssysteme, sondern wirde auch hohe
Kosten verursachen. Es ist kaum zu erwarten, dass wesentliche Ausgabensteigerun-
gen im Bereich der Seltenen Erkrankungen durchsetzbar sind bzw. eine Selektion
der vorgeschlagenen LosungsmalRnahmen vorgenommen werden muss. Eine Ein-
richtung sektorenubergreifender krankheitsspezifischer Spezialambulanzen im deut-
schen foderalen Gesundheitswesen stellt zudem enorme Anforderungen an die poli-
tischen Entscheidungstrager, da jahrzehntelang gewachsene Strukturen verandert

werden mussten.

4.3  Weiterer Forschungsbedarf

Fur Menschen mit einer Seltenen Erkrankung stellt sich der Begriff der ,Seltenen”
Erkrankung naturgemafd differenzierter dar. Sie leiden direkt an einer bestimmten
Erkrankung dieses grofRen Spektrums und haben damit grundsatzlich die gleichen
Bedurfnisse und Anforderungen an die Versorgung wie Menschen mit ,haufigeren®
Erkrankungen. Menschen mit Seltenen Erkrankungen sollte daher grundsatzlich eine
Chancengleichheit im Hinblick auf den Zugang zu einer angemessenen und qualitativ
hochwertigen Versorgung eingeraumt werden. Aus 6konomischer Sicht sind fir eine
Beurteilung von MalRnahmen die Dimensionen Allokation, Distribution und Stabilisa-
tion gleichermalf3en zu bertcksichtigen und Abwagungen durchzufihren (siehe
Abbildung 16).
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Abbildung 16: Dimensionen einer 6konomischen Bewertung

Allokation
Effizienz
Distribution Stabilisation
Gerechte Verteilung Kostenstabilitat und
Systemkontinuitat

Quelle: Eigene Darstellung

Festzuhalten ist, dass gerade im Hinblick auf Seltene Erkrankungen fur eine solidari-
sche Absicherung und Erbringung von medizinischen Leistungen die Kriterien der
medizinischen Notwendigkeit und der Kosten bzw. der Belastungen einer Erkrankung
fur das Individuum bertcksichtigt werden sollten. Dabei stehen Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen dieselben Chancen auf eine ,gute” Versorgung zu wie Patienten

mit haufiger auftretenden Erkrankungen.

Ziel weiterer Forschungsvorhaben sollte daher die Prazisierung der Forschungser-
gebnisse dieser Studie, z. B. Uber einzelne Teilbereiche oder einzelne Seltene Er-
krankungen, sein. Dabei kdnnen Seltene Erkrankungen mit einer derzeit bereits gut
ausgebauten Selbsthilfestruktur, etablierten Spezialambulanzen und funktionieren-
den Netzwerkstrukturen als Beispiel fur die Weiterentwicklung der Versorgung bei
anderen Seltenen Erkrankungen dienen. So konnte bspw. bei der Mukoviszidose
(CF) als eine der ,haufigeren* Seltenen Erkrankungen (Prévalenz ca. 1:4.000) die
durchschnittliche Lebenserwartung in den letzten Jahrzehnten deutlich verbessert
werden. Nach dem zweiten Weltkrieg lag diese bei ca. funf Lebensjahren. Nun be-
tragt die durchschnittliche Lebenserwartung fur jetzt Geborene bereits rund 50 Jahre,
wobei diese jedoch stark von einer frihzeitgen Diagnose und der Versorgungsquali-
tat in den unterschiedlichen Krankenhausambulanzen abhangig ist. Mukoviszidose-

Patienten steht ein gut ausgebautes Informations- und Kommunikationssystem mit
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einer hervorragend organisierten Selbsthilfe zur Verfiigung. Auch existiert eine um-
fassende Netzwerkarbeit mit einem kontinuierlichen Stamm von Spezialisten, ein
Benchmarking Programm zur Qualitatssicherung etablierter Spezialambulanzen und

ein europaischer Konsens fiur die Behandlung von Mukoviszidose-Patienten.

Ein besonderes Problem, das in dieser Studie zum Ausdruck kam, ohne in der erfor-
derlichen Tiefe behandelt werden zu konnen, ist die Versorgung von erwachsenen
Patienten mit Seltenen Erkrankungen. Da durch den medizinischen Fortschritt viele
Seltene Erkrankungen aus dem Stadium einer rein padiatrischen Erkrankung her-
ausgewachsen sind, entstehen mehr und mehr Problem im Bereich einer adaquaten
Versorgung Erwachsener und eines reibungslosen Ubergangs von der padiatrischen

zur Erwachsenenversorgung.

Eine besondere Relevanz hat, nicht nur im Bereich der Arzneimittel fur Seltene Er-
krankungen, sondern auch bei Medizinprodukten und nicht-pharmakothera-
peutischen medizinischen Interventionen (z. B. Operationen, Physiotherapie etc.), die
Erforschung der Wirkungen und dementsprechende Weiterentwicklung von Anreizen
fur die Evidenzgenerierung Uber Therapiemdglichkeiten fur Seltene Erkrankungen.
Um gezielt die Schaffung von Evidenz zu férdern und hierdurch die verfuigbaren the-
rapeutischen Optionen auszubauen, ist es erforderlich, die Anreizwirkungen bei allen

relevanten Akteuren (Unternehmen, Arzten, Patienten) zu untersuchen.

Ein weiteres relevantes Forschungsgebiet ist die Frage, in welcher Weise die betrof-
fenen Familien in therapeutische Strategien (z. B. Rehabilitation) einbezogen werden
konnen. Hier spielt auch eine Rolle, in welcher Weise die psychosoziale Betreuung

von Betroffenen verbessert werden kann.

Schlief3lich wird es von Uberragender Bedeutung sein, geeignete Modellprojekte zur
interdisziplinaren und transsektoralen integrierten Versorgung von Patienten mit Sel-
tenen Erkrankungen zu implementieren. Forschungsbedarf ergibt sich hier insbeson-
dere im Hinblick auf deren Auswirkung auf die Qualitat der Versorgung und ihre Ein-
bindung in das Recht der solidarischen Krankenversicherung.
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4.4  Uberblick Uiber Losungsszenarien und Ausblick

AbschlieRend sollen die wesentlichen Mal3Bhahmen zur Verbesserung der gesund-

heitlichen Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen Ubersichtsartig dar-

gestellt werden:

1)
2)

3)

4)

5)

6)

7

8)

9)

Erhéhung der Aufmerksamkeit flr Seltene Erkrankungen

Verbesserung des Zugangs sowie des Umfangs und der Qualitat der Versorgung,
z. B. bezuglich des Angebots von psychosozialen Betreuungsleistungen
Entwicklung und Implementierung neuer Vergutungsinstrumente, z. B. neue Ab-
rechnungsziffern fur Seltene Erkrankungen

Verstéarkte Implementierung von Spezialambulanzen und Referenzzentren
Gemeinsame Versorgungsmodelle verschiedener Leistungserbringer, z. B. Sha-
red-Care-Modelle mit Referenzzentren, Spezialambulanzen und wohnortnahen
Leistungserbringern

Beschleunigung der Diagnosestellung, z. B. durch geeignete Screeningmal3nah-
men, sowie Entwicklung von Therapieleitlinien und Patientenpfaden

Forderung der Netzwerkbildung, z. B. fUr Informationsnetzwerke, Versorgungs-
strukturen, klinische Studien, Grundlagenforschung und Patientenregister

Auf- und Ausbau krankheitsibergreifender, qualitdtsgesicherter und internetba-
sierter Informationsdatenbanken und umfassender Erfahrungsaustausch
Europaweit koordinierte Forschungsférderung in den Bereichen Register, klini-

sche Forschung, Orphan-Drugs und Off-Label-Use

10)Implementierung eines Nationalen Aktionsforums fur Seltene Erkrankungen und

Entwicklung eines Nationalen Aktionsplanes in Deutschland

Insgesamt ist festzuhalten, dass eine isolierte Betrachtung einzelner Seltener Erkran-

kungen oder einzelner versorgungsrelevanter Elemente der Patientenversorgung aus

vielfaltig dargestellten Grinden nicht zielfihrend sein wird. Die geringen Fallzahlen

einzelner Seltener Erkrankungen gepaart mit der Vielzahl heterogener Krankheitsbil-

der und betroffene Patienten mit &hnlichen Versorgungsproblemen zeigen, dass die

zuklnftige Versorgung Seltener Erkrankungen ein umfassendes und grundlegendes

Konzept und eine meist Uberregionale Vernetzung aller Akteure erfordert. Jedoch

sollten zukunftige Versorgungskonzepte krankheitsspezifisch adjustierbar sein, um
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den individuellen Anforderungen der einzelnen und teils sehr heterogenen Seltenen

Erkrankungen in der Praxis gerecht werden zu kbnnen.

Wesentliche Faktoren fiir eine Verbesserung der Versorgungssituation sind die ziel-
gerichtete Forschungsforderung, eine Verbesserung des spezialisierten Leistungs-
angebots und eine Forderung der Kooperation aller Akteure, insbesondere auf euro-
paischer Ebene. Hierfir sind nachhaltige Konzepte zu entwickeln. Im foderalistischen
System der Bundesrepublik Deutschland kénnte ein Nationales Aktionsforum fir Sel-
tene Erkrankungen ein ,Wegbereiter” fir einen - auch im Vergleich zu anderen Mit-
gliedstaaten - mdglichst zeitnah zu entwickelnden Nationalen Aktionsplan fur Seltene
Erkrankungen sein. Hierdurch kdnnte eine notwendige Blindelung der Ressourcen
gewahrleistet, eine Nutzung von Synergien erreicht und eine Bertcksichtigung der

Entwicklungen im Bereich der EU gesichert werden.
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5 Anhang

5.1 Fragebogen

5.1.1 Fragebogen Organisationen und Leistungserbringer

MaBnahmen zur Verbesserung
der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen

i1 Leibniz
{ 9; Z § Universitat
too! 4 | Hannover

| Wird von der Leibniz Universitat Hannover ausgefdlit! i @ Bundesministerium
1 | filr Gesundheit

| Eingangsdatum: -
| Elngangsadatu Befragungsnummer 1 1

Hinweis im Sinne des Gleichbehandlungsgesetzes: Aus Griinden der leichteren Lesbarkeit wird auf eine geschlechtsspezifische Differen-
zierung, wie z. B. Patient/Innen, verzichtet. Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung fir beide Geschlechter.

1. Geschlecht
mannlich O weiblich O

2. Welche Gruppe reprisentieren Sie?

Offentliche Organisation [0  Kostentrager O
Leistungsanbieter (Medizin oder Industrie) [J Forscher O
Sonstiges: O

3. Freiwillige Angabe: Persénliche Angaben

Name: Institution:
E-Mail: Anschrift:
Tel.-Nr.: Position:

4. Uber wie viele Jahre Erfahrung verfligen Sie in folgenden Bereichen?
Gesundheitswesen allgemein Jahre
Speziell mit Seltenen Erkrankungen __ Jahre

Von den mehr als 30.000 bekannten Krankheiten werden tber 7.000 als ,Seltene Erkrankungen” bezeichnet. Gemal
der europaischen Definition handelt es sich um eine  Seltene Erkrankung", wenn weniger als einer von 2.000 Men-
schen daran leidet. Wegen der grofien Zahl unterschiedlicher ,Seltener Erkrankungen" sind diese Krankheiten aber
kein seltenes Phanomen — denn allein in Deutschland gibt es mehrere Millionen Betroffene.

5. Wie schitzen Sie derzeit die Aufmerksamkeit fir Seltene Erkrankungen in der Offent-
lichkeit ein?

stimme
Bitte krouzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme stimme aber-
Aussagen zustimmen. voll und stimme eher nicht  haupt
ganz zu eher zu neutral zZu nicht zu
a) Die Seltenen Erkrankungen finden derzeit in Deutschland zu we-
nig Beachtung. U L . . .
b) Es soliten MaBnahmen ergriffen werden, um die Aufmerksam-
keit fur Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit zu verbes- [ O O O O
sern.
c) MaBnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation
von Menschen mit Volkskrankheiten (z.B. Diabetes, Bluthoch-
druck etc.) sind wichtiger als MaBnahmen zur Verbesserung der [ O O O O
gesundheitlichen Situation von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen.
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle for Gesundheitskonomie Seite 1
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In Deutschland gibt es keine einheitlich geregelte oder zertifizierte Versorgungsstruktur fiir Patienten mit Seltenen
Erkrankungen. Aufgrund der Vielzahl bzw. Vielfaltigkeit der Seltenen Erkrankungen sind haufig interdisziplinare, gut
koordinierte Versorgungsansatze entstanden, um eine angemessene Patientenversorgung zu gewahrleisten, In der
folgenden Gruppe van Fragen mochten wir Ihre Meinung zu Verbesserungsbedarf und -méglichkeiten erfahren,

6. In welchen Versorgungsbereichen ist Ihrer Meinung nach generell eine Verbesserung
des Umfangs und/oder der Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen not-

wendig?
Ja, ‘vferbes§emng Nein, keine
ist natig Verbessernung ndtig
Hausarztlicher Bereich O O
Facharztlicher Bereich (Niedergelassene) O |
Facharztlicher Bereich (ambulante Versorgung im Krankenhaus) O O
Stationare Versorgung O O
Physiotherapeutischer Bereich =l O
Psychosoziale Betreuung O O
Zentren fir einzelne Erkrankungen (interdisziplinare Spezialteams) O O
Rehabilitation O O
Medikamenttse Versorgung O O
Andere: O 0

7. Durch welche MaBnahmen kénnen Ihrer Meinung nach Umfang und Qualitat der Ver-
sorgung bei Seltenen Erkrankungen verbessert werden?

stimme
stimme stimme Ober-
vollund | stimme eher nicht  haupt
ganzzu | eherzu | neutral zu nicht zu
Bessere Verneizung einzelner Fachgruppen (arziliche und
9 gruppen &8 0 0 O 0

nicht-arztliche)

Sektoreniibergreifende Versorgung (Vernetzung ambulanter,
stationarer und rehabilitativer Versorgung)

Besserer Informationstransfer zwischen den Schnittstellen der
Versorgung

Héhere Verglitungen fir spezielle Leistungen
Nationale Diskussionsforen
Internationale Diskussionsforen

Konzentration von kompetenten Versorgungskonzepten an
ausgewahlten Standorten

i o i O
O 000 I:I.[:J
Ooooo a
O aan alo
O anof oo

O
O
O
O
O

Andere:

8. Wie schatzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei Seltenen Erkrankun-
gen derzeit allgemein ein?

sehr
sehr gut gut neutral | schlecht = schlecht
Allgemein O O O O O
Ambulant 10O [ | & [
Stationar O O O O O
Medikamentas O O O | O
Seite 2 Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie
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9. Welche Patientengruppen sind aus Ihrer Sicht besonders benachteiligt, so dass fiir
sie der Zugang zur Versorgung im Gesundheitssystem verbessert werden sollte?

stimme
stimme stimme tber-
vollund | stimme shernicht  haupt
ganzzu | sherzu | neutral zu nicht zu
Patienten mit Seltenen Erkrankungen generell O O O O O

Kinder bzw. Jugendliche mit Seltenen Erkrankungen
Erwachsene Patienten mit Seltenen Erkrankungen

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und niedrigem Bildungsniveau

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und niedrigem Familienein-
kommen

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und Migrationshintergrund
Andere:

aa|o oo
O|a|oajnono
o L
L o o o
oo o onoo

10. Uber welche der folgenden Versorgungsformen kann aus lhrer Sicht die Versorgung
im Bereich der Seltenen Erkrankungen in Deutschland verbessert werden?

sehr

sehr gut gut neutral | schlecht = schlecht
Persénliche oder Institutsermachtigungen O O O O |
Ambulante Behandlung im Krankenhaus (§ 116 b Abs. 2 SGB V) O O O O |
Hochschulambulanzen O O O O O
Sozialpadiatrische Zentren O O ] O O
Integrierte Versorgungsverbiinde O O O O O
Freie, rechtlich nicht direkt einzuordnende Netzwerke O O O O O
Andere: O O O O O

11. Wie beurteilen Sie die derzeitigen Vergiitungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen?

stimme
Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme stimme tber-
Aussagen zustimmen. vollund = stimme gher nicht  haupt
ganzzu = eherzu neutral zu nicht zu
a) Die Komplexitat der Leistungen zur Behandlung Seltener
Erkrankungen wird im derzeitigen Verglitungssystem adaquat O O O O O
abgebildet,
b) Esist gerechtfertigt, dass spezielle Therapien bei Seltenen
Erkrankungen nicht von den Krankenkassen ibernommen wer- O O O O E
den.

12. Wie geeignet waren die folgenden Vergiitungsformen aus lhrer Sicht fiir Seltene Er-

krankungen?
sahr
sehr gut aut neutral | schlecht | schlecht

Pauschalierte Verglitung (z.B. pro Quartal) f0r arztliche und nicht-
arztliche Leistungen anstelle der Abrechnung einzelner Ziffern des O O [ O 8|
Einheitlichen Bewertungsma Bstabes (EBM)
Pauschalierte Vergiitung fiir arztliche und nicht-arztliche Leistungen
zuséatzlich zur Einzelabrechnung nach EBM O O O O O
Einzelabrechnung nach EBM unter Einschluss neuer Abrechnungs- 0 O 0 0 0
ziffern flir spezifische Leistungen bei Seltenen Erkrankungen
Einzelabrechnung nach EBM (in der bisherigen Form) O O O O O
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie Seite 3
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Auf europaischer Ebene und in Verbindung mit der grenziiberschreitenden Gesundheitsversorgung wird die Einrich-
tung von nationalen Referenzzentren diskutiert, die fir die Versorgung von Betroffenen von Seltenen Erkrankungen
oder Gruppen von solchen Erkrankungen spezifische Kompetenzen und Kapazitaten vorhalten. Solche Zentren (auch
als Kompetenz- oder Expertisezentren bezeichnet) sind immer mit einer gewissen Zentralisierung verbunden, die umso
starker ausgepragt ist, je seltener eine Erkrankung ist. Wir wollen mit lhnen nun lhre Meinung zu solchen ,Referenz-
zentren” erbrtern.

13. Im Folgenden sind Vorteile und Herausforderungen im Zusammenhang mit der Ein-
richtung von Referenzzentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland aufgefiihrt.
Bitte kreuzen Sie aus lhrer Sicht die sieben wichtigsten Punkte an.

Bitte insgesamt nur sieben Kreuze!

Erreichen einer Mindestzahl von kentinuierlich versorgten Patienten

Kopplung von Versorgung mit Forschung (Grundlagen- und Klinische Forschung)
Vereinfachte Organisation von Weiterbildungs- und Informationsveranstaltungen
Kompetenter Ansprechpartner fiir Patienten

Nicht so haufiger Wechsel der Betreuer

Erleichterung/Beschleunigung der Diagnosestellung

Kompetenzbiindelung

Biindelung von pericdisch erforderlichen Behandlungen bzw. diagnostischen Untersuchungen
Kompetenter Ansprechpartner fir lokalverantwortliche Hausarzte in Routineversorgung
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine Gruppierung der Erkrankungen schwierig
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine Zentrenbildung schwierig

Foderales Gesundheitssystem mit komplexen Zustandigkeiten

Fehlende Finanzierungsmodelle

Unklare Zustandigkeiten

Andere:

Oo0ooOoooooooOooon

14. Wie schatzen Sie die Wichtigkeit der folgenden Kriterien zur Einrichtung bzw.
Bildung von Referenzzentren ein?

sehr | eher
wichtig | wichtig ~ neutral  unwichtig  unwichtig

Mindestanzah! kontinuierlich versorgter Patienten | O O O O
Sachliche Mindestausstattung O O O O O
Personelle Mindestausstattung O O O O O
Mindesterfahrung der leitenden Arzte O O O O O
RegelméBige Betreuung der Patienten (Follow-up) méglich O O O O O
Koordination und Verwaltung der Patientenbelange O = O O O
Wohnortnahe des Zentrums O O O O O
Verfligbarkeit von Spezialisten fiir Diagnose und Therapie | | O O O O
Aufbau und Implementierung von Erfolgsmessungen und Qualitats-

kontrollen / MaBnahmen des Qualititsmanagements O O O O O
Interdisziplindre Zusammenarbeit |5 | | O O O
Intersektorale Zusammenarbeit O O O O O
Enge Vernetzung und Zusammenarbeit mit anderen Referenzzent-

ren auf nationalem und internationalem Niveau O O O O O
Forschungsbeitrage der Mitarbeiter durch Teilnahme an klinischen

und epidemiologischen Studien O _ O O u O
Mitarbeit bei der Erstellung von Leitlinien O O O O O
Beteiligung an einem Patientenregister O O O O O
Andere: E O O O O
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15. Welche Elemente gehdren aus lhrer Sicht zu einem Modell der gemeinsamen
Versorgung (Shared Care)?

Mehrfachnennungen méglich

Zusammenarbeit von einem Referenzzentrum mit einem oder mehreren mitversorgenden Einrichtun-
gen/Personen

Zusammenarbeit von verschiedenen Einrichtungen in einem Qualitatszirkel

Diagnosestellung und Behandlungseinstellung in einem Referenzzentrum

Management von akuten, aber weniger gravierenden Problemen bei niedergelassenen Medizinern
RegelmaBige Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum

Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum nur bei Notfallen oder spezialisierten Behandlungen
Mitversorgende Einrichtung (z.B. Niedergelassener) folgt den Empfehlungen des Referenzzentrums

OoOoo0oOoono o

Gemeinsames Qualitatsmanagement der beteiligten Einrichtungen

16. Welche Ziele kdnnten nach Ihrer Meinung mit einer gemeinsamen Versorgung von
Patienten (Shared care) bedient werden?

Mehrtachnennungen méglich

Wohnortnahe Versorgung

Leichterer Transfer neuer Erkenntnisse
Medizinisch hoherwertige Versorgung
Einhaltung von Qualititsstandards
Kosteneffiziente Versorgung

Gute Erreichbarkeit

Feste Ansprechpartner fiir Patienten
Andere:

i | o o

17. Welche spezifischen Versorgungsstrukturen sind fiir einzelne Seltene Erkrankungen
tiir die Diagnostik und Therapie in Deutschland verbreitet?
Bei dieser Frage geht es insbesondere darum, wer (ber die Therapie entscheidet und wer die Therapieentscheidun-

gen umsetzt. Bitte geben Sie an, wie Sie das Vorkommen der folgenden Versorgungsmodelle fiir Seltene Erkrankun-
gen einschétzen.

oft teilwaise nie
Referenzzentrum: O 0O O
Entscheidungen werden von einem multidisziplinaren Team getroffen
Shared Care:
Netzwerk von Facharzten mit einem Referenzzentrum O o o
Netzwerk chne Referenzzentrum: speziell interessierte Facharzte, die unter- 0 0 0
einander vernetzt sind
Bilaterale Versorgung: Fach- oder Hausarzt in Abstimmung mit Spezialisten O O O
Fach- oder Hausarzt ohne Abstimmung mit Spezialisten O O O
Eine zufallige Mischung aus den vorgenannten Modellen O O O
Keine spezifischen Versorgungsmodelle = O O
Andere: O O O
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie Seite 5
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18. Folgende Forschungsnetze werden derzeit durch das BMBF (typischerweise befristet)
geférdert: Ichtyosen und verwandte Verhornungsstérungen, Epidermolysis bullosa, systemische
Sklerodermie, Skelettdysplasie-Netzwerk (SKELNET), Siérungen der somatosexuellen Differenzie-
rung und Intersexualitat, Angeborene Stdrungen der Blutbildung, Muskeldystrophien (MD-Net),
Deutsches Netzwerk fiir erbliche Bewegungsstorungen (GeNeMove), Leukodystophien.

Nennen Sie uns bitte weitere lhnen bekannte Vernetzungen von medizinischen Spezialisten
(ggf. mit Ansprechpariner):

19. Wie schitzen Sie die Auswirkungen bestehender Netzwerke auf die konkrete Versor-
gung der Patienten ein?
sehr positiv positiv kein Effekt negativ sehr negativ

| O O O a

Leistungserbringer miissen bei Diagnose und Therapie der meisten Seltenen Erkrankungen besondere Herausforde-
rungen bewaltigen. Insbesondere Hausarzte sehen, wenn tberhaupt, bestimmte Seltene Erkrankungen auBerst sel-
ten in ihrem Berufsleben. Deshalb erhalten Patienten vielfach erst nach langer Zeit oder nie eine richtige Diagnose,
was sich auf den Gesundheitszustand des Patienten auswirken kann.

20. Welche MaBnahmen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um die Diagnosestellung bei
Seltenen Erkrankungen allgemein zu beschleunigen?

selr
sehr gut gut neutral | schlecht | schlecht

Zentrale Informationsdatenbanken
Schulungen fir primare Leistungserbringer

Verpflichtende Fort- und Weiterbildung Gber Seltene Erkrankungen
(CME / Weiterbildungsverordnungen)

Entwicklung von Leitlinien / Patientenpfaden

Verbindliche Einfiihrung von Seltenen Erkrankungen in die Lehre bei
der Medizinerausbildung {Approbationsordnung)

Entwicklung / Anwendung von Screeningverfahren

I i o
I:IDID.EIDD.D
i Y o N
OO 0Ong o|oo
o0l 0Onoonoo

Andere:

21. Sollten Therapieleitlinien und Patientenpfade bei Seltenen Erkrankungen entwickelt
werden?

Wahlen Sie bitte die Aussage aus, der Sie am ehesten zustimmen. Bitte nur ein Kreuz!

,Die Entwicklung von Leitlinien ist bei Seltenen Erkrankungen genauso sinnvoll und notwendig wie bei

haufigen Erkrankungen, ihr muss Prioritat beigemessen werden” O
,Anstelle von Leitlinien sollten dort Patientenpfade definiert werden, wo die umfassende Leitlinienerstel-

lung aus wissenschaftlichen (mangelinde Evidenz) oder praktischen Erwagungen (keine verflgbaren O
Ressourcen) scheitert”

,Entscheidend sind weder Leitlinien noch Patientenpfade, es geniigt die systematische Erfassung von O
patientenindividueller Evidenz"

,Bei Seltenen Erkrankungen ist die Erstellung von Leitlinien und Patientenpfaden aufgrund der geringen 0
Fallzahlen nicht méglich"
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Durch die geringe Bekanntheit der meisten Seltenen Erkrankungen fehlen sowohl Arzten und Therapeuten als auch
Patienten und Kostentragern haufig spezielle Informationen. Diese Informationsdefizite kdnnten moglicherweise durch
eine gezielte Informationsbereitstellung und einen Erfahrungsaustausch verbessert werden.

22. Wie schatzen Sie allgemein die Informationsmaéglichkeiten bei Seltenen Krankheiten

ein?
sehr
sehr gut qut mittel schlecht | schlecht
Fir Patienten . O O O O O
Fir spezialisierte Mediziner O O O [ O
Fiir nicht spezialisierte Mediziner O O O O O
Fir Entscheidungstrager (Krankenkassen, Politik etc.) O [z O O |

23. Welche Quellen sind Ihrer Meinung nach fiir Patienten wichtig, um Informationen tiber
Seltene Erkrankungen zu bekommen?

sehr eher
wichtig wichtig neutral | unwichtig | unwichtig

Hausarzte

Facharzte

Patientencrganisationen

Internet

Fachliteratur

Druckmedien (Zeitschriften, Tagespresse, Apothekenrundschau etc.)
Gesundheitskongresse / -messen

Krankenkassen

Pharmazeutische Industrie / Medizintechnikindustrie

Andere:

OOooOoOooooon
DEII:IEIEI.DDI:IEIEI
OOooooOooooon
OOoooOooooon
O|0|0/0/0(0(0/0|0/0

24. Wie ist die Informationslage fiir Patienten iiber Seltene Erkrankungen lhrer Meinung
nach derzeit in folgenden Bereichen?

sehr
sehr gut gut neutral | schlecht = schlecht

Patientenverstandliche Krankheitsbeschreibung O O O O O
Erfahrungsberichte O O O O O
Uberblick tiber Therapiemaglichkeiten O O O O O
Informationen Ober vorhandene Spezialisten O O O O O
Selbsthilfegruppen bzw. Patientenorganisationen O O O O O
Andere: O O O O O

25. Welche Initiativen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um den Erfahrungsaustausch
iiber Seltene Erkrankungen zu verbessern?

sehr
sehr gut gut neutral | schlecht | schlecht

Gemeinsame Tagungen verschiedener Berufsgruppen | O [ O a
Gemeinsame Tagungen flir mehrere Seltene Erkrankungen (z.B.
Lungenkrankheiten) unter Einbeziehung der Patienten O O O O O
Gemeinsame Gesellschaften verschiedener Leistungserbringer O O O O O
Gemeinsame Organisationen von Leistungserbringern und Patienten = [ O O O O
Andere: O O O O O
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Aufgrund der Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen und der geringen Anzahl an Patienten sowie der wenigen
Spezialisten ist Forschung nur unter erschwerten Bedingungen moglich. AuBerdem ist es mdglich, dass hohe Investiti-
onskosten und fehlende Anreize die Entwicklung und Einflihrung neuer Medikamente hemmen.

26. Wie schatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse liber die Haufigkeit von Selte-
nen Krankheiten (Epidemiologie) allgemein im Durchschnitt ein?

sahr gut gut mittel schlecht sahr schlecht
O O O 0 O
27. Welche Maglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?
sahr gut gut neutral | schlecht sc?ﬂ?:;hl
E;;esr::?::ung von Haufigkeit, Verbreitung, Schwere und Sterblich- 0 0O O n

Unterstitzung der Forschungsarbeit (z.B., Rekrutierung von
Probanden fiir klinische Studien)

Ausarbeitung epidemiologischer Spezifikationen fiir Referenzzentren

Standardisierung und Optimierung diagnostischer MaBnahmen und
Behandlungsverfahren

Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen
Andere:

Oi0| O O] a
ETEN a4
00 00O a
O|0| 0 O] a
OO ooao

28. Wie kénnen die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen geférdert und For-
schungsergebnisse schnellstmdglich in der Therapie umgesetzt werden?

sehr
sehr gut gut neutral schlecht | schlecht

Periodisch ausgeschriebene offentliche nationale Forderprogramme
zur Durchflihrung praklinischer oder klinischer Studien o O o g O
Periodisch ausgeschriebene o&ffentliche internationale Forderpro-
gramme zur Durchilhrung praklinischer oder kiinischer Studien [ O = O O
(auch mit der EU)
Etablierung von Forschungsnetzwerken mit professioneller Unter- 0O O O O 0]
stlitzung (z.B. durch ein Beratungszentrum tir klinische Studien)
Erweiterte Abschreibungsmoglichkeiten fiir Investitionen kleinerer O O O O 0
und mittlerer Unternehmen im Bereich Seltener Erkrankungen
Offentliche Férderung von Entwicklungsprogrammen kleinerer und
mittlerer Unternehmen (Risk-sharing, direkte Beteiligungen, O O | | O
Birgschaften etc.)
Andere: I | ] O O O
29. Nehmen Sie bitte zu folgenden Aussagen beziiglich Orphan Drugs bzw. Off-Label-Use
Stellung.
stimmea
Bitte kreuzen Sie an, inwiewsit Sie den folgenden stimme stimme Ober-
Aussagen zustimmen, vollund | stimme eher nicht  haupt
ganzzu | eher zu neutral 2u nicht zu

a) Die Zugangsmdglichkeiten in diesem Bereich missen verbes-
sert werden, da die Betroffenen noch zu wenig von speziellen  [] O | O |
medikamentdsen Therapien profitieren.

b) Es besteht die Gefahr, dass Pharmaunternehmen die originére
Orphan-Drug-Zulassung von Medikamenten nutzen, um spater [ O | O O
die Massenzulassung fiir haufigere Indikationen zu erreichen.

c) Die Maglichkeiten des Off-Label-Use sollten im Bereich der Sel-
tenen Erkrankungen verbessert werden. o O O o O

Seite 8 Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fiir Gesundheitsdkonomie
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30. Wie kann lber die Orphan Drug Regulation der EU hinaus die Industrie bei der Ent-
wicklung von Medikamenten fiir Seltene Erkrankungen aus lhrer Sicht sinnvoll unter-

stiitzt werden?
sehr
| sehr gut gut neutral | schlecht | schlecht

Frithzeitige Kl&rung der maglichen Kostenilibernahme durch die so-
zialen Sicherungssysteme | O g | U _ O | O
Erweiterung der Marktexklusivitat oder langerer Patentschutz O O O O O
Farderung von Kooperationen von Unternehmen mit Forschungsein-
richtungen und Patientenorganisationen O o O _ O U
Andere: O O O O O

31. Wie kénnen die Méglichkeiten beim Off-Label-Use fiir Seltene Erkrankungen verbes-

sert werden?
sehr
_ sehr gut gut | neutral | schiecht | schlecht

Anerkennung von Studien geringerer Evidenzstufen flr Seltene
Erkrankungen O o O O O
Erweiterung der Marktexklusivitat El O O O O
Finanzielle Unterstitzung von Studien zur Beantragung einer Zulas-
sung flir eine weitere Indikation (Seltene Erkrankung) O o O O O
Beantragung einer Kostenerstattung in der GKV nicht als Einzelfall,
sondern generell bei einer Seltenen Erkrankung O o O O O
Erstellung von Schaden- und Nutzenpotentialen einer Substanz 0] O 0 0 O
durch systematische Erfassung eines bestehenden Off-Label-Use
Andere: O [u] 1 O O

Sowohl auf nationaler als auch auf internationaler Ebene gibt es zahlreiche MaBnahmen, die zu konkreten Verbesse-
rungen fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen beitragen sollen. Aufgrund des pluralistisch strukturierten und des
von verschiedenen Zusténdigkeiten geprégten Gesundheitswesens in Deutschiand kénnen nachhaltige Verbesserun-
gen fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen nur bei einem gemeinsamen Handeln aller Akteure erreicht werden.
Unter einem Nationalen Aktionsforum kdnnten die verschiedensten Interessengruppen zusammengefthrt werden. Hier
sollen die Grundlagen fir weiteres konzertiertes Handeln geschaffen werden.

Daher interessieren wir uns fiir lhre Meinung zur Etablierung eines Nationalen Aktionsforums, in dem verschiedene
Fragestellungen diskutiert und koordiniert werden kénnten. AuBerdem stellt sich die Frage, wie im deutschen Gesund-
heitswesen zielorientiert ein Nationaler Aktionsplan fiir Seltene Erkrankungen entwickelt werden kann.

32. Was halten Sie von einem Nationalen Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen?

stimme
Bitte krouzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme stimme dber-
Aussagen zustimmen. vollund | stimme sher nicht | haupt
ganzzu | eherzu neutral zu nicht zu

a) Ein Nationales Aktionsforum kann dazu beitragen, Initiativen zu
biindeln und zudem ein gemeinsames, koordiniertes und zielori- 0 0O 0O 0 0
entiertes Verhalten verschiedener Akteure im Bereich der Selte-
nen Erkrankungen zu erméglichen.

b) Ein Nationales Aktionsforum kann die Aufmerksamkeit fir Selte- '
ne Erkrankungen verbessern und die Netzwerkarbeit sowie das | O | O O
Angebot an Informationen fordern.

c) Ein Nationales Aktionsforum ist unndtig. Die Mittel soliten besser

in Forschung und Versorgung zu Seltenen Erkrankungen inves- O O O O O
tiert werden.
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsékonomie Seite 9
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beteiligt sein?
Mehrfachnennungen méglich
Vertreter der Ministerien
Vertreter der Krankenkassen / Kostentrager

Vertreter der Pharmaindustrie

Vertreter von Verbraucherschutzorganisationen /
Patientenberatungsorganisationen

Vertreter aus Forschungsférderorganisationen

33. Welche Akteure sollten nach lhrer Meinung an einem Nationalen Aktionsforum

Vertreter der Hausarzte
Vertreter der Facharzte

Vertreter von wissenschaftlichen Einrichtun-
gen/wissenschaftlichen Fachgesellschaften

Vertreter von Selbsthilfegruppen / Patientenor-
ganisationen

[0 Andere:

O (0O |00
O | 0O {00

O

Allgemeines

Erkrankungen
Versorgung

Rolle von Referenznetzwerken in Deutschland
Rolle von Referenznetzwerken in Europa
Einfluss von Patienten in Referenznetzwerken

Seltener Erkrankungen
Verbesserung des Zugangs zur Versorgung

Diagnose und Therapie

Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen
Beschleunigung der Diagnosestellung
Screeningverfahren

Information und Erfahrungsaustausch
Fort- und Weiterbildung der Leistungserbringer

Rolle von Selbsthilfegruppen

Forschung und Zukunft

schaften und Netzwerke

34. Welche Fragestellungen kénnten und sollten in einem Nationalen Aktionsforum in
den nachsten fiinf Jahren nach Ihrer Meinung vorrangig behandelt werden?

Besondere Probleme fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
Verbesserung des Wissens Uber die Epidemiologie Seltener

Moglichkeiten des Einsatzes von QualitatssicherungsmaBnahmen
zur Verbesserung der Versorgung Seltener Erkrankungen

Finanzierung von Referenzzentren und spezieller Versorgung

Erstellung von Leitlinien der Diagnostik und Therapie

Informationstransfer zwischen beteiligten Akteuren

Maglichkeiten der Férderung von Forschung und Innovationen
Maglichkeiten der Forderung nationaler und internationaler Partner-

Erarbeitung eines MaBnahmenkataloges fiir einen ,Nationalen Akti-
onsplan fiir Seltene Erkrankungen” in Anlehnung an EU-Aktivitaten

sehr eher
wichtig wichtig neutral | unwichtig  unwichtig

oo
oo
oo
oo
oo

O O O O O
O O O O O
a O O O O
O O O O O
a ] O O O
O O O (] O
a O O O O
O O O O O
O ] O O O
] O O O O

onoan
Onono
oo0oa0
ooao
ood

O 0o
0|0
oo
O 0
R

a
a
O
a
|

Andere: El | El O O
Andere: O O O O O
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tenen Erkrankungen entwickelt werden?

Bitte kreuzen Sie an, inwleweit Ste den folgenden stimme

a) Ein Nationaler Aktionsplan wird nétig sein, da die einzelnen Bun-
deslander lhrer Aufgabe bei der Versorgung von Seltenen Er- O
krankungen voll und ganz nachkommen.

b) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen sollte unter Mitarbeit von Schlisselakteuren im Rahmen  [J
eines Nationalen Aktionsforums erstellt werden.

c) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen sollte top-down* von der Bundesregierung in Zusam- [
menarbeit mit den Bundeslandern entwickelt werden.

d) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen sollte in Koordination mit den européischen Mitglieds- [
staaten erstellt werden.

Aussagen zustimmen. vollund | stimme
ganzzu | eherzu

O

O

O

neutral

O

O

O

35. Wie sollte aus Ihrer Sicht ein spaterer Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Sel-

stimme
eher nicht

Zu

O

O

stimma
dber-
haupt

nicht zu

=

O

a

gen konnten.

36. Raum fiir weitere Anmerkungen: Sie kénnen uns an dieser Stelle weitere wichtige
Aspekte und Anmerkungen mitteilen, die Sie bisher im Fragebogen nicht unterbrin-

Vielen Dank fiir Ihre Unterstiitzung!

Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie
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5.1.2 Fragebogen Patientenorganisationen

MaBnahmen zur Verbesserung
Universitét der gesundheitlichen Situation von
HarHovee Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Leibniz

| Wird von der Leibniz Universitat Hannover ausgefilit! @ Bundesministerium
| : fiir Gesundheit

| Eingangsdatu L
Eingangsdatuny Befragungsnummer L1 1 s

Hinweis im Sinne des Gleichbehandlungsgesetzes: Aus Griinden der leichteren Lesbarkeit wird auf eine geschlechtsspezifische Differen-
zierung, wie z. B. Patient/Innen, verzichtet. Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung fiir beide Geschlechter.

1. Geschlecht
mannlich O weiblich E]

2. Von welche(r/n) Seltenen Erkrankung(en) sind die Menschen, die Sie vertreten, betrof-
fen?

3. Freiwillige Angabe: Persénliche Angaben

Name: Institution:
E-Mail: Anschrift:
Tel.-Nr.: Position:

Von den mehr als 30.000 bekannten Krankheiten werden 0ber 7.000 als ,Seltene Erkrankungen" bezeichnet. Gemap
der europaischen Definition handelt es sich um eine ,Seltene Erkrankung®, wenn weniger als einer von 2.000 Men-
schen daran leidet. Wegen der groBen Zahl unterschiedlicher ,Seltener Erkrankungen” sind diese Krankheiten aber
kein seltenes Phanomen — denn allein in Deutschland gibt es mehrere Millionen Betroffene.

4. Wie schétzen Sie derzeit die Aufmerksamkeit fir Seltene Erkrankungen in der Offent-
lichkeit ein?

stimme
Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme stimme tber-
Aussagen zustimmen, vollund | stimme ehernicht . haupt
| ganzzu eher zu neutral zu | nicht zu
a) Die Seltenen Erkrankungen finden derzeit in Deutschland zu
wenig Beachtung. . O O O O
b) Es sollten MaBnahmen ergriffen werden, um die Aufmerksam-
keit fOr Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit zu verbes-| [] il O | O
sermn.
¢) MaBnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation
von Menschen mit Volkskrankheiten (z.B. Diabetes, Bluthoch-
druck etc.) sind wichtiger als MaBnahmen zur Verbesserung der| [ O O O [
gesundheitlichen Situation von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen.

5. Wie héaufig tritt (sofern bekannt) die unter Frage 2. genannte Seltene Erkrankung in
Deutschland und Europa auf?

Ca Patienten in Deutschland, davon ca. in Patientenorganisation organisiert
Ca Patienten in Europa
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsékonomie Seite 1
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In Deutschland gibt es keine einheitlich geregelte oder zertifizierte Versorgungsstruktur fir Patienten mit Seltenen
Erkrankungen. Aufgrund der Vielzahl bzw. Vielfaltigkeit der Seltenen Erkrankungen sind haufig interdisziplinare, gut
koordinierte Versorgungsansatze entstanden, um eine angemessene Patientenversorgung zu gewahrleisten. In der
folgenden Gruppe von Fragen mochten wir lhre Meinung zu Verbesserungsbedarf und -maglichkeiten erfahren.

6. In welchen Versorgungsbereichen ist Ihrer Meinung nach generell eine Verbesserung
des Umfangs und/oder der Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen not-

wendig?
Ja, Verbesserung Nein, keine
ist ndtig Verbesserung nétig
Hausarztlicher Bereich O O
Facharztlicher Bereich (Niedergelassene) (| El
Fachérztlicher Bereich (ambulante Versorgung im Krankenhaus) O O
Stationare Versorgung O O
Physiotherapeutischer Bereich O O
Psychosoziale Betreuung O |
Zentren fir einzelne Erkrankungen (interdisziplinare Spezialteams) O O
Rehabilitation O O
Medikamentdse Versorgung O O
Andere: | O

7. Durch welche MaBnahmen kénnen Ihrer Meinung nach Umfang und Qualitéat der Ver-
sorgung bei Seltenen Erkrankungen verbessert werden?

stimme
stimme stimme aber-
voll und | stimme eher haupt

ganz zu  eherzu | neutral  nichtzu nicht zu
Bessere Vernetzung einzelner Fachgruppen (arztliche und nicht-arztliche) O O Ed O O
Sektoreniibergreifende Versorgung (Vernetzung ambulanter, stationarer

und rehabilitativer Versorgung) O O a O O
Besserer Informationstransfer zwischen den Schnittstellen der Versorgung = [ O O O O
Hahere Vergiitungen fiir spezielle Leistungen 1 R o | L]
Nationale Diskussionsforen O | E O O
Internationale Diskussionsforen O O O O O
gto;nz;gfttr:glon von kompetenten Versorgungskonzepten an ausgewahlten 0 O O 0 O
Andere: O | O O O

8. Wie schétzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei Seltenen Erkrankun-
gen derzeit allgemein ein?

sehr

sehr gut gut neutral | schlecht = schlecht
Aligemein o | o O O O
Ambulant O O O O O
Stationar El O O O O
Medikamentds | | ] O O

9. Wie schatzen Sie den Zugang zur Versorgung bei der unter Frage 2. genannten Selte-
nen Erkrankung derzeit ein?

sehr

sehr gut gut neutral | schlecht | schlecht
Allgemein O I:I O O O
Ambulant O O O O O
Stationar | O O O O
Medikament&s O O | | |l
Seite 2 Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie

Kénigsworther Platz 1 — 30167 Hannover — Fax (0511) 762 5081




Anhang

205

10. Welche Patientengruppen sind bei Seltenen Erkrankungen aus lhrer Sicht besonders
benachteiligt, so dass fiir sie der Zugang zur Versorgung im Gesundheitssystem ver-
bessert werden sollte?

stimme
stimme stimme Ober-
vollund = stimme eher nicht  haupt
ganz zu eher zu neutral zZu nicht zu

Patienten mit Seltenen Erkrankungen generell
Kinder bzw. Jugendliche mit Seltenen Erkrankungen
Erwachsene Patienten mit Seltenen Erkrankungen

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und niedrigem Bildungsniveau

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und niedrigem Familienein-
kommen

Patienten mit Seltenen Erkrankungen und Migrationshintergrund

Andere:

o o L
O0g oiaoooo
Oog oagoino
a g oonoaoo
I:I.DEI.I:I.EI.EIEI

11. Wie beurteilen Sie die derzeitigen Vergiitungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen?

stimme
Bitte kreuzen Sie an, Inwleweit Sle den folgenden stimme stimme Ober-
Aussagen zustimmen. vollund = stimme eher nicht . haupt
| ganzzu  eherzu | neutral |z | nicht zu
a) Die Komplexitat der Leistungen zur Behandlung Seltener Er-
krankungen wird im derzeitigen Vergltungssystem adaquat ab- O & | O O O
gebildet.
b) Es ist gerechtfertigt, dass spezielle Therapien bei Seltenen
Erkrankungen nicht von den Krankenkassen iibernommen wer- O | (| O O
den.

Auf europaischer Ebene und in Verbindung mit der grenziberschreitenden Gesundheitsversorgung wird die Einrich-
tung von nationalen Referenzzentren diskutiert, die flir die Versorgung von Betroffenen von Seltenen Erkrankungen
oder Gruppen von solchen Erkrankungen spezifische Kompetenzen und Kapazitaten vorhalten. Solche Zentren (auch
als Kompetenz- oder Expertisezentren bezeichnet) sind immer mit einer gewissen Zentralisierung verbunden, die umso
starker ausgepragt ist, je seltener eine Erkrankung ist. Wir wollen mit Ihnen nun lhre Meinung zu solchen ,Referenz-
zentren” erortern,

12. Im Folgenden sind Vorteile und Herausforderungen im Zusammenhang mit der Ein-
richtung von Referenzzentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland aufgefiihrt.
Bitte kreuzen Sie aus lhrer Sicht die sieben wichtigsten Punkte an.

Bitte insgesamt nur sieben Kreuzel

Erreichen einer Mindestzahl von kontinuierlich versorgten Patienten

Kopplung von Versorgung mit Forschung (Grundlagen- und Klinische Forschung)

Vereinfachte Organisation von Weiterbildungs- und Informationsveranstaltungen

Kompetenter Ansprechpartner flir Patienten

Nicht so haufiger Wechsel der Betreuer

Erleichterung/Beschleunigung der Diagnosestellung

Kompetenzbﬁndelung

Biindelung von periodisch erforderlichen Behandlungen bzw. diagnostischen Untersuchungen

Kompetenter Ansprechpartner fir lokalverantwortliche Hausarzte in Routineversorgung

Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine Gruppierung der Erkrankungen schwierig

Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine Zentrenbildung schwierig

Foderales Gesundheitssystem mit komplexen Zustandigkeiten

Fehlende Finanzierungsmodelle

Unklare Zustéandigkeiten

Andere:

OooooOooooOoOoooog
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13. Wie schatzen Sie die Wichtigkeit der folgenden Kriterien zur Einrichtung bzw.
Bildung von Referenzzentren ein?

sehr eher
wichtig wichtig neutral  unwichtig unwichtig

Mindestanzahl kontinuierlich versorgter Patienten
Sachliche Mindestausstattung

Personelle Mindestausstattung

Mindesterfahrung der leitenden Arzte

RegelmaBige Betreuung der Patienten (Follow-up) moglich
Koordination und Verwaltung der Patientenbelange
Wohnortndhe des Zentrums

Verfligbarkeit von Spezialisten fir Diagnose und Therapie

Aufbau und Implementierung von Erfolgsmessungen und Qualitats-
kontrollen / MaBnahmen des Qualitatsmanagements

Interdisziplinare Zusammenarbeit

Intersektorale Zusammenarbeit

Enge Vernetzung und Zusammenarbeit mit anderen Referenzzent-
ren auf nationalem und internationalem Niveau
Forschungsbeitrage der Mitarbeiter durch Teilnahme an klinischen
und epidemiologischen Studien

Mitarbeit bei der Erstellung von Leitlinien
Beteiligung an einem Patientenregister

OO0 o|0o|o0 onoooooonoo
O|o(o|0| 0O (OO g |0o/oo|oooo o

OO0 0 |0 {00 0O |0Oj0no|0|0|0|0|0O
O 000|000 0onooooooo o
O|O|O| 0| O (OjO| O (O|a|O|0|a|O|0|0

Andere:

14. Welche Elemente gehoren aus lhrer Sicht zu einem Modell der gemeinsamen Versor-
gung (Shared Care)?

Mehrfachnennungen moglich

Zusammenarbeit von einem Referenzzentrum mit einem oder mehreren mitversorgenden Einrichtun-
gen/Personen

Zusammenarbeit von verschiedenen Einrichtungen in einem Qualitatszirkel

Diagnosestellung und Behandlungseinstellung in einem Referenzzentrum

Management von akuten, aber weniger gravierenden Problemen bei niedergelassenen Medizinern
RegelmaBige Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum

Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum nur bei Notfallen oder spezialisierten Behandlungen
Mitversorgende Einrichtung (z.B. Niedergelassener) folgt den Empfehlungen des Referenzzentrums

o o o O

Gemeinsames Qualitatsmanagement der beteiligten Einrichtungen

15. Welche Ziele konnten nach lhrer Meinung mit einer gemeinsamen Versorgung von
Patienten (Shared care) bedient werden?

Mehdfachnennungen méglich

Wohnortnahe Versorgung

Leichterer Transfer neuer Erkenntnisse
Medizinisch hdherwertige Versorgung
Einhaltung von Qualitatsstandards
Kosteneffiziente Versorgung

Gute Erreichbarkeit

Feste Ansprechpartner flir Patienten

o

Andere:
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te Seltene Erkrankung einschétzen.

Referenzzentrum:
Entscheidungen werden von einem multidisziplinaren Team getroffen

Shared Care:
Netzwerk von Facharzten mit einem Referenzzentrum

Netzwerk ohne Referenzzentrum: speziell interessierte Facharzte, die unter-
einander vernetzt sind

Bilaterale Versorgung: Fach- oder Hausarzt in Abstimmung mit Spezialisten
Fach- oder Hausarzt ohne Abstimmung mit Spezialisten

Eine zufallige Mischung aus den vorgenannten Modellen

Keine spezifischen Versorgungsmodelle

Andere:

<
-

goooo o o) a

16. Welche spezifischen Versorgungsstrukturen sind fiir die Diagnostik und Therapie fiir
die unter 2. genannte Seltene Erkrankung in Deutschland verbreitet?

Bei dieser Frage geht es insbesondere darum, wer (ber die Therapie entscheidet und wer die Therapieentscheidun-
gen umsetzt. Bitte geben Sie an, wie Sie das Vorkommen der folgenden Versorgungsmodelle fir die unter 2. genann-

teilweise

O

Ooioonoio|o

=X
@

Ooaonoio(o| o

lung der unter Frage 2. genannten Seltenen Erkrankung?

Wohnortnahe Versorgung
Hohe Kompetenz der arztlichen Leitung
Zeitnahe Terminvergabe

Gute Zusammenarbeit zwischen arztlichen und nicht-arztlichen
Behandlern

Gute Zusammenarbeit mit dem Hausarzt
Gleichbleibende Ansprechpartner

Friher Zugang zu Diagnosemdglichkeiten (z.B. Neugeborenen-
screening)

Psychosoziale Betreuung der Betroffenen bzw. Angehdrigen
Schneller Zugang zu neuen Arzneimitteln

Verfiigbarkeit speziell ausgebildeter nicht-arztlicher Therapeuten
Problemloser Zugang zu Hilfsmitteln

Informationen Gber neue Behandlungsmaoglichkeiten
Informationen ber Behandlungszentren

Zugang zu Behandlungsmaglichkeiten auBerhalb Deutschlands

o o o e o o

Andere:

wichtig

O/0|0;0(0;0(00| O (O|0O| O (OO0

neutral

o o o o B

17. Welche Rolle spielen Ihrer Auffassung nach die folgenden Faktoren in der Behand-

eher
unwichtig | unwichtig

O10|0,0(0(0|a|0| O 0|0 O O(0|0

O0/0|0/0(0{0/0{0O| O O{O| d OO0
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18. Folgende Forschungsnetze werden derzeit durch das BMBF (typischerweise befristet)
gefdrdert: Ichtyosen und verwandte Verhornungsstérungen, Epidermolysis bullosa, systemische
Sklerodermie, Skelettdysplasie-Netzwerk (SKELNET), Stérungen der somatosexuellen Differenzie-
rung und Intersexualitat, Angeborene Stdrungen der Blutbildung, Muskeldystrophien (MD-Net),
Deutsches Netzwerk fiir erbliche Bewegungsstérungen (GeNeMove), Leukodystophien.

Nennen Sie uns bitte weitere Ihnen bekannte Vernetzungen von medizinischen Spezialisten

(ggf. mit Ansprechpariner):

19. Wie schatzen Sie die Auswirkungen bestehender Netzwerke auf die konkrete Versor-
gung der Patienten ein?
sehr positiv positiv kein Effakt negativ sehr negativ

O O O O O

20. Wie schatzen Sie die Wichtigkeit Europaischer Referenzzentren fiir die unter Frage 2.
genannte Seltene Erkrankung ein?
Hintergrund der Frage ist, dass es derzeit eine Européische Initiative gibt, Europaische Referenzzentren und Europa-

ische Referenznetzwerke zu etablieren, die nicht nur fiir einen Erfahrungsaustausch sorgen, sondern bei Notwendig-
keit auch flr die Versorgung von Patienten aus anderen Mitgliedsstaaten der EU zur Verfligung stehen sollen.

sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig

O O O | O
V. Diagnose und Therapie

Leistungserbringer missen bei Diagnose und Therapie der meisten Seltenen Erkrankungen besondere Herausforde-
rungen bewaltigen. Insbesondere Hausarzte sehen, wenn iiberhaupt, bestimmte Seltene Erkrankungen auBerst sel-
ten in ihrem Berufsleben, Deshalb erhalten Patienten vielfach erst nach langer Zeit oder nie eine richtige Diagnose,
was sich auf den Gesundheitszustand des Patienten auswirken kann.

21. Welche MaBnahmen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um die Diagnosestellung bei
Seltenen Erkrankungen allgemein zu beschleunigen?

sehr
sehr gut gut neutral = schlecht = schlecht

Zentrale Informationsdatenbanken
Schulungen fir primare Leistungserbringer

Verpflichtende Fort- und Weiterbildung Gber Seltene Erkrankungen
(CME / Weiterbildungsverordnungen)

Entwicklung von Leitlinien / Patientenpfaden

Verbindliche Einfiihrung von Seltenen Erkrankungen in die Lehre bei
der Medizinerausbildung {Approbationsordnung)

Entwicklung / Anwendung von Screeningverfahren

OO0 O |0 O (On
O{g| O |0 0 (O)0
OO0 O |00 (OO
O[O O |0 O (OO
Oig| O|0O|o|Ono

Andere:

22. Wie lange dauert derzeit bei der unter Frage 2. genannten Seltenen Erkrankung im
Durchschnitt die Diagnosestellung (Zeitraum von Erstmanifestation bis zur gesicher-
ten Diagnose)?

Jahre [ ist unbekannt

Seite 6 Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fiir Gesundheitsdkonomie
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23. Worin sehen Sie Verbesserungsmoglichkeiten bei der Diagnosestellung fiir die unter
Frage 2. genannte Seltene Erkrankung?

Einfilhrung eines Neugeborenenscreenings

Bessere Fortbildung der Facharzte

Bessere Fortbildung der Hausarzte

Bessere Vernetzung von Hausarzten und Facharzten

Mehr Forschung

Schaffung von Referenzzentren

Verbesserung von Informationsdatenbanken

Starkere Einbeziehung von Patientenerfahrungen der Selbsthilfe
Andere:

Durch die geringe Bekanntheit der meisten Seltenen Erkrankungen fehlen sowohl Arzten und Therapeuten als auch
Patienten und Kostentragern héufig spezielle Informationen. Diese Informationsdefizite konnten méglicherweise durch
eine gezielte Informationsbereitstellung und einen Erfahrungsaustausch verbessert werden.

24. Wie schatzen Sie aligemein die Informationsméglichkeiten bei Seltenen Krankheiten

oooooooono

ein?
sehr
sehr gut gut mittel | schlecht = schlecht
Fir Patienten O O O O O
Fr spezialisierte Mediziner O O O O O
Fr nicht spezialisierte Mediziner g | o O O [l
Fir Entscheidungstrager (Krankenkassen, Politik etc.) i | O . [] O O

25. Welche Quellen sind lIhrer Meinung nach fiir Patienten wichtig, um Informationen iiber
Seltene Erkrankungen zu bekommen?

sehr eher
wichtig wichtig | neutral | unwichtig | unwichtig
Hausarzte
Facharzte
Patientenorganisationen
Internet
Fachliteratur

Druckmedien {Zeitschriften, Tagespresse, Apothekenrundschau etc.)
Gesundheitskongresse / -messen

Krankenkassen

Pharmazeutische Industrie / Medizintechnikindustrie

Andere:

Oo0oOoOoOooooon
O/000n0o0o0o00oo
ODOoOoOooooon
O/000/00o000o
Oo0oO0OoooooOoono

26. Wie ist die Informationslage fiir Patienten iiber Seltene Erkrankungen lhrer Meinung
nach derzeit in folgenden Bereichen?

sehr
sehr gut gut neutral | schlecht = schlecht

Patientenverstandliche Krankheitsbeschreibung 1 O O . O . O
Erfahrungsberichte O O O O O
Uberblick Gber Therapiemdglichkeiten O O O O O
Informationen Uber vorhandene Spezialisten O O O O O
Selbsthilfegruppen bzw. Patientenorganisationen O O O O O
Andere: O O O O O
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fiir Gesundheitsdkonomie Seite 7
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27. Welche Initiativen sind lhrer Meinung nach geeignet, um den Erfahrungsaustausch
iiber Seltene Erkrankungen zu verbessern?

sehr

sehr gut gut neutral | schlacht | schlecht
Gemeinsame Tagungen verschiedener Berufsgruppen O O O O O
ot e Dhbed ey, el o g B | @ | B
Gemeinsame Gesellschaften verschiedener Leistungserbringer O O 1 | |
Gemeinsame Organisationen von Leistungserbringern und Patienten O O O O ' O
Andere: | O O O O O

Aufgrund der Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen und der geringen Anzahl an Patienten sowie der wenigen
Spezialisten ist Forschung nur unter erschwerten Bedingungen mdglich. AuBerdem ist es mdglich, dass hohe Investiti-
onskosten und fehlende Anreize die Entwicklung und Einflihrung neuer Medikamente hemmen.

28. Wie schatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse iiber die Haufigkeit von Selte-
nen Krankheiten (Epidemiologie) allgemein im Durchschnitt ein?

sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht

O O O O O

29. Wie schatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse iiber die Haufigkeit der unter
Frage 2. genannten Seltenen Erkrankung (Epidemiologie) im Durchschnitt ein?

sehr gut gut mittel schlacht sehr schlecht
O O O O O
30. Welche Maglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?
sehr
sehr gut gut neutral | schlacht | schlecht
Uberwachung von Haufigkeit, Verbreitung, Schwere und Sterblich-
keitsraten O O o O

Unterstiitzung der Forschungsarbeit (z.B. Rekrutierung von Proban-
den fiir klinische Studien)

Ausarbeitung epidemiologischer Spezifikationen fiir Referenzzentren

Standardisierung und Optimierung diagnostischer MaBnahmen und
Behandlungsverfahren

Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen
Andere:

OO o@;m O
OO om;mo,ad
O0 0O@;m O
o0 om;m o
I:IEIEI.EIEI

31. Gibt es fiir die unter Frage 2. genannte Seltene Erkrankung ein Patientenregister?
O ija [ nein [J mir nicht bekannt

Ealls {a;

Bundesweites, umfassendes Patientenregister, anonymisiert und flir alle Wissenschatftler zuganglich
Bundesweites, umfassendes Patientenregister, Zugang nur fiir den Betreiber des Registers maglich
Regionales, nicht-umfassendes Patientenregister, Zugang uneingeschrankt méglich

Regionales, nicht-umfassendes Patientenregister, Zugang nur fiir den Betreiber des Registers méglich
Andere:

00000
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32. Wie kénnen die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen geférdert und For-
schungsergebnisse schnellstméglich in der Therapie umgeseizt werden?
sehr
sehr gut gut | neutral | schlecht | schlecht
Periodisch ausgeschriebene offentliche nationale Forderprogramme
zur Durchfiihrung préklinischer oder klinischer Studien O O O O O
Periodisch ausgeschriebene offentliche internationale Férderpro-
gramme zur Durchflhrung praklinischer oder klinischer Studien [ O O O O
(auch mit der EU) |
Etablierung von Forschungsnetzwerken mit professioneller Unter- ] 0 ] ] 0
stlitzung (z.B. durch ein Beratungszentrum fir klinische Studien) |
Erweiterte Abschreibungsmaoglichkeiten fir Investitionen kleinerer 0 0O 0 0 0
und mittlerer Unternehmen im Bereich Seltener Erkrankungen
Offentliche Forderung von Entwicklungsprogrammen kleinerer und
mittlerer Unternehmen (Risk-sharing, direkte Beteiligungen, a | O O O
Birgschaften etc.)
Andere: O O O O |
33. Nehmen Sie bitte zu folgenden Aussagen beziiglich Orphan Drugs bzw. Off-Label-Use
Stellung.
stimme
Bitte kreuzen Sie an, Inwlewsit Sle den folgenden stimme stimme Uber-
Aussagen zustimmen. vollund | stimme eher nicht  haupt
ganzzu | eher zu neutral 2u nicht zu
a) Die Zugangsmdglichkeiten milssen verbessert werden, da die
Betroffenen noch zu wenig von speziellen medikamentdsen| [J | | O O O
Therapien profitieren.
b) Es besteht die Gefahr, dass Pharmaunternehmen die originare
Orphan-Drug-Zulassung von Medikamenten nutzen, um spater| [] O a O O
die Massenzulassung fiir haufigere Indikationen zu erreichen.
c) Die Maglichkeiten des Off-Label-Use sollten im Bereich der
Seltenen Erkrankungen verbessert werden. O o O O O

Sowohl| auf nationaler als auch auf internationaler Ebene gibt es zahlreiche MaBnahmen, die zu konkreten Verbesse-
rungen flr Menschen mit Seltenen Erkrankungen beitragen sollen. Aufgrund des pluralistisch strukturierten und des
von verschiedenen Zustandigkeiten gepragten Gesundheitswesens in Deutschland kénnen nachhaltige Verbesserun-
gen fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen nur bei einem gemeinsamen Handeln aller Akteure erreicht werden.
Unter einem Nationalen Aktionsforum kdnnten die verschiedensten Interessengruppen zusammengefthrt werden. Hier
sollen die Grundlagen fir weiteres konzertiertes Handeln geschaffen werden.

Daher interessieren wir uns fir lhre Meinung zur Etablierung eines Nationalen Aktionsforums, in dem verschiedene
Fragestellungen diskutiert und koordiniert werden kénnten. AuBerdem stellt sich die Frage, wie im deutschen Gesund-
heitswesen zielarientiert ein Nationaler Aktionsplan fir Seltene Erkrankungen entwickelt werden kann.

34. Was halten Sie von einem Nationalen Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen?

stimme
Bitte kreuzen Sie an, inwfeweit Sle den folgenden stimme stimme Ober-
Aussagen zustimmen. voll und stimme eher nicht  haupt
ganz zu eher zu neutral zu nicht zu

a) Ein Nationales Aktionsforum kann dazu beitragen, Initiativen zu
biindeln und zudem ein gemeinsames, Koordiniertes und zielori- 0 0 0 0 0
entiertes Verhalten verschiedener Akteure im Bereich der Selte-
nen Erkrankungen zu ermoglichen.

b) Ein Nationales Aktionsforum kann die Aufmerksambkeit fir Selte- .
ne Erkrankungen verbessern und die Netzwerkarbeit sowie das O Ju] O O O
Angebot an Informationen fordern.

c) Ein Nationales Aktionsforum ist unnétig. Die Mittel sollten besser

in Forschung und Versorgung zu Seltenen Erkrankungen inves- O O O O o]
tiert werden.
Leibniz Universitat Hannover — Forschungsstelle fir Gesundheitsékonomie Seite 8
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beteiligt sein?
Mehrfachnennungen méglich
Vertreter der Ministerien

Vertreter der Krankenkassen / Kostentrager

Vertreter der Pharmaindustrie

tientenberatungsorganisationen
Vertreter von Forschungsforderorganisationen

35. Welche Akteure sollten nach lhrer Meinung an einem Nationalen Aktionsforum

Vertreter von Verbraucherschutzorganisationen / Pa-

Vertreter der Hausarzte
Vertreter der Facharzte

Vertreter von wissenschaftlichen Einrichtungen /
wissenschatftlichen Fachgesellschaften

Vertreter von Selbsthilfegruppen / Patientenor-
ganisationen

[0 Andere:

O (0O 0On8a
[

O

36. Welche Fragestellungen kénnten und sollten in einem Nationalen Aktionsforum in
den nachsten fiinf Jahren nach lhrer Meinung vorrangig behandelt werden?

sehr eher
wichtig wichtig neutral | unwichtig = unwichtig

Allgemeines

Besondere Probleme fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen O O O O O
E?;E;ﬁ:ﬁ:;gﬁ des Wissens lber die Epidemiologie Seltener 0 O O O 0
Versorgung

e e e e |0 8O | O 0| O
Rolle von Referenznetzwerken in Deutschland O O O O O
Rolle von Referenznetzwerken in Europa O O | O O
Einfluss von Patienten in Referenznetzwerken O O O O O
ggfgnz;errgrsr ;ﬁ;uiig;(;renzzentren und spezieller Versorgung 0 O O O 0
Verbesserung des Zugangs zur Versorgung O O O O O
Diagnose und Therapie

Erstellung von Leitlinien der Diagnostik und Therapie O O O || O
Off-Label-Use bei Seltenen Erkrankungen O O O O . O
Beschleunigung der Diagnosestellung O O O O O
Screeningverfahren O O O || O
Information und Erfahrungsaustausch

Informationstransfer zwischen beteiligten Akteuren O O O O a
Fort- und Weiterbildung der Leistungserbringer O i | | O a
Rolle von Selbsthilfegruppen O O O
Forschung und Zukunft

Mbglichkeiten der Férderung von Forschung und Innovationen O O O O O
I';l%%[;;:g:ilrt%n I\ilj;; ‘iggzrung nationaler und internationaler Partner- 0O [ O 0O O
Erarbeitugg eines MaBnahmenkat?[oges flr einen ,Nationalgn_Akti— 0 | O 0O 0
onsplan fir Seltene Erkrankungen* in Anlehnung an EU-Aktivitaten

Andere: O O | ] O
Andere: O O | d O O
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tenen Erkrankungen entwickelt werden?

Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sle den folgenden
Aussagen zustimmen.

a) Ein Nationaler Aktionsplan wird ndtig sein, da die einzelnen Bun-
deslander Ihrer Aufgabe bei der Versorgung von Seltenen Er-
krankungen vell und ganz nachkommen.

b) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen sollte unter Mitarbeit von Schilisselakieuren im Rahmen
eines Nationalen Aktionsforums erstellt werden.

c) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen sollte top-down" von der Bundesregierung in Zusam-
menarbeit mit den Bundeslandern entwickelt werden.

d) Ein Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkran-
kungen solite in Koordination mit den europaischen Mitglieds-
staaten erstellt werden.

stimme
voll und
ganz zu

O

O

O

O

stimme
eher zu

O

O

O

neutral

O

O

O

37. Wie sollte aus Ihrer Sicht ein spaterer Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Sel-

stimme
eher nicht
zu

O

O

stimme
Ober-
haupt

nicht zu

O

O

O

gen konnten.

38. Raum fiir weitere Anmerkungen: Sie konnen uns an dieser Stelle weitere wichtige
Aspekte und Anmerkungen mitteilen, die Sie bisher im Fragebogen nicht unterbrin-

Vielen Dank fiir Ihre Unterstiitzung!
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Riickantwort

Leibniz Universitat Hannover
Forschungsstelle fir Gesundheitsdkonomie
z.Hd. Daniela Eidt

Kénigsworther Platz 1

30167 Hannover
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5.1.3 Teilnehmer Fragebogenerhebung

Achalasie — Selbsthilfe e. V.
Brigitte Schulz
Nikolausstraf3e 10

53894 Mechernich

Achalasie — Selbsthilfe e. V.
Hartwig Rutze
Nikolausstraf3e 10

53894 Mechernich

Achalasie — Selbsthilfe e. V.
Heidi Stachelhaus
Nikolausstrafl3e 10
53894 Mechernich

Actelion Pharmaceuticals Deutschland GmbH
Sascha Glanemann

Basler Stralte 63-65

79100 Freiburg

AGS — Eltern- und Patienteninitiative e. V.
Baumschulenstrasse 1
89359 Kotz

AHC-Deutschland e. V.
Ralf Muller
Karnapsweg 11

53332 Bornheim

ALPHA1 Deutschland - Gesellschaft fur Alphal-Antirypsinmangel e. V.

Elisabeth Takahashi
Durener StralRe 270
50935 KolIn

AOK Baden-Wirttemberg
Dr. Rolf Hoberg
Heilbronner Stral3e 184
70191 Stuttgart

AOK Berlin
Henry Kotek
Wilhelmstrale 1
10957 Berlin

AOK Bundesverband
Dr. Detlef Schmidt
Rosenthaler StralRe 31
10178 Berlin
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AOK Hessen

Fritz Miller

Basler Stralle 2
61352 Bad Homburg

AOK Mecklenburg-Vorpommern
Friedrich-Wilhelm Bluschke

Am Grinen Tal 50

19063 Schwerin

AOK Rheinland / Hamburg
Heike Rubbert
Kasernenstral3e 61

40213 Dusseldorf

AOK Sachsen und Thiringen
Ines Tallig

Sternplatz 7

01067 Dresden

AOK Sachsen und Thuringen
Rolf Steinbronn

Sternplatz 7

01067 Dresden

AOK Sachsen-Anhalt
Uwe Deh
Lineburger Stral3e 2
39106 Magdeburg

AOK Westfalen-Lippe
Martin Litsch
Nortkirchenstraf3e 103-105
44263 Dortmund

Bayer Schering Pharma AG
Dr. Matthias Gottwald
13342 Berlin

Bayerisches Staatsministerium fur Arbeit, Sozialordnung, Familie und Frauen
Referat Versorgungsschwerpunkte in der Krankenhausplanung

Dr. Hans Neft
WinzererstralRe 9
80797 Minchen

Bayerisches Staatsministerium fur Umwelt, Gesundheit und Verbraucherschutz

Dr. Elisabeth Wehrum
Rosenkavalierplatz 2
81925 Munchen
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Behodrde fir Soziales, Familie, Gesundheit und Verbraucherschutz
Amt fUr Gesundheit und Verbraucherschutz

Elke Huster-Nowack

Billstral3e 80

20539 Hamburg

BKK Bundesverband
Kania Zeynep
Kronprinzenstral3e 6
45128 Essen

Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe von Menschen mit Behinderung und chroni-
scher Erkrankung und ihren Angehdrigen e. V. (BAG SELBSTHILFE e. V.)

Dr. Martin Danner

KirchfeldstraRe 149

40215 Dusseldorf

Bundesarztekammer
Dr. Justina Engelbrecht
Herbert-Lewin-Platz 1
10623 Berlin

Bundesselbsthilfevereinigung 'Multiple kartilaginare Exostosen (Osteochondro-
me)' e. V.

Am Korsorsberg 100 b

26203 Wardenburg

Bundesverband Angeborener Gefalifehlbildungen e. V.
Claudia Koster

Blotter Weg 85

45478 Mulheim an der Ruhr

Bundesverband der Pharmazeutischen Industrie e. V. (BPI)
Prof. Dr. Barbara Sickmiuiller

FriedrichstralRe 148

10117 Berlin

Bundesverband Kleinwlchsige Menschen und ihre Familien e. V.
LeinestralRe 2
28199 Bremen

Bundesverband Medizintechnologie e. V. (BVMed)
Joachim M. Schmitt

Reinhardstral3e 29 b

10117 Berlin

Bundesverband Poliomyelitis e. V. - Beratungs- u. Geschaftsstelle
Irene Kopf

Freiberger Stral3e 33

09488 Thermalbad Wiesenbad
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Bundesverband Skoliose-Selbsthilfe e. V.
Dagmar Jirgensen

Sonnenhalde 5a

74838 Limbach

Bundeswehrkrankenhaus Ulm
Neurochirugie

Dr. Uwe Max Mauer

Oberer Eselberg 40

89070 Ulm

Charité — Universitatsmedizin

Deutsche Gesellschaft fur Verdauungs- und Stoffwechselkrankheiten e. V. (DGVS)

Severin Daum
Hindenburgdamm 30
12200 Berlin

Charité Berlin - Campus Virchow Klinikum
Amyotrophe Lateralsklerose
S-Referenzzentrum / Ambulanz fur ALS
Prof. Dr. Thomas Meyer

Augustenburger Platz 1

13353 Berlin

Charité Berlin - Campus Virchow-Klinikum
Institut fur Medizinische Genetik
Verbundprojekt: Osteopetrose

Dr. Uwe Kornak

Augustenburger Platz 1

13353 Berlin

DAK

Volker Rottsches
Nagelsweg 27-31
20097 Hamburg

Deutsche Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfegruppen e. V. (DAG SHG)

Sabine Butow
FriedrichstralRe 28
35392 GielRen

Deutsche BKK
Achim Kolanoski
Willy-Brandt-Platz 8
38439 Wolfsburg

Deutsche Ehlers-Danlos Initiative (Deutschland) e. V.

Anne Raoder
Kugelbihlstralle 1
91154 Roth
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Deutsche Ehlers-Danlos Initiative (Deutschland) e. V.
Maria Bol3le

Kugelbihlstralle 1

91154 Roth

Deutsche Forschungsgemeinschatft
Frank Wissing

Kennedyallee 40

53170 Bonn

Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e. V.
Horst Ganter

Im Moos 4

79112 Freiburg

Deutsche Gesellschatft fir Osteogenesis imperfecta Betroffene e. V.
Ute Wallentin

Bei den Muhren 82

20457 Hamburg

Deutsche Hamophiliegesellschaft e. V.
Siegmund Wunderlich
Neumann-Reichardt-Stral3e 34

22041 Hamburg

Deutsche Rheuma Liga Bundesverband e. V.
MaximilianstralRe 14
53111 Bonn

Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e. V. (DSCM)
Johannes-Georg Wagner

Buchenweg 15a

68623 Lampertheim

Deutscher Bundestag
Ausschuss fur Gesundheit
Maria Eichhorn

Platz der Republik 1
11011 Berlin

Deutscher Bundestag
Ausschuss fur Gesundheit
Dr. Rolf Koschorrek

Platz der Republik 1
11011 Berlin

Deutscher Bundestag
Ausschuss fur Gesundheit
Dr. Konrad Schily

Platz der Republik 1
11011 Berlin



220 Anhang

Deutsches Institut fir Medizinische Dokumentation und Information (DIMDI)
Fachreferat medizinische Klassifikation (ICD-10)

Ulrich Vogel

Waisenhausgasse 36-38a

50676 Kdln

Die Schmetterlinge — Schilddriisenverband
Kirsten Wosniack

Gemarkenstrall3e 133

45147 Essen

Die Senatorin fur Arbeit, Frauen, Gesundheit, Jugend und Soziales Bremen
Dr. Martin Gotz

Frederik Buscher

Contrescarpe 72

28195 Bremen

Eberhard-Karls-Universitat Tubingen

Universitatsklinikum und Medizinische Fakultat

Klinik fir Neurologie

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk zur spastischen Paraplegie (EUROSPA)
Prof. Dr. Ludger Schdls

Hoppe-Seyler-Stralie 3

72076 Tubingen

Eberhard-Karls-Universitat Tubingen

Universitatsklinikum und Medizinische Fakultat

Klinik fir Neurologie

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk zur spastischen Paraplegie (EUROSPA)
Dr. Florian Roser

Hoppe-Seyler-Stralie 3

72076 Tubingen
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Ziemssenstral3e la
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Dr. Renate DOrner
Siemensstral3e 5b
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und Jugendmedizin
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Kassenarztliche Vereinigung Brandenburg
Dr. Hans-Joachim Helmig
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Dr. Margita Bert

Georg-Voigt-StralRe 15
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Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik
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Ministerium fur Arbeit und Soziales Baden-Wirttemberg
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Ministerium fir Arbeit, Gesundheit und Soziales
Referat Il A 2

Dr. Regine Kammerer
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Ministerium flr Arbeit, Soziales, Gesundheit und Familie
Referat 47, Abt. 4
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Bernard Schumann
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Ministerium fiir Gesundheit und Soziales
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Anke Tielker

Am Waldbach 23

32339 Espelkamp

NCL Gruppe Deutschland e. V.
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32339 Espelkamp

Netzwerk Intersexualitat e. V.
Universitat zu Lubeck

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin
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Neurologische Universitatsklinik Dresden
Deutsche Gesellschatft fiir Neurologie
Prof. Dr. Heinz Reichmann
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01307 Dresden
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Pfizer Pharma GmbH
Dr. Andreas Penk
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PKV Verband der privaten Krankenversicherung e. V.
Prof. Dr. Fritze
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50968 Kdln

Pro Retina Deutschland e. V.
Franziska Kellermann
Vaalser Straf3e 108
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Pro Retina Deutschland e. V.
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Verbundprojekt: Internationales Netzwerk fur spinozerebellare Ataxien (RISCA)
Prof. Dr. Thomas Klockgether

Sigmund-Freud-Stral3e 25
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Ruprecht-Karls-Universitat Heidelberg

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk fur hereditare Podozyten-Erkrankungen
(PodoNet)

Prof. Dr. Franz Schaefer

Im Neuenheimer Feld 153

69120 Heidelberg
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SelbstBestimmtLeben Klippel-Feil-Syndrom e. V.
Silke Totschnig

Gut Gimritz 6

06108 Halle

Selbsthilfe Ichthyose e. V.
Barbara Kleinow

Stral3e der Einheit 5d
15749 Mittenwalde

Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e. V.
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Landhausweg 3

72631 Aichtal

Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e. V.
Gerda Kalle-Menne

Birkenbusch 11

45770 Marl

Selbsthilfeverein Mastozytose e. V.
Sissy Braun
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74564 Crailsheim

Senatsverwaltung fur Gesundheit, Umwelt und Verbraucherschutz
Dr. Kristina Mohr

Oranienstral3e 106

10969 Berlin

SoMAe. V

Nicole Schwarzer
WeidmannstralRe 51
80997 Munchen

Sozialpadiatrisches Zentrum am Evangelischen Krankenhaus Disseldorf
Kompetenznetzwerk Galaktosamie

Prof. Dr. Susanne Schweitzer-Krantz

KirchfeldstralRe 40

40217 Dusseldorf

Techniker Krankenkasse
Prof. Dr. Norbert Klusen
Bramfelder Stral3e 140
22305 Hamburg

Tuberdse Sklerose Deutschland e. V.
Helmut Hehn

Am Rosengarten 1

65375 Oestrich-Winkel
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Universitat Duisburg-Essen

Universitatsklinikum Essen

Institut far Hygiene und Arbeitsmedizin

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk fur kraniofaziale Malformationen
(CRANIRARE)

PD Dr. Dagmar Wieczorek
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Universitat Ulm

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin
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Universitat Ulm
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Prof. Dr. Holger Lerche
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89081 Ulm

Universitat zu Koln

Cologne Center for Genomics

Abt. Dermatogenetik

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk zum hereditaren Angioédem Typ I
Dr. Hans Christian Hennies
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50674 Kdln

Universitat zu Koln

Medizinische Fakultéat

Institut fir Humangenetik

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk fur kraniofaziale Malformationen
(CRANIRARE)

Dr. Bernd Wollnik

Kerpener Stral3e 34

50931 Kadln

Universitat zu Libeck
Institut fir Sozialmedizin
Dagmar Lihmann
Beckergrube 43-47
23552 Lubeck
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Universitét zu Lubeck

Klinik fir Kinder- Jugendmedizin: Netzwerk Stérungen der
somatosexuellen Differenzierung und Intersexualitat

Prof. Dr. Ute Thyen

Ratzeburger Allee 160

23538 Lubeck

Universitatsfrauenklinik Koln

Konsortium familarer Brust- und Eierstockkrebs
Prof. Dr. Rita Schmutzler

Kerpener Stral3e 34

50931 KoélIn

Universitats-Hautklinik Freiburg
Netzwerk fur Epidermolysisbullosa
Dr. Hauke Schumann

Hauptstr. 7

79104 Freiburg

Universitats-Hautklinik Minster

Netzwerk fir Ichthyosen und verwandte Verhornungsstérungen
Prof. Dr. Heiko Traupe

Von-Esmarchstral3e 58

48149 Munster

Universitats-Kinderklinik Wirzburg
Prof. Dr. Hermann J. Girschick
Josef-Schneider-Stral3e 2

97080 Wiirzburg

Universitatsklink fir Kinder- und Jugendmedizin

Netzwerk fur erbliche Stoffwechselstérungen/-krankheiten (METABNET)
PD Dr. Peter Burgard

Im Neuenheimer Feld 153

69120 Heidelberg

Universitatsklinik Mannheim

Deutsche Gesellschatft fur Kardiologie-, Herz- und Kreislaufforschung (DGK) - Zent-
rum fur Innere Medizin / Institut fir Pathophysiologie

Prof. Dr. Martin Borgfrede

Theodor-Kutzer-Ufer 1-3

68167 Mannheim

Universitatsklinik Munster

Zentrum am St. Franziskus-Hospital, Rheumazentrum Sendenhorst
Prof. Dr. A. Heiligenhaus

Hohenzollernring 74

48145 Munster
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Universitatsklinikum Magdeburg
Neurochirugie
Prof. Dr. Raimund Firsching

Universitatsklinikum Wurzburg

Institut far Klinische Biochemie und Pathobiochemie

Verbundprojekt: Internationales Netzwerk zum hereditaren Angioédem Typ I
PD Dr. Thomas Renné

Josef-Schneider Stral3e 2

97078 Wirzburg

Verband der Angestellten-Krankenkasse e. V. (VJdAK)
Edelinde Eusterholz

Frankfurter Stral3e 84

53721 Siegburg

Verein Morbus Wilson e. V.
LeiblstralRe 2
83024 Rosenheim

Vereinigte IKK

Dr. Thorsten Leonhard
Burgwall 20

44135 Dortmund

Westfalische Wilhelms-Universitat Minster

Medizinische Fakultéat

Institut fur Physiologische Chemie und Pathobiochemie
Verbundprojekt: Internationales Kindler Syndrom Netzwerk
Prof. Dr. Peter Bruckner

Waldeyerstral3e 15

48149 Munster

Wissenschaftlicher Beirat ACHSE e. V.
Dr. Frank Brunsmann

Spandauer Damm 130

14050 Berlin

Wissenschaftlicher Beirat ACHSE e. V.
Prof. Dr. Alfred Hildebrandt
Spandauer Damm 130

14050 Berlin

Wissenschatftlicher Beirat ACHSE e. V.
Prof. Dr. Berhard Manger

Spandauer Damm 130

14050 Berlin
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Wissenschaftlicher Beirat ACHSE e. V.

Prof. Dr. Birgit Lorenz
Spandauer Damm 130
14050 Berlin

Wissenschaftlicher Beirat ACHSE e. V.

Prof. Dr. Erik Harms
Spandauer Damm 130
14050 Berlin

Wissenschaftlicher Beirat ACHSE e. V.

Prof. Dr. Kurt Ullrich
Spandauer Damm 130
14050 Berlin

Wissenschatftliches Institut der AOK (WIDO)

Dr. Klaus Jacobs
Geschaftsfuhrer
Rosenthaler StralRe 31
10178 Berlin

Wissenschaftliches Institut der TK fuir Nutzen und Effizienz im Gesundheitswesen

(WINEG)

Dr. Eva Susanne Dietrich
Habichtstraf3e 30

22305 Hamburg
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5.1.4 Ergebnisse der Befragung in Tabellenform
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Ambulante Versorgungsformen
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Ziele einer gemeinsamen Versorgung (Shared-Care)
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Tab. 64: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £1¢] 4 1] ST
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Krankheitsspezifischer Kenntnisstand tber die Epidemiologie

Tab. 65: PatientenorganiSatioNeNn ............uuuiiiiiiiiiiiiiii e

Moglichkeiten und Vorteile von Registern

Tab. 66: GeSaAMIAUSWEITUNG.....uuiiieeeeeieeeiiiiie e e e e e e eeeeettar e e e e e e e eeeeaannr e e eeeeeeeennes

Tab. 67: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSatioNeN ...........ouuuuiiiii i

Tab. 68: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £1¢] 4 1] ST

Verbreitung von Patientenregistern

Tab. 69: PatientenorganiSationen ..............oiiieeeiiiiiiiiiie e

Art der Patientenregister

Tab. 70:  GeSAMEAUSWEITUNG......coieeeeeeeeeeeee e

Klinische Forschung und Forschungsergebnisse

Tab. 71:  GeSamMAUSWEITUNG.....uuiieeeeeeieeeiiiiie e e e e e e e e eeee e e e e e e e e e e e e e e eeeenne

Tab. 72: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSatioNeN ...........ouuuuiiiii e

Tab. 73: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

F OIS OO e

Orphan Drugs und Off-Label-Use

Tab. 74:  GeSaMEAUSWEITUNG......cooieeieeeeeeee e

Tab. 75: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSationNen ..............uuiiiie e e i

Tab. 76: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] (7o) 4[] ST RPN

Fordermalnahmen fur die Entwicklung von Orphan Drugs

Tab. 77: Organisationen und Leistungserbringer..........ccccoveeeeeeiivieiiiiiiiee e,

Tab. 78: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £1¢] 4 1] ST RPN

Malnahmen fir eine Verbesserung des Off-Label-Use

Tab. 79: Organisationen und Leistungserbringer..........cccceveeeeeeiiveeiiiiiiieeeeeee,

Tab. 80: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £1¢] 4 1] ST RPN
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Nationales Aktionsforum

Tab. 81: GeSaMIAUSWEITUNG. ... .oiiieeieiieiiiiiie e e e e ettt eeeeerae e e e e eeeeens

Tab. 82: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSationNeN .............evvveiiiie e

Tab. 83: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

F OISO ...

Zusammensetzung eines Nationalen Aktionsforums

Tab. 84: GeSamMEAUSWEITUNG......ccooieeeeeeeeeee e

Tab. 85: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSationen ..............uuuiiiiiieeeeeeeece e

Tab. 86: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £7¢] 4 1] ST

Zukunftige Fragestellungen eines Nationalen Aktionsforums

Tab. 87: GeSamMAUSWEITUNG......cieeeeeeeieeiiiei e e e e ee et e e e e e e e e e e eeeeenns

Tab. 88: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSatioNeN ..........covvuviiiiiiee e

Tab. 89: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

F OIS OO e

Nationaler Aktionsplan

Tab. 90:  GeSaMEAUSWEITUNG.....ccooeeeieeeeeeee e

Tab. 91: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer /

PatientenorganiSationen ...............uuiiiiii e e

Tab. 92: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer /

[200] £1¢] 1 1] ST TP
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Bedeutung und Aufmerksamkeit

Tab. 1: Gesamtauswertung

Wie schatzen Sie derzeit die Aufmerksamkeit fiir Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit ein?

n= 158

stimme voll und
ganz zu

stimme eher zu

neutral

stimme eher
nicht zu

stimme
Uberhaupt nicht
zu

keine Angabe

Die Seltenen Erkrankungen finden
derzeit in Deutschland zu wenig
Beachtung.

40,5%

39,9%

8,9%

10,1%

0,6%

0,0%

Es sollten MaRnahmen ergriffen
werden, um die Aufmerksamkeit fr
Seltene Erkrankungen in der
Offentlichkeit zu verbessern.

46,2%

33,5%

10,8%

7,6%

1,9%

0,0%

MaRnahmen zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Volkskrankheiten (z.B.
Diabetes, Bluthochdruck etc.) sind
wichtiger als MaRnahmen zur
Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen.

7,0%

11,4%

24,7%

31,0%

25,3%

0,6%

Tab. 2: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie schétzen Sie derzeit die Aufmerksamkeit fiir Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit ein?

ti Il und ti h stimme
n=158 stimme voll un stimme eher zu neutral S '”"f"‘e enher tberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u
Die Seltenen Erkrankungen finden |Organ. + Leist. 28,8% 44,1% 12,6% 13,5% 1,0% 0,0%
derzeit in Deutschland zu wenig
Beachtung. Patientenorg. 68,1% 29,8% 0,0% 2,1% 0,0% 0,0%
Es sollten MaRnahmen ergriffen Organ. + Leist. 30,6%) 43,2% 12,6% 10,8% 2,8% 0,0%
werden, um die Aufmerksamkeit fur
Seltene Erkrankungen in der
Offentlichkeit zu verbessern. Patientenorg. 83,0% 10,6% 6,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Organ. + Leist. 5,4% 13,5% 26,1% 31,5% 22,5% 1,0%
Maflinahmen zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Volkskrankheiten
(z.B. Diabetes, Bluthochdruck etc.)
sind wichtiger als MaBnahmen zur
Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen. Patientenorg. 10,6% 6,4% 21,3% 29,8% 31,9% 0,0%
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Tab. 3: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie schéatzen Sie derzeit die Aufmerksamkeit fiir Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit ein?

. . stimme
n=111 stimme voll und stimme eher zu neutral 5"’“."‘9 eher Uberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u

Offentliche

Organisation 25, 7% 34,3% 25,7% 14,3% 0,0% 0,0%
Die Seltenen Erkrankungen finden Ko_stentréger _ 11,8% 52,9% 11,8% 17,6% 5,9% 0,0%
derzeit in Deutschland zu wenig Leistungserbringer 34,4% 53,1% 3,1% 9,4% 0,0% 0,0%
Beachtung. Forscher 34,6% 42,3% 7,7% 15,4% 0,0% 0,0%

Offentliche

X Organisation 17,1% 45,7% 17,1% 17,1% 3,0% 0,0%

Es sollten MaRnahmen ergriffen m ” So% 0% >5.4% Ti8% 1175 -
werden, um die Aufmerksamkeit far| OSteNUager ik ks il s L2 0,0%
Seltene Erkrankungen in der Leistungserbringer 43,8% 43,8% 3,1% 9,3% 0,0% 0,0%
Offentlichkeit zu verbessern. Forscher 50,0% 38,5% 7,7% 3,8% 0,0% 0,0%

Offentliche

Organisation 2,9% 8,6% 31,4% 31,4% 22,9% 2,8%
MaRnahmen zur Verbesserung der Kostentrager 17,6% 17,6% 23,5% 11,8% 29,5% 0,0%
gesundheitlichen Situation von Leistungserbringer 6,2% 12,5% 21,9% 40,6% 18,8% 0,0%
Menschen mit Volkskrankheiten
(z.B. Diabetes, Bluthochdruck etc.)
sind wichtiger als MaRnahmen zur
Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen. Forscher 0,0% 19,2% 23,1% 34,6% 23,1% 0,0%
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Verbesserung des Umfangs und der Qualitat der Versorgung

Tab. 4: Gesamtauswertung

In welchen Versorgungsbereichen ist Ihrer Meinung nach generell eine Verbesserung des
Umfangs und/oder der Qualitét der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen notwendig?

n= 158 Ja, Verbesserung ist nétig Nein, keinii\j/t?grlbesserung keine Angabe

Hausarztlicher Bereich 70,9% 19,6% 9,5%
Facharztlicher Bereich (Niedergelassene) 76,6% 15,2% 8,2%
Facharztlicher Bereich 70,9% 18,4% 10,7%
(ambulante Versorgung im Krankenhaus)

Stationare Versorgung 61,4% 27,2% 11,4%
Physiotherapeutischer Bereich 57,0% 28,5% 14,5%
Psychosoziale Betreuung 74,1% 12,7% 13,2%
Zentren fur einzelne Erkrankungen 0 0 o
(interdisziplinre Spezialteams) 74,1% 15.8% 10,1%
Rehabilitation 61,4% 26,6% 12,0%
Medikamenttse Versorgung 64,6% 22,2% 13,2%
Andere 11,4% 0,0% 88,6%

Tab. 5: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

In welchen Versorgungsbereichen ist lhrer Meinung nach generell eine Verbesserung des
Umfangs und/oder der Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen notwendig?

n=158 e | verbesserung notg | _keine Angabe
Organ. + Leist. 64,9% 24,3% 10,8%
Hausérztlicher Bereich Patientenorg. 85,1% 8,5% 6,4%
Facharztlicher Bereich Organ. + Leist. 70,3% 20,7% 9,0%
(Niedergelassene) Patientenorg. 91,5% 2,1% 6,4%
Facharztlicher Bereich Organ. + Leist. 62,2% 25,2% 12,6%
(ambulante Versorgung im
Krankenhaus) Patientenorg. 91,5% 2,1% 6,4%
Organ. + Leist. 52,3% 36,0% 11,7%
Stationdre Versorgung Patientenorg. 83,0% 6,4% 10,6%
Organ. + Leist. 46,8% 37,8% 15,4%
Physiotherapeutischer Bereich Patientenorg. 80,9% 6,4% 12,7%
Organ. + Leist. 66,7% 18,0% 15,3%
Psychosoziale Betreuung Patientenorg. 91,5% 0,0% 8,5%
Zentren fiir einzelne Erkrankungen Organ. + Leist 68,5% 19,8% 11,7%
(interdisziplinare Spezialteams) Patientenorg. 87,2% 6,4% 6,4%
Organ. + Leist. 55,0% 32,4% 12,6%
Rehabilitation Patientenorg. 76,6% 12,8% 10,6%
Organ. + Leist. 62,2% 24,3% 13,5%
Medikamentdse Versorgung Patientenorg. 70,2% 17,0% 12,8%
Organ. + Leist. 11,7% 0,0% 88,3%
Andere Patientenorg. 10,6% 0,0% 89,4%
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Tab. 6: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

In welchen Versorgungsbereichen ist lhrer Meinung nach generell eine Verbesserung
des Umfangs und/oder der Qualitat der Versorgung bei Seltenen Erkrankungen
notwendig?
Ja, Verbesserung Nein, keine .
n=111 ist notig Verbe§s.erung keine Angabe
notig
Offentliche Organisation 65,7% 17,1% 17,.2%
Kostentrager 70,6% 11,8% 17,6%
Leistungserbringer 62,5% 31,2% 6,3%
Hausarztlicher Bereich Forscher 61,5% 34,6% 3,9%
Offentliche Organisation 68,6% 17.1% 14,3%
Kostentrager 58,8% 29,4% 11,8%
Facharztlicher Bereich Leistungserbringer 84,4% 9,4% 6,2%
(Niedergelassene) Forscher 61,5% 34,6% 3,9%
Offentliche Organisation 48,6% 34,3% 17,1%
Fachrztlicher Bereich Kostentrager 47,1% 41,2% 11,7%
(ambulante Versorgung im Leistungserbringer 75,0% 12,5% 12,5%
Krankenhaus) Forscher 73,1% 19,2% 7,7%
Offentliche Organisation 45,7% 37,1% 17.2%
Kostentrager 35,3% 47,1% 17,6%
Leistungserbringer 62,5% 31,2% 6,3%
Stationare Versorgung Forscher 57,7% 34,6% 7,7%
Offentliche Organisation 42,9% 31,4% 25,7%
Kostentrager 23,5% 58,8% 17, 7%
Leistungserbringer 65,6% 25,0% 9,4%
Physiotherapeutischer Bereich Forscher 42,3% 50,0% 7,7%
Offentliche Organisation 54,3% 22,9% 22,8%
Kostentrager 52,9% 29,4% 17, 7%
Leistungserbringer 78,1% 9,4% 12,5%
Psychosoziale Betreuung Forscher 76,9% 15,4% 7,7%
Offentliche Organisation 68,6% 11.4% 20,0%
Kostentrager 41,2% 47,1% 11,7%
Zentren fiir einzelne Erkrankungen |Leistungserbringer 71,9% 18,8% 9,3%
(interdisziplindre Spezialteams) Forscher 84,6% 11,5% 3,9%
Offentliche Organisation 51.4% 28,6% 20,0%
Kostentrager 23,5% 58,8% 17, 7%
Leistungserbringer 71,9% 21,9% 6,2%
Rehabilitation Forscher 57,7% 34,6% 7,7%
Offentliche Organisation 48,6% 25,7% 25.7%
Kostentrager 52,9% 29,4% 17, 7%
Leistungserbringer 75,0% 18,8% 6,2%
Medikamentdse Versorgung Forscher 69,2% 26,9% 3,9%
Offentliche Organisation 5.8% 0,0% 94,2%
Kostentrager 5,9% 0,0% 94,1%
Leistungserbringer 18,8% 0,0% 81,2%
Andere Forscher 15,4% 0,0% 84,6%
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MalRnahmen zu Verbesserung des Umfangs und der Qualitat der Versorgung

Tab. 7: Gesamtauswertung

Durch welche MaBnahmen kénnen lhrer Meinung nach Umfang und Qualitat der Versorgung bei
Seltenen Erkrankungen verbessert werden?
. . stimme
n=158 stimme voll und stimme eher zu neutral S“"?”‘e eher Uiberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u
Bessere Vernetzung einzelner
Fachgruppen (&rztliche und nicht-
arztliche) 59,5% 29,1% 5,7% 0,6% 0,6% 4,5%
Sektorentibergreifende Versorgung
(Vernetzung ambulanter, stationarer
und rehabilitativer Versorgung) 69,6% 19,0% 5,1% 1,9% 0,0% 4,4%
Besserer Informationstransfer
zwischen den Schnittstellen der
Versorgung 71,5% 17,7% 4,4% 0,0% 0,0% 6,4%
Hohere Vergutungen fur spezielle
Leistungen 36,7% 19,6% 24,7% 10,1% 1,9% 7,0%
Nationale Diskussionsforen 26,6% 28,5% 28,5% 10,8% 1,3% 4,3%
Internationale Diskussionsforen 24,1% 30,4% 27,2% 11,4% 1,3% 5,6%
Konzentration von kompetenten
Versorgungskonzepten an
ausgewahlten Standorten 55,1% 30,4% 5,7% 2,5% 1,3% 5,0%
Andere 0,0% 0,0% 6,3% 0,0% 0,0% 93,7%

Tab. 8: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Erkrankungen verbessert werden?

Durch welche MaRnahmen kénnen lhrer Meinung nach Umfang und Qualitat der Versorgung bei Seltenen

n= 158 S“m;en;/(;tund stimme eher zu neutral Sm:ig,? Ze:er ubersr:;mugenicht keine Angabe
zu

Bessere Vernetzung einzelner Organ. + Leist. 52,3% 35,1% 5,4% 0,9% 0,9% 5,4%

Fachgruppen (arztliche und nicht-

arztliche) Patientenorg. 76,6% 14,9% 6,4% 0,0% 0,0% 2,1%

Sektoreniibergreifende Versorgung Organ. + Leist. 64,0% 24,3% 3,6% 2,7% 0,0% 5,4%

(Vernetzung ambulanter, stationérer

und rehabilitativer Versorgung) Patientenorg. 83,0% 6,4% 8,5% 0,0% 0,0% 2,1%

Besserer Informationstransfer Organ. + Leist. 67,6% 20,7% 4.5% 0,0% 0,0% 7,2%

zwischen den Schnittstellen der

Versorgung Patientenorg. 80,9% 10,6% 4,3% 0,0% 0,0% 4,2%

Héhere Vergiitungen fiir spezielle Organ. + Leist. 30,6% 18,9% 26,1% 13,5% 2,7% 8,2%

Leistungen Patientenorg. 51,1% 21,3% 21,3% 2,1% 0,0% 4,2%
Organ. + Leist. 25,2% 24,3% 31,5% 12,6% 0,9% 5,5%

Nationale Diskussionsforen Patientenorg. 29,8% 38,3% 21,3% 6,4% 2,1% 2,1%
Organ. + Leist. 22,5% 27,0% 29,7% 12,6% 0,9% 7,3%

Internationale Diskussionsforen Patientenorg. 27, 7% 38,3% 21,3% 8,5% 2,1% 2,1%

Konzentration von kompetenten Organ. + Leist. 55,0% 31,5% 4,5% 2,7% 1,8% 4,5%

Versorgungskonzepten an

ausgewahlten Standorten Patientenorg. 55,3% 27, 7% 8,5% 2,1% 0,0% 6,4%
Organ. + Leist. 4,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 95,5%

Andere Patientenorg. 10,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 89,4%
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Tab. 9: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Durch welche MalRnahmen kénnen Ihrer Meinung nach Umfang und Qualitat der Versorgung bei Seltenen
Erkrankungen verbessert werden?

. . stimme
n=111 Stlm;i:ozllllund stimme eher zu neutral Stﬂcmhf ::er Uiberhaupt nicht | keine Angabe
Zu
Offentliche
Organisation 45, 7% 37,1% 5,7% 2,9% 0,0% 8,6%
Bessere Vernetzung einzelner Kostentrager 41,2% 41,2% 5,9% 0,0% 5,9% 5,8%
Fachgruppen (rztliche und nicht-  [Leistungserbringer 50,0% 37,5% 9,4% 0,0% 0,0% 3,1%
arztliche) Forscher 69,2% 26,9% 0,0% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Sektoreniibergreifende Versorgung Organisation 57.1% 25.7% 5.7% 2,9% 0.0% 8,6%
(Vernetzung ambulanter, Kostentrager 70,6% 17,6% 5,9% 0,0% 0,0% 5,9%
stationarer und rehabilitativer Leistungserbringer 53,1% 37,5% 6,2% 0,0% 0,0% 3,2%
Versorgung) Forscher 80,8% 11,5% 3,8% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 60,0% 22,9% 5,7% 0,0% 0,0% 11,4%
Besserer Informationstransfer Kostentrager 52,9% 35,3% 5,9% 0,0% 0,0% 5,9%
2wischen den Schnittstellen der Leistungserbringer 71,9% 18,8% 6,2% 0,0% 0,0% 3,1%
Versorgung Forscher 80,8% 11,5% 0,0% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 17,1% 22,9% 22,9% 14,3% 57% 17,1%
Kostentrager 0,0% 0,0% 47,1% 41,2% 5,9% 5,8%
Hohere Vergitungen fiir spezielle  [Leistungserbringer 50,0% 25,0% 15,6% 6,2% 0,0% 3,2%
Leistungen Forscher 46,2% 19,2% 26,9% 3,8% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 22,9% 14,3% 31,4% 22,9% 0,0% 8,5%
Kostentrager 23,5% 29,4% 29,4% 17,7% 0,0% 0,0%
eistungserbringer ,9% ,2% ,5% ,1% ,1% 3,2%
Lei bri 21,9% 31,2% 37,5% 3,1% 3,1%
Nationale Diskussionsforen Forscher 34,6% 23,1% 26,9% 7,7% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 22,9% 11,4% 28,6% 25, 7% 0,0% 11,4%
Kostentrager 11,8% 35,3% 35,3% 5,9% 5,9% 5,8%
Leistungserbringer 18,8% 40,6% 28,1% 9,4% 0,0% 3,1%
Internationale Diskussionsforen Forscher 34,6% 26,9% 26,9% 3,8% 0,0% 7,8%
Offentliche
Organisation 45,7% 37,1% 5,7% 2,9% 0,0% 8,6%
Konzentration von kompetenten Ko;.tentréger A 70,6% 17,6% 5,9% 0,0% 5,9% 0,0%
Versorgungskonzepten an Leistungserbringer 46,9% 43,8% 0,0% 3,1% 3,1% 3,1%
ausgewahlten Standorten Forscher 65,4% 19,2% 7,7% 3,8% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 5,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 94,1%
Leistungserbringer 3,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,9%
Andere Forscher 11,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 88,5%
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Allgemeiner Zugang von Patienten zur Versorgung

Tab. 10: Gesamtauswertung

Wie schétzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei Seltenen Erkrankungen
derzeit allgemein ein?

n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Allgemein 0,6% 11,4% 33,5% 42,4% 5,7% 6,4%
Ambulant 0,6% 11,4% 26,6% 46,8% 8,2% 6,4%
Stationar 0,6% 29,1% 34,8% 27,8% 1,9% 5,8%
Medikamentds 1,9% 17,7% 31,0% 34,2% 7,0% 8,2%

Tab. 11: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie schéatzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei Seltenen Erkrankungen derzeit allgemein
ein?
n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe

Organ. + Leist. 0,9% 14,4% 36,9% 35,1% 5,4% 7,3%

Allgemein Patientenorg. 0,0% 4,3% 25,5% 59,6% 6,4% 4,2%
Organ. + Leist. 0,9% 14,4% 26,1% 45,9% 5,4% 7,3%

Ambulant Patientenorg. 0,0% 4,3% 27,7% 48,9% 14,9% 4,2%
Organ. + Leist. 0,9% 36,9% 34,2% 20,7% 0,9% 6,4%

Stationar Patientenorg. 0,0% 10,6% 36,2% 44, 7% 4,3% 4,2%
Organ. + Leist. 2,7% 19,8% 31,5% 32,4% 6,3% 7,3%

Medikamentds Patientenorg. 0,0% 12,8% 29,8% 38,3% 8,5% 10,6%

Tab. 12: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher

Wie schéatzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei Seltenen Erkrankungen derzeit allgemein
ein?
n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 0,0% 20,0% 42,9% 17,1% 5,7% 14,3%
Kostentrager 5,9% 17,6% 35,3% 35,3% 0,0% 5,9%
Leistungserbringer 0,0% 12,5% 28,1% 46,9% 9,4% 3,1%
Allgemein Forscher 0,0% 7,7% 38,5% 46,2% 3,8% 3,8%
Offentliche
Organisation 0,0% 25,7% 28,6% 28,6% 5,7% 11,4%
Kostentrager 5,9% 11,8% 17,6% 58,8% 0,0% 5,9%
Leistungserbringer 0,0% 15,6% 12,5% 59,4% 9,4% 3,1%
Ambulant Forscher 0,0% 0,0% 42,3% 46,2% 3,8% 7,7%
Offentliche
Organisation 0,0% 42,9% 37,1% 11,4% 0,0% 8,6%
Kostentrager 5,9% 47,1% 29,4% 11,8% 0,0% 5,8%
Leistungserbringer 0,0% 31,2% 31,2% 31,2% 3,2% 3,2%
Stationar Forscher 0,0% 26,9% 38,5% 26,9% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 0,0% 25,7% 40,0% 20,0% 2,9% 11,4%
Kostentrager 11,8% 17,6% 23,5% 29,4% 11,8% 5,9%
Leistungserbringer 0,0% 21,9% 28,1% 40,6% 6,2% 3,2%
Medikamentds Forscher 3,8% 11,5% 30,8% 38,5% 7,7% 7.7%
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Krankheitsspezifischer Zugang von Patienten zur Versorgung

Tab. 13: Patientenorganisationen

Wie schétzen Sie den Zugang von Patienten zur Versorgung bei der von lhnen vertretenen
Seltenen Erkrankungen derzeit ein?

n=47 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Allgemein 4,3% 12,8% 23,4% 40,4% 12,8% 6,3%
Ambulant 4,5% 6,4% 25,5% 40,4% 17,0% 6,2%
Stationar 6,4% 10,6% 42,6% 27,7% 8,5% 4,2%
Medikamentds 6,4% 19,1% 23,4% 27,7% 12,8% 10,6%
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Benachteiligte Personengruppen beim Zugang zu Versorgungsleistungen

Tab. 14: Gesamtauswertung

Welche Patientengruppen sind aus lhrer Sicht besonders benachteiligt, so dass fur sie der
Zugang zur Versorgung im Gesundheitssystem verbessert werden sollte?
stimme voll und stimme eher stimme
n= 158 stimme eher zu neutral . Uberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
generell 27,8% 42,4% 20,3% 3,2% 1,9% 4,4%
Kinder bzw. Jugendliche mit Seltenen
Erkrankungen 24,7% 33,5% 25,9% 7,6% 1,3% 7,0%
Erwachsene Patienten mit Seltenen
Erkrankungen 30,4% 36,1% 22,2% 2,5% 1,9% 6,9%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und niedrigem Bildungsniveau 52,5% 22,8% 13,3% 4,4% 1,3% 5,7%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und niedrigem Familieneinkommen 46,2% 23,4% 16,5% 5,7% 1,3% 6,9%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und Migrationshintergrund 46,8% 26,6% 15,8% 3,8% 1,9% 5,1%
Andere 0,0% 0,0% 5,7% 0,0% 0,0% 94,3%

Tab. 15: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche Patientengruppen sind aus lhrer Sicht besonders benachteiligt, so dass fur sie der Zugang zur
Versorgung im Gesundheitssystem verbessert werden sollte?
. . stimme
n=158 stlmg];;/c;llljund stimme eher zu neutral Sm:ig:ﬁ ZTer tberhaupt nicht | keine Angabe
Zu
Patienten mit Seltenen Erkrankungen |Organ. + Leist. 19,8% 45,0% 23,4% 4,5% 2,7% 4,6%
generell Patientenorg. 46,8% 36,2% 12,8% 0,0% 0,0% 4,2%
Kinder bzw. Jugendliche mit Seltenen |Organ. + Leist. 20,7% 34,2% 27,0% 9,0% 1.8% 7,3%
Erkrankungen Patientenorg. 34,0% 31,9% 23,4% 4,3% 0,0% 6,4%
Erwachsene Patienten mit Seltenen ~ |Organ. + Leist. 18,9% 41,4% 27,0% 2,7% 2,7% 7,3%
Erkrankungen Patientenorg. 57,4% 23,4% 10,6% 2,1% 0,0% 6,5%
Organ. + Leist. 51,4% 26,1% 12,6% 2,7% 1,8% 5,4%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und niedrigem Bildungsniveau Patientenorg. 55,3% 14,9% 14,9% 8,5% 0,0% 6,4%
Organ. + Leist. 42,3% 27,0% 17,1% 5,4% 1,8% 6,4%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und niedrigem Familieneinkommen Patientenorg. 55,3% 14,9% 14,9% 6,4% 0,0% 8,5%
Organ. + Leist. 46,8% 28,8% 14,4% 3,6% 1,8% 4,6%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen
und Migrationshintergrund Patientenorg. 46,8% 21,3% 19,1% 4,3% 2,1% 6,4%
Organ. + Leist. 5,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 94,6%
Andere Patientenorg. 6,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,6%
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Tab. 16: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Patientengruppen sind aus lhrer Sicht besonders benachteiligt, so dass fir sie der Zugang zur
Versorgung im Gesundheitssystem verbessert werden sollte?

. . stimme
n=111 stimme voll und stimme eher zu neutral stlmme eher tiberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u

Offentliche

Organisation 17,1% 25, 7% 40,0% 2,9% 0,0% 14,3%

Kostentrager 0,0% 64,7% 23,5% 0,0% 11,8% 0,0%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen Leistungserbringer 21,9% 50,0% 15,6% 9,4% 3,1% 0,0%
generell Forscher 34,6% 53,8% 7,7% 3,9% 0,0% 0,0%

Offentliche

Organisation 17,1% 14,3% 42,9% 8,6% 0,0% 17,1%

Kostentrager 0,0% 52,9% 29,4% 11,8% 5,9% 0,0%
Kinder bzw. Jugendliche mit Seltenen Leistungserbringer 31,2% 31,2% 21,9% 9,4% 3,1% 3,2%
Erkrankungen Forscher 26,9% 50,0% 11,5% 7,7% 0,0% 3,9%

Offentliche

Organisation 8,6% 22,9% 45,7% 2,9% 0,0% 19,9%

Kostentrager 0,0% 58,8% 29,4% 0,0% 11,8% 0,0%
Erwachsene Patienten mit Seltenen Leistungserbringer 28,1% 37,5% 25,0% 3,1% 3,1% 3,2%
Erkrankungen Forscher 34,6% 57, 7% 3,8% 3,9% 0,0% 0,0%

Offentliche

Organisation 31,4% 31,4% 22,9% 0,0% 0,0% 14,3%

Kostentrager 47,1% 29,4% 17,6% 5,9% 0,0% 0,0%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen Leistungserbringer 56,2% 25,0% 9,4% 3,1% 6,3% 0,0%
und niedrigem Bildungsniveau Forscher 73,1% 19,2% 3,8% 0,0% 0,0% 3,9%

Offentliche

Organisation 20,0% 31,4% 31,4% 0,0% 0,0% 17,2%

Kostentréger 41,2% 35,3% 11,8% 11,7% 0,0% 0,0%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen Leistungserbringer 43,8% 28,1% 15,6% 6,2% 6,3% 0,0%
und niedrigem Familieneinkommen Forscher 69,2% 15,4% 3,8% 7,7% 0,0%) 3,9%

Offentliche

Organisation 22,9% 40,0% 22,9% 0,0% 0,0% 14,2%

Kostentrager 47,1% 29,4% 17,6% 5,9% 0,0% 0,0%
Patienten mit Seltenen Erkrankungen Leistungserbringer 53,1% 28,1% 9,4% 3,1% 6,3% 0,0%
und Migrationshintergrund Forscher 69,2% 15,4% 7,7% 7,7% 0,0%] 0,0%

Offentliche

Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%) 100,0%

Kostentrager 5,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 94,1%

Leistungserbringer 3,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,9%
Andere Forscher 15,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 84,6%
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Ambulante Versorgungsformen

Tab. 17: Organisationen und Leistungserbringer

Uber welche der folgenden Versorgungsformen kann aus Ihrer Sicht die Versorgung im Bereich
der Seltenen Erkrankungen in Deutschland verbessert werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Persoénliche oder
Institutserméachtigungen 22,5% 31,5% 27,9% 9,0% 1,8% 7,3%

Ambulante Behandlung im

Krankenhaus (§ 116 b Abs. 2 SGB V) 34,2% 34,2% 19,8% 6,3% 0,9% 4,6%
Hochschulambulanzen 41,4% 27,9% 17,1% 4,5% 1,8% 7,3%
Sozialpadiatrische Zentren 22,5% 34,2% 33,3% 3,6% 0,0% 6,4%
Integrierte Versorgungsverbiinde 32,4% 36,0% 18,9% 4,5% 0,9% 7,3%
Freie, rechtlich nicht direkt

einzuordnende Netzwerke 16,2% 14,4% 44,1% 11,7% 4,5% 9,1%
Andere 0,0% 0,0% 5,4% 0,0% 0,0% 94,6%

Tab. 18: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Uber welche der folgenden Versorgungsformen kann aus Ihrer Sicht die Versorgung im Bereich der Seltenen
Erkrankungen in Deutschland verbessert werden?
n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 28,6% 20,0% 34,3% 2,9% 0,0% 14,2%
Kostentrager 11,8% 29,4% 29,4% 17,6% 11,8% 0,0%
Persénliche oder Leistungserbringer 15,6% 50,0% 18,8% 6,2% 0,0% 9,4%
Institutsermachtigungen Forscher 30,8% 23,1% 30,8% 15,3% 0,0% 0,0%
Offentliche
Organisation 34,3% 34,3% 14,3% 8,6% 0,0% 8,5%
Kostentrager 17,6% 41,2% 23,5% 11,8% 5,9% 0,0%
Ambulante Behandlung im Leistungserbringer 46,9% 31,2% 18,8% 0,0% 0,0% 3,1%
Krankenhaus (§ 116 b Abs. 2 SGB V) |Forscher 30,8% 30,8% 26,9% 7,7% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 25,7% 34,3% 22,9% 2,9% 0,0% 14,2%
Kostentrager 23,5% 35,3% 35,3% 0,0% 5,9% 0,0%
Leistungserbringer 50,0% 28,1% 12,5% 6,2% 3,2% 0,0%
Hochschulambulanzen Forscher 61,5% 15,4% 3,8% 7,7% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 20,0% 34,3% 31,4% 2,9% 0,0% 11,4%
Kostentrager 5,9% 35,3% 41,2% 17,6% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 18,8% 37,5% 37,5% 0,0% 0,0% 6,2%
Sozialpadiatrische Zentren Forscher 42,3% 30,8% 23,1% 0,0% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 34,3% 40,0% 11,4% 2,9% 0,0% 11,4%
Kostentrager 47,1% 35,3% 11,8% 5,8% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 15,6% 43,8% 28,1% 6,2% 0,0% 6,3%
Integrierte Versorgungsverbiinde Forscher 42,3% 23,1% 19,2% 3,8% 3,8% 7,8%
Offentliche
Organisation 17,1% 14,3% 40,0% 11,4% 0,0% 17,2%
Kostentrager 5,9% 5,9% 70,6% 5,9% 11,7% 0,0%
Freie, rechtlich nicht direkt Leistungserbringer 15,6% 18,8% 37,5% 18,8% 6,2% 3,1%
einzuordnende Netzwerke Forscher 23,1% 15,4% 38,5% 7,7% 3,8% 11,5%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 6,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,8%
Andere Forscher 15,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 84,6%
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Vergutungsstrukturen

Tab. 19: Gesamtauswertung

Wie beurteilen Sie die derzeitigen Vergutungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen?

. . stimme
n=158 stimme voll und stimme eher zu neutral S“"Tme eher Uiberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u
Die Komplexitat der Leistungen zur
Behandlung Seltener Erkrankungen
wird im derzeitigen Vergutungssystem
adaquat abgebildet. 1,9% 5,7% 14,6% 31,0% 42,4% 4,4%
Es ist gerechtfertigt, dass spezielle
Therapien bei Seltenen Erkrankungen
nicht von den Krankenkassen
Ubernommen werden. 0,6% 4,4% 11,4% 19,0% 58,9% 5,7%

Tab. 20: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie beurteilen Sie die derzeitigen Vergutungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen?

. . stimme
n=158 stimme voll und stimme eher zu neutral stlmme eher Uberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u
Die Komplexitat der Leistungen zur
Behandlung Seltener Erkrankungen Organ. + Leist. 1,8% 8,1% 18,9% 31,5% 36,0% 3,7%
wird im derzeitigen Vergltungssystem
adaquat abgebildet. Patientenorg. 2,1% 0,0% 4,3% 29,8% 57,4% 6,4%
Es ist gerechtfertigt, dass spezielle
Therapien bei Seltenen Erkrankungen |Organ. + Leist. 0,9% 5,4% 16,2% 20,7% 51,4% 5,4%
nicht von den Krankenkassen
Ubernommen werden. Patientenorg. 0,0% 2,1% 0,0% 14,9% 76,6% 6,4%

Tab. 21: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie beurteilen Sie die derzeitigen Vergutungsstrukturen bei Seltenen Erkrankungen?
. . stimme
n=111 stimme voll und stimme eher zu neutral 5“”’.'“6 eher tberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu 2u

Offentliche

Organisation 0,0% 5,7% 25,7% 34,3% 22,9% 11,4%
Die Komplexitét der Leistungen zur Kostentrager 5,9% 41,2% 35,3% 11,8% 5,8% 0,0%
Behandlung Seltener Erkrankungen ) i
wird im derzeitigen Vergiitungssystem Leistungserbringer 0,0% 0,0% 9,4% 37,5% 53,1% 0,0%
adaquat abgebildet. Forscher 3,8% 0,0% 11,5% 30,8% 53,9% 0,0%

Offentliche

Organisation 2,9% 0,0% 14,3% 17,1% 57,1% 8,6%
Es ist gerechtfertigt, dass spezielle Kostentrager 0,0% 11,8% 47,1% 17,6% 17,6% 5,9%
Therapien bei Seltenen Erkrankungen . .
nicht von den Krankenkassen Leistungserbringer 0,0% 9,4% 9,4% 28,1% 50,0% 3,1%
tbernommen werden. Forscher 0,0% 3,8% 3,9% 19,2% 69,2% 3,9%
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Eignung verschiedener Vergutungsformen

Tab. 22: Organisationen und Leistungserbringer

Wie geeignet waren die folgenden Vergitungsformen aus lhrer Sicht fir Seltene Erkrankungen?
n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe

Pauschalierte Vergitung (z.B. pro
Quartal) fur arztliche und nicht-arztliche
Leistungen anstelle der Abrechnung
einzelner Ziffern des Einheitlichen
BewertungsmaRstabes (EBM) 9,0% 11,7% 21,6% 32,4% 13,5% 11,8%
Pauschalierte Vergutung fur arztliche
und nicht-arztliche Leistungen
zusétzlich zur Einzelabrechnung nach
EBM 9,0% 18,9% 31,5% 25,2% 4,5% 10,9%

Einzelabrechnung nach EBM unter
Einschluss neuer Abrechnungsziffern
fur spezifische Leistungen bei Seltenen

Erkrankungen 36,9% 31,5% 16,2% 8,1% 0,9% 6,4%
Einzelabrechnung nach EBM (in der
bisherigen Form) 0,0% 10,8% 32,4% 28,8% 16,2% 11,8%

Tab. 23: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher

Wie geeignet wéren die folgenden Vergitungsformen aus lhrer Sicht fir Seltene Erkrankungen?
n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
i i 0, 0, 0, 0, 0,
Pauschalierte Vergitung (z.B. pro Organlsa"tlon 8,6% 2,9% 20,0% 34,3% 11,4% 22,8%
Quartal) fiir &rztliche und nicht-arztliche [KOStentrager 0,0% 29,4% 17.6% 35,3% 11,8% 5.9%
Leistungen anstelle der Abrechnung . .
einzelner Ziffern des Einheitlichen Leistungserbringer 12,5% 6,2% 28,1% 25,0% 21,9% 6,3%
BewertungsmaRstabes (EBM) Forscher 11,5% 19,2% 15,4% 38,5% 7,7% 7,7%
Offentliche
Organisation 5,7% 14,3% 31,4% 20,0% 5,7% 22,9%
Pauschalierte Vergiitung fiir drztliche  |Kostentrager 0,0% 11,8% 23,5% 64,7% 0,0% 0,0%
und nicht-arztliche Leistungen . .
zusétzlich zur Einzelabrechnung nach  |[Leistungserbringer 15,6% 28,1% 31,2% 15,6% 3,2% 6,3%
EBM Forscher 11,5% 19,2% 34,6% 19,2% 7,7% 7,8%
Offentliche
Organisation 37,1% 28,6% 17,1% 2,9% 0,0% 14,3%
Einzelabrechnung nach EBM unter | Kostentréger 11,8% 35,3% 23,5% 23,5% 0,0% 5,9%
Einschluss neuer Abrechnungsziffern ) )
fiir spezifische Leistungen bei Seltenen Leistungserbringer 37,5% 34,4% 18,8% 6,2% 0,0% 3,1%
Erkrankungen Forscher 53,8% 26,9% 7,7% 7,7% 3,9% 0,0%
Offentliche
Organisation 0,0% 11,4% 40,0% 17,1% 8,6% 22,9%
Kostentrager 0,0% 29,4% 41,2% 23,5% 0,0% 5,9%
Einzelabrechnung nach EBM (in der  |Leistungserbringer 0,0% 6,2% 25,0% 43,8% 18,8% 6,2%
bisherigen Form) Forscher 0,0% 3,8% 26,9% 26,9% 34,6% 7,8%
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Vorteile und Herausforderungen der Einrichtung von Referenzzentren

Tab. 24: Gesamtauswertung

Im Folgenden sind Vorteile und Herausforderungen im Zusammenhang mit der
Einrichtung von Referenzzentren fur Seltene Erkrankungen in Deutschland
aufgefuhrt. Bitte kreuzen Sie aus lhrer Sicht die sieben wichtigsten Punkte an.

n=158 Anzahl keine Angabe
Erreichen einer Mindestzahl von kontinuierlich versorgten
Patienten 62,7% 37,3%
Kopplung von Versorgung mit Forschung (Grundlagen- und
Klinische Forschung) 78,5% 21,5%
Vereinfachte Organisation von Weiterbildungs- und
Informationsveranstaltungen 20,9% 79,1%
Kompetenter Ansprechpartner fir Patienten 82,9% 17,1%
Nicht so haufiger Wechsel der Betreuer 43,0% 57,0%
Erleichterung/Beschleunigung der Diagnosestellung 75,9% 24,1%
Kompetenzbiindelung 77,2% 22.8%
Bindelung von periodisch erforderlichen Behandlungen bzw.
diagnostischen Untersuchungen 39,2% 60,8%
Kompetenter Ansprechpartner fir lokalverantwortliche Hauséarzte
in Routineversorgung 61,4% 38,6%
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine Gruppierung
der Erkrankungen schwierig 17,7% 82,3%
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht eine
Zentrenbildung schwierig 12,7% 87,3%
Foderales Gesundheitssystem mit komplexen Zusténdigkeiten 22,8% 77,2%
Fehlende Finanzierungsmodelle 46,8% 53,2%
Unklare Zusténdigkeiten 17,7% 82,3%
Andere 4,4% 95,6%
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Tab. 25: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen
Im Folgenden sind Vorteile und Herausforderungen im Zusammenhang mit der
Einrichtung von Referenzzentren fir Seltene Erkrankungen in Deutschland
aufgefuhrt. Bitte kreuzen Sie aus lhrer Sicht die sieben wichtigsten Punkte an.
n=158 Anzahl keine Angabe
Erreichen einer Mindestzahl von kontinuierlich [Organ. + Leist. 69,4% 30,6%
versorgten Patienten Patientenorg. 46,8% 53,2%
Kopplung von Versorgung mit Forschung Organ. + Leist. 79,3% 20,7%
(Grundlagen- und Klinische Forschung) Patientenorg. 76,6% 23,4%
Organ. + Leist. 15,3% 84,7%
Vereinfachte Organisation von Weiterbildungs-
und Informationsveranstaltungen Patientenorg. 34,0% 66,0%
Organ. + Leist. 78,4% 21,6%
Kompetenter Ansprechpartner fir Patienten  |Patientenorg. 93,6% 6,4%
Organ. + Leist. 40,5% 59,5%
Nicht so haufiger Wechsel der Betreuer Patientenorg. 48,9% 51,1%
Erleichterung/Beschleunigung der Organ. + Leist. 71,2% 28,8%
Diagnosestellung Patientenorg. 87,2% 12,8%
Organ. + Leist. 82,9% 17,1%
Kompetenzbundelung Patientenorg. 63,8% 36,2%
Biindelung von periodisch erforderlichen Organ. + Leist. 33,3% 66,7%
Behandlungen bzw. diagnostischen
Untersuchungen Patientenorg. 53,2% 46,8%
Kompetenter Ansprechpartner fir Organ. + Leist. 63,1% 36,9%
lokalverantwortliche Hausérzte in
Routineversorgung Patientenorg. 57,4% 42,6%
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen Organ. + Leist. 21,6% 78,4%
macht eine Gruppierung der Erkrankungen
schwierig Patientenorg. 8,5% 91,5%
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen Organ. + Leist. 11,7% 88,3%
macht eine Zentrenbildung schwierig Patientenorg. 14,9% 85,1%
Foderales Gesundheitssystem mit komplexen [Organ. + Leist. 24,3% 75,7%
Zustandigkeiten Patientenorg. 19,1% 80,9%
Organ. + Leist. 48,6% 51,4%
Fehlende Finanzierungsmodelle Patientenorg. 42,6% 57,4%
Organ. + Leist. 16,2% 83,8%
Unklare Zusténdigkeiten Patientenorg. 21,3% 78,7%
Organ. + Leist. 4.5% 95,5%
Andere Patientenorg. 4,2% 95,8%
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Tab. 26: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Im Folgenden sind Vorteile und Herausforderungen im Zusammenhang mit der
Einrichtung von Referenzzentren fur Seltene Erkrankungen in Deutschland
aufgefuhrt. Bitte kreuzen Sie aus lhrer Sicht die sieben wichtigsten Punkte an.
n=111 Anzahl keine Angabe
Offentliche Organisation 60,0% 40,0%
Kostentrager 82,4% 17,6%
Erreichen einer Mindestzahl von kontinuierlich Leistungserbringer 71,9% 28,1%
versorgten Patienten Forscher 69,2% 30,8%
Offentliche Organisation 74,3% 25,7%
Kostentrager 76,5% 23,5%
Kopplung von Versorgung mit Forschung Leistungserbringer 81,2% 18,8%
(Grundlagen- und Klinische Forschung) Forscher 84,6% 15,4%
Offentliche Organisation 17,1% 82,9%
Kostentrager 0,0% 100,0%
Vereinfachte Organisation von Weiterbildungs- und |Leistungserbringer 25,0% 75,0%
Informationsveranstaltungen Forscher 11,5% 88,5%
Offentliche Organisation 82,9% 17,1%
Kostentrager 58,8% 41,2%
Leistungserbringer 75,0% 25,0%
Kompetenter Ansprechpartner fiir Patienten Forscher 92,3% 7,7%
Offentliche Organisation 48,6% 51,4%
Kostentrager 23,5% 76,5%
Leistungserbringer 37,5% 62,5%
Nicht so haufiger Wechsel der Betreuer Forscher 42,3% 57, 7%
Offentliche Organisation 65,7% 34,3%
Kostentrager 76,5% 23,5%
Leistungserbringer 68,8% 31,2%
Erleichterung/Beschleunigung der Diagnosestellung |Forscher 80,8% 19,2%
Offentliche Organisation 80,0% 20,0%
Kostentrager 88,2% 11,8%
Leistungserbringer 87,5% 12,5%
Kompetenzbiindelung Forscher 80,8% 19,2%
Offentliche Organisation 34,3% 65,7%
Kostentrager 58,8% 41,2%
Buindelung von periodisch erforderlichen Leistungserbringer 31,2% 68,8%
Behandlungen bzw. diagnostischen Untersuchungen|Forscher 19,2% 80,8%
Offentliche Organisation 71,4% 28,6%
Kompetenter Ansprechpartner fur Kostentrager 70,6% 29,4%
lokalverantwortliche Hausarzte in Leistungserbringer 46,9% 53,1%
Routineversorgung Forscher 65,4% 34,6%
Offentliche Organisation 11,4% 88,6%
Kostentréager 35,3% 64,7%
Heterogenitat der Seltenen Erkrankungen macht | Leistungserbringer 25,0% 75,0%
eine Gruppierung der Erkrankungen schwierig Forscher 19,2% 80,8%
Offentliche Organisation 11,4% 88,6%
Kostentrager 35,3% 64,7%
Heterogenitét der Seltenen Erkrankungen macht ~ |L€istungserbringer 9,4% 90,6%
eine Zentrenbildung schwierig Forscher 92,3% 7,7%
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Offentliche Organisation 17,1% 82,9%
Kostentrager 23,5% 76,5%
Foderales Gesundheitssystem mit komplexen Leistungserbringer 25,0% 75,0%
Zustandigkeiten Forscher 30,8% 69,2%
Offentliche Organisation 40,0% 60,0%
Kostentrager 23,5% 76,5%
Leistungserbringer 62,5% 37,5%
Fehlende Finanzierungsmodelle Forscher 57, 7% 42,3%
Offentliche Organisation 14,3% 85,7%
Kostentrager 17,6% 82,4%
Leistungserbringer 25,0% 75,0%
Unklare Zustandigkeiten Forscher 7,7% 92,3%
Offentliche Organisation 2,9% 97,1%
Kostentrager 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 6,2% 93,8%
Andere Forscher 7,7% 92,3%
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Kriterien zur Einrichtung von Referenzzentren

Tab. 27: Gesamtauswertung

Wie schatzen Sie die Wichtigkeit der folgenden Kriterien zur Einrichtung bzw. Bildung von
Referenzzentren ein?

n= 158 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Mindestanzahl kontinuierlich versorgter
Patienten 43,0% 33,5% 12,0% 7,6% 0,6% 3,3%
Sachliche Mindestausstattung 43,7% 41,8% 10,8% 1,3% 0,0% 2,4%
Personelle Mindestausstattung 52,5% 41,1% 3,2% 1,3% 0,0% 1,9%
Mindesterfahrung der leitenden Arzte 72,2% 23,4% 1,3% 0,0% 0,0% 3,1%
RegelmaRige Betreuung der Patienten
(Follow-up) moglich 44,3% 44,9% 6,3% 1,3% 0,0% 3,2%
Koordination und Verwaltung der
Patientenbelange 15,8% 42,4% 31,6% 5,1% 0,0% 5,1%
Wohnortnahe des Zentrums 1,3% 15,2% 39,9% 30,4% 9,5% 3,7%
Verfugbarkeit von Spezialisten fur
Diagnose und Therapie 71,5% 24,1% 0,0% 0,6% 0,0% 3,8%

Aufbau und Implementierung von
Erfolgsmessungen und
Qualitatskontrollen / MalRnahmen des

Qualitatsmanagements 27,8% 48,1% 15,2% 4,4% 0,6% 3,9%
Interdisziplindre Zusammenarbeit 67,7% 29,7% 0,6% 0,0% 0,0% 2,0%
Intersektorale Zusammenarbeit 48,7% 36,1% 9,5% 1,3% 0,0% 4,4%

Enge Vernetzung und Zusammenarbeit
mit anderen Referenzzentren auf

nationalem und internationalem Niveau 51,3% 41,1% 5,1% 0,6% 0,0% 1,9%
Forschungsbeitrage der Mitarbeiter
durch Teilnahme an klinischen und

epidemiologischen Studien 34,2% 34,2% 22,8% 3,8% 0,6% 4,4%
Mitarbeit bei der Erstellung von

Leitlinien 38,0% 39,2% 16,5% 3,2% 0,6% 2,5%
Beteiligung an einem Patientenregister 36,7% 38,0% 19,6% 2,5% 0,6% 2,6%

Andere 0,0% 0,0% 5,7% 0,0% 0,0% 94,3%
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Tab. 28: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie schéatzen Sie die Wichtigkeit der folgenden Kriterien zur Einrichtung bzw. Bildung von Referenzzentren
ein?
n=158 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Mindestanzahl kontinuierlich Organ. + Leist. 44,1% 38,7% 8,1% 4.5% 0,9% 3,7%
versorgter Patienten Patientenorg. 40,4% 21,3% 21,3% 14,9% 0,0% 2,1%
Organ. + Leist. 41,4% 45,0% 9,9% 0,9% 0,0% 2,8%
Sachliche Mindestausstattung Patientenorg. 48,9% 34,0% 12,8% 2,1% 0,0% 2,2%
Organ. + Leist. 49,5% 44,1% 3,6% 0,9% 0,0% 1,9%
Personelle Mindestausstattung Patientenorg. 59,6% 34,0% 2,1% 2,1% 0,0% 2,2%
Organ. + Leist. 67,6% 27,0% 1,8% 0,0% 0,0% 3,6%
Mindesterfahrung der leitenden Arzte |Patientenorg. 83,0% 14,9% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1%
RegelméRige Betreuung der Organ. + Leist. 41,4% 45,0% 7,2% 1,8% 0,0% 4,6%
Patienten (Follow-up) moglich Patientenorg. 51,1% 44,6% 4,3% 0,0% 0,0% 0,0%
Koordination und Verwaltung der Organ. + Leist. 16,2% 39,6% 34,2% 5,4% 0,0% 4,6%
Patientenbelange Patientenorg. 14,9% 48,9% 25,5% 4,3% 0,0% 6,4%
Organ. + Leist. 0,9% 12,6% 36,0% 35,1% 11,7% 3,7%
Wohnortnéhe des Zentrums Patientenorg. 2,1% 21,3% 48,9% 19,1% 4,3% 4,3%
Verfiigbarkeit von Spezialisten fir ~ |Organ. + Leist. 63,1% 31,5% 0,0% 0,9% 0,0% 4,5%
Diagnose und Therapie Patientenorg. 91,5% 6,4% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1%
Aufbau und Implementierung von
Erfolgsmessungen und Organ. + Leist. 27,0% 48,6% 17,1% 2,7% 0,0% 4,6%
Qualitatskontrollen / Mal3nahmen des
Qualitatsmanagements Patientenorg. 29,8% 46,8% 10,6% 8,5% 2,1% 2,2%
Organ. + Leist. 60,4% 36,9% 0,0% 0,0% 0,0% 2,7%
Interdisziplinare Zusammenarbeit Patientenorg. 85,1% 12,8% 2,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Organ. + Leist. 43,2% 41,4% 8,1% 1,8% 0,0% 5,5%
Intersektorale Zusammenarbeit Patientenorg. 61,7% 23,4% 12,8% 0,0% 0,0% 2,1%
Enge Vernetzung und
Zusammenarbeit mit anderen Organ. + Leist. 45,0% 44,1% 7,2% 0,9% 0,0% 2,8%
Referenzzentren auf nationalem und
internationalem Niveau Patientenorg. 66,0% 34,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Forschungsbeitréage der Mitarbeiter .
durch Teilnahme an klinischen und Organ. + Leist. 33,3% 28.8% 27,9% 4.5% 0.9% 4,6%
epidemiologischen Studien Patientenorg. 36,2% 46,8% 10,6% 2,1% 0,0% 4,3%
Mitarbeit bei der Erstellung von Organ. + Leist. 33,3% 40,5% 18,0% 3,6% 0,9% 3,7%
Leitlinien Patientenorg. 48,9% 36,2% 12,8% 2,1% 0,0% 0,0%
Beteiligung an einem Organ. + Leist. 31,5% 40,5% 21,6% 2,7% 0,9% 2,8%
Patientenregister Patientenorg. 48,9% 31,9% 14,9% 2,1% 0,0% 2,2%
Organ. + Leist. 4,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 95,5%
Andere Patientenorg. 8,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 91,5%
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Tab. 29: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie schatzen Sie die Wichtigkeit der folgenden Kriterien zur Einrichtung bzw. Bildung von Referenzzentren

ein?
n=111 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Offentliche
Organisation 34,3% 45,7% 8,6% 5,7% 0,0% 5,7%
Kostentrager 52,9% 29,4% 17,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Mindestanzahl kontinuierlich Leistungserbringer 43,8% 34,4% 9,4% 6,2% 3,1% 3,1%
versorgter Patienten Forscher 50,0% 42,3% 0,0% 3,8% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 34,3% 57,1% 5,7% 0,0%) 0,0% 2,9%
Kostentrager 41,2% 41,2% 17,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 50,0%) 37,5% 9,4% 3,1% 0,0% 0,0%
Sachliche Mindestausstattung Forscher 42,3% 38,5% 11,5% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 40,0% 54,3% 2,9% 0,0%) 0,0% 2,8%
Kostentrager 35,3% 41,2% 17,6% 5,9% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 65,6% 34,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Personelle Mindestausstattung Forscher 53,8%) 42,3% 0,0% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 65,7% 28,6% 0,0% 0,0%) 0,0% 5,7%
Kostentrager 76,5% 23,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 59,4% 34,4% 3,1% 0,0% 0,0% 3,1%
Mindesterfahrung der leitenden Arzte |Forscher 73,1%) 19,2% 3,8%) 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 34,3% 45,7% 5,7% 5,7% 0,0% 8,6%
Kostentrager 23,5% 64,7% 11,8% 0,0% 0,0% 0,0%
RegelmaRige Betreuung der Leistungserbringer 50,0%) 34,4% 12,5% 0,0% 0,0% 3,1%
Patienten (Follow-up) moglich Forscher 53,8% 42,3% 0,0% 0,0%) 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 14,3% 28,6% 40,0% 8,6% 0,0% 8,5%
Kostentrager 11,8% 41,2% 47,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Koordination und Verwaltung der Leistungserbringer 12,5% 50,0% 28,1% 6,2% 0,0% 3,2%
Patientenbelange Forscher 26,9% 42,3% 23,1% 3,8% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 14,3% 31,4% 34,3% 14,3% 5,7%
Kostentrager 0,0%) 5,9% 41,2% 41,2% 11,7% 0,0%
Leistungserbringer 3,1% 21,9% 28,1% 28,1% 15,6% 3,2%
Wohnortnahe des Zentrums Forscher 0,0% 3,8% 50,0% 38,5% 3,8% 3,9%
Offentliche
Organisation 54,3% 34,3% 0,0% 0,0%) 0,0% 11,4%
Kostentrager 58,8% 41,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Verfiigbarkeit von Spezialisten fir Leistungserbringer 65,6%) 31,2% 3,2% 0,0% 0,0% 0,0%
Diagnose und Therapie Forscher 73,1% 23,1% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 22,9% 48,6% 20,0% 2,9% 0,0% 5,6%
Aufbau und Implementierung von Kostentrager 58,8% 35,3% 5,9% 0,0% 0,0% 0,0%
Erfolgsmessungen und
Qualitatskontrollen / MaRnahmen des Leistungserbringer 12,5% 59,4% 25,0% 0,0% 0,0% 3,1%
Qualitatsmanagements Forscher 30,8% 42,3% 11,5% 7,7% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 48,6% 48,6% 0,0% 0,0%) 0,0% 2,8%
Kostentrager 47,1% 52,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 59,4% 37,5% 0,0% 0,0% 0,0% 3,1%
Interdisziplinare Zusammenarbeit Forscher 88,5% 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 37,1% 57,1% 2,9% 0,0%) 0,0% 2,9%
Kostentrager 47,1% 41,2% 11,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 28,1% 46,9% 12,5% 6,2% 0,0% 6,3%
Intersektorale Zusammenarbeit Forscher 69,2% 11,5% 7,7% 0,0% 0,0% 11,6%
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Offentliche
Organisation 37,1% 45,7% 14,3% 0,0% 0,0% 2,9%
Enge Vernetzung und Kostentrager 58,8% 29,4% 5,9% 5,9% 0,0% 0,0%
Zusammenarbeit mit anderen
Referenzzentren auf nationalem und |L€istungserbringer 46,9% 43,8% 6,2% 0,0% 0,0% 3,1%
internationalem Niveau Forscher 42,3% 53,8% 0,0% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 17,1% 28,6% 40,0% 2,9% 0,0% 11,4%
Kostentrager 23,5% 23,5% 41,2% 11,8% 0,0% 0,0%
Forschungsbeitrage der Mitarbeiter
durch Teilnahme an klinischen und | Leistungserbringer 37,5% 37,5% 21,9% 3,1% 0,0% 0,0%
epidemiologischen Studien Forscher 53,8% 23,1% 11,5% 3,8% 3,9% 3,9%
Offentliche
Organisation 17,1% 42,9% 28,6% 2,9% 0,0% 8,5%
Kostentrager 29,4% 52,9% 5,9% 11,8% 0,0% 0,0%
Mitarbeit bei der Erstellung von Leistungserbringer 37,5% 37,5% 18,8% 3,1% 3,1% 0,0%
Leitlinien Forscher 53,8% 30,8% 11,5% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 25,7% 34,3% 31,4% 2,9% 0,0% 5,7%
Kostentrager 29,4% 35,3% 29,4% 5,9% 0,0% 0,0%
Beteiligung an einem Leistungserbringer 28,1% 53,1% 12,5% 3,1% 3,2% 0,0%
Patientenregister Forscher 46,2% 38,5% 11,5% 0,0% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 5,7% 0,0% 0,0% 0,0%) 0,0% 94,3%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 3,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,9%
Andere Forscher 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 92,3%
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Elemente einer gemeinsamen Versorgung (Shared-Care)

Tab. 30: Gesamtauswertung

Welche Elemente gehdren aus Ihrer Sicht zu einem Modell der gemeinsamen
Versorgung (Shared Care)?

n=158 Anzahl Keine Angabe
Zusammenarbeit von einem Referenzzentrum mit einem oder
mehreren mitversorgenden Einrichtungen/Personen 81,6% 18,4%
Zusammenarbeit von verschiedenen Einrichtungen in einem
Qualitatszirkel 34,8% 65,2%
Diagnosestellung und Behandlungseinstellung in einem
Referenzzentrum 70,9% 29,1%
Management von akuten, aber weniger gravierenden Problemen
bei niedergelassenen Medizinern 35,4% 64,6%
RegelmaRige Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum 57,6% 42,4%
Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum nur bei Notféllen
oder spezialisierten Behandlungen 17,1% 82,9%
Mitversorgende Einrichtung (z.B. Niedergelassener) folgt den
Empfehlungen des Referenzzentrums 76,6% 23,4%
Gemeinsames Qualitatsmanagement der beteiligten
Einrichtungen 59,5% 40,5%

Tab. 31: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

(Shared Care)?

Welche Elemente gehdren aus lhrer Sicht zu einem Modell der gemeinsamen Versorgung

n=158 Anzahl Keine Angabe

Zusammenarbeit von einem Referenzzentrum mit Organ. + Leist 81,1% 18,9%

einem oder mehreren mitversorgenden

Einrichtungen/Personen Patientenorg. 83,0% 17,0%

Zusammenarbeit von verschiedenen Einrichtungen in |Organ. + Leist 27,9% 72,1%

einem Qualitatszirkel Patientenorg. 51,1% 48,9%
Organ. + Leist 67,6% 32,4%

Diagnosestellung und Behandlungseinstellung in

einem Referenzzentrum Patientenorg. 78,7% 21,3%
Organ. + Leist 36,0% 64,0%

Management von akuten, aber weniger gravierenden

Problemen bei niedergelassenen Medizinern Patientenorg. 34,0% 66,0%

RegelmaRige Vorstellung des Patienten im Organ. + Leist 51,4% 48,6%

Referenzzentrum Patientenorg. 72,3% 27,7%
Organ. + Leist 16,2% 83,8%

Vorstellung des Patienten im Referenzzentrum nur

bei Notfallen oder spezialisierten Behandlungen Patientenorg. 19,1% 80,9%
Organ. + Leist 73,9% 26,1%

Mitversorgende Einrichtung (z.B. Niedergelassener)

folgt den Empfehlungen des Referenzzentrums Patientenorg. 83,0% 17,0%

Gemeinsames Qualitdtsmanagement der beteiligten |Organ. + Leist 62,2% 37,8%

Einrichtungen Patientenorg. 53,2% 46,8%
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Tab. 32: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Elemente gehotren aus lhrer Sicht zu einem Modell der
gemeinsamen Versorgung (Shared Care)?
n=111 Anzahl Keine Angabe
Offentliche Organisation 80,0% 20,0%
Zusammenarbeit von einem Kostentréger 52,9% 47,1%
Referenzzentrum mit einem oder mehreren|Leistungserbringer 87,5% 12,5%
mitversorgenden Einrichtungen/Personen |Forscher 92,3% 7.7%
Offentliche Organisation 37,1% 62,9%
Kostentrager 41,2% 58,8%
Zusammenarbeit von verschiedenen Leistungserbringer 15,6% 84,4%
Einrichtungen in einem Qualitatszirkel Forscher 23,1% 76,9%
Offentliche Organisation 51,4% 48,6%
Diagnosestellung und Kostentrager 58,8% 41,2%
Behandlungseinstellung in einem Leistungserbringer 68,8% 31,2%
Referenzzentrum Forscher 92,3% 7.7%
Offentliche Organisation 22,9% 77,1%
Management von akuten, aber weniger Kostentrager 47.1% 52,9%
gravierenden Problemen bei Leistungserbringer 40,6% 59,4%
niedergelassenen Medizinern Forscher 42,3% 57, 7%
Offentliche Organisation 31,4% 68,6%
Kostentrager 41,2% 58,8%
RegelméRige Vorstellung des Patienten im |L€istungserbringer 68,8% 31,2%
Referenzzentrum Forscher 61,5% 38,5%
Offentliche Organisation 8,6% 91,4%
Vorstellung des Patienten im Kostentrager 41,2% 58,8%
Referenzzentrum nur bei Notfallen oder  |Leistungserbringer 12,5% 87,5%
spezialisierten Behandlungen Forscher 15,4% 84,6%
Offentliche Organisation 62,9% 37,1%
Mitversorgende Einrichtung (z.B. Kostentrager 82,4% 17,6%
Niedergelassener) folgt den Empfehlungen |L€istungserbringer 71,9% 28,1%
des Referenzzentrums Forscher 88,5% 11,5%
Offentliche Organisation 60,0% 40,0%
Kostentrager 76,5% 23,5%
Gemeinsames Qualitatsmanagement der |Leistungserbringer 50,0% 50,0%
beteiligten Einrichtungen Forscher 73,1% 26,9%
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Ziele einer gemeinsamen Versorgung (Shared-Care)

Tab. 33: Gesamtauswertung

Welche Ziele kénnten nach Ihrer Meinung mit einer gemeinsamen Versorgung
von Patienten (Shared care) bedient werden?

n=158 Anzahl keine Angabe
Wohnortnahe Versorgung 41,1% 58,9%
Leichterer Transfer neuer Erkenntnisse 79,1% 20,9%
Medizinisch héherwertige Versorgung 81,0% 19,0%
Einhaltung von Qualitatsstandards 71,5% 28,5%
Kosteneffiziente Versorgung 51,9% 48,1%
Gute Erreichbarkeit 37,3% 62,7%
Feste Ansprechpartner fir Patienten 70,3% 29,7%
Andere 1,9% 98,1%

Tab. 34: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche Ziele kdnnten nach Ihrer Meinung mit einer gemeinsamen Versorgung von
Patienten (Shared care) bedient werden?

n= 158 Anzahl keine Angabe
Organ. + Leist. 39,6% 60,4%
Wohnortnahe Versorgung Patientenorg. 44, 7% 55,3%
Organ. + Leist. 78,4% 21,6%
Leichterer Transfer neuer Erkenntnisse Patientenorg. 80,9% 19,1%
Organ. + Leist. 82,0% 18,0%
Medizinisch hoherwertige Versorgung Patientenorg. 78,7% 21,3%
Organ. + Leist. 73,0% 27,0%
Einhaltung von Qualitatsstandards Patientenorg. 68,1% 31,9%
Organ. + Leist. 52,3% 47,7%
Kosteneffiziente Versorgung Patientenorg. 51,1% 48,9%
Organ. + Leist. 35,1% 64,9%
Gute Erreichbarkeit Patientenorg. 42,6% 57,4%
Organ. + Leist. 63,1% 36,9%
Feste Ansprechpartner fiir Patienten Patientenorg. 87,2% 12,8%
Organ. + Leist. 2,7% 97,3%
Andere Patientenorg. 0,0% 100,0%
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Tab. 35: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Ziele kénnten nach Ihrer Meinung mit einer gemeinsamen Versorgung
von Patienten (Shared care) bedient werden?

n=111 Anzahl keine Angabe
Offentliche
Organisation 31,4% 68,6%
Kostentrager 23,5% 76,5%
Leistungserbringer 62,5% 37,5%
Wohnortnahe Versorgung Forscher 34,6% 65,4%
Offentliche
Organisation 77,1% 22,9%
Kostentrager 70,6% 29,4%
Leistungserbringer 71,9% 28,1%
Leichterer Transfer neuer Erkenntnisse|Forscher 92,3% 7,7%
Offentliche
Organisation 80,0% 20,0%
Kostentrager 82,4% 17,6%
Leistungserbringer 78,1% 21,9%
Medizinisch héherwertige Versorgung |Forscher 88,5% 11,5%
Offentliche
Organisation 65,7% 34,3%
Kostentrager 76,5% 23,5%
Leistungserbringer 65,6% 34.,4%
Einhaltung von Qualitatsstandards Forscher 88,5% 11,5%
Offentliche
Organisation 37,1% 62,9%
Kostentrager 64,7% 35,3%
Leistungserbringer 56,2% 43,8%
Kosteneffiziente Versorgung Forscher S57,71% 42,3%
Offentliche
Organisation 31,4% 68,6%
Kostentrager 17,6% 82,4%
Leistungserbringer 43,8% 56,2%
Gute Erreichbarkeit Forscher 42,3% 57,7%
Offentliche
Organisation 51,4% 48,6%
Kostentrager 35,3% 64,7%
Leistungserbringer 78,1% 21,9%
Feste Ansprechpartner fur Patienten  |Forscher 80,8% 19,2%
Offentliche
Organisation 2,9% 97,1%
Kostentrager 5,9% 94,1%
Leistungserbringer 0,0% 100,0%
Andere Forscher 3,8% 96,2%
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Allgemeine Verbreitung von spezifischen Versorgungsstrukturen

Tab. 36: Organisationen und Leistungserbringer

Welche spezifischen Versorgungsstrukturen sind fir einzelne Seltene
Erkrankungen fur die Diagnostik und Therapie in Deutschland verbreitet?

n=111 oft teilweise nie keine Angabe
Referenzzentrum: Entscheidungen
werden von einem multidisziplindren
Team getroffen 18,0% 65,8% 8,1% 8,1%
Shared Care: Netzwerk von
Facharzten mit einem
Referenzzentrum 9,9% 61,3% 17,1% 11,7%
Netzwerk ohne Referenzzentrum:
speziell interessierte Facharzte, die
untereinander vernetzt sind 8,1% 68,5% 14,4% 9,0%
Bilaterale Versorgung: Fach- oder
Hausarzt in Abstimmung mit
Spezialisten 19,8% 65,8% 4,5% 9,9%
Fach- oder Hausarzt ohne
Abstimmung mit Spezialisten 37,8% 44,1% 5,4% 12,7%
Eine zufallige Mischung aus den
vorgenannten Modellen 46,8% 39,6% 3,6% 10,0%
Keine spezifischen
Versorgungsmodelle 39,6% 32,4% 5,4% 22,6%
Andere 0,0% 1,8% 0,0% 98,2%
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Tab. 37: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche spezifischen Versorgungsstrukturen sind fir einzelne Seltene Erkrankungen fir
die Diagnostik und Therapie in Deutschland verbreitet?

n=111 oft teilweise nie keine Angabe

Offentliche

Organisation 20,0% 65,7% 2,9% 11,4%
Referenzzentrum: Entscheidungen Kostentrager 0,0% 82,4% 17,6% 0,0%
werden von einem multidisziplindren |Leistungserbringer 21,9% 62,5% 6,2% 9,4%
Team getroffen Forscher 19,2% 61,5% 11,5% 7,8%

Offentliche

Organisation 11,4% 62,9% 5,7% 20,0%
Shared Care: Netzwerk von Kostentrager 5,9% 64,7% 29,4% 0,0%
Eacharzten mit einem Leistungserbringer 9,4% 62,5% 18,8% 9,3%
Referenzzentrum Forscher 11,5% 53,8% 23,1% 11,6%

Offentliche

Organisation 14,3% 60,0% 8,6% 17,1%
Netzwerk ohne Referenzzentrum: Kostentrager 5,9% 70,6% 17,6% 5,9%
speziell interessierte Facharzte, die  |Leistungserbringer 6,2% 68,8% 15,6% 9,4%
untereinander vernetzt sind Forscher 3,8% 76,9% 19,2% 0,1%

Offentliche

Organisation 25,7% 57,1% 0,0% 17,2%
Bilaterale Versorgung: Fach- oder Kostentrager 29,4% 64,7% 0,0% 5,9%
Hausarzt in Abstimmung mit Leistungserbringer 6,2% 71,9% 12,5% 9,4%
Spezialisten Forscher 23,1% 69,2% 3,8% 3,9%

Offentliche

Organisation 25,7% 54,3% 0,0% 20,0%

Kostentrager 41,2% 47,1% 0,0% 11,7%
Fach- oder Hausarzt ohne Leistungserbringer 34,4% 43,8% 12,5% 9,3%
Abstimmung mit Spezialisten Forscher 53,8% 30,8% 7,7% 7,7%

Offentliche

Organisation 40,0% 45,7% 2,9% 11,4%

Kostentrager 41,2% 47,1% 0,0% 11,7%
Eine zufallige Mischung aus den Leistungserbringer 50,0% 34,4% 6,2% 9,4%
vorgenannten Modellen Forscher 53,8% 34,6% 3,8% 7,8%

Offentliche

Organisation 22,9% 34,3% 5,7% 37,1%

Kostentrager 52,9% 23,5% 5,9% 17, 7%
Keine spezifischen Leistungserbringer 34,4% 37,5% 6,2% 21,9%
Versorgungsmodelle Forscher 61,5% 26,9% 3,8% 7,8%

Offentliche

Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Leistungserbringer 0,0% 3,1% 0,0% 96,9%
Andere Forscher 0,0% 3,8% 0,0% 96,2%
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Krankheitsspezifische Verbreitung von spezifischen Versorgungsstrukturen

Tab. 38: Patientenorganisationen

Deutschland verbreitet?

Welche spezifischen Versorgungsstrukturen sind fur die Diagnostik und
Therapie fur die von lhnen vertretene einzelne Seltene Erkrankungen in

n= 47 oft teilweise nie keine Angabe
Referenzzentrum: Entscheidungen
werden von einem multidisziplinaren
Team getroffen 12,8% 40,4% 38,3% 8,5%
Shared Care: Netzwerk von
Fachérzten mit einem
Referenzzentrum 8,5% 38,3% 42,6% 10,6%
Netzwerk ohne Referenzzentrum:
speziell interessierte Facharzte, die
untereinander vernetzt sind 8,5% 63,8% 17,0% 10,7%
Bilaterale Versorgung: Fach- oder
Hausarzt in Abstimmung mit
Spezialisten 10,6% 53,2% 21,3% 14,9%
Fach- oder Hausarzt ohne
Abstimmung mit Spezialisten 34,0% 46,8% 2,1% 17,1%
Eine zufallige Mischung aus den
vorgenannten Modellen 29,8% 42,6% 12,8% 14,8%
Keine spezifischen
Versorgungsmodelle 36,2% 27, 7% 8,5% 27,6%
Andere 10,6% 0,0% 0,0% 89,4%
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Préaferenzen von Patienten mit Seltenen Erkrankungen fur die Behandlung

Tab. 39: Patientenorganisationen

Welche Rolle spielen lhrer Auffassung nach die folgenden Faktoren in der Behandlung der von
Ihnen vertretenen Seltenen Erkrankung?

n=47 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Wohnortnahe Versorgung 12,8% 25,5% 36,2% 17,0% 2,1% 6,4%
Hohe Kompetenz der arztlichen
Leitung 85,1% 10,6% 0,0% 0,0% 0,0% 4,3%
Zeitnahe Terminvergabe 29,8% 46,8% 10,6% 8,5% 0,0% 4,3%
Gute Zusammenarbeit zwischen
arztlichen und nicht-arztlichen
Behandlern 44, 7% 25,5% 17,0% 4,3% 0,0% 8,5%
Gute Zusammenarbeit mit dem
Hausarzt 46,8% 38,3% 6,4% 4,3% 0,0% 4,2%
Gleichbleibende Ansprechpartner 40,4% 48,9% 6,4% 0,0% 0,0% 4,3%
Fruher Zugang zu
Diagnosemdglichkeiten (z.B.
Neugeborenenscreening) 42,6% 40,4% 4,3% 4,3% 4,3% 4,1%
Psychosoziale Betreuung der
Betroffenen und Angehorigen 51,1% 34,0% 8,5% 2,1% 0,0% 4,3%
Schneller Zugang zu neuen
Arzneimitteln 34,0% 29,8% 17,0% 8,5% 4,3% 6,4%
Verfugbarkeit speziell ausgebildeter
nicht-arztlicher Therapeuten 42,6% 29,8% 19,1% 2,1% 0,0% 6,4%
Problemloser Zugang zu Hilfsmitteln 57,4% 23,4% 6,4% 6,4% 2,1% 4,3%
Informationen Uber neue
Behandlungsmaglichkeiten 61,7% 31,9% 2,1% 0,0% 0,0% 4,3%
Information Uber Behandlungszentren 55,3% 31,9% 2,1% 0,0% 0,0% 10,7%
Zugang zu
Behandlungsmdglichkeiten auBerhalb
Deutschlands 12,8% 21,3% 36,2% 12,8% 10,6% 6,3%
Andere 0,0% 0,0% 6,4% 0,0% 0,0% 93,6%
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Auswirkungen bestehender Netzwerke

Tab. 40: Gesamtauswertung

Wie schatzen Sie die Auswirkungen bestehender Netzwerke auf die konkrete Versorgung
der Patienten ein? n=158

sehr positiv

positiv

kein Effekt

negativ

sehr negativ

keine Angabe

27,8%

57,0%

10,1%

0,0%

0,0%

5,1%

Tab. 41: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Patienten ein? n=158

Wie schatzen Sie die Auswirkungen bestehender Netzwerke auf die konkrete Versorgung der

sehr positiv positiv kein Effekt negativ sehr negativ keine Angabe
Organisation und Leistung 26,1% 60,4% 9,0% 0,0% 0,0% 4,5%
Patientenorganisation 31,9% 48,9% 12,8% 0,0% 0,0% 6,4%

Tab. 42: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Patienten ein? n=111

Wie schatzen Sie die Auswirkungen bestehender Netzwerke auf die konkrete Versorgung der

sehr positiv positiv kein Effekt negativ sehr negativ keine Angabe
Offentliche Organisation 17,1% 68,6% 8,6% 0,0% 0,0% 5,7%
Kostentrager 29,4% 52,9% 11,8% 0,0% 0,0% 5,9%
Leistungserbringer 25,0% 56,2% 15,6% 0,0% 0,0% 3,2%
Forscher 38,5% 57, 7% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8%
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Bedeutung européaischer Referenzzentren

Tab. 43: Patientenorganisationen

Wie schatzen Sie die Wichtigkeit Europaischer Referenzzentren fir die von lhnen

vertretene Seltene Erkrankung ein? n=47
sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
29,8% 57,4% 8,5% 2,1% 0,0% 2,2%
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Beschleunigung der Diagnosestellung

Tab. 44: Gesamtauswertung

Welche MalRnahmen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um die Diagnosestellung bei Seltenen
Erkrankungen allgemein zu beschleunigen?

n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Zentrale Informationsdatenbanken 44,3% 34,8% 17,1% 0,0% 0,0% 3,8%
Schulungen fur primare
Leistungserbringer 24, 7% 39,2% 26,6% 3,8% 0,0% 5,7%

Verpitlichtende Fort- und
Weiterbildung Uber Seltene
Erkrankungen (CME /

Weiterbildungsverordnungen) 20,3% 38,0% 27,2% 9,5% 0,6% 4,4%
Entwicklung von Leitlinien /
Patientenpfaden 38,6% 36,1% 17,7% 3,2% 0,0% 4,4%

Verbindliche Einfuhrung von Seltenen
Erkrankungen in die Lehre bei der
Medizinerausbildung

(Approbationsordnung) 29,1% 36,7% 22,8% 5,1% 1,9% 4,4%
Entwicklung / Anwendung von

Screeningverfahren 22,2% 29, 7% 27,8% 10,1% 3,8% 6,4%
Andere 0,0% 0,0% 10,8% 0,0% 0,0% 89,2%

Tab. 45: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche MaRnahmen sind lhrer Meinung nach geeignet, um die Diagnosestellung bei Seltenen Erkrankungen
allgemein zu beschleunigen?

n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Organ. + Leist. 32,4% 41,4% 21,6% 0,0% 0,0% 4,6%
Zentrale Informationsdatenbanken Patientenorg. 72,3% 19,1% 6,4%) 0,0% 0,0% 2,2%
Schulungen fir priméare Organ. + Leist. 17,1% 42,3% 30,6% 3,6% 0,0% 6,4%
Leistungserbringer Patientenorg. 42,6% 31,9% 17,0% 4,3% 0,0% 4,2%
Verpflichtende Fort- und Organ. + Leist. 12,6% 38,7% 29,7% 12,6% 0,9% 5,5%

Weiterbildung tber Seltene
Erkrankungen (CME /

Weiterbildungsverordnungen) Patientenorg. 38,3% 36,2% 21,3% 2,1% 0,0% 2,1%
Entwicklung von Leitlinien / Organ. + Leist. 34,2% 36,9% 18,9%) 45% 0,0% 5,5%
Patientenpfaden Patientenorg. 48,9% 34,0% 14,9% 0,0% 0,0% 2,2%
Verbindliche Einfiihrung von Seltenen|Organ. + Leist. 19,8% 36,0% 28,8% 7,2% 2,7% 5,5%

Erkrankungen in die Lehre bei der
Medizinerausbildung

(Approbationsordnung) Patientenorg. 51,1% 38,3% 8,5%) 0,0% 0,0% 2,1%
Entwicklung / Anwendung von Organ. + Leist. 17,1% 32,4% 27,9% 12,6% 4,5% 5,5%
Screeningverfahren Patientenorg. 34,0% 23,4% 27,7% 4,3% 2,1% 8,5%

Organ. + Leist. 6,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,7%

Andere Patientenorg. 19,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 80,9%
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Tab. 46: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

allgemein zu beschleunigen?

Welche MaRBnahmen sind lhrer Meinung nach geeignet, um die Diagnosestellung bei Seltenen Erkrankungen

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 37,1% 37,1% 20,0% 0,0% 0,0% 5,8%
Kostentrager 29,4% 52,9% 17,6% 0,0% 0,0% 0,1%
Leistungserbringer 28,1% 43,8% 25,0% 0,0% 0,0% 3,1%
Zentrale Informationsdatenbanken Forscher 34,6% 38,5% 19,2% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 20,0% 42,9% 25,7% 2,9% 0,0% 8,5%
Kostentrager 17,6% 29,4% 35,3% 11,8% 0,0% 5,9%
Schulungen fiir primére Leistungserbringer 9,4% 46,9% 37,5% 3,1% 0,0% 3,1%
Leistungserbringer Forscher 23,1% 46,2% 23,1% 0,0% 0,0% 7,6%
Offentliche
Verpflichtende Fort- und Organlsa.l.tlon 20,0% 34,3% 22,9% 11,4% 2,9% 8,5%
Weiterbildung tiber Seltene Kostentrager 5,9% 23,5% 35,3% 35,3% 0,0% 0,0%
Erkrankungen (CME / Leistungserbringer 9,4% 40,6% 40,6% 6,2% 0,0% 3,2%
Weiterbildungsverordnungen) Forscher 11,5% 50,0% 23,1% 7,7% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 42,9% 22,9% 20,0% 5,7% 0,0% 8,5%
Kostentrager 29,4% 35,3% 29,4% 5,9% 0,0% 0,0%
Entwicklung von Leitlinien / Leistungserbringer 28,1% 43,8% 18,8% 6,2% 0,0% 3,1%
Patientenpfaden Forscher 34,6% 50,0% 7,7% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Verbindliche Einfiihrung von Seltenen Organlsallltlon 17.1% 20.0% 37.1% 11,4% 5,7% 8,7%
Erkrankungen in die Lehre bei der Kostentrager 11,8% 41,2% 23,5% 23,5% 0,0% 0,0%
Medizinerausbildung Leistungserbringer 31,2% 40,6% 21,9% 3,1% 0,0% 3,2%
(Approbationsordnung) Forscher 15,4% 46,2% 30,8% 0,0% 0,0% 7,6%
Offentliche
Organisation 14,3% 28,6% 31,4% 11,4% 2,9% 11,4%
Kostentrager 5,9% 17,6% 23,5% 29,4% 17,6% 6,0%
Entwicklung / Anwendung von Leistungserbringer 15,6% 50,0% 25,0% 9,4% 0,0% 0,0%
Screeningverfahren Forscher 30,8% 26,9% 26,9% 7,7% 3,8% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 6,2% 0,0% 0,0% 93,8%
Andere Forscher 0,0% 0,0% 19,2% 0,0% 0,0% 80,8%
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Verbesserungsbedarf bei der Diagnosestellung

Tab. 47: Patientenorganisationen

Worin sehen Sie Verbesserungsbedarf bei der Diaghosestellung fur die von lhnen
vertretene Seltene Erkrankung?
n= 47 Anzahl keine Angabe

Einfuhrung eines Neugeborenenscreenings 21,3% 78,7%
Bessere Fortbildung der Fachéarzte 83,0% 17,0%
Bessere Fortbildung der Hauséarzte 46,8% 53,2%
Bessere Vernetzung von Hausérzten und Fachérzten 61,7% 38,3%
Mehr Forschung 68,1% 31,9%
Schaffung von Referenzzentren 74,5% 25,5%
Verbesserung von Informationsdatenbanken 70,2% 29,8%
Starkere Einbeziehung von Patientenerfahrungen der

Selbsthilfe 85,1% 14,9%
Andere 12,8% 87,2%
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Therapieleitlinien und Patientenpfade
Tab. 48: Organisationen und Leistungserbringer
Sollten Therapieleitlinien und Patientenpfade bei Seltenen Erkrankungen entwickelt werden?
Anzahl n=111
LJAnstelle von Leitlinien
sollten dort
Patientenpfade definiert
werden, wo die
,Die Entwicklung von umfassende
Leitlinien ist bei Seltenen |Leitlinienerstellung aus  |,Entscheidend sind
Erkrankungen genauso |wissenschaftlichen weder Leitlinien noch .Bei Seltenen
sinnvoll und notwendig  |(mangelnde Evidenz) Patientenpfade, es Erkrankungen ist die
wie bei haufigen oder praktischen genlgt die systematische |Erstellung von Leitlinien
Erkrankungen, ihr muss |Erwagungen (keine Erfassung von und Patientenpfaden
Prioritat beigemessen verfiigbaren Ressourcen)|patientenindividueller aufgrund der geringen
werden* scheitert" Evidenz* Fallzahlen nicht moglich* [Keine Angabe
36,0% 49,5% 7,2% 1,8% 5,5%
Tab. 49: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher
Sollten Therapieleitlinien und Patientenpfade bei Seltenen Erkrankungen entwickelt werden?
LAnstelle von
Leitlinien sollten
dort
Patientenpfade
definiert werden,
wo die
,Die Entwicklung [umfassende
= 111 von Leitlinienist  |Leitlinienerstellung
bei Seltenen aus LEntscheidend sind|,Bei Seltenen
Erkrankungen wissenschaftlichen [weder Leitlinien Erkrankungen ist
genauso sinnvoll  [(mangelnde noch die Erstellung von
und notwendig wie |Evidenz) oder Patientenpfade, es [Leitlinien und
bei haufigen praktischen genugt die Patientenpfaden
Erkrankungen, ihr |Erwagungen systematische aufgrund der
muss Prioritéat (keine verfligbaren |Erfassung von geringen
beigemessen Ressourcen) patientenindividuell |Fallzahlen nicht
werden” scheitert” er Evidenz* moglich” Keine Angabe
Offentliche Organisation 37,1 48,6 57 2,9 57
Kostentrager 35,3 52,9 5,9 0 59
Leistungserbringer 34,4 46,9 12,5 3,1 3,1
Forscher 38,5 50 3,8 7,7 0
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Informationsmaoglichkeiten

Tab. 50: Gesamtauswertung

Wie schatzen Sie allgemein die Informationsmdglichkeiten bei Seltenen Krankheiten ein?

n=158 sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht keine Angabe
Fir Patienten 3,8% 18,4% 42,4% 26,6% 51% 3,7%
Fir spezialisierte Mediziner 13,9% 48,1% 29,7% 3,8% 1,3% 3,2%
Fir nicht spezialisierte Mediziner 4,4% 17,1% 43,7% 25,9% 4,4% 4,5%
Fur Entscheidungstrager
(Krankenkassen, Politik etc.) 2,5% 12,0% 43,0% 27,8% 12,7% 2,0%

Tab. 51: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie schatzen Sie allgemein die Informationsméglichkeiten bei Seltenen Krankheiten ein?

n=158 sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht keine Angabe
Organ. + Leist. 3,6% 18,9% 45,9% 23,4% 2,7% 5,5%
Fir Patienten Patientenorg. 4,3% 17,0% 34,0% 34,0% 10,7% 0,0%
Organ. + Leist. 16,2% 52,3% 25,2% 0,9% 0,9% 4,5%
Fur spezialisierte Mediziner Patientenorg. 8,5% 38,3% 40,4% 10,6% 2,2% 0,0%
Organ. + Leist. 3,6% 19,8% 47,7% 20,7% 1,8% 6,4%
Flr nicht spezialisierte Mediziner Patientenorg. 6,4% 10,6% 34,0% 38,3% 10,7% 0,0%
Fir Entscheidungstrager Organ. + Leist. 1,8% 14,4% 47,7% 27,0% 6,3% 2,8%
(Krankenkassen, Politik etc.) Patientenorg. 4,3% 6,4% 31,9% 29,8% 27,6% 0,0%

Tab. 52: Subgruppen 6ffentliche Org./ Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie schéatzen Sie allgemein die Informationsmdglichkeiten bei Seltenen Krankheiten ein?
n=111 sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 2,9% 20,0% 51,4% 17,1% 0,0% 8,6%
Kostentrager 5,9% 11,8% 52,9% 23,5% 0,0% 5,9%
Leistungserbringer 3,1% 21,9% 40,6% 28,1% 3,1% 3,2%
Fir Patienten Forscher 3,8% 15,4% 42,3% 26,9% 7,7% 3,9%
Offentliche
Organisation 17,1% 51,4% 17,1% 2,9% 0,0% 11,5%
Kostentrager 11,8% 64,7% 23,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 18,8% 46,8% 34,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Fur spezialisierte Mediziner Forscher 15,4% 53,8% 23,1% 0,0% 3,8% 3,9%
Offentliche
Organisation 2,9% 31,4% 40,0% 14,3% 0,0% 11,4%
Kostentréger 0,0% 23,5% 52,9% 17,6% 0,0% 6,0%
Leistungserbringer 3,1% 15,6% 43,8% 31,2% 3,1% 3,2%
Fir nicht spezialisierte Mediziner Forscher 7,7% 3,8% 61,5% 19,2% 3,8% 4,0%
Offentliche
Organisation 2,9% 22,9% 42,9% 22,9% 2,9% 5,5%
Kostentrager 0,0% 17,6% 58,9% 23,5% 0,0% 0,0%
Fiir Entscheidungstrager Leistungserbringer 3,1% 15,6% 43,8% 28,1% 9,4% 0,0%
(Krankenkassen, Politik etc.) Forscher 0,0% 0,0% 50,0% 34,6% 11,5% 3,9%
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Informationsquellen fur Patienten

Tab. 53: Gesamtauswertung

Welche Quellen sind Ihrer Meinung nach fur Patienten wichtig, um Informationen Uber Seltene
Erkrankungen zu bekommen?

n=158 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe

Hausérzte 13,9% 30,4% 28,5% 15,8% 3,2% 8,2%
Fachérzte 41,8% 38,0% 12,7% 1,9% 0,0% 5,6%
Patientenorganisationen 57,6% 29,7% 8,2% 0,6% 0,6% 3,3%
Internet 55,1% 33,5% 57% 1,9% 0,0% 3,8%
Fachliteratur 10,8% 26,6% 29,7% 20,9% 51% 6,9%
Druckmedien (Zeitschriften,

Tagespresse, Apotheken-rundschau

etc.) 6,3% 25,9% 22,8% 28,5% 10,8% 5,7%
Gesundheitskongresse / -messen 5,1% 13,3% 30,4% 32,9% 12,7% 5,6%
Krankenkassen 8,9% 13,9% 32,3% 27,8% 12,0% 5,1%
Pharmazeutische Industrie /

Medizintechnikindustrie 3,2% 11,4% 27,2% 37,3% 15,2% 5,7%
Andere 0,0% 0,0% 7,0% 0,0% 0,0% 93,0%

Tab. 54: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

zu bekommen?

Welche Quellen sind lhrer Meinung nach fir Patienten wichtig, um Informationen Gber Seltene Erkrankungen

n=158 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Organ. + Leist. 11,7% 31,5% 28,8% 15,3% 1,8% 10,9%
Hausarzte Patientenorg. 19,1% 27,7% 27, 7% 17,0% 6,4% 2,1%
Organ. + Leist. 34,2% 41,4% 14,4% 2,7% 0,0% 7,3%
Facharzte Patientenorg. 59,6% 29,8% 8,5% 0,0% 0,0% 2,1%
Organ. + Leist. 43,2% 40,5% 9,9% 0,9% 0,9% 4,6%
Patientenorganisationen Patientenorg. 91,4% 4,3% 4,3% 0,0% 0,0% 0,0%
Organ. + Leist. 45,0% 40,5% 7,2% 2, 7% 0,0% 4,6%
Internet Patientenorg. 78,7% 17,0% 2,1% 0,0% 0,0% 2,2%
Organ. + Leist. 6,3% 22,5% 32,4% 23,4% 6,3% 9,1%
Fachliteratur Patientenorg. 21,3% 36,2% 23,4% 14,9% 2,1% 2,1%
Druckmedien (Zeitschriften, Organ. + Leist. 3,6% 23,4% 22,5% 30,6% 12,6% 7,3%
Tagespresse, Apotheken-rundschau
etc.) Patientenorg. 12,8% 31,9% 23,4% 23,4% 6,4% 2,1%
Organ. + Leist. 1,8% 11,7% 30,6% 35,1% 13,5% 7,3%
Gesundheitskongresse / -messen Patientenorg. 12,8% 17,0% 29,8% 27, 7% 10,6% 2,1%
Organ. + Leist. 4,5% 15,3% 32,4% 27,9% 13,5% 6,4%
Krankenkassen Patientenorg. 19,1% 10,6% 31,9% 27,7% 8,5% 2,2%
Pharmazeutische Industrie / Organ. + Leist. 1,8% 11,7% 28,8% 36,0% 14,4% 7,3%
Medizintechnikindustrie Patientenorg. 6,4% 10,6% 23,4% 40,4% 17,0% 2,2%
Organ. + Leist. 6,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,7%
Andere Patientenorg. 8,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 91,5%
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Tab. 55: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Quellen sind Ihrer Meinung nach fiir Patienten wichtig, um Informationen iber Seltene Erkrankungen zu
bekommen?

n=111 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe
Offentliche
Organisation 14,3% 34,3% 25,7% 11,4% 0,0% 14,3%
Kostentrager 17,6% 17,6% 35,3% 11,8% 5,9% 11,8%
Leistungserbringer 6,2% 37,5% 28,1% 21,9% 3,1% 3,2%
Hausarzte Forscher 11,5% 26,9% 30,8% 15,4% 0,0% 15,4%
Offentliche
Organisation 34,3% 42,9% 14,3% 0,0% 0,0% 8,5%
Kostentrager 29,4% 47,1% 5,9% 5,9% 0,0% 11,7%
Leistungserbringer 37,5% 31,2% 25,0% 3,1% 0,0% 3,2%
Facharzte Forscher 34,6% 46,2% 7,7% 3,8% 0,0% 7.7%
Offentliche
Organisation 28,6% 45,7% 14,3% 0,0% 2,9% 8,5%
Kostentrager 29,4% 41,2% 11,8% 5,9% 0,0% 11,7%
Leistungserbringer 59,4% 31,2% 9,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Patientenorganisationen Forscher 50,0% 46,2% 3,8% 0,0% 0,0% 0,0%
Offentliche
Organisation 34,3% 48,6% 8,6% 0,0% 0,0% 8,5%
Kostentrager 35,3% 41,2% 23,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Leistungserbringer 53,1% 40,6% 3,1% 0,0% 0,0% 3,2%
Internet Forscher 57,7% 26,9% 0,0% 11,5% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 8,6% 14,3% 45, 7% 17,1% 2,9% 11,4%
Kostentrager 5,9% 41,2% 11,8% 29,4% 5,9% 5,8%
Leistungserbringer 3,1% 21,9% 34,4% 21,9% 12,5% 6,2%
Fachliteratur Forscher 7,7% 23,1% 23,1% 30,8% 3,8% 11,5%
Offentliche
Organisation 5,7% 14,3% 20,0% 40,0% 8,6% 11,4%
Druckmedien (Zeitschriften, Kostentrager 0,0% 17.,6% 23,5% 35,3% 17,6% 6,0%
Tagespresse, Apotheken-rundschau Leistungserbringer 3,1% 31,2% 28,1% 25,0% 9,4% 3,2%
etc.) Forscher 3,8% 26,9% 19,2% 23,1% 19,7% 7,3%
Offentliche
Organisation 2,9% 11,4% 25,7% 34,3% 14,3% 11,4%
Kostentrager 0,0% 5,9% 23,5% 47,1% 17,6% 5,9%
Leistungserbringer 0,0% 9,4% 50,0% 28,1% 9,4% 3,1%
Gesundheitskongresse / -messen Forscher 3,8% 19,2% 19,2% 34,6% 15,4% 7,8%
Offentliche
Organisation 8,6% 14,3% 28,6% 25,7% 11,4% 11,4%
Kostentrager 0,0% 29,4% 58,8% 5,9% 5,9% 0,0%
Leistungserbringer 3,1% 12,5% 28,1% 31,2% 21,9% 3,2%
Krankenkassen Forscher 3,8% 11,5% 23,1% 42,3% 11,5% 7,8%
Offentliche
Organisation 0,0% 8,6% 31,4% 34,3% 14,3% 11,4%
Kostentrager 5,9% 5,9% 35,3% 35,3% 11,8% 5,8%
Pharmazeutische Industrie / Leistungserbringer 3,1% 25,0% 21,9% 31,2% 15,6% 3,2%
Medizintechnikindustrie Forscher 0,0% 3,8% 26,9% 46,2% 15,4% 7,7%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 13,5% 0,0% 0,0% 86,5%

Andere Forscher 0,0% 0,0% 11,5% 0,0% 0,0% 88,5%
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Informationslage fur Patienten in verschiedenen Bereichen

Tab. 56: Gesamtauswertung

Wie ist die Informationslage fur Patienten Uiber Seltene Erkrankungen lhrer Meinung nach
derzeit in folgenden Bereichen?

n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Patientenverstandliche
Krankheitsbeschreibung 1,9% 24, 7% 34,8% 31,0% 3,2% 4,4%
Erfahrungsberichte 2,5% 23,4% 48,1% 18,4% 1,9% 5,7%
Uberblick tiber Therapiemdglichkeiten 0,6% 14,6% 39,2% 35,4% 5,7% 4,5%
Informationen uber vorhandene
Spezialisten 0,6% 15,2% 34,2% 38,0% 7,0% 5,0%
Selbsthilfegruppen bzw.
Patientenorganisationen 6,3% 55,7% 26,6% 4,4% 1,3% 5,7%
Andere 0,0% 0,0% 1,9% 0,0% 0,0% 98,1%

Tab. 57: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie ist die Informationslage fur Patienten tGiber Seltene Erkrankungen lhrer Meinung nach derzeit in folgenden
Bereichen?
n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Patientenverstandliche Organ. + Leist. 0,9% 23,4% 36,0% 31,5% 1,8% 6,4%
Krankheitsbeschreibung Patientenorg. 4,3% 27,7% 31,9% 29,8% 6,3% 0,0%
Organ. + Leist. 0,9% 21,6% 55,0% 13,5% 0,9%) 8,1%
Erfahrungsberichte Patientenorg. 6,4% 27,7% 31,9% 29,8% 4,2% 0,0%
Organ. + Leist. 0,0% 15,3% 36,9% 37,8% 3,6%) 6,4%
Uberblick tiber Therapieméglichkeiten|Patientenorg. 2,1% 12,8% 44,7% 29,8% 10,6% 0,0%
Informationen tiber vorhandene Organ. + Leist. 0,0% 16,2% 35,1% 37,8% 3,6% 7,3%
Spezialisten Patientenorg. 2,1% 12,8% 31,9% 38,3% 14,9% 0,0%
Selbsthilfegruppen bzw. Organ. + Leist. 1,8% 55,9% 27,9% 5,4% 1,8% 7,2%
Patientenorganisationen Patientenorg. 17,0% 55,3% 23,4% 2,1% 0,0% 2,2%
Organ. + Leist. 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Andere Patientenorg. 6,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,6%
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Tab. 58: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie ist die Informationslage fiir Patienten Giber Seltene Erkrankungen Ihrer Meinung nach derzeit in folgenden
Bereichen?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 2,9% 25,7% 34,3% 22,9% 2,9% 11,3%
Kostentrager 0,0% 11,8% 29,4% 47,1% 0,0% 11,7%
Patientenverstandliche Leistungserbringer 0,0% 25,0% 50,0% 25,0% 0,0% 0,0%
Krankheitsbeschreibung Forscher 0,0% 26,9% 23,1% 42,3% 3,8% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 20,0% 60,0% 8,6% 0,0% 11,4%
Kostentrager 0,0% 29,4% 29,4% 29,4% 0,0% 11,8%
Leistungserbringer 0,0% 21,9% 68,8% 6,2% 0,0% 3,1%
Erfahrungsberichte Forscher 3,8% 19,2% 46,2% 19,2% 3,8% 7.8%
Offentliche
Organisation 0,0% 14,3% 51,4% 22,9% 0,0% 11,4%
Kostentrager 0,0% 17,6% 23,5% 52,9% 0,0% 6,0%
Leistungserbringer 0,0% 12,5% 31,2% 43,8% 9,4% 3,1%
Uberblick iiber Therapieméglichkeiten |Forscher 0,0% 19,2% 34,6% 38,5% 3,8% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 25, 7% 42,9% 20,0% 0,0% 11,4%
Kostentrager 0,0% 5,9% 11,8% 64,7% 5,9% 11,7%
Informationen tber vorhandene Leistungserbringer 0,0% 15,6% 31,2% 40,6% 9,4% 3,2%
Spezialisten Forscher 0,0% 11,5% 46,2% 38,5% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 0,0% 48,6% 31,4% 5,7% 2,9% 11,4%
Kostentrager 0,0% 47,1% 35,3% 5,9% 0,0% 11,7%
Selbsthilfegruppen bzw. Leistungserbringer 3,1% 68,8% 18,8% 6,2% 0,0% 3,1%
Patientenorganisationen Forscher 3,8% 57,7% 26,9% 3,8% 3,9% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Andere Forscher 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
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Erfahrungsaustausch

Tab. 59: Gesamtauswertung

Erkrankungen zu verbessern?

Welche Initiativen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um den Erfahrungsaustausch Giber Seltene

n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Gemeinsame Tagungen verschiedener
Berufsgruppen 24,1% 45,6% 22,8% 2,5% 0,6% 4,4%
Gemeinsame Tagungen fur mehrere
Seltene Erkrankungen (z.B.
Lungenkrankheiten) unter
Einbeziehung der Patienten 27,8% 35,4% 25,3% 5,1% 0,6% 5,8%
Gemeinsame Gesellschaften
verschiedener Leistungserbringer 7,6% 29,7% 44,9% 10,8% 0,0% 7,0%
Gemeinsame Organisationen von
Leistungserbringern und Patienten 20,9% 33,5% 27,2% 11,4% 0,6% 6,3%
Andere 0,0% 0,0% 6,3% 0,0% 0,0% 93,7%

Tab. 60: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

zu verbessern?

Welche Initiativen sind lhrer Meinung nach geeignet, um den Erfahrungsaustausch tber Seltene Erkrankungen

n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Gemeinsame Tagungen verschiedener|Organ. + Leist. 17,1% 52,3% 23,4% 1,8% 0,0% 5,4%
Berufsgruppen Patientenorg. 40,4% 29,8% 21,3% 4,3% 2,1% 2,1%
Seltene Erkrankungen (z.B. Organ. + Leist. 25,2% 34,2% 26,1% 6,3% 0,9% 7,3%
Lungenkrankheiten) unter
Einbeziehung der Patienten Patientenorg. 34,0% 38,3% 23,4% 2,1% 0,0% 2,2%
Gemeinsame Gesellschaften Organ. + Leist. 5,4% 27,0% 45,9% 12,6% 0,0% 9,1%
verschiedener Leistungserbringer Patientenorg. 12,8% 36,2% 42,6% 6,4% 0,0% 2,0%
Gemeinsame Organisationen von Organ. + Leist. 14,4% 30,6% 33,3% 14,4% 0,0% 7,3%
Leistungserbringern und Patienten Patientenorg. 36,2% 40,4% 12,8% 4,3% 2,1% 4,2%
Organ. + Leist. 3,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,4%
Andere Patientenorg. 12,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 87,2%

Tab. 61: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher

Zu verbessern?

Welche Initiativen sind Ihrer Meinung nach geeignet, um den Erfahrungsaustausch uber Seltene Erkrankungen

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 11,4% 54,3% 17,1% 2,9% 0,0% 14,3%
Kostentrager 5,9% 47,1% 41,2% 0,0% 0,0% 5,8%
Gemeinsame Tagungen Leistungserbringer 21,9% 46,9% 28,1% 3,1% 0,0% 0,0%
verschiedener Berufsgruppen Forscher 26,9% 61,5% 11,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Offentliche
. N Organisation 22,9% 25,7% 28,6% 8,6% 2,9% 11,3%
Gemeinsame Tagungen fir mehrere —
Seltene Erkrankungen (z.B. Kostentrager 29,4% 23,5% 35,3% 5,9% 0,0% 5,9%
Lungenkrankheiten) unter Leistungserbringer 28,1% 28,1% 31,2% 9,4% 0,0% 3,2%
Einbeziehung der Patienten Forscher 23,1% 57,7% 11,5% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 2,9% 25,7% 42,9% 17,1% 0,0% 11,4%
Kostentrager 11,8% 11,8% 47,1% 17,6% 0,0% 11,7%
Gemeinsame Gesellschaften Leistungserbringer 3,1% 34,4% 43,8% 9,4% 0,0% 9,3%
verschiedener Leistungserbringer Forscher 7,7% 30,8% 50,0% 7,7% 0,0% 3,8%
Offentliche
Organisation 11,4% 20,0% 42,9% 14,3% 0,0% 11,4%
Kostentrager 17,6% 11,8% 35,3% 29,4% 0,0% 5,9%
Gemeinsame Organisationen von Leistungserbringer 9,4% 43,8% 34,4% 9,4% 0,0% 3,0%
Leistungserbringern und Patienten Forscher 23,1% 42,3% 15,4% 11,5% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 2,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 97,1%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Andere Forscher 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,2%
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Allgemeiner Kenntnisstand tber die Epidemiologie

Tab. 62: Gesamtauswertung

Wie schétzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse uber die Haufigkeit von Seltenen
Krankheiten (Epidemiologie) allgemein im Durchschnitt ein? n=1s8

sehr gut

gut

mittel

schlecht

sehr schlecht

keine Angabe

0,0%

1,9%

27,8%

55,1%

12,0%

3,2%

Tab. 63: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie schatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse Uber die Haufigkeit von Seltenen
Krankheiten (Epidemiologie) allgemein im Durchschnitt ein? n=1ss

sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht keine Angabe
Organisation und Leistung 0,0% 2,7% 28,8% 55,9% 9,9% 2,7%
Patientenorganisation 0,0% 0,0% 25,5% 53,2% 17,0% 4,3%

Tab. 64: Subgruppen offentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie schatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse Uber die Haufigkeit von Seltenen
Krankheiten (Epidemiologie) allgemein im Durchschnitt ein? n=111

sehr gut gut mittel schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche Organisation 0,0% 5,7% 28,6% 54,3% 5,7% 5,7%
Kostentrager 0,0% 5,9% 29,4% 58,8% 5,9% 0,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 28,1% 62,5% 9,4% 0,0%
Forscher 0,0% 0,0% 30,8% 46,2% 19,2% 3,8%
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Krankheitsspezifischer Kenntnisstand tber die Epidemiologie

Tab. 65: Patientenorganisationen

Wie schéatzen Sie derzeit die vorhandenen Kenntnisse tUber die Haufigkeit der von Ihnen
vertretenen Seltenen Erkrankung (Epidemiologie) im Durchschnitt ein? n=47

sehr gut

gut

mittel

schlecht

sehr schlecht

keine Angabe

2,1%

6,4%

21,3%

40,4%

29,8%

0,0%
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Moglichkeiten und Vorteile von Registern

Tab. 66: Gesamtauswertung

Welche Méglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?

n=158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Uberwachung von Haufigkelt,
Verbreitung, Schwere und
Sterblichkeitsraten 45,6% 41,1% 8,2% 1,3% 0,0% 3,8%
Unterstutzung der Forschungsarbeit
(z.B. Rekrutierung von Probanden fir

klinische Studien) 38,0% 45,6% 10,8% 1,9% 0,6% 3,1%
Ausarbeitung epidemiologischer
Spezifikationen fur Referenzzentren 28,5% 48,1% 17,1% 1,3% 0,0% 5,0%

Standardisierung und Optimierung
diagnostischer MaBnahmen und

Behandlungsverfahren 32,9% 39,2% 20,9% 2,5% 0,0% 4,5%
Etablierung neuer Diagnose- und

Therapieformen 32,9% 32,3% 25,9% 2,5% 1,3% 5,1%
Andere 0,0% 0,0% 5,1% 0,0% 0,0% 94,9%

Tab. 67: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche Méglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?

n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehrschlecht keine Angabe
Uberwachung von Haufigkeit, Organ. + Leist. 41,4% 45,0% 9,0% 0,9% 0,0% 3,7%
Verbreitung, Schwere und
Sterblichkeitsraten Patientenorg. 55,3% 31,9% 6,4% 2,1% 0,0% 4,3%
Unterstitzung der Forschungsarbeit |Organ. + Leist. 34,2% 49,5% 9,0% 2,7% 0,9% 3,7%
(z.B. Rekrutierung von Probanden fur
klinische Studien) Patientenorg. 46,8% 36,2% 14,9% 0,0% 0,0% 2,1%
Ausarbeitung epldemlologlscher Organ + Leist. 27,9% 46,8% 18,0% 1,8% 0,0% 5,5%
Sperzifikationen fir Referenzzentren |Patientenorg. 29,8% 51,1% 14,9% 0,0% 0,0% 42%
Standardisierung und Optimierung Organ. + Leist. 26,1% 43,2% 22,5% 3,6% 0,0% 4,6%
diagnostischer Malnahmen und
Behandlungsverfahren Patientenorg. 48,9% 29,8% 17,0% 0,0% 0,0% 43%
Etablierung neuer Diagnose- und Organ. + Leist. 26,1% 33,3% 31,5% 18% 1,8% 5,5%
Therapieformen Patientenorg. 48,9% 29,8% 12,8% 4.3% 0,0% 42%
Organ. + Leist. 2,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 97,3%

Andere Patientenorg. 10,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 89,4%
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Tab. 68: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Mdglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?
n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe

Offentliche

Organisation 42,9% 42,9% 8,6% 2,8% 0,0% 2,8%
Uberwachung von Haufigkeit, Kostentréager 41,2% 47,1% 11,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Verbreitung, Schwere und Leistungserbringer 37,5% 50,0% 9,4% 0,0% 0,0% 3,1%
Sterblichkeitsraten Forscher 46,2% 38,5% 7,7% 0,0% 0,0% 7,6%

Offentliche

Organisation 28,6% 51,4% 11,4% 2,9% 0,0% 5,7%
Unterstutzung der Forschungsarbeit Kostentrager 5,9% 70,6% 11,8% 11,7% 0,0% 0.0%
(z.B. Rekrutierung von Probanden fir [Leistungserbringer 37,5% 56,2% 6,3% 0,0% 0,0% 0,0%
klinische Studien) Forscher 57, 7% 23,1% 7,7% 0,0% 3,8% 7,7%

Offentliche

Organisation 22,9% 51,4% 14,3% 2,9% 0,0% 8,5%

Kostentrager 23,5% 58,8% 17,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Ausarbeitung epidemiologischer Leistungserbringer 25,0% 50,0% 18,8% 3,1% 0,0% 3,1%
Spezifikationen fir Referenzzentren |Forscher 42,3% 30,8% 19,2% 0,0% 0,0% 7,7%

Offentliche

Organisation 20,0% 48,6% 22,9% 2,9% 0,0% 5,6%
Standardisierung und Optimierung Kostentrager 17,6% 41,2% 41,2% 0,0% 0,0% 0,0%
diagnostischer MaRnahmen und Leistungserbringer 28,1% 50,0% 15,6% 3,1% 0,0% 3,2%
Behandlungsverfahren Forscher 38,5% 30,8% 15,4% 7,7% 0,0% 7,6%

Offentliche

Organisation 20,0% 40,0% 25,7% 2,9% 0,0% 11,4%

Kostentrager 17,6% 29,4% 47,1% 5,9% 0,0% 0,0%
Etablierung neuer Diagnose- und Leistungserbringer 28,1% 37,5% 34,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Therapieformen Forscher 38,5% 23,1% 23,1% 3,8% 3,8% 7,7%

Offentliche

Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%

Leistungserbringer 3,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,9%
Andere Forscher 7,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 92,4%
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Verbreitung von Patientenregistern

Tab. 69: Patientenorganisationen

Gibt es fur die von Ihnen vertretene Seltene Erkrankung ein Patientenregister?
n=47

Ja Nein Mir nicht bekannt keine Angabe

38,3% 31,9% 14,9% 14,9%
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Art der Patientenregister

Tab. 70: Gesamtauswertung

Das fur Ihre Erkrankung existierende Register ist ein? n=47

Bundesweites, umfassendes
Patientenregister, anonymisiert
und fiir alle Wissenschaftler
zuganglich

Bundesweites, umfassendes
Patientenregister, Zugang nur
fur den Betreiber des Registes

maoglich

Regionales, nicht-umfassendes
Patientenregister, Zugang
uneingeschrankt mdoglich

Regionales, nicht-umfassendes
Register, Zugang nur fiir den
Betreiber des Registers
maoglich

16,7%

66,6%

0,0%

16,7%
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Klinische Forschung und Forschungsergebnisse

Tab. 71: Gesamtauswertung

Wie kdnnen die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen geférdert und

Forschungsergebnisse schnellstmdglich in der Therapie umgesetzt werden?

n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Periodisch ausgeschriebene 6&ffentliche
nationale Férderprogramme zur
Durchfuihrung praklinischer oder
klinischer Studien 29,1% 44,3% 16,5% 1,9% 0,0% 8,2%

Periodisch ausgeschriebene 6&ffentliche
internationale Forderprogramme zur
Durchfuhrung préklinischer oder
klinischer Studien (auch mit der EU) 37,3% 36,1% 17,1% 1,9% 0,0% 7,6%
Etablierung von
Forschungsnetzwerken mit
professioneller Unterstutzung (z.B.
durch ein Beratungszentrum fur
klinische Studien) 38,0% 44,3% 10,8% 0,6% 0,0% 6,3%
Erweiterte
Abschreibungsmaoglichkeiten fiir
Investitionen kleinerer und mittlerer
Unternehmen im Bereich Seltener
Erkrankungen 18,4% 28,5% 34,2% 7,0% 2,5% 9,4%
Offentliche Férderung von
Entwicklungsprogrammen kleinerer
und mittlerer Unternehmen (Risk-
sharing, direkte Beteiligungen,
Biirgschaften etc.) 14,6% 35,4% 32,3% 8,9% 0,6% 8,2%
Andere 0,0% 0,0% 5,1% 0,0% 0,0% 94,9%

Tab. 72: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie kdnnen die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen geférdert und Forschungsergebnisse
schnellstmdglich in der Therapie umgesetzt werden?

n= 158 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Periodisch ausgeschriebene 6ffentliche|Organ. + Leist. 27,0% 44,1% 18,9% 1,8%) 0,0% 8,2%
nationale Férderprogramme zur

Durchfiihrung préklinischer oder
klinischer Studien Patientenorg. 34,0% 44, 7% 10,6% 2,1% 0,0% 8,6%

Organ. + Leist. 37,8% 36,0% 16,2% 1,8%) 0,0% 8,2%

Periodisch ausgeschriebene offentliche
internationale Férderprogramme zur
Durchfiihrung praklinischer oder
klinischer Studien (auch mit der EU) Patientenorg. 36,2% 36,2% 19,1% 2,1% 0,0% 6,4%
Etablierung von Organ. + Leist. 30,6% 47,7% 12,6% 0,9% 0,0% 8,2%
Forschungsnetzwerken mit
professioneller Unterstitzung (z.B.
durch ein Beratungszentrum fur
klinische Studien) Patientenorg. 55,3% 36,2% 6,4% 0,0% 0,0% 2,1%
Erweiterte Organ. + Leist. 15,3% 25,2% 36,9% 8,1% 3,6% 10,9%
Abschreibungsmaglichkeiten fur
Investitionen kleinerer und mittlerer
Unternehmen im Bereich Seltener
Erkrankungen Patientenorg. 25,5% 36,2% 27,7% 4,3% 0,0% 6,3%
Offentliche Férderung von Organ. + Leist. 13,5% 37,8% 29,7% 9,9% 0,9% 8,2%

Entwicklungsprogrammen kleinerer
und mittlerer Unternehmen (Risk-
sharing, direkte Beteiligungen,
Burgschaften etc.) Patientenorg. 17,0% 29,8% 38,3% 6,4% 0,0% 8,5%
Organ. + Leist. 3,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,4%
Andere Patientenorg. 8,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 91,5%
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Tab. 73: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie kdnnen die klinische Forschung bei Seltenen Erkrankungen geférdert und Forschungsergebnisse
schnellstméglich in der Therapie umgesetzt werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Periodisch ausgeschriebene &ffentliche Organisation 14,3% 48,6% 22,9% 0,0% 0.0% 14,2%
nationale Férderprogramme zur KoAstentrager ‘ 17,6% 47,1% 29,4% 5,9% 0,0% 0,0%
Durchfithrung préklinischer oder Leistungserbringer 28,1% 56,2% 9,4% 0,0% 0,0% 6,3%
klinischer Studien Forscher 50,0% 19,2% 19,2% 3,8% 0,0% 7.8%
Offentliche
o . . Organisation 25,7% 31,4% 28,6% 0,0% 0,0% 14,3%
Periodisch ausgeschriebene 6ffentliche Kostentr 29.2% 27 1% 17 6% 5.O% 0% : -
internationale Forderprogramme zur ~ [~0SteNAGEr =2 2 il 22 ikl 0.0%
Durchfiihrung préklinischer oder Leistungserbringer 34,4% 56,2% 3,1% 0,0% 0,0% 6,3%
klinischer Studien (auch mit der EU Forscher 61,5% 11,5% 15,4% 3,8% 0,0% 7,8%
( )
] Offentliche
Etablierung von _ Organisation 22,9% 45,7% 17,1% 0,0% 0,0% 14,3%
Forschungsnetzwerken mit Kostentra 29.4% 52.9% 11.8% 5.0% 0.0% S
professioneller Unterstiitzung (z.B. ostentrager il Al oD Al i 0,0%
durch ein Beratungszentrum fir Leistungserbringer 28,1% 53,1% 12,5% 0,0% 0,0% 6,3%
klinische Studien) Forscher 46,2% 38,5% 7,7% 0,0% 0,0% 7,6%
] Offentliche
Erweiterte o Organisation 11,4% 20,0% 34,3% 11,4% 2,9% 20,0%
Abschreibungsmaglichkeiten fir m — TL.a% 5.0% 64.7% 5.0% 179 S
Investitionen kleinerer und mittlerer ostentrager_ A 22 Al 22 2 0.0%
Unternehmen im Bereich Seltener Leistungserbringer 12,5% 28,1% 40,6% 9,4% 0,0% 9,4%
Erkrankungen Forscher 26,9% 42,3% 15,4% 3,8% 3,8% 7.8%
i Offentliche
gr‘:fte"(‘:':jhﬁgz%rr‘(‘)zrr‘;rr‘gn‘]’gz deinorey | |Organisation 8,6% 34,3% 25,7% 11,4% 2,9% 17.1%
wicklu i =
und mittlerer Unternehmen (Risk- Ko_stentrager _ 5,9% 35,3% 47,1% 11,7% 0,0% 0,0%
sharing, direkte Beteiligungen, Leistungserbringer 15,6% 43,8% 28,1% 9,4% 0,0% 3,1%
Biirgschaften etc.) Forscher 23,1% 38,5% 23,1% 7,7% 0,0% 7,6%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 9,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 90,6%
Andere Forscher 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,2%
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Orphan Drugs und Off-Label-Use

Tab. 74: Gesamtauswertung

Nehmen Sie bitte zu folgenden Aussagen beziiglich Orphan Drugs bzw. Off-Label-Use Stellung.

n=158 stimme voll und stimme eher nicht | stimme tberhaupt
ganz zu stimme eher zu neutral zu nicht zu keine Angabe

Die Zugangsmdglichkeiten in diesem
Bereich missen verbessert werden,
da die Betroffenen noch zu wenig
von speziellen medikamentdsen
Therapien profitieren. 32,3% 40,5% 11,4% 7,6% 0,0% 8,2%
Es besteht die Gefahr, dass
Pharmaunternehmen die originéare
Orphan-Drug-Zulassung von
Medikamenten nutzen, um spater die
Massenzulassung fur haufigere
Indikationen zu erreichen. 7,6% 23,4% 39,2% 17,7% 1,9% 10,2%
Die Mdglichkeiten des Off-Label-Use
sollten im Bereich der Seltenen
Erkrankungen verbessert werden. 38,6% 34,2% 15,8% 0,6% 1,3% 9,5%

Tab. 75: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Nehmen Sie bitte zu folgenden Aussagen beziiglich Orphan Drugs bzw. Off-Label-Use Stellung.

n= 158 stimme voll und stimme eher nicht | stimme tberhaupt
ganz zu stimme eher zu neutral zu nicht zu keine Angabe
Organ. + Leist. 24,3% 44,1% 12,6% 10,8% 0,0% 8,2%

Die Zugangsmadglichkeiten in diesem
Bereich mussen verbessert werden,
da die Betroffenen noch zu wenig
von speziellen medikamentdsen

Therapien profitieren. Patientenorg. 51,1% 31,9% 8,5% 0,0% 0,0% 8,5%

Es besteht die Gefahr, dass Organ. + Leist. 9,0% 25,2% 35,1% 19,8% 0,9% 10,0%

Pharmaunternehmen die originéare

Orphan-Drug-Zulassung von

Medikamenten nutzen, um spéter die

Massenzulassung fur haufigere

Indikationen zu erreichen. Patientenorg. 4,3% 19,1% 48,9% 12,8% 4,3% 10,6%
. . . Organ. + Leist. 33,3% 36,0% 18,9% 0,9% 1,8% 9,1%

Die Mdglichkeiten des Off-Label-Use

sollten im Bereich der Seltenen

Erkrankungen verbessert werden. Patientenorg. 51,1% 29,8% 8,5% 0,0% 0,0% 10,6%

Tab. 76: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher

Nehmen Sie bitte zu folgenden Aussagen beziiglich Orphan Drugs bzw. Off-Label-Use Stellung.
n=111 stimme voll und stimme eher nicht | stimme tiberhaupt
ganz zu stimme eher zu neutral zu nicht zu keine Angabe
Die Zugangsmoglichkeiten in diesem Offent!lch_e
- s Organisation 25,7% 34,3% 14,3% 57% 0,0% 20,0%

Bereich missen verbessert werden, —
da die Betroffenen noch zu wenig Kostentrager 11,8% 29,4% 11,8% 41,2% 0,0% 5,8%
von speziellen medikamentésen Leistungserbringer 31,2% 53,1% 15,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Therapien profitieren. Forscher 23,1% 53,8% 7,7% 11,5% 0,0% 3,9%
Es besteht die Gefahr, dass Offentliche
Pharmaunternehmen die originére Organisation 5,7% 25,7% 31,4% 14,3% 0,0% 22,9%
Orphan-Drug-Zulassung von Kostentrager 23,5% 29,4% 29,4% 11,8% 0,0% 5,9%
Medikamenten nutzen, um spéter die Leistungserbringer 9,4% 21,9% 28,1% 34,4% 3,1% 3,1%
Massenzulassung fur haufigere
Indikationen zu erreichen. Forscher 3,8% 23,1% 53,8% 15,4% 0,0% 3,9%

Offentliche

Organisation 31,4% 34,3% 11,4% 0,0% 2,9% 20,0%
Die Méglichkeiten des Off-Label-Use Kostentrager 11,8% 41,2% 29,4% 5,9% 5,9% 5,8%
sollten im Bereich der Seltenen Leistungserbringer 50,0% 28,1% 18,8% 0,0% 0,0% 3,1%
Erkrankungen verbessert werden. Forscher 30,8% 42,3% 23,1% 0,0% 0,0% 3,8%
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Fordermalinahmen fur die Entwicklung von Orphan Drugs

Tab. 77: Organisationen und Leistungserbringer

Wie kann tber die Orphan Drug Regulation der EU hinaus die Industrie bei der Entwicklung von
Medikamenten fur Seltene Erkrankungen aus |hrer Sicht sinnvoll unterstitzt werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Fruhzeitige Klarung der moglichen
Kostenubernahme durch die sozialen
Sicherungssysteme 24,3% 31,5% 21,6% 8,1% 0,9% 13,6%
Erweiterung der Marktexklusivitat
oder langerer Patentschutz 19,8% 23,4% 27,9% 11,7% 2,7% 14,5%
Forderung von Kooperationen von
Unternehmen mit
Forschungseinrichtungen und
Patientenorganisationen 31,5% 34,2% 18,9% 2,7% 0,0% 12,7%
Andere 0,0% 0,0% 0,9% 0,0% 0,0% 99,1%

Tab. 78: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentrager / Leistungserbringer / Forscher

Wie kann tiber die Orphan Drug Regulation der EU hinaus die Industrie bei der Entwicklung von Medikamenten fir
Seltene Erkrankungen aus lhrer Sicht sinnvoll unterstiitzt werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 20,0% 25,7% 20,0% 8,6% 0,0% 25,7%
Friihzeitige Kldrung der moglichen Kostentrager 11,8% 35,3% 11,8% 23,5% 5,9% 11,7%
Kosteniibernahme durch die sozialen |Leistungserbringer 37,5% 37,5% 25,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Sicherungssysteme Forscher 23,1% 30,8% 23,1% 7,7% 0,0% 15,3%
Offentliche
Organisation 11,4% 25,7% 28,6% 8,6% 0,0% 25,7%
Kostentrager 11,8% 17,6% 17,6% 29,4% 11,8% 11,8%
Erweiterung der Marktexklusivitat oder |L€istungserbringer 31,2% 25,0% 28,1% 12,5% 0,0% 3,2%
langerer Patentschutz Forscher 23,1% 23,1% 30,8% 3,8% 3,8% 15,4%
Offentliche
Ford K X Organisation 14,3% 34,3% 22,9% 2,9% 0,0% 25,6%
Untermehinan it operationen von o entrager 17.6% 29,4% 35,3% 5.9% 0.0% 11.8%
Forschungseinrichtungen und Leistungserbringer 34,4% 53,1% 12,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Patientenorganisationen Forscher 61,5% 15,4% 7,7% 3,8% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Andere Forscher 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,2%
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MalRnahmen fur eine Verbesserung des Off-Label-Use

Tab. 79: Organisationen und Leistungserbringer

Wie kdnnen die Moglichkeiten beim Off-Label-Use fur Seltene Erkrankungen verbessert werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehr schlecht keine Angabe
Anerkennung von Studien geringerer
Evidenzstufen fur Seltene
Erkrankungen 16,2% 31,5% 22,5% 15,3% 2,7% 11,8%
Erweiterung der Marktexklusivitat 3,6% 26,1% 35,1% 18,0% 2,7% 14,5%
Finanzielle Unterstlitzung von Studien
zur Beantragung einer Zulassung fir
eine weitere Indikation (Seltene
Erkrankung) 15,3% 49,5% 19,8% 3,6% 0,9% 10,9%

Beantragung einer Kostenerstattung in
der GKV nicht als Einzelfall, sondern
generell bei einer Seltenen Erkrankung 23,4% 36,9% 15,3% 12,6% 1,8% 10,0%
Erstellung von Schaden- und
Nutzenpotentialen einer Substanz
durch systematische Erfassung eines
bestehenden Off-Label-Use 18,9% 47,7% 18,9% 2,7% 0,0% 11,8%

Andere 0,0% 0,0% 3,6% 0,0% 0,0% 96,4%

Tab. 80: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Wie kdnnen die Mdglichkeiten beim Off-Label-Use fir Seltene Erkrankungen verbessert werden?

n=111 sehr gut gut neutral schlecht sehrschlecht keine Angabe
Offentliche
Organisation 8,6% 31,4% 20,0% 14,3% 0,0% 25,7%
Anerkennung von Studien geringerer Kostentrager 0,0% 11,8% 35,3% 29,4% 11,8% 11,7%
Evidenzstufen fir Seltene Leistungserbringer 28,1% 37,5% 21,9% 9,4% 0,0% 3,1%
Erkrankungen Forscher 23,1% 34,6%) 19,2% 15,4% 3,8% 3.9%
Offentliche
Organisation 0,0% 17,1% 42 9% 11,4% 0,0% 28,6%
Kostentrager 0,0% 11,8% 23,5% 41,2% 11,8% 11,7%
Leistungserbringer 9,4% 37,5% 34,4% 15,6% 0,0% 3,1%
Erweiterung der Marktexklusivitat Forscher 3,8% 34,6% 30,8% 15,4% 3,8% 11,6%
Offentliche
Organisation 5,7% 45,7%) 25,7% 0,0% 0,0% 22,9%

Finanzielle Unterstiitzung von Studien

zur Beantragung einer Zulassung fiir Kostentrager 0,0% 41,2% 235% 11,8% 5,9% 17,6%
eine weitere Indikation (Seltene Leistungserbringer 18,8% 56,2% 18,8% 3,1% 0,0% 3,1%
Erkrankung) Forscher 34,6% 50,0%) 115% 3,9% 0,0% 0,0%
Offentliche
Beantragung einer Kostenerstattun Organisation 11,4% 42.9% 14,3% 8,6% 0,0% 22,8%
inder g?<v %icht als Einzelfall 9 Kostentrager 0,0% 17,6% 235% 35,3% 11,8% 11,8%
sondern generell bei einer Seltenen | Leistungserbringer 40,6% 34,4% 125% 9,4% 0,0% 3,1%
Erkrankung Forscher 34,6% 46,2%) 15,4% 3,8% 0,0% 0,0%
Offentliche
Erstellung von Schaden- und Organisation 11,4% 42,9% 22 9% 0,0% 0,0% 22.8%
Nutzenpotentialen einer Substanz Kostentrager 35,3% 23,5% 17,6% 5,9% 0,0% 17,7%
durch systematische Erfassung eines Leistungserbringer 15,6% 59,4% 15,6% 6,2% 0,0% 3.2%
bestehenden Off-Label-Use Forscher 23,1% 53,8% 19,2% 0,0% 0,0% 3,9%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0%) 0,0% 0,0%) 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 6,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,8%

Andere Forscher 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 92,3%
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Nationales Aktionsforum

Tab. 81: Gesamtauswertung

Was halten Sie von einem Nationalen Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen?

n= 158

stimme vol und
ganz zu

stimme eher zu

neutral

stimme eher
nicht zu

stimme
tberhaupt nicht
zu

keine Angabe

Ein Nationales Aktionsforum kann
dazu beitragen, Initiativen zu biindeln
und zudem ein gemeinsames,
koordiniertes und zielorientiertes
Verhalten verschiedener Akteure im
Bereich der Seltenen Erkrankungen
zu ermdglichen.

46,8%

32,9%

13,3%

3,2%

0,6%

3,2%

Ein Nationales Aktionsforum kann die
Aufmerksamkeit fur Seltene
Erkrankungen verbessern und die
Netzwerkarbeit sowie das Angebot an
Informationen férdern.

46,8%

32,9%

13,3%

3,2%

0,6%

3,2%

Ein Nationales Aktionsforum ist
unndtig. Die Mittel sollten besser in
Forschung und Versorgung zu
Seltenen Erkrankungen investiert
werden.

5,1%

12,7%

18,4%

43,0%

17,7%

3,1%

Tab. 82: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Was halten Sie von einem Nationalen Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen?

n= 158

stimme vol und
ganz zu

stimme eher zu

neutral

stimme eher
nichtzu

stimme
tberhaupt nicht
zu

keine Angabe

Ein Nationales Aktionsforum kann

Organ. + Leist.

31,5%

38,7%

18,0%

5,4%

3,6%

2,8%

dazu beitragen, Initiativen zu biindeln
und zudem ein gemeinsames,
koordiniertes und zielorientiertes
Verhalten verschiedener Akteure im
Bereich der Seltenen Erkrankungen
zu ermdglichen.

Patientenorg.

53,2%

27,7%

8,5%

0,0%

0,0%

10,6%

Ein Nationales Aktionsforum kann die

Organ. + Leist.

41,4%

34,2%

17,1%

4,5%

0,9%

1,9%

Aufmerksamkeit fur Seltene
Erkrankungen verbessern und die
Netzwerkarbeit sowie das Angebot an
Informationen férdern.

Patientenorg.

59,6%

29,8%

4,3%

0,0%

0,0%

6,3%

Ein Nationales Aktionsforum ist

Organ. + Leist.

4,5%

17,1%

21,6%

40,5%

12,6%

3,7%

unnétig. Die Mittel sollten besser in
Forschung und Versorgung zu
Seltenen Erkrankungen investiert
werden.

Patientenorg.

6,4%

2,1%

10,6%

48,9%

29,8%

2,2%
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Tab. 83: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Was halten Sie von einem Nationalen Aktionsforum fiir Seltene Erkrankungen?

stimme
n=111 stimme voll und stimme eher tiberhaupt nicht
ganz zu stimme eher zu neutral nicht zu zu keine Angabe
Ein Nationales Aktionsf K Offentliche
In Nationales Axtionstorum kann {545 ication 17,1% 48,6% 17,1% 8,6% 0,0% 8.6%

dazu beitragen, Initiativen zu bindeln —
und zudem ein gemeinsames Kostentrager 35,3% 35,3%) 17,6% 5,9% 5,9% 0,0%
koordiniertes und zielorientiertes . )
Verhalten verschiedener Akteure im Leistungserbringer 34,4% 40,6% 15,6% 3,1% 6,3% 0,0%
Bereich der Seltenen Erkrankungen
zu ermdglichen. Forscher 46,2% 23,1% 23,1% 3,8% 3,8% 0,0%

Offentliche
Ein Nationales Aktionsforum kann die |2rganisation 34,3% 34.3% 20,0% S, 7% 0,0% 5,7%
Aufmerksamkeit firr Seltene Kostentrager 35,3% 47,1% 11,8%) 5,8% 0,0% 0,0%
Erkrankungen verbessern und die
Netzwerkarbeit sowie das Angebot an |Leistungserbringer 53,1% 25,0% 15,6% 3,1% 3,2% 0,0%
Informationen fordern. Forscher 42,3% 34,6% 19,2% 3,9% 0,0% 0,0%

Offentliche
Ein Nationales Aktionsforum ist Organisation 0,0% 22,9% 22,9% 42,9% 5,7% 5,6%
unnétig. Die Mittel soliten besser in ~ [Kostentrager 5,9% 17,6% 23,5% 35.3% 11,8% 5,9%
Forschung und Versorgung zu . .
Seltenen Erkrankungen investiert Leistungserbringer 6,2% 15,6% 21,9% 34,4% 21,9% 0,0%
werden. Forscher 7,7% 11,5% 19,2% 46,2% 11,5% 3,9%
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Zusammensetzung eines Nationalen Aktionsforums

Tab. 84: Gesamtauswertung

Welche Akteure sollten nach lhrer Meinung an einem Nationalen Aktionsforum
beteiligt sein?
_ . keine

n= 158 Ja Nein Angabe
Vertreter der Ministerien 65,2% 29,7% 5,1%
Vertreter der Krankenkassen / Kostentrager 80,4% 14,6% 5,0%
Vertreter der Pharmaindustrie 51,3% 43,7% 5,0%
Vertreter von Verbraucherschutzorganisationen /
Patientenberatungsorganisationen 50,0% 44,9% 5,1%
Vertreter aus Forschungsforderorganisationen 72,8% 22,2% 5,0%
Vertreter der Hausarzte 49,4% 45,6% 5,0%
Vertreter der Facharzte 77,2% 17,7% 5,1%
Vertreter von wissenschaftlichen Einrichtungen /
wissenschaftlichen Fachgesellschaften 81,6% 13,3% 5,1%
Vertreter von Selbsthilfegruppen /
Patientenorganisationen 86,7% 8,2% 5,1%
Andere 7,0% 0,0% 93,0%

Tab. 85: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche Akteure sollten nach lhrer Meinung an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt
sein?
n= 158 ja nein keine Angabe
Organ. + Leist. 61,3% 31,5% 7,2%
Vertreter der Ministerien Patientenorg. 74,5% 25,5% 0,0%
Vertreter der Krankenkassen / Organ. + Leist. 77,5% 15,3% 7,.2%
Kostentrager Patientenorg. 87,2% 12,8% 0,0%
Organ. + Leist. 55,9% 36,9% 7,2%
Vertreter der Pharmaindustrie Patientenorg. 40,4% 59,6% 0,0%
Vertreter von Organ. + Leist. 52,3% 40,5% 7,2%
Verbraucherschutzorganisationen /
Patientenberatungsorganisationen Patientenorg. 44,7% 55,3% 0,0%
Vertreter aus Organ. + Leist. 68,5% 24,3% 7,2%
Forschungsforderorganisationen Patientenorg. 83,0% 17,0% 0,0%
Organ. + Leist. 56,8% 36,0% 7,2%
Vertreter der Hausarzte Patientenorg. 31,9% 68,1% 0,0%
Organ. + Leist. 73,0% 19,8% 7,2%
Vertreter der Fachéarzte Patientenorg. 87,2% 12,8% 0,0%
Vertreter von wissenschaftlichen Organ. + Leist. 84,7% 8,1% 7,2%
Einrichtungen / wissenschaftlichen
Fachgesellschaften Patientenorg. 74,5% 25,5% 0,0%
Vertreter von Selbsthilfegruppen / Organ. + Leist. 82,0% 10,8% 7,2%
Patientenorganisationen Patientenorg. 97,9% 2,1% 0,0%
Organ. + Leist. 7,2% 0,0% 92,8%
Andere Patientenorg. 6,3% 0,0% 93,7%
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Tab. 86: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Akteure sollten nach lhrer Meinung an einem Nationalen Aktionsforum beteiligt sein?

n=111 ja nein keine Angabe
Offentliche Organisation 57,1% 34,3% 8,6%
Kostentrager 35,3% 58,8% 5,9%
Leistungserbringer 68,8% 25,0% 6,2%
Vertreter der Ministerien Forscher 73,1% 19,2% 7,7%
Offentliche Organisation 68,6% 22,9% 8,5%
Kostentrager 82,4% 11,8% 5,8%
Vertreter der Krankenkassen / Leistungserbringer 78,1% 15,6% 6,3%
Kostentrager Forscher 84,6% 7,7% 7,7%
Offentliche Organisation 42,9% 48,6% 8,5%
Kostentrager 52,9% 41,2% 5,9%
Leistungserbringer 68,8% 25,0% 6,2%
Vertreter der Pharmaindustrie Forscher 57,7% 34,6% 7,7%
Offentliche Organisation 65,7% 25,7% 8,6%
Kostentrager 58,8% 35,3% 5,9%
Vertreter von ) .
Verbraucherschutzorganisationen /| Leistungserbringer 37,5% 56,2% 6,3%
Patientenberatungsorganisationen |Forscher 46,2% 46,2% 7,6%
Offentliche Organisation 62,9% 28,6% 8,5%
Kostentrager 58,8% 35,3% 5,9%
Vertreter aus Leistungserbringer 68,8% 25,0% 6,2%
Forschungsforderorganisationen  |Forscher 80,8% 11,5% 7,7%
Offentliche Organisation 60,0% 31,4% 8,6%
Kostentréager 70,6% 23,5% 5,9%
Leistungserbringer 50,0% 43,8% 6,2%
Vertreter der Hausarzte Forscher 50,0% 42,3% 7,7%
Offentliche Organisation 68,6% 22,9% 8,5%
Kostentrager 76,5% 17,6% 5,9%
Leistungserbringer 75,0% 18,8% 6,2%
Vertreter der Facharzte Forscher 73,1% 19,2% 7,7%
Offentliche Organisation 77,1% 14,4% 8,5%
Kostentrager 82,4% 11,8% 5,8%
Vertreter von wissenschaftlichen ) ]
Einrichtungen / wissenschaftlichen | Leistungserbringer 87,5% 6,2% 6,3%
Fachgesellschaften Forscher 92,3% 0,0% 7,7%
Offentliche Organisation 77.1% 14,3% 8,6%
Kostentrager 82,4% 11,8% 5,8%
Vertreter von Selbsthilfegruppen / |Leistungserbringer 81,2% 12,5% 6,3%
Patientenorganisationen Forscher 88,5% 3,8% 7,7%
Offentliche Organisation 5,8% 0,0% 94,2%
Kostentrager 11,8% 0,0% 88,2%
Leistungserbringer 6,2% 0,0% 93,8%
Andere Forscher 7,6% 0,0% 92,4%
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Zukunftige Fragestellungen eines Nationalen Aktionsforums

Tab. 87: Gesamtauswertung

Welche Fragestellungen konnten und sollten in einem Nationalen Aktionsforum in den
nachsten funf Jahren nach lhrer Meinung vorrangig behandelt werden?
n=158 sehr wichtig wichtig neutral eher unwichtig unwichtig keine Angabe

Besondere Probleme fur
Menschen mit Seltenen
Erkrankungen 32,9% 39,2% 19,0% 1,9% 0,0% 7,0%

Verbesserung des Wissens
Uber die Epidemiologie
Seltener Erkrankungen 30,4% 48,1% 12, 7% 1,9% 0,0% 6,9%
Moglichkeiten des
Einsatzes von
Qualitatssicherungsmal3na
hmen zur Verbesserung
der Versorgung Seltener
Erkrankungen 22,8% 46,8% 18,4% 3,2% 0,0% 8,8%
Rolle von
Referenznetzwerken in
Deutschland 29,1% 44,9% 16,5% 0,6% 0,0% 8,9%
Rolle von
Referenznetzwerken in
Europa 23,4% 41,8% 23,4% 3,2% 0,6% 7,6%
Einfluss von Patienten in
Referenznetzwerken 27,2% 26,6% 31,0% 7,6% 0,6% 7,0%
Finanzierung von
Referenzzentren und
spezieller Versorgung

Seltener Erkrankungen 46,8% 36,1% 11,4% 0,0% 0,0% 5,7%
Verbesserung des
Zugangs zur Versorgung 43,0% 39,2% 10,1% 0,6% 0,0% 7,1%

Erstellung von Leitlinien
der Diagnostik und

Therapie 37,3% 34,2% 17,7% 2,5% 0,6% 7,7%
Off-Label-Use bei Seltenen

Erkrankungen 31,6% 36,7% 19,6% 3,2% 0,0% 8,9%
Beschleunigung der

Diagnosestellung 51,3% 33,5% 5,1% 2,5% 0,0% 7,6%
Screeningverfahren 22,2% 29,7% 23,4% 11,4% 3,2% 10,1%

Informationstransfer
zwischen beteiligten

Akteuren 43,7% 43,0% 6,3% 0,0% 0,0% 7,0%
Fort- und Weiterbildung

der Leistungserbringer 36,1% 43,7% 11,4% 1,3% 0,0% 7,5%
Rolle von

Selbsthilfegruppen 34,8% 31,0% 22,8% 3,2% 0,6% 7,6%

Moglichkeiten der
Forderung von Forschung
und Innovationen 43,0% 42,4% 7,6% 0,6% 0,0% 6,4%
Moglichkeiten der
Forderung nationaler und
internationaler
Partnerschaften und
Netzwerke 39,2% 42,4% 12,7% 0,0% 0,0% 5,7%
Erarbertung eines
MaRnahmenkataloges fur
einen ,Nationalen
Aktionsplan fur Seltene
Erkrankungen“ in
Anlehnung an EU-
Aktivitaten 33,5% 39,2% 19,0% 1,3% 0,0% 7,0%
Andere 0,0% 0,0% 6,3% 0,0% 0,0% 93,7%
Andere 0,0% 0,0% 1,9% 0,0% 0,0% 98,1%
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Tab. 88: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Welche Fragestellungen kdnnten und sollten in einem Nationalen Aktionsforum in den nachsten flinf Jahren
nach Ihrer Meinung vorrangig behandelt werden?
stimme
n=158 stimme voll und stimme eher tberhaupt nicht
ganz zu stimme eher zu neutral nicht zu zu keine Angabe
Besondere Probleme fiir Menschen Organ. + Leist. 24,3% 43,2% 20,7% 2,7% 0,0% 9,1%
mit Seltenen Erkrankungen Patientenorg. 53,2% 29,8% 14,9% 0,0% 0,0% 2,1%
Organ. + Leist. 28,8% 49,5% 13,5% 0,9% 0,0% 7,3%
Verbesserung des Wissens uber die
Epidemiologie Seltener Erkrankungen |Patientenorg. 34,0% 44,7% 10,6% 4,3% 0,0% 6,4%
Mdoglichkeiten des Einsatzes von Organ. + Leist. 18,0% 46,8% 21,6% 2,7% 0,0% 10,9%
Qualitatssicherungsmalinahmen zur
Verbesserung der Versorgung
Seltener Erkrankungen Patientenorg. 34,0% 46,8% 10,6% 4,3% 0,0% 4,3%
Rolle von Referenznetzwerken in Organ. + Leist. 27,9% 43,2% 18,9% 0,0% 0,0% 10,0%
Deutschland Patientenorg. 31,9% 48,9% 10,6% 2,1% 0,0% 6,5%
Rolle von Referenznetzwerken in Organ. + Leist. 26,1% 36,9% 22,5% 3,6% 0,9% 10,0%
Europa Patientenorg. 17,0% 53,2% 25,5% 2,1% 0,0% 2,2%
Einfluss von Patienten in Organ. + Leist. 15,3% 25,2% 39,6% 9,0% 0,9% 10,0%
Referenznetzwerken Patientenorg. 55,3% 29,8% 10,6% 4,3% 0,0% 0,0%
Finanzierung von Referenzzentren ~ |Organ. + Leist. 37,8% 40,5% 14,4% 0,0% 0,0% 7,3%
und spezieller Versorgung Seltener
Erkrankungen Patientenorg. 68,1% 25,5% 4,3% 0,0% 0,0% 2,1%
Verbesserung des Zugangs zur Organ. + Leist. 33,3% 43,2% 12,6% 0,9% 0,0% 10,0%
Versorgung Patientenorg. 66,0% 29,8% 4,2% 0,0% 0,0% 0,0%
Erstellung von Leitlinien der Organ. + Leist. 34,2% 32,4% 19,8% 3,6% 0,9% 9,1%
Diagnostik und Therapie Patientenorg. 44,7% 38,3% 12,8% 0,0% 0,0% 4,2%
Off-Label-Use bei Seltenen Organ. + Leist. 23,4% 42,3% 19,8% 3,6% 0,0% 10,9%
Erkrankungen Patientenorg. 51,1% 23,4% 19,1% 2,1% 0,0% 4,3%
Organ. + Leist. 42,3% 38,7% 5,4% 2,7% 0,0% 10,9%
Beschleunigung der Diagnosestellung |Patientenorg. 72,3% 21,3% 4,3% 2,1% 0,0% 0,0%
Organ. + Leist. 18,0% 30,6% 21,6% 13,5% 4,5% 11,8%
Screeningverfahren Patientenorg. 31,9% 27, 7% 27,7% 6,4% 0,0% 6,3%
Informationstransfer zwischen Organ. + Leist. 38,7% 44,1% 8,1% 0,0% 0,0% 9,1%
beteiligten Akteuren Patientenorg. 55,3% 40,4% 2,1% 0,0% 0,0% 2,2%
Fort- und Weiterbildung der Organ. + Leist. 26,1% 47,7% 14,4% 1,8% 0,0% 10,0%
Leistungserbringer Patientenorg. 59,6% 34,0% 4,3% 0,0% 0,0% 2,1%
Organ. + Leist. 22,5% 31,5% 29,7% 4,5% 0,9% 10,9%
Rolle von Selbsthilfegruppen Patientenorg. 63,8% 29,8% 6,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Méglichkeiten der Férderung von Organ. + Leist. 37,8% 45,9% 8,1% 0,9% 0,0% 7,3%
Forschung und Innovationen Patientenorg. 55,3% 34,0% 6,4% 0,0% 0,0% 4,3%
Moglichkeiten der Férderung Organ. + Leist. 35,1% 43,2% 14,4% 0,0% 0,0% 7,3%
nationaler und internationaler
Partnerschaften und Netzwerke Patientenorg. 48,9% 40,4% 8,5% 0,0% 0,0% 2,2%
Erarbeitung eines Organ. + Leist. 30,6% 38,7% 20,7% 1,8% 0,0% 8,2%
MaRnahmenkataloges fur einen
+Nationalen Aktionsplan furr Seltene
Erkrankungen® in Anlehnung an EU-
Aktivitaten Patientenorg. 40,4% 40,4% 14,9% 0,0% 0,0% 4,3%
Organ. + Leist. 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 92,3%
Andere Patientenorg. 4,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 95,7%
Organ. + Leist. 2,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 97,3%
Andere Patientenorg. 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
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Tab. 89: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

Welche Fragestellungen kénnten und sollten in einem Nationalen Aktionsforum in den nachsten funf
Jahren nach Ihrer Meinung vorrangig behandelt werden?

stimme
n=111 stimme voll und stimme eher tberhaupt nicht
ganz zu stimme eher zu neutral nicht zu zu keine Angabe
Offentliche
Organisation 25,7% 34,3% 28,6% 0,0% 0,0% 11,4%
Kostentrager 23,5% 47,1% 5,9% 17,6% 0,0% 5,9%
Besondere Probleme fur
Menschen mit Seltenen |Leistungserbringer 21,9% 43,8% 28,1% 0,0% 0,0% 6,2%
Erkrankungen Forscher 26,9% 50,0% 11,5% 0,0% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 25,7% 48,6% 14,3% 0,0% 0,0% 11,4%
Verbesserung des Kostentrager 23,5% 58,8% 11,8% 0,0% 0,0% 5,9%
Wissens uber die
Epidemiologie Seltener | Leistungserbringer 31,2% 56,2% 12,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Erkrankungen Forscher 30,8% 38,5% 15,4% 3,8% 0,0% 11,5%
Offentliche
Méglichkeiten des Organisation 14,3% 42,9% 28,6% 2,9% 0,0% 11,3%
Einsatzes von Kostentrager 35,3% 52,9% 5,9% 0,0% 0,0% 5,9%
Qualitatssicherungsmaln| )
ahmen zur Verbesserung Leistungserbringer 3,1% 56,2% 21,9% 6,2% 0,0% 12,6%
der Versorgung Seltener
Erkrankungen Forscher 30,8% 34,6% 23,1% 0,0% 0,0% 11,5%
Offentliche
Organisation 14,3% 51,4% 22,9% 0,0% 0,0% 11,4%
Kostentrager 23,5% 41,2% 29,4% 0,0% 0,0% 5,9%
Rolle von
Referenznetzwerken in | Leistungserbringer 31,2% 40,6% 18,8% 0,0% 0,0% 9,4%
Deutschland Forscher 46,2% 34,6% 7,7% 0,0% 0,0% 11,5%
Offentliche
Organisation 22,9% 25,7% 31,4% 8,6% 0,0% 11,4%
Kostentrager 29,4% 35,3% 29,4% 0,0% 0,0% 5,9%
Rolle von
Referenznetzwerken in  |Le€istungserbringer 25,0% 43,8% 15,6% 3,1% 3,1% 9,4%
Europa Forscher 30,8% 46,2% 11,5% 0,0% 0,0% 11,5%
Offentliche
Organisation 14,3% 22,9% 42,9% 8,6% 0,0% 11,3%
Kostentrager 17,6% 17,6% 41,2% 17,6% 0,0% 6,0%
Einfluss von Patienten in |Leistungserbringer 15,6% 31,2% 31,2% 9,4% 3,1% 9,5%
Referenznetzwerken Forscher 15,4% 26,9% 42,3% 3,8% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 28,6% 40,0% 20,0% 0,0% 0,0% 11,4%
Finanzierung von Kostentrager 11,8% 64,7% 17,6% 0,0% 0,0% 5,9%
Referenzzentren und
spezieller Versorgung Leistungserbringer 50,0% 31,2% 15,6% 0,0% 0,0% 3,2%
Seltener Erkrankungen |Forscher 53,8% 34,6% 3,8% 0,0% 0,0% 7,8%
Offentliche
Organisation 28,6% 37,1% 20,0% 2,9% 0,0% 11,4%
Kostentrager 17,6% 58,8% 11,8% 0,0% 0,0% 11,8%
Verbesserung des Leistungserbringer 43,8% 43,8% 9,4% 0,0% 0,0% 3,0%
Zugangs zur Versorgung [Forscher 38,5% 38,5% 7,7% 0,0% 0,0% 15,3%
Offentliche
Organisation 25,7% 40,0% 17,1% 0,0% 2,9% 14,3%
Kostentrager 29,4% 41,2% 17,6% 5,9% 0,0% 5,9%
Erstellung von Leitlinien
der Diagnostik und Leistungserbringer 37,5% 28,1% 21,9% 6,2% 0,0% 6,3%
Therapie Forscher 46,2% 23,1% 19,2% 3,8% 0,0% 7,7%
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Offentliche
Organisation 14,3% 54,3% 11,4% 2,9% 0,0% 17,1%
Kostentrager 11,8% 29,4% 47,1% 5,9% 0,0% 5,8%
Off-Label-Use bei Leistungserbringer 31,2% 40,6% 21,9% 0,0% 0,0% 6,3%
Seltenen Erkrankungen |Forscher 34,6% 34,6% 11,5% 7,7% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 40,0% 34,3% 8,6% 0,0% 0,0% 17,1%
Kostentrager 41,2% 52,9% 0,0% 0,0% 0,0% 5,9%
Beschleunigung der Leistungserbringer 37,5% 43,8% 9,4% 3,1% 0,0% 6,2%
Diagnosestellung Forscher 53,8% 26,9% 0,0% 7,7% 0,0% 11,6%
Offentliche
Organisation 14,3% 40,0% 20,0% 8,6% 0,0% 17,1%
Kostentrager 0,0% 23,5% 23,5% 29,4% 17,6% 6,0%
Leistungserbringer 18,8% 31,2% 31,2% 6,2% 3,1% 9,5%
Screeningverfahren Forscher 34,6% 23,1% 11,5% 15,4% 3,8% 11,6%
Offentliche
Organisation 31,4% 48,6% 5,7% 0,0% 0,0% 14,3%
Kostentrager 35,3% 58,8% 0,0% 0,0% 0,0% 5,9%
Informationstransfer
zwischen beteiligten Leistungserbringer 34,4% 46,9% 15,6% 0,0% 0,0% 3,1%
Akteuren Forscher 57,7% 23,1% 7,7% 0,0% 0,0% 11,5%
Offentliche
Organisation 37,1% 34,3% 11,4% 2,9% 0,0% 14,3%
Kostentrager 11,8% 64,7% 11,8% 5,9% 0,0% 5,8%
Fort- und Weiterbildung | Leistungserbringer 18,8% 59,4% 18,8% 0,0% 0,0% 3,0%
der Leistungserbringer  |Forscher 30,8% 38,5% 15,4% 0,0% 0,0% 15,3%
Offentliche
Organisation 22,9% 31,4% 28,6% 2,9% 0,0% 14,2%
Kostentrager 5,9% 52,9% 29,4% 5,9% 0,0% 5,9%
Rolle von Leistungserbringer 31,2% 25,0% 25,0% 9,4% 3,1% 6,3%
Selbsthilfegruppen Forscher 23,1% 26,9% 34,6% 0,0% 0,0% 15,4%
Offentliche
Organisation 31,4% 51,4% 5,7% 0,0% 0,0% 11,5%
Méglichkeiten der Kostentrager 23,5% 52,9% 17,6% 0,0% 0,0% 6,0%
Forderung von
Forschung und Leistungserbringer 34,4% 53,1% 6,2% 3,1% 0,0% 3,2%
Innovationen Forscher 57,7% 26,9% 7,7% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Méglichkeiten der Organisation 28,6% 40,0% 20,0% 0,0% 0,0% 11,4%
Férderung nationaler und Kostentrager 29,4% 41,2% 23,5% 0,0% 0,0% 5,9%
internationaler
Partnerschaften und Leistungserbringer 25,0% 59,4% 12,5% 0,0% 0,0% 3,1%
Netzwerke Forscher 57,7% 30,8% 3,8% 0,0% 0,0% 7,7%
Erarbeitung eines Offentliche
MaRnahmenkataloges fiir| Organisation 22,9% 28,6% 37,1% 0,0% 0,0% 11,4%
einen ,Nationalen Kostentrager 29,4% 47,1% 11,8% 5,9% 0,0% 5,8%
Aktionsplan fur Seltene
Erkrankungen® in Leistungserbringer 31,2% 43,8% 15,6% 3,1% 0,0% 6,3%
Anlehnung an EU-
Aktivitaten Forscher 42,3% 38,5% 11,5% 0,0% 0,0% 7,7%
Offentliche
Organisation 8,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 91,4%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 9,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 90,6%
Andere Forscher 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 92,3%
Offentliche
Organisation 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Kostentrager 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0%
Leistungserbringer 6,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 93,8%
Andere Forscher 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,2%
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Nationaler Aktionsplan

Tab. 90: Gesamtauswertung

Wie sollte aus lhrer Sicht ein spaterer Nationaler Aktionsplan zu MaRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen entwickelt werden?

stimme voll und stimme eher stimme
n= 158 stimme eher zu neutral X Uberhaupt nicht | keine Angabe
ganz zu nicht zu iy

Ein Nationaler Aktionsplan wird nétig
sein, da die einzelnen Bundesléander
Ihrer Aufgabe bei der Versorgung von
Seltenen Erkrankungen voll und ganz
nachkommen. 5,7% 8,9% 23,4% 27,2% 12,0% 22,8%
Ein Nationaler Aktionsplan zu
MafRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte unter Mitarbeit von
Schlisselakteuren im Rahmen eines
Nationalen Aktionsforums erstellt
werden. 29,1% 42,4% 13,3% 5,7% 1,3% 8,2%
Ein Nationaler Aktionsplan zu
MafRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte ,top-down“ von
der Bundesregierung in
Zusammenarbeit mit den
Bundesléndern entwickelt werden. 7,6% 22,8% 19,6% 24,1% 14,6% 11,3%
Ein Nationaler Aktionsplan zu
MafRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte in Koordination mit
den europdaischen Mitgliedsstaaten
erstellt werden. 20,3% 36,1% 24,7% 9,5% 1,9% 7,5%

Tab. 91: Subgruppe Organisationen und Leistungserbringer / Patientenorganisationen

Wie sollte aus lhrer Sicht ein spaterer Nationaler Aktionsplan zu MaBnahmen bei Seltenen Erkrankungen
entwickelt werden?

stimme
n=158 stimme voll und stimme eher tberhaupt nicht
ganz zu stimme eher zu neutral nicht zu zu keine Angabe
Ein Nationaler Aktionsplan wird Organ. + Leist. 2,7% 11,7% 25,2% 27,0% 11,7% 21,7%
notig sein, da die einzelnen
Bundesléander Ihrer Aufgabe bei der
Versorgung von Seltenen
Erkrankungen voll und ganz
nachkommen. Patientenorg. 12,8% 2,1% 19,1% 27, 7% 12,8% 25,5%
Ein Nationaler Aktionsplan zu Organ. + Leist. 27,9% 45,0% 11,7% 7,2% 1,8% 6,4%

MafRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte unter Mitarbeit
von Schlusselakteuren im Rahmen
eines Nationalen Aktionsforums
erstellt werden. Patientenorg. 31,9% 36,2% 17,0% 2,1% 0,0% 12,8%
Organ. + Leist. 6,3% 18,9% 20,7% 28,8% 15,3% 10,0%

Ein Nationaler Aktionsplan zu
MafRnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte ,top-down“ von
der Bundesregierung in
Zusammenarbeit mit den
Bundesléndern entwickelt werden. |Patientenorg. 10,6% 31,9% 17,0% 12,8% 12,8% 14,9%
Organ. + Leist. 23,4% 33,3% 24,3% 9,9% 2,7% 6,4%

Ein Nationaler Aktionsplan zu
MaRBnahmen bei Seltenen
Erkrankungen sollte in Koordination
mit den européischen
Mitgliedsstaaten erstellt werden. Patientenorg. 12,8% 42,6% 25,5% 8,5% 0,0% 10,6%




300

Anhang

Tab. 92: Subgruppen 6ffentliche Org. / Kostentréager / Leistungserbringer / Forscher

entwickelt werden?

Wie sollte aus Ihrer Sicht ein spaterer Nationaler Aktionsplan zu MaBhahmen bei Seltenen Erkrankungen

stimme
n=111 stimme voll und stimme eher Uberhaupt nicht
ganz zu stimme eher zu neutral nicht zu zu keine Angabe

Ein Nationaler Aktionsplan wird 8ffent|_|cht<_a 0.0% 14.3% 28 6% 22 9% 5 7% o
nétig sein, da die einzelnen rganisation o7 o7 1070 97 [ 28,5%
Bundeslander Ihrer Aufgabe bei der Kostentrager 5,9% 5,9% 29,4% 23,5% 23,5% 11,8%
Versorgung von Seltenen Leistungserbringer 6,2% 12,5% 25,0% 28,1% 6,2% 22,0%
Erkrankungen voll und ganz
nachkommen. Forscher 0,0% 7,7% 19,2% 34,6% 19,2% 19,3%
Ein Nationaler Aktionsplan zu Offentliche
MaRnahmen bei Seltenen Organisation 17,1% 48,6% 11,4% 8,6% 0,0% 14,3%
Erkrankungen sollte unter Mitarbeit [Kostentrager 17,6% 52,9% 11,8% 5,9% 5,9% 5,9%
von Schliisselakteuren im Rahmen [Leistungserbringer 28,1% 50,0% 15,6% 6,3% 0,0% 0,0%
eines Nationalen Aktionsforums
erstellt werden. Forscher 46,2% 30,8% 7,7% 7,7% 3,8% 3,8%

Offentliche
Ein Nationaler Aktionsplan zu Organisation 0,0% 11,4% 31,4% 34,3% 57% 17,2%
MaRnahmen bei Seltenen Kostentrager 5,9% 35,3% 11,8% 23,5% 17,6% 5,9%
Erkrankungen sollte ,top-down* von|Leistungserbringer 12,5% 15,6% 25,0% 21,9% 21,9% 3,1%
der Bundesregierung in
Zusammenarbeit mit den
Bundeslandern entwickelt werden. [Forscher 7,7% 23,1% 7,7% 30,8% 19,2% 11,5%

Offentliche
Ein Nationaler Aktionsplan zu Organisation 17,1% 31,4% 20,0% 17,1% 0,0% 14,4%
MafRnahmen bei Seltenen Kostentrager 17,6% 23,5% 29,4% 17,6% 5,9% 6,0%
Erkrankungen sollte in Koordination||eistungserbringer 25,0% 40,6% 25,0% 3,1% 3,1% 3,2%
mit den europaischen
Mitgliedsstaaten erstellt werden. Forscher 34,6% 34,6% 23,1% 3,8% 3,9% 0,0%
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5.2 Teilnehmer Experteninterviews

e Dr. Klaus Jacobs
Wissenschaftliches Institut der AOK (WIdO)
Geschaftsfuhrer

e Dr. Andreas Reimann
Geschéftsfihrer des Mukoviszidose e. V.
stellvertretender Vorsitzender von ACHSE e. V.

e Dr. Boris Robbers
Niedersachsisches Ministerium flr Soziales, Frauen, Familie und Gesundheit
Leiter Referat 404 Krankenh&user

e Prof. Dr. J6rg Schmidtke
Medizinische Hochschule Hannover
Direktor des Instituts fir Humangenetik

e Prof. Dr. Dr. Burkhard Tummler
Medizinische Hochschule Hannover
Klinische Forschergruppe: Molekulare Pathologie der Mukoviszidose

e Ulrich Vogel
Deutsches Insititut fir Medizinische Dokumentation und Information (DIMDI)
Abteilung fur medizinische Klassifikationen

e Matthias Wilken
Bundesverband der pharmazeutischen Industrie e. V. (BPI)
Geschaftsfeldleiter Arzneimittelzulassung Europa

5.3 Teilnehmer Fokusgruppendiskussionen

5.3.1 Fokusgruppe offentliche Organisationen

e Elke Huster-Nowack
Behodrde fir Soziales, Familie, Gesundheit und Verbraucherschutz
Amt fUr Gesundheit und Verbraucherschutz
Billstrafl3e 80
20539 Hamburg

e Dr. Regine Kammerer
Ministerium fir Arbeit, Gesundheit und Soziales
Referat lll A 2
Farstenwall 25
40219 Ddusseldorf
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e Dr. Heidemarie Willer
Ministerium fiir Gesundheit und Soziales
Referat 23
Turmschanzenstral3e 25
39114 Magdeburg

e Dr. Volker Steitz
Kassenarztliche Vereinigung Niedersachsen
Berliner Allee 22
30175 Hannover

e Dr. Hartmut Horst
Kassenarztliche Vereinigung Hamburg
HumboldtstralRe 56
22083 Hamburg

e Dr. Frank Verheyen
Wissenschaftliches Institut der Techniker Krankenkasse fiir Nutzen und Effi-
zienz im Gesundheitswesen (WINEG)
Habichtstraf3e 30
22305 Hamburg

5.3.2 Fokusgruppe Leistungserbringer / Mediziner

e Dr. Frank Brunsmann
Berater des ACHSE e. V.
c/o DRK-Kliniken Westend
Spandauer Damm 130
14050 Berlin

e Prof. Dr. Rembert Elbers
Bundesinstitut fir Arzneimittel und Medizinprodukte
Kurt-Georg-Kiesinger-Allee 3
D-53175 Bonn

e Prof. Dr. med. Erik Harms
Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin
Allgemeine Padiatrie
Albert-Schweitzer-StralRe 33
48149 Munster

e Prof. Dr. Alfred Hildebrandt
Berater des ACHSE e. V.
c/o DRK-Kliniken Westend
Spandauer Damm 130
14050 Berlin
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5.3.3

Prof. Dr. med. Birgit Lorenz

Klinik und Poliklinik fur Augenheilkunde
Friedrichstral3e 18

35392 GielRen

Prof. Dr. Bernhard Manger

Universitatsklinikum Erlangen

Medizinische Klinik 3 - Rheumatologie, Immunologie
Krankenhausstral3e 12

91054 Erlangen

Prof. Dr. Andrea Superti-Furga
Universitatsklinikum Freiburg

Klinik Allg. Kinderheilkunde und Jugendmedizin
Mathildenstral3e 1

79106 Freiburg

PD Dr. Arpad von Moers

DRK Kiliniken Berlin Westend

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin
Spandauer Damm 130

14050 Berlin

Prof. Dr. Thomas O. F. Wagner

Klinikum der J.W. Goethe-Universitat Frankfurt am Main
Schwerpunkt Pneumologie/Allergologie

Medizinische Klinik |

Theodor-Stern-Kai 7

60590 Frankfurt am Main

Fokusgruppe Patientenorganisationen

Andrea Burk

Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e. V.
Landhausweg 3

72631 Aichtal

Gerda Kalle-Menne

Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e. V.
Birkenbusch 11

45770 Marl

Netty Muller-Grol3e

Interessengemeinschaft Epidermolysis Bullosa e. V.
Muhlweg 23

35216 Biedenkopf

Dr. Jorg Richstein
Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V.
Carl-Malchin-Weg 5

18055 Rostock
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e Dr. Nora Vaupel

Bundesverband Kleinwlchsige Menschen und ihre Familien e. V.
LeinestralRe 2

28199 Bremen
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