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Laut Definition der europäischen Union liegt eine seltene Erkrankung vor, 
wenn weniger als 5 von 10.000 Einwohnern davon betroffen sind. Europa-
weit leiden Schätzungen zufolge 36 Millionen Menschen an seltenen Erkran-
kungen. Ein Großteil dieser ungefähr 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 Öffentlichkeit, werden Patientinnen und Patienten oftmals 
mit besonderen Belastungen konfrontiert.

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

Der Verein Pro Rare Austria wurde im Jahre 2011 in Österreich gegründet 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 Bedürfnissen von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen in Österreich gewidmet. Die Inhalte dieses Berichtes sollen dazu beitragen, 
das Wissen um seltene Erkrankungen weiter in die österreichische Bevölkerung 
zu tragen und auf die komplexen und vielseitigen Herausforderungen Betroffener 
hinweisen. Dieses Vorhaben ist auch mir ein großes Anliegen. 

Ich hoffe, dass wir auf diese Weise zu einer Verbesserung der öffentlichen Wahr-
nehmung seltener Erkrankungen beitragen können, um somit eine Steigerung 
der Lebensqualität von Patientinnen und Patienten zu erreichen. Ich möchte auf 
diesem Weg allen beteiligten und engagierten Menschen, die sich für dieses Vor-
haben einsetzen, ganz herzlich danken und weiterhin alles Gute wünschen.

Ihr

Alois Stöger
Bundesminister für Gesundheit 

Foto: Elisabeth Grebe

Seltene Erkrankungen 
sind selten, 
aber Patienten 
mit seltenen Erkrankungen 
gibt es viele.

„
„
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Auf den ersten Blick klingt die Zahl der Personen, die weltweit an einer 
„Seltenen Erkrankung“ leiden nicht besonders dramatisch, weniger als fünf 
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 einschrän-
kenden Krankheiten leiden, alles andere als gering. In Österreich gibt es etwa 
an die 400.000 Personen mit einer seltenen Erkrankung. Diese Erkrankungen 
sind zumeist unheilbar, rasche bzw. spezifische Diagnosemöglichkeiten 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 können.

Österreich zeichnet sich mittlerweile durch eine sehr aktive Forschungsgemein-
schaft aus, die sich mit seltenen Erkrankungen beschäftigt. Das zeigt sich unter 
anderem an dezidiert ausgewiesenen Forschungsaktivitäten, insbesondere 
an den Medizinischen Universitäten und an renommierten außeruniversitären 
Life Sciences Forschungsinstituten der Österreichischen Akademie der Wissen-
schaften. Fördermaßnahmen seitens des Bundesministeriums für Wissenschaft, 
Forschung und Wirtschaft unterstützen die nationalen Forschungsaktivitäten 
zu seltenen Erkrankungen. Zu nennen ist hier insbesondere die Co-Finanzierung 
von transnationalen Forschungsprojekten zu seltenen Erkrankungen mit öster-
reichischer Beteiligung im Rahmen des europäischen E-RARE Netzwerks durch 
den Wissenschaftsfonds FWF, sowie die Ausschreibung einer Förderung für For-
schung auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen im Rahmen des Aktionsplans 
Biotechnologie in der Höhe von fünf Millionen Euro.

Für das Engagement und die Leistungen von Pro Rare Austria als Dachverband 
der Patientenorganisationen im Bereich seltener Erkrankungen im Jahr 2013 
möchte ich als Bundesminister für Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft 
meine persönliche Anerkennung zum Ausdruck bringen und meine besten Wün-
sche für die kommenden Aufgaben und Vorhaben übermitteln.

Dr. Reinhold Mitterlehner
Bundesminister für Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft

Seltene Erkrankungen sind, wie deren Bezeichnung bereits deutlich veran-
schaulicht, sehr selten. Der Weg vom Erkennen, der Diagnosestellung und 
einer medizinischen Behandlung, sowie ergänzender sozialer Unterstützung 
zur selbständigen Lebensführung war für Betroffene und deren Angehörige 
bisher mühsam und langwierig. 

Pro Rare Austria hat, nicht zuletzt durch die beharrlich aufzeigende Weise, wesent- 
lich dazu beigetragen, dass „Seltene Erkrankungen“ nicht selten sondern immer 
öfter in Expertenrunden, Insiderkreisen aber auch der informierten Öffentlichkeit 
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 für  
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, Qualitätssicherung und effektive und effiziente Kooperation 
aller Akteure, insbesondere auch der Betroffenengruppen wie Pro Rare Austria. 

Ich wünsche mir und erwarte, dass künftig Betroffene rascher an die richtige 
Stelle gelangen und sie dort umfassend behandelt und betreut werden. Ich bin 
auch überzeugt, dass der Verein Pro Rare Austria weiter aktiv dazu beitragen 
wird, Lücken aufzuzeigen, Verbesserung voran zu treiben und von mir als politi-
scher Entscheider Lösungen beharrlich einfordern wird. Abschließend möchte ich 
allen im Verein Tätigen für das Bisherige danken und sie für Künftiges ermuntern. 

Rudolf Hundstorfer
Bundesminister für Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz

Foto: Hans Ringhofer

Foto: Johannes Zinner



11

Wir treten dafür ein, für alle Menschen eine gute Gesundheitsversorgung 
nach dem aktuellen Stand der Medizin zu gewährleisten. Dabei macht es 
keinen Unterschied, ob es sich um eine seltene oder häufige Erkrankung 
handelt. 

Bei der Optimierung der Behandlung stehen für uns die betroffenen Menschen 
im Mittelpunkt. Die Menschen sollen selbst mitgestalten, wenn es darum geht, 
Gesundheit und Lebensqualität zu verbessern. Unser Ziel ist es dabei, gesund-
heitsbezogene Kompetenzen zu stärken und aktive Beteiligung der Betroffenen  
im Rahmen der Behandlung zu ermöglichen. Es geht darum, Lösungen gemein-
sam mit und nicht für die Betroffenen zu finden. Selbsthilfegruppen spielen 
dabei eine zentrale Rolle. Die Stärkung der Selbsthilfe ist uns daher ein besonderes 
Anliegen. 

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

Dr. Josef Probst
Generaldirektor des Hauptverbandes der 
Österreichischen Sozialversicherungsträger

Seltene Erkrankungen stellen sowohl Patienten als auch Ärzte vor enorme 
Herausforderungen. Für die Patienten und ihre Angehörigen bedeuten sie  
oft einschneidende Einschränkungen und Umstellungen im Alltag, im fort- 
geschrittenen Stadium der Krankheit häufig verbunden mit Pflege rund 
um die Uhr. 

Für uns Ärzte stellt sich die Herausforderung, eine seltene Krankheit rechtzeitig 
zu diagnostizieren und so den langen Leidensweg der Patienten zu verkürzen. 
Obwohl wir von etwa 8.000 seltenen Erkrankungen wissen, wird ein Allgemein- 
mediziner höchstens einmal im Jahr mit einer solchen Erkrankung konfrontiert – 
wenn überhaupt. Umso wichtiger ist es, Wissen über diese Erkrankungen gebün-
delt zu sammeln und den Betroffenen so rasch wie möglich Hilfe zukommen zu 
lassen. 

Der Zusammenschluss entsprechender Selbsthilfegruppen zum Dachverband  
Pro Rare Austria ist ein wichtiger Schritt, den die Österreichische Ärztekammer 
nur vollinhaltlich unterstützen kann. 

Dr. Artur Wechselberger
Präsident der Österreichischen Ärztekammer 

Foto: Sozialversicherung

Foto: Hofer Innsbruck 
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Es sind enorme Herausforderungen, denen sich Menschen 
mit einer seltenen Erkrankung stellen müssen. 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, Vergütung von Medikamenten- 
und Behandlungskosten sowie finanzielle Mittel für die 
Grundlagenforschung und Medikamentenentwicklung.

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

Der Rückblick auf das Jahr 2013 erfüllt mich mit Freude 
und Dankbarkeit. Im abgelaufenen Jahr ist es gelungen, 
eine Reihe von wichtigen Aktivitäten in der Aufbauphase 
unserer Organisation zu setzen. Treibende Kraft war der –  
ehrenamtlich agierende – Vorstand von Pro Rare Austria.  
Ganz wesentlich für den Erfolg war aber auch die Mö- 
glichkeit, ab Mai 2013 mit Frau Johanna Sadil eine in 
Sachen seltene Erkrankungen erfahrene Bürokraft an- 
zustellen. Die Finanzierung dafür wurde durch Spon-
soring-Beiträge aus der pharmazeutischen Industrie 
ermöglicht, wofür ich mich an dieser Stelle sehr herz-
lich bedanke.

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

Vorwort
Beispiele hierfür waren die 
EURORDIS-Konferenz in 
Dubrovnik, das Treffen des 
Council of National Allian-
ces in Paris oder der World 
Orphan Drug Congress in Genf. Über 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 erhöhen konnten: von 
20 im Jahr 2012 auf 34 per Ende 2013. Der momentane 
Mitgliederstand  beträgt 38. In Zukunft werden wir uns 
bemühen, 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 siebenköpfigen medizinischen Beirat zur 
Verfügung, den wir im vergangenen Jahr offiziell konsti-
tuieren konnten. Ein schönes und aus Sicht der Patienten 
essentielles Ergebnis war die Fertigstellung einer Erst-
version des  Nationalen Aktionsplans für seltene Erkran-
kungen (NAP.se). Pro Rare Austria war hier als Teil der 
Expertengruppe für seltene Erkrankungen des BM für 
Gesundheit in einer sehr aktiven Rolle tätig.

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

Dr. Rainer Riedl
Obmann von Pro Rare Austria 

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

Den Kampf gegen seltene Krankheiten können nicht nur einige wenige Vorreiter 
führen, sondern es müssen sich die politisch Verantwortlichen genauso einbrin-
gen und einbringen können wie Patientenvertretungen und weitere Partner im 
Gesundheitswesen. Mit der Nationalen Koordinationsstelle für 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 für Seltene Erkrankungen Maßnahmen zu entwickeln und umzu-
setzen, die die Lebensqualität derer verbessern, die von seltenen Erkrankungen 
betroffen sind – und die auch Nutzen für die Angehörigen stiften. Der Aktions-
plan wird demnächst finalisiert und es zeichnen sich damit konkrete Maßnahmen 
ab, die dazu beitragen werden, das Bewusstsein für die schwierige Situation der 
Betroffenen zu erhöhen.

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

Dr. Jan Oliver Huber
Generalsekretär der Pharmig

Foto: Martin Stickler

Foto: Nadine Bargad
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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 
zählen 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 diesbezüg-
lich einen guten Überblick 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 frühen Kindesalter bemerk- 
bar. Andere entwickeln sich erst im Erwachsenenalter. 
Viele dieser Krankheiten sind lebensbedrohlich oder 
führen zu Invalidität. Die meisten verlaufen chronisch: 
Sie lassen sich nicht heilen, Betroffene sind dauerhaft 
auf ärztliche 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 Österreich 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 unterstützen sich gegenseitig  
in Selbsthilfeorganisationen, von denen es rund 60 in  
Österreich gibt. Um gemeinsame Anliegen zu artikulieren 
und den Erfahrungsaustausch untereinander zu forcie-
ren, hat sich ein großer 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 über Krankheitsverläu-
fe, verfügbare Medikationen und Therapiemöglichkei-
ten. Dies ist dann verständlich, wenn nur eine Handvoll 
Patienten von einer Rare Disease betroffen ist. Dazu 
kommt, dass Heilmittel, Medikamente oder Therapien 
oft gar nicht verfügbar sind. Viele seltene Erkrankungen 
gelten als unheilbar, sind lebensbedrohlich oder zeich-
nen sich durch eine verkürzte Lebenserwartung aus. 

Schweres Schicksal
Generell kämpfen 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 häufig eine 
lange Anreise in Kauf genommen werden. Und auch 
das ist noch keine Erfolgsgarantie: So mancher Patient 
wurde mit den Worten „Man sieht Ihnen 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 Geschäft. Somit stehen  
nur begrenzte finanzielle Mittel für Grundlagenforschung 
und klinische Studien zur Verfügung. Patienten sehen 
sich mit diesen ernüchternden Tatsachen tagtäglich kon- 
frontiert. 

Aufbruchsstimmung 
Nun beginnt sich die Situation zu ändern, eine wachsende  
Zahl von Betroffenen nimmt ihr Schicksal aktiv in die 
Hand. Man spürt – weltweit – so etwas wie Aufbruchs-
stimmung. Und: Seltene Erkrankungen erfordern über 
weite Strecken andere Strategien als Massenerkrankungen.  
Speziell in Österreich – wo mehrere hunderttausend 

Seltene Erkrankungen

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 
einigermaßen bekannt geworden. Einigen dieser Grup-
pen ist es gelungen, Dienstleistungen für ihre Patienten-
gruppe zu etablieren oder – wie im Fall des EB-Hauses 
Austria für die „Schmetterlingskinder“ – mit Spendengel-
dern sogar ein Expertisezentrum aufzubauen. Die meisten 
Selbsthilfegruppen in diesem Bereich bleiben allerdings 
unter der öffentlichen Wahrnehmungsschwelle, weil sich 
die Erkrankung nur schlecht für eine medienwirksame 
Darstellung eignet.

Wozu ein eigener Dachverband? 
In praktisch allen EU-Mitgliedstaaten gibt es heute einen 
Dachverband für seltene Erkrankungen. In einigen Län-
dern haben Betroffene einen rechtlichen Sonderstatus 
erkämpft. So etwas macht den Alltag erträglicher, zum 
Beispiel wenn man nicht mehr jedes Quartal zum Chef-
arzt gehen und um Bewilligungen für Medikamente oder 
Heilbehelfe bitten muss. Oft genügt es, an kleinen Schrau-
ben zu drehen, um das Leben der Patienten zu erleichtern.  
Hier setzte Pro Rare Austria an und lädt Betroffene und 
Förderer herzlich ein, diese wichtige Initiative zu unter-
stützen.  

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben mit vielen 
Einschränkungen und Belastungen zu kämpfen. Inner-
halb der österreichweiten Allianz für seltene Erkran-
kungen unterstützen sie sich gegenseitig. Das Netzwerk 
bündelt Ressourcen und Know-how und verschafft  
den „Seltenen“ Gehör. Pro Rare Austria ist Sprachrohr 
für die vielfältigen Anliegen und möchte – allen Be-
troffenen – eine gemeinsame, kräftige Stimme geben.
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Pro Rare Austria – 
der Dachverband

Pro Rare Austria, Allianz für seltene Erkrankungen wurde Ende 2011 als gemein-
nütziger Verein von unmittelbar Betroffenen und Eltern betroffener Kinder ge- 
gründet. Als Pro Rare Austria stehen wir für 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 
für Betroffene in vielerlei Hinsicht verbesserungswürdig sind, als Auftrag.

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

→ Menschen mit seltenen Erkrankungen und ihre Selbsthilfe- 
 organisationen vernetzen

→ Wissen über seltene Erkrankungen vergrößern

Die wesentlichen Ziele von Pro Rare Austria sind:
→ Rechtliche Anerkennung definierter seltener Erkrankungen

→ Abbildung der Besonderheiten seltener Erkrankungen im 
 österreichischen Gesundheitswesen

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

→ Verbesserung der Diagnostik von seltenen Erkrankungen

→ Förderung der Forschung im Bereich seltene Erkrankungen

→ Anerkennung der Leistungen und Förderung der Selbsthilfe

Wer ist 
Pro Rare Austria?

Rainer Riedl
Jürgen Otzelberger 
Karin Modl 
(vorne vlnr) 

Ursula Novak 
Ulrike Holzer
Michaela Weigl
Florian Barton 
(hinten vlnr) Foto: Alexander Görisch 

Wie ist Pro Rare Austria 
organisiert?

Vorstand

Beirat

Medizinischer Beirat

Ulrike Holzer

Michaela Weigl

Ursula Novak

Jürgen Otzelberger

Florian Barton
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2322 Medizinischer 
Beirat

Wir sind sehr dankbar, dass sich Mediziner und Forscher mit großer Exper-
tise und langjähriger Erfahrung auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen 
bereit erklären, unsere Mission zu unterstützen. Ihre Aufgabe ist es, Pro Rare 
Austria in allen medizinisch-wissenschaftlichen Fragen zu beraten. 
Der medizinische Beirat ist ein unabhängiges Beratungsgremium und hilft 
bei einer Reihe von ärztlichen aber auch bei ganz praktischen Fragen. 
Beispiel: Gilt eine bestimmte Erkrankung XY auch wirklich als selten und 
können wir die Gruppe bei Pro Rare Austria als Mitglied aufnehmen? 

Wir haben uns herausfordernde Ziele gesetzt und freuen uns sehr, dass sich 
sieben hochkarätige Mediziner bereit erklärt haben, uns mit ihrer ärztlichen 
Expertise zu unterstützen:

» 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 Voigtländer – Meduni Wien / GÖG 
» Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke – Meduni Innsbruck 

Bei der konstitu-
ierenden Sitzung 
des medizini-
schen Beirats

Daniela Karall, Kaan Boztug, Till Voigtländer, Susanne Kircher, Helmut Hintner, 
Vassiliki Konstantopoulou, Johannes Zschocke (vlnr)
Foto: Rainer Riedl

Mitglieder der 
Expertengruppe 
für seltene 
Erkrankungen 
beim BMG
Foto: Pro Rare

Mitglieder, Allianzen und  
Mitgliedschaften

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

Anlässlich des 4. Kongresses der seltenen Erkrankungen im Herbst 2013  
in Innsbruck hat Pro Rare ein Treffen der drei deutschsprachigen Dachver-
bände angeregt. Das Treffen bot nicht nur Gelegenheit für umfangreichen 
Erfahrungsaustausch bezüglich der Aktivitäten in Österreich, 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 Europäischen Dachverband für 
seltene Erkrankungen EURORDIS und vernetzt sich über diesen Weg mit 
über 600 Patientenorganisationen in mehr als 50 Ländern (siehe auch Seite 71). 

Weiters fungiert Pro Rare Austria als Fachbeirat in der Österreichischen 
Arbeitsgemeinschaft Selbsthilfe. 
Weitere Details hierzu: www.selbsthilfe-oesterreich.at/die-arge/der-fachbeirat/
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Expertengruppe für seltene Erkrankungen  
beim BMG
Rainer Riedl, Obmann von Pro Rare Austria

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

» Dr. Magdalena Arrouas
Bundesministerium für Gesundheit

» Dr. Hemma Bauer 
Bundesministerium für Wissenschaft und Forschung

» Univ.-Prof. Dr. Brigitte Blöchl-Daum
AGES PharmMed, Medizinische Universität Wien, Abteilung für 
Klinische Pharmakologie

» KR Gerald Fischer 
Patientenvereinigung & Forschungsverein Lungenhochdruck

» Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner 
Universitätsklinik für Dermatologie der Paracelsus Medizinischen
Universität Salzburg

» Dr. Norbert Jachimowicz
Österreichische Ärztekammer (Kurie Niedergelassene Ärzte)

» OÄ ao. Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall 
Medizinische Universität Innsbruck,
Universitätsklinik für Kinder und Jugendheilkunde

» Priv.-Doz. Dr. Franco Laccone 
Medizinische Universität Wien, Department für Medizinische Genetik

» Mag. Sophie Langer
Bundesministerium für Gesundheit

» o. Univ.-Prof. Dr. Gerhard Luf
Universität Wien, Institut für Rechtsphilosophie, 
Religions- und Kulturrecht

» Dr. Andreas Mischak
Land Vorarlberg, Sanitätsangelegenheiten

» Dr. Silke Näglein
Hauptverband der österreichischen Sozialversicherungsträger

» Dr. Otto Rafetseder
MPH, Amt der Wiener Landesregierung

» Dr. Rainer Riedl
DEBRA Austria, Hilfsorganisation für Schmetterlingskinder

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

» OA Dr. Rudolf Schwarz
Landes-Frauen- und Kinderklinik Linz, 
Abteilung für Kinder- und Jugendheilkunde

» Priv.-Doz. Dr. Till Voigtländer
Medizinische Universität Wien, Institut für Neurologie

» Erwin Wechselberger MAS Msc
Salzburger Landeskliniken Betriebsgesellschaft mbH

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

» Michaela Weigl
Gesellschaft für Mukopolysaccharidosen und ähnliche Erkrankungen

» Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke
Medizinische Universität Innsbruck, Department für Medizinische
Genetik

Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfe- 
organisationen (s.o.) haben sich in diesem Arbeitskreis 
über 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 für seltene Erkrankun-
gen konnte – so wie es die Vorgaben der EU vorsehen – im 
Großen und Ganzen fertiggestellt werden. Nun geht es 
darum, dieses wichtige Dokument in allen Feinheiten aus- 
zuformulieren und vor allem die geplanten Maßnahmen  
in die Tat umzusetzen. 

Aktivitäten

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

Der Nationale Aktionsplan für seltene 
Erkrankungen im Kontext nationaler und 
europäischer Bemühungen
PD Dr. Till Voigtländer

Die Grundlagen auf europäischer Ebene und was bisher in Österreich geschah, 
sind in der Übersicht auf Seite 8 zusammengefasst. Wie sieht es nun konkret 
um den Aktionsplan in Österreich aus? Wie steht es um den Vergleich zwischen 
„Wunsch“ (Empfehlung des Rates und Petition) und „Wirklichkeit“ (antizipierte 
Maßnahmen im NAP.se)? Beides zentrale Fragen, deren Beantwortung derzeit 
nur mit Einschränkungen möglich ist. Denn während 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-
ständiger und damit vorläufiger Entwurf. Für eine abschließende Bewertung ist 
es also noch zu früh. Nicht zu früh ist es hingegen für ein Zwischenfazit, das  
sich auf jene Bereiche beschränkt, die schon weitgehend ausgearbeitet wurden 
und daher eine valide Gegenüberstellung zwischen den Konzepten auf EU- und  
Petitionsebene und den möglichen Maßnahmen im NAP.se erlauben.

Schwerpunkt 1

Der nationale Aktionsplan in Österreich – State of Play

Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung
In der Europäischen Union existieren mittlerweile eine Vielzahl von Empfeh-
lungen bis hin zu Gesetzesrichtlinien, die sich gezielt den Versorgungsstrukturen 
von Patienten mit seltenen Krankheiten widmen  [2–5, 8, 9] .
Darin kristallisieren sich vier Kernanliegen heraus:

         →  Einrichtung und Designation von nationalen und europäischen 
„Expertisezentren“ (EZ); diese Zentren sind als hochspezialisierte, jeweils  
auf eine zusammengehörende Gruppe seltener Erkrankungen fokussierte 
Versorgungseinrichtungen intendiert, 

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

         →  Einrichtung und Designation von sogenannten „Europäischen Referenz- 
netzwerken“ (ERN), in denen thematisch zueinander passende europäische 
Expertisezentren und andere qualifizierte Gesundheitsdienstleister auf supra- 
nationaler Ebene vernetzt werden sollen,

         →  Unterstützung und nachhaltige Absicherung zentraler Informations- 
systeme wie beispielsweise die Referenzdatenbank Orphanet.
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Zunächst vom EUCERD als Empfehlung [ 4, 5 ]  entwickelt, wurden die Krite-
rien für die Einrichtung und Designation von europäischen Expertisezentren 
und Referenznetzwerken mittlerweile in die ergänzenden Ausführungsbe-
stimmungen zur Richtlinie für die grenzüberschreitende Gesundheitsversor-
gung integriert und damit für alle Mitgliedstaaten verbindlich. 

Wünsche der Petition. 
Die Überlegungen auf EU-Ebene spiegeln sich nahezu inhaltsgleich in den 
Wünschen der Petition wider.

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

         →  die Einrichtung spezialisierter Zentren für seltene Erkrankungen,

         →  die Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle und

         →  die Einrichtung und nachhaltige Unterstützung eines umfassenden 
Informationssystems.

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.

Spezialisierte Zentren für seltene Erkrankungen
Zunächst galt es, einen Konsens unter allen beteiligten Akteuren zu erzielen, 
wie die europäischen Modellvorstellungen am besten in das österreichische 
Gesundheitssystem integriert werden können:

         →  Österreich 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 vollständig in das bestehende nati-
onale Versorgungssystem integriert werden, u. a., um mittelfristig beschleunigte 
und optimierte Versorgungswege für Patienten zu ermöglichen. Ein ausdrück-
liches Gebot zur inter- und transsektoralen Vernetzung zwischen Zentren und 
relevanten Gesundheitsdienstleistern soll im österreichischen Modell verankert 
werden.

         →  Die Zentren sollen auch im internationalen Vergleich höchstmögliche 
Leistungs- und Qualitätsstandards erfüllen. Die auf europäischer Ebene erar-
beiteten Qualitätskriterien für EZ  [3,4] sollen so weitgehend wie möglich über-
nommen und, wo erforderlich, adaptiert werden.

         →  In Österreich ist aufgrund seiner Größe von einer begrenzten Anzahl 
an EZ auszugehen, die tatsächlich alle Kriterien einschließlich der geforderten 
Personalressourcen (u.a. zumindest 2 Fachärzte/Experten für das Spezialgebiet 
des Zentrums) erfüllen werden. Andererseits existiert in Österreich viel hoch-
entwickelte Fachexpertise, die an das Engagement eines einzigen Spezialisten 
gebunden ist; diese Expertise muss in entsprechender Weise im Zentrenkonzept 
berücksichtigt werden. 

         →  Österreichische Zentren sollen nach Möglichkeit an europäischen 
Referenznetzwerken teilnehmen. Die Kriterien für die Teilnahme an ERN 
sollten daher im Zentrenkonzept berücksichtigt werden. 

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

Das Expertisezentrum Typ B (EZ Typ B)
Das „Expertisezentrum Typ B“ steht im Zentrum des österreichischen 
Modells  [Abb.1]. Es ist als hochspezialisiertes Zentrum für eine zusammen-
gehörende Gruppe seltener Erkrankungen defi niert, dessen Leistungspo-
tenzial oberhalb des generellen Leistungsangebotes einer Universitätsklinik 
angesiedelt ist. Ein EZ Typ B bietet somit eine fokussierte Spitzenversor-
gung für ausgewählte Gruppen seltener Krankheiten und stellt beispiels-
weise einen expliziten Interessenschwerpunkt einer Universitätsklinik oder 
einer Klinikabteilung dar. Das Leistungsprofi l umfasst die drei Bereiche 
klinische Versorgung, Forschung und Ausbildung. Es orientiert sich an dem 
in Anlehnung an die EUCERD-Kriterien [4] entwickelten und für Österreich 
defi nierten Leistungskatalog für Expertisezentren. Wichtige Elemente 
dieses Kriterienkatalogs sind:

Expertisezentren Typ B (EZ Typ B)

Expertisecluster Typ A (EZ Typ A)

Intrasektorales Netzwerk der Expertisecluster

Intrasektorales Netzwerk für eine definierte Gruppe von SE

Intrasektorale Vernetzung zwischen EZ Typ B und EZ Typ A
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Das Expertisezentrum Typ A (EZ Typ A; Expertisecluster)
Insbesondere an Universitätsstandorten besteht eine gewisse Wahrschein-
lichkeit, dass sich mehrere Typ-B-Expertisezentren aus unterschiedlichen 
medizinischen Disziplinen für unterschiedliche Gruppen seltener Erkran-
kungen herausbilden. Gelingt es, zumindest drei dieser spezialisierten 
Einzelzentren an einem Standort in einer übergeordneten, synergistischen 
Struktur zusammenzufassen, so entsteht ein Expertisezentrum Typ A (EZ 
Typ A), auch „Expertisecluster“ genannt  [Abb.1]. Der Cluster ist defi niert als 
krankheitsübergreifender Zusammenschluss mehrerer Einzelzentren für 
verschiedene Gruppen seltener Krankheiten, sein Kennzeichen ist die Integ-
ration mehrerer Expertisefelder in einer übergeordneten Struktur. Entspre-
chend breiter gefasst sind die Leistungsanforderungen. So muss ein EZ Typ 
A im Bereich der klinischen Patientenversorgung nicht nur sämtliche Krite-
rien für Typ-B-Zentren erfüllen, sondern darüber hinaus einen erweiterten 
inter- und multidisziplinären Behandlungsansatz durch Einrichtung einer 
festen, übergreifenden Struktur für die Versorgung von Patienten mit unkla-
ren, komplexen Krankheitsbildern nachweisen. Diese übergreifende Struktur 
umfasst z.B. die Einrichtung einer gemeinsamen Koordinations- und Anlauf-
stelle, die Durchführung regelmäßiger interdisziplinärer Fallkonferenzen 
(eine Art „Board“ für seltene Erkrankungen) und die gemeinsame Nutzung 
komplexer und / oder hochinnovativer Diagnose- und Behandlungstechniken. 
Auf der Forschungsebene muss die Führung eines Registers durch weitere 
(obligatorische) Forschungsaktivitäten in den Bereichen Grundlagen-, präkli-

         →  nachgewiesene Expertise für 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 Österreich),

         →  Nachweis etablierter, vom Prozessablauf her optimierter inter- und 
multidisziplinärer Behandlungskonzepte, 

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

         →  Etablierung und/oder Führung eines Patientenregisters,

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

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

Expertisezentren Typ B könnten prinzipiell im Bereich einer Universitätsklinik/
Klinikabteilung, aber auch im Bereich einer Klinik/Abteilung eines Spitals der 
Sekundärversorgung angesiedelt sein.

nische, translationale und klinische Forschung ergänzt werden. Und hinsicht-
lich der Ausbildungsleistungen müssen neben einer Facharztausbildung mit 
besonderem Fokus auf den eigenen Expertisebereich Fort- und Weiterbildun-
gen für Ärzte diverser Fachrichtungen sowie Angehörige anderer relevanter 
nichtärztlicher Gesundheitsberufe angeboten werden (beispielsweise durch 
die Einrichtung einer „Akademie für seltene Erkrankungen“).

Das assoziierte Zentrum Typ C
Für eine ganze Reihe von seltenen Erkrankungen fi ndet sich in Österreich 
eine regional, national und international ausgewiesene Fachexpertise, die 
primär auf dem Engagement einzelner Experten an einem Standort beruht, 
so dass zwar wichtige, nicht aber alle Kriterien für Expertisezentren des Typs 
B erfüllt werden. Um diese Expertise dennoch in das System spezialisierter 
Einrichtungen integrieren zu können und darin besser sichtbar zu machen, 
wurde als dritte Zentrenebene das assoziierte Zentrum Typ C (AZ Typ C) 
defi niert [Abb.2]. Für assoziierte Zentren kommt eine „abgespeckte“ Form 
des Kriterienkatalogs für Typ-B-Zentren zur Anwendung, d. h., sie müssen 
eine besondere Expertise für die betreff ende Gruppe seltener Erkrankungen 
vorweisen, einen Routineprozess für die inter- und multidisziplinäre 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 für assoziierte 
Zentren hingegen nicht verpfl ichtend, können aber mit der Zeit umgesetzt 
werden. In diesem Sinne kann ein AZ Typ C auch die Ausgangsbasis für 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 Pfl egen der Vernetzung 
ist unverzichtbares Prärequisit für die Integration des neuen Zentrenkonzeptes 
in die bestehende Versorgungslandschaft und damit die erfolgreiche Imple-
mentierung verbesserter Versorgungswege für die Patienten.

Abb. 2
Schematische Darstellung der geplanten 
intra- und transsektoralen Einbindung des 
neuen Zentrenmodells in die Versorgungs-
landschaft.

(a) Intrasektorale Vernetzung zwischen Expertise-
zentren Typ B und Expertiseclustern Typ A ein-
schließlich der transsektoralen Einbindung von 
assoziierten Zentren (weiße, grüne und hell-
graue Linien)
(b) aktive transsektorale Vernetzung der Zentren 
mit den übrigen Spitälern und dem niedergelas-
senen Bereich (rote Linien). Farben symbolisieren 
verschiedene Gruppen seltener Erkrankungen.

Intra- und transsektorales Netzwerk 
für definierte Gruppe von SE

Intrasektorales Netzwerk zwischen 
EZ Typ B und EZ Typ A

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

mentierung verbesserter Versorgungswege für die Patienten.

Assoziiertes Zentrum (AZ Typ C) 
für Gruppe von SE

Spital der Sekundärversorgung

Spital der Primärversorgung

Expertisezentren Typ B (EZ Typ B)

Expertisecluster Typ A (EZ Typ A)

Niedergelassener Arzt (Allgemein-/Facharzt)
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Was bedeutet das neue Stufenmodell für die Versorgungswege?
Die Positionierung der unterschiedlichen Zentrumstypen in der Versorgungs-
landschaft veranschaulicht Abbildung 3. Die linke Bildhälfte zeigt schematisch 
den heutigen Versorgungspfad, beginnend im niedergelassenen Bereich über 
Krankenhäuser der Primär- und Sekundärversorgung bis hin zu Universitäts-
spitälern (Tertiärversorgung). Schon das derzeitige Versorgungssystem basiert 
also prinzipiell (zumindest theoretisch) auf transsektoralen Versorgungswe-
gen (in Abhängigkeit von der Schwere des Krankheitsbildes). Für Patienten 
mit seltenen Erkrankungen, deren Betreuung phasenweise besonderer Exper-
tise bedarf, ist dieses Modell allerdings nur begrenzt nutzbar, denn existiert 
die Expertise für eine konkrete Gruppe seltener Krankheiten, ist sie häufig 
nicht oder nicht ausreichend sichtbar – und existiert sie nicht, so steht auch 
keine alternative Struktur wie beispielsweise ein Netzwerk zur Verfügung, das 
diesen Mangel abfangen könnte. Es fehlt mithin an aktiver Kommunikation 
und Vernetzung sowie fakultativ einer zentralen Koordinations- und Informa-
tionsstelle. Diese Defizite adressiert das neue Stufenmodell (rechte Bildhälfte). 
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 Ärzte, die in 
den gleichen Patientenpfad eingebunden sind, die also Patienten der gleichen 
Gruppe seltener Erkrankungen (mit-)versorgen. Expertisecluster fungie-
ren darüber hinaus aufgrund ihrer internen integrativen Netzwerkstruktur 
als Anlaufstelle für jene Patienten, für die in Österreich 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 europäischen Kontext schließlich schafft das modulare Zentrenkonzept aus 
Expertisezentren, Expertiseclustern und der Koordinationsstelle jene Voraus-
setzungen, die die reibungslose Integration österreichischer Zentren in euro-
päische Referenznetzwerke gewährleistet (weitere Informationen zu den mögli-
chen Patientenpfaden im mehrstufigen Zentrenmodell und zur europäischen 
Vernetzung finden sich in [10] ).

Patienten sollen weiterhin wohnortnah versorgt werden
Man könnte das neue Zentrenmodell dahingehend missverstehen, dass Pati-
enten mit seltenen Krankheiten primär an den Zentren behandelt und betreut 
werden sollen und dass sie den bisher betreuenden Einrichtungen „weggenom-
men“ würden. 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 heißt das, die Grundversorgung der 
Patienten erfolgt so wohnortnah wie möglich – beim niedergelassenen Arzt 
oder in einem Spital der Primär- und Sekundärversorgung. Expertisezentren, 
Expertisecluster und assoziierte Zentren kommen erst bei besonderen Anfor-
derungen ins Spiel. Hierzu gehören u.a.: 

          → die (abschließende) Erstdiagnostik des Patienten,

          → die detaillierte Erhebung und Dokumentation des klinischen Krank-
heitsbildes zum Diagnosezeitpunkt („Baseline“),

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

          → regelmäßige (z.B. jährliche) Kontrolluntersuchungen im Rahmen eines 
Patientenmonitorings die Betreuung im Rahmen von plötzlichen Notfallsitu-
ationen. Darüber hinaus sollen die Zentren dem primär behandelnden Arzt 
beratend zur Verfügung stehen. Allfällige Modifikationen der medikamentösen 
Therapie sollten in jedem Fall mit dem Zentrum rückbesprochen werden.

Eigenständiges und transparentes Designationsverfahren
Um im Sinne einer Qualitätssicherung die Übereinstimmung der einzelnen 
Zentrumstypen (Expertisezentrum, Expertisecluster und assoziiertes Zent-
rum) mit den jeweils hierfür definierten Leistungskriterien gewährleisten zu 
können, soll in Österreich (analog zu den auf der EU-Ebene angesiedelten 
Planungen für europäische Expertisezentren und Referenznetzwerke) ein 
eigenständiges, 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 können, 

          → 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, für einen Zeitraum von 5 Jahren verliehenen Titels abge-
schlossen. Nach Ablauf dieser Frist wären 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: Während sich potenzielle Zentren aus eigener Initiative um 
eine offizielle Designation bewerben können 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 Gesundheitsbehör-
den explizit nicht gewünscht.   
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Abb. 3
Schematische Dar- 
stellung der ge-
planten intra- und 
transsektoralen 
Einbindung des 
neuen Zentrenmo-
dells in der Versor-
gungslandschaft.

Nationale Koordinationsstelle für 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 Österreich: die Unterstützung 
und Koordination der Herausbildung und Designation der verschiedenen Zent-
rentypen und die Einrichtung und/oder Förderung der zugehörigen Netzwerke 
auf nationaler und europäischer Ebene. Die Koordinationsstelle wurde bereits 
Anfang 2011 an der Gesundheit Österreich 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 für seltene Erkrankungen
Sowohl die europäischen Konzepte als auch die Petition regen nachdrücklich 
die Einrichtung und nachhaltige Sicherung eines leicht zugänglichen Infor-
mationssystems für 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 für seltene Erkrankungen 
und Orphan Drugs, verweist. In Österreich ist eine nationale Co-Finanzie-
rung des Orphanet-Länderteams im Entwurf für den nationalen Aktionsplan 
vorgesehen. Auch hier ist die Realität – zumindest derzeit – weiter. So finan-
ziert das Bundesministerium für Gesundheit bereits jetzt das österreichische 
Länderteam im Rahmen der „Joint Action Orphanet Europe“, des aktuellen 
EU-Projektes zu Orphanet, mit. Dieses Projekt läuft allerdings Ende 2014 aus, 
danach sollte und müsste eine nationale Co-Finanzierung über den NAP.se 
greifen.

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 Qualitätskriterien von diagnosti-
schen Einrichtungen fehlen. 

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

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

         →  Die aktive transsektorale Vernetzung (Abb.3) soll nicht nur die Auf- 
merksamkeit gegenüber seltenen Erkrankungen steigern, sondern mittelfristig 
idealtypische Versorgungspfade etablieren und auf diese Weise die Diagnose 
zukünftiger neuer Patienten beschleunigen (Stichwort: „Awareness and care 
pathways“).

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

         →  Die Einrichtung von Expertisezentren Typ B zur Versorgung definierter 
Gruppen seltener Krankheiten schließt den Einsatz einer klinisch-apparativen 
„State-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 Maßnahmen gesetzt. Anders verhält es sich in den Berei-
chen medizinisch-chemische sowie genetische Labordiagnostik, bildgebende 
Diagnostik und Pathologie, hier sind zusätzliche Maßnahmen 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:

         →  Häufig handelt es sich um hochspezialisierte und/oder technisch sehr 
aufwändige Untersuchungen, die besonderer Expertise in der Durchführung 
der Analysen und der Interpretation der Ergebnisse bedürfen. 

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

(a) Transsektorale Versorgungswege im derzeitigen 
System
(b) Erweiterung der transsektoralen Versorgung durch 
spezialisierte Zentren für seltene Erkrankungen. Alle 
spezialisierten Zentren sind zum Aufbau und zur aktiven 
Pflege eines transsektoralen Netzwerks zu den übrigen 
Versorgungseinrichtungen verpflichtet (orange Pfeile); 
darüber hinaus sind alle Zentren mit der nationalen 
Koordinationsstelle als Informationsknoten vernetzt 
(dunkelrote Doppelpfeile).

Nationale Koordinationsstelle 
für seltene Erkrankungen

Versorgungseinrichtungen
 (s. Legende Abb. 1 & 2)

Neue ergänzende Patientenwege 
zu Typ A-, B- oder C-Zentren

Aktives transsektorales Netzwerk 
von Typ A-, B- oder C-Zentren
zu Spitälern und zum niedergelas-
senen Bereich

Vernetzung zwischen nationaler 
Koordinationsstelle und Typ A-, B- 
oder C-Zentren

Universitätsklinik
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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“ [2] stehen im Zentrum der europäischen Überlegungen. 2009 
herrschte in der EU noch die Überzeugung vor, dass sich dies durch die 
anstehende Revision der International Classification of Diseases der WHO 
(von ICD-10 zu ICD-11) quasi automatisch umsetzen ließe. Eine von Orpha-
net im Auftrag der WHO geführte Arbeitsgruppe für 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 für seltene Erkrankun-
gen vom Traum zum Albtraum, da andere Arbeitsgruppen mit der Revision 
„ihrer“ Organbereiche den Entwurf ohne Rücksprache und Koordination so 
fundamental veränderten, dass von einer angemessenen Abbildung seltener 
Erkrankungen im ICD-Konzept keine Rede mehr sein kann. Entsprechend 

         →  Im Falle genetischer Untersuchungen geht es (im Idealfall) um einmal 
angeordnete Bestätigungs-/Ausschluss-Diagnosen, entsprechend hoch ist der 
Anspruch an die Verlässlichkeit.

         →  Viele Untersuchungen sind sehr kostenintensiv, auch das begründet 
einen hohen Anspruch an die Verlässlichkeit.

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

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

tief sind die Erwartungen an ICD-11 in der Europäischen 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.
 
Wünsche der Petition. 
Im Einklang mit den Zielsetzungen auf EU-Ebene forderte auch die Petition die 
Einführung einer umfassenden Kodierung seltener Erkrankungen in Öster-
reich. Daneben schlug sie die Einführung eines Ausweises vor, der in Kurzform 
die besonderen sozialen und medizinischen Bedürfnisse sowie notwendige 
Vorsichtsmaßnahmen bei der jeweiligen seltenen Erkrankung beschreiben und 
Hinweise zu aktuellen Informationsquellen enthalten sollte [1].

Österreich. 
Alle an der Ausarbeitung und Beratung des NAP-Entwurfes beteiligten Akteure 
stimmen inzwischen grundsätzlich darin überein, dass seltene Erkrankun-
gen umfassend kodiert und auf Basis dieser Kodierung im österreichischen 
Gesundheits- und Sozialversicherungssystem erfasst werden sollen. Dieser 
Schritt käme zwar zunächst nur der stationären Leistungsdokumentation zu- 
gute, sollte allerdings in Zukunft eine vergleichbare Leistungsdokumenta-
tion im ambulanten Bereich etabliert werden, so wären seltene Krankheiten, 
einmal in das System integriert, automatisch mitberücksichtigt. Angesichts 
der derzeit wenig ermutigenden Entwicklungen hinsichtlich der Abbildung 
seltener Erkrankungen in der zukünftigen ICD-11-Fassung wird im öster-
reichischen Aktionsplan aller Voraussicht nach eine Parallelstrategie veran-
kert werden: Diese sieht vor, den Revisionsprozess der WHO noch für ein 
weiteres Jahr zu beobachten und zeitgleich bereits einen Prozessfahrplan für 
die ICD-11-Alternative (die Integration der Orpha-Codes in die relevanten 
Gesundheits- und Sozialversicherungssysteme) auszuarbeiten. Mit Blick auf 
die europäische Dimension ist hier nicht an einen österreichischen Alleingang 
gedacht, sondern an eine Zusammenarbeit mit anderen Mitgliedstaaten, und 
hier – aufgrund der Ähnlichkeiten der Gesundheitssysteme – im Besonderen 
mit Deutschland.
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Schwerpunkt 4

Ständiges Beratungsgremium für seltene Erkrankungen 
beim Gesundheitsministerium

Europa. 
Die Empfehlung des Rates [2]  fordert die Mitgliedstaaten auf, Patienten und 
Patientenvertreter hinsichtlich zukünftiger Strategien für seltene Krankhei-
ten zu konsultieren. 

Wünsche der Petition. 
Auch die Petition schlug die Einrichtung eines ständigen Expertengremiums 
zur Beratung des Bundesministeriums für Gesundheit vor, in dem – neben 
medizinischen Experten und Akteuren des Gesundheitswesens – auch Selbst-
hilfegruppen vertreten sein sollten [1] .

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

Europäische Schlüsseldokumente
Die Empfehlung des Rates für eine 
Maßnahme im Bereich seltener Krank- 
heiten vom Juni 2009 [2]  fordert alle 
Mitgliedstaaten auf, spätestens bis 
Ende 2013 nationale Aktionspläne 
oder Strategien für 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 europäischen Referenz- 
netzwerken. 

Richtlinie über die Ausübung der Pati-
entenrechte in der grenzüberschrei-
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-
stattungsansprüche, aber auch die 
Grenzen und die gegebenenfalls 
notwendigen Bewilligungsabläufe 
für 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 grenzüber-
schreitenden Gesundheitsversorgung 
verwiesen, Art. 12 inkludiert die 
Festlegung von Leistungs- und Quali-
tätskriterien für Expertisezentren 
und europäische Referenznetzwerke.

Europäische Gremien
EUCERD (European Union Commit-
tee of Experts on Rare Diseases), der  
Sachverständigenausschuss für seltene  
Erkrankungen, hat in den letzten 3  
Jahren unter anderem die EUCERD- 
Empfehlung „Qualitätskriterien für 
Expertisezentren für seltene Erkran-
kungen in den Mitgliedstaaten“ [4] mit 
45 Einzelkriterien erarbeitet, die in 
adaptierter Form auch in die Ausge-
staltung des österreichischen Aktions- 
planes eingeflossen sind. 

Cross-Border Healthcare Directive  
Expert Group (CBHDEG): Die Ex- 
pertengruppe wurde von der Europä-
ischen Kommission eingerichtet und 
soll diese bei der Ausarbeitung jener 
Kriterien unterstützen, die euro- 
päische Referenznetzwerke und die 
Expertisezentren erfüllen müssen. Da  
diese Kriterien elementar für die De- 
signation von Zentren sein werden, 
sind sie auch in die Ausgestaltung des  
österreichischen Kriterienkatalogs für 
Expertisezentren integriert worden. 

Committee on Cross-Border Health-
care: Im Gegensatz zur vorgenannten 
Expertengruppe ist der „Ausschuss 
für die grenzüberschreitende Gesund- 
heitsversorgung“ ein formaler Rechts- 
körper. Entsprechend weiter gefasst  
ist das Aufgabenfeld, denn der Aus- 
schuss ist ein politisches Beschluss-
organ, das die seitens der Kommission 
vorgelegten Vorschläge verabschieden 
soll. Hierzu zählt die Definition des 
Begutachtungs-, Designations- und 
Evaluationsprozesses von Expertise-
zentren und Referenznetzwerken auf 
europäischer Ebene.

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

Die Expertengruppe für seltene 
Erkrankungen (EG-SE) und Strate-
gische Plattform für 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 Sanitätsrat 
angesiedelten Unterkommission für 
seltene Erkrankungen. 

Bericht "Seltene Erkrankungen in 
Österreich": Der im Auftrag des BMG 
erstellte und im November letzten 
Jahres veröffentlichte Bericht [7] ist 
die erste Bestandsaufnahme zur Situ-
ation und Sichtweise von Menschen 
mit seltenen Erkrankungen sowie 
der in diesem Feld tätigen Akteure. 
Zusammen mit den Anregungen der  
Europäischen Union dienen die im  
Bericht erhobenen Befunde als Aus- 
gangsbasis für die konkrete Fest- 
legung der Maßnahmen im österrei-
chischen Aktionsplan.

Was bisher geschah
Fanden die konkreten gesundheitspolitischen Arbeiten im Bereich der seltenen Erkrankungen in Österreich in den 
letzten 5 Jahren statt, so reichen sie in der EU bis 1998 zurück.
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Ein letzter, positiv hervorzuhebender Aspekt ist der integ-
rative Ansatz und die innere Kohärenz 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  
Maßnahmen, wenn immer möglich, 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 zunächst noch einmal auf 
politischer Ebene geprüft werden, bevor er endgültig 
beschlossen werden kann. Hier könnte es natürlich noch 
zu Modifikationen und Adaptierungen kommen. Wenn 
derzeit also „Wunsch“ und „Wirklichkeit“ oft nahe bei- 
einanderliegen oder sich sogar decken, so ist dies für die 
finale Fassung des NAP.se noch nicht garantiert. 

3. Das Gefährliche
Wir leben seit einigen Jahren in Zeiten einer Finanzkrise, 
auch Österreich kann sich dem nicht entziehen. Restruk-
turierung von Haushalten und Einsparungen sind dabei 
ganz allgemein unvermeidlich. Und diese Sparbemü- 
hungen treffen, wie jeder derzeit sehen kann, auch den 
Gesundheitssektor. Nun kosten nicht alle Maßnahmen 
im NAP.se gleich Geld, mittel- und langfristig ist sogar 
zu erwarten, dass einige der im Aktionsplan avisierten 
Maßnahmen durch raschere und damit ökonomischere 
Prozessabläufe Kosteneinsparungen bringen (man 
denke einmal an die Verkürzung von Diagnosewegen 
und -zeiten sowie den Wegfall unnötiger diagnostischer 
Maßnahmen sowie unnötiger oder falscher Therapien). 
Kurzfristig allerdings werden für ausgewählte Maß- 
nahmen gezielte Investitionen notwendig sein und hier  
wird es besonderer Anstrengungen vieler Akteure be- 
dürfen, um den zusätzlichen Finanzbedarf erfolgreich 
darstellen und begründen zu können. 

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

Zusammenfassung
Wie fällt nun das versprochene Zwischenfazit aus, wenn 
man die Anforderungen auf nationaler und europäischer 
Ebene mit den Konzeptionen des NAP-Entwurfes in den 
vier bislang weitgehend fertiggestellten Themenschwer-
punkten vergleicht? Die schnelle und kurze Antwort 
könnte lauten: sehr gut. Doch das würde 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
Grundsätzlich greift der Entwurf des Aktionsplans viele 
Anregungen und Ansätze der Empfehlung [2] , der Richt-
linie [3] und der Petition [1] auf und versucht, sie in einer 
an die Ausgangssituation und die Rahmenbedingungen in 
Österreich angepassten Art und Weise in den Gesamtplan 
zu integrieren. So wurde im Bereich der medizinisch- 
klinischen Versorgung der Anstoß zur Einrichtung von 
Expertisezentren und zu einer verstärkten Neu- und Weiter- 
vernetzung auf nationaler wie europäischer Ebene ebenso 
aufgegriffen wie derjenige nach einer Unterstützung 
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 europäischer 
Ebene beimisst. Und dem Wunsch nach gegenwärtiger  
wie zukünftiger Einbindung zentraler Akteure im Bereich 
der seltenen Krankheitsbilder einschließlich 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 interdisziplinären Vernetzung 
eine neue Versorgungsdimension für Patienten mit selte-
nen Erkrankungen und könnte als Ausgangspunkt für 
spezielle Programme für bislang nicht diagnostizierte 
Patienten dienen. Und im Bereich der Diagnostik wurden 
an das Konzept der Expertisezentren angelehnte Leis-
tungs-, Qualitäts- und Designationskriterien ausgearbeitet, 
die die klinische und die diagnostische Versorgung der 
Patienten auf eine gleiche Stufe stellen. 

wortlichkeiten zum Ziel hat. Diese Veränderungen 
werden sich auf die Planungen für häufige wie seltene 
Krankheitsbilder gleichermaßen auswirken. Aufgrund 
ihrer zahlenmäßigen Bedeutung stehen allerdings bei 
der Ausarbeitung der Reform die häufigen Erkrankungen 
wesentlich stärker im Blickpunkt. Man wird daher sehr 
darauf achten müssen, dass das Thema seltene Erkran-
kungen im Rahmen der generellen Reformbemühungen 
nicht zu sehr in den Hintergrund gerät, sondern den ihm 
gebührenden Stellenwert behält – wir sprechen schließ-
lich von zumindest 500.000 Betroffenen in Österreich.

Einen letzten Risikofaktor bildet die mangelnde Koor-
dination der verschiedenen, teils individuellen Bemü-
hungen und Initiativen in Österreich. Der Aktionsplan 
soll lokale und regionale Initiativen unterstützen, 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 
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Till Voigtländer, Österreichischer Projektkoordi-
nator von Orphanet

der Designation von Zentren zeigt hier eindrücklich 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 für 
die Teilnahme und Integration österreichischer Zent-
ren in europäische Referenznetzwerke. Dieser Etablie-
rungsprozess kann nicht ohne nationale Koordination 
unter Beteiligung des Bundes, der Bundesländer und der 
Sozialversicherungsträger erfolgen. Dies ist, neben dem 
Aspekt der Qualitätssicherung, der zweite wesentliche 
Grund dafür, dass offizielle Zentren einem offiziellen 
Designationsverfahren unterliegen werden. Es bleibt zu 
hoffen, dass alle betroffenen Akteure diese Zusammen-
hänge 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 Gefährliche zu umschiffen, dann 
sollte am Ende wirklich gut werden, was lange währt. 



4342

Veranstaltungen

44  Pharmig: 
 Arbeitskreis seltene Erkrankungen

45 Marsch der seltenen Erkrankungen

48  Vorstellung bei den Chefärzten der 
 Sozialversicherungen

49 EURORDIS Mitgliederversammlung
 und CNA Meeting, Dubrovnik

50  Präsentation Ergebnisbericht 
 Seltene Erkrankungen in Österreich

54  Kongress für 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: 
 Ärztliche Fortbildung bei seltenen
 Erkrankungen

Pro Rare Austria –
das Jahr 2013



4544

Auf Einladung von Dr. Martina Schmidt hatte ich im Februar 2013 die Mö-
glichkeit, die Aktivitäten von Pro Rare Austria in der Pharmig, der Interes-
senvertretung der österreichischen pharmazeutischen Industrie, zu präsen-
tieren. Frau Dr. Schmidt koordiniert innerhalb der Pharmig einen regelmäßig 
stattfi ndenden Arbeitskreis für seltene Erkrankungen. Es war sehr erfreulich 
zu sehen, dass die Vertreter von Pharmafi rmen, die im Bereich der seltenen 
Erkrankungen tätig sind, großes Interesse an der Entwicklung eines starken 
Dachverbands haben. Die von mir präsentierten Zukunftspläne für Pro Rare 
Austria und die möglichen Berührungspunkte zwischen unserem Dachverband 
und der pharmazeutischen Industrie stießen auf Zustimmung. An dieser 
Stelle bedanke ich mich sehr herzlich bei Frau Dr. Martina Schmidt (Actelion), 
die diese wichtige Kontaktplattform koordiniert und darüber hinaus in den 
verschiedenen einschlägigen Arbeitsgruppen immer wieder die Anliegen der 
seltenen Erkrankungen betont. Auf Ihre Initiative geht auch die bestehende 
fi nanzielle Unterstützung für Pro Rare Austria zurück, die eine Reihe von 
Pharmaunternehmen gewähren.

Veranstaltungen

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

Weitere Informationen zum Arbeitskreis: 
www.pharmig.at/DE/Der%20Verband/
Fachbereiche/Seltene%20Erkrankungen/
Seltene+Erkrankungen.aspx

Arbeitskreis Rare Diseases in der Pharmig
Der Arbeitskreis besteht aus einer Anzahl nominierter Mitarbeiter von Pharmig-
Mitgliedsunternehmen und gestaltet als fachliches Gremium die Rahmenbedingungen 
für Arzneimittel für Seltene Erkrankungen in Österreich aktiv mit.

Ziele und Aufgaben des Arbeitskreises sind u.a.:
→  Interessensvertretung im Fachbereich Seltene Erkrankungen
→  Experten-Pool für industrierelevante Positionen
→  Mitgestaltung der politischen und fachlichen Rahmenbedingungen
→  Begleitung von aktuellen politischen und fachlichen Fragestellungen
→  Ansprechpartner für Pharmaindustrie, Behörden und andere Stakeholder
→  Aufbereitung und Weitergabe von Information an die Mitgliedsunternehmen
→  Etablierung von Best Practices und Qualitätsstandards

Lena Riedl, 
Epidermolysis bullosa-Betroffene

Als Betroff ene einer seltenen Erkrankung ist dieses Ereignis etwas ganz 
Besonderes für 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 Betroff enen von seltenen 
Erkrankungen aufmerksam zu machen. Insgesamt sind wir gar nicht wenige, 
man schätzt etwa 400.000 betroff ene Menschen in Österreich.

Als ich an diesem 2. März 2013 bei der Wiener Staatsoper ankomme, stehen 
schon überall kleine Gruppen mit Schildern und Luftballons. Ich entdecke 
meine Freunde, die ich motiviert habe uns zu begleiten und natürlich einige 
Mitglieder aus der DEBRA Familie. Denn ich bin ein „Schmetterlingskind“. 
Dann startet der 5. Marsch der seltenen Erkrankungen mit fröhlich-rhythmi-
scher Blasmusik. Jemand drückt mir Flyer in die Hand, die ich während des 
Marsches durch die Innenstadt an Passanten verteile. Dazwischen studiere ich 
die Schilder der anderen Patientengruppen und staune über unaussprechliche 
Krankheitsbezeichnungen, hinter denen vielfältige 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 Bedürfnisse, um Veränderungen im Gesundheitssystem. Genau dafür 
marschieren wir: friedlich, fröhlich, aber auch beharrlich. 

Auf dem Platz zwischen dem Kunsthistorischen und dem Naturhistorischen 
Museum machen wir Halt und lassen Luftballons steigen – ein schönes 
Zeichen der Solidarität. Auch die Blasmusik und eine Cheerleader-Gruppe 
sorgen für gute Stimmung. Unser Etappenziel, das Museumsquartier, ist bald 
erreicht. Hier fi ndet die Generalversammlung von Pro Rare Austria statt. 
Unsere großen Ziele – Aufmerksamkeit und eine faire Gesundheitspolitik für 
seltene Erkrankungen – sind mit diesem Tag wieder ein Stück näher gerückt. 

Marsch der seltene Erkrankungen
02.03.2013, Wien

Plakat zum Aktionstag
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Impressionen vom Marsch 
der seltenen Erkrankungen 
in Wien
Fotos: Rainer Riedl
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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 europäischen Stadt 
abgehalten, damit Patientenvertreter sich treffen und 
austauschen können. Die Veranstaltung fand im sonni-
gen Dubrovnik statt, da Kroatien erst kürzlich Mitglied 
der EU wurde. Mehr als 200 Teilnehmer aus über 30 
Ländern nahmen teil und debattierten Themen wie För- 
derung für Nationale Pläne für seltene Erkrankungen, 
zulassungsüberschreitende Anwendung von Medizinpro-
dukten, Neugeborenen-Screening und Gentests sowie 
Strategien und Hilfsmittel für die Verbesserung des Pati-
entenzugangs zu Orphan-Medizinprodukten. Patienten-
register, Europäische Referenznetzwerke, Fachzentren 
und spezialisierte soziale Dienstleistungen waren weitere 
Themen.

Das CNA-Meeting beschäftigte sich hauptsächlich mit 
dem Rare Disease Day 2014. Als übergreifendes Thema 
wurde „Solidarität“ festgelegt. Es wurden alle Hilfs-
mittel vorgestellt, die EURORDIS den Mitgliedern zur 
Verfügung stellt: Infopaket für Patientenorganisationen, 
offizielles Video, gedrucktes Infomaterial und die gemein-
same Webseite: www.rarediseaseday.org. Ein weiteres 
Vorhaben für die nächsten Jahre ist der Vorschlag für ein 
europäisches Jahr der seltenen Erkrankungen 2019. Die 
Vorbereitungen dafür müssten möglichst rasch beginnen. 
In der Diskussion wurde die Notwendigkeit dafür von 
allen Teilnehmern bestätigt. Die Situation der Nationalen 
Pläne für seltene Erkrankungen wurde als nächstes durch 
einen Ländervergleich Dänemark – Deutschland –  
Großbritannien beleuchtet. Es wurde dargestellt, wie weit 
die Arbeiten in diesen Ländern bereits gediehen sind  
und welche Schritte noch fehlen. 

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

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

Im Workshop über Qualitätskriterien für Expertisezent-
ren für seltene Erkrankungen wurden die Vorstellungen 
und Wünsche von verschiedenen Teilnehmerländern 
aufgezeigt. Zentren müssen ihre Expertise in jährlichen 
Berichten dokumentieren. Es sollte die Kontinuität der 
Behandlung vom Kindesalter zum Erwachsenenalter 
gewährleistet sein. Auch die Anzahl der behandelten Pati-
enten ist ausschlaggebend.

Im Rahme der Veranstaltung traf ich auch mit den Vor- 
sitzenden der Dachverbände Schweiz ProRaris, Esther 
Neiditsch, und Deutschland ACHSE, Mirjam Mann, zu 
einem Gespräch über die Konferenz in Innsbruck zu- 
sammen. Der Wunsch beider Dachorganisationen ist die 
Schaffung einer Möglichkeit zum Gedankenaustausch 
über den 15-minütigen Vortrag hinaus. Dieses Meeting 
wird parallel zu anderen Vorträgen Freitagnachmittag 
stattfinden und unter dem Motto „Gemeinsam sind wir 
stark – Chancen und Schwierigkeiten beim Aufbau eines 
Dachverbandes“ stehen.

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

Ursula Novak, 
Mutter einer Cystische Fibrose-Betroffenen

Auch Chefärzte kommen mit seltenen Erkrankungen 
nicht sehr oft in Berührung. Somit sind ihre Erfahrungen 
mit den Bedürfnissen der Patienten und die Frustration, 
die eine Ablehnung von Medikamenten oder Heilbehel-
fen auslösen, 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 
Chefärzten in den Hauptverband der Sozialversiche-
rungsträger eingeladen wurden. Zu dieser Sitzung hatten 
wir die Zusammenfassung unserer Fragebogenaktion 
mitgebracht, die wir unter unseren Mitgliedern durchge-
führt 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 
Unterstützungen nicht gewährt werden.

Manches konnte gleich vor Ort gelöst werden, manches 
wurde hinterfragt. Insgesamt war es ein sehr wertschät-
zender und guter erster Erfahrungsaustausch. Wir sind 
jedenfalls mit dem guten Gefühl weggegangen, dass 
wir einerseits alle Chefärzte für unsere Anliegen und 
auch unsere Arbeit sensibilisieren konnten, andererseits 
aber auch ein offenes Ohr für unsere Anliegen gefunden 
haben.

Allen voran danken wir hier Frau Dr. Silke Näglein, die 
als Vertreterin des Hauptverbandes der Sozialversiche-
rungsträger und Sprecherin für seltene Erkrankungen 
jederzeit bereit ist, Betroffenen zu helfen – sofern es auch 
nur irgendeine Möglichkeit dazu gibt.

Vorstellung bei den Chefärzten 
der Sozialversicherungen
25.04.2013, Wien

Siehe auch: www.eurordis.org/de/news/eurordis-mitgliedschaften-2013
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Große Unterschiede in der Versorgung
Was liest Riedl 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 
für 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 große 
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 beschäftigt sich selbst seit über 20 Jahren mit einer besonderen 
Gruppe seltener Erkrankungen, den angeborenen Stoffwechselstörungen, und 
hat viele Familien durch Diagnose, Therapien und Therapieversuche sowie 
Behördenwege begleitet. Den Ergebnisbericht hält sie daher für 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 österreichi-
sche Gesundheitssystem zwar ein gutes Zeugnis bekommen: Es wurde von 
etwa der Hälfte aller Befragten (und das quer durch alle Gruppen und Stake-
holder) als gut oder sehr gut beurteilt. „Aber es bleibt eine zweite Hälfte!“ Und 
hier bestünde Verbesserungsbedarf. Gleichzeitig betont Karall, wie wichtig es 
sei, dass an der Arbeit am Nationalen Aktionsplan für seltene Erkrankungen 
nun alle Gruppen an einem Tisch säßen.

Oft langer Weg zur Erstattung
Als Vertreterin der Sozialversicherung bezog sich Silke Näglein vor allem auf 
das Problemfeld der Erstattung. Kaum Probleme gäbe es hier im Bereich der 
zugelassenen Medikamente. Hier sei das Prozedere klar geregelt und funk-
tioniere auch gut. Näglein beruft sich auf das Prinzip der EBM. Dort, wo es 
jedoch keine Evidenz gäbe, etwa im Bereich der so genannten alternativ- und 
komplementärmedizinischen Präparate, könne 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 Näglein. Derzeit wird 
an einem ambitionierten Pilotprojet für seltene Erkrankungen gearbeitet, bei 
dem eine österreichweite einheitliche Vorgangsweise gefunden werden soll. 
Zum rechtlichen und ethischen Aspekt im Umgang mit seltenen Erkrankun-
gen sagt Maria Kletečka-Pulker, Institut für Ethik und Recht in der Medi-
zin, dass jeder Patient Anspruch auf eine Behandlung lege artis habe. „Nur 
da hört 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?“ Kletečka-Pulker betont, dass lege artis gerade bei seltenen 
Erkrankungen auch sehr stark mit allen Fragen der Forschung zusammen-
hänge. Sie verweist etwa auf den Bereich der Forschung an Kindern und nicht 
Einwilligungsfähigen, für den es politischer Konzepte und letztlich –  

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 Voigtländer, Medizinische 
Universität Wien, Dr. Magdalena Arrouas, Bundesministerium für Gesund-
heit, Dr. Silke Näglein, Hauptverband der Sozialversicherungsträger, Univ.-
Prof. Dr. Daniela Karall, Medizinische Universität Innsbruck, Dr. Rainer 
Riedl, Obmann von DEBRA Austria und Dr. Maria Kletečka-Pulker, Univer-
sität Wien, teilnahmen, wurde der Bericht „Seltene Erkrankungen in Öster-
reich“ vorgestellt. 

Erstmals systematische Bestandsaufnahme
Rainer Riedl, 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 Lösungen arbeiten“. 

Präsentation Ergebnisbericht 
Seltene Erkrankungen in Österreich 
09.09.2013, Wien

Rainer Riedl, Daniela Karall, Magdalena Arrouas, 
Susanne Hinger, Till Voigtläner, Maria Kletecka-Pulker, Silke Näglein (vlnr)
Foto: Michael Weber
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Bündelung von Expertise 
Auf die Fragen aus dem Publikum, welche Zentren konkret bis wann entstehen 
sollen und wer die Kosten tragen sollte, betonen Arrouas und Voigtländer, 
dass nicht neue Zentren etabliert, sondern bestehende Expertise gebündelt 
bzw. weiter ausgebaut werden sollten. Die Finanzierung dafür könnte nur – 
wie üblich – gemischt erfolgen, so Näglein, d. h. durch die Kostenträger: Bund, 
Länder und Sozialversicherung. 

Österreich braucht andere Prioritäten und Wertewandel 
Erwin Tschachler merkte an, dass erst der Erkenntnisschub der letzten 15 Jahre 
dazu geführt habe, dass heute seltene Erkrankungen überhaupt unterschie-
den und diagnostiziert werden können. Österreich sei hier Profiteur anderer 
Länder, die in die Erforschung dieser Erkrankungsgruppen investiert hätten, 
während man bei uns in Volkskrankheiten investiert habe. Ein Defizit, das 
er auch in der Ausbildung sieht. Er appelliert daher, auch an die zukünftigen 
Behandler zu denken und seltene Erkrankung stärker in der Ausbildung zu 
verankern. 

Eine Vertreterin einer Selbsthilfegruppe appellierte hier v. a. auch an Ärzte 
im Primärversorgungsbereich, sich die eigenen Grenzen früher einzugeste-
hen und Patienten schneller zu überweisen. Kletečka-Pulker verwies hier auf 
einen dringend notwendigen Wandel in der Wertehaltung, einerseits auf Seiten 
der Ärzte, sich Hilfe zu holen, andererseits auch auf Seiten der Patienten, das 
Nichtwissen des Arztes nicht als Schwäche zu verstehen. Karall sieht hier auch 
Verbesserungspotenzial in der Kommunikation – auch zwischen den Ärzten, 
da manche, die einen Patienten weiterüberweisen, mitunter nie eine Rückmel-
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 Voigtländer betonen, erste Zentren bereits 
nominiert sind. Zum anderen daran, dass der NAP veröffentlicht wurde – und 
zwar als gemeinsames Dokument der Ministerien für Gesundheit, Soziales und 
Wissenschaft. 

Die Umsetzung und Bewusstseinsänderung würde Karall konkret daran fest-
machen können, wenn mehr Patienten als bisher mit erfolgreich bewilligten 
Erstattungsanträgen zurückkämen oder sie häufiger mit Rückfragen von 
Chefärzten konfrontiert würde, um die Verordnungen zu erläutern. 

In seinem Resümee 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 Verständnis. „Für mich ist der Weg jetzt unumkehrbar“, zeigt er sich 
optimistisch, dass der weitere Weg nun in guter Weise vorbereitet sei.

historisch belastet – auch noch großer Aufklärungsarbeit bedarf. Weiters ver- 
wies sie auf die neue europäische Patientenmobilitätsrichtlinie, von der sie sich 
positive Auswirkungen auf die Versorgung von Patienten mit seltenen Erkran-
kungen erwartet. 

Was bringt der Nationale Aktionsplan? 
Was dürfen 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 häufiger Erkran-
kungen ausgerichtet. Wie könnten hier seltene Erkrankungen stärker berück-
sichtigt werden? Arrouas verweist hier auf die Notwendigkeit einer integrierten 
und abgestuften Versorgung, die durch die Bildung von Zentren für bestimmte 
Gruppen seltener Erkrankungen und Netzwerke gewährleistet werden soll. 

Expertisezentren und Netzwerke 
Auch Riedl erwartet sich viel von Expertisezentren: Durch die Bündelung der Ex- 
pertise kann nicht nur in der Versorgung der Betroffenen viel erreicht, sondern 
auch ein Impuls für die Forschung gesetzt werden. Als Positivbeispiel verweist er 
auf das EB-Zentrum in Salzburg, räumt aber ein, dass es in Österreich nicht für 
alle Erkrankungsgruppen Expertisezentren geben werde könne. Durch die Cross- 
Border-Healthcare-Direktive würden 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 würde dann 
beispielsweise ein Patient einmal im Jahr zur Jahreskontrolle ins Zentrum 
kommen, die regelmäßigen Kontrollen etc. würden 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.

Qualitäts- und Leistungskriterien 
In einem ersten Schritt werden nun Qualitäts- und Leistungskriterien für solche 
Zentren festgelegt, so Arrouas. Diese Kriterien werden jedoch nicht gänzlich neu 
erfunden, sondern folgen einheitlichen europäischen Standards, wie Voigtländer 
betont. Damit wird dem europäischen Ziel einer letztlich grenzüberschreitenden 
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. 

Voigtländer sieht den Weg zur Zentrenbildung als dynamischen Prozess: „Ende 
2014 werden wir an einem Punkt sein, wo wir mit ersten Zentren rechnen könn-
ten – parallel zur europäischen Ebene.“

Der Ergebnisbericht „Seltene Erkrankungen in Österreich“ kann hier abgerufen werden:
www.prorare-austria.org/seltene-erkrankungen-in-oesterreich



5554
Kongress für seltene Erkrankungen 
27.–28.9.2013, Innsbruck

Ursula Novak
Mutter einer Cystische Fibrose-Betroffenen

Nach Mariazell, Wien und Salzburg fand 2013 der 4. Öster-
reichische Kongress der seltenen Erkrankungen in Inns-
bruck statt. Diesmal wurde die Veranstaltung im Rahmen 
der jährlichen Kinderärztetagung organisiert, was vielen 
Kinderärzten und Kinderkrankenschwestern eine gute 
Gelegenheit gab, auch den einen oder anderen Vortag über 
seltene Erkrankungen zu hören. 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 über die Entwicklung 
von Medikamenten speziell für seltene Erkrankungen, 
die Unterstützungs- und Erstattungspraxis aus Sicht der 
Sozialversicherungen oder die Herausforderungen, die 
sich für Pflegeberufe ergeben, wurde referiert. Besonders 
inspirierend war der Vortrag vom Club mobil, wurde 
doch hier besonders Menschen mit Mobilitätseinschrän-
kungen Mut gemacht.

Im zweiten Teil des Kongresses waren dann Vertreter von 
Selbsthilfeorganisationen am Wort: Mit ÖSPID, ÖGAST 
und dem CF-TEAM-Tirol und Vorarlberg bekamen drei 
Vereine aus Österreich die Gelegenheit, ihre Aktivitäten 
vorzustellen. Aus der Perspektive der Vernetzung beson-
ders erfreulich waren die beiden Präsentationen unserer 
Schwestervereine aus Deutschland (ACHSE) und der 

Schweiz (ProRaris). Der Vorstand von Pro Rare Austria 
und die beiden deutschsprachigen Vereine für seltene Er- 
krankungen nahmen die Veranstaltung auch zum An- 
lass für einen ausführlichen Erfahrungsaustausch, der 
auch der Startschuss für 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 Voigtländer und Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke.  
Für Pro Rare Austria brachte dieser Kongress gute Ge- 
spräche, neue Mitglieder aus den westlichen Bundes-
ländern, aber auch neue Ideen und viel Motivation, den 
eingeschlagenen Weg fortzusetzen. Herzlichen Dank an 
die Organisatoren Daniela Karall und Johannes Zschocke.

Treffen ACHSE – ProRaris – 
Pro Rare Austria, 
gemeinsam mehr erreichen
27.09.2013, Innsbruck

Ulrike Holzer
Mutter eines Ektodermale Dysplasie-Betroffenen

Anlässlich des 4. Österreichischen Kongresses für 
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 Österreich nutzten die Gelegenheit, sich 
kennenzulernen und über Arbeit, Erfahrungen, Pro- 
bleme und Erfolge zu berichten. Die Themen reichten 
von den Herausforderungen bei der Gründung, der 
Mitgliederstruktur, der jeweiligen Versorgungssituation, 
der Zusammenarbeit im Netzwerk bis hin zum jewei-
ligen Status der Nationalen Aktionspläne für seltene 
Erkrankungen.

Alle drei Dachverbände sind aus der Notwendigkeit ent- 
standen, Menschen mit seltenen Erkrankungen zusam-
menzuführen, die trotz unterschiedlicher Diagnosen mit 
denselben Problemen kämpfen. Die Ziele sind bei allen 
die gleichen: sich zusammenzuschließen, sich gegenseitig 
unterstützen, um Verbesserungen in Diagnose, Versor-
gung und Forschung durchzusetzen. Alle drei Dachver-
bände sind auch Mitglieder im europäischen Dachverband 
EURORDIS. In Europa sind rund 30 Millionen Menschen 
von einer der über 6000 seltenen Erkrankungen betroffen. 
EURORDIS ist die internationale Stimme der Patienten 
mit seltenen Erkrankungen und zählt 606 Patientenorga-
nisationen in 56 Ländern zu ihren Mitgliedern. 

Im Gespräch der deutschsprachigen Dachverbände wurde 
deutlich, dass wir aufgrund der gleichen Herausforde-
rungen und Ziele viel von einander lernen können und vor 
allem im deutschsprachigen Raum gemeinsam noch viel 
mehr für die Aufklärung und Sensibilisierung tun müssen. 
Dazu sollte besonders auf die schwierigen Lebens- und Ver- 
sorgungsbedingungen hingewiesen werden.

So verständigten wir uns darauf, uns noch enger zu ver- 
netzen und durch verstärkte, gemeinsame Öffentlich-

keitsarbeit dafür zu sorgen, dass unsere Anliegen besser 
wahrgenommen werden. Ein konkreter Vorschlag war, 
den Tag der seltenen Erkrankungen im nächsten Schalt-
jahr koordiniert zu veranstalten. Uns wurde auch der 
„Machtfaktor“ Patient bewusst und wir werden zukünf-
tig daran arbeiten, das Gesicht des Gesundheitswesens 
im Bereich der seltenen Erkrankungen zu verändern. 

Eine seltene Erkrankung kann in jeder Familie und zu 
jeder Zeit und überall auf der Welt auftreten. Sie beein-
trächtigt das Leben der Betroffenen und ihrer Ange-
hörigen. Sie alle brauchen Unterstützung und Hilfe. 
Hier sehen die drei Dachorganisationen eine besondere 
Herausforderung für sich, die sie allerdings nur anneh-
men können, wenn sie breitere gesellschaftliche Unter-
stützung erhalten. Zusammen sind wird stärker und 
werden besser gehört – die gemeinsame Sprache und 
eine kräftige Stimme helfen dabei.

Johannes Zschocke, Magdalena Arrouas, 
Daniela Karall, Helmut Hintner (vlnr) 
Fotos: Rainer Riedl

Teilnehmer am 4. Kongress für seltene Erkrankungen

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

Erfahrungsaustausch zwischen Vertretern von
ACHSE, ProRaris und Pro Rare Austria
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Tag der Selbsthilfe 
09.10.2013, Wien

Johanna Sadil 
Vorstandsassistentin von Pro Rare Austria

Am 9. Oktober 2013 veranstaltete die ARGE Selbsthilfe 
Österreich und der Hauptverband – unter dem Motto 
„Steht der Patient tatsächlich 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 
für Gesundheit und für Arbeit, Soziales und Konsumen-
tenschutz, Experten und Entscheidungsträger aus der 
Pharmaindustrie und dem Gesundheitsbereich folgten 
der Einladung. Am Vormittag liegt der Schwerpunkt 
bei den Impulsreferaten. Durch den Tag der Selbsthilfe 
führt Frau Mag. Andrea Fried.

Mag. Monika Maier, Mitglied des Bundesvorstandes 
der ARGE Selbsthilfe, hebt ihn Ihrem Vortrag die hohe 
Erfahrungskompetenz der Selbsthilfegruppen hervor. 
Das daraus resultierende Wissen trägt wesentlich zu 
einer bedarfsorientierten Versorgung bei. Ihrem 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 für Gesundheit, zuständig für das Gesund-
heitssystem und die zentrale Koordination. „Die Pati-
entenpassivität sei kein zeitgemäßes Bild mehr – die 

Struktur der Primärversorgung werde neu organisiert und 
kann nur unter Einbezug der Patienten funktionieren“. Die 
nachfolgende Kaffeepause dient neben einer Stärkung bei 
Kuchen und Kaffee zum Plaudern mit Gleichgesinnten und 
zum Kennenlernen von Vertretern anderer Selbsthilfe- 
vereine. 

Univ.-Prof. Dr. Frank Schulz-Nieswandt, Professor für Sozi-
alpolitik und Methoden der qualitativen Sozialforschung an 
der Universität zu Köln, berichtet über die Entwicklung der 
Selbsthilfe von der Laienkompetenz zur Professionalität. 
Schulz-Nieswandt bezeichnet das soziale Feld der Selbsthil-
feorganisationen im politischen System als ein Feld voller 
Ambivalenzen. Diese sind unter anderem Autonomiean-
spruch und Fördererwartung der Patientenorganisationen 
im Gegenzug der Förderwilligkeit der Politik – wer fördert, 
kontrolliert! Es muss dafür gesorgt sein, dass die Unab-
hängigkeit der Selbsthilfe garantiert wird.

Einen weiteren spannenden Beitrag aus Deutschland 
hören wir zum Thema gesetzliche Verankerung der Selbst-
hilfe in Deutschland von Dr. Martin Danner, Bundesge-
schäftsführer der deutschen Bundesarbeitsgemeinschaft 
Selbsthilfe. In Deutschland ist seit 2004 ein Mitberatungs-
recht der Selbsthilfe gesetzlich verankert. Die Mittags-
pause wird zum Netzwerken genützt. Im Programmablauf 
folgend waren nun Selbsthilfegruppen zum Thema „Parti-
zipation und notwendige Rahmenbedingungen“ am Wort. 
An der Gesprächsrunde nehmen Vertreter themenbezoge-
ner bundesweit tätiger Selbsthilfeorganisationen teil, das 
Hautaugenmerk liegt auf dem Erfahrungsaustausch und 
dem Aufzeigen der vielfältigen Herausforderungen.

Abgeschlossen wird die äußerst interessante Veranstaltung 
mit einer Podiumsdiskussion, wo Vertreter jener Institu-
tionen eingeladen sind, die die Selbsthilfe auf Bundesebene 
unterstützen. Der allgemeine Tenor der Beteiligten war, dass 
die ARGE Selbsthilfe und die Patientenorganisationen wich-
tige Partner im Gesundheitswesen sind und dafür sorgen 
müssen, 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 diesjährige 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 für den Rare Disease 
Day 2014 sollte „Join together for better care – Gemeinsam für eine bessere 
Versorgung ” lauten. Es wurden alle Materialen präsentiert, die EUROR-
DIS für den kommenden Aktionstag zur Verfügung stellt. Heftig diskutiert 
wurde auch über das zentrale Thema „Solidarity“ des Rare Disease Days 
2015. Weiters wurde darüber informiert, dass sämtliche Informationen 
über die Nationalen Aktionspläne für 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 Pläne. 
Darüber will sie zwei bis drei Best-Practice-Vorschläge für Maßnahmen aus 
jedem Land sammeln, die ohne großen finanziellen Aufwand verwirklicht 
werden können. 

EURORDIS engagiert sich auch für die Initiative eines „European Year of 
Rare Diseases 2019“. Die offizielle Bekanntgabe wird im Februar 2014 erfol-
gen. Alle Nationalen Allianzen werden gebeten, die Verantwortungsträger 
aus den Gesundheits- und Sozialbereichen ihres jeweiligen Landes im März 
2014 darüber zu informieren. Darüber 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 dafür zu gewinnen. Ideale Kandidaten dafür wären 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 
verstärkt werden soll.

Da es aufgrund der Finanzkrise in 
praktisch allen europäischen Staats-
haushalten zu Kürzungen gekom-
men ist, wurde von EURORDIS eine 
Studie begonnen. Dabei soll geklärt 
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 über den  
Einfluss der Wirtschafts- und Finanz- 
krise auf die Gesundheit der Bewoh-
ner ihres Landes im Speziellen auf 
Rare Disease Patienten? 
und
         →  Können Sie über Vorkomm-
nisse berichten oder kennen Sie 
Patienten, denen nun der Zugang 
erschwert oder verweigert wird?
Bis März 2014 soll die Datensamm-
lung abgeschlossen sein. 

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

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

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

Im Rahmen des CNA Meetings ergab sich erneut die Gelegenheit, die Zu- 
sammenarbeit der deutschsprachigen Dachverbände ACHSE (Deutschland), 
ProRaris (Schweiz) und Pro Rare Austria weiterzuentwickeln. Im Gespräch 
mit Christoph Nachtigäller, dem Vorsitzenden der ACHSE, erörterten wir 
die Möglichkeiten von gemeinsamen Aktionen. So bietet schon der Careum 
Kongress in Basel im März 2014 eine schöne Plattform für den Auftritt aller 
drei Dachverbände. 
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World Orphan Drug Congress 
14.–15.11.2013, Genf

Michaela Weigl 
Mutter einer MPS-Betroffenen

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

Beide Kongresstage begannen mit einer großen gemeinsamen Sitzung:  
Dabei ging es beispielsweise um Fragestellungen angesichts der zunehmen-
den Entwicklung von neuen Medikamenten, wie etwa die Vereinigung von 
Bemühungen, 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 Komplexität der Beforschung von seltenen Erkrankungen; in Form einer 
Podiumsdiskussion, an der übrigens auch Dr. Robert Sauermann vom  
österreichischen Hauptverband der Sozialversicherungen teilnahm, wurde 
die Bedeutung von „Wert“ eines Medikaments aus der Perspektive der 
Zahlenden beleuchtet. 

Die Themen Marktzulassung, Preisgestaltung und Rückerstattung wurden 
intensiv diskutiert, allerdings waren die Meinungen dazu naturgemäß sehr 
unterschiedlich, was einmal sogar in einer Debatte über 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 Vorträge ich 
besuchen sollte, weil ich so vieles interessant fand. Egal ob es um die Opti-
mierung oder Realisierung von klinischen Versuchen für 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-
dürfnissen und das Anbieten von patientenzentriertem Service zur Erleich-
terung der Patientenaufnahme und Teilnahme an klinischen Studien – alles 
war spannend. 

Ségolèn Aymé, bekannt als Gründerin von Orphanet und Vorstand des 
EU-Expertengremiums für seltene Erkrankungen oder Projektleiterin von 
IRDiRC, berichtete von den EU-Aktivitäten auf dem Gebiet der seltenen 

Erkrankungen, von der Umsetzung Nationaler Aktionspläne in den einzel-
nen Ländern, 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 während des Kongres-
ses in verschiedenen Kategorien für „Rare Orphan Advocay and Research“ 
verliehen werden. Sie wurden etwa für das beste europäische 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 Dachverbänden für seltene Erkrankungen oder 
aus einzelnen Selbsthilfevereinen. Für uns Patientenvertreter hatte man im 
großen Ausstellungsraum, in dem Pharmafirmen ihre Produkte, Ideen und 
Pipelines präsentierten, erstmals eine eigene Sektion gestaltet. In dieser  
„Allianzzone für seltene Erkrankungen“ konnten wir einerseits Poster und 
Informationsmaterial präsentieren, andererseits trafen wir uns dort in den 
Pausen, um uns persönlich kennen zu lernen und unsere Erfahrungen aus  
den jeweiligen Ländern auszutauschen. 

Michaela Weigl und Virginia Tsai (Dachverband SE, Taiwan)
Fotos: Pro Rare

In der Allianzzone für seltene Erkrankungen
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Tag der Wiener Selbsthilfe 
24.11.2013, Wien

Johanna Sadil 
Vorstandsassistentin Pro Rare Austria

Im November 2013 lud die Wiener Gesundheitsförderung zum dritten Mal 
zum so genannten „Tag der Wiener Selbsthilfe“ ein. Insgesamt 76 Selbsthil-
fevereine und Patientenorganisationen nahmen mit ihren Messeständen die 
Gelegenheit wahr, ihre Angebote und Leistungen einem breiten Publikum 
zu präsentierten. In persönlichen Gesprächen konnte ich zahlreiche Inter-
essierte über die Aufgaben und Ziele von Pro Rare Austria informieren. Durch 
intensive Besuche bei den anderen Ständen nützten wir die Gelegenheit, 
auch andere Aussteller kennen zu lernen und Kontakte zu knüpfen, die zu 
einigen neuen Mitgliedschaften bei unserem Dachverband führten. Einige 
unserer Mitgliedvereine versorgten uns mit Informationsmaterial, das ich  
an unserem Stand präsentierte und somit einen guten Überblick über das 
breite Spektrum der seltene Erkrankungen geben konnte, das Pro Rare  
Austria vertritt.

Die Festräume des Wiener Rathauses boten einen prächtigen Rahmen für 
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 Beeinträchtigungen wie Depressionen und Burnout. Für reges 
Interesse beim Publikum sorgte unter anderem der Vortrag „Komplemen-
tärmedizinische Behandlungsmethoden“ und eine Präsentation über die 
Selbstheilungskräfte durch Shaolin-Künste. Workshops, beispielsweise zu 
den Themen Bewegung und positive Lebenseinstellung, lockten mit kosten-
losen Mitmach-Angeboten. Begeisterten Zuspruch fand auch der Kinderbe-
reich mit Schminkmöglichkeit, 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.

Für mich war die Veranstaltung sehr interessant und lehrreich. Besonders 
beeindruckt haben mich die vielen engagierten Mitwirkenden, die größten-
teils ehrenamtlich viel Zeit für die Selbsthilfe aufwenden. Wenn die Möglich-
keit besteht, nimmt Pro Rare Austria im nächsten Jahr gerne wieder am  
„Tag der Wiener Selbsthilfe“ teil.

Diskussionsrunde: Ärztliche 
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 Ärztliche Fortbildung bei seltenen Erkran-
kungen eingeladen. An dieser Veranstaltung nahmen 
unter anderem auch Dr. Reinhold Glehr, Allgemeinme-
diziner aus Hartberg und Präsident der ÖGAM, Prim. 
Univ.-Prof. Dr. Reinhold Kerbl, Leiter der Abteilung für 
Kinder und Jugendliche am LKH Leoben und Präsident 
der ÖGKJ, Dr. Erwin Rebhandl, Allgemeinmediziner 
aus Haslach und Präsident von Am Plus, Dr. Martina 
Schmidt, Geschäftsführerin von Actelion Pharmaceuti-
cals Austria GmbH und Arbeitsgruppenleiterin seltene 
Erkrankungen in der Pharmig, und Univ.-Prof. Dr. 
Thomas Stulnig, Klinik für 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 
Ärzteschaft, Selbsthilfe und Pharmaindustrie diskutier-
ten im Rahmen einer „Ultima Ratio“-Diskussionsrunde, 
veranstaltet von der PERI Group, über die derzeit beste-
henden und notwendigen Fortbildungsmöglichkeiten 
und vorhandenen Diagnosetools. 

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

und Guidance für Allgemeinmediziner. In Österreich ist 
bereits einiges an Wissen dazu vorhanden. Wichtig ist 
es, den Arzt dabei zu unterstützen, die Patienten optimal 
durchs System zu leiten.“

Zum Ausklang der Veranstaltung wurde den Teilneh-
mern die neu entwickelte Symptomdatenbank für seltene 
Erkrankungen zur Unterstützung der Allgemeinmedizi-
ner vorgestellt. Diese soll Hilfestellung für Ärzte bieten, 
um bei Patienten aufgrund unterschiedlicher Symptome 
nach seltenen Verdachtsdiagnosen zu suchen, bei Pati-
enten schon frühzeitig mögliche Verdachtsdiagnosen 
auszuschließen bzw. einzugrenzen und Patienten mit 
Verdacht auf bestimmte seltene Erkrankungen rasch an 
die richtige Stelle zur Abklärung überweisen zu können. 

Weitere Informationen: www.symptomsuche.at
Erwin Rebhandl, Reinhold Glehr, Martina Schmidt, Thomas Stulnig, 
Rainer Riedl, Wilfried Teufel (vlnr). Foto: Franz Pfluegl 

Am Stand von Pro Rare Austria 
Fotos: Rainhard Rollett

Johanna Sadil 
Hans Hochreiter 
Silvia Schweinzer
(vlnr)
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Um sich Gehör zu verschaffen, aber auch um die Mitglieder, Förderer 
und Stakeholder zu informieren, ist intensive Öffentlichkeitsarbeit 
notwendig. Wir haben uns daher bemüht, unseren Außenauftritt 
umfassend und professionell umzusetzen. Im Folgenden zeigen wir 
einige Beispiele für das Branding von Pro Rare Austria.

64 Logo, Claim, Informationsfolder

65 Website, Facebook

Werbung und 
Öffentlichkeitsarbeit

Pro Rare Austria –
das Jahr 2013
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In dieser Rubrik stellen wir Themen oder Organisationen vor, 
die für Pro Rare Austria und generell für Menschen mit seltenen 
Erkrankungen relevant sind. Das sind im heurigen Jahresbericht 
einmal die Nationale Koordinationsstelle für seltene Erkrankungen, 
die an der Gesundheit Österreich GmbH angesiedelt ist. 

Weiters stellen wir mit Orphanet das weltweit anerkannte 
Referenz-Portal für Informationen über seltene Erkrankungen vor. 
Mit EURORDIS, dem europäischen Dachverband für seltene 
Erkrankungen und dem relativ junge Konsortium IRDiRC, welches 
Wissenschaftler und Organisationen, die in die Erforschung 
von seltenen Erkrankungen investieren, vernetzt, präsentieren 
wir zwei internationale Organisationen. 

Zu guter Letzt stellen wir den Rare Disease Day vor, der seit seiner 
ersten Durchführung im Jahr 2008 sich immer mehr zur welt-
weit Awareness- und Aufklärungsveranstaltung für seltene
Erkrankungen entwickelt.
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Koordinationsstelle seltene Erkrankungen NKSE
Mit 1. Jänner 2011 wurde an der Gesundheit Österreich die Nationale Koor-
dinationsstelle für seltene Erkrankungen (NKSE) eingerichtet (National 
Coordination Centre for Rare Diseases, CCRD). Zu den Aufgaben dieser rela-
tiv jungen Organisationseinheit gehört es, die bestehenden medizinischen 
Leistungsangebote zu identifizieren und zu strukturieren. Außerdem sollen 
Grundlagen für einen Nationalen Aktionsplan für seltene Erkrankungen 
erarbeitet und dafür gesorgt werden, dass der Plan auch umgesetzt wird. 

Ebenfalls auf der Agenda stehen Fortführung und Ausbau der österreichspe-
zifischen Informationen im Internetportal Orphanet. Diese Plattform bietet 
Informationen für 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 dreißig Ländern. 

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

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

Orphanet
Orphanet ist ein Referenz-Portal für Informationen über seltene Erkrankun-
gen und Orphan Drugs. Die Informationen sind für die allgemeine Öffent-
lichkeit zugänglich. Ziel von Orphanet ist es, Diagnose, Versorgung und Be- 
handlung von Patienten mit seltenen Erkrankungen zu verbessern.
Orphanet bietet eine große Auswahl von frei verfügbaren Angeboten:

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

         →  Eine mehrsprachige Enzyklopädie der seltenen Erkrankungen, die 
ausgehend von den englischen Beschreibungen schrittweise in die verfüg- 
baren Sprachen der Datenbank übersetzt wird 

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

         →  ein Verzeichnis von spezialisierten Leistungen auf dem Gebiet der 
seltenen Erkrankungen: Informationen über 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 über die 
Eingabe von Symptomen erlaubt

         →  Eine Enzyklopädie mit Empfehlungen und Leitlinien für die Notfall-
medizin und Anästhesie

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

         →  Eine Sammlung von Berichten mit thematischen Schwerpunkten: 
Die sogenannten Orphanet Berichtsreihe, stellt übergeordnete Themen vor, 
die als Download zur Verfügung gestellt werden. 

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

Nationale Koordinationsstelle für seltene Erkrankungen
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Alle Orphanet-Teams befolgen die Orphanet Standard Operating Procedures 
(SOPs).

Das koordinierende Team aus Frankreich ist verantwortlich für die Infra-
struktur von Orphanet, die Bereitstellung der Bearbeitungstools, die Aktua-
lisierung und Klassifizierung der Krankheiten und die Erstellung der Enzy-
klopädie. Orphanet steht unter der Verantwortung verschiedener Ausschüsse, 
die das Projekt unabhängig voneinander betreuen um Kohärenz, Fortschritt 
und Nutzbarkeit der Datenbank zu gewährleisten.

Auf europäischer Ebene: 
         →  Ein Vorstand, bestehend aus den Landeskoordinatoren. Der Vorsitz 
wird durch den Direktor der Abteilung Orphanet in INSERM gestellt.  
Der Vorstand identifiziert verfügbare Fördermittel und leitet das Projekt.

         →  Ein Lenkungskommittee, bestehend aus Vertretern der Behörden 
und Einrichtungen, die für die Finanzierung der Kernstruktur verantwort-
lich sind. Der Vorsitz wird durch den Direktor der Abteilung Orphanet in 
INSERM gestellt. Das Kommittee gewährleistet, dass die Inhalte von Orpha-
net den gegenwärtigen politischen und strategischen Plänen der beteiligten 
Länder entsprechen. 

         →  Ein internationaler Herausgeberbeirat bestehend aus renommierten 
Fachleuten, die vom Vorstand vorgeschlagen und durch das Lenkungskom-
mittee nominiert werden. Er berät 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 Länder nominiert werden. 
Der Expertenbeirat berät das nationale Team auf Landesebene.

Die Infrastruktur und die koordinativen Arbeitsbereiche werden gemein-
schaftlich durch INSERM, das französische Gesundheitsministerium und die 
Europäische Kommission gefördert. Einige Serviceangebote der Datenbank 
werden durch die gezielte Förderung von weiteren Partnern ermöglicht.  
Nationale Aktivitäten werden gleichwertig von nationalen Institutionen und/
oder durch gesonderte Verträge finanziert. Jedes Jahr wird ein Tätigkeits- 
bericht erstellt, der online auf der Orphanet-Website veröffentlicht wird. 

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

EURORDIS
EURORDIS ist die Stimme von 30 Millionen Menschen, die in Europa mit 
einer seltenen Erkrankung leben. Die Europäische Organisation für seltene 
Erkrankungen ist eine nicht-staatliche, patientengeführte Allianz von Orga-
nisationen und Personen, die in Europa auf dem Gebiet der seltenen Erkran-
kungen tätig sind. Sie repräsentiert mehr als 600 Patientenorganisationen 
für mehr als 6000 seltene Erkrankungen in mehr als 50 Ländern und unter-
stützt die Schaffung und Entwicklung von nationalen Allianzen für seltene 
Erkrankungen und von krankheitsspezifischen europäischen Föderationen 
und Netzwerken.

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

Was tut EURORDIS?

Gesundheitspolitik und Öffentliches Gesundheitswesen
         →  Öffentlichkeitsarbeit zur Entwicklung von Gesundheitsprogrammen 
für seltene Erkrankungen: EURORDIS setzt sich für die Entwicklung natio- 
naler Strategien für die seltenen Erkrankungen auf europäischer und nati-
onaler Ebene ein und unterstützt aktiv deren Einführung. Sie organisiert 
die von ihr ins Leben gerufenen Europäischen Konferenzen für 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 schlägt sie situationsgerechte 
Organisationsmodelle für medizinische und soziale Dienste vor, speziell für 
Expertenzentren und Europäische Referenz-Netzwerke, Patienten-Daten-
banken und Register, genetische Tests, genetische Beratung und Neugebo-
renen-Screening.
         →  Spezialisierte Dienste für Patienten aufbauen: EURORDIS wirbt aktiv 
für die Schaffung von Diensten, die an die Situation und besonderen Bedürf-
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Weitere Informationen: www.eurordis.org/de

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

Forschung, Medikamente & Therapien
         →  Forschungspolitik mitgestalten: EURORDIS wirbt für eine anhaltende 
und vorrangige Berücksichtigung der seltenen Erkrankungen in Forschungs-
politik und Förderprogrammen der EU.

         →  Für Medikamentenentwicklung und Verfügbarkeit von Therapien 
werben: EURORDIS greift in die gesetzgebenden Verfahren für Orphan-Medi-
kamente, neuartige Therapien und pädiatrische Medikamente ein und arbeitet 
zusammen mit der Industrie für eine beschleunigte Entwicklung und Verbrei-
tung von Therapien. EURORDIS wirbt für eine bessere Verfügbarkeit von 
Medikamenten mit offener und qualitätsvoller Information für den Patienten.

         →  Klinische Forschung unterstützen: EURORDIS hat das Europäische 
Netzwerk von DNA-, Zell- und Gewebsbanken für seltene Erkrankungen 
(EuroBioBank) gegründet und sorgt für seinen Erhalt. Sie vertritt die Bedürf-
nisse der Patienten in europäischen Forschungsnetzwerken und befähigt 
Patienten zur Beteiligung an klinischer Forschung.

Lobbyarbeit für Patienten
         →  EURORDIS repräsentiert 30 Millionen Menschen mit mehr als 6.000 
verschiedenen seltenen Erkrankungen und setzt sich in der Europäischen 
Kommission und anderen Institutionen der EU für Programme ein, die auf 
die Bedürfnisse dieser Patienten und ihrer Familien eingehen.

Information & Vernetzung
         →  Schaffung von Gemeinschaft: EURORDIS will, dass Patienten mit 
seltenen Erkrankungen die Kraft und die Fähigkeit erlangen, über ihre eige-
nen Erfahrungen zu sprechen und voneinander zu lernen. Dafür sorgen die 
Anzahl der Mitglieder und ein koordiniertes Vorgehen: EURORDIS hat über 
600 Mitgliedsorganisationen in 56 Ländern.

         →  Informieren und Aufklären: EURORDIS nutzt seine herausgehobene 
Position in der Gemeinschaft der seltenen Erkrankungen zur Informa-
tion, Fortbildung und Aufklärung über seltene Erkrankungen. EURORDIS 
initiierte und koordiniert in internationalem Rahmen den Tag der seltenen 
Erkrankungen.

         →  Informationsdienste für Patienten: EURORDIS schafft Informati-
onsdienste, die an die Situation und besonderen Bedürfnisse der Menschen 
mit seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie ermöglicht über ganz 
Europa hinweg die Vernetzung von Beratungsdiensten und bietet auf ihrem 
Internetportal patientenfreundlichen Zugang zu vielfältigen Informationen.

Weitere Informationen: www.irdirc.org

IRDiRC
IRDiRC steht für International Rare Disease Research Consortium und 
ist ein internationales Konsortium, das Wissenschaftler und Organisationen,  
die in die Erforschung von seltenen Erkrankungen investieren, mit zwei 
großen Zielsetzungen vereint: Einerseits möchte man bis zum Jahr 2020 eine 
Therapie für 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 Großteil 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 Forschungsaktivitäten 
ermöglicht. IRDiRC bringt diese Aktivitäten 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 für ein neues Modell 
der Zusammenarbeit zu ebnen. Aktuell hat IRDiRC über 
30 Mitglieder, wie z.B. Gesundheitsinstitute und Ministe-
rien verschiedener Länder, aber auch Pharmafirmen und 
steht weiteren Mitgliedern offen. Der Beitritt kostet 10 
Mio. US-Dollar und gilt für fünf 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-
aktivitäten und die Straffung ethischer und regulatori-
scher Verfahren. Inzwischen wurde beispielsweise schon 
ein einheitliches Vokabular mit 2250 Ausdrücken für die 
Beschreibung von Phänotypen entwickelt. Dieses wird 
auf der Website publiziert. 

Entstehung
Die Idee zur Gründung von IRDiRC entstand 2009 bei 
einem Treffen zwischen zwei Vertretern der Europäi-
schen Kommission und der Nationalen Gesundheits-
institute der USA (NIH). Ihr Hauptziel war, den medi-
zinischen Durchbruch für 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 Gründung 
der IRDiRC in Bethesda (Sitz des NIH). Am 3. Work-
shop im Oktober 2011 nahmen bereits 100 Personen teil: 
Wissenschaftler, Behörden, Industrie, Patientengruppen 
sowie öffentliche und private Förderorganisationen. Die 
erste öffentliche IRDiRC-Konferenz fand im April 2013 
in Dublin statt. (Konferenzbericht unter www.irdirc.org/
wp-content/uploads/2013/06/IRDiRC_conference_
report_April2013.pdf). Die nächste öffentliche Konferenz 
der IRDiRC wird im November 2014 in China stattfinden. 

Struktur
IRDiRC wird von einem Exekutivausschuss geleitet, der 
sich aus Vertretern der einzelnen Förderstellen, Patienten- 
dachverbänden und den Vorsitzenden von drei wissen-
schaftlichen Ausschüssen zusammensetzt. 

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

Interdisziplinärer Ausschuss: stellt das Know-how zu 
fachübergreifenden Aspekten einschließlich Fragen 
in Bezug auf Ontologie, natürlichen Krankheitsverlauf, 
Biobanken und Registern. 

Therapie Ausschuss: stellt die Leitlinien für präklinische 
und klinische Forschung mit dem Ziel 200 neue Thera-
pien für seltene Erkrankungen bis 2020 auf den Markt 
zu bringen. Dazu gibt es zwölf Arbeitsgruppen, die von 
Vertretern der geförderten Projekte gebildet werden. Sie 
gewährleisten durch ihre Zusammenarbeit (Austausch 
von Ergebnissen, Know-how, Erfahrungen und Informa-
tionen) Synergien zwischen allen Forschungsprojekten. 
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Rare Disease Day – Tag der seltenen Erkrankungen
Der Tag der seltenen Krankheiten ist eine jährliche stattfi ndende, 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 über seltene Erkran-
kungen und deren Auswirkungen auf das Leben der Patienten in der Öff ent-
lichkeit und bei Entscheidungsträgern zu erhöhen. Die Kampagne richtet sich 
in erster Linie an die breite Öff entlichkeit, ist aber auch für Patienten und 
Patientenvertreter sowie Politiker, Behörden, politische Entscheidungsträger, 
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 führte letztendlich in einer Reihe von Ländern zu einer beachtens-
werten Weiterentwicklung von nationalen Aktionsplänen und Strategien für 
seltene Erkrankungen. 

Auch wenn die Kampagne als eine europäische Veranstaltung begann, hat sie 
sich mit über 70 teilnehmenden Ländern im Jahr 2013 schrittweise zu einem 
Weltereignis entwickelt. Ziel ist, dass die WHO, den letzten Tag des Monats 
Februar offi  ziell als Tag der seltenen Erkrankungen anerkennt und dass 
dadurch die Sensibilisierung für seltene Erkrankungen weltweit erhöht wird.  

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

Weitere Informationen: www.rarediseaseday.org

Tag der seltenen Erkrankungen 
wird organisiert von

Offizielle Partner
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Pro Rare Austria, 
Allianz für 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

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 Österreich
T +43 (0) 699 11 18 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 
Österreichische Dystonie Gesellschaft
T +43 (0) 1 334 26 49
E dystonie@aon.at
I www.dystonie.at
Kontakt: Prof. Mag. Richard Schierl

Einschlusskörperchen Myositis
T +43 (0) 664 101 63 22
E walter10@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 Österreich e.V.
T +43 (0) 699 13 44 81 48
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

Kleinwüchsigkeit
BKMF Österreich
T +43 (0) 7227 206 00
E office@bkmf.at
I www.bkmf.at
Kontakt: Ingvild Fischer

Klinefelter Syndrom
Klinefelter Syndrom Österreich Ost SHG
T +43 (0) 676 473 66 91
E office@klinefelter-ost.at
I www.klinefelter-ost.at
Kontakt: Wolfgang Rögner

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) 1 402 37 25
E info@lungenhochdruck.at
I www.lungenhochdruck.at
Kontakt: Gerald Fischer

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

Marfan-Syndrom
Marfan Initiative Österreich
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
ÖMCCV
T +43 (0) 1 333 06 33
E ingrid.freimbacher@oemccv.at
I  www.oemccv.at
Kontakt: Ingrid Freimbacher

Morbus Gaucher – ÖGG
T +43 (0) 699 116 94 107
E pichler@liwest.at
I  www.morbus-gaucher-oegg.at
Kontakt: Roman Pichler

MukoPolySaccharidosen
Ges. für 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 Röhl

Ösophagusatresie
KEKS Österreich
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, Glaktosämie
ÖGAST
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

Primäre Immundefekte
ÖSPID
T +43 (0) 664 183 01 69
E  info@oespid.org
I  www.oespid.at
Kontakt: Karin Modl

Rett-Syndrom
Österreichische Rett-Syndrom 
Gesellschaft
T +43 (0) 676 967 06 00
E  kontakt@rett-syndrom.at
I  www.rett-syndrom.at
Kontakt: Günther 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) 681 106 15 970
E  info@sarko.at
I  www.sarko.at
Kontakt: Johann Hochreiter

Smith-Magenis-Syndrom
Smith-Magenis-Syndrom Österreich
T +43 (0) 650 934 83 81
E  oesterreich@smith-magenis.at
I  www.smith-magenis.de
Kontakt: Mag. Alexander Ströher

Spina Bifida & Hydrocephalus 
Österreich
T +43 (0) 676 353 54 68
E  sbhoub@gmail.com
I  www.sbho.at
Kontakt: Ursula Buchmann

Tuberöse Sklerose
Verein Tuberöse 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 Bauchgefäßerkrankungen
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

Fördermitglieder 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 für seltene 
Erkrankungen (NKSE)
c/o Gesundheit Österreich 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 Voigtländer, Joy Ladurner, 
Margit Gombocz
 
Orphanet Austria
c/o Klinisches Institut für Neurologie
MedUni Wien
Währinger Gürtel 18–20
1097 Wien
T +43 (0) 1 40400-5517
E  ursula.unterberger@meduniwien.ac.at
I  www.orpha.net/national/AT-DE/index/
team-kontakt
Kontakt: Dr. Ursula Unterberger

Wiener Zentrum für seltene und unbekannte 
Erkrankungen (Vienna Center for Rare and 
Undiagnosed Diseases) der Medizinischen 
Universität Wien am Allgemeinen Kranken-
haus der Stadt Wien
T +43 (0) 1 40400-3235
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 Privatuniversität
Müllner Hauptstraße 48
5020 Salzburg
T +43 (0) 662 4482 57158 – Helpline 
E  info@zsk-salzburg.at
I  www.zsk-salzburg.at
Board für Seltene Krankheiten / 
Leiter der Spezialzentren
Univ.-Prof.Dr. Wolfgang Sperl, 
UK für Kinder- & Jugendheilkunde
Univ.-Prof.Dr. Johann Bauer, 
UK für Dermatologie
Univ.-Prof.Dr. Eugen Trinka, 
UK für Neurologie
Priv. Doz.Dr. Bernhard Paulweber, 
UK für Innere Medizin I
Priv. Doz.Dr. Florian Lagler, 
Forschungsinstitut für angeborene Stoff- 
wechselkrankheiten

Forum seltene Erkrankungen Innsbruck
c/o Humangenetik Innsbruck
Schöpfstraße 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

Spendenkonto  Raiffeisenbank

ZVR   066216826
BIC     RLNWATWWOBG
IBAN  AT30 3258 5000 0101 5700
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Ausgewählte
Presseartikel

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

Bundesminister 
Alois Stöger
Nationaler Einsatz

MPS, GBS, CIDP, 
HAE & PID
Was ist das?

Orphanet-Koordinator
Till Voigtländer
Ein Überblick

WAISENKINDER 
DER MEDIZIN

Maria und ihre Mutter Michaela erzählen vom Leben mit 
einer Seltenen Krankheit und ihren täglichen Herausforderungen.
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So hat Gott mich ins Leben gestellt, ich ken-
ne mich nicht anders. Bestimmt wäre an-
ders alles einfacher, aber ich bin trotz all 
meiner Handicaps ein fröhlicher Mensch 
und man sagt mir nach, dass niemand so la-
chen kann wie ich.

Ich habe Träume wie andere Jugendliche 
auch, beispielsweise möchte ich den Füh-
rerschein machen. Das Problem dabei ist 
nur, dass ‒ egal was ich brauche ‒  die Kos-
ten immer gleich auf ein Vielfaches explo-
dieren, weil ich nicht der Norm entspreche. 
Manchmal kaufen wir so ein: „Passt perfekt, 
wenn wir rundherum alles abschneiden.“ 
Aber oft brauche ich teure Maßanfertigun-
gen, das ist sehr frustrierend. Der Umbau ei-
nes eigenen Autos würde gar 50.000€ kos-
ten! So gesehen würde mir ein Lottogewinn 
das Leben enorm erleichtern. 

Leicht hatte ich es nie...
 Die Schule war immer wieder geprägt von 
Unverständnis und damit oft ein totaler 
Kampf für mich. Ich erinnere mich noch an 
das Gefühl, als ich im Gymnasium von ei-
nem Jungen mit „sch… Behinderte“ begrüßt 
wurde. Die vierte Klasse in einer Schule für 

Gehörbehinderte war herrlich, ich bin liebe-
voll aufgenommen worden und fühlte mich 
– trotz MPS – sehr wohl. Darauf folgten wie-
der drei schreckliche Jahre in einer HAK, wo 
mich meine Mitschüler völlig ignorierten. 
Das war schlimm und schwer zu ertragen. 

Operationen an der 
Tagesordnung
Im letzten Halbjahr ging ich nur mehr Sel-
ten zur Schule, denn aufgrund von zwei ge-
kippten Halswirbeln stand ich plötzlich 
kurz vor einer totalen Querschnittlähmung. 
Und wieder einmal musste ich mich operie-
ren lassen. Meine siebte OP! Diesmal eine 
transorale Halswirbelsäulen-OP. Das Risi-
ko war hoch, aber ich konnte nur gewinnen, 
auch wenn ich sterben würde. Doch alles 
ging gut. Nach über drei Wochen Intensiv-
station war ich über den Berg und im Herbst 
ging ich wieder in die Schule. Und siehe da, es 
ging auch anders! In der HAS fand ich sofort 
Freunde,  auch meine beste Freundin Bea.

Nach vorne blicken...
Vor zwei Jahren schloss ich die Schule mit 
Auszeichnung ab und würde nun gern ar-
beiten gehen, aber im Moment hat meine 
Therapie in London absoluten Vorrang. Die-
se große Chance kam 15 Jahre nach meiner 
Diagnose! Der Aufwand von drei Tagen wö-
chentlich ist zwar enorm, aber dank mei-
ner tollen Familie ist immer alles irgend-
wie möglich. Darüber bin ich sehr froh und 
dankbar.

Jeder von uns kann sich unter 
dem Begriff “Stoffwechsel” etwas 
vorstellen: Nahrungsaufnahme, 
Zerkleinerung, Verwertung von 
Bestandteilen, Wiedereinbau von 
Einzelteilen in neue Produkte und 
Ausscheidung nicht verwerteter 
Substanzen. 

Auf zellulärer Ebene ist dies durch-
aus analog: Jede unserer Körperzellen 
nimmt Sto¢ e über die Zellmembran auf, 
zerkleinert sie im „Verdauungsapparat“, 
den Lysosomen, verwertet Bestandtei-
le neuerlich durch Einbau in neue Zell-
produkte oder schleust nicht verwertete 
Substanzen aus. 

Der komplexe Zellsto¢ wechsel wird 
in den Einzelschritten von Genen ge-
steuert,  denn Regulatoren dieser Schrit-
te, häufi g Enzyme, sind Genprodukte in-
volvierter Gene. Liegt eine Genmutation 
vor, hat dies Selten Auswirkungen, da 
der zweite Genabschnitt (wir haben ja 
jeweils zwei gleiche Chromosomen) ei-
nen Teil dieser Fehlfunktion kompen-
sieren kann. Man ist meist ein klinisch 
gesunder Überträger eines veränderten 
Gens. 

Überträger und Betroffene
Angeborene Stoffwechselerkrankun-
gen werden meist autosomal rezessiv 
vererbt, d.h. es kommt nur bei Verände-
rung beider Gene der Chromosomen 1 – 
22 zu Krankheitszeichen. Liegen Gene 
auf dem X-Chromosom, dann sind Sym-
ptome eher bei männlichen Individuen 
zu erwarten, da eine weibliche Zelle ein 

zweites X-Chromosom trägt und einen 
Teil der Fehlfunktion des einen Gens 
durch das zweite kompensieren kann. 
Abhängig von der Schwere der Sto¢ -
wechselstörung beginnen die Sympto-
me im Mutterleib, im Kindes-, Jugend-
lichen- oder erst im Erwachsenenalter. 

Komplexe Vielfalt
an Symptomen
Sto¢ wechselstörungen sind häufi g in 
vielen Organen zu beobachten, was ei-
ne komplexe Vielfalt an Symptomen 
mit sich bringt. Im Falle lysosomaler 
Sto¢ wechselstörungen funktioniert die 
„Zellverdauung“, das Zerkleinern von 
Sto¢ en nicht, was dazu führt, dass Ma-
terial in den Lysosomen und Zellen lie-
gen bleibt und gespeichert wird. Über 40 
Enzyme sind in den lysosomalen Abbau 
involviert, allen gemeinsam ist, dass die 
Symptomatik kontinuierlich zunimmt. 
Die größte Gruppe machen die Mukopo-
lysaccharidosen aus,  andere durch ei-
ne Behandelbarkeit in das Zentrum des 
Interesses gerückte Erkrankungen sind 
der Morbus Gaucher, Pompe, Fabry, Nie-
mann Pick, Leukodystrophien, Manno-
sidosen, Wolmans Disease etc.

Maria kam als entzückendes und sehr großes 
Baby zur Welt und entwickelte sich gut zwei 
Jahre lang völlig normal. Dann allerdings 

hörte sie auf zu wachsen und fing nie wie-
der damit an. Nach etwas mehr als drei Jah-
ren wunderte ich mich erstmals über selt-
same Knochendeformationen und begann 
nach der Ursache zu suchen. Die richtige Di-
agnose zu erhalten, ist keine Selbstverständ-
lichkeit. So war der erste Test beispielsweise 
falsch negativ. Heute weiß ich, dass die Sym-
ptome von MPS-Kindern immer recht unspe-
zifisch sind,  oft falsch interpretiert werden 
und deshalb ganz wichtige Aufklärungsar-
beit geleistet werden muss.

EINBLICKE

Leben mit 
einer Seltenen 
Krankheit 

Oft werde ich angestarrt, als ob ich ein Alien wäre, 
dabei bin ich eigentlich ganz normal. Abgesehen davon, 
dass ich nur einen Meter groß bin, Skelettdeformationen 
habe, Hörgeräte trage, keine Kraft habe und einen Rollstuhl 
benötige… 

Genetisch bedingte 
Stoffwechselstörungen

Ein Leben mit und für MPS

MARIA PRÄHOFER 
 ■ ist 19 Jahre alt, hat fünf Geschwister, 

fotografi ert und liest gern, liebt ihre 
Haustiere und hat MukoPolySaccha-
ridose IVA. Sie lebt in Finklham (OÖ) 
und pendelt jede Woche nach London. 
Dort wird eine neue Therapie getestet. 

PROFIL

„Die frühzeitige 
Diagnostik dieser 
komplexen 
Krankheitsbilder ist 
wegen der zunehmend 
leichter verfügbaren 
Kausaltherapie extrem 
wichtig.“

Erfahrung und Engagement
Die Tatsache,  dass ich Wissen und jahrelange Er-
fahrung im Umgang mit MPS weitergeben möch-
te, um anderen Familien zu helfen,  motiviert 
mich seit über 15 Jahren für meine Arbeit als Vor-
sitzende der österreichischen Gesellschaft für 
MukoPolySaccharidosen.  Maria war sehr stolz, 
als ich 2012 mit dem internationalen „Life for MPS 
Award“ ausgezeichnet wurde und ist froh, dass 
ich nicht in der Ecke sitze und weine,  sondern 
ihre schwere Krankheit als Auftrag und Beru-
fung für ein „neues Leben“ im Dienste aller MPS-
Patienten sehe.

Familie als Rückhalt
Schließlich geht es uns allen gleich.  MPS ist in der 

Familie allgegenwärtig, macht das Leben für al-
le Beteiligten spannend, anstrengend und schwer. 
Sowohl körperlich, als auch psychisch und fi nan-
ziell stoßen wir immer wieder deutlich an unse-
re Grenzen.  Mir hilft mein Glaube – „Werft all eure 
Sorgen auf den Herrn, er sorgt für euch!“ – das al-
les zu scha¢ en, denn kaum ist ein Problem aus der 
Welt gescha¢ t, klopft das nächste an die Tür.  Sicher,  
mit symptomatischer Therapie lässt sich manches 
lösen, aber kausale Therapien gibt es entweder gar 
nicht oder sie kommen viel zu spät. Letztendlich 
müssen wir uns mit der Krankheit arrangieren und 
ich denke, dass uns das in unserer Familie sehr gut 
gelingt.

8 - 9 Kinder jährlich
Phenylketonurie (PKU) ist eine gene-
tische Störung von der etwa 30.000 
Menschen in der Europäischen Union 
betroffen sind und an der in Österreich 
etwa acht bis neun Kinder jährlich neu 
erkranken. PKU wird durch den Man-
gel eines Enzyms verursacht, das für 
die Verstoffwechselung der essenzi-
ellen Aminosäure Phenylalanin (Phe) 
benötigt wird. Phenylalanin kommt in 
allen Lebensmitteln vor, die Proteine 
enthalten. Wenn das aktive Enzym 
nicht in ausreichender Menge vorhan-
den ist, steigt der Phe-Spiegel im Blut 
und im Gehirn auf abnorm hohe Werte 
an. Bei Patienten mit PKU kann der 
dauerhafte Überschuss an Phenylala-
nin im Blut zu irreversiblen neurologi-
schen Erkrankungen bei Kindern so-
wie zu kognitiven Beeinträchtigungen 
und psychiatrischen Störungen bei 
Erwachsenen führen. 
„Merck konzentriert sich in seiner For-
schung auf Krankheiten, für die bisher 

noch keine ausreichenden Therapien 
gefunden wurden. Der Fokus unserer 
Forschung liegt dabei auf neurode-
generativen Erkrankungen und der 
Onkologie. Ein Ergebnis dieser For-
schung ist der Wirkstoff Sapropterin, 
der in der Lage ist, den Phe-Spiegel 
im Körper zu senken“, erklärt Elisabeth 
Prchla, Managing Director von Merck 
Österreich die Forschungsstrategie 
des 1668 gegründeten Darmstädter 
Pharma- und Chemiekonzerns.

Patientenregister 
für mehr Sicherheit
Seit den frühen 1970er-Jahren können 
in Österreich im Rahmen der systema-
tischen Früherkennung bei Neugebo-
renen praktisch alle Patienten direkt 
nach der Geburt diagnostiziert werden. 
Bis vor kurzem bestand die einzige 
Möglichkeit, den Phe-Spiegel im Blut 
zu kontrollieren oder zu reduzieren, 
in einer lebenslang einzuhaltenden, 
strengen und phenylalaninfreien Diät. 
Im Dezember 2008 erhielt erstmalig in 
der Europäischen Union ein Arzneimit-
tel von Merck die Marktzulassung als 
„Orphan Drug“ (Neuartiges Arzneimit-
tel zur Behandlung seltener Erkran-
kungen) für Patienten mit PKU ab vier 

Jahren. Gleichzeitig legte Merck das 
erste gesamteuropäische Register für 
Patienten auf, die an PKU leiden und 
mit diesem neuen Arzneimittel behan-
delt werden. Für dieses Register sollen 
625 Patienten über einen Zeitraum von 
bis zu 15 Jahren beobachtet werden, 
um die langfristige Sicherheit und kli-
nische Versorgung von Patienten mit 
PKU zu verbessern. 

Der Patient im Mittelpunkt
„Die Entwicklung des Phenylalanin-
senkers, die Einrichtung des PKU-Re-
gisters und das Bekenntnis, auch 
weiterhin an innovativen Behandlungs-
möglichkeiten für Patienten mit selte-
nen Erkrankungen zu arbeiten, sind 
Ausdruck unseres patientenzentrierten 
Ansatzes in der Forschung,“ erläutert 
Elisabeth Prchla: „Wir wollen Lösun-
gen und Services bieten, von denen 
der Patient und das Gesundheitssys-
tem pro tieren.“

Merck erforscht seltene Erkrankungen: 
Das Beispiel der Phenylketonurie

Elisabeth 
Prchla
Managing 
Director 
Merck 
Österreich
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Michaela Weigl
Mutter von Maria 
Prähofer und 
Vorsitzende der 
österreichischen
Gesellschaft für 
MukoPolySaccharidosen 
(MPS)

Ao. Univ.-Prof. Dr.Dr. 
Susanne Kircher
Fachärztin für Labo-
ratoriumsmedizin und 
Humangenetik am 
Zentrum für Pathobio-
chemie und Genetik 
der Medizinischen Uni-
versität Wien SUSANNE KIRCHER

redaktion.at@mediaplanet.com

MICHAELA WEIGL

redaktion.at@mediaplanet.com

MARIA PRÄHOFER

redaktion.at@mediaplanet.com
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EINFACH MARIA
1. Glücklich und voller ehr-
geiziger Pläne blickt sie in 
die Zukunft.
2. Nach ihrer HWS-OP, ge-
rade von der Intensivstati-
on verlegt und schon wie-
der voll aktiv.
3. Einfach typisch Maria 
4. Bei einer ihrer vielen 
Reisen nach London mit 
ihrer großen Schwester 
Anna.
FOTOS: ZVG

INSGESAMT 
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6.000 SELTENE
KRANKHEITEN 

BEKANNT 
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Shire – Mut zur Entwicklung von 
Medikamenten gegen seltene Erkrankungen

Shire Deutschand GmbH
Friedrichstraße 149
D-10117 Berlin

Tel: +49 (0)30 206 582 - 0
Fax: +49 (0) 30 206 582 - 100
www.shire.de

Seltene Erkrankungen sind häufig 
genetisch bedingt, mit zunehmen-
den Komplikationen verbunden und 
enden oft tödlich. Für viele dieser 
Erkrankungen gibt es derzeit keine 
oder nur eingeschränkte Therapie-
möglichkeiten. Bis zum Jahr 2000 
kam im Schnitt jährlich nur ein Medi-
kament zur Behandlung einer selte-
nen Erkrankung auf den Markt – und 
das bei 6.000 bis 7.000 seltenen Er-
krankungen, die bereits identifiziert 
sind. Allein in Deutschland summiert 
sich die Zahl der Betroffenen auf cir-
ca 4 Millionen Menschen.

Shire – ein weltweit agierender 
Anbieter von Spezialpräparaten 
engagiert sich seit rund zehn Jahren 
auch auf dem österreichischen Phar-
mamarkt. Shire Deutschland mit Sitz 
in Berlin vertreibt innovative Arznei-
mittel, die die Lebensqualität der Pa-
tienten deutlich steigern können. Der 

Geschäftsbereich Human Genetic 
Therapies ist auf die Erforschung 
von seltenen genetischen Erkran-
kungen spezialisiert. Ziel des Ge-
schäftsbereichs ist es, Ursache und 
Verlauf dieser komplexen und oft 
lebensbedrohlichen genetischen 
Erkrankungen zu erforschen, um 
den betroffenen Patienten durch 
innovative Therapien ein besseres 
Leben zu ermöglichen. 

Allerdings ist das wirtschaftliche Ri-
siko für Unternehmen, die sich in 
diesem Bereich engagieren, sehr 
hoch. Denn vom Labor bis zur 
Marktreife sind Aufwand und Kos-
ten mit der Entwicklung von Medi-
kamenten gegen Volkskrankheiten 
zu vergleichen. Auf dem Markt fin-
den Medikamente für seltene Er-
krankungen jedoch aufgrund der 
sehr geringen Patientenzahl nur 
wenige Abnehmer. Damit sich Un-

ternehmen stärker engagieren, hat
die EU im Jahr 2000 die ’Europäi- 
sche Verordnung über Arzneimit-
tel für seltene Erkrankungen’ er-
lassen. Die europäische Arznei-
mittelagentur (EMA) unterstützt 
seitdem Hersteller bei der Durch-
führung klinischer Studien, berät 
sie beim Studiendesign und be-
freit sie teilweise von Gebühren.  

Shire gelang es bis heute Me-
dikamente gegen fünf seltene 
Erkrankungen auf den Markt zu 
bringen: Morbus Hunter, Mor-
bus Fabry, Morbus Gaucher, 
hereditäres Angioödem und es-
sentielle Thrombozythämie.
Beim hereditären (erblichen) Angio- 
ödem kommt es immer wieder zu 
entstellenden Hautschwellungen, 
schmerzhaften Schwellungsatta-
cken im Magen-Darm-Trakt, aber 
auch zu lebensbedrohlichen Schwel-

lungen im Kehlkopfbereich. Die es-
sentielle Thrombozythämie führt zu 
einer starken Vermehrung der Blut-
plättchen, die Durchblutungsstörun-
gen und Gefäßverschlüsse zur Fol-
ge haben kann. Bei Morbus Hunter, 
Morbus Fabry und Morbus Gaucher 
reichern sich Stoffwechselprodukte 
in verschiedenen Organen und Ge-
weben an, wodurch diese zuneh-
mend geschädigt werden. Ursache 
ist der Mangel an funktionsfähigen 
Enzymen zum Abbau dieser Stoff-
wechselprodukte. Diese Enzyme 
können in einem aufwändigen Ver-
fahren gentechnologisch hergestellt 
werden. Die Entwicklung von The-
rapien für diese seltenen Erkran-
kungen ist das Ergebnis langjähriger 
Forschungsarbeit des Geschäftsbe-
reichs Human Genetic Therapies von 
Shire. Mit weltweit nahezu 600 Mitar-
beitern widmet der Geschäftsbereich 
Wissen und Können diesem Ziel.

TIPPS

Gesellschaft für 
Mukopolysaccharidosen
www.mps-austria.at

DEBRA Austria, 
Interessensgemeinschaft 
Epidermolysis bullosa
www.debra-austria.org

ÖGAST – Österreichische 
Gesellschaft für angeborene 
Stoffwechselstörungen
www.oegast.at

Marathon – Verein von Eltern 
und Angehörigen gegen 
Muskelerkrankungen bei 
Kindern
www.verein-marathon.at

Österreichische 
Selbsthilfegruppe für 
primäre Immundefekte
www.oespid.at

Marfan Initiative Österreich
www.marfan-initiative.at

Osteogenesis imperfecta 
Austria
www.glasknochen.at

Österreichische Gaucher 
Gesellschaft
www.morbus-gaucher-oegg.at

Hilfs- und Patientenorganisationen 
in Österreich
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Gemäß der Definition der EMA 
(European Medicines Agency) 
treten seltene Erkrankungen bei 
≤5 von 100.000 Menschen auf.1 
6–8% der Bevölkerung sind von 
einer seltenen Erkrankung be-
troffen, wobei in Österreich die 
Zahl der Patienten auf 400.000 
geschätzt wird.2

Nöte der Patienten. Man-
 -gelndes Wissen innerhalb der 
Ärzteschaft trägt immer wieder 
dazu bei, dass kostbare Jahre ver-
gehen, bis eine korrekte Diagno-
se erfolgt. Innerhalb dieser Zeit-
spanne entwickeln die Patien-
ten häufig Folgeerscheinungen 
ihrer Erkrankung, die bei früh-
zeitiger Diagnose vermeidbar 
gewesen wären. Eine empirische 
Erhebung des Gesundheitsmi-
nisteriums zeigt die wichtigsten 
Defizite wie z.B. fehlende Informationen 
und Probleme mit chefärztlichen Bewilli-
gungen aus Sicht der Erkrankten und ih-
rer Angehörigen auf (siehe Grafik nächste 
Seite).3 
Dr. Rainer Riedl, selbst Vater einer Betrof-
fenen, erklärt in seiner Funktion als stell-
vertretender Obmann der Organisation 
Pro Rare Austria*: „Pro Rare Austria ver-
steht sich als Dachverband der sechzig 
österreichischen Patientenvereini-
gungen dieser Art. Nur ein spezieller 
Dachverband kann die Interessen der 
Betroffenen gezielt vertreten und so als 
kompetenter Ansprechpartner für alle 
Stakeholder fungieren. Unser Anlie-

gen ist insbesondere die Einfüh-
rung einheitlicher Regelungen 
für Pflegemaßnahmen, aber 
auch die Verbesserung der medi-
zinischen Versorgung und die 
Sicherstellung von supportiven 
Maßnahmen ohne bürokrati-
sche Hürden.“ 

Tuberöse Sklerose. Sel-
tene Erkrankungen wie TSC 
(Tuberous Sclerosis Complex) 
machen deutlich, wie wichtig 
die Schaffung von Kompetenz-
zentren ist, um Patienten mit sel-
tenen Erkrankungen frühzeitig 
einer adäquaten Behandlung 
durch Spezialisten zuzuführen. 
Dazu Univ.-Prof. Dr. Martha 
Feucht, Universitätsklinik für 
Kinder- und Jugendheilkunde, 
Medizinische Universität Wien: 
„Das multidisziplinäre Team 

umfasst nicht nur Ärzte unterschiedlicher 
Fachdisziplinen, sondern auch speziali-
siertes Personal wie Sozialarbeiter, Psycho-
logen oder Ergotherapeuten.“
Bei TSC handelt es sich um eine sehr kom-

plexe Erkrankung, die durch den Befall 
vieler Organe in unterschiedlicher 
Ausprägung gekennzeichnet ist. 
Die damit assoziierten Tumore be-

treffen fast alle Organe und sind 
überwiegend benigner Natur. 
TSC ist eine genetisch beding-
te Erkrankung, die einem au-

tosomal-dominanten Erbgang 
folgt. In 50% der Fälle wird die 
Erkrankung weitervererbt, >> 

Forschung für 
 Orphan Drugs
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Seltene Erkrankungen sind, was Diagnostik und Therapie betrifft, nach wie 
vor „Stiefkinder der Medizin“. Am  2. März fand bereits zum sechsten Mal 
der „Rare Disease Day“ statt, mit dem Ziel, Awareness für die Thematik und 
die damit assoziierten Probleme zu schaffen.  TEXT MAG. DR. ANITA SCHREIBERHUBER

krebs:hilfe! 2:2013

Anzeigen-
platzhalter

Riedl: „Unser An- 
liegen ist u.a. die  
Sicherstellung von 
supportiven Maßnah-
men ohne bürokrati-
sche Hürden.“

Feucht: „Die Ausbil-
dung von Ärzten 
muss dahingehend 
verbessert werden, 
dass die Patienten 
gezielt einem spezia-
lisierten Zentrum zu- 
gewiesen werden.“

Kronen Zeitung
(September 2013)

Kronen Zeitung
(Mai 2013)
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Sie leiden unter der Huntington-Krankheit, Cystischer Fibrose, Vitiligo,... und warten – oft unbehandelt – jahrelang allein 
nur auf die Diagnose. Wie geht es Menschen, deren Schicksal eine „seltene Erkrankung“ ist, was sind ihre größten Probleme, 
wo sehen sie Licht am Ende des Tunnels,  und welche Wünsche haben sie an Ärzte, mit denen sie in Kontakt kommen?

Es ist vor allem der Sommer, in dem  
Klara S.*), 46, leidet: Dann nämlich, wenn 
die Sonne anderen eine gleichmäßige 

schöne Bräune auf die Haut zaubert, zeigen 
sich auf Klaras zartem Gesicht und auch am 
ganzen Körper deutlich sichtbare, scharf be-
grenzte weiße Flecken, die jedwede Hauthar-
monie zerstören, und die ihr alle Freude an 
luftiger Sommerkleidung und Badespaß neh-
men, weil sie sich wegen ihrer fleckigen Haut 
schämt. Vitiligo oder auch Weißfleckenkrank-
heit nennt sich jene seltene Pigmentstörung, 
die bei Klara S. im Alter von dreißig Jahren 
erstmals auftrat und die mit zu den so ge-
nannten Rare Diseases zählt. 

400.000 Betroffene in Österreich
In Österreich sind etwa 400.000 Menschen 
von einer dieser seltenen Erkrankungen be-
troffen, und die Probleme, mit denen sie zu 
kämpfen haben, sind wahrlich zahlreich. 
„Zunächst einmal fehlt grundsätzlich die 
Awareness für das Thema. Betroffene sto-
ßen daher oft auf Unverständnis und wer-
den nicht ernst genommen“, sagt Dr. Rainer 
Riedl, stv. Obmann von Pro Rare Austria, 
dem Dachverband für Selbsthilfegruppen 

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-
treten weg“, sagt 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 
Damit ist sie eine eher untypische, von einer 
seltenen Erkrankung Betroffene, denn die 
meisten anderen warten oft jahrelang oder 
überhaupt vergeblich auf eine Diagnose. „Im 
Schnitt gibt es pro Patient drei Fehldiagno-
sen. Nach den Untersuchungen, die uns zu 
diesem Thema vorliegen, beträgt die Latenz-
zeit bis zur richtigen Diagnose durchschnitt-
lich drei Jahre mit einer Spannbreite von drei 
Wochen bis zu 58 Jahren“, sagt Rainer Riedl 
dazu. „Vor diesem Hintergrund ist auch klar, 
dass es immer wieder zu falschen Behand-
lungen und Medikationen kommt, denn es 

gibt generell kaum medizinische Experten 
mit entsprechender Erfahrung bezüglich 
Therapie und Krankheitsverlauf, und oft sind 
auch gar keine Therapien und Medikamente 
verfügbar.“ 

Ohne Therapie, ohne Hoffnung 
Zurück zu Klara S., die - wiederum anders 
als viele andere mit einer seltenen Erkran-
kung – auch dies schon gleich zu Beginn 
ihrer Erkrankung wusste: „Meine ältere 
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 für mich 
in Frage kommen, nicht gibt, und das ist ein 
gewisser Vorteil“, sagt sie. 
Viele andere Betroffene sind – wie Rainer 
Riedl betont – vollkommen ohne (jedenfalls 
ohne kausale) wirksame Therapie, ohne Me-
dikamente und ohne Hoffnung. „Nur für eine 
Handvoll dieser seltenen Erkrankungen gibt 
es Medikamente oder erste therapeutische 
Ansätze. Die Anzahl der Medikamente mit 

einer so genannten „orphan designation“ lie-
fert zumindest einen Anhaltspunkt dafür, wie 
viele Medikamente für seltene Erkrankungen 
im Umlauf sind. Das sagt allerdings noch 
nichts über deren Wirksamkeit aus.“ 

Drohende Armutsfalle 
Diese Situation zieht einen Rattenschwanz 
an weiteren Problemen mit sich: Denn na-
türlich versuchen die meisten Betroffenen 
alles, um ihre Krankheit doch zu bewältigen, 
und das bedeutet unter anderem zahlreiche 
Arztbesuche, Spitalsaufenthalte und Thera-
pien. Dadurch aber – und oft auch zusätzlich 
durch die mit der Krankheit verbundenen 
körperlichen und psychischen Belastungen – 
sind die Arbeitsmöglichkeiten für Menschen 
mit einer seltenen Erkrankung häufig äußerst 
eingeschränkt. Die Armutsfalle droht. „Die 
Lebensqualität von Menschen mit seltenen 
Erkrankungen ist direkt proportional zu ihren 
finanziellen Ressourcen“, sagt Rainer Riedl. 

Abseits von herkömmlichen 
Konstrukten
Schwierig oder unmöglich ist oft auch die 
Bewilligung und Erstattung von entspre-
chenden Medikamenten, komplementärme-
dizinischen Therapien oder psychologischer 
Begleitung in extrem belastenden Lebens-
situationen. Der stv. Obmann von Pro Rare 
Austria weiß, wohin das führen kann: „Auch 
das ist oft eine große finanzielle Belastung, 
und der Grund liegt darin, dass die Erfassung 
der Probleme von Menschen mit seltenen 
Erkrankungen sich nicht in herkömmlichen 
Konstrukten wiederfindet. Pflegegeldeinstu-

fungen etwa richten sich nicht nach Krank-
heitsbildern, sondern nach der Schwere der 
Beeinträchtigung. Aber: Die Ärzte, die Ein-
stufungen vornehmen, haben oft noch nie 
einen Patienten mit der seltenen Krankheit X 
gesehen und können deshalb die Beeinträch-
tigung – vor allem wenn sie nicht sichtbar 
ist – schlecht oder gar nicht erfassen. Eine 
Einstufung durch entsprechende Spezialisten 
wäre daher dringend notwendig.“ 
Die Verbesserung der Diagnostik brächte 
nach Ansicht des Experten nicht nur Klarheit 
für den Patienten und - sofern verfügbar - 
richtige Medikation oder Therapie, sondern 
auch Sicherheit über den Krankheitsverlauf 
und damit Übersicht über mögliche Behand-
lungsoptionen. 
Dass dies einiges an Leid ersparen kann, weiß 
auch Klara S.: „Am Beispiel meiner Schwes-
ter sehe ich, wie sich die Sache in etwa ent-
wickeln wird, und das ist jedenfalls ein bes-
seres Gefühl als so im Dunklen zu tappen wie 
Astrid es lange Jahre tun musste.“

Nationaler Aktionsplan
Was also wäre zu tun? Was zu fordern? 
„Wesentlich für praktisch alle Themen und 
Anliegen von Menschen mit seltenen Er-
krankungen ist eine Verbesserung des allge-
meinen Bewusstseins, dass hier ein echtes 
Problem vorliegt“, sagt der stv. Obmann von 
Pro Rare Austria, einer der treibenden Kräfte 
hinter dem so genannten Nationalen Akti-
onsplan für seltene Erkrankungen, den jedes 
EU-Mitgliedsland bis Ende 2013 fertigstellen 
muss und der eine Reihe von Maßnahmen 
formuliert, die zur Verbesserung der Situa-

tion beitragen sollen. Wesentliche Punkte 
darin sind etwa die Verbesserung der Dia- 
gnostik und der klinischen Versorgung durch 
Einrichtung von Expertisezentren, die ver-
stärkte Förderung der Forschung und die Ein-
richtung eines ständigen Expertengremiums 
zur Beratung des Gesundheitsministeriums. 
Die alltäglichen Probleme von Betroffenen 
könnten mit einigen gezielten Maßnahmen 
zumindest erleichtert werden: eine „Infor-
mationskarte“ für seltene Erkrankungen, ein 
eigene Internet-Plattform für alle Stake- 
holder sowie Behandlungs- und Notfall-Leit- 
linien für die verschiedenen Gruppen seltener 
Erkrankungen. 

Keine Blöße
Was sich Rainer Riedl neben der raschen 
Umsetzung des Nationalen Aktionsplans 
noch wünschen würde wäre zum Beispiel 
auch ein vernünftiges Budget dafür, die 
weitere aktive Mitarbeit aller Stakehol-
der sowie Patientenorganisationen, die ihr 
Schicksal noch fester in die Hand nehmen 
und noch „lauter“ sind. Und er wünscht sich 
Ärzte, die sich in unklaren Fällen an erfah-
rene Kollegen oder Expertise-Zentren wen-
den – zum Wohle des Patienten mit einer 
seltenen Erkrankung. Denn dass kein Arzt 
der Welt alle seltenen Erkrankungen kennen 
kann, ist ihm klar: „Es macht auch keinen 
Sinn zu versuchen, all dieses Wissen in die 
Ausbildung von Medizinern zu integrieren. 
Ärzte und Ärztinnen geben sich schließlich 
keine Blöße, wenn sie ein Nicht-Wissen zu-
geben und sich an Experten wenden, um 
entsprechende Informationen für sich und 
für ihre Patienten einzuholen.“ 

Man sieht sie nicht...
Nicht zuletzt bleibt der Wunsch nach mehr 
Verständnis und Toleranz von uns allen. Da-
nach sehnt sich auch die Vitiligo-Patientin 
Klara S.: „Es gibt so viele von einer seltenen 
oder „seltsamen“ Erkrankung Betroffene, 
aber man sieht und hört sie nicht; nicht im 
Fernsehen, nicht im Radio, und schon gar 
nicht auf der Straße, aber wenn man sie 
dann einmal bemerkt, ist meist das große 
Unverständnis angesagt. Es ginge uns besser, 
würde man uns hin und wieder sehen, hören, 
von uns lesen, denn wer unsere Probleme 
kennt, wird wohl kaum mehr mit Vorurteilen 
und Intoleranz auf uns reagieren.“    -gv - u

Weitere Informationen auch unter: 
www.prorare-austria.org

*) Name von der Redaktion geändert 

Wann spricht man von einer seltenen Erkrankung?

In Europa wird eine Krankheit dann als selten klassifiziert, wenn sie höchstens 
eine unter 2000 Personen betrifft. Der Status „selten“ kann sich mit der Zeit oder 
auch regional ändern. Manche Krankheiten sind zwar im Prinzip häufig, können 
aber in seltenen Varianten auftreten. 

Sind seltene Erkrankungen wirklich selten?

Derzeit sind sechs- bis siebentausend seltene Erkrankungen bekannt. Regelmäßig 
werden in der medizinischen Fachliteratur neue seltene Erkrankungen erstmalig 
beschrieben. Die Zahl existierender seltener Erkrankungen hängt auch vom Grad 
der Spezifizierung in der Klassifikation der unterschiedlichen Entitäten ab. 

Welche Charakteristika hat eine seltene Erkrankung?

Fast alle genetischen Erkrankungen sind selten, aber nicht alle seltenen Erkran-
kungen sind genetisch. Für die meisten seltenen Erkrankungen sind die Ursachen 
noch nicht geklärt. Seltene Erkrankungen sind oft chronisch und fortschreitend, 
häufig auch lebensbedrohlich. Bei vielen seltenen Erkrankungen können die ersten 
Symptome schon kurz nach der Geburt oder in früher Kindheit auftreten. Über 50 
Prozent dieser Krankheiten manifestieren sich erst im Erwachsenenalter.

Quelle: www.orpha.net

Seltene Erkrankungen – die Fakten 

Allein auf weiter Flur?

Fo
to

: ©
 R

ei
nh

ar
d 

Ro
lle

tt

Arzt & Praxis
(Ausgabe 998, 2013)



LebensartDienstag I 26. Februar 2013

23

G E S U N D H E I T

ÜBERBLICK

Schlafmangel wirkt
sich auf711Geneaus
Ruhephase. SechsStunden
reichennicht:Werzuwenig
schläft,wirdanfälligerfür
Entzündungen,Stress,Stoff-
wechselstörungenundein
schwachesImmunsystem.
DasbewiesenForscherder
britischenUniversitätvon
Surrey.FürihreStudiedurf-
ten26Probandenzuerstsie-
benNächtelangmaximal
sechs,danneineWochebis
zuzehnStundenschlafen.
BlutprobennachdemSchlaf-
entzugzeigten,dass444Ge-
neherunter-und267hochre-
guliertwaren.Eswardie
ersteUntersuchungzurGe-
samtmengederGene,die
vonSchlaf
beeinflusstwerden.

WEITERE
MELDUNGEN

Weniger Salz im
Brot– keiner merkt’s
Herzgesundheit. Fünf
GrammSalzamTagsindide-
al,dieHälftederÖsterreicher
greiftaberöfterzumSalz-
streuerundgefährdetHerz
undNieren.Deswegenstar-
tetendieWienerBäcker2011
mitdemGesundheitsminis-
teriumdieKampagne„Weni-
gerSalzistg’sünder“undre-
duzierenseitdemschrittwei-
sedieSalzmengeinBrotund
Gebäck.30Tonnenkonnten
sieseithereinsparen.„Viele
Bäckerkommunizierendie
Umstellungnichtnachau-
ßen“,sagtInnungsmeister
JosefSchrott.„Außerdem
gehenwirsosanftvor,dass
dieKundennichtsmerken,
dasBrotaberannehmen.“

VON ERNST MAURITZ

Schwerer Alltag.
Der28.2. ist
Welttagder seltenen
Erkrankungen.Die
SorgenvielerFamilien
sindgroß.

Verständnis – das findet die
Familie vonVerena, 19, in ih-
rem Heimatort in NÖ: Vere-
na hat „Tuberöse Sklerose“,
eine Erkrankung, beider es
in fast allen Organen zu gut-
artigen Tumorbildungen
kommt, die auch die geistige
Entwicklung beeinträchti-
gen können. 1000Menschen
in Österreich sind betroffen.
DochineinerfremdenUmge-

Seltene Erkrankungen:
„Oft fehlt das Verständnis“

bung fehlt dieses Verständ-
nis oft, sagt Verenas Mutter
Andrea Schmidt: TS-Kinder
können manchmal auch et-
was lauter und hyperaktiv
sein. „EinmalgingeineGrup-
pevonMütternmit ihrenKin-
dern imRahmeneiner Inten-
siv-Therapie in Wien in ein
Lokal essen. Wir mussten
warten, unsere Kinder wur-
den unruhig. Einige Tische
weiter saß eine andere Mut-
ter und sagte zu ihrem Kind:
,Wenn du dich so aufführen
würdest, hätte ich dich
schon lange abgewatscht.‘
Diese fehlende Sensibilität
tut ammeistenweh.“

„Häufig müssen Patien-
ten um die generelle Akzep-
tanz ihres Leidens, eine kom-
petentemedizinischeVersor-

tren. „Immer wieder sehen
wir Fälle, in denen das Fort-
schreitenvonTuberöserSkle-
rosenichtrechtzeitigerkannt
wird oderüberhaupt nur völ-
lig unzureichende Kontroll-
untersuchungen durchge-
führt wurden“, sagt Univ.-
Prof. Martha Feucht, Leite-
rin des pädiatrischen Epilep-
siezentrums an der MedUni
Wien / AKH Wien. Solche
Zentren wie am AKHmüsste
esösterreichweit geben.

Ein Vorbildprojekt ist das
Spezialzentrum für die
„Schmetterlingskrankheit“
inSalzburg.Eswurde–abge-
sehen von einer Einmalsub-
vention des Bundes – zum
großen Teil aus Spenden fi-
nanziert.HierarbeitenMedi-
zinerunterschiedlicherFach-
richtungen eng zusammen.

Wirksame Therapien
gibt es derzeit nur für einen
Teil der Erkrankungen. Mar-
tin Butzal, medizinischer Di-
rektor von „Novartis Oncolo-
gy“:„Esgibtaber invielenBe-
reichen sehr hoffnungsvolle
Forschungsansätze.“

.· ·· · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · · ·

INTERNET
www.prorare-austria.org.
Auf dieser Seite gibt es
auch Informationen über
den „Marsch der seltenen Er-
krankungen“ am 3. 3.
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gungundoft auchumdie so-
ziale Absicherung kämpfen“,
sagt Rainer Riedl, stv. Ob-
mann des Dachverbandes
„Pro Rare Austria: Allianz
für seltene Erkrankungen.“
Seine 19-jährige Tochter lei-
det an der Krankheit der
„Schmetterlingskinder“, der
Epidermolysis bullosa (ihre
Haut ist so verletzlich wie der Flügel
einesSchmetterlings).„Siehat15
Jahre gewartet, bis sie genau
wusste, an welcher Form sie
erkrankt ist.“

Demütigend
Die Probleme zeigt auch ei-
ne Umfrage der Gesundheit
Österreich GmbH unter be-
troffenen Familien (siehe Gra-
fik). „Viele Familien müssen
immer wieder bei den Chef-
ärztenumBewilligungenvon
Therapien, Kuren, Verbands-
materialien ansuchen. Das
kann sehr demütigend sein“,
sagt Riedl: „Eine von Epider-
molysisbullosaBetroffeneer-
hielt einmal von einemChef-
arzt die Antwort: ,Wenn Sie
keinen Krebs haben, bewilli-
gen wir Ihnen keine Lymph-
drainage‘ – dabei würde ihr
die sehr helfen.“

Notwendig wäre aber
auch die Einrichtung von
mehr spezialisierten Zen-

Wiener Forscher auf der
Spur von neuen Therapien

kennt, lässt sich eine indivi-
dualisierte Therapie sinnvoll
anwendenoderentwickeln.“

Lebererkrankung
Erfolge gibt es auch bei einer
noch unheilbaren Leberer-
krankung (primär sklerosierende
Cholangitis), an der vor allem
jüngere Menschen zwischen
30 und 40 erkranken. „Diese
Erkrankung ist einesder letz-
ten großen Rätsel in der He-
patologie“, sagt Univ.-Prof.
Michael Trauner von der kli-
nischenAbteilungfürGastro-
enterologie und Hepatologie
der MedUni Wien. Jetzt gibt
es berechtigte Hoffnungen,
dass diese Erkrankung mit
Hilfeeinersynthetischherge-
stellten Gallensäure, die an
derAbteilungbeforschtwird,
geheiltwerdenkönnte.

KURIER
Gesundheits-Coach
OA DR. FLORIAN GRUBER

„Fersensporn“:Meist
ohneOP heilbar
Facharzt für Orthopädie und orthopädische Chirurgie,
Oberarzt am Herz-Jesu Krankenhaus Wien, Spe-
zialgebiet Erkrankungen von Fuß- und Sprunggelenk

Was istSchmerzursache
beim „Fersensporn“?

Das umgangssprachlich
Fersensporn genannte
Krankheitsbild ist eigent-
lich eine Erkrankung der
Plantarfaszie, einer Seh-
nenplatte in der Fußsohle,
diemithilft, dasFußgewöl-
be zu halten. Der Fachaus-
druck lautet Plantarfaszii-
tis. Dabei kommt es zu ei-
ner Überlastung des Ur-
sprungs der Faszie am Fer-
senbeinmit nachfolgender
schmerzhafter Entzün-
dung.Häufig tritt die Plan-
tarfasziitis bei Fehlstellun-
gen des Fußeswie Plattfuß
oder Hohlfuß auf. Typisch
sind Schmerzen bei Belas-
tung an der Unterseite der
Ferse, verstärkt morgens
beidenerstenSchrittenso-
wie nach längerem Sitzen.
DerimRöntgenoftsichtba-
re knöcherne Sporn am
Fersenbein kommt bei
15–20 % der Bevölkerung
vor und steht in keinemur-
sächlichen Zusammen-
hangmitderErkrankung.

Was kann ich selbst ge-
gen Beschwerden tun?

Eindeutig erwiesen ist die
Wirksamkeit von Deh-
nungsübungen für die
Plantarfaszie undAchilles-
sehne.Diese sollenüber ei-
nen längeren Zeitraum re-
gelmäßig 2- bis 3-mal täg-
lich durchgeführt werden,
beginnend morgens vor
dem Aufstehen und nach
längeren Ruhepausen.
Durch Versorgung mit
Schuheinlagen sollten be-
stehende Fußfehlstellun-
gen korrigiert werden. Mit
orthopädischen Einlagen
kann die schmerzende Re-
gion durch zusätzliche
Dämpfung an der Ferse
entlastet werden. Auch

Dr. Gruber am Tel. (01/526 57 60): Mi., 27.2., 14 bis 15 Uhr.
Anfragen per eMail: gesundheitscoach@kurier.at

Gel-Fersenkissen oder das
Tragen gut gedämpfter
Sportschuhe können die
Beschwerden lindern.

Welche Behandlungs-
methoden gibt es?

Durch Injektionenmit Kor-
tison oder bearbeitetem
körpereigenem Blutplas-
ma kann meist eine Besse-
rung erzielt werden. Auch
entzündungshemmende
Medikamente oder lokale
Maßnahmen wie das Auf-
legen eines Eisbeutels lin-
dern oft die Schmerzen.
PhysikalischeTherapiemit
StromoderUltraschallund
Physiotherapie zur Korrek-
tureinerFehlbelastungder
Plantarfaszie sollten bei
weiterbestehenden Be-
schwerden durchgeführt
werden. Neben der Rönt-
genschwachbestrahlung
wirdseiteinigenJahrendie
extrakorporale Stoßwel-
lentherapie erfolgreich
eingesetzt. Die Erfolgsrate
ist hierbei vergleichbarmit
der operativen Therapie,
allerdings ohne das Kom-
plikationsrisikoeinerOP.

Wann ist eine Operati-
on notwendig?

In ca. 90 Prozent der Fälle
kann der „Fersensporn“
durch die konservative
Therapie geheilt werden.
Wenn nach 6–12 Monaten
konsequenter Therapie
noch starkeSchmerzenbe-
stehen, kann eine Operati-
on notwendig werden. Bei
derOperationwird in offe-
ner oder endoskopischer
Technik ca. die Hälfte des
UrsprungesderPlantarfas-
zievomFersenknochenab-
gelöst und entzündliches
Gewebeentfernt.
www.gelenkzentrum-wien.com
www.privatklinik-doebling.at

Mangelnder Kostenersatz durch Krankenkassen

Notwendigkeit der erhöhten Familienbeihilfe

Notwendigkeit von interdisziplinären Einrichtungen
und überregionaler Vernetzung

Problememit chefärztlichen Bewilligungen

Ungleichheiten zwischen Krankenkassen bzw. Bundesländern

Belastung durch wiederholtes Einholen von Bewilligungen

Sonstige

Mangelnde Kenntnisse der Ärzteschaft

Informationsdefizite

Verzögerte Diagnosestellung
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8,8 %

6,8 %

6,8 %

5,2 %

4,0%
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12,7 %

11,1 %

9,6 %

5 von 10.000Welche Probleme Patienten und ihre Angehörigen sehen
Anteil von Nennungen bei einer GÖG/ÖBIG-Erhebung

Beispiele für seltene Erkrankungen

Menschen sind von einer
bestimmten seltenen
Krankheit betroffen

nicht
mehr als

6000 bis 8000 seltene Krankheiten
sind heute

offiziell bekannt

400.000 Betroffene
in Österreich, davon

50 % Kinder

7 Jahre vergehen im Schnitt,
bis die richtige

Diagnose vorliegt

■ Zystische Fibrose
(Stoffwechselstörung)

■ Epidermolysis bullosa
(„Schmetterlingskrankheit“)

■ Primäre Immundefekte

■ Mukopolysaccharidosen
(Stoffwechselerkrankungen)

■ Lungenhochdruck

HUNDERTTAUSENDE MENSCHEN IN ÖSTERREICH BETROFFEN

Quellen: GÖG/ÖBIG, Eurordis, Pro Rare Austria, Pharmig, NovartisGrafik: Schimper, Foto: Fotolia

Erfolge. „Unsere Entdeckung
hatfürAufatmeninderFami-
lie gesorgt, denn endlich
weiß sie, woran ihr Sohn lei-
det“, sagt Mediziner Kaan
BoztugvonderUni-Klinik für
Kinder- und Jugendheilkun-
dederMedUniWien.Der13-
Jährigeleidetaneinerschwe-
ren Autoimmunerkrankung
– sein Immunsystem richtet
sichgegenOrganeseinesKör-
pers. Einer Forschergruppe
derMedUniWien,desCeMM
Forschungszentrums fürMo-
lekulare Medizin der ÖAW
und des St.-Anna-Kinderspi-
tals gelang es, die genauen
genetischen Ursachen des
Defektes zu entschlüsseln.
Kinderärztinund Immunolo-
gin Elisabeth Förster-Waldl
von der Kinderklinik: „Erst
wennmandenMechanismus

?

?

?

?

Andrea
Schmidt mit
ihrer Tochter
Verena:
„Fehlende
Sensibilität
tut am
meisten weh“

Kurier
(Februar 2013)
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�� Angestoßen von einer Petition [1] im Rahmen des ersten, damals noch europäischen 
Tages der seltenen Erkrankungen (29. Februar 2008) begannen im Oktober 2008 die 
Arbeiten am Entwurf für einen nationalen Aktionsplan für seltene Erkrankungen 
(NAP.se) in Österreich. 
�� Heute, viereinhalb Jahre später, befindet sich dieser Prozess in seiner Endphase, denn Ende 
2013 muss der Entwurf fertiggestellt sein – so hat es der Europäische Rat der Gesundheitsmi-
nister in seiner Empfehlung vom Juni 2009 [2] festgelegt, und so lautet auch die klare Zielvorga-
be des österreichischen Gesundheitsministeriums. 
�� Wird also „endlich“ gut, was lange währt?

Der Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen im Kontext  
nationaler und europäischer Bemühungen

Wird endlich gut, was lange währt?

Der nationale Aktionsplan in Österreich 
– State of Play

Die Grundlagen auf europäischer Ebene und 
was bisher in Österreich geschah, sind in der 
rechts stehenden Übersicht zusammengefasst. 
Wie sieht es nun konkret um den Aktionsplan 
in Österreich aus? Wie steht es um den Ver-
gleich zwischen „Wunsch“ (Empfehlung des Ra-
tes und Petition) und „Wirklichkeit“ (antizi-
pierte Maßnahmen im NAP.se)? Beides zent-
rale Fragen, deren Beantwortung derzeit nur 
mit Einschränkungen möglich ist. Denn wäh-
rend es sich bei Petition und Empfehlung um 
abgeschlossene Textdokumente handelt, exis-
tiert der NAP.se bislang nur als in manchen Tei-
len weit fortgeschrittener, aber dennoch unvoll-
ständiger und damit vorläufi er Entwurf. Für 
eine abschließende Bewertung ist es also noch 
zu früh. 
Nicht zu früh ist es hingegen für ein Zwischen-
fazit, das sich auf jene Bereiche beschränkt, die 
schon weitgehend ausgearbeitet wurden und da-
her eine valide Gegenüberstellung zwischen den 
Konzepten auf EU- und Petitionsebene und den 
möglichen Maßnahmen im NAP.se erlauben. 

Schwerpunkt 1:  
Verbesserung der  
medizinisch-klinischen Versorgung

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

gungsstrukturen für Patienten mit seltenen 
Krankheiten widmen [2–5, 8, 9]. 
Darin kristallisieren sich vier Kernanliegen he-
raus:
• Einrichtung und Designation von nationa-

len und europäischen „Expertisezentren“ 
(EZ); diese Zentren sind als hochspezialisier-
te, jeweils auf eine zusammengehörige Grup-
pe seltener Erkrankungen fokussierte Ver-
sorgungseinrichtungen intendiert,

• Vernetzung aller Zentren und anderer rele-
vanter Versorgungsdienstleister innerhalb der 
einzelnen Mitgliedstaaten,

• Einrichtung und Designation von so genann-
ten „Europäischen Referenznetzwerken“ 
(ERN), in denen thematisch zueinander pas-
sende europäische Expertisezentren und an-
dere qualifizie te Gesundheitsdienstleister 
auf supranationaler Ebene vernetzt werden 
sollen,

• Unterstützung und nachhaltige Absicherung 
zentraler Informationssysteme wie beispiels-
weise die Referenzdatenbank Orphanet.

Zunächst vom EUCERD als Empfehlung [4, 
5] entwickelt, wurden die Kriterien für die 
Einrichtung und Designation von europäi-
schen Expertisezentren und Referenznetzwer-
ken mittlerweile in die ergänzenden Ausfüh-
rungsbestimmungen zur Richtlinie für die 
grenzüberschreitende Gesundheitsversorgung 
integriert und damit für alle Mitgliedstaaten 
verbindlich.

Wünsche der Petition. Die Überlegungen auf 
EU-Ebene spiegeln sich nahezu inhaltsgleich 
in den Wünschen der Petition wider. 

Österreich. Zur besseren Übersichtlichkeit un-
tergliedert der Entwurf des Nationalen Akti-
onsplanes das �ema zur medizinisch-klini-
schen Versorgung in drei Unterkapitel:
• die Einrichtung spezialisierter Zentren für 

seltene Erkrankungen,
• die Einrichtung einer Nationalen Koordina-

tionsstelle und
• die Einrichtung und nachhaltige Unterstüt-

zung eines umfassenden Informationssystems.

Spezialisierte Zentren für seltene 
 Erkrankungen

Zunächst galt es, einen Konsens unter allen be-
teiligten Akteuren zu erzielen, wie die europä-
ischen Modellvorstellungen am besten in das 
österreichische Gesundheitssystem integriert 
werden können:
• Österreich besitzt ein im internationalen Ver-

gleich sehr gutes Versorgungssystem, ein Zen-
trenkonzept sollte daher auf bestehende 
Strukturen aufb uen, die Errichtung von 

Priv.-Doz. Dr. Till Voigtländer
Österreichischer Projektkoordinator 
von Orphanet, Klinisches Institut 
für Neurologie, Medizinische 
Universität Wien
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