ystische ripbrose ... Ichthyosis ... Epidermolysis bullosa ... Angelman Syndarom
Primare Immundefekte ... Mukopolysaccharidosen ... Spina bifida ... Fibromyalgie

Tuberdse Sklerose ... Klinefelter Syndrom ... Galaktosédmie ... Lungenhochdruck
Creutzfeldt-dakob-Krankheit ... Amyotrophe Lateralsklerose ... Prader-Willi-Syndrom

Dermatomyositis ... Retinitis pigmentosa ... Morbus Refsum ... Lupus erythematodes
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Myasthenia gravis ... Morbus Hodgkin ... Marfan Syndrom ... Interstitielle Cystitis
Morbus Cushing ... Neurofibromatose ... Porphyrie ... Morbus Waldenstrom
Kalteagglutinin Syndrom ... Osteogenesis imperfecta ... Ehlers-Danlos Syndrom
Sarkoidose ... Asperger-Syndrom ... Morbus Reiter ... Rett-Syndrom ...Wilms Tumor
Creutzfeldt-dakob-Krankheit ... Amyotrophe Lateralsklerose ... Prader-Willi-Syndrom
Dermatomyositis ... Retinitis pigmentosa ... Morbus Refsum ... Lupus erythematodes
DiGeorge-Syndrom ... Morbus Gaucher ... Sjégren-Syndrom ... Alpers-Syndrom
Chorea Huntington ... Morbus Addison ... Adrenoleukodystrophie ... Narkolepsie
Metachromatische Leukodystrophie ... Muskeldystrophie Duchenne ... Zystinurie
Cornelia-de-Lange-Syndrom ... Glioblastom ... Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
\Wegener-Granulomatose ... Morbus Bechterew ... Morbus Fabry ... Conn-Syndrom
Polycythamia vera ... Sklerodermie ... Tourette-Syndrom ... Friedreich-Ataxie
Myotone Dystrophie ... Adrenogenitales Syndrom ... Von Hippel-Lindau-Syndrom
Gerstmann-Straussler-Scheinker Syndrom ... Ehlers-Danlos Syndrom ... Dystonie
Morbus Pompe ... Albinismus ... Niemann-Pick-Krankheit ... Ataxia teleangiectatica
Werdnig-Hoffmann-Krankheit ... Guillain-Barré-Syndrom ... Binswanger-Krankheit
Hashimoto-Thyreoiditis ... Bernard-Soulier-Syndrom... Zollinger-Ellison-Syndrom
Fallot-Tetralogie ... Morbus Hirschsprung ... Multiples Myelom ... Alkaptonurie
Morbus Crohn ... Cri-du-chat-Syndrom ... Neuroblastom ... Ahornsirupkrankheit
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Smith-Magenis-Syndrom ... CREST-Syndrom ... Phenylketonurie ... Turner-Syndrom
Dermatomyositis ... Retinitis pigmentosa ... Morbus Refsum ... Lupus erythematodes
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Laut Definition der europdischen Union liegt eine seltene Erkrankung vor,

wenn weniger als 5 von 10.000 Einwohnern davon betroffen sind. Europa-

weit leiden Schétzungen zufolge 36 Millionen Menschen an seltenen Erkran-
kungen. Ein GroBteil dieser ungefihr 8.000 seltenen Erkrankungen ist chro-
nisch, oftmals lebensbedrohlich und nur selten heilbar. Nicht zuletzt aufgrund
der Seltenheit dieser Erkrankungen und dem damit einhergehenden mangelnden
Bewusstsein in der Offentlichkeit, werden Patientinnen und Patienten oftmals
mit besonderen Belastungen konfrontiert.

Bedeutende Probleme ergeben sich fiir Betroffene vor allem hinsichtlich der Dia-
gnosefindung, der Behandlung, aber auch der Rehabilitation und Pflege. Da ich
als Gesundheitsminister dafiir Sorge zu tragen habe, dass allen Menschen in
Osterreich ein niederschwelliger Zugang zu qualitativ hochwertigen Gesundheits-
leistungen ermdglicht wird, ist es mir ein groRes Anliegen Menschen mit seltenen
Erkrankungen besonders zu unterstiitzen.

Der Verein Pro Rare Austria wurde im Jahre 2011 in Osterreich gegriindet und hat
es sich zum Ziel gesetzt, Menschen mit seltenen Erkrankungen eine Stimme zu
geben und deren Interessen in Wirtschaft, Politik und vor allem im Gesundheits-
bereich zu vertreten. Der vorliegende Jahresbericht der Pro Rare Austria ist den
speziellen Bediirfnissen von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen in Osterreich gewidmet. Die Inhalte dieses Berichtes sollen dazu beitragen,
das Wissen um seltene Erkrankungen weiter in die dsterreichische Bevolkerung
zu tragen und auf die komplexen und vielseitigen Herausforderungen Betroffener
hinweisen. Dieses Vorhaben ist auch mir ein groRes Anliegen.

Ich hoffe, dass wir auf diese Weise zu einer Verbesserung der offentlichen Wahr-
nehmung seltener Erkrankungen beitragen kénnen, um somit eine Steigerung
der Lebensqualitdt von Patientinnen und Patienten zu erreichen. Ich mdchte auf
diesem Weg allen beteiligten und engagierten Menschen, die sich fiir dieses Vor-
haben einsetzen, ganz herzlich danken und weiterhin alles Gute wiinschen.

Ihr
l".
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Alois Stoger
Bundesminister fiir Gesundheit



Seltene Erkrankungen sind, wie deren Bezeichnung bereits deutlich veran-

schaulicht, sehr selten. Der Weg vom Erkennen, der Diagnosestellung und
einer medizinischen Behandlung, sowie ergdnzender sozialer Unterstiitzung
zur selbstdndigen Lebensfiihrung war fiir Betroffene und deren Angehérige
bisher miihsam und langwierig.

Pro Rare Austria hat, nicht zuletzt durch die beharrlich aufzeigende Weise, wesent-
lich dazu beigetragen, dass ,,Seltene Erkrankungen® nicht selten sondern immer
dfter in Expertenrunden, Insiderkreisen aber auch der informierten Offentlichkeit
thematisiert wurden. Diese aktive Rolle des Vereins hatte einen wichtigen Anteil
daran, den man als politisch Verantwortlicher nicht hoch genug anerkennen kann,
dass im Jahr 2013 der entscheidende Schritt zum Nationalen Aktionsplan fiir
Seltene Erkrankungen gelungen ist.

Ein wichtiger Aspekt in der Umsetzung dieses strukturierenden Plans ist die Ein-
richtung von Expertenzentren mit klaren Handlungsaufgaben, die vorgegebene
Vernetzungsstruktur, Qualitdtssicherung und effektive und effiziente Kooperation
aller Akteure, insbesondere auch der Betroffenengruppen wie Pro Rare Austria.

Ich wiinsche mir und erwarte, dass kiinftig Betroffene rascher an die richtige
Stelle gelangen und sie dort umfassend behandelt und betreut werden. Ich bin
auch liberzeugt, dass der Verein Pro Rare Austria weiter aktiv dazu beitragen
wird, Liicken aufzuzeigen, Verbesserung voran zu treiben und von mir als politi-
scher Entscheider Losungen beharrlich einfordern wird. AbschlieBend méchte ich
allen im Verein Tdtigen fiir das Bisherige danken und sie fiir Kiinftiges ermuntern.

s !
F
l/.

Ul

Rudolf Hundstorfer

Bundesminister fiir Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz

Auf den ersten Blick klingt die Zahl der Personen, die weltweit an einer
,Seltenen Erkrankung“ leiden nicht besonders dramatisch, weniger als fiinf

von 10.000 Personen sind betroffen. Sieht man sich die Gesamtzahl der

rund 8.000 bisher bekannten ,,Seltenen Erkrankungen“ an, so ist die Zahl

an Betroffenen, die an diesen oft lebensbedrohlichen oder chronisch einschrdn-
kenden Krankheiten leiden, alles andere als gering. In Osterreich gibt es etwa
an die 400.000 Personen mit einer seltenen Erkrankung. Diese Erkrankungen
sind zumeist unheilbar, rasche bzw. spezifische Diagnoseméglichkeiten fehlen
zum Teil und die Therapie kann oftmals nur symptomatisch erfolgen. Es zeigt
sich also deutlich, dass im Bereich der seltenen Erkrankungen noch viel Arbeit zu
leisten ist, um die Situation der Betroffenen dauerhaft verbessern zu kénnen.

Osterreich zeichnet sich mittlerweile durch eine sehr aktive Forschungsgemein-
schaft aus, die sich mit seltenen Erkrankungen beschdftigt. Das zeigt sich unter
anderem an dezidiert ausgewiesenen Forschungsaktivitdten, insbesondere

an den Medizinischen Universitdten und an renommierten aueruniversitdren
Life Sciences Forschungsinstituten der Osterreichischen Akademie der Wissen-
schaften. FordermaBnahmen seitens des Bundesministeriums fiir Wissenschaft,
Forschung und Wirtschaft unterstiitzen die nationalen Forschungsaktivitdten
zu seltenen Erkrankungen. Zu nennen ist hier insbesondere die Co-Finanzierung
von transnationalen Forschungsprojekten zu seltenen Erkrankungen mit dster-
reichischer Beteiligung im Rahmen des europdischen E-RARE Netzwerks durch
den Wissenschaftsfonds FWF, sowie die Ausschreibung einer Forderung fiir For-
schung auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen im Rahmen des Aktionsplans
Biotechnologie in der Hohe von fiinf Millionen Euro.

Fiir das Engagement und die Leistungen von Pro Rare Austria als Dachverband
der Patientenorganisationen im Bereich seltener Erkrankungen im Jahr 2013
maéchte ich als Bundesminister fiir Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft
meine persdnliche Anerkennung zum Ausdruck bringen und meine besten Wiin-
sche fiir die kommenden Aufgaben und Vorhaben iibermitteln.

Dr. Reinhold Mitterlehner
Bundesminister fiir Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft



Wir treten dafiir ein, fiir alle Menschen eine gute Gesundheitsversorgung

nach dem aktuellen Stand der Medizin zu gewdhrleisten. Dabei macht es
keinen Unterschied, ob es sich um eine seltene oder hdufige Erkrankung
handelt.

Bei der Optimierung der Behandlung stehen fiir uns die betroffenen Menschen
im Mittelpunkt. Die Menschen sollen selbst mitgestalten, wenn es darum geht,
Gesundheit und Lebensqualitdt zu verbessern. Unser Ziel ist es dabei, gesund-
heitsbezogene Kompetenzen zu stdrken und aktive Beteiligung der Betroffenen

im Rahmen der Behandlung zu ermdglichen. Es geht darum, Losungen gemein-
sam mit und nicht fiir die Betroffenen zu finden. Selbsthilfegruppen spielen
dabei eine zentrale Rolle. Die Stdrkung der Selbsthilfe ist uns daher ein besonderes
Anliegen.

Gemeinsam mit Pro Rare Austria haben wir uns in den letzten Jahren fiir die
Optimierung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen einge-
setzt. Dabei standen die Verbesserung der langfristigen Versorgung und die
nachhaltige Finanzierung von Leistungen fiir Menschen mit seltenen Erkran-
kungen im Mittelpunkt. Zentren fiir seltene Erkrankungen, die eine umfassende
Versorgung mit groBtmaoglicher Qualitdt gewdhrleisten, sind essentiell. Um
die langfristige Finanzierung von Medikamenten zur Behandlung von seltenen
Erkrankungen sicherzustellen, werden derzeit Modelle fiir Idnderiibergreifende
Losungen entwickelt.

Gemeinsam mit Pro Rare Austria und den Betroffenen werden wir daran weiter-
arbeiten, die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen im Rahmen
des bestehenden Gesundheitssystems zu optimieren.

(e

Dr. Josef Probst
Generaldirektor des Hauptverbandes der
Osterreichischen Sozialversicherungstrdger

Seltene Erkrankungen stellen sowohl Patienten als auch Arzte vor enorme
Herausforderungen. Fiir die Patienten und ihre Angehdrigen bedeuten sie
oft einschneidende Einschrdnkungen und Umstellungen im Alltag, im fort-
geschrittenen Stadium der Krankheit haufig verbunden mit Pflege rund
um die Uhr.

Fiir uns Arzte stellt sich die Herausforderung, eine seltene Krankheit rechtzeitig
zu diagnostizieren und so den langen Leidensweg der Patienten zu verkiirzen.
Obwohl wir von etwa 8.000 seltenen Erkrankungen wissen, wird ein Allgemein-
mediziner hdchstens einmal im Jahr mit einer solchen Erkrankung konfrontiert -
wenn (iberhaupt. Umso wichtiger ist es, Wissen liber diese Erkrankungen gebiin-
delt zu sammeln und den Betroffenen so rasch wie méglich Hilfe zukommen zu
lassen.

Der Zusammenschluss entsprechender Selbsthilfegruppen zum Dachverband
Pro Rare Austria ist ein wichtiger Schritt, den die Osterreichische Arztekammer
nur vollinhaltlich unterstiitzen kann.

LIL
Dr. Artur Wechselberger
Président der Osterreichischen Arztekammer



Der Kampf gegen seltene Erkrankungen stellt uns vor groBe Herausforde-
rungen. Pharmazeutische Unternehmen leisten hier Bemerkenswertes, um
fiir jene Patienten Therapieoptionen zu entwickeln, die nicht von einer Volks-
krankheit betroffen sind. Inmer mehr neue Wirkstoffe und Therapien stehen
fiir die Behandlung seltener Erkrankungen zur Verfiigung. Gleichzeitig wissen wir,
dass es auf diesem Gebiet noch sehr viel zu tun gibt.

Den Kampf gegen seltene Krankheiten kbnnen nicht nur einige wenige Vorreiter
fiihren, sondern es miissen sich die politisch Verantwortlichen genauso einbrin-
gen und einbringen k6nnen wie Patientenvertretungen und weitere Partner im
Gesundheitswesen. Mit der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkran-
kungen wurde bereits ein Schritt in diese Richtung gesetzt.

Pro Rare Austria ist dabei eine wesentliche Kraft, um im Rahmen des Nationalen
Aktionsplans fiir Seltene Erkrankungen MaBnahmen zu entwickeln und umzu-
setzen, die die Lebensqualitdt derer verbessern, die von seltenen Erkrankungen
betroffen sind - und die auch Nutzen fiir die Angehdrigen stiften. Der Aktions-
plan wird demndichst finalisiert und es zeichnen sich damit konkrete MaBnahmen
ab, die dazu beitragen werden, das Bewusstsein fiir die schwierige Situation der
Betroffenen zu erhéhen.

Es freut mich, dass wir, die pharmazeutische Industrie, uns in diesem Rahmen
gemeinsam mit Pro Rare Austria dafiir einsetzen diirfen, Ihr Leben lebenswerter
zu gestalten!

e

Dr. Jan Oliver Huber
Generalsekretdr der Pharmig

Vorwort

Es sind enorme Herausforderungen, denen sich Menschen
mit einer seltenen Erkrankung stellen miissen. Denn trotz
einer Gesundheitsversorgung auf hohem Niveau und
einem vergleichsweise gut ausgebauten Sozialsystem fehlt
es aus Sicht der Patienten an vielem: zeitnahe Diagnosen,
Zugang zu Therapien, Vergiitung von Medikamenten-

und Behandlungskosten sowie finanzielle Mittel fiir die
Grundlagenforschung und Medikamentenentwicklung.

Mit Pro Rare Austria hat sich Ende 2011 eine Allianz
fiir seltene Erkrankung formiert, die die Anliegen aller
Betroffenen vertritt. Das sind in Osterreich immerhin
etwa 400.000 Menschen. Pro Rare Austria gibt diesen
Menschen einerseits eine laute Stimme. Andererseits
mochten wir kompetente Ansprechpartner fiir Industrie,
Politik, Behorden und Stakeholder im Gesundheitsbe-
reich sein, wenn es darum geht, die Situation fiir Betrof-
fene zu verbessern.

Der Riickblick auf das Jahr 2013 erfiillt mich mit Freude
und Dankbarkeit. Im abgelaufenen Jahr ist es gelungen,
eine Reihe von wichtigen Aktivitdten in der Aufbauphase
unserer Organisation zu setzen. Treibende Kraft war der —
ehrenamtlich agierende — Vorstand von Pro Rare Austria.
Ganz wesentlich fiir den Erfolg war aber auch die M6-
glichkeit, ab Mai 2013 mit Frau Johanna Sadil eine in
Sachen seltene Erkrankungen erfahrene Biirokraft an-
zustellen. Die Finanzierung dafiir wurde durch Spon-
soring-Beitrdge aus der pharmazeutischen Industrie
ermoglicht, wofiir ich mich an dieser Stelle sehr herz-
lich bedanke.

Wesentliche Hohepunkte im vergangenen Jahr waren fiir
uns der Marsch der seltenen Erkrankungen im Friihjahr
in Wien und der 4. Kongress fiir seltene Erkrankungen
im Herbst in Innsbruck. Dieser Kongress bot auch die
Moglichkeit, sich mit den beiden Schwestervereinen, der
ACHSE aus Deutschland und ProRaris aus der Schweiz,
kurzzuschlieBen und gemeinsame Zukunftsplane zu
schmieden. Dariiber hinaus nahmen wir an einer Reihe
von Veranstaltungen teil, bei denen es um nationale und
internationale Vernetzung oder Wissenserwerb ging.

Foto: Nadine Bargad

Beispiele hierfiir waren die
EURORDIS-Konferenz in

Dubrovnik, das Treffen des
Council of National Allian-

ces in Paris oder der World

Orphan Drug Congress in Genf. Uber die vielen weiteren
Veranstaltungen, bei denen Pro Rare Austria aktiv betei-
ligt war, berichten wir ab Seite 43.

Sehr erfreulich ist, dass wir im Laufe des letzten Jahres
unseren Mitgliederstand deutlich erh6hen konnten: von
20 im Jahr 2012 auf 34 per Ende 2013. Der momentane
Mitgliederstand betrédgt 38. In Zukunft werden wir uns
bemiihen, alle rund 60 potenziellen Mitgliedsvereine aus
dem Bereich der seltenen Erkrankungen als Mitglieder
zu gewinnen. Dazu ist es auch wichtig, einen guten Bera-
terstab an der Hand zu haben. Ein solches Gremium steht
uns mit dem siebenkdpfigen medizinischen Beirat zur
Verfiigung, den wir im vergangenen Jahr offiziell konsti-
tuieren konnten. Ein schones und aus Sicht der Patienten
essentielles Ergebnis war die Fertigstellung einer Erst-
version des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkran-
kungen (NAP.se). Pro Rare Austria war hier als Teil der
Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen des BM fiir
Gesundheit in einer sehr aktiven Rolle titig.

Die Aktivitdten, tiber die wir hier berichten, sind kein
Selbstzweck. Sie sollen dazu fiithren, dass sich die Lebens-
qualitdt von Patienten mit seltenen Erkrankungen schritt-
weise verbessert. Dieses Ziel wird nur in Zusammenarbeit
mit einer Reihe von Partnern moglich sein. Im Sinne der
Betroffenen bedanke ich mich schon jetzt sehr herzlich
bei allen, die unsere vielfiltigen Initiativen begleiten und
unterstiitzen. Denn: Seltene Krankheiten sind selten, aber
Patienten mit seltenen Krankheiten sind zahlreich.

A

Dr. Rainer Riedl

Obmann von Pro Rare Austria
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Seltene Erkrankungen

Was ist eine seltene Erkrankung?

Eine Erkrankung gilt als selten, wenn nicht mehr als 5 von
10.000 Menschen das spezifische Krankheitsbild aufweisen.
Rund 30.000 Krankheiten sind weltweit bekannt, davon
zdhlen mehr als 6.000 zu den sogenannten seltenen
Erkrankungen. Diese werden unter dem Begriff Orphan
Diseases oft auch als Waisenkinder der Medizin bezeich-
net. Im Online-Portal Orphanet kann man sich diesbeziig-
lich einen guten Uberblick verschaffen: www.orpha.net

Rund 80 Prozent der seltenen Erkrankungen sind gene-
tisch bedingt, also angeboren. Daher machen sich viele
schon bei der Geburt oder im frithen Kindesalter bemerk-
bar. Andere entwickeln sich erst im Erwachsenenalter.
Viele dieser Krankheiten sind lebensbedrohlich oder
fithren zu Invaliditét. Die meisten verlaufen chronisch:
Sie lassen sich nicht heilen, Betroffene sind dauerhaft
auf arztliche Behandlung angewiesen. Der Weg zu einer
Diagnose ist oftmals weit und wirksame Therapien sind
rar. Die Behandlung und Betreuung erfordert von den
Patienten und ihren Familien viel Kraft, oft auch viel
Geld.

Wer sind die Betroffenen

und wo liegen die Probleme?

In Osterreich leben etwa 400.000 Menschen mit einer
seltenen Erkrankung. Zum Vergleich: In Deutschland
sind es etwa 4 Millionen, in der gesamten EU geht man
von 30 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkran-
kung aus. So gesehen sind die ,,Seltenen” gar nicht so
selten. Viele Betroffene unterstiitzen sich gegenseitig
in Selbsthilfeorganisationen, von denen es rund 60 in
Osterreich gibt. Um gemeinsame Anliegen zu artikulieren
und den Erfahrungsaustausch untereinander zu forcie-
ren, hat sich ein groBer Teil dieser Organisationen unter
dem Dach von Pro Rare Austria zusammengefunden.

Menschen, die an einer seltenen Erkrankung leiden,
haben es schwer: Zur meist erheblichen Belastung durch

die Grunderkrankung kommen das Fehlen von Spezia-
listen sowie mangelndes Wissen tiber Krankheitsverlau-
fe, verfiigbare Medikationen und Therapieméglichkei-
ten. Dies ist dann verstdandlich, wenn nur eine Handvoll
Patienten von einer Rare Disease betroffen ist. Dazu
kommt, dass Heilmittel, Medikamente oder Therapien
oft gar nicht verfiigbar sind. Viele seltene Erkrankungen
gelten als unheilbar, sind lebensbedrohlich oder zeich-
nen sich durch eine verkiirzte Lebenserwartung aus.

Schweres Schicksal

Generell kdmpfen Patienten um die Akzeptanz ihres
Leidens, eine kompetente medizinische Versorgung und
oft auch um soziale Absicherung. Mitunter auch deswe-
gen, weil die Erkrankung nicht ausreichend diagnosti-
ziert wurde. Die Zeit bis zum Vorliegen einer gesicherten
Diagnose misst man hier nicht in Wochen oder Monaten,
manche Patienten warten Jahre. Gibt es Spezialisten in
einem Zentrum oder einer Fachklinik, muss héufig eine
lange Anreise in Kauf genommen werden. Und auch

das ist noch keine Erfolgsgarantie: So mancher Patient
wurde mit den Worten ,Man sieht Thnen ja nix an!“ —
mehr oder weniger offen — als Hypochonder bezeichnet.
Geld ist ein weiterer kritischer Engpass. Die Entwicklung
von Medikamenten und Therapien verspricht in einem
Nischenmarkt kein lukratives Geschift. Somit stehen
nur begrenzte finanzielle Mittel fiir Grundlagenforschung
und klinische Studien zur Verfiigung. Patienten sehen
sich mit diesen erniichternden Tatsachen tagtiglich kon-
frontiert.

Aufbruchsstimmung

Nun beginnt sich die Situation zu &ndern, eine wachsende
Zahl von Betroffenen nimmt ihr Schicksal aktiv in die
Hand. Man spiirt — weltweit — so etwas wie Aufbruchs-
stimmung. Und: Seltene Erkrankungen erfordern iiber
weite Strecken andere Strategien als Massenerkrankungen.
Speziell in Osterreich — wo mehrere hunderttausend

Menschen betroffen sind — muss noch viel getan werden.
Hierzulande existieren im Bereich der seltenen Erkran-
kungen ein paar Dutzend organisierte Selbsthilfegrup-
pen und Patientenorganisationen, die sich — oft bis an
die physische Belastungsgrenze der Akteure — engagieren.
Lungenhochdruck, Cystische Fibrose, Mukopolysacchari-
dosen, Muskeldystrophie oder Epidermolysis bullosa sind
einigermaBen bekannt geworden. Einigen dieser Grup-
pen ist es gelungen, Dienstleistungen fiir ihre Patienten-
gruppe zu etablieren oder — wie im Fall des EB-Hauses
Austria fiir die ,Schmetterlingskinder” — mit Spendengel-
dern sogar ein Expertisezentrum aufzubauen. Die meisten
Selbsthilfegruppen in diesem Bereich bleiben allerdings
unter der 6ffentlichen Wahrnehmungsschwelle, weil sich
die Erkrankung nur schlecht fiir eine medienwirksame
Darstellung eignet.

Wozu ein eigener Dachverband?

In praktisch allen EU-Mitgliedstaaten gibt es heute einen
Dachverband fiir seltene Erkrankungen. In einigen Lén-
dern haben Betroffene einen rechtlichen Sonderstatus
erkampft. So etwas macht den Alltag ertréglicher, zum
Beispiel wenn man nicht mehr jedes Quartal zum Chef-
arzt gehen und um Bewilligungen fiir Medikamente oder
Heilbehelfe bitten muss. Oft geniigt es, an kleinen Schrau-
ben zu drehen, um das Leben der Patienten zu erleichtern.
Hier setzte Pro Rare Austria an und l4dt Betroffene und
Forderer herzlich ein, diese wichtige Initiative zu unter-
stiitzen.

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben mit vielen
Einschriankungen und Belastungen zu kimpfen. Inner-
halb der osterreichweiten Allianz fiir seltene Erkran-
kungen unterstiitzen sie sich gegenseitig. Das Netzwerk
biindelt Ressourcen und Know-how und verschafft

den ,Seltenen“ Gehor. Pro Rare Austria ist Sprachrohr
fiir die vielfaltigen Anliegen und mochte — allen Be-
troffenen — eine gemeinsame, kriftige Stimme geben.
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Pro Rare Austria —
der Dachverband

Wer ist
Pro Rare Austria?

Pro Rare Austria, Allianz fiir seltene Erkrankungen wurde Ende 2011 als gemein-
niitziger Verein von unmittelbar Betroffenen und Eltern betroffener Kinder ge-
griindet. Als Pro Rare Austria stehen wir fiir alle Menschen, die mit einer seltenen
Erkrankung leben.

Sie alle brauchen uns als ein gemeinsames Sprachrohr. Deshalb verstehen wir
die Tatsache, dass sowohl soziale, als auch medizinische Rahmenbedingungen
fiir Betroffene in vielerlei Hinsicht verbesserungswiirdig sind, als Auftrag.

Das bedeutet konkret:
- Interessen von Menschen mit seltenen Erkrankungen vertreten

- Menschen mit seltenen Erkrankungen und ihre Selbsthilfe-
organisationen vernetzen

- Wissen liber seltene Erkrankungen vergré6Rern
Die wesentlichen Ziele von Pro Rare Austria sind:
- Rechtliche Anerkennung definierter seltener Erkrankungen

- Abbildung der Besonderheiten seltener Erkrankungen im
oOsterreichischen Gesundheitswesen

- Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung der von
seltenen Erkrankungen Betroffenen durch Errichtung bzw.
Auswahl von Expertisezentren

- Verbesserung der Diagnostik von seltenen Erkrankungen
- Forderung der Forschung im Bereich seltene Erkrankungen

- Anerkennung der Leistungen und Forderung der Selbsthilfe

Vorstandsmitglieder

Ursula Novak

Ulrike Holzer Rainer Riedl
Michaela Weigl Jiirgen Otzelberger
Florian Barton Karin Modl|

(hinten vinr) (vorne vinr) Foto: Alexander Gorisch

Wie ist Pro Rare Austria

organisiert?
Generalversammlung
Vorstand
Dr. Rainer Riedl

Obmann

Michaela Weigl Karin Modl Jiirgen Otzelberger
Schriftfiihrer Obmann-Styv. Kassier
Ursula Novak Ulrike Holzer Florian Barton

Schriftfiihrer-Stv. Internationale Kontakte Kassier-Stv.

Beirat

Medizinischer Beirat
Rechnungspriifer
Mag. Angelo Salvarani Wolfgang Rogner
Rechnungspriifer Rechnungspriifer



Medizinischer

Beirat

Wir sind sehr dankbar, dass sich Mediziner und Forscher mit groBer Exper-
tise und langjahriger Erfahrung auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen
bereit erkldren, unsere Mission zu unterstiitzen. Thre Aufgabe ist es, Pro Rare
Austria in allen medizinisch-wissenschaftlichen Fragen zu beraten.

Der medizinische Beirat ist ein unabhéngiges Beratungsgremium und hilft
bei einer Reihe von édrztlichen aber auch bei ganz praktischen Fragen.
Beispiel: Gilt eine bestimmte Erkrankung XY auch wirklich als selten und
konnen wir die Gruppe bei Pro Rare Austria als Mitglied aufnehmen?

Wir haben uns herausfordernde Ziele gesetzt und freuen uns sehr, dass sich
sieben hochkaritige Mediziner bereit erklart haben, uns mit ihrer drztlichen
Expertise zu unterstiitzen:

» Ass.-Prof. Dr. Kaan Boztug, MD — CeMM Wien

» Prim. Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner — SALK/PMU Salzburg
» Ao. Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall — Meduni Innsbruck

» Ao. Univ.-Prof. DDr. Susanne Kircher, MBA — Meduni Wien

» OA. Dr. Vassiliki Konstantopoulou — Meduni Wien

» Priv.-Doz. Dr. Till Voigtlinder — Meduni Wien/GOG

» Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke — Meduni Innsbruck

Bei der konstitu-
ierenden Sitzung
des medizini-
schen Beirats

Daniela Karall, Kaan Boztug, Till Voigtldnder, S Kircher, Hell Hintner,
Vassiliki K lou, Joh Zschocke (vinr)

P s J

Foto: Rainer Ried|

Mitglieder, Allianzen und
Mitgliedschaften

Mit Stand 01.06.2014 hat Pro Rare Austria 38 Mitglieder (weitere Details
und Kontaktdaten siehe Seite 78).

Anlasslich des 4. Kongresses der seltenen Erkrankungen im Herbst 2013

in Innsbruck hat Pro Rare ein Treffen der drei deutschsprachigen Dachver-
bande angeregt. Das Treffen bot nicht nur Gelegenheit fiir umfangreichen
Erfahrungsaustausch beziiglich der Aktivititen in Osterreich, Deutschland
und der Schweiz. Es wurde auch eine enge Zusammenarbeit von Pro Rare
Austria, ACHSE und ProRaris vereinbart.

Pro Rare Austria ist seit 2012 Mitglied beim Europdischen Dachverband fiir
seltene Erkrankungen EURORDIS und vernetzt sich iiber diesen Weg mit
iiber 600 Patientenorganisationen in mehr als 50 Landern (siehe auch Seite 71).

Weiters fungiert Pro Rare Austria als Fachbeirat in der Osterreichischen
Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfe.
Weitere Details hierzu: www.selbsthilfe-oesterreich.at/die-arge/der-fachbeirat/

Mitglieder der
Expertengruppe
fiir seltene
Erkrankungen
beim BMG

Foto: Pro Rare
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Aktivitdten

Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen

beim BMG

Rainer Riedl, Obmann von Pro Rare Austria

Mit Einrichtung der Nationalen Koordinationsstelle fiir
seltene Erkrankungen (NKSE) an der GOG wurde auch
eine Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen formiert.
Sie setzt die Arbeiten der im Dezember 2010 turnusgemas
beendeten Unterkommission fiir seltene Erkrankungen
des Obersten Sanitdtsrates fort. Hauptaufgabe der Exper-
tengruppe war es, das Bundesministerium fiir Gesund-
heit sowie die NKSE bei ihren Arbeiten im Hinblick auf
die Erstellung und Umsetzung eines Nationalen Aktions-
planes fiir seltene Erkrankungen beratend zu unterstiit-
zen. Sie setzt sich aus folgenden Mitgliedern zusammen
(alphabetisch gereiht):

» Dr. Magdalena Arrouas

Bundesministerium fiir Gesundheit

» Dr. Hemma Bauer

Bundesministerium fiir Wissenschaft und Forschung

» Univ.-Prof. Dr. Brigitte Blochl-Daum

AGES PharmMed, Medizinische Universitat Wien, Abteilung fiir
Klinische Pharmakologie

» KR Gerald Fischer

Patientenvereinigung & Forschungsverein Lungenhochdruck

» Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner

Universitatsklinik fiir Dermatologie der Paracelsus Medizinischen
Universitit Salzburg

» Dr. Norbert Jachimowicz

Osterreichische Arztekammer (Kurie Niedergelassene Arzte)

» OA ao. Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall

Medizinische Universitét Innsbruck,

Universitatsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde

» Priv.-Doz. Dr. Franco Laccone

Medizinische Universitdt Wien, Department fiir Medizinische Genetik
» Mag. Sophie Langer

Bundesministerium fiir Gesundheit

» 0. Univ.-Prof. Dr. Gerhard Luf

Universitdt Wien, Institut fiir Rechtsphilosophie,

Religions- und Kulturrecht

Siehe dazu auch: www.goeg.at/de/Bereich/Expertengruppe.html

» Dr. Andreas Mischak

Land Vorarlberg, Sanitdtsangelegenheiten

» Dr. Silke Ndglein

Hauptverband der 6sterreichischen Sozialversicherungstriager

» Dr. Otto Rafetseder
MPH, Amt der Wiener Landesregierung

» Dr. Rainer Riedl
DEBRA Austria, Hilfsorganisation fiir Schmetterlingskinder

» Dr. Martina Schmidt
Pharmig — Arbeitskreis seltene Erkrankungen;
Actelion Pharmaceuticals Austria GmbH

» OA Dr. Rudolf Schwarz

Landes-Frauen- und Kinderklinik Linz,
Abteilung fiir Kinder- und Jugendheilkunde

» Priv.-Doz. Dr. Till Voigtlinder

Medizinische Universitdt Wien, Institut fiir Neurologie

» Erwin Wechselberger MAS Msc
Salzburger Landeskliniken Betriebsgesellschaft mbH

» Dr. Christina Wehringer
Bundesministerium fiir Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz

» Michaela Weigl

Gesellschaft fiir Mukopolysaccharidosen und dhnliche Erkrankungen

» Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke
Medizinische Universitiat Innsbruck, Department fiir Medizinische
Genetik

Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfe-
organisationen (s.o0.) haben sich in diesem Arbeitskreis
iiber nun bereits mehrere Jahre sehr intensiv eingebracht.
Umso erfreulicher ist es, dass die Expertengruppe bis
zum Jahresende 2013 ein wichtiges Etappenziel erreicht
hat: Der nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankun-
gen konnte — so wie es die Vorgaben der EU vorsehen —im
GroBen und Ganzen fertiggestellt werden. Nun geht es
darum, dieses wichtige Dokument in allen Feinheiten aus-
zuformulieren und vor allem die geplanten Mafnahmen

in die Tat umzusetzen.

Der Nationale Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen im Kontext nationaler und
europdischer Bemiihungen

PD Dr. Till Voigtldnder

Der nationale Aktionsplan in Osterreich — State of Play

Die Grundlagen auf europiischer Ebene und was bisher in Osterreich geschah,
sind in der Ubersicht auf Seite 8 zusammengefasst. Wie sieht es nun konkret
um den Aktionsplan in Osterreich aus? Wie steht es um den Vergleich zwischen
+~Wunsch“ (Empfehlung des Rates und Petition) und ,Wirklichkeit“ (antizipierte
MaBnahmen im NAP.se)? Beides zentrale Fragen, deren Beantwortung derzeit
nur mit Einschrankungen moglich ist. Denn wahrend es sich bei Petition und
Empfehlung um abgeschlossene Textdokumente handelt, existiert der NAP.se
bislang nur als in manchen Teilen weit fortgeschrittener, aber dennoch unvoll-
standiger und damit vorldufiger Entwurf. Fiir eine abschlieBende Bewertung ist
es also noch zu friih. Nicht zu friih ist es hingegen fiir ein Zwischenfazit, das
sich auf jene Bereiche beschrinkt, die schon weitgehend ausgearbeitet wurden
und daher eine valide Gegeniiberstellung zwischen den Konzepten auf EU- und
Petitionsebene und den moglichen MaBnahmen im NAP.se erlauben.

Schwerpunkt 1

Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung
In der Europdischen Union existieren mittlerweile eine Vielzahl von Empfeh-
lungen bis hin zu Gesetzesrichtlinien, die sich gezielt den Versorgungsstrukturen
von Patienten mit seltenen Krankheiten widmen 2758 9,

Darin kristallisieren sich vier Kernanliegen heraus:

= Einrichtung und Designation von nationalen und europdischen
w~Expertisezentren® (EZ); diese Zentren sind als hochspezialisierte, jeweils
auf eine zusammengehorende Gruppe seltener Erkrankungen fokussierte
Versorgungseinrichtungen intendiert,

- Vernetzung aller Zentren und anderer relevanter Versorgungsdienst-
leister innerhalb der einzelnen Mitgliedstaaten,

= Einrichtung und Designation von sogenannten ,Europdischen Referenz-
netzwerken® (ERN), in denen thematisch zueinander passende europdische
Expertisezentren und andere qualifizierte Gesundheitsdienstleister auf supra-
nationaler Ebene vernetzt werden sollen,

= Unterstiitzung und nachhaltige Absicherung zentraler Informations-
systeme wie beispielsweise die Referenzdatenbank Orphanet.



Zunichst vom EUCERD als Empfehlung 45! entwickelt, wurden die Krite-
rien fiir die Einrichtung und Designation von européischen Expertisezentren
und Referenznetzwerken mittlerweile in die ergianzenden Ausfithrungsbe-
stimmungen zur Richtlinie fiir die grenziiberschreitende Gesundheitsversor-
gung integriert und damit fiir alle Mitgliedstaaten verbindlich.

Wiinsche der Petition.
Die Uberlegungen auf EU-Ebene spiegeln sich nahezu inhaltsgleich in den
Wiinschen der Petition wider.

Osterreich.

Zur besseren Ubersichtlichkeit untergliedert der Entwurf des Nationalen
Aktionsplanes das Thema zur medizinisch-klinischen Versorgung in drei
Unterkapitel:

- die Einrichtung spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankungen,
- die Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle und

- die Einrichtung und nachhaltige Unterstiitzung eines umfassenden
Informationssystems.

Spezialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen
Zunachst galt es, einen Konsens unter allen beteiligten Akteuren zu erzielen,
wie die européischen Modellvorstellungen am besten in das Osterreichische
Gesundheitssystem integriert werden konnen:

> Osterreich besitzt ein im internationalen Vergleich sehr gutes Versor-
gungssystem, ein Zentrenkonzept sollte daher auf bestehende Strukturen
aufbauen, die Errichtung von neuen (Parallel-) Strukturen ist zu vermeiden.

- Das Zentrenkonzept muss funktionell vollstdndig in das bestehende nati-
onale Versorgungssystem integriert werden, u. a., um mittelfristig beschleunigte
und optimierte Versorgungswege fiir Patienten zu erméglichen. Ein ausdriick-
liches Gebot zur inter- und transsektoralen Vernetzung zwischen Zentren und
relevanten Gesundheitsdienstleistern soll im 6sterreichischen Modell verankert
werden.

- Die Zentren sollen auch im internationalen Vergleich hochstmdogliche
Leistungs- und Qualititsstandards erfiillen. Die auf europdischer Ebene erar-
beiteten Qualititskriterien fiir EZ 34 sollen so weitgehend wie méglich tiber-
nommen und, wo erforderlich, adaptiert werden.

> In Osterreich ist aufgrund seiner Grdfie von einer begrenzten Anzahl
an EZ auszugehen, die tatsdchlich alle Kriterien einschliefilich der geforderten
Personalressourcen (u.a. zumindest 2 Fachdrzte/Experten fiir das Spezialgebiet
des Zentrums) erfiillen werden. Andererseits existiert in Osterreich viel hoch-
entwickelte Fachexpertise, die an das Engagement eines einzigen Spezialisten
gebunden ist; diese Expertise muss in entsprechender Weise im Zentrenkonzept
beriicksichtigt werden.

> Osterreichische Zentren sollen nach Méglichkeit an europdischen
Referenznetzwerken teilnehmen. Die Kriterien fiir die Teilnahme an ERN
sollten daher im Zentrenkonzept beriicksichtigt werden.

Auf Basis dieser strategischen Grundiiberlegungen wurde ein in drei Stufen
gegliedertes Zentrenkonzept entwickelt:

Das Expertisezentrum Typ B (EZ Typ B)

Das ,Expertisezentrum Typ B steht im Zentrum des Osterreichischen
Modells PP, Es ist als hochspezialisiertes Zentrum fiir eine zusammen-
gehorende Gruppe seltener Erkrankungen definiert, dessen Leistungspo-
tenzial oberhalb des generellen Leistungsangebotes einer Universitétsklinik

mm Expertisezentren Typ B (EZ Typ B) Abb.1
Schematische Darstellung von Expertise-

zentren Typ B und Expertiseclustern Typ A
sowie der verschiedenen Formen intra-
sektoraler Netzwerke.

Die einzelnen Farben symbolisieren unter-
schiedliche Gruppen seltener Erkrankungen.

angesiedelt ist. Ein EZ Typ B bietet somit eine fokussierte Spitzenversor-

gl (PPN A 1574) gung fiir ausgewihlte Gruppen seltener Krankheiten und stellt beispiels-

Intrasektorales Netzwerk der Expertisecluster weise einen expliziten Interessenschwerpunkt einer Universitédtsklinik oder
——— Intrasektorales Netzwerk fiir eine definierte Gruppe von SE einer Klinikabteilung dar. Das Leistungsprofil umfasst die drei Bereiche
Intrasektorale Vernetzung zwischen EZ Typ B und EZ Typ A klinische Versorgung, Forschung und Ausbildung. Es orientiert sich an dem
in Anlehnung an die EUCERD-Kriterien 4! entwickelten und fiir Osterreich
definierten Leistungskatalog fiir Expertisezentren. Wichtige Elemente

dieses Kriterienkatalogs sind:




- nachgewiesene Expertise fiir jene Krankheitsbilder, die im Fokus des
EZ stehen (ausgewiesen u.a. durch die Zahl der im Zentrum betreuten Patien-
ten in Relation zur Gesamtzahl dieser Patienten in Osterreich),

- Nachweis etablierter, vom Prozessablauf her optimierter inter- und
multidisziplindrer Behandlungskonzepte,

- Nachweis einer engen, aktiv gepflegten Vernetzung mit anderen
Expertisezentren, mit Klinik- und Krankenhausabteilungen, die Patienten aus
der gleichen Gruppe von seltenen Krankheiten versorgen, und mit den nieder-
gelassenen Arzten des regionalen Einzugsgebietes,

- Etablierung und/oder Fiihrung eines Patientenregisters,

- Facharztausbildung mit einem besonderem Fokus im eigenen Experti-
sebereich und

- nachhaltige Sicherung der notwendigen Ressourcen und Kapazitdten
(ausgewiesen u. a. durch Vorhaltung von mindestens zwei auf das Expertise-
gebiet des EZ spezialisierten Fachdrzten).

Expertisezentren Typ B konnten prinzipiell im Bereich einer Universitdtsklinik/
Klinikabteilung, aber auch im Bereich einer Klinik/Abteilung eines Spitals der
Sekundirversorgung angesiedelt sein.

Das Expertisezentrum Typ A (EZ Typ A; Expertisecluster)
Insbesondere an Universitiatsstandorten besteht eine gewisse Wahrschein-
lichkeit, dass sich mehrere Typ-B-Expertisezentren aus unterschiedlichen
medizinischen Disziplinen fiir unterschiedliche Gruppen seltener Erkran-
kungen herausbilden. Gelingt es, zumindest drei dieser spezialisierten
Einzelzentren an einem Standort in einer iibergeordneten, synergistischen
Struktur zusammenzufassen, so entsteht ein Expertisezentrum Typ A (EZ
Typ A), auch ,Expertisecluster” genannt [“">1, Der Cluster ist definiert als
krankheitsiibergreifender Zusammenschluss mehrerer Einzelzentren fiir
verschiedene Gruppen seltener Krankheiten, sein Kennzeichen ist die Integ-
ration mehrerer Expertisefelder in einer iibergeordneten Struktur. Entspre-
chend breiter gefasst sind die Leistungsanforderungen. So muss ein EZ Typ
A im Bereich der klinischen Patientenversorgung nicht nur sdmtliche Krite-
rien fiir Typ-B-Zentren erfiillen, sondern dariiber hinaus einen erweiterten
inter- und multidisziplindren Behandlungsansatz durch Einrichtung einer
festen, iibergreifenden Struktur fiir die Versorgung von Patienten mit unkla-
ren, komplexen Krankheitsbildern nachweisen. Diese iibergreifende Struktur
umfasst z.B. die Einrichtung einer gemeinsamen Koordinations- und Anlauf-
stelle, die Durchfiithrung regelmaBiger interdisziplindrer Fallkonferenzen
(eine Art ,Board” fiir seltene Erkrankungen) und die gemeinsame Nutzung
komplexer und / oder hochinnovativer Diagnose- und Behandlungstechniken.
Auf der Forschungsebene muss die Fithrung eines Registers durch weitere
(obligatorische) Forschungsaktivitdten in den Bereichen Grundlagen-, prakli-

=
@®=@Eb

Expertisezentren Typ B (EZ Typ B)
Expertisecluster Typ A (EZ Typ A)

Niedergelassener Arzt (Allgemein-/Facharzt)

Assoziiertes Zentrum (AZ Typ C)
fiir Gruppe von SE

Spital der Sekunddrversorgung

Spital der Primdrversorgung

Intra- und transsektorales Netzwerk
fiir definierte Gruppe von SE

Intrasektorales Netzwerk zwischen
EZ Typ Bund EZ Typ A

Aktives intrasektorales Netzwerk
von Typ A-, B- oder C-Zentren zu
Spitdlern und zum niedergelassenen
Bereich

(a) Intrasektorale Vernetzung zwischen Expertise-
zentren Typ B und Expertiseclustern Typ A ein-
schlieBlich der transsektoralen Einbindung von
assoziierten Zentren (weile, griine und hell-
graue Linien)

(b) aktive transsektorale Vernetzung der Zentren
mit den (ibrigen Spitdlern und dem niedergelas-
senen Bereich (rote Linien). Farben symbolisieren
verschiedene Gruppen seltener Erkrankungen.

Abb. 2
Schematische Darstellung der geplanten
intra- und tr ktoralen Einbindi des

neuen Zentrenmodells in die Versorgungs-
landschaft.

nische, translationale und klinische Forschung erginzt werden. Und hinsicht-

lich der Ausbildungsleistungen miissen neben einer Facharztausbildung mit
besonderem Fokus auf den eigenen Expertisebereich Fort- und Weiterbildun-
gen fiir Arzte diverser Fachrichtungen sowie Angehérige anderer relevanter
nichtérztlicher Gesundheitsberufe angeboten werden (beispielsweise durch
die Einrichtung einer ,Akademie fiir seltene Erkrankungen®).

Das assoziierte Zentrum Typ C

Fiir eine ganze Reihe von seltenen Erkrankungen findet sich in Osterreich
eine regional, national und international ausgewiesene Fachexpertise, die
primir auf dem Engagement einzelner Experten an einem Standort beruht,
so dass zwar wichtige, nicht aber alle Kriterien fiir Expertisezentren des Typs
B erfiillt werden. Um diese Expertise dennoch in das System spezialisierter
Einrichtungen integrieren zu kénnen und darin besser sichtbar zu machen,
wurde als dritte Zentrenebene das assoziierte Zentrum Typ C (AZ Typ C)
definiert APP2], Fiir assoziierte Zentren kommt eine ,,abgespeckte® Form

des Kriterienkatalogs fiir Typ-B-Zentren zur Anwendung, d. h., sie miissen
eine besondere Expertise fiir die betreffende Gruppe seltener Erkrankungen
vorweisen, einen Routineprozess fiir die inter- und multidisziplindre Zusam-
menarbeit bei der Patientenversorgung etabliert haben und enge und aktive
Verbindungen mit zumindest einem Expertisezentrum des Typs B oder A
sowie mit der relevanten Selbsthilfeorganisation (wenn vorhanden) und dem
niedergelassenen Bereich unterhalten.

Die meisten anderen Kriterien des Leistungskatalogs sind fiir assoziierte
Zentren hingegen nicht verpflichtend, konnen aber mit der Zeit umgesetzt
werden. In diesem Sinne kann ein AZ Typ C auch die Ausgangsbasis fiir eine
Weiterentwicklung zu einem Typ-B-Zentrum bilden.

Wesentliches Merkmal aller drei Zentrumstypen ist somit — neben der beson-
deren Expertise — die aktive intra- und transsektorale Vernetzung. Die Beto-
nung liegt dabei auf ,,aktiv*, denn das kontinuierliche Pflegen der Vernetzung
ist unverzichtbares Prirequisit fiir die Integration des neuen Zentrenkonzeptes
in die bestehende Versorgungslandschaft und damit die erfolgreiche Imple-

mentierung verbesserter Versorgungswege fiir die Patienten.




Was bedeutet das neue Stufenmodell fiir die Versorgungswege?

Die Positionierung der unterschiedlichen Zentrumstypen in der Versorgungs-
landschaft veranschaulicht Abbildung 3. Die linke Bildhalfte zeigt schematisch
den heutigen Versorgungspfad, beginnend im niedergelassenen Bereich {iber
Krankenhauser der Primér- und Sekundérversorgung bis hin zu Universitéts-
spitédlern (Tertidrversorgung). Schon das derzeitige Versorgungssystem basiert
also prinzipiell (zumindest theoretisch) auf transsektoralen Versorgungswe-
gen (in Abhéngigkeit von der Schwere des Krankheitsbildes). Fiir Patienten
mit seltenen Erkrankungen, deren Betreuung phasenweise besonderer Exper-
tise bedarf, ist dieses Modell allerdings nur begrenzt nutzbar, denn existiert
die Expertise fiir eine konkrete Gruppe seltener Krankheiten, ist sie hdufig
nicht oder nicht ausreichend sichtbar — und existiert sie nicht, so steht auch
keine alternative Struktur wie beispielsweise ein Netzwerk zur Verfiigung, das
diesen Mangel abfangen konnte. Es fehlt mithin an aktiver Kommunikation
und Vernetzung sowie fakultativ einer zentralen Koordinations- und Informa-
tionsstelle. Diese Defizite adressiert das neue Stufenmodell (rechte Bildhdlfte).
Eine vorhandene Expertise wird in speziell designierten Expertisezentren

Typ B, Expertiseclustern Typ A und assoziierten Zentren Typ C deutlich sicht-
bar gemacht, zudem kommunizieren alle Zentren ihr Leistungsspektrum
aktiv transsektoral an diejenigen Kliniken und niedergelassenen Arzte, die in
den gleichen Patientenpfad eingebunden sind, die also Patienten der gleichen
Gruppe seltener Erkrankungen (mit-)versorgen. Expertisecluster fungie-

ren dariiber hinaus aufgrund ihrer internen integrativen Netzwerkstruktur
als Anlaufstelle fiir jene Patienten, fiir die in Osterreich kein ausgewiesenes
Typ-B-Zentrum existiert. Und die mit allen Zentren vernetzte nationale Ko-
ordinationsstelle soll als weiterer, zentraler Informationsknoten zur Kommu-
nikation der Versorgungswege dienen.

Im européischen Kontext schlieBlich schafft das modulare Zentrenkonzept aus
Expertisezentren, Expertiseclustern und der Koordinationsstelle jene Voraus-
setzungen, die die reibungslose Integration Osterreichischer Zentren in euro-
paische Referenznetzwerke gewihrleistet (weitere Informationen zu den mogli-
chen Patientenpfaden im mehrstufigen Zentrenmodell und zur européischen
Vernetzung finden sich in 1)),

Patienten sollen weiterhin wohnortnah versorgt werden

Man konnte das neue Zentrenmodell dahingehend missverstehen, dass Pati-
enten mit seltenen Krankheiten primér an den Zentren behandelt und betreut
werden sollen und dass sie den bisher betreuenden Einrichtungen ,weggenom-
men“ wiirden. Genau das ist nicht vorgesehen. Im Gegenteil, das Credo lautet:
Solange Expertise, bildlich gesehen, ,reisen kann, soll Expertise reisen und
nicht der Patient. In die Praxis umgesetzt heifit das, die Grundversorgung der
Patienten erfolgt so wohnortnah wie méglich — beim niedergelassenen Arzt
oder in einem Spital der Priméar- und Sekundarversorgung. Expertisezentren,
Expertisecluster und assoziierte Zentren kommen erst bei besonderen Anfor-
derungen ins Spiel. Hierzu gehoren u.a.:

= die (abschlieffende) Erstdiagnostik des Patienten,

= die detaillierte Erhebung und Dokumentation des klinischen Krank-
heitsbildes zum Diagnosezeitpunkt (,,Baseline®),

= die Festlegung und Einleitung einer allfdlligen Therapie (falls vorhan-
den und initial in einem Zentrum vorgeschrieben); u.U. auch eine engma-
schige Kontrolle hinsichtlich potenzieller Nebenwirkungen in der Anfangs-
phase,

= regelmdpige (z.B. jahrliche) Kontrolluntersuchungen im Rahmen eines
Patientenmonitorings die Betreuung im Rahmen von plétzlichen Notfallsitu-
ationen. Dariiber hinaus sollen die Zentren dem primdr behandelnden Arzt
beratend zur Verfiigung stehen. Allfillige Modifikationen der medikamentdsen
Therapie sollten in jedem Fall mit dem Zentrum riickbesprochen werden.

Eigenstdndiges und transparentes Designationsverfahren

Um im Sinne einer Qualititssicherung die Ubereinstimmung der einzelnen
Zentrumstypen (Expertisezentrum, Expertisecluster und assoziiertes Zent-
rum) mit den jeweils hierfiir definierten Leistungskriterien gewéhrleisten zu
konnen, soll in Osterreich (analog zu den auf der EU-Ebene angesiedelten
Planungen fiir européische Expertisezentren und Referenznetzwerke) ein
eigenstindiges, offizielles, transparentes Designationsverfahren mit folgen-
den Schritten etabliert werden:

- eine Bewerbungsphase: Potenzielle Zentren sollen sich sowohl aus
eigenem Antrieb (,bottom-up®) als auch auf Anregung beispielsweise durch
die Koordinationsstelle (,top down*) bewerben konnen,

- eine Evaluationsphase mit Begutachtung durch ein externes Exper-
tengremium,

- eine Beurteilungs- und Beschlussphase mit finaler positiver oder
negativer Entscheidung durch eine noch zu definierende Stelle innerhalb des
Gesundheitssystems.

Im Falle einer positiven Beurteilung wird das Verfahren mit der Vergabe
eines offiziellen, fiir einen Zeitraum von 5 Jahren verliehenen Titels abge-
schlossen. Nach Ablauf dieser Frist wéiren im 5-Jahres-Rhythmus erneute
Evaluationen mit internen und externen Audit-Elementen vorgesehen.

Im Kontext mit dem Thema Designationsverfahren ist ein Punkt von beson-
derer Bedeutung: Wihrend sich potenzielle Zentren aus eigener Initiative um
eine offizielle Designation bewerben kénnen und sollen, ist ein Selbsternen-
nungsprozess zu einem Expertisezentrum (Typ B und A) oder einem assozi-
ierten Zentrum (Typ C) nicht vorgesehen und seitens der Gesundheitsbehor-
den explizit nicht gewiinscht.



Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
Die Schaffung einer regionalen oder nationalen Koordinationsstelle wird weder
in den Dokumenten der EU noch im Text der Petition direkt thematisiert. Beide
Quellen weisen aber wiederholt auf den besonderen Wert der Einrichtung von
Expertisezentren und der Bildung nationaler und supranationaler Netzwerke
zwischen diesen Zentren hin. Und genau hier liegen mittelfristig wesentliche
Aufgaben der nationalen Koordinationsstelle in Osterreich: die Unterstiitzung
und Koordination der Herausbildung und Designation der verschiedenen Zent-
rentypen und die Einrichtung und/oder Férderung der zugehorigen Netzwerke
auf nationaler und européischer Ebene. Die Koordinationsstelle wurde bereits
Anfang 2011 an der Gesundheit Osterreich GmbH etabliert und stellt ein erstes
Ergebnis des Aktionsplanes dar. Greift man die eingangs des Zwischenfazits
gestellte Frage auf, ist hier der ,Wunsch” bereits ,Wirklichkeit“ geworden.

Informationssystem fiir seltene Erkrankungen

Sowohl die européischen Konzepte als auch die Petition regen nachdriicklich
die Einrichtung und nachhaltige Sicherung eines leicht zugénglichen Infor-
mationssystems fiir seltene Krankheiten an. Die EU geht noch einen Schritt
weiter, indem sie in der Empfehlung [2] explizit auf Orphanet, das mittler-
weile weltweit anerkannte Internet-Referenzportal fiir seltene Erkrankungen
und Orphan Drugs, verweist. In Osterreich ist eine nationale Co-Finanzie-
rung des Orphanet-Landerteams im Entwurf fiir den nationalen Aktionsplan
vorgesehen. Auch hier ist die Realitdt — zumindest derzeit — weiter. So finan-
ziert das Bundesministerium fiir Gesundheit bereits jetzt das dsterreichische
Lénderteam im Rahmen der ,Joint Action Orphanet Europe®, des aktuellen
EU-Projektes zu Orphanet, mit. Dieses Projekt lauft allerdings Ende 2014 aus,
danach sollte und miisste eine nationale Co-Finanzierung iiber den NAP.se
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Schwerpunkt 2

Die Verbesserung der Diagnostik

Europa.

Im Gegensatz zur medizinisch-klinischen Versorgung sind die Anregungen
zum Thema Diagnostik in den EU-Dokumenten nur allgemein gehalten.
Konkrete Empfehlungen zu Leistungs- und Qualitétskriterien von diagnosti-
schen Einrichtungen fehlen.

Osterreich.

Auch wenn die Themenschwerpunkte im Aktionsplan separat abgehandelt
werden, so bestehen doch hiufig enge Verbindungen zwischen den einzelnen
Themenfeldern.

So sieht das Kapitel Versorgung eine Reihe von MaBnahmen vor, die signifi-
kante Verbesserungen im Bereich Diagnostik erwarten lassen:

- Die aktive transsektorale Vernetzung (Abb.3) soll nicht nur die Auf-
merksambkeit gegentiber seltenen Erkrankungen steigern, sondern mittelfristig
idealtypische Versorgungspfade etablieren und auf diese Weise die Diagnose
zuktinftiger neuer Patienten beschleunigen (Stichwort: ,Awareness and care
pathways®).

- Die Einrichtung von Koordinations- und Anlaufstellen innerhalb
zukiinftiger Expertisecluster vom Typ A fiir die Versorgung von Patienten mit
unklarer Diagnose soll ebenfalls die Diagnostik beschleunigen.

- Die Einrichtung von Expertisezentren Typ B zur Versorgung definierter
Gruppen seltener Krankheiten schliefit den Einsatz einer klinisch-apparativen
wState-of-the-art“-Diagnostik innerhalb des Zentrums ein und sollte ebenfalls
zu einer beschleunigten und verbesserten Diagnostik beitragen.

Beispiel Labordiagnostik

Im klinischen Bereich sind somit hinsichtlich der Verbesserung der Diagnos-
tik bereits zentrale MaBnahmen gesetzt. Anders verhilt es sich in den Berei-
chen medizinisch-chemische sowie genetische Labordiagnostik, bildgebende
Diagnostik und Pathologie, hier sind zusatzliche MaBnahmen geplant. Dabei
gleichen die Herausforderungen und Limitationen, mit denen diagnostische
Einrichtungen im Zusammenhang mit seltenen Erkrankungen konfrontiert
sind, in vielen Punkten denen im klinischen Bereich, wie das Beispiel der Labor-
analytik stellvertretend belegt:

- Hdufig handelt es sich um hochspezialisierte und/oder technisch sehr
aufwdndige Untersuchungen, die besonderer Expertise in der Durchfiihrung
der Analysen und der Interpretation der Ergebnisse bediirfen.

- Die Probenzahlen sind generell klein, was besondere Anforderungen
an die Sicherung der Analyse- und Ergebnisqualitiit stellt.



- Im Falle genetischer Untersuchungen geht es (im Idealfall) um einmal

angeordnete Bestdtigungs-/Ausschluss-Diagnosen, entsprechend hoch ist der
Anspruch an die Verldsslichkeit.

- Viele Untersuchungen sind sehr kostenintensiv, auch das begriindet
einen hohen Anspruch an die Verldsslichkeit.

- Last but not least werden Expertisezentren Typ B und Expertiseclus-
ter Typ A mittelfristig verpflichtet sein, diagnostische Untersuchungen, wann
immer moglich, in Einrichtungen durchfiihren zu lassen, die vergleichbare
Expertisestandards erfiillen; diese Standards existieren aber noch nicht und
miissen erst definiert werden.

Qualitdtsstandards und Designationsverfahren.

Fiir die Labordiagnostik bei seltenen Erkrankungen wurde ein eigener Kata-
log an Leistungs- und Qualitéatskriterien erarbeitet, der dem Muster des
Leistungskatalogs von Expertisezentren folgt und den all jene Laboratorien
zukiinftig erfiillen miissen, die als besonders spezialisierte Einrichtungen
(quasi ,Expertiselabors®) offiziell designiert werden wollen. Der Kriterien-
katalog untergliedert sich in die gleichen sieben Kategorien wie derjenige
fiir die Expertisezentren Typ B und umfasst in seiner aktuellen, (pri)finalen
Version 20 Einzelkriterien. Auch hier ist ein offizielles, eigenstdndiges und
transparentes Designationsverfahren nach dem Zentrenmuster mit Bewer-
bungs-, Begutachtungs- und Beschlussphase vorgesehen. Fiir bildgebende
Einrichtungen und Pathologien sind vergleichbare Arbeiten noch im Gange.

Schwerpunkt 3

Anerkennung der Besonderheit seltener Erkrankungen
im Gesundheits- und Sozialsystem

Europa.

Die umfassende Kodierung seltener Erkrankungen in den Gesundheitsinfor-
mationssystemen der Mitgliedstaaten und deren Abbildung ,in den [relevan-
ten] nationalen Systemen der gesundheitlichen Versorgung und Kranken-
versicherung“®stehen im Zentrum der europiischen Uberlegungen. 2009
herrschte in der EU noch die Uberzeugung vor, dass sich dies durch die
anstehende Revision der International Classification of Diseases der WHO
(von ICD-10 zu ICD-11) quasi automatisch umsetzen lieBe. Eine von Orpha-
net im Auftrag der WHO gefiihrte Arbeitsgruppe fiir seltene Krankheiten
erarbeitete ein neues, multiaxiales Komplettkonzept mit Integration aller
in Orphanet erfassten Krankheitsbilder in das ICD-Klassifikationssystem.
Die ICD-Revision entwickelte sich danach jedoch fiir seltene Erkrankun-
gen vom Traum zum Albtraum, da andere Arbeitsgruppen mit der Revision
sihrer” Organbereiche den Entwurf ohne Riicksprache und Koordination so
fundamental verdnderten, dass von einer angemessenen Abbildung seltener
Erkrankungen im ICD-Konzept keine Rede mehr sein kann. Entsprechend

tief sind die Erwartungen an ICD-11 in der Europiischen Kommission gesun-
ken, sodass die EU inzwischen explizit als Alternative zu ICD-11 die Integration
der von Orphanet entwickelten ,,Orpha-Codes“ in die Gesundheitsinformati-
onssysteme aller EU-Staaten als Alternative zu ICD-11 favorisiert.

Wiinsche der Petition.

Im Einklang mit den Zielsetzungen auf EU-Ebene forderte auch die Petition die
Einfiihrung einer umfassenden Kodierung seltener Erkrankungen in Oster-
reich. Daneben schlug sie die Einfithrung eines Ausweises vor, der in Kurzform
die besonderen sozialen und medizinischen Bediirfnisse sowie notwendige
VorsichtsmaBnahmen bei der jeweiligen seltenen Erkrankung beschreiben und
Hinweise zu aktuellen Informationsquellen enthalten sollte ™,

Osterreich.

Alle an der Ausarbeitung und Beratung des NAP-Entwurfes beteiligten Akteure
stimmen inzwischen grundsitzlich darin {iberein, dass seltene Erkrankun-
gen umfassend kodiert und auf Basis dieser Kodierung im dsterreichischen
Gesundheits- und Sozialversicherungssystem erfasst werden sollen. Dieser
Schritt kime zwar zunéchst nur der stationdren Leistungsdokumentation zu-
gute, sollte allerdings in Zukunft eine vergleichbare Leistungsdokumenta-
tion im ambulanten Bereich etabliert werden, so waren seltene Krankheiten,
einmal in das System integriert, automatisch mitberiicksichtigt. Angesichts
der derzeit wenig ermutigenden Entwicklungen hinsichtlich der Abbildung
seltener Erkrankungen in der zukiinftigen ICD-11-Fassung wird im dster-
reichischen Aktionsplan aller Voraussicht nach eine Parallelstrategie veran-
kert werden: Diese sieht vor, den Revisionsprozess der WHO noch fiir ein
weiteres Jahr zu beobachten und zeitgleich bereits einen Prozessfahrplan fiir
die ICD-11-Alternative (die Integration der Orpha-Codes in die relevanten
Gesundheits- und Sozialversicherungssysteme) auszuarbeiten. Mit Blick auf
die europiische Dimension ist hier nicht an einen Osterreichischen Alleingang
gedacht, sondern an eine Zusammenarbeit mit anderen Mitgliedstaaten, und
hier — aufgrund der Ahnlichkeiten der Gesundheitssysteme — im Besonderen
mit Deutschland.



Schwerpunkt 4

Stdndiges Beratungsgremium fiir seltene Erkrankungen
beim Gesundheitsministerium

Europa.

Die Empfehlung des Rates [?! fordert die Mitgliedstaaten auf, Patienten und
Patientenvertreter hinsichtlich zukiinftiger Strategien fiir seltene Krankhei-
ten zu konsultieren.

Wiinsche der Petition.

Auch die Petition schlug die Einrichtung eines standigen Expertengremiums
zur Beratung des Bundesministeriums fiir Gesundheit vor, in dem — neben
medizinischen Experten und Akteuren des Gesundheitswesens — auch Selbst-
hilfegruppen vertreten sein sollten .

Osterreich.

Der Petitionsgedanke wurde bereits Ende 2008 durch Etablierung einer beim
Obersten Sanititsrat angesiedelten, auf zweieinhalb Jahre befristeten Unter-
kommission fiir seltene Erkrankungen umgesetzt. Der Unterkommission
folgte 2011 die Einrichtung der aktuellen Expertengruppe fiir seltene Erkran-
kungen, deren Mandat nach dreijahrigem Turnus mit Ende 2013 ausgelaufen
ist. Beide Gremien waren eng in die Ausarbeitung des Entwurfes fiir den nati-
onalen Aktionsplan involviert, so dass das Grundanliegen der Empfehlung —
die Einbeziehung der Patienten in den Planungs- und Entwicklungsprozess
von Strategien fiir seltene Erkrankungen — bereits in den letzten Jahren erfiillt
wurde. Mit dem Abschluss der Arbeiten am NAP.se ist die Grundidee eines
permanenten Beratungsgremiums fiir seltene Erkrankungen natiirlich nicht
obsolet geworden, so dass der Aktionsplan die Einrichtung eines neuen, dann
standigen Beratungsgremiums fiir das Bundesministerium fiir Gesundheit
vorsieht. In diesem Sinne wurde der Wunsch aus Empfehlung und Petition
nicht nur voriibergehende Wirklichkeit, er wird auch Wirklichkeit bleiben.

Was bisher geschah

Fanden die konkreten gesundheitspolitischen Arbeiten im Bereich der seltenen Erkrankungen in Osterreich in den

letzten 5 Jahren statt, so reichen sie in der EU bis 1998 zurtick.

Europdische Schliisseldokumente
Die Empfehlung des Rates fiir eine
MaBnahme im Bereich seltener Krank-
heiten vom Juni 2009 ! fordert alle
Mitgliedstaaten auf, spétestens bis
Ende 2013 nationale Aktionspléne
oder Strategien fiir seltene Erkran-
kungen zu entwickeln und in Kraft zu
setzen. Als Orientierungshilfe defi-
niert die Empfehlung sieben Schwer-
punkte, darunter die Sicherstellung
einer umfassenden Kodierung selte-
ner Erkrankungen in den Gesund-
heits- und Sozialsystemen sowie die
Einrichtung von nationalen Expertise-
zentren und europiischen Referenz-
netzwerken.

Richtlinie tiber die Ausiibung der Pati-
entenrechte in der grenziiberschrei-
tenden Gesundheitsversorgung: Im
Gegensatz zur Empfehlung besitzt
die im April 2011 in Kraft getretene
Richtlinie 3! Gesetzeskraft. Sie defi-
niert die Rechte und die Kostener-
stattungsanspriiche, aber auch die
Grenzen und die gegebenenfalls
notwendigen Bewilligungsabldufe
fiir Behandlungen in einem anderen
EU-Mitgliedsland. Die Richtlinie
ist zwar allgemein gefasst, besitzt
jedoch einen engen Bezug zu selte-
nen Erkrankungen. Im Art. 13 wird
auf die besondere Stellung der selte-
nen Erkrankungen in der grenziiber-
schreitenden Gesundheitsversorgung
verwiesen, Art. 12 inkludiert die
Festlegung von Leistungs- und Quali-
tatskriterien fiir Expertisezentren
und européische Referenznetzwerke.

Europdische Gremien

EUCERD (European Union Commit-
tee of Experts on Rare Diseases), der
Sachverstiandigenausschuss fiir seltene
Erkrankungen, hat in den letzten 3
Jahren unter anderem die EUCERD-
Empfehlung ,Qualititskriterien fiir
Expertisezentren fiir seltene Erkran-
kungen in den Mitgliedstaaten”#! mit
45 Einzelkriterien erarbeitet, die in
adaptierter Form auch in die Ausge-
staltung des Osterreichischen Aktions-
planes eingeflossen sind.

Cross-Border Healthcare Directive
Expert Group (CBHDEG): Die Ex-
pertengruppe wurde von der Europa-
ischen Kommission eingerichtet und
soll diese bei der Ausarbeitung jener
Kriterien unterstiitzen, die euro-
piische Referenznetzwerke und die
Expertisezentren erfiillen miissen. Da
diese Kriterien elementar fiir die De-
signation von Zentren sein werden,
sind sie auch in die Ausgestaltung des
osterreichischen Kriterienkatalogs fiir
Expertisezentren integriert worden.

Committee on Cross-Border Health-
care: Im Gegensatz zur vorgenannten
Expertengruppe ist der ,,Ausschuss
fiir die grenziiberschreitende Gesund-
heitsversorgung” ein formaler Rechts-
korper. Entsprechend weiter gefasst
ist das Aufgabenfeld, denn der Aus-
schuss ist ein politisches Beschluss-
organ, das die seitens der Kommission
vorgelegten Vorschlige verabschieden
soll. Hierzu z&hlt die Definition des
Begutachtungs-, Designations- und
Evaluationsprozesses von Expertise-
zentren und Referenznetzwerken auf
européischer Ebene.

Osterreich

Nationale Koordinationsstelle fiir sel-
tene Erkrankungen (NKSE): Mit der
Etablierung der NKSE an der Gesund-
heit Osterreich GmbH durch das
Bundesministerium fiir Gesundheit
wurde der Ausarbeitungsprozess des
Aktionsplanes Anfang 2011 instituti-
onalisiert.

Die Expertengruppe fiir seltene
Erkrankungen (EG-SE) und Strate-
gische Plattform fiir seltene Erkran-
kungen wurden vom Gesundheits-
ministerium als Begleitgremien der
NKSE eingerichtet. Bei der Exper-
tengruppe handelt es sich im Prinzip
um eine Fortsetzung der von 2008
bis 2010 beim Obersten Sanitétsrat
angesiedelten Unterkommission fiir
seltene Erkrankungen.

Bericht "Seltene Erkrankungen in
Osterreich": Der im Auftrag des BMG
erstellte und im November letzten
Jahres veroffentlichte Bericht 7 ist
die erste Bestandsaufnahme zur Situ-
ation und Sichtweise von Menschen
mit seltenen Erkrankungen sowie
der in diesem Feld titigen Akteure.
Zusammen mit den Anregungen der
Europiischen Union dienen die im
Bericht erhobenen Befunde als Aus-
gangsbasis fiir die konkrete Fest-
legung der MaBnahmen im osterrei-
chischen Aktionsplan.



Zusammenfassung
Wie féllt nun das versprochene Zwischenfazit aus, wenn

man die Anforderungen auf nationaler und européischer
Ebene mit den Konzeptionen des NAP-Entwurfes in den
vier bislang weitgehend fertiggestellten Themenschwer-
punkten vergleicht? Die schnelle und kurze Antwort
konnte lauten: sehr gut. Doch das wiirde der Wahrheit
nicht ganz gerecht werden — diese ist, wie so oft, komplex-
erer Natur. Und so empfiehlt sich eine differenziertere
Analyse, die folgende drei Facetten abdeckt:

1. Das Positive

Grundsatzlich greift der Entwurf des Aktionsplans viele
Anregungen und Ansitze der Empfehlung !, der Richt-
linie 31 und der Petition ™ auf und versucht, sie in einer
an die Ausgangssituation und die Rahmenbedingungen in
Osterreich angepassten Art und Weise in den Gesamtplan
zu integrieren. So wurde im Bereich der medizinisch-
klinischen Versorgung der AnstoB zur Einrichtung von
Expertisezentren und zu einer verstdrkten Neu- und Weiter-
vernetzung auf nationaler wie europdischer Ebene ebenso
aufgegriffen wie derjenige nach einer Unterstiitzung

von Informationssystemen wie Orphanet. Im Bereich der
Anerkennung der Besonderheit seltener Erkrankungen
wurde der umfassenden Kodierung seltener Krankheiten
jener Stellenwert gegeben, den man ihr auf européischer
Ebene beimisst. Und dem Wunsch nach gegenwartiger
wie zukiinftiger Einbindung zentraler Akteure im Bereich
der seltenen Krankheitsbilder einschlieBlich der Vertreter
von Patientenorganisationen wurde durch Einrichtung
eines Beratungsgremiums beim BMG Rechnung getragen.

Im NAP-Entwurf wurden aber nicht nur externe Anre-
gungen aufgegriffen, es wurde auch Neues entwickelt, was
mindestens genauso positiv zu bewerten ist. So schafft
die geplante Einrichtung von Expertiseclustern mit ihrer
strukturell verankerten interdisziplindren Vernetzung
eine neue Versorgungsdimension fiir Patienten mit selte-
nen Erkrankungen und konnte als Ausgangspunkt fiir
spezielle Programme fiir bislang nicht diagnostizierte
Patienten dienen. Und im Bereich der Diagnostik wurden
an das Konzept der Expertisezentren angelehnte Leis-
tungs-, Qualitéts- und Designationskriterien ausgearbeitet,
die die klinische und die diagnostische Versorgung der
Patienten auf eine gleiche Stufe stellen.

Ein letzter, positiv hervorzuhebender Aspekt ist der integ-
rative Ansatz und die innere Kohirenz des NAP-Entwur-
fes. Schon der Blick auf die vier abgehandelten Themen-
schwerpunkte zeigt, dass der Aktionsplan mehr sein
soll als die Summe seiner Teile und dass die erwogenen
MaBnahmen, wenn immer méglich, nicht nur auf einen
isolierten Themenschwerpunkt ausgerichtet sind, son-
dern die Anliegen mehrerer Themenfelder abdecken.

2. Das Unentschiedene oder Offene

In fast allen Bereichen befinden wir uns aktuell noch
immer in der Planungs- und Entwurfsphase. Das trifft
auf die hier dargestellten vier Themenschwerpunkte
genauso zu wie auf die noch zu finalisierenden weite-
ren Kapitel. Ist der NAP-Entwurf im Herbst dieses
Jahres fertiggestellt, muss er zundchst noch einmal auf
politischer Ebene gepriift werden, bevor er endgiiltig
beschlossen werden kann. Hier konnte es natiirlich noch
zu Modifikationen und Adaptierungen kommen. Wenn
derzeit also ,Wunsch” und ,Wirklichkeit“ oft nahe bei-
einanderliegen oder sich sogar decken, so ist dies fiir die
finale Fassung des NAP.se noch nicht garantiert.

3. Das Gefdhrliche

Wir leben seit einigen Jahren in Zeiten einer Finanzkrise,
auch Osterreich kann sich dem nicht entziehen. Restruk-
turierung von Haushalten und Einsparungen sind dabei
ganz allgemein unvermeidlich. Und diese Sparbemii-
hungen treffen, wie jeder derzeit sehen kann, auch den
Gesundheitssektor. Nun kosten nicht alle Manahmen
im NAP.se gleich Geld, mittel- und langfristig ist sogar
zu erwarten, dass einige der im Aktionsplan avisierten
MaBnahmen durch raschere und damit 6konomischere
Prozessabldufe Kosteneinsparungen bringen (man
denke einmal an die Verkiirzung von Diagnosewegen
und -zeiten sowie den Wegfall unnétiger diagnostischer
MaBnahmen sowie unnétiger oder falscher Therapien).
Kurzfristig allerdings werden fiir ausgewahlte MaB-
nahmen gezielte Investitionen notwendig sein und hier
wird es besonderer Anstrengungen vieler Akteure be-
diirfen, um den zusitzlichen Finanzbedarf erfolgreich
darstellen und begriinden zu konnen.

Wir leben augenblicklich auch in Zeiten einer Gesund-
heitsreform, die weitreichende Verianderungen in struk-
turellen Bereichen und die Neudefinition von Verant-

wortlichkeiten zum Ziel hat. Diese Verianderungen
werden sich auf die Planungen fiir hdufige wie seltene
Krankheitsbilder gleichermaBen auswirken. Aufgrund
ihrer zahlenméBigen Bedeutung stehen allerdings bei
der Ausarbeitung der Reform die haufigen Erkrankungen
wesentlich stérker im Blickpunkt. Man wird daher sehr
darauf achten miissen, dass das Thema seltene Erkran-
kungen im Rahmen der generellen Reformbemiihungen
nicht zu sehr in den Hintergrund gerit, sondern den ihm
gebiithrenden Stellenwert behélt — wir sprechen schlie3-
lich von zumindest 500.000 Betroffenen in Osterreich.

Einen letzten Risikofaktor bildet die mangelnde Koor-
dination der verschiedenen, teils individuellen Bemii-
hungen und Initiativen in Osterreich. Der Aktionsplan
soll lokale und regionale Initiativen unterstiitzen, in
manchen Bereichen, wie beispielsweise der Bewerbung
einer hochspezialisierten klinischen Einrichtung um die
Designation als Expertisezentrum, setzt er sogar expli-
zit darauf. Andererseits soll und darf Eigeninitiative die
nationalen Konzepte nicht unterminieren. Das Beispiel

der Designation von Zentren zeigt hier eindriicklich die
Probleme auf. Denn die Einrichtung von Expertisezent-
ren, Expertiseclustern und assoziierten Zentren ist eine
Aufgabe der nationalen Versorgungsplanung, zudem
schafft sie die elementaren Grundvoraussetzungen fiir
die Teilnahme und Integration Osterreichischer Zent-
ren in europdische Referenznetzwerke. Dieser Etablie-
rungsprozess kann nicht ohne nationale Koordination
unter Beteiligung des Bundes, der Bundeslédnder und der
Sozialversicherungstréger erfolgen. Dies ist, neben dem
Aspekt der Qualititssicherung, der zweite wesentliche
Grund dafiir, dass offizielle Zentren einem offiziellen
Designationsverfahren unterliegen werden. Es bleibt zu
hoffen, dass alle betroffenen Akteure diese Zusammen-
hénge auch weiterhin erkennen und respektieren.

Denn gelingt es, die Positiva in den verbleibenden Schwer-
punkten noch weiter auszubauen, das noch Offene positiv
zu beeinflussen und das Gefahrliche zu umschiffen, dann
sollte am Ende wirklich gut werden, was lange wéhrt.

Referenzen

mPetition fiir einen Nationalen Aktionsplan fiir
seltene Erkrankungen in Osterreich vom 29. Feb-
ruar 2008, Orphanet Austria, www.meduniwien.
ac.at/orphanet/downloads/Petition_lang_down-
load.pdf (2008)

I:2]EMPFEHLUNG DES RATES vom 8. Juni 2009 fiir
eine MaBnahme im Bereich seltener Krankheiten
(2009/C 151/02); Amtsblatt der Europdischen
Union, C 151/7-10 (2009)

l:3]RICHTLINIE 2011/24/EU DES EUROPAISCHEN
PARLAMENTS UND DES RATES vom 9. Mdrz 2011
iiber die Ausiibung der Patientenrechte in der
grenziiberschreitenden Gesundheitsversorgung;
Amtsblatt der Europdischen Union, L 88/45-65
(2011)

[4]EUCERD Recommendations on Quality Criteria
for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member

States; October 24, 2011; www.eucerd.eu/?post_
type=document&p=1224 (2011)

[S]EUCERD RECOMMENDATIONS on RARE DISEASE
EUROPEAN REFERENCE NETWORKS (RD ERNS);
January 31, 2013;
www.eucerd.eu/?post_type=document&p=2207
(2013)

[G]BESCHLUSS DER KOMMISSION vom 30. November
2009 zur Einsetzung eines Sachverstdndigenaus-
schusses der Europdischen Union fiir seltene Krank-
heiten

(2009/872/EG); Amtsblatt der Europdischen Union,
L 315/18-21 (2009)

mSeItene Erkrankungen in Osterreich. Empirische
Erhebung zur aktuellen Situation von Betroffenen.
Ergebnisbericht im Auftrag des BMG;

ISBN 13 978-3-85159-172-9 (2012)

[8]MITTEILUNG DER KOMMISSION AN DEN RAT,
DAS EUROPAISCHE PARLAMENT, DEN EUROPAISCHEN
WIRTSCHAFTS- UND SOZIALAUSSCHUSS UND DEN
AUSSCHUSS DER REGIONEN iiber seltene Krankhei-
ten - eine Herausforderung fiir Europa; KOM (2008)
679 (2008)

[9]EUROPLAN RECOMMENDATIONS FOR THE
DEVELOPMENT OF NATIONAL PLANS FOR RARE
DISEASES GUIDANCE DOCUMENT; July 8, 2010;
www.europlanproject.eu/_newsite_986989/
Resources/docs/2008-2011_2.EuroplanRecom-
mendations.pdf (2010)

[w]Voigtlﬁnder T, ,Orphan diseases“: Warum
seltene Erkrankungen viele Netzwerke brauchen;
Monatsschrift Kinderheilkunde, 160:863-875 (2012)
Till Voigtlinder, Osterreichischer Projektkoordi-
nator von Orphanet




Pro Rare Austria —
das Jahr 2013

Veranstaltungen

44 Pharmig:
Arbeitskreis seltene Erkrankungen

45 Marsch der seltenen Erkrankungen

48 Vorstellung bei den Chefdrzten der
Sozialversicherungen

49 EURORDIS Mitgliederversammlung
und CNA Meeting, Dubrovnik

50  Prdsentation Ergebnisbericht
Seltene Erkrankungen in Osterreich

54 Kongress fiir seltene Erkrankungen,
Innsbruck

55 Treffen ACHSE — Pro Raris —
Pro Rare Austria, Innsbruck

56 Tag der Selbsthilfe

57 Treffen des CNA, Paris

58 World Orphan Drug Congress, Genf

60 Tag der Wiener Selbsthilfe

61 Diskussionsrunde:

Arztliche Fortbildung bei seltenen
Erkrankungen



Veranstaltungen

Arbeitskreis seltene Erkrankungen
in der Pharmig, 12.02.2013, Wien
Rainer Riedl, Obmann von Pro Rare Austria

Auf Einladung von Dr. Martina Schmidt hatte ich im Februar 2013 die M6-

glichkeit, die Aktivitdten von Pro Rare Austria in der Pharmig, der Interes-

senvertretung der osterreichischen pharmazeutischen Industrie, zu priasen-

tieren. Frau Dr. Schmidt koordiniert innerhalb der Pharmig einen regelmaBig

stattfindenden Arbeitskreis fiir seltene Erkrankungen. Es war sehr erfreulich

zu sehen, dass die Vertreter von Pharmafirmen, die im Bereich der seltenen

Erkrankungen tétig sind, groBes Interesse an der Entwicklung eines starken

Dachverbands haben. Die von mir prasentierten Zukunftspline fiir Pro Rare

Austria und die moglichen Beriihrungspunkte zwischen unserem Dachverband

und der pharmazeutischen Industrie stieBen auf Zustimmung. An dieser
Stelle bedanke ich mich sehr herzlich bei Frau Dr. Martina Schmidt (Actelion),
die diese wichtige Kontaktplattform koordiniert und dariiber hinaus in den

verschiedenen einschligigen Arbeitsgruppen immer wieder die Anliegen der

seltenen Erkrankungen betont. Auf Ihre Initiative geht auch die bestehende

finanzielle Unterstiitzung fiir Pro Rare Austria zuriick, die eine Reihe von

Pharmaunternehmen gewihren.

Arbeitskreis Rare Diseases in der Pharmig

Der Arbeitskreis besteht aus einer Anzahl nominierter Mitarbeiter von Pharmig-
Mitgliedsunternehmen und gestaltet als fachliches Gremium die Rahmenbedingungen

fiir Arzneimittel fiir Seltene Erkrankungen in Osterreich aktiv mit.

Ziele und Aufgaben des Arbeitskreises sind u.a.:

- Interessensvertretung im Fachbereich Seltene Erkrankungen

- Experten-Pool fiir industrierelevante Positionen

- Mitgestaltung der politischen und fachlichen Rahmenbedingungen

- Begleitung von aktuellen politischen und fachlichen Fragestellungen

- Ansprechpartner fiir Pharmaindustrie, Behorden und andere Stakeholder

- Aufbereitung und Weitergabe von Information an die Mitgliedsunternehmen
- Etablierung von Best Practices und Qualitdtsstandards

Weitere Informationen zum Arbeitskreis:
www.pharmig.at/DE/Der%20Verband/
Fachbereiche/Seltene%20Erkrankungen/
Seltene+Erkrankungen.aspx
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Marsch der seltene Erkrankungen
02.03.2013, Wien

Lena Riedl,
Epidermolysis bullosa-Betroffene

Als Betroffene einer seltenen Erkrankung ist dieses Ereignis etwas ganz
Besonderes fiir mich. Immer am Samstag, der auf den internationalen Rare
Disease Day folgt, organisiert der Dachverband Pro Rare Austria einen
Marsch durch die Wiener Innenstadt. Diese mittlerweile schon traditionelle
Veranstaltung dient dazu, auf die Situation der Betroffenen von seltenen
Erkrankungen aufmerksam zu machen. Insgesamt sind wir gar nicht wenige,
man schitzt etwa 400.000 betroffene Menschen in Osterreich.

Alsich an diesem 2. Mérz 2013 bei der Wiener Staatsoper ankomme, stehen
schon tiberall kleine Gruppen mit Schildern und Luftballons. Ich entdecke
meine Freunde, die ich motiviert habe uns zu begleiten und natiirlich einige
Mitglieder aus der DEBRA Familie. Denn ich bin ein ,,Schmetterlingskind*.
Dann startet der 5. Marsch der seltenen Erkrankungen mit frohlich-rhythmi-
scher Blasmusik. Jemand driickt mir Flyer in die Hand, die ich wiahrend des
Marsches durch die Innenstadt an Passanten verteile. Dazwischen studiere ich
die Schilder der anderen Patientengruppen und staune iiber unaussprechliche
Krankheitsbezeichnungen, hinter denen vielfaltige Schicksale stehen. Noch
mehr beeindruckt mich die Kraft, die viele der Anwesenden — manche davon
im Rollstuhl — ausstrahlen. Es geht ihnen um Anerkennung ihrer besonde-
ren Bediirfnisse, um Verinderungen im Gesundheitssystem. Genau dafiir
marschieren wir: friedlich, frohlich, aber auch beharrlich.

Auf dem Platz zwischen dem Kunsthistorischen und dem Naturhistorischen
Museum machen wir Halt und lassen Luftballons steigen — ein schones
Zeichen der Solidaritét. Auch die Blasmusik und eine Cheerleader-Gruppe
sorgen fiir gute Stimmung. Unser Etappenziel, das Museumsquartier, ist bald
erreicht. Hier findet die Generalversammlung von Pro Rare Austria statt.
Unsere groBen Ziele — Aufmerksamkeit und eine faire Gesundheitspolitik fiir
seltene Erkrankungen — sind mit diesem Tag wieder ein Stiick naher geriickt.
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Impressionen vom Marsch
der seltenen Erkrankungen
in Wien
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Vorstellung bei den Chefdrzten
der Sozialversicherungen
25.04.2013, Wien

Ursula Novak,
Mutter einer Cystische Fibrose-Betroffenen

Auch Chefirzte kommen mit seltenen Erkrankungen
nicht sehr oft in Beriihrung. Somit sind ihre Erfahrungen
mit den Bediirfnissen der Patienten und die Frustration,
die eine Ablehnung von Medikamenten oder Heilbehel-
fen auslosen, eher gering. Umso erfreulicher war es, dass
Rainer Riedl und ich als Vertreter von Pro Rare Austria
im April 2013 zu einem Erfahrungsaustausch mit den
Cheférzten in den Hauptverband der Sozialversiche-
rungstréiger eingeladen wurden. Zu dieser Sitzung hatten
wir die Zusammenfassung unserer Fragebogenaktion
mitgebracht, die wir unter unseren Mitgliedern durchge-
fiihrt hatten. Anhand der konkreten Probleme und Anlie-
gen unserer Mitglieder wollten wir einen nachvollzieh-
baren Einblick in die Erfordernisse geben, die das Leben
mit einer seltenen Erkrankung mit sich bringt, und auf
die Schwierigkeiten hinweisen, die entstehen, wenn
Unterstiitzungen nicht gewahrt werden.

Manches konnte gleich vor Ort gelost werden, manches
wurde hinterfragt. Insgesamt war es ein sehr wertschat-
zender und guter erster Erfahrungsaustausch. Wir sind
jedenfalls mit dem guten Gefiihl weggegangen, dass

wir einerseits alle Cheférzte fiir unsere Anliegen und
auch unsere Arbeit sensibilisieren konnten, andererseits
aber auch ein offenes Ohr fiir unsere Anliegen gefunden
haben.

Allen voran danken wir hier Frau Dr. Silke Niglein, die
als Vertreterin des Hauptverbandes der Sozialversiche-
rungstrager und Sprecherin fiir seltene Erkrankungen
jederzeit bereit ist, Betroffenen zu helfen — sofern es auch
nur irgendeine Moglichkeit dazu gibt.

EURORDIS Mitgliederversammlung
und CNA Meeting
30.05.-01.06.2013, Dubrovnik

Ulrike Holzer
Mutter eines Ektodermale Dysplasie-Betroffenen

Vom 30.05. bis 01.06. 2013 fand die Mitgliederversamm-
lung von EURORDIS und das Meeting des so genannten
Council of National Alliances (Rat der Nationalen Alli-
anzen), kurz CNA statt. Ich nahm als Vertreterin von Pro
Rare Austria daran teil. EURORDIS Mitgliedertreffen
werden jedes Jahr in einer anderen europdischen Stadt
abgehalten, damit Patientenvertreter sich treffen und
austauschen konnen. Die Veranstaltung fand im sonni-
gen Dubrovnik statt, da Kroatien erst kiirzlich Mitglied
der EU wurde. Mehr als 200 Teilnehmer aus iiber 30
Landern nahmen teil und debattierten Themen wie For-
derung fiir Nationale Pldne fiir seltene Erkrankungen,
zulassungsiiberschreitende Anwendung von Medizinpro-
dukten, Neugeborenen-Screening und Gentests sowie
Strategien und Hilfsmittel fiir die Verbesserung des Pati-
entenzugangs zu Orphan-Medizinprodukten. Patienten-
register, Europiische Referenznetzwerke, Fachzentren
und spezialisierte soziale Dienstleistungen waren weitere
Themen.

Das CNA-Meeting beschiftigte sich hauptsichlich mit
dem Rare Disease Day 2014. Als iibergreifendes Thema
wurde ,Solidaritat” festgelegt. Es wurden alle Hilfs-
mittel vorgestellt, die EURORDIS den Mitgliedern zur
Verfiigung stellt: Infopaket fiir Patientenorganisationen,
offizielles Video, gedrucktes Infomaterial und die gemein-
same Webseite: www.rarediseaseday.org. Ein weiteres
Vorhaben fiir die niachsten Jahre ist der Vorschlag fiir ein
europdisches Jahr der seltenen Erkrankungen 2019. Die
Vorbereitungen dafiir miissten moglichst rasch beginnen.
In der Diskussion wurde die Notwendigkeit dafiir von
allen Teilnehmern bestitigt. Die Situation der Nationalen
Pline fiir seltene Erkrankungen wurde als nichstes durch
einen Léndervergleich Didnemark — Deutschland —
GrofBbritannien beleuchtet. Es wurde dargestellt, wie weit
die Arbeiten in diesen Landern bereits gediehen sind

und welche Schritte noch fehlen.

Am Beginn der EURORDIS-Mitgliederversammlung
stand ein Vortrag von Antoni Montserrat. Er ist Policy

Mirjam Mann, Geschdftsfiihrerin der ACHSE mit Ulrike Holzer
Foto: Pro Rare

Officer fiir Rare Diseases der EU-Kommission und er-
lauterte die Moglichkeiten der Finanzierung eines Nati-
onalen Planes fiir seltene Erkrankungen. Er wies darauf
hin, dass Mitgliedsldnder Gelder aus dem EU-Struk-
turfond beantragen konnen. Das einzige Land, das das
bis jetzt getan hat, ist Griechenland. Die Kosten fiir
ihren Nationalen Plan fiir seltene Erkrankungen werden
zu 40% aus diesem Fond bezahlt. Die EU hat ldngere
Budgetperioden (FP7, 2007-2013). Derzeit wird das
Budget fiir 2014—2020 verhandelt. Regierungsmitglieder,
die fiir den Strukturfond zusténdig sind, sollten auf
diese Moglichkeit aufmerksam gemacht werden.

Im Workshop iiber Qualitétskriterien fiir Expertisezent-
ren fiir seltene Erkrankungen wurden die Vorstellungen
und Wiinsche von verschiedenen Teilnehmerldndern
aufgezeigt. Zentren miissen ihre Expertise in jahrlichen
Berichten dokumentieren. Es sollte die Kontinuitit der
Behandlung vom Kindesalter zum Erwachsenenalter
gewidhrleistet sein. Auch die Anzahl der behandelten Pati-
enten ist ausschlaggebend.

Im Rahme der Veranstaltung traf ich auch mit den Vor-
sitzenden der Dachverbande Schweiz ProRaris, Esther
Neiditsch, und Deutschland ACHSE, Mirjam Mann, zu
einem Gesprich iiber die Konferenz in Innsbruck zu-
sammen. Der Wunsch beider Dachorganisationen ist die
Schaffung einer Moglichkeit zum Gedankenaustausch
iiber den 15-miniitigen Vortrag hinaus. Dieses Meeting
wird parallel zu anderen Vortrégen Freitagnachmittag
stattfinden und unter dem Motto ,,Gemeinsam sind wir
stark — Chancen und Schwierigkeiten beim Aufbau eines
Dachverbandes” stehen.

Siehe auch: www.eurordis.org/de/news/eurordis-mitgliedschaften-2013




Prdsentation Ergebnisbericht
Seltene Erkrankungen in Osterreich
09.09.2013, Wien

Susanne Hinger
(Auszug aus einem Artikel in ,,klinik“ 6 /2013)

Im Rahmen einer von Susanne Hinger vom MedMedia Verlag moderierten
Podiumsdiskussion, an der Ass.-Prof. Dr. Till Voigtldnder, Medizinische
Universitat Wien, Dr. Magdalena Arrouas, Bundesministerium fiir Gesund-
heit, Dr. Silke Néglein, Hauptverband der Sozialversicherungstrager, Univ.-
Prof. Dr. Daniela Karall, Medizinische Universitat Innsbruck, Dr. Rainer
Riedl, Obmann von DEBRA Austria und Dr. Maria Klete¢ka-Pulker, Univer-
sitét Wien, teilnahmen, wurde der Bericht ,Seltene Erkrankungen in Oster-
reich” vorgestellt.

Erstmals systematische Bestandsaufnahme

Rainer Ried], stellvertretender Obmann von Pro Rare Austria, bezeichnet
den Ergebnisbericht als enorm wichtig: ,Dieser stellt erstmals eine systema-
tische Bestandsaufnahme dar.“ So verschieden die Situation der Betroffe-
nen ist, so verschieden waren mitunter die Aussagen. ,Nun liegen erstmals
Fakten auf dem Tisch, die helfen, von der anekdotischen Beschreibung der
Thematik wegzukommen®, betont Riedl. Durch die Beteiligung der verschie-
denen Gruppen von Betroffenen und Stakeholdern ,besteht nun Einigkeit,
wie die Situation ist, und man kann gemeinsam an Losungen arbeiten®.
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Rainer Riedl, Daniela Karall, Magdalena Arrouas,
Susanne Hinger, Till Voigtldner, Maria Kletecka-Pulker, Silke Ndglein (vinr)
Foto: Michael Weber

GroBe Unterschiede in der Versorgung

Was liest Ried] als die Hauptprobleme aus dem Bericht heraus? Zum einen
den auf Grund der Seltenheit der Erkrankung oft langen (im Durchschnitt
jahrelangen) Weg zur Diagnose. Noch schlimmer als das Nichtwissen seien
fiir die Betroffenen hier oft falsche Diagnosen, die dann wiederum mit
falschen Therapien einhergehen. Zweiter wichtiger Punkt sei die Versorgung,
die in den einzelnen Bereichen sehr, sehr unterschiedlich ist. ,Und das groBe
Thema, das den Alltag der Betroffenen so schwierig macht, ist die Erstattung,
weil manches so schwer und kaum erstattet wird, auch weil die Erkrankung
bei den Verantwortlichen wenig bekannt ist."

Daniela Karall beschéftigt sich selbst seit iiber 20 Jahren mit einer besonderen
Gruppe seltener Erkrankungen, den angeborenen Stoffwechselstorungen, und
hat viele Familien durch Diagnose, Therapien und Therapieversuche sowie
Behordenwege begleitet. Den Ergebnisbericht hilt sie daher fiir besonders
wichtig, weil er erstmals ein strukturiertes Feedback zu ganz unterschied-
lichen Krankheiten und Sachverhalten liefert und auch die Versorgungsstruk-
turen in ruralen Gebieten abgebildet werden. Insgesamt habe das dsterreichi-
sche Gesundheitssystem zwar ein gutes Zeugnis bekommen: Es wurde von
etwa der Hélfte aller Befragten (und das quer durch alle Gruppen und Stake-
holder) als gut oder sehr gut beurteilt. ,Aber es bleibt eine zweite Halfte!“ Und
hier bestiinde Verbesserungsbedarf. Gleichzeitig betont Karall, wie wichtig es
sei, dass an der Arbeit am Nationalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen
nun alle Gruppen an einem Tisch sdfen.

Oft langer Weg zur Erstattung

Als Vertreterin der Sozialversicherung bezog sich Silke Néglein vor allem auf
das Problemfeld der Erstattung. Kaum Probleme gébe es hier im Bereich der
zugelassenen Medikamente. Hier sei das Prozedere klar geregelt und funk-
tioniere auch gut. Ndglein beruft sich auf das Prinzip der EBM. Dort, wo es
jedoch keine Evidenz gébe, etwa im Bereich der so genannten alternativ- und
komplementirmedizinischen Préparate, konne es auch keine Erstattung
geben. Probleme in der Erstattung habe man jedoch im Bereich der Heilbe-
helfe und Hilfsmittel erkannt. ,Die Schwierigkeit besteht darin, dass es kein
einheitliches System wie bei Medikamenten gibt*, so Néglein. Derzeit wird
an einem ambitionierten Pilotprojet fiir seltene Erkrankungen gearbeitet, bei
dem eine Osterreichweite einheitliche Vorgangsweise gefunden werden soll.
Zum rechtlichen und ethischen Aspekt im Umgang mit seltenen Erkrankun-
gen sagt Maria Kletecka-Pulker, Institut fiir Ethik und Recht in der Medi-
zin, dass jeder Patient Anspruch auf eine Behandlung lege artis habe. ,Nur
da hort sich die Klarheit auch schon wieder schnell auf, denn was bedeutet
lege artis etwa bei einer Erkrankung, bei der es noch gar keine etablierte
Behandlung gibt?“ Kletec¢ka-Pulker betont, dass lege artis gerade bei seltenen
Erkrankungen auch sehr stark mit allen Fragen der Forschung zusammen-
hinge. Sie verweist etwa auf den Bereich der Forschung an Kindern und nicht
Einwilligungsféhigen, fiir den es politischer Konzepte und letztlich —



historisch belastet — auch noch groBer Aufklarungsarbeit bedarf. Weiters ver-

wies sie auf die neue europiische Patientenmobilitétsrichtlinie, von der sie sich
positive Auswirkungen auf die Versorgung von Patienten mit seltenen Erkran-
kungen erwartet.

Was bringt der Nationale Aktionsplan?

Was diirfen wir uns nun konkret vom NAP erwarten? Welchen konkreten As-
pekten des Ergebnisberichtes soll nun konkret Rechnung getragen werden?
Derzeit, so Arrouas, werde insbesondere an den drei Handlungsfeldern Diag-
nostik, Verbesserung der Therapie und Versorgungsstrukturen gearbeitet. Unser
Gesundheitssystem ist derzeit sehr stark auf die Versorgung héufiger Erkran-
kungen ausgerichtet. Wie konnten hier seltene Erkrankungen stirker bertick-
sichtigt werden? Arrouas verweist hier auf die Notwendigkeit einer integrierten
und abgestuften Versorgung, die durch die Bildung von Zentren fiir bestimmte
Gruppen seltener Erkrankungen und Netzwerke gewihrleistet werden soll.

Expertisezentren und Netzwerke

Auch Riedl erwartet sich viel von Expertisezentren: Durch die Biindelung der Ex-
pertise kann nicht nur in der Versorgung der Betroffenen viel erreicht, sondern
auch ein Impuls fiir die Forschung gesetzt werden. Als Positivbeispiel verweist er
auf das EB-Zentrum in Salzburg, riumt aber ein, dass es in Osterreich nicht fiir
alle Erkrankungsgruppen Expertisezentren geben werde kénne. Durch die Cross-
Border-Healthcare-Direktive wiirden die Vernetzung und der Zugang leichter.

Auch Karall betont die Vernetzung, die mit der Etablierung von Zentren Hand
in Hand gehen muss: Denn neben der Identifikation von Zentren wird auch die
regionale Versorgung mitgeplant. ,Zusammengefasst: Nicht der Patient soll
reisen, das Wissen soll reisen®, so Karall. Durch die Identifikation von Zentren
werde transparent gemacht, wo Wissen vorhanden ist. Im Idealfall wiirde dann
beispielsweise ein Patient einmal im Jahr zur Jahreskontrolle ins Zentrum
kommen, die regelméBigen Kontrollen etc. wiirden aber durch den niedergelas-
senen Kinderarzt oder das Schwerpunktspital erfolgen. ,Dazu ist eine Vernet-
zung notwendig®, betont Karall, und zwar nicht nur zwischen den einzelnen
Zentren, sondern auch zwischen dem Zentrum und den anderen Strukturen.

Qualitdts- und Leistungskriterien

In einem ersten Schritt werden nun Qualitéts- und Leistungskriterien fiir solche
Zentren festgelegt, so Arrouas. Diese Kriterien werden jedoch nicht ganzlich neu
erfunden, sondern folgen einheitlichen europiischen Standards, wie Voigtlander
betont. Damit wird dem europiischen Ziel einer letztlich grenziiberschreitenden
Zentrenbildung Rechnung getragen. Wer letztlich die Akkreditierung eines Zent-
rums vornehmen wird, ist derzeit noch Gegenstand von Diskussion. Angedacht
sei eine Art Gutachterprozess mit Entscheidung durch ein Gremium. Jedenfalls
soll es keine Selbstnominierung sein.

Voigtlander sieht den Weg zur Zentrenbildung als dynamischen Prozess: ,Ende
2014 werden wir an einem Punkt sein, wo wir mit ersten Zentren rechnen kénn-
ten — parallel zur européischen Ebene.”

Biindelung von Expertise

Auf die Fragen aus dem Publikum, welche Zentren konkret bis wann entstehen
sollen und wer die Kosten tragen sollte, betonen Arrouas und Voigtlander,
dass nicht neue Zentren etabliert, sondern bestehende Expertise gebiindelt
bzw. weiter ausgebaut werden sollten. Die Finanzierung dafiir konnte nur —
wie iiblich — gemischt erfolgen, so Néglein, d. h. durch die Kostentriger: Bund,
Léander und Sozialversicherung.

Osterreich braucht andere Priorititen und Wertewandel

Erwin Tschachler merkte an, dass erst der Erkenntnisschub der letzten 15 Jahre
dazu gefiihrt habe, dass heute seltene Erkrankungen iiberhaupt unterschie-
den und diagnostiziert werden kénnen. Osterreich sei hier Profiteur anderer
Lénder, die in die Erforschung dieser Erkrankungsgruppen investiert hitten,
wahrend man bei uns in Volkskrankheiten investiert habe. Ein Defizit, das

er auch in der Ausbildung sieht. Er appelliert daher, auch an die zukiinftigen
Behandler zu denken und seltene Erkrankung stérker in der Ausbildung zu
verankern.

Eine Vertreterin einer Selbsthilfegruppe appellierte hier v. a. auch an Arzte

im Priméirversorgungsbereich, sich die eigenen Grenzen friiher einzugeste-
hen und Patienten schneller zu iiberweisen. Kletecka-Pulker verwies hier auf
einen dringend notwendigen Wandel in der Wertehaltung, einerseits auf Seiten
der Arzte, sich Hilfe zu holen, andererseits auch auf Seiten der Patienten, das
Nichtwissen des Arztes nicht als Schwiéche zu verstehen. Karall sieht hier auch
Verbesserungspotenzial in der Kommunikation — auch zwischen den Arzten,
da manche, die einen Patienten weiteriiberweisen, mitunter nie eine Riickmel-
dung erhalten.

Mehr als ein Lippenbekenntnis?

Woran sollen wir Ende 2014 erkennen, dass der NAP mehr als ein Lippenbe-
kenntnis ist? Zum einen daran, dass erste Schritte der besprochenen Umsetzung
bereits gesetzt sind, wie Arrouas und Voigtlander betonen, erste Zentren bereits
nominiert sind. Zum anderen daran, dass der NAP veroffentlicht wurde — und
zwar als gemeinsames Dokument der Ministerien fiir Gesundheit, Soziales und
Wissenschaft.

Die Umsetzung und Bewusstseinsinderung wiirde Karall konkret daran fest-
machen konnen, wenn mehr Patienten als bisher mit erfolgreich bewilligten
Erstattungsantrigen zuriickkdmen oder sie haufiger mit Riickfragen von
Chefirzten konfrontiert wiirde, um die Verordnungen zu erlautern.

In seinem Resiimee zeigt sich Riedl kritisch und gespalten. Einerseits arbeite
man bereits vier Jahre an der Thematik — frustrierend lang. Andererseits ver-
weist er auf die Zusammenarbeit, zu der man gefunden habe, und das wech-
selseitige Verstandnis. , Fiir mich ist der Weg jetzt unumkehrbar®, zeigt er sich
optimistisch, dass der weitere Weg nun in guter Weise vorbereitet sei.

Der Ergebnisbericht ,,Seltene Erkrankungen in Osterreich“ kann hier abgerufen werden:

www.prorare-austria.org/selt erkrank in-oesterreich
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Kongress fiir seltene Erkrankungen
27.-28.9.2013, Innsbruck

Ursula Novak
Mutter einer Cystische Fibrose-Betroffenen

Nach Mariazell, Wien und Salzburg fand 2013 der 4. Oster-
reichische Kongress der seltenen Erkrankungen in Inns-
bruck statt. Diesmal wurde die Veranstaltung im Rahmen
der jahrlichen Kinderarztetagung organisiert, was vielen
Kinderirzten und Kinderkrankenschwestern eine gute
Gelegenheit gab, auch den einen oder anderen Vortag iiber
seltene Erkrankungen zu horen. Auch Pro Rare Austria
war mit dem gesamten Vorstand angereist.

Die Themenpalette war breit gestreut: So standen spezi-
elle Fragen aus der Kinderheilkunde, allgemeine Pro-
blemstellungen aus der Diagnostik und der Aufbau von
Referenznetzwerken im Bereich der seltenen Erkrankun-
gen auf dem Programm. Aber auch {iber die Entwicklung
von Medikamenten speziell fiir seltene Erkrankungen,
die Unterstiitzungs- und Erstattungspraxis aus Sicht der
Sozialversicherungen oder die Herausforderungen, die
sich fiir Pflegeberufe ergeben, wurde referiert. Besonders
inspirierend war der Vortrag vom Club mobil, wurde
doch hier besonders Menschen mit Mobilitdtseinschrian-
kungen Mut gemacht.

Im zweiten Teil des Kongresses waren dann Vertreter von
Selbsthilfeorganisationen am Wort: Mit OSPID, OGAST
und dem CF-TEAM-Tirol und Vorarlberg bekamen drei
Vereine aus Osterreich die Gelegenheit, ihre Aktivititen
vorzustellen. Aus der Perspektive der Vernetzung beson-

ders erfreulich waren die beiden Prasentationen unserer
Schwestervereine aus Deutschland (ACHSE) und der

Teilnehmer am 4. Kongress fiir seltene Erkrankungen

Schweiz (ProRaris). Der Vorstand von Pro Rare Austria
und die beiden deutschsprachigen Vereine fiir seltene Er-
krankungen nahmen die Veranstaltung auch zum An-
lass fiir einen ausfiihrlichen Erfahrungsaustausch, der
auch der Startschuss fiir eine internationale Zusam-
menarbeit war.

Am Schluss des Kongresses stand die erste offizielle Vor-

stellung des medizinischen Beirats von Pro Rare Austria.

In diesem Zusammenhang bedanken wir uns sehr herz-
lich bei Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner, Univ.-Prof. Dr.

Daniela Karall, Univ.-Prof. DDr. Susanne Kircher, PD Dr.

Till Voigtlander und Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke.
Fiir Pro Rare Austria brachte dieser Kongress gute Ge-
spriache, neue Mitglieder aus den westlichen Bundes-
landern, aber auch neue Ideen und viel Motivation, den
eingeschlagenen Weg fortzusetzen. Herzlichen Dank an

die Organisatoren Daniela Karall und Johannes Zschocke.

J Zschocke, Mag Arrouas,
Daniela Karall, Helmut Hintner (vinr)
Fotos: Rainer Ried!
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Treffen ACHSE — ProRaris —
Pro Rare Austria,
gemeinsam mehr erreichen
27.09.2013, Innsbruck

Ulrike Holzer
Mutter eines Ektodermale Dysplasie-Betroffenen

Anlisslich des 4. Osterreichischen Kongresses fiir
seltene Erkrankungen im September 2013 in Innsbruck
trafen sich Vertreterinnen und Vertreter von den drei
deutschsprachigen Allianzen seltener Erkrankungen das
erste Mal zu einem intensiveren Erfahrungsaustausch:
ACHSE (Allianz chronischer seltener Erkrankungen) aus
Deutschland, ProRaris aus der Schweiz und Pro Rare
Austria aus Osterreich nutzten die Gelegenheit, sich
kennenzulernen und iiber Arbeit, Erfahrungen, Pro-
bleme und Erfolge zu berichten. Die Themen reichten
von den Herausforderungen bei der Griindung, der
Mitgliederstruktur, der jeweiligen Versorgungssituation,
der Zusammenarbeit im Netzwerk bis hin zum jewei-
ligen Status der Nationalen Aktionspléne fiir seltene
Erkrankungen.

Alle drei Dachverbinde sind aus der Notwendigkeit ent-
standen, Menschen mit seltenen Erkrankungen zusam-
menzufiihren, die trotz unterschiedlicher Diagnosen mit
denselben Problemen kdmpfen. Die Ziele sind bei allen
die gleichen: sich zusammenzuschlieBen, sich gegenseitig
unterstiitzen, um Verbesserungen in Diagnose, Versor-
gung und Forschung durchzusetzen. Alle drei Dachver-
bande sind auch Mitglieder im européischen Dachverband
EURORDIS. In Europa sind rund 30 Millionen Menschen
von einer der iiber 6000 seltenen Erkrankungen betroffen.
EURORDIS ist die internationale Stimme der Patienten
mit seltenen Erkrankungen und z&hlt 606 Patientenorga-
nisationen in 56 Liandern zu ihren Mitgliedern.

Im Gesprich der deutschsprachigen Dachverbande wurde
deutlich, dass wir aufgrund der gleichen Herausforde-
rungen und Ziele viel von einander lernen konnen und vor
allem im deutschsprachigen Raum gemeinsam noch viel
mehr fiir die Aufklarung und Sensibilisierung tun miissen.
Dazu sollte besonders auf die schwierigen Lebens- und Ver-
sorgungsbedingungen hingewiesen werden.

So verstédndigten wir uns darauf, uns noch enger zu ver-
netzen und durch verstéarkte, gemeinsame Offentlich-

Erfahrungsaustausch zwischen Vertretern von
ACHSE, ProRaris und Pro Rare Austria

keitsarbeit dafiir zu sorgen, dass unsere Anliegen besser
wahrgenommen werden. Ein konkreter Vorschlag war,
den Tag der seltenen Erkrankungen im néchsten Schalt-
jahr koordiniert zu veranstalten. Uns wurde auch der
»Machtfaktor” Patient bewusst und wir werden zukiinf-
tig daran arbeiten, das Gesicht des Gesundheitswesens
im Bereich der seltenen Erkrankungen zu verdndern.

Eine seltene Erkrankung kann in jeder Familie und zu
jeder Zeit und tiberall auf der Welt auftreten. Sie beein-
trachtigt das Leben der Betroffenen und ihrer Ange-
horigen. Sie alle brauchen Unterstiitzung und Hilfe.
Hier sehen die drei Dachorganisationen eine besondere
Herausforderung fiir sich, die sie allerdings nur anneh-
men konnen, wenn sie breitere gesellschaftliche Unter-
stiitzung erhalten. Zusammen sind wird starker und
werden besser gehort — die gemeinsame Sprache und
eine kriftige Stimme helfen dabei.

Esther Neiditsch (ProRaris, ganz links) und Lisa Biel (ACHSE, hinten
Mitte) mit dem Vorstand von Pro Rare Austria
Fotos: Pro Rare




Tag der Selbsthilfe
09.10.2013, Wien

Johanna Sadil
Vorstandsassistentin von Pro Rare Austria

Am 9. Oktober 2013 veranstaltete die ARGE Selbsthilfe
Osterreich und der Hauptverband — unter dem Motto
»Steht der Patient tatsdchlich im Mittelpunkt?“ — den
Tag der Selbsthilfe. Dieser Tag steht ganz im Zeichen
der gesetzlichen Verankerung der Selbsthilfe, 250.000
Menschen wollen diese — was bringt sie? Rund 100 Teil-
nehmer, Mitglieder von Patientenorganisationen und
Selbsthilfegruppen, Vertreter der Bundesministerien
fiir Gesundheit und fiir Arbeit, Soziales und Konsumen-
tenschutz, Experten und Entscheidungstréager aus der
Pharmaindustrie und dem Gesundheitsbereich folgten
der Einladung. Am Vormittag liegt der Schwerpunkt
bei den Impulsreferaten. Durch den Tag der Selbsthilfe
fiihrt Frau Mag. Andrea Fried.

Mag. Monika Maier, Mitglied des Bundesvorstandes
der ARGE Selbsthilfe, hebt ihn Threm Vortrag die hohe
Erfahrungskompetenz der Selbsthilfegruppen hervor.
Das daraus resultierende Wissen trégt wesentlich zu
einer bedarfsorientierten Versorgung bei. Threm Refe-
rat folgt das Thema der gesetzlichen Verankerung der
Selbsthilfe aus der Sicht des Ministeriums, vorgetragen
von Dr. Clemens Auer. Er ist Sektionschef im Bundes-
ministerium fiir Gesundheit, zustindig fiir das Gesund-
heitssystem und die zentrale Koordination. ,Die Pati-

entenpassivitat sei kein zeitgeméBes Bild mehr — die

Andrea Fried, Frau Peinhaupt, Magdalena Arrouas,
Brigitte Zarfl, Jan Huber, Monika Maier (vinr)
Foto: Johannes Hloch

Siehe auch:
www.selbsthilfe-oesterreich.at/aktuelle-th /
tag-der-selbsthilfe

Struktur der Primédrversorgung werde neu organisiert und
kann nur unter Einbezug der Patienten funktionieren®. Die

nachfolgende Kaffeepause dient neben einer Starkung bei

Kuchen und Kaffee zum Plaudern mit Gleichgesinnten und

zum Kennenlernen von Vertretern anderer Selbsthilfe-
vereine.

Univ.-Prof. Dr. Frank Schulz-Nieswandt, Professor fiir Sozi-
alpolitik und Methoden der qualitativen Sozialforschung an
der Universitit zu Koln, berichtet iiber die Entwicklung der
Selbsthilfe von der Laienkompetenz zur Professionalitét.
Schulz-Nieswandt bezeichnet das soziale Feld der Selbsthil-
feorganisationen im politischen System als ein Feld voller
Ambivalenzen. Diese sind unter anderem Autonomiean-
spruch und Fordererwartung der Patientenorganisationen
im Gegenzug der Forderwilligkeit der Politik — wer fordert,
kontrolliert! Es muss dafiir gesorgt sein, dass die Unab-
hingigkeit der Selbsthilfe garantiert wird.

Einen weiteren spannenden Beitrag aus Deutschland
horen wir zum Thema gesetzliche Verankerung der Selbst-
hilfe in Deutschland von Dr. Martin Danner, Bundesge-
schiftsfiithrer der deutschen Bundesarbeitsgemeinschaft

Selbsthilfe. In Deutschland ist seit 2004 ein Mitberatungs-

recht der Selbsthilfe gesetzlich verankert. Die Mittags-
pause wird zum Netzwerken geniitzt. Im Programmablauf
folgend waren nun Selbsthilfegruppen zum Thema ,,Parti-
zipation und notwendige Rahmenbedingungen“ am Wort.
An der Gesprachsrunde nehmen Vertreter themenbezoge-
ner bundesweit titiger Selbsthilfeorganisationen teil, das
Hautaugenmerk liegt auf dem Erfahrungsaustausch und
dem Aufzeigen der vielfaltigen Herausforderungen.

Abgeschlossen wird die duBerst interessante Veranstaltung
mit einer Podiumsdiskussion, wo Vertreter jener Institu-
tionen eingeladen sind, die die Selbsthilfe auf Bundesebene
unterstiitzen. Der allgemeine Tenor der Beteiligten war, dass
die ARGE Selbsthilfe und die Patientenorganisationen wich-
tige Partner im Gesundheitswesen sind und dafiir sorgen
miissen, das es zu einer patientenorientierten Weiterent-

wicklung kommt. Der Ausklang dieser gelungenen und infor-

mativen Veranstaltung findet bei Kuchen und Kaffee statt.

Treffen des Council of National Alliances EURORDIS
28.-29.10.2013, Paris

Ulrike Holzer
Mutter eines Ektodermale Dysplasie-Betroffenen

Das diesjahrige Council of National Alliances (CNA) Meeting fand in Paris
statt, ich nahm als Vertreterin von Pro Rare Austria teil. Eine wichtige
Entscheidung wurde sehr rasch getroffen. Der Slogan fiir den Rare Disease
Day 2014 sollte ,,Join together for better care — Gemeinsam fiir eine bessere
Versorgung ” lauten. Es wurden alle Materialen prisentiert, die EUROR-
DIS fiir den kommenden Aktionstag zur Verfiigung stellt. Heftig diskutiert
wurde auch iiber das zentrale Thema ,Solidarity“ des Rare Disease Days
2015. Weiters wurde dariiber informiert, dass samtliche Informationen
iiber die Nationalen Aktionspléne fiir seltene Erkrankungen auf der Website
von Europlan abrufbar sind: www.europlanproject.eu. Die EU-Kommission
erstellt einen Katalog mit 60 Fragen zum Stand dieser Nationalen Pline.
Dariiber will sie zwei bis drei Best-Practice-Vorschlige fiir MaBnahmen aus
jedem Land sammeln, die ohne groBen finanziellen Aufwand verwirklicht

werden konnen.

EURORDIS engagiert sich auch fiir die Initiative eines ,European Year of
Rare Diseases 2019“. Die offizielle Bekanntgabe wird im Februar 2014 erfol-
gen. Alle Nationalen Allianzen werden gebeten, die Verantwortungstriager
aus den Gesundheits- und Sozialbereichen ihres jeweiligen Landes im Mérz
2014 dariiber zu informieren. Dariiber hinaus haben sie die Aufgabe, das
Thema zu vertreten, publik zu machen, Presse und andere Medien zu mobi-
lisieren, das Staatsoberhaupt in Kenntnis zu setzen und eventuelle Schirm-
herren dafiir zu gewinnen. Ideale Kandidaten dafiir wéaren beispielsweise
Gesundheitsminister, Mitglieder des Parlaments oder die First Lady. Zur
Vorbereitung dieses besonderen Jahres wurde von EURORDIS ein Team
gebildet, das aus den Reihen der Nationalen Allianzen mit vier Mitgliedern
verstiarkt werden soll.

Im Rahmen des CNA Meetings ergab sich erneut die Gelegenheit, die Zu-
sammenarbeit der deutschsprachigen Dachverbinde ACHSE (Deutschland),
ProRaris (Schweiz) und Pro Rare Austria weiterzuentwickeln. Im Gespriach
mit Christoph Nachtigéller, dem Vorsitzenden der ACHSE, erdrterten wir
die Moglichkeiten von gemeinsamen Aktionen. So bietet schon der Careum
Kongress in Basel im Mirz 2014 eine schone Plattform fiir den Auftritt aller
drei Dachverbande.

Teilnehmer des CNA Meetings mit Yann Le Cam,
CEO von EURORDIS in der Mitte
Foto: EURORDIS

Da es aufgrund der Finanzkrise in
praktisch allen européischen Staats-
haushalten zu Kiirzungen gekom-
men ist, wurde von EURORDIS eine
Studie begonnen. Dabei soll geklart
werden, wie die Krise den Zugang zu
Medikamenten und Heilmitteln er-
schwert hat. Folgende Fragen sollen
von den Nationalen Allianzen bei
den Mitgliedern erhoben werden:

- Haben Sie Kenntnis tiber den
Einfluss der Wirtschafts- und Finanz-
krise auf die Gesundheit der Bewoh-
ner ihres Landes im Speziellen auf
Rare Disease Patienten?
und

- Konnen Sie iiber Vorkomm-
nisse berichten oder kennen Sie
Patienten, denen nun der Zugang
erschwert oder verweigert wird?

Bis Mdrz 2014 soll die Datensamm-
lung abgeschlossen sein.



World Orphan Drug Congress
14.-15.11.2013, Genf

Michaela Weigl
Mutter einer MPS-Betroffenen

Im November 2013 durfte ich als Patientenvertreterin fiir unseren Dachver-
band Pro Rare Austria am Weltkongress fiir Orphan Drugs in Genf teilneh-
men. Orphan Drugs sind Arzneimittel, die fiir die Behandlung von seltenen
Erkrankungen eingesetzt werden. Ich freute mich darauf, viel Neues zu
lernen, was angesichts des sehr vielfiltigen Programms auch tatsichlich der
Fall war. Was ich dort erlebte, waren zwei duBerst intensive Tage mit einer
Vielzahl von interessanten Vortrigen, immer wieder gemischt mit spannen-

den Podiumsdiskussionen.

Beide Kongresstage begannen mit einer groBen gemeinsamen Sitzung:
Dabei ging es beispielsweise um Fragestellungen angesichts der zunehmen-
den Entwicklung von neuen Medikamenten, wie etwa die Vereinigung von
Bemiihungen, klinische Entwicklungen zu optimieren und eine har-
monische und beschleunigte Marktzulassung anzustreben; um den Impera-
tiv der Zusammenarbeit, denn Partnerschaften von Akteuren sind wesent-
lich, um den Prozess der Medikamentenentwicklung zu beschleunigen; um
die Komplexitét der Beforschung von seltenen Erkrankungen; in Form einer
Podiumsdiskussion, an der {ibrigens auch Dr. Robert Sauermann vom
osterreichischen Hauptverband der Sozialversicherungen teilnahm, wurde
die Bedeutung von ,Wert“ eines Medikaments aus der Perspektive der
Zahlenden beleuchtet.

Die Themen Marktzulassung, Preisgestaltung und Riickerstattung wurden
intensiv diskutiert, allerdings waren die Meinungen dazu naturgemaiB sehr
unterschiedlich, was einmal sogar in einer Debatte iiber Preis und Wert
endete. Der Wert eines Medikamentes wird je nach Betrachter (Patient, Phar-
mafirma, Krankenkasse) sehr unterschiedlich gesehen!

Die Sitzungen wurden dann jeweils in zwei parallele Veranstaltungen geteilt
und es fiel mir zeitweise schwer mich zu entscheiden, welche Vortrige ich
besuchen sollte, weil ich so vieles interessant fand. Egal ob es um die Opti-
mierung oder Realisierung von klinischen Versuchen fiir seltene Erkran-
kungen ging, um Richtlinien, rechtliche Rahmenbedingungen, die Rolle von
Patientenorganisationen bei der Finanzierung von Forschung und Medika-
mentenentwicklung, Patientenregister oder die Evaluation von Patientenbe-
diirfnissen und das Anbieten von patientenzentriertem Service zur Erleich-
terung der Patientenaufnahme und Teilnahme an klinischen Studien — alles

war spannend.

Ségolen Aymé, bekannt als Griinderin von Orphanet und Vorstand des
EU-Expertengremiums fiir seltene Erkrankungen oder Projektleiterin von
IRDIiRC, berichtete von den EU-Aktivitdten auf dem Gebiet der seltenen

Erkrankungen, von der Umsetzung Nationaler Aktionsplidne in den einzel-
nen Landern, nationalen Rationalisierungsprozessen und Entscheidungen
zur Kostenerstattung. Besonders bemerkenswert war, dass sie unumstrittene
Siegerin bei der Verleihung des ROAR Awards in der Kategorie European
Leadership wurde. ROAR Awards sind Preise, die wahrend des Kongres-

ses in verschiedenen Kategorien fiir ,Rare Orphan Advocay and Research”
verliehen werden. Sie wurden etwa fiir das beste europédische Marktzulas-
sungsprogramm, die beste Biotech-Pipeline und die beste Pharma-Pipeline
vergeben.

Etwa 70% der Kongressteilnehmer waren Vertreter der Pharmaindustrie,
der Rest kam wie ich aus Dachverbénden fiir seltene Erkrankungen oder
aus einzelnen Selbsthilfevereinen. Fiir uns Patientenvertreter hatte man im
groBen Ausstellungsraum, in dem Pharmafirmen ihre Produkte, Ideen und
Pipelines prasentierten, erstmals eine eigene Sektion gestaltet. In dieser
»Allianzzone fiir seltene Erkrankungen® konnten wir einerseits Poster und
Informationsmaterial prasentieren, andererseits trafen wir uns dort in den
Pausen, um uns personlich kennen zu lernen und unsere Erfahrungen aus

den jeweiligen Landern auszutauschen.

World
Orphan Drug Congress
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In der Allianzzone fiir seltene Erkrankungen Michaela Weigl und Virginia Tsai (Dachverband SE, Taiwan)
Fotos: Pro Rare
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Johanna Sadil
Hans Hochreiter
Silvia Schweinzer
(vinr)

Am Stand von Pro Rare Austria
Fotos: Rainhard Rollett

Tag der Wiener Selbsthilfe
24.11.2013, Wien

Johanna Sadil
Vorstandsassistentin Pro Rare Austria

Im November 2013 lud die Wiener Gesundheitsférderung zum dritten Mal
zum so genannten ,Tag der Wiener Selbsthilfe” ein. Insgesamt 76 Selbsthil-
fevereine und Patientenorganisationen nahmen mit ihren Messestdnden die
Gelegenheit wahr, ihre Angebote und Leistungen einem breiten Publikum
zu priasentierten. In personlichen Gespriachen konnte ich zahlreiche Inter-
essierte tiber die Aufgaben und Ziele von Pro Rare Austria informieren. Durch
intensive Besuche bei den anderen Sténden niitzten wir die Gelegenheit,
auch andere Aussteller kennen zu lernen und Kontakte zu kniipfen, die zu
einigen neuen Mitgliedschaften bei unserem Dachverband fiihrten. Einige
unserer Mitgliedvereine versorgten uns mit Informationsmaterial, das ich
an unserem Stand prisentierte und somit einen guten Uberblick iiber das
breite Spektrum der seltene Erkrankungen geben konnte, das Pro Rare
Austria vertritt.

Die Festraume des Wiener Rathauses boten einen priachtigen Rahmen fiir
die abwechslungsreiche Veranstaltung, die einen breiten Themenbereich
abdeckte. Hier einige Beispiele: informelle Angebote zu zahlreichen Volkser-
krankungen wie Diabetes, Herz- und Kreislauferkrankungen, psychischen
und physische Beeintrachtigungen wie Depressionen und Burnout. Fiir reges
Interesse beim Publikum sorgte unter anderem der Vortrag ,Komplemen-
tarmedizinische Behandlungsmethoden“ und eine Présentation iiber die
Selbstheilungskrifte durch Shaolin-Kiinste. Workshops, beispielsweise zu
den Themen Bewegung und positive Lebenseinstellung, lockten mit kosten-
losen Mitmach-Angeboten. Begeisterten Zuspruch fand auch der Kinderbe-
reich mit Schminkmdoglichkeit, Basteln, Herumtollen und Lesen. Ein weite-
rer Programmpunkt war die gut besuchte Podiumsdiskussion zum Thema
,Wenn Kinder schwer erkranken®. Die bekannte ORF-Journalistin Andrea
Puschl leitete die spannende und anregende Diskussion. Ein unterhaltsames
und abwechslungsreiches Musikprogramm rundete die Veranstaltung ab.

Fiir mich war die Veranstaltung sehr interessant und lehrreich. Besonders
beeindruckt haben mich die vielen engagierten Mitwirkenden, die groBten-
teils ehrenamtlich viel Zeit fiir die Selbsthilfe aufwenden. Wenn die Moglich-
keit besteht, nimmt Pro Rare Austria im néachsten Jahr gerne wieder am
,Tag der Wiener Selbsthilfe” teil.

Diskussionsrunde: Arztliche
Fortbildung bei seltenen Erkrankungen
26.11.2013, Wien

Rainer Riedl
Obmann von Pro Rare Austria

Im November 2013 wurde ich zu einer Diskussionsrunde
zum Thema Arztliche Fortbildung bei seltenen Erkran-
kungen eingeladen. An dieser Veranstaltung nahmen
unter anderem auch Dr. Reinhold Glehr, Allgemeinme-
diziner aus Hartberg und Prisident der OGAM, Prim.
Univ.-Prof. Dr. Reinhold Kerbl, Leiter der Abteilung fiir
Kinder und Jugendliche am LKH Leoben und Prasident
der OGKJ, Dr. Erwin Rebhandl, Allgemeinmediziner
aus Haslach und Prasident von Am Plus, Dr. Martina
Schmidt, Geschéftsfithrerin von Actelion Pharmaceuti-
cals Austria GmbH und Arbeitsgruppenleiterin seltene
Erkrankungen in der Pharmig, und Univ.-Prof. Dr.
Thomas Stulnig, Klinik fiir Innere Medizin III, Leiter der
Stoffwechselambulanz, MedUni Wien, teil. Die Diskus-
sion wurde von Wilfried Teufel moderiert, die Ergebnisse
wurden Anfang 2014 auch publiziert. Die Experten aus
Arzteschaft, Selbsthilfe und Pharmaindustrie diskutier-
ten im Rahmen einer ,,Ultima Ratio“-Diskussionsrunde,
veranstaltet von der PERI Group, {iber die derzeit beste-
henden und notwendigen Fortbildungsmdglichkeiten
und vorhandenen Diagnosetools.

Eines meiner Statements gebe ich hier im Wortlaut
wieder: ,,Fiir den Patienten steht der Wunsch nach einer
raschen Diagnose an oberster Stelle. Die Expertengruppe
im Bundesministerium fiir Gesundheit, allen voran Till
Voigtlander, arbeitet daran, die Bewusstseinsbildung fiir
seltene Erkrankungen generell zu verbessern. Norbert
Jachimowicz setzt sich in der Arztekammer fiir ein dies-
beziigliches Curriculum ein. Hier geht es nicht um eine
Ausbildung im klassischen Sinn, sondern um Awareness

Weitere Informationen: www.symptomsuche.at

und Guidance fiir Allgemeinmediziner. In Osterreich ist
bereits einiges an Wissen dazu vorhanden. Wichtig ist
es, den Arzt dabei zu unterstiitzen, die Patienten optimal
durchs System zu leiten.”

Zum Ausklang der Veranstaltung wurde den Teilneh-
mern die neu entwickelte Symptomdatenbank fiir seltene
Erkrankungen zur Unterstiitzung der Allgemeinmedizi-
ner vorgestellt. Diese soll Hilfestellung fiir Arzte bieten,
um bei Patienten aufgrund unterschiedlicher Symptome
nach seltenen Verdachtsdiagnosen zu suchen, bei Pati-
enten schon frithzeitig mogliche Verdachtsdiagnosen
auszuschlieBen bzw. einzugrenzen und Patienten mit
Verdacht auf bestimmte seltene Erkrankungen rasch an
die richtige Stelle zur Abklarung iiberweisen zu konnen.

| .

Erwin Rebhandl, Reinhold Glehr, Martina Schmidt, Thomas Stulnig,
Rainer Riedl, Wilfried Teufel (vinr). Foto: Franz Pflueg!




Um sich Gehér zu verschaffen, aber auch um die Mitglieder, Forderer
und Stakeholder zu informieren, ist intensive Offentlichkeitsarbeit
notwendig. Wir haben uns daher bemiiht, unseren Auenauftritt
umfassend und professionell umzusetzen. Im Folgenden zeigen wir
einige Beispiele fiir das Branding von Pro Rare Austria.

Pro Rare Austria —
das Jahr 2013

Werbung und
Offentlichkeitsarbeit
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In dieser Rubrik stellen wir Themen oder Organisationen vor,

die fiir Pro Rare Austria und generell fiir Menschen mit seltenen
Erkrankungen relevant sind. Das sind im heurigen Jahresbericht
einmal die Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen,
die an der Gesundheit Osterreich GmbH angesiedelt ist.

Weiters stellen wir mit Orphanet das weltweit anerkannte
Referenz-Portal fiir Informationen iiber seltene Erkrankungen vor.
Mit EURORDIS, dem europdischen Dachverband fiir seltene
Erkrankungen und dem relativ junge Konsortium IRDiRC, welches
Wissenschaftler und Organisationen, die in die Erforschung

von seltenen Erkrankungen investieren, vernetzt, préisentieren
wir zwei internationale Organisationen.

Zu guter Letzt stellen wir den Rare Disease Day vor, der seit seiner
ersten Durchfiihrung im Jahr 2008 sich immer mehr zur welt-
weit Awareness- und Aufkldrungsveranstaltung fiir seltene
Erkrankungen entwickelt.

Seltene
Erkrankungen im
nationalen und
internationalen
Kontext
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Gesundheit Osterreich
GmbH e e

Nationale Koordinationsstelle fir seltene Erkrankungen

Koordinationsstelle seltene Erkrankungen NKSE

Mit 1. Jinner 2011 wurde an der Gesundheit Osterreich die Nationale Koor-
dinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) eingerichtet (National
Coordination Centre for Rare Diseases, CCRD). Zu den Aufgaben dieser rela-
tiv jungen Organisationseinheit gehort es, die bestehenden medizinischen
Leistungsangebote zu identifizieren und zu strukturieren. Auflerdem sollen
Grundlagen fiir einen Nationalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen
erarbeitet und dafiir gesorgt werden, dass der Plan auch umgesetzt wird.

Ebenfalls auf der Agenda stehen Fortfiihrung und Ausbau der 6sterreichspe-
zifischen Informationen im Internetportal Orphanet. Diese Plattform bietet
Informationen fiir Hilfesuchende zu nationalen und internationalen Exper-
tinnen und Experten, zu medizinischen Spezialeinrichtungen, laufenden und
geplanten klinischen Studien, zu Therapieoptionen und Angeboten sowie
Kontaktinformationen zu Selbsthilfegruppen in mehr als dreifig Landern.

Die Koordinationsstelle fiihrte bis 31. Juli 2011 im Auftrag des Bundesminis-
teriums fiir Gesundheit eine Befragung zur Versorgungslage in Osterreich
von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen durch.

Weitere Informationen:
www.goeg.at/de/Bereich/Koordinationsstelle-NKSE.html

orphanet

Orphanet

Orphanet ist ein Referenz-Portal fiir Informationen iiber seltene Erkrankun-
gen und Orphan Drugs. Die Informationen sind fiir die allgemeine Offent-
lichkeit zuginglich. Ziel von Orphanet ist es, Diagnose, Versorgung und Be-
handlung von Patienten mit seltenen Erkrankungen zu verbessern.
Orphanet bietet eine groBe Auswahl von frei verfiigharen Angeboten:

- Ein Verzeichnis der seltenen Erkrankungen und ein Klassifikations-
system, welches sich auf existierende Fachpublikationen begriindet.

- Eine mehrsprachige Enzyklopddie der seltenen Erkrankungen, die
ausgehend von den englischen Beschreibungen schrittweise in die verfiig-
baren Sprachen der Datenbank iibersetzt wird

= ein Verzeichnis der Orphan Drugs in verschiedenen Entwicklungs-
stadien.

- ein Verzeichnis von spezialisierten Leistungen auf dem Gebiet der
seltenen Erkrankungen: Informationen iiber Expertenzentren, medizinische
Labors, laufende Forschungsprojekte und klinische Studien, Register, Netz-
werke, Technologieplattformen und Patientenorganisationen aus jedem
Land des Orphanet-Konsortiums.

- Ein Assistenz-Diagnose-Tool, welches dem Nutzer die Suche iiber die
Eingabe von Symptomen erlaubt

- Eine Enzyklopddie mit Empfehlungen und Leitlinien fiir die Notfall-
medizin und Andsthesie

- Ein Newsletter der zweimal im Monat erscheint: OrphaNews. Es
informiert tiber aktuelle wissenschaftliche und politische Angelegenheiten
auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen und Orphan Drugs. Der News-
letter erscheint auf Englisch und Franzosisch.

- Eine Sammlung von Berichten mit thematischen Schwerpunkten:
Die sogenannten Orphanet Berichtsreihe, stellt iibergeordnete Themen vor,
die als Download zur Verfiigung gestellt werden.

Orphanet besteht aus einem Konsortium von 40 Partnerldndern, welches
unter die Koordination des franzosischen INSERM-Team (INSERM = Insti-
tut National de la Santé et de la Recherche Médicale) gestellt ist. Die natio-
nalen Teams sind verantwortlich fiir die Datensammlungen der verfiigbaren
spezialisierten Leistungen ihres Landes (Expertenzentren, Labors, laufende
Forschungsaktivitaten, klinische Studien, Selbsthilfegruppen usw.).



Alle Orphanet-Teams befolgen die Orphanet Standard Operating Procedures
(SOPs).

Das koordinierende Team aus Frankreich ist verantwortlich fiir die Infra-
struktur von Orphanet, die Bereitstellung der Bearbeitungstools, die Aktua-
lisierung und Klassifizierung der Krankheiten und die Erstellung der Enzy-
klopadie. Orphanet steht unter der Verantwortung verschiedener Ausschiisse,
die das Projekt unabhéngig voneinander betreuen um Kohéarenz, Fortschritt
und Nutzbarkeit der Datenbank zu gewéhrleisten.

Auf européischer Ebene:

- Ein Vorstand, bestehend aus den Landeskoordinatoren. Der Vorsitz
wird durch den Direktor der Abteilung Orphanet in INSERM gestellt.
Der Vorstand identifiziert verfiigbare Fordermittel und leitet das Projekt.

- Ein Lenkungskommittee, bestehend aus Vertretern der Behorden
und Einrichtungen, die fiir die Finanzierung der Kernstruktur verantwort-
lich sind. Der Vorsitz wird durch den Direktor der Abteilung Orphanet in
INSERM gestellt. Das Kommittee gewdhrleistet, dass die Inhalte von Orpha-
net den gegenwdrtigen politischen und strategischen Plinen der beteiligten
Ldnder entsprechen.

- Ein internationaler Herausgeberbeirat bestehend aus renommierten
Fachleuten, die vom Vorstand vorgeschlagen und durch das Lenkungskom-
mittee nominiert werden. Er berdt das Lenkungskommittee im Hinblick auf
die Gesamtstrategie des Projekts.

Auf nationaler Ebene:

- Ein wissenschaftlicher Beirat bestehend aus nationalen Experten,
die von den Fachgesellschaften der jeweiligen Linder nominiert werden.
Der Expertenbeirat berdt das nationale Team auf Landesebene.

Die Infrastruktur und die koordinativen Arbeitsbereiche werden gemein-
schaftlich durch INSERM, das franzosische Gesundheitsministerium und die
Europiische Kommission gefordert. Einige Serviceangebote der Datenbank
werden durch die gezielte Forderung von weiteren Partnern ermoglicht.
Nationale Aktivitdten werden gleichwertig von nationalen Institutionen und/
oder durch gesonderte Vertrige finanziert. Jedes Jahr wird ein Tatigkeits-
bericht erstellt, der online auf der Orphanet-Website veroffentlicht wird.

Weitere Informationen:
www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=DE
www.orpha.net/national/AT-DE/index/startseite

&

EURORDIS

Rare Diseases Europe

EURORDIS

EURORDIS ist die Stimme von 30 Millionen Menschen, die in Europa mit
einer seltenen Erkrankung leben. Die Europiische Organisation fiir seltene
Erkrankungen ist eine nicht-staatliche, patientengefiihrte Allianz von Orga-
nisationen und Personen, die in Europa auf dem Gebiet der seltenen Erkran-
kungen tétig sind. Sie reprasentiert mehr als 600 Patientenorganisationen
fiir mehr als 6000 seltene Erkrankungen in mehr als 50 Lindern und unter-
stiitzt die Schaffung und Entwicklung von nationalen Allianzen fiir seltene
Erkrankungen und von krankheitsspezifischen européischen Foderationen
und Netzwerken.

Die wesentlichen Ziele von EURORDIS sind: Der Aufbau einer starken euro-
paischen Gemeinschaft von Patientenorganisationen und Menschen, die mit
einer seltenen Erkrankung leben und auf europiischer Ebene als gemeinsame
Stimme dieser Patienten zu arbeiten und gegen die Auswirkungen dieser
Krankheiten auf ihr Leben kdmpfen.

Was tut EURORDIS?

Gesundheitspolitik und Offentliches Gesundheitswesen

> Offentlichkeitsarbeit zur Entwicklung von Gesundheitsprogrammen
fiir seltene Erkrankungen: EURORDIS setzt sich fiir die Entwicklung natio-
naler Strategien fiir die seltenen Erkrankungen auf europdischer und nati-

onaler Ebene ein und unterstiitzt aktiv deren Einfiihrung. Sie organisiert

die von thr ins Leben gerufenen Europdischen Konferenzen fiir seltene
Erkrankungen (ECRD).

= Patienten mit seltenen Erkrankungen in die Mitte des Gesundheits-

systems bringen: EURORDIS organisiert Umfragen und leitet Projekte mit
dem Ziel, den Patienten in den sie betreffenden Gesundheitsprogrammen
eine Stimme zu verleihen. Darauf aufbauend schldigt sie situationsgerechte
Organisationsmodelle fiir medizinische und soziale Dienste vor, speziell fiir
Expertenzentren und Europdische Referenz-Netzwerke, Patienten-Daten-
banken und Register, genetische Tests, genetische Beratung und Neugebo-
renen-Screening.

- Spezialisierte Dienste fiir Patienten aufbauen: EURORDIS wirbt aktiv
fiir die Schaffung von Diensten, die an die Situation und besonderen Bediirf-



nisse der Patienten mit seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie fordert die
Vernetzung der Pflegedienste und der therapeutischen Programme in Europa.

Forschung, Medikamente & Therapien

= Forschungspolitik mitgestalten: EURORDIS wirbt fiir eine anhaltende
und vorrangige Beriicksichtigung der seltenen Erkrankungen in Forschungs-
politik und Forderprogrammen der EU.

- Fiir Medikamentenentwicklung und Verfiigbarkeit von Therapien
werben: EURORDIS greift in die gesetzgebenden Verfahren fiir Orphan-Medi-
kamente, neuartige Therapien und pddiatrische Medikamente ein und arbeitet
zusammen mit der Industrie fiir eine beschleunigte Entwicklung und Verbrei-
tung von Therapien. EURORDIS wirbt fiir eine bessere Verfiigbarkeit von
Medikamenten mit offener und qualitdtsvoller Information fiir den Patienten.

= Klinische Forschung unterstiitzen: EURORDIS hat das Europdische
Netzwerk von DNA-, Zell- und Gewebsbanken fiir seltene Erkrankungen
(EuroBioBank) gegriindet und sorgt fiir seinen Erhalt. Sie vertritt die Bediirf-
nisse der Patienten in europdischen Forschungsnetzwerken und befdihigt
Patienten zur Beteiligung an klinischer Forschung.

Lobbyarbeit fiir Patienten

- EURORDIS reprdsentiert 30 Millionen Menschen mit mehr als 6.000
verschiedenen seltenen Erkrankungen und setzt sich in der Europdischen
Kommission und anderen Institutionen der EU fiir Programme ein, die auf
die Bediirfnisse dieser Patienten und ihrer Familien eingehen.

Information & Vernetzung

= Schaffung von Gemeinschaft: EURORDIS will, dass Patienten mit
seltenen Erkrankungen die Kraft und die Fihigkeit erlangen, iiber ihre eige-
nen Erfahrungen zu sprechen und voneinander zu lernen. Dafiir sorgen die
Anzahl der Mitglieder und ein koordiniertes Vorgehen: EURORDIS hat iiber
600 Mitgliedsorganisationen in 56 Ldndern.

- Informieren und Aufkldren: EURORDIS nutzt seine herausgehobene
Position in der Gemeinschaft der seltenen Erkrankungen zur Informa-
tion, Fortbildung und Aufkldrung iiber seltene Erkrankungen. EURORDIS
initiierte und koordiniert in internationalem Rahmen den Tag der seltenen
Erkrankungen.

- Informationsdienste fiir Patienten: EURORDIS schafft Informati-
onsdienste, die an die Situation und besonderen Bediirfnisse der Menschen
mit seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie erméglicht iiber ganz
Europa hinweg die Vernetzung von Beratungsdiensten und bietet auf ihrem
Internetportal patientenfreundlichen Zugang zu vielfdltigen Informationen.

Weitere Informationen: www.eurordis.org/de

IRDIRC

INTERMATIONAL

CONSORTIUM

IRDIRC steht fiir International Rare Disease Research Consortium und
I R D i R C ist ein internationales Konsortium, das Wissenschaftler und Organisationen,

die in die Erforschung von seltenen Erkrankungen investieren, mit zwei
I groBen Zielsetzungen vereint: Einerseits mochte man bis zum Jahr 2020 eine

Therapie fiir 200 seltene Erkrankungen auf den Markt bringen und anderer-

seits in der Lage sein, die meisten seltenen Erkrankungen zu diagnostizieren.

Zielsetzungen

Weltweit sind Millionen von Menschen von seltenen Er-
krankungen betroffen. Nachdem es tausende verschiede-
ner seltenen Erkrankungen gibt, die zum GroBteil gene-
tisch bedingt sind und komplexe Krankheitsursachen
haben, war es bisher sehr teuer, Diagnostik und Therapien
zu entwickeln. Die Entdeckung des ,Next Generation
Sequencing“ und die Fortschritte in der Molekularbiologie
haben eine Neuentwicklung von Forschungsaktivitdten
ermoglicht. IRDiRC bringt diese Aktivitdten nun auf ein
Niveau, auf dem vier Kontinente am selben Strang ziehen.
Davon erwartet man sich, die Entwicklung von Diagnostik
und neuen Therapien zu beschleunigen, doppelte Anstren-
gungen zu vermeiden und den Weg fiir ein neues Modell
der Zusammenarbeit zu ebnen. Aktuell hat IRDiRC iiber
30 Mitglieder, wie z.B. Gesundheitsinstitute und Ministe-
rien verschiedener Lander, aber auch Pharmafirmen und
steht weiteren Mitgliedern offen. Der Beitritt kostet 10
Mio. US-Dollar und gilt fiir fiinf Jahre.

In international ausgerichteten Kooperationsprojekten
sollen komplexe Themen angegangen werden. So zum
Beispiel die Erstellung einer einheitlichen Datenbank,
die molekulare und klinische Charakterisierung von
seltenen Erkrankungen, die Steigerung der Forschungs-
aktivitdten und die Straffung ethischer und regulatori-
scher Verfahren. Inzwischen wurde beispielsweise schon
ein einheitliches Vokabular mit 2250 Ausdriicken fiir die
Beschreibung von Phéanotypen entwickelt. Dieses wird
auf der Website publiziert.

Entstehung

Die Idee zur Griindung von IRDiRC entstand 2009 bei
einem Treffen zwischen zwei Vertretern der Européi-
schen Kommission und der Nationalen Gesundheits-
institute der USA (NIH). IThr Hauptziel war, den medi-
zinischen Durchbruch fiir Menschen, die von seltenen
Erkrankungen betroffen sind, zu beschleunigen. Bereits

im Oktober 2010 gab es den ersten Vorbereitungswork-
shop in Island und im April 2011 die offizielle Griindung
der IRDiRC in Bethesda (Sitz des NIH). Am 3. Work-
shop im Oktober 2011 nahmen bereits 100 Personen teil:
Wissenschaftler, Behorden, Industrie, Patientengruppen
sowie Offentliche und private Forderorganisationen. Die
erste offentliche IRDiRC-Konferenz fand im April 2013

in Dublin statt. (Konferenzbericht unter wwuw.irdirc.org/
wp-content/uploads/2013/06/IRDiRC_conference_
report_April2013.pdf). Die néchste 6ffentliche Konferenz
der IRDiRC wird im November 2014 in China stattfinden.

Struktur

IRDiRC wird von einem Exekutivausschuss geleitet, der
sich aus Vertretern der einzelnen Forderstellen, Patienten-
dachverbinden und den Vorsitzenden von drei wissen-
schaftlichen Ausschiissen zusammensetzt.

Diagnose Ausschuss: zur Beratung beziiglich der Erfor-
schung der Diagnostizierung seltener Erkrankungen,
einschlieBlich Sequenzierung und Charakterisierung
derselben.

Interdisziplindrer Ausschuss: stellt das Know-how zu
fachiibergreifenden Aspekten einschlieBlich Fragen
in Bezug auf Ontologie, natiirlichen Krankheitsverlauf,
Biobanken und Registern.

Therapie Ausschuss: stellt die Leitlinien fiir praklinische
und klinische Forschung mit dem Ziel 200 neue Thera-
pien fiir seltene Erkrankungen bis 2020 auf den Markt
zu bringen. Dazu gibt es zwolf Arbeitsgruppen, die von
Vertretern der geforderten Projekte gebildet werden. Sie
gewahrleisten durch ihre Zusammenarbeit (Austausch
von Ergebnissen, Know-how, Erfahrungen und Informa-
tionen) Synergien zwischen allen Forschungsprojekten.

Weitere Informationen: www.irdirc.org



Rare Disease Day — Tag der seltenen Erkrankungen

Der Tag der seltenen Krankheiten ist eine jahrliche stattfindende, Informa-
tions- und Sensibilisierungsveranstaltung. Sie wird auf internationaler Ebene
von EURORDIS koordiniert, auf nationaler Ebene von den nationalen Allian-
zen und Patientenorganisationen.

Hauptziel des Rare Disease Days ist, das Bewusstsein iiber seltene Erkran-
kungen und deren Auswirkungen auf das Leben der Patienten in der Offent-
lichkeit und bei Entscheidungstrégern zu erhdhen. Die Kampagne richtet sich
in erster Linie an die breite Offentlichkeit, ist aber auch fiir Patienten und
Patientenvertreter sowie Politiker, Behorden, politische Entscheidungstriger,
Vertreter der Industrie, Forscher, Mediziner und alle, die ein echtes Interesse
an seltenen Erkrankungen haben, ausgelegt.

Seit der Tag der Seltenen Erkrankungen 2008 erstmals von der EURORDIS
organisiert wurde, haben weltweit mehr als 1000 Veranstaltungen stattge-
funden. So wurden hunderttausende Menschen mit umfangreicher medialer
Berichterstattungen erreicht. Der aus diesem Tag resultierende politische
Impuls fiihrte letztendlich in einer Reihe von Landern zu einer beachtens-
werten Weiterentwicklung von nationalen Aktionsplédnen und Strategien fiir
seltene Erkrankungen.

Auch wenn die Kampagne als eine europiische Veranstaltung begann, hat sie
sich mit tiber 70 teilnehmenden Landern im Jahr 2013 schrittweise zu einem
Weltereignis entwickelt. Ziel ist, dass die WHO, den letzten Tag des Monats
Februar offiziell als Tag der seltenen Erkrankungen anerkennt und dass
dadurch die Sensibilisierung fiir seltene Erkrankungen weltweit erhoht wird.

Der Tag der seltenen Erkrankungen wére ohne die kontinuierlichen Bemii-
hungen von Patientenorganisationen auf der ganzen Welt, die vor Ort Be-
wusstseinsbildung fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen (und deren
Familien) betreiben, nicht moglich. EURORDIS ist ihren Partnern, den Natio-
nalen Allianzen, die in einem bestimmten Land oder einer Region wiederum
als Dachverbande mehrere Organisationen fiir seltene Erkrankungen unter
sich gruppieren, dankbar.

Weitere Informationen: www.rarediseaseday.org

Tag der seltenen Erkrankungen
wird organisiert von
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Pro Rare Austria,
Allianz fiir seltene Erkrankungen

Am Heumarkt 27/1
1030 Wien, Austria

T +43 (0)664 456 9737

E office@prorare-austria.org
I www.prorare-austria.org
Kontakt: Johanna Sadil

Spendenkonto Raiffeisenbank
IBAN AT30 3258 5000 0101 5700

BIC RLNWATWWOBG
ZVR 066216826

Mitgliedsorganisationen
(Stand 1.6.2014)

4 H Syndrom

T +43 (0)699 190 969 03

E sabine.pessenteiner@sbg.at
Kontakt: Sabine Pessenteiner

Angelman Syndrom
Angelman Verein Osterreich
T +43(0)6991118 12 34

E info@angelman.at

I www.angelman.at

Kontakt: Yvonne Otzelberger

Autoimmunhepatitis

E melitta@matousek.biz

I www.matousek.biz

Kontakt: MMag. Melitta Matousek

Cystische Fibrose
cf-austria

T +43 (0)664 213 29 47
E office@cf-austria.at
I www.cf-austria.at
Kontakt: Anton Schober

CF-TEAM Tirol und Vorarlberg
T +43 (0)664 855 42 36

E obfrau@cf-team.at

I www.cf-team.at

Kontakt: Maria Theresia Kiederer

Dystonie

Osterreichische Dystonie Gesellschaft
T +43 (0)1334 26 49

E dystonie@aon.at

I www.dystonie.at

Kontakt: Prof. Mag. Richard Schierl

Einschlusskorperchen Myositis
T +43 (0)664 101 63 22

E walterto@aon.at

Kontakt: Helene Brunner

Ektodermale Dysplasie

Selbsthilfe Ektodermale Dysplasie Austria
T +43 (0) 664 450 08 46

E ulli.h@gmx.at

Kontakt: Ulrike Holzer

Epidermolysis bullosa
DEBRA Austria

T +43 (0)1 876 40 30

E office@debra-austria.org

I www.schmetterlingskinder.at
Kontakt: Dagmar Libiseller

Fibromyalgie
SHG-Fibromyalgie-Tirol

T +43 (0)650 934 56 61

E leitner.elisabeth@tele2.at
I www.selbsthilfe-tirol.at
Kontakt: Elisabeth Leitner

Hinman Syndrom

T +43 (0)2253 63 98

E therese7haindl@aon.at
Kontakt: Therese Haindl

Interstitielle Cystitis

ICA Osterreich e.V.

T +43 (0)699 13 44 8148

E ica.at-rammersdorfer@gmx.at
I www.ica-austria.at

Kontakt: Christa Rammersdorfer

Juvenile idiopathische Arthritis
SHG Rheumalis

T +43 (0)699 19 74 88 11

E selbsthilfe-rheuma@gmx.at

I www.rheumalis.org

Kontakt: Karin Formanek

Kleinwiichsigkeit
BKMF Osterreich

T +43 (0) 7227 206 00

E office@bkmf.at

I www.bkmf.at
Kontakt: Ingvild Fischer

Klinefelter Syndrom

Klinefelter Syndrom Osterreich Ost SHG

T +43 (0)676 473 66 91

E office@klinefelter-ost.at
I www.klinefelter-ost.at
Kontakt: Wolfgang Rogner

Lungenfibrose IPF

LOT Austria

T +43 (0)676 717 48 68

E silvia.scholz@selbsthilfe-lot.at
I www.selbsthilfe-lot.at
Kontakt: Silvia Scholz

Lungenhochdruck

SHG Lungenhochdruck

T +43 (0)1402 37 25

E info@lungenhochdruck.at
I www.lungenhochdruck.at
Kontakt: Gerald Fischer

M. Waldenstrom Kdlteagglutinin

T +43 (0)680 144 26 64
E is.noe@aon.at
Kontakt: Irmgard Schmidt

Marfan-Syndrom

Marfan Initiative Osterreich

E info@marfan-initiative.at

I www.marfan-initiative.at
Kontakt: Mag. Heidemarie Egger

Melas-Syndrom

T +43 (0)699 106 81 660

E karin.niebuhr@chello.at
Kontakt: Karin Niebuhr

Morbus Crohn, Colitis Ulcerosa
émccv

T +43 (0)1333 06 33

E ingrid.freimbacher@oemccv.at
I www.oemccv.at

Kontakt: Ingrid Freimbacher

Morbus Gaucher - 6GG

T +43 (0)699 116 94 107

E pichler@liwest.at

I www.morbus-gaucher-oegg.at
Kontakt: Roman Pichler

MukoPolySaccharidosen

Ges. fiir MukoPolySaccharidosen
T +43 (0) 664 522 06 82

E office@mps-austria.at

I www.mps-austria.at

Kontakt: Michaela Weigl

Muskeldystrophie, Muskelatrophie

Verein Marathon

T +43 (0) 664 846 300 510
E bernd.scholler@ebid.at
I www.verein-marathon.at
Kontakt: Bernd Scholler

Neurofibromatose

NF Kinder Austria

T +43 (0)699 166 245 48

E claas.roehl@nfkinder.at
I www.nfkinder.at
Kontakt: Claas Rohl

Osophagusatresie

KEKS Osterreich

T +43 (0) 681 818 50 161

E cornelia.strassmair@keks.org
I www.keks.at

Kontakt: Cornelia Strassmair

Osteogenesis Imperfecta
OIA

T +43 (0)650 922 02 99

E oia@glasknochen.at

I www.glasknochen .at
Kontakt: Veronika Lieber

Phenylketonurie, Glaktosdmie
O6GAST

T +43 (0)699 195 824 84

E office@oegast.at

I www.oegast.at

Kontakt: Sabine Ebner

Prader-Willi-Syndrom

PWS Austria

T +43 (0)662 62 41 42

E info@prader-willi-syndrom.at
I www.prader-willi-syndrom.at
Kontakt: Dr. Monika Lederer

Primdre Immundefekte
6spPID

T +43 (0)664 183 01 69

E info@oespid.org

I www.oespid.at
Kontakt: Karin Mod|

Rett-Syndrom
Osterreichische Rett-Syndrom
Gesellschaft

T +43 (0) 676 967 06 00

E kontakt@rett-syndrom.at

I www.rett-syndrom.at
Kontakt: Giinther Painsi

Sarkoidose

Sarkoidose SHG

T +43 (0) 664 639 69 08

E sarko@sanktjohannintirol.com
I www.selbsthilfe-tirol.at
Kontakt: Gisela Huter

SHG Sarkoidose Wien

T +43 (0) 681106 15 970

E info@sarko.at

I www.sarko.at

Kontakt: Johann Hochreiter

Smith-Magenis-Syndrom

Smith-Magenis-Syndrom Osterreich

T +43 (0)650 934 83 81

E oesterreich@smith-magenis.at
I www.smith-magenis.de
Kontakt: Mag. Alexander Stroher

Spina Bifida & Hydrocephalus
Osterreich

T +43 (0)676 353 54 68

E sbhoub@gmail.com

I www.sbho.at

Kontakt: Ursula Buchmann

Tuberése Sklerose

Verein Tuberose Sklerose Complex Mitanand
T +43 (0) 664 406 35 03

E info@tuberoesesklerose.at

I www.tuberoesesklerose.at

Kontakt: Jeanette Bobos

Wilkie-Syndrom, Dunbar-Syndrom
SHG Seltene BauchgefdBerkrankungen
T +43 (0)699 117 413 75

E angela.mair@aon.at

I www.lebenskuenstlerin.at

Kontakt: Mag. Angela Mair

X-ALD, AMN

T +43 (0)664 526 91 71

E werner.oberweger@gmx.at
Kontakt: Ingrid Oberweger

Fordermitglieder 2013

ACTELION Pharmaceuticals Austria GmbH
www.actelion.com

INTERMUNE Austria GmbH
www.intermune.at

GlaxoSmithKline Pharma GmbH
www.glaxosmithkline.at

Alexion Pharma Germany GmbH
www.alxn.com

Zentren und Kontakte

Koordinationsstelle fiir seltene
Erkrankungen (NKSE)

c/o Gesundheit Osterreich GmbH
Stubenring 6, 1010 Wien

T +43 (0)1 515 61-0

E nkse@goeg.at

I www.goeg.at/de/Bereich/
Koordinationsstelle-NKSE.html
Kontakt: Till Voigtldnder, Joy Ladurner,
Margit Gombocz

Orphanet Austria

c/o Klinisches Institut fiir Neurologie
MedUni Wien

Wdhringer Giirtel 18-20

1097 Wien

T +43 (0)140400-5517

E ursula.unterberger@meduniwien.ac.at
I www.orpha.net/national/AT-DE/index/
team-kontakt

Kontakt: Dr. Ursula Unterberger

Wiener Zentrum fiir seltene und unbekannte
Erkrankungen (Vienna Center for Rare and
Undiagnosed Diseases) der Medizinischen
Universitdt Wien am Allgemeinen Kranken-
haus der Stadt Wien

T +43 (0)140400-3235

E cerud@meduniwien.ac.at

I cerud.meduniwien.ac.at

Leiter: Ass.-Prof. Dr. Kaan Boztug

Zentrum seltene Erkrankungen Salzburg
(ZSK Salzburg)

c/o Salzburger Landeskliniken und der
Paracelsus Medizinische Privatuniversitdt
Miillner HauptstraBe 48

5020 Salzburg

T +43 (0) 662 4482 57158 - Helpline

E info@zsk-salzburg.at

I www.zsk-salzburg.at

Board fiir Seltene Krankheiten/

Leiter der Spezialzentren

Univ.-Prof.Dr. Wolfgang Sperl,

UK fiir Kinder- & Jugendheilkunde
Univ.-Prof.Dr. Johann Bauer,

UK fiir Dermatologie

Univ.-Prof.Dr. Eugen Trinka,

UK fiir Neurologie

Priv. Doz.Dr. Bernhard Paulweber,

UK fiir Innere Medizin |

Priv. Doz.Dr. Florian Lagler,
Forschungsinstitut fiir angeborene Stoff-
wechselkrankheiten

Forum seltene Erkrankungen Innsbruck
¢/o Humangenetik Innsbruck
SchopfstraBe 41

6020 Innsbruck

T +43 (0)512 9003 70532 - Helpline

E info@forum-sk.at

I www.forum-sk.at

Leiter der Spezialzentren

Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke
Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall

Projekt Raredisease Salzburg
T +43 (0)664 576 0320

E office@raredisease.at

I www.raredisease.at
Kontakt: Helmut Kronewitter

EURORDIS

EURORDIS Plateforme Maladies Rares
96, rue Didot, 75014 Paris, France

T +33(1)56 53 52 10

E eurordis@eurordis.org

I www.eurordis.org



Ausgewdhlite
Presseartikel

In dieser Rubrik drucken wir einen Auszug aus den im Jahr 2013
erschienenen Presseartikel zum Thema seltene Erkrankungen
und Pro Rare Austria ab.




Bundesminister Europaweiter MPS, GBS, CIDP, Orphanet-Koordinator |
Alois St Auftakt HAE & PID Till Voigtlander
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Maria und ihre Mutter Micha| Shire - Mut zur Entwicklung von rsI%ht s;rl‘tenelfrtkranlgungen.
einer Seltenen Krankheit und i} Medikamenten gegen seltene Erkrankunge| el cer Pheny ketonurie
Sel krank kann ih - F h £
nicht genug Aufmerksamkeit schenken! - : Orphan Drugs
2 Seltene Erkrank sind, was Di k und Therapie betrifft, nach wie
g vor , Stiefkinder der Medizin“. Am 2. Marz fand bereits zum sechsten Mal i
der ,Rare Disease Day“ statt, mit dem Ziel, Awareness fiir die Thematik und e S g
die damit assoziierten Probleme zu schaffen. TEXT MAG. DR. ANITA JBER
Mediaplanet
GemiR der Definition der EMA gen ist insbesondere die Einfith- (Februar 2013)
(European Medicines Agency) rung cinheitlicher Regelungen
treten seltene Erkrankungen bei fir PflegemaRnahmen, aber
=5 von 100.000 Menschen auf.’ auch die Verbesserung der medi-
6-8% der Bevélkerung sind von zinischen Versorgung und die
ciner seltenen Erkrankung be- Sicherstellung von supportiven
troffen, wobei in Osterreich die | MaRnahmen ohne  biirokrati-
: ung von Arzten !
Zahl der Patienten auf 400.000 muss dahingehend  sche Hiirden
geschitzt wird. verbessert werden,
) dass die Patienten berd Kl
) . geelt cinem spezia-  1uberose Sklerose. sel-
Note der Patienten. Man- liferten Zentrum 21— ene Erkrankungen wie TSC
-gelndes Wissen innerhalb der 5™ (Tyberous Sclerosis Complex)
Arzteschaft trigt immer wicder machen deutlich, wie wichtig
dazu bei, dass kostbare Jahre ver- die Schaffung von Kompetenz-
Posits Ertwicklung gehen, bis cinc korrekte Diagno- zentren ist,um Patienten mit scl-
Eineie et s e se erfolge. Innerhalb dieser Zeit- tenen Erkrankungen friihzeitig
spanne entwickeln die Patien- ciner adiquaten Behandlung
ten hiufig Folgeerscheinungen durch Spezialisten zuzufiihren.
ihrer Erkrankung, die bei friih- . Dazu Univ-Prof. Dr. Martha
zeitiger Diagnose vermeidbar  Sicherstellung von Feucht, Universititsklinik fir
. Ei irischi supportiven MaBnah- Kinde d dheilkund:
gewesen wiiren. Eine empirische  purop b M8 Kinder und Jugendheilkunde,
Erhebung des Gesundheitsmi-  sohe Hirden. Medizinische Universitit Wien:
nisteriums zeigt die wichtigsten .Das multidisziplinire Team
Defizite wie z.B. fehlende Informationen  umfasst nicht nur Arzte unterschiedlicher
und Probleme mit chefirztlichen Bewilli- hdisziplinen, sondern auch speziali-
I gungen aus Sicht der Erkrankten und ih-  siertes Personal wie Sozialarbeiter, Psycho-
e 1% Dl s ..m,. Sy e gen auf (siche Grafik nichste  logen oder Ergotherapeuten®
rica Dot s LT buren 2 beperiren bt Bei TSC handelt es sich um eine sehr kom-
| R D S R B g Dr. Rainer Riedl, selbst Vater einer Betrof- plexe Erkrankung, die durch den Befall
2 fenen, erklirt in sciner Funktion als stell- vieler Organc in unterschicdlicher
ulker (lastitia for Ethik als o ° ° !
i Susanne Hige | vertretender Obmann der Organisation Ausprigung gekennzeichnet ist.
Eer Beriche bee | Pro Rare Austria®: ,Pro Rare Austria ver- Dic damit assoziierten Tumore be-
) ibn wul Fasis umbangreicher Patientens | steht sich als Dachverband der sechzig treffen fast alle Organe und sind
Pharmaustria q : . : e Versor | g rerreichischen . Patientenvereini- iberwiegend benigner Natur.
(November 2013) Podiumsdiskussion zum , Ergebnis- ) A e ! .
boischt.Sallane: Ekronkingerr” i Lt gungen dieser Art. Nur ein spezieller TSC st cine genetisch beding-
! = Problesafid Dachverband kann die Interessen der te Erkrankung, dic einem au-
Anfang Sepiember dieses Jahres Hudl 3 Jeus. sl wier nm.m.,, Betsoffenen gezlelt vertreten und so als tosomal-dominanten  Erbgang
aheadl mun — dank o : JMerstinanng cirviger fiir alle folgt. In 5006 der Fille wird die
= einer T ) .
PNy, . Pt Stakeholder fungieren. Unser Anlie Erkrankung weitervererbt, >>
Seliene Erkrankungen” in Osserreich. Unter agreiche Rerichersianung zur Po
dem Vorsitz von Ass.-Pral. Br. TIH Vi diumsdiskaussion Frden Sie i der nachst i 2a01s
| diskutierten Dr. Magda-  Ausgabe der Publikation Klinik® (Frechei- Krebshilfe
eria Arrouss (BM for Gesundheit), Dr Silke  mumgstenn
+ (Hauptverband der ssierneschischen (Februar 2013)
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Allein auf.wéiter

Sie leiden unter der Huntington-Krankheit, Cystischer Fibrose, Vitiligo,...

fur:

und warten - oft unbehandelt  jahrelang allein

nur auf die Diagnose. Wie geht es Menschen, deren Schicksal eine ,.seltene Erkrankung" ist, was sind ihre groBten Probleme,
wo sehen sie Licht am Ende des Tunnels, und welche Wiinsche haben sie an Arzte, mit denen sie in Kontakt kommen?

s ist vor allem der Sommer, in dem
EK\araS']. 46, leidet: Dann namlich, wenn

die Sonne anderen eine gleichmaBige
schtne Bréune auf die Haut zaubert, zeigen
sich auf Klaras zartem Gesicht und auch am
ganzen Korper deutlich sichtbare, scharf be-
grenzte weiBe Flecken, die jedwede Hauthar-
monie zerstoren, und die ihr alle Freude an
luftiger Sommerkleidung und BadespaB neh-
men, weil sie sich wegen ifrer fleckigen Haut
schamt. Vitiligo oder auch WeiBfleckenkrank-
heit nennt sich jene seltene Pigmentstdrung,
die bei Klara S. im Alter von dreiBig Jahren
erstmals auftrat und die mit zu den so ge-
nannten Rare Diseases z3hlt.

400.000 Betroffene in Osterreich

In Osterreich sind etwa 400.000 Menschen
von einer dieser seltenen Erkrankungen be-
troffen, und die Probleme, mit denen sie zu
kimpfen haben, sind wahrlich zahlreich.

und Patientenorganisationen von Men-
schen, deren Leiden eben unter dem Sam-
melbegriff seltene Erkrankungen zusam-
mengefasst sind.

Niemand kennt meine seltsame Erkrankung,
und oft werde ich wegen meiner fleckigen
Haut angestarrt, oder die Leute schauen be-
agt auch Klara S, die allerdings.
im Gegensatz zu den meisten anderen von
Rare Diseases Betroffenen gleich, als die ers-
ten Symptome ihrer Erkrankung auftraten,
wusste, was auf sie zukam.

58 Jahre bis zur Diagnose

Danmit it sie eine eher untypische, von einer
seltenen Erkrankung Betroffene, denn die
meisten anderen warten oft jahrelang oder
{iberhaupt vergeblich auf eine Diagnose. ,Im
Schnitt gibt es pro Patient drei Fehldiagno-
sen. Nach den Untersuchungen, die uns zu
diesem Thema vorliegen, betrigt die Latenz-

gibt generell kaum medizinische Experten
mit entsprechender Erfahrung beziiglich
Therapie und Krankheitsverlauf, und oft sind
auch o Keine Therapien und

einer so genannten ,orphan designation’ lie-
fert zumindest einen Anhaltspunkt dafii, wie
viele fiir seltene

fungen etwa richten sich nicht nach Krank-
eitsbildern, sonden nach der Schwere der
Aber: Die Arzte, die Ein-

im Umlauf sind. Das sagt allerdings noch
nichts {iber deren Wirksamkeit aus.”

Drohende Armutsfalle

Diese Situation zieht einen Rattenschwanz
an weiteren Problemen mit sich: Denn na-
tirlich versuchen die meisten Betroffenen
alles, um ihre Krankheit doch zu bewiltigen,
und das bedeutet unter anderem zahlreiche
Arztbesuche, Spitalsaufenthalte und Thera-
pien. Dadurch aber - und oft auch zusétzlich
durch die mit der Krankheit verbundenen
Kerperlichen und psychischen Belastungen -
sind die fiir Menschen

stufungen vornehmen, haben oft noch nie
einen Patienten mit der seltenen Krankheit X
gesehen und kinnen deshalb die Beeintrich-
tigung - vor allem wenn sie nicht sichtbar
ist - schlecht oder gar nicht erfassen. Eine
Einstufung durch entsprechende Spezialisten
ware daher dringend notwendig."

Die Verbesserung der Diagnostik brichte
nach Ansicht des Experten nicht nur Klarheit
fiir den Patienten und - sofern verfiigbar -
richtige Medikation oder Therapie, sondern
auch Sicherheit iber den Krankheitsverlauf
und damit Ubersicht dber mdgliche Behand-

mit einer seltenen Erkrankung haufig AuBerst
eingeschrankt. Die Armutsfalle droht. .Die
Lebensqualitit von Menschen mit seltenen
Erkrankungen ist direkt proportional zu ihren
finanziellen Ressourcen", sagt Rainer Ried!.

Abseits von herksmmlichen
Konstrukten

Schwierig oder unmglich ist oft auch die
Bewilligung und Erstattung von entspre-
chenden Medikamenten, komplementirme-
dizinischen Therapien oder psychologischer
Begleitung in extrem belastenden Lebens-
situationen. Der stv. Obmann von Pro Rare
Austria weib, wohin das fiihren kann:  Auch
das ist oft eine groBe finanzielle Belastung,
und der Grund liegt darin, dass die Erfassung
der Probleme von Menschen mit seltenen

sich nicht in

verfiigbar

Ohne Therapie, ohne Hoffnung

Zuriick zu Klara S., die - wiederum anders
als viele andere mit einer seltenen Erkran-
kung - auch dies schon gleich zu Beginn
ihrer Erkrankung wusste: ,Meine 3ltere
Schwester Astrid®), die auch an Vitiligo leidet
und bei der die Krankheit schon vor vielen
Jahren ausgebrochen ist, absolvierte, vor
allem um Heilung zu finden, einen jahrelan-
gen vergeblichen Marathon von Arzt zu Arzt
Ich wusste also aufgrund dessen sofort, dass
es Therapien, zumindest solche, die fiir mich
in Frage kommen, nicht gibt, und das st ein
gewisser Vorteil", sagt sie.

Viele andere Betroffene sind - wie Rainer

Konstrukten wiederfindet. Pflegegeldeinstu-

Seltene Erkrankungen — die Fakten

Wann spricht man von einer seltenen Erkrankung?

Dass dies einiges an Leid ersparen kann, weiB
auch Kiara 5.2 ,Am Beispiel meiner Schwes-
ter sehe ich, wie sich die Sache in etwa ent-
wickeln wird, und das ist jedenfalls ein bes-
seres Gefiihl als 5o im Dunklen zu tappen wie
Astrid es lange Jahre tun musste.”

Nationaler Aktionsplan
Was also wire zu tun? Was zu fordern?
Wesentlich fir praktisch alle Themen und
Anliegen von Menschen mit seltenen Er-
krankungen st eine Verbesserung des allge-
meinen Bewusstseins, dass hier ein echtes
Problem vorliegt”, sagt der stv. Obmann von
Pro Rare Austria, einer der treibenden Krifte
hinter dem so genannten Nationalen Akt~
onsplan fii seltene Erkrankungen, den jedes
EU-Mitgliedsland bis Ende 2013 fertigstellen
muss und der eine Reine von MaBnahmen
formuliert, die zur Verbesserung der Situa-

rt, wenn sie hochstens.
@nn sich mit der Zeit oder

auch regional andern. Manche Krankheiten sind zwar im Prinzip héufig, knnen

aber in seltenen Varianten auftreten.

Sind seltene Erkrankungen wirklich selten?
Derzeit sind sechs- bis siebentausend ol Erkrenkungen bekannt. Regelmaig

werden in der selten: erstmalig
Die Zahl e hangt auch vom Grad
der i n der i Entititen ab.
seltene

Fast alle genetischen Erkrankungen sind selten, aber nicht alle seltenen Erkran-
kungen sind genetisch. Fiir die meisten seltenen Erkrankungen sind die Ursachen

noch nicht geklart. Seltene

sind oft chronisch unc

tion beitragen sollen. Wesentliche Punkte
darin sind etwa die Verbesserung der Dia-
gnostik und der kinischen Versorgung durch
Einrichtung von Expertisezentren, die ver-
stirkte Forderung der Forschung und die in-
richtung eines stindigen Expertengremiums
2ur Beratung des Gesundneitsministeriums.
Die alltéglichen Probleme von Betroffenen
Knnten mit einigen gezielten MaBnahmen
zumindest erleichtert werden: eine Infor-
mationskarte” fiir seltene Erkrankungen, ein
eigene Intemet-Plattform fir alle Stake-
holder sowie Behandlungs- und Notfall-Lei
linien fir die verschiedenen Gruppen seltener
Erkrankungen.

Keine BliBe

Was sich Rainer Ried! neben der raschen
Umsetzung des Nationalen Aktionsplans
noch wiinschen wirde ware zum Beispiel
auch ein verniinftiges Budget dafii, die
weitere aktive Mitarbeit aller Stakehol-
der sowie Patientenorganisationen, die ihr
Schicksal noch fester in die Hand nehmen
und noch ,Jauter” sind. Und er wiinscht sich
Arzte, die sich in unklaren Féllen an erfah-
rene Kollegen oder Expertise-Zentren wen-
den - zum Wohle des Patienten mit einer
seltenen Erkrankung. Denn dass kein Arzt
der Weltalle seltenen Erkrankungen kennen
kann, ist ihm Klar: ,Es macht auch keinen
Sinn zu versuchen, all dieses Wissen in die
sbildung von Medizinern zu integrieren.
Arzte und Arztinnen geben sich schlieBlich
keine BIoBe, wenn sie ein Nicht-Wissen zu-
geben und sich an Experten wenden, um
entsprechende Informationen fiir sich und
fiir ihre Patienten einzuholen.”

Man sieht sie nicht...

Nicht zuletzt bleibt der Wunsch nach mehr
Verstandnis und Toleranz von uns allen. Da-
nach sehnt sich auch die Vitiligo-Patientin
Klara S.: s gibt 50 viele von einer seltenen
oder ,seltsamen” Erkrankung Betroffene,
aber man sieht und hért sie nicht; nicht im
Fernsehen, nicht im Radio, und schon gar
nicht auf der StraBe, aber wenn man sie
dann einmal bemerkt, ist meist das groBe
Unversténdnis angesagt. Es ginge uns besser,
wiirde man uns hin und wieder sehen, hiren,
von uns lesen, denn wer unsere Probleme
kennt, wird wohl kaum mehr mit Vorurteilen

Zunéchst einmal fehlt grundsatzlich die zeit bis zur ichtigen Diagnose durchschnitt- Ried betont - vollkommen ohne (jedenfalls Peufia such e O und Intoleranz auf uns reagieren.” ~gv -

Awareness fiir das Thema. Betroffene sto- lich drei Jahre mit einer Spannbreite von drei  ohne kausale) wirksame Therapie, ohne Me- Symptome schon kurz nach de, Gebun oder in friher Kindheit auftreten, Uber 50

Ben daher oft auf Unverstandnis und wer-  Wochen bis zu 58 Jahren”, sagt Rainer Riedl  dikamente und ohne Hoffnung. .Nur fir eine Prozent dieser Krankheiten sich erstim Weitere Informatianen auch uter:

den nicht emst genommen®, sagt Dr. Rainer dazu. ,Vor diesem Hintergrund st auch klar, Handvo\l dieser seltenen Erkrankungen gibt

Riedl, stv. Obmann von Pro Rare Austria, ~dass es immer wieder zu falschen Behand- oder erste

dem fiir lungen und omm, denn e nsitee. Die Anzan der Medikamente it ) Name von der Redaktion geindert
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Seltene Erkrankungen:
LOft fehlt das Verstandnis*
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UBERBLICK

WEITERE
MELDUNGEN

» AngestoBen von einer Petition [1] im Rahmen des ersten, damals noch européischen
Tages der seltenen Erkrankungen (29. Februar 2008) begannen im Oktober 2008 die
Arbeiten am Entwurf fr einen nationalen Aktionsplan fiir seltene

(NAP.se) in Osterreich

» Heute, viereinhalb Jahre spéter, befindet sich dieser Prozess in seiner Endphase, denn Ende
so hat es der Européische Rat der Gesundheitsmi-
nister in seiner Empfehlung vom Juni 2009 [2] festgelegt, und so lautet auch die klare Zielvorga-

2013 muss der Entwurf fertiggestellt sein

be des dsterreichischen Gesundheitsministeriums.

» Wird also ,endlich” gut, was lange wéhrt?

SHORT CU

Der Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen im Kontext
nationaler und europdischer Bemiihungen

Wird endlich gut, was lange wahrt?

Der nationale in Osterreich

— State of Play

fiir Patienten mit seltenen
Krankheiten widmen [2-5, 8, 9].

Die Grundlagen auf Ebene und
was bisher in Osterreich geschah, sind in der
rechts stehenden Ubersicht zusammengefasst
Wi sicht es nun konkret um den Aktionsplan
in Osterreich aus? Wie steht es um den Ver-

leich hen ,Wunsch® Ra-

Darin sich vier he-

raus:

« Einrichtung und Designation von nationa-
len und europischen ,Expertisezentren®

ese Zentren sind als hochspezialisier-

tes und Petition) und ,Wirklichkeit* (antizi-
pierte Mafnahmen im NAPse)? Beides zent-
rale Fragen, deren Beantwortung derzeit nur
mit Einschrinkungen moglich ist. Denn wih-
rend es sich bei Petition und um

te, jeweils auf ei p
pe seltener Erkrankungen fokussierte Ver-
sorgungseinrichtungen intendiert,

+ Vernetzung aller Zentren und anderer rele-
vanter Versorgungsdienstlister innerhalb der
einzelnen

abgeschlossene Textdokumente handelt, exis-
tiert der NAPse bislang nur als in manchen Tei-
len weit fortgeschrittener, aber dennoch unvoll-
stindiger und damit vorlaufi er Entwurf. Fiir
cine abschlieBende Bewertungist es also noch
2 friih.
Nicht zu friih it es hingegen fiir ein Zwischen-

+ Binrichtung und Designation von so genann-
ten ,Europiischen Referenznetzwerken”
(ERN), in denen thematisch zucinander pas-
sende europiische Expertisezentren und an-
dere qualifizie te

Priv-Doz. . Til Voigttander
Ostereichischer Projekticordinator
von Orphanet, Kiinisches Institut
i Neurologie, Medizinische
Universitat Wien

Wiinsche der Petition. Die Uberlegungen auf
EU-Ebene spiegeln sich nahezu inhaltsgleich
in den Wiinschen der Petition wider.

Osterreich. Zur besseren Ubersichtlichkeit un-

tergliedert der Entwurf des Nationalen Akti-

onsplanes das Thema zur medizinisch-Klini-

schen Versorgung in drei Unterkapitel:

« die Einrichtung spezialisierter Zentren fir
seltene Erkrankungen,

- die Nationalen Koordina-

auf supranationaler Ebene vernetzt werden
sollen,

tionsstelle und
« die Einrichtung und nachhaltige Unterstiit-

.t

fazit, das sich aufjene die

schon weitgehend ausgearbeitet wurden und da-

zentraler Informationssysteme wie beispiels-

Kurier
(Februar 2013)

etene Ertrankungen” sind hiufig. Jnar
e jedes einzelne cheser Leiden defi-
‘nitionagemal] hchinens finf von peheta-

stevd Minschen, Doch imigeants find berets
owischen sadhs- und siebentausend decartige
Erkaniungen bekannt. ,Pro Woche kommen
anl meue Bésiny, dhe in dot mediznischen Fach-
literatur beschrigben werden”, heit s auf
e, dem von der Ecroplischen

Eommision und franzdsischen Gesundheitsin-
stitutitnen betrisbenen Infoematioespontal 2u
dhesem Thema. Expertinnen gehen davon aus,
s in Europa bis 1y acht Provent der Gesamt-
bevikarug anenes setenen Ertrark.ng leden
‘oderim Laufe hees Lebess von einar soichen be-
wofian sein wearden. Die Notionsle Koodinasi-

Gemeinsam
erreichen wir mehr

Es gibt zahlreiche ,seltene Erkrankungen”.
Der Dachverband ., Pro Rare Austria” will die
Interessen aller Betroffenen vertreten.

Gesyncheit Ostermeich GmbH schikas, dass esin
(Dstemeich uméndest 400,000 Setroffene gite
Wiele dieser seftenen Leiden sind vererbt. Lint
IS sine e achtzig Preanest et File gone-
Fich benlivg. Ml sind o5 scimwere und nicht
heifbare Ertrankungen. Das Leid der Patientin-
e cnd e Angebirigen ist i AdBenstchen-
e kanam vorstelioas. Betspiele sind der Verkst der
spradhlichen Kommunatorsiihigheit, siter
auch der frperiichen Fiigaiten und der fril-
e Tod won Kirudern mi schweren Verlautiormen
ven Muopalysaccharidosen, das sind vererbte

B Iy T ————

Raiver Rzl Chrmann ven DEBRA Agntria, dor

der Expertinnengruppe fir seftene Ereeankon-
des i Hir Gasunchei

bullsa, b e the Haut 5680 bl giringetin
méchanischen Belxstungen Bladen bildet oder

eiBh, Winden und Schmeren sind stindge

Bagheiter der Betroffenen.
Mehr ffentiiche Aub

molysi bulosa. Ak Vater sines

kindes® sprich ef aus leidveller Edfabrng

Der Ende 2011 gegriandete Dachverhand ,Pro

Rare fantria®, dessen Misgrinder und steflver-

tretendes Obmann Riecl it soll dazu befsagen,
= s

I Okterich it es v 1) Selsthif
und Fatientenpeganisationen flx seltene Erivan-
longen S ermaglchen Batolanen den Erlah-

nungsaustausch sowie gegenseitioe Beratung

und Unterstétaung, Viele dieser Geuppen
haben roch nicht jene Bifentiche Autmerisam-
keit erhatten, die notwendig wire, um die

Erirankung in Ostereich bester o vertreten.
it midssen u fusaemesschicBen, um
gehént 1u werden. Gemeinsam emeichen wit
mahi®, meint Ried], denn viele Setrofiene
hdtten zear usterschiedhiche Leiden, jedoch
hiuby shriiche Probleme. D zibk, dass oft
erit rach jabrelanger Wartezeit die richtige

gen ums fr t
vertreten Ist, will dies &ndern und hat dabel
umer andarem folgende Tiske:

die rechdliche Anerkennung
defineres sehenes Erankongen

einen offizietien Status fix alie Pytiention-
fn wd Patientes, die an sefiener: Erkran-
hangen tider, der unfer anderom auch die
Beeiung von Gebiihven, Behandlengs- ued
Megitamennenkosen enthaiten soll

it eine bessere medizinische

Konzepten auf EU- und Petitionsebene und den
‘méglichen Mafnahmen im NAPse erlauben.

Schwerpunkt 1:

Verbesserung der
medizinisch-klinischen Versorgung

I der Europaischen Union existiert mittlerwei-
le eine Vielzahl von Empfehlungen bis hin zu
Gesetzesrichtlinien, die sich gezielt den Versor-

30 sr0is i

weise die Orphanet

Spezialisierte Zentren fiir seltene
Erkrankungen

Zunichst vom EUCERD als (4,

allen be-

5] entwickelt, wurden die Kriterien fiir die
Einrichtung und Designation von europii-
schen und

es, cinen

teiligten Akteuren zu erzielen, wie die europi-

ischen Modellvorstellungen am besten in das
ische G

ken mittlerweile in die erginzenden Ausfiih-
rungsbestimmungen zur Richtlinie firr die
grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung
integriert und damit fiir alle Mitgliedstaaten
verbindlich.

integriert

werden kénnen:

« Osterreich besitzt ein im internationalen Ver-
gleich sehr gutes Versorgungssystem, ein Zen-
trenkonzept sollte daher auf bestehende
Strukturen aufb uen, die Errichtungvon >

Alegen der Betioflenen urrasetren”, meint  Diagnose gestelit weds, cder dass natwendi  bestimmie selens Edrankugn
ge Fellbehilfe ven den Vesantwertichen bei
e sicht bewiligt wirden. A : e, 2k M-
te 2013 iber ein Bire und eie Haktageioat
Zu wenig Fachwissen puverfiiges”, meint Riedl. Einmel peo Jabe wind
:“"""mlmj i steckt oft ar keine bse Absicht dahisner, i
1030 Wasn sondeen maist nor die Tatsache, cass eben auch
it i Mz icht geniogend Fachwissen 7u be-  Disease Day” 7u Aufmesksamiei verhailen.Ane 1§
i | i o it genbaben”, el fang Mtz 013 wesde inWen st deesner 3
: ] el Do Dacverbend oo Rare Ausia, s k- Las #in , Marich der seienen Eksankungen® 8
b haell 35 Veseine als Mitghieder hat, end auchin  charch die innenstadk veranstates. 1
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Gesundes Osterreich

(Jdnner 2013)

Klinik
(April 2013)
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Arzte Woche
(Februar 2013 - Nr. 9)




