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Schwerpunkte und Netzwerke fir Seltene Erkrankungen

The Great
Shutdown

In Osterreich begann er am 10.3.2020 und klingt seit 14.4.2020
schrittweise aus. So hoffen alle !!!

Aussetzung der Begutachtung der Auf-
nahmeantrage 2019 zu den ERNs durch
die EU

Vom 1. April bis 1. September setzt die Europai-
sche Kommission die Begutachtung der in Okto-
ber und November 2019 eingebrachten Neuantra-
ge auf Teilnahme an bestehenden ERNSs aus [a].
Zur Begrindung heif3t es: ,/Im Kontext der COVID-
19-Pandemie bindet die Bewdiltigung der aktuellen
Krise im Bereich der dffentlichen Gesundheit die
Ressourcen der Gesundheitsdienstleister und der
Angehérigen der Gesundheitsberufe in der Union in
vollem Umfang" [2].

Das ist eine der wenigen nachweisbaren Nachteile,
die die Osterreichischen Patienten mit Seltenen
Erkrankungen (SE) sicher trifft. Es gibt auch einige
Evidenz, dass weltweit die Gruppe der SE betrof-
fen ist [6]. Das ist nicht verwunderlich, bericksich-
tigt man, in wie vielen Staaten der Welt das ge-

samte Gesundheitssystem zusammengebrochen
ist. Aus diesen Zahlen Schlusse auf Osterreich zu
ziehen, ist nicht legitim. Dazu wird wohl die Erhe-
bung eigener reprdsentativer Zahlen nétig sein.
Wichtig ware dies schon, wenn man den Aspekt
der SE in die momentan hochemotional gefihrte
Diskussion um die Angemessenheit der durch die
Regierung gesetzten Malinahmen einbringen will;
und diese sollte einmal auf eine rationale Basis ge-
stellt werden.

Dennoch: Haben wir nicht dringendere Probleme?
Entsteht nicht durch den Mangel an Umsetzung
der im NAP.se aufgelisteten Maf3nahmen fir die
Patienten mit SE wesentlich mehr Schaden?

Hier ist schon viel langer Handlungsbedarf, wie ein
engagierter Betroffener fast verzweifelt in einem
Blog darstellt [g]. Die Pandemie verzogert zwar



European Reference Network (ERN)

setzungsschritte [5].

*Abkiirzungen
SE Seltene Erkrankungen

Im Marz 2017 wurden auf Ebene der EU 24 Netzwerke (ERNSs) errichtet, an denen Gber goo hoch-
spezialisierte Krankenhausabteilungen (Expertise-Zentren) aus der EU zusammenarbeiten, um Pati-
enten mit SE aus allen Bereichen der Medizin optimale Therapien anzubieten [3].

Nationaler Aktionsplan fur Seltene Erkrankungen (NAP.se) [4]

2015 wurde im Auftrag des damaligen Gesundheitsministeriums unter der Federfihrung von Till
Voigtlénder unter Zusammenwirken von OBIG und zahlreichen Experten und Betroffenen der
NAP.se erarbeitet und publiziert. Er versucht die Probleme der Patienten mit SE in Osterreich darzu-
stellen und in g Handlungsfeldern konkrete Behebungsschritte aufzuzeigen. Die Umsetzung sollte
bis 2018 abgeschlossen sein. Aus diversen Grinden sind viele Punkte bisher nicht angegangen wor-
den, was zu grof3er Frustration, besonders bei den beteiligten Betroffenen fihrt. Das neue BM be-
kennt sich zu den Inhalten des NAP.se, doch aus verstandlichen Grinden fehlen bisher konkrete Um-

weiter, da alle Krafte gebunden sind, aber das
Ubel liegt tiefer und dauert und dauert (fw).

= Call for membership to ERNs 20149 [1]
= Durchfthrungsbeschluss der EU-Kommission [2]

Die Folgen von COVID-19 fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen

Die gesundheitliche Bedrohung durch COVID-19
hat unser aller Leben auf den Kopf gestellt. Um die
Ausbreitung des Virus und eine drohende Uberlas-
tung unseres Gesundheitssystems zu verhindern,
wurden drastische MaRnahmen von der Bundes-
regierung gesetzt. Viele Bereiche (Gastronomie,
Veranstaltungen, etc.) standen bzw. stehen véllig
still. Andere Bereiche, so auch die Versorgung in
den oOsterreichischen Spitdlern, wurden auf einen
Minimalbetrieb heruntergefahren. Wahrend die
Effekte auf die Ausbreitung des Virus positiv aus-
fielen, hatten die Einschrankungen im Zugang zur
Gesundheitsversorgung und die oftmals unglickli-
che Kommunikation der Maf3nahmen auch nach-
teilige Konsequenzen fir die Gesundheit der Men-
schen in Osterreich.

Besonders Menschen mit seltenen Erkrankungen
sind auf eine kontinuierliche und umfassende ge-
sundheitliche Versorgung angewiesen. Regelma-
Bige Kontrolluntersuchungen, Visiten in Spezial-
ambulanzen, begleitende Therapien, psychosozia-
le UnterstUtzung sind einige Beispiele, die aus dem
Alltag von dieser Gruppe von Patientlnnen nicht
wegzudenken sind, ohne dass ihre Gesundheit be-
droht ist. Eine Studie vom europaischen Dachver-
band fir Seltene Erkrankungen (EURORDIS) hat

gezeigt, dass 9 von 10 Menschen mit Seltenen Er-
krankungen in Europa angegeben haben, dass ihre
Gesundheitsversorgung durch die MalRnahmen
wahrend der Pandemie unterbrochen wurde. 60%
der Patientlnnen sagten aus, dass diese Unterbre-
chung Auswirkungen auf die Erhaltung ihrer Ge-
sundheit haben, 30% berichteten, dass sie poten-
tiell lebensbedrohliche Folgen befirchten. 80%
der Befragten gaben an, dass Termine fir ihre be-
gleitenden Therapien (wie zum Beispiel Physiothe-
rapien, Ergotherapien, Schmerztherapien,..), die
mitunter die einzigen Therapiemdglichkeiten fur
Menschen mit Seltenen und/oder chronischen Er-
krankungen darstellen, verschoben oder abgesagt
wurden. 3 von 10 Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen gaben an, dass die Spitalsabteilung, in der
sie normalerweise betreut werden, geschlossen ist
bzw. war.

Diese Umfrageergebnisse zeichnen ein erschit-
terndes Bild davon, wie die MalRnahmen zum
Schutz der Bevélkerung vor der gesundheitlichen
Bedrohung durch COVID-1g leider einen sehr ne-
gativen Effekt fir Menschen mit seltenen Erkran-
kungen haben. Einer Patientinnengruppe, die auch
vor der COVID-19 Krise mit einer suboptimalen
Versorgungssituation zu kdmpfen hatte.

Deswegen hat ProRare Austria ein Statement zur
COVID-19 Situation verfasst, das von 20 Vertre-
tern der Medizin bzw. Gesundheitswissenschaften
und 40 Patientenorganisationen unterstitzt wird.

(cr)

= Eurordis-study: preliminary global results [6]
= Statement: Versorgung von SE unter Corona [7]
= Details zu Studie und Aktion [8]



https://ec.europa.eu/health/ern/consultations/2019_call_membership_en
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/DE/TXT/PDF/?uri=CELEX:32020D0534&from=EN
https://download2.eurordis.org/documents/pdf/PressRelease_COVID19surveyresults.pdf
https://www.prorare-austria.org/fileadmin/user_upload/news/2020-04-22_Statement_Versorgung_final_V8.pdf
https://www.prorare-austria.org/newsroom/aktuelles/news/statement-zur-versorgung-von-menschen-mit-seltenen-undoder-chronischen-erkrankungen-in-zeiten-von-c/

NAP.se - unselig entschlafen
.......... aus dem Sarkoidoseblog [9]

Mittlerweile ist es mehr als ein Jahr her, dass der
Nationale Aktionsplan fUr Seltene Erkrankungen,
der NAP.se (2014-2018), leise und im allerengsten
Vertrautenkreis laut offiziellem Zeitplan und ver-
langter Namensgebung ausgelaufen ist. Er hat es
aber auch nicht leicht gehabt, das Licht der Welt
zu erblicken. Obwohl der Anfang ambitioniert war.
Vor einem Jahrzehnt sprach der Gesundheitsmi-
nister noch von ambitionierten Bemihungen mit
dem Ziel, den Zugang zu mdglichst rascher Diagno-
se, bestmdglicher Therapie und der notwendigen
Unterstiitzung zu gewdbhrleisten [1]. Von der Be-
schlussfassung zur Ausarbeitung eines Nationalen
Aktionsplans am 15. November 2008 dauerte es
auch kaum mehr als 6 Jahre, bis beinahe 7 mm
hoch Papier verbreitet werden konnte.

Die Erwartungen von uns Patienten in den NAP.se
waren grof3: Jahrelang sind wir mit Hinweis auf das
kommende Aktionsprogramm vertrostet worden,
aber nun sollte alles besser werden. Und manches
ist auch besser geworden. Allerdings - soweit ich
es sehen und beurteilen kann - aus dem personli-
chen Engagement Einzelner und nicht aus einem
Titel oder mit der Unterstitzung durch eine Maf3-
nahme des nationalen Aktionsplans.

Auch ich selber habe eine Menge Zeit ins Werben
fur die MaBnahmen des NAP.se investiert und
kann abschlieRend sagen, dass ich meine Zeit
auch im Sinne meiner physischen und mentalen
Gesundheit hatte sinnvoller verbringen sollen -
und sei es auch nur durch Zahlen der Ganseblim-
chenim Garten gewesen.

Naturlich haben sich auch in meinem personlichen
Bereich aus NAP.se-Aktivitdten im Lauf der Zeit
Verbindungen und gemeinsame Handlungen er-
geben. Es ist aber in praktisch jedem einzelnen Fall
leicht argumentierbar, dass die Ergebnisse (sofern
es welche gibt) ohne die Strategie NAP.se im Hin-
tergrund weitaus griffiger, ergiebiger, effizienter
und Resourcen-schonender gewesen waren.

Wir Patienten haben nichts erreicht. Wir haben
noch nicht mal einen Cent Basisfinanzierung fur
unsere Dachorganisation fur Seltene Erkrankun-
gen erreicht, obwohl deren Grindung eine dezi-
dierte (nachtragliche) Maf3nahme des NAP.se war.
Ein Vergleich mit den Milliarden, die derzeit infla-
tionar verteilt werden, rickt die politische Wert-
schatzung der Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen unmissverstandlich ins rechte Licht.

Der NAP.se ist tot. Falls er jemals abseits von De-
signierungen gelebt haben sollte, ist er spatestens
mit Corona zu Nichts zerfallen. Zu Nichts - aulRer
einer Menge in warmer Luft aufgeldster Verspre-
chungen, vernichteter Lebenszeit von Engagierten
und zerbréselten Hoffnungen von Bedirftigen.
(hh)

Schande Uber die Zustandigen, welche die
(Nicht-)lUmsetzung des NAP.se zu verantworten
haben.

Schande Uber mich, falls ich mich noch weiter
damit foppen lasse.

= Bericht im Sarkoidoseblog [9]
— Nationaler Aktionsplan fur Seltene Erkrankun-

gen (NAP.se) [4]

Short News

Kurzlich hat Zolgensma® die vorlaufige EU-
Zulassung zum Einsatz bei spinaler Mus-
kelatrophie (SMA) erhalten. Es handelt sich
um ein hoch innovatives Gentherapeuti-
kum, das durch eine einmalige Verabrei-
chung das pathologische Gen ersetzen soll.
Wermutstropfen: ca. 1,9 Mill. € Kosten pro
Patienten.

= Pharmazeutische Zeitung [10]

Ein laufend aktualisierter Veranstaltungs-
kalender zu Themen der SE findet sich auf
unserem Server.

= Expertisenetze [11]

Originale und Inhaltsangaben friherer
News-letter finden sich auf unserem Ser-
ver.

= NL - Inhaltsangaben [12]

> > b b b - Save the Date « < 4 €4 «
25.6.2020, 16-18 Uhr (Wien, Videokonf.)
7. Pharmig Rare Disease Dialog: SE im
Schatten der COVID-19-Pandemie? [13]

19.-22.9.2020 (Salzburg)

17. Jahrestagung der Osterr. Ges. f. Neuro-
logie mit ,Seltene Erkrankungen™ als High-
light [14].

16.-17.10.2020 (Linz)
11. Osterreichischer Kongress fiir Seltene
Erkrankungen Abgesagt!! Weiteres bald [15]

20. - 21. 11. 2020 (Salzburg)
14. Jahrestaqung der Politischen Kin-
dermedizin Abgesagt!! Weiteres unter [16].



https://www.pharmazeutische-zeitung.de/zolgensma-erhaelt-zulassung-und-spezielles-zugangsprogramm-117714/
https://www.expertisenetze.at/
https://www.expertisenetze.at/Themen_NL/NewsletterCatalog_EN.htm
https://www.pharmig-academy.at/veranstaltungen/aktuelle-veranstaltungen/2020-06-25/7-virtueller-rare-diseases-dialog-seltene-erkrankungen-im-schatten-der-covid-19-pandemie/
https://www.oegn-jahrestagung.at/
https://www.forum-sk.at/seltene_krankheiten/
http://polkm.org/
https://jasmin.goeg.at/112/
https://www.sarko.at/RDD_index.htm
https://www.sozialministerium.at/dam/jcr:e8ce1a03-340f-4d9a-bed0-e18bee4a2fa8/190228_NAP-Seltene-Erkrankungen.pdf
https://www.sozialministerium.at/dam/jcr:e8ce1a03-340f-4d9a-bed0-e18bee4a2fa8/190228_NAP-Seltene-Erkrankungen.pdf

Editorial

Blickt man auf die letzten 3 Monate zurtick und
versucht herauszufinden, welche berichtenswer-
ten Fortschritte es bei der Schwerpunktsetzung
gegeben hat, kommt man fast zwingend auf Witt-
gensteins Satz: ,Wovon man nicht reden kann,
daruber muss man schweigen®. Naturlich, die Coronapandemie hat alle Ressourcen okku-
piert, nicht nur im ausfiihrenden Gesundheitssystem sondern auch in Gesundheitspolitik u. —
management. Und das nicht nur in Osterreich und in der EU, sondern auf der ganzen Welt.
Aber die Probleme bleiben: Die SE sind weiter selten, sie missen noch immer erkannt wer-
den und sollten die optimale Therapie erhalten.

Vieles ist in den letzten Jahren in Osterreich erreicht worden. Mit dem NAP.se wurde ein
Problemkatalog der SE mit detaillierten Lésungsvorschlagen auf den Tisch gelegt. Und er
wird far immer mit dem Gesicht von PD Till Voigtlander und seiner jahrelangen Arbeit daran
verbunden bleiben. An der Umsetzung hat es dann doch betrachtliche Kritik gegeben und
manche halten den NAP.se bereits fir tot.

Seit einigen Monaten ist das Bundesministerium in einer neuen Hand, den Minister frisst die
Coronakrise auf, wie taglich zu sehen ist. Mit ihm treten immer Ofter altbewahrte Gesichter
und junge Hoffnungstrager auf. Letztlich wird es auch dort eine neue Geschéftseinteilung
geben mit hoffentlich klarer Zuteilung des Aufgabenbereiches SE. Es braucht sicher ein Ma-
nagement mit dem klaren Mandat, die Probleme, die lange bekannt sind, anzugehen, und es
braucht ein Gesicht, das glaubwiirdig zwischen Briissel und Wien vermittelt, um Osterreich
entsprechend seiner fachlichen Kompetenz in die ERNs einzubringen.

Die Basis ist gut gerustet: ProRare hat in den letzten Jahren einen ungeahnten Hohenflug
erlebt. SE sind heute im Kopf fast jedes Osterreichers, auch Dank des Geschicks seines
langjahrigen Geschéftsfiihrers Dr. Rainer Riedl. Auch wenn er sich jetzt einmal erschopft zu-
rickzieht. Bleibendes ist da.

Das Forum Seltene Erkrankungen, der Zusammenschluss aller einschlagigen Spezialisten
im Land, fasst Ful3 im ganzen Land und wachst von Jahr zu Jahr. Und das ist gut so.

Sollte der Bruckenschlag von unten und oben gelingen, wiirde es vielen Patienten dauerhaft
helfen. Die SE sind ein Bereich, wohl wert, dass sich ein Minister seiner annahme.

Franz Waldhauser Daniela Karall Hans Deutsch

= Nationaler Aktionsplan fir seltene Erkrankungen (NAP.se) [4]
= Pro Rare Austria [17]

= Forum Seltene Krankheiten [18]

= Eintrag auf HP des Sozialministeriums [5]
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