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Seltene Erkrankungen

sind selten,

aber Patienten

mit seltenen Erkrankungen

sind zahlreich. ‘ ‘



Menschen, die mit seltenen Erkrankungen geboren werden oder im Verlauf
ihres Lebens an einer seltenen Erkrankung leiden, sind auf uns und damit auf

gesellschaftliche Unterstiitzung angewiesen. Im aktuellen Regierungsprogramm
wurde deshalb die Beriicksichtigung von seltenen Erkrankungen insbesondere
bei Kindern aufgenommen, um dieser Notwendigkeit besondere Aufmerksamkeit
zu schenken und um unsere Gesellschaft noch mehr fiir diese Gemeinschafts-
hilfe zu sensibilisieren.

Bei der Umsetzung des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen (NAP.se)

ist der Fokus auf die Designationen von Expertisezentren fiir seltene Erkrankungen

gerichtet, um die medizinische Versorgung gewdhrleisten zu kdnnen. 2018 wurden

vier Expertisezentren designiert:

- Expertisezentrum fiir seltene genetisch bedingte Hauterkrankungen mit Schwer-
punkt Verhornungsstérungen: Dermatologie Med. Univ. Innsbruck

- Expertisezentrum fiir Missbildungen im Schddel- und Gesichtsbereich: Mund-
Kiefer- und Gesichtschirurgie PMU Salzburg

- Expertisezentrum fiir maligne Knochen- und Weichteiltumore: Orthopddie Med.
Univ. Graz

- Expertisezentrum fiir seltene kinderurologische Erkrankungen: Abteilung fiir
Kinderurologie der Barmherzigen Schwestern in Linz

43 Osterreichische Einrichtungen wurden im Jdnner 2019 bei der EU-Kommission
als assoziierte nationale Zentren (ANZ) eingemeldet, somit kann die Teilnahme in
23 der insgesamt 24 europdischen Referenznetzwerken (ERNs) erfolgen.

Die europdischen Referenznetzwerke (ERNs) sind nun seit zwei Jahren eingerichtet.
Bei den ERNs handelt es sich um Netzwerke fiihrender europdischer Gesundheits-
dienstleister verschiedener medizinischer Fachgebiete, die in Beratungsgremien aus
hochspezialisierten Expertinnen und Experten konkrete Fdlle bearbeiten. Seit einem
Jahr ist das Clinical Patient Management System (CPMS) in Betrieb. Mit dem CPMS
steht grundsditzlich allen Arztinnen und Arzte, also auch auBerhalb der europdischen
Referenznetzwerke, ein IT-System zur Verfiigung, wo Sie ihre besonders komplexen
Fdlle einbringen kénnen. Diese werden dann von den Expertinnen und Experten des
ERN gemeinsam bearbeitet. So kbnnen relativ einfach und unbiirokratisch alle EU-
Biirgerinnen und EU-Biirger, die den speziellen Service eines ERN bendétigen, diesen
auch in Anspruch nehmen. Im Idealfall kann wéihrend der gesamten Behandlungs-
dauer die Patientin oder der Patient im eigenen Land betreut werden und muss nicht
in ein Zentrum im Ausland reisen.

Es ist mir als Sozial- und Gesundheitsministerin ein besonderes Anliegen, die Situation
von Menschen mit seltenen Erkrankungen, zu verbessern. Ich bedanke mich in
diesem Sinne ganz besonders bei den Mitarbeiterinnen und Mitarbeitern von Pro Rare
Austria fiir lhren unermiidlichen Einsatz und ihr Engagement.

Mag. Beate Hartinger-Klein
Bundesministerin fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz
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Bedingt durch die Vielzahl, die Heterogenitdt, aber insbesondere durch 5\
das Prinzip der Seltenheit und die Tatsache, dass es zumeist keine Heilungs- ﬂ‘
maglichkeiten gibt, stellen seltene Erkrankungen nach wie vor eine Heraus-

forderung hinsichtlich Diagnose, Therapie sowie Versorgung der betroffenen

Patientinnen und Patienten dar. Umso mehr verdienen Menschen mit seltenen
Erkrankungen besondere Unterstiitzung.

Ein bestdndiger Partner in Unterstiitzungsleistungen ist dabei Pro Rare Austria.
Als Allianz fiir seltene Erkrankungen bildet Pro Rare Austria ein aktives Netz-
werk, das beratend zur Seite steht, fundierte Informationen bereitstellt, sich aktiv
fiir die Anliegen und Bediirfnisse Betroffener einsetzt und in der Offentlichkeit
entsprechendes Bewusstsein fiir seltene Erkrankungen schafft.

Im Wissenschafts- und Forschungsbereich stehen seltene Erkrankungen insbe-
sondere im Bereich der Life Sciences und medizinischen Forschung in einem
besonderen Fokus. Durch Forschungsanstrengungen gilt es, die Ursachen und
Mechanismen seltener Erkrankungen besser zu verstehen und die Entwicklung
von geeigneten Diagnose- und TherapiemaBnahmen voranzutreiben. Osterreich
kann diesbeziiglich eine sehr aktive Forschungslandschaft mit den entsprechenden
Forschungsschwerpunkten aufweisen.

Durch die Beteiligung am ,,Rare Disease European Joint Programme“ bringt sich
Osterreich auch auf europdischer Ebene mit Fachexpertise sowie mit Férder-
mitteln, bereitgestellt durch den Osterreichischen Wissenschaftsfonds FWF, ein
und trdgt damit aktiv zur Schaffung eines internationalen Forschungs- und
Innovationsnetzwerks bei. Dieses hat das Ziel, seltene Erkrankungen zukiinftig
besser diagnostizier- und therapierbar zu machen.

Fiir die wertvolle und wichtige Unterstiitzungsarbeit von Pro Rare Austria fiir
Betroffene von seltenen Erkrankungen méchte ich meinen besonderen Dank aus-
sprechen und ich darf Ihnen fiir die weiteren Tdtigkeiten meine besten Wiinsche
tibermitteln.

-
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Univ.-Prof. Dr. Heinz FaBmann
Bundesminister fiir Bildung, Wissenschaft und Forschung



Selbsthilfe ist ein wesentlicher Teil des Gesundheitssystems k

Es gibt Tausende von seltenen Krankheiten. Gemeinsam weisen sie eine ‘-
Besonderheit auf: die geringe Anzahl an Patientinnen und Patienten. Diese

Besonderheit bringt es mit sich, dass sie die Durchfiihrung von Studien erschwert

und dass es eine geringe Anzahl von Experten gibt, die an einer seltenen Erkrankung

arbeiten und die Versorgung sicherstellen. Daher sind die Wege zu guten Behand-

lungs- und Versorgungsmdoglichkeiten hdufig nicht klar ersichtlich, was dazu fiihrt,

dass sich die Betroffenen oft mit ihrer Erkrankung alleine gelassen fiihlen.

Selbsthilfegruppen und -organisationen leisten hier einen wichtigen Beitrag im
Gesundheitssystem. Die Allianz fiir seltenen Erkrankungen Pro Rare Austria ist
ein wichtiger Player in der Selbsthilfe. Als dsterreichweit tdtiger Dachverband
ist er DAS Sprachrohr fiir Betroffene und leistet einen maBgeblichen Beitrag,
sie im Umgang mit einer seltenen Erkrankung zu stérken. Dabei geht es um Auf-
kldrung und gegenseitige emotionale Unterstiitzung, aber auch um praktische
Informationen und Tipps im Umgang mit der Erkrankung.

Der Sozialversicherung ist es ein groBes Anliegen, die Stimme der Patienten zu
stdrken und gezielt zu férdern. Wir haben den Dialog mit der Selbsthilfe bereits
2007 begonnen, ihn bis heute laufend ausgebaut und unterstiitzen deren wertvolle
Arbeit nach unseren Moglichkeiten. So konnten Projekte wie das aRAREness-Pro-
Jjekt zur Steigerung der Gesundheitskompetenz von erkrankten Kindern und deren
Angehdrigen oder das NAP.se-Projekt fiir transparente Behandlungspfade, um
den Zugang zu Diagnose, Behandlung, Reha und Pflege zu verbessern - dank
des Projektbetreibers Pro Rare Austria aus den Mitteln des Rahmen-Pharmaver-
trages - ermoglicht werden.

Pro Rare Austria ist ein wesentlicher Akteur bei der Umsetzung des Nationalen
Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen und ein gutes Beispiel, wie wichtig Selbst-
hilfe fiir eine patientenorientierte Versorgung ist.

Ich freue mich auf die weitere Zusammenarbeit.

Dr. Alexander Biach
Vorstand des Hauptverbandes der Osterreichischen Sozialversicherungstréiger



Gerade in einer Zeit, in der das Verhdltnis von Angebot und Nachfrage immer
groBere Bereiche unseres Alltagslebens zu dominieren droht, ist es mir

wichtig aufzuzeigen, was eine solche Okonomisierung fiir seltene Krankheiten
bedeuten konnte. Die Erforschung und Behandlung von Krankheiten darf
sich nie danach richten, ob es geniigend Betroffene gibt, also ein entsprechendes
Geschdftsmodell dahintersteckt. Hier ist der Gesetzgeber gefordert, dafiir zu
sorgen, dass Behandlungsansdtze und die Weiterentwicklung von Medikamen-
ten nicht in einer Schublade verschwinden, weil sie méglicherweise nicht lukrativ
genug sind. Eine solche Vorgehensweise ist nicht nur zynisch gegeniiber den
Betroffenen - in Osterreich leiden immerhin 400.000 Menschen unter seltenen
Krankheiten, in Europa sogar an die 36 Millionen -, sondern auch kurzsichtig.
Dass seltene Krankheiten nicht schnell auch in geballter Form auftreten, kann
niemand garantieren. Wertvolle Forschungszeit wdre dann verschwendet worden.
Zudem kbnnen, wie wir wissen, Erkenntnisse aus dieser Forschung fiir Fortschritte
auf anderen Gebieten dienen.

Wir alle tragen Sorge dafiir, dass seltene Krankheiten nicht aus dem oOffentlichen
Bewusstsein verschwinden und weiterhin geniigend Ressourcen in die Aufkldrung
und Information iber diese Krankheiten flieBen. Der Weg zur richtigen Diagnose
und Behandlung muss fiir die Betroffenen so kurz wie moglich gehalten werden.

Weiterhin unterstiitzt die Osterreichische Arztekammer die wertvolle Arbeit von
Pro Rare Austria, damit Menschen mit seltenen Erkrankungen in diesen Zeiten
nicht ohne Sprachrohr bleiben.

Univ.-Prof. Dr. Thomas Szekeres
Préisident der Osterreichischen Arztekammer



Seltene Erkrankungen riicken zunehmend in den Fokus der Offentlichkeit.
Politik, Gesundheitsbehorden, Kostentrdger und pharmazeutische Industrie
sind aufgerufen, ihren Beitrag zu leisten, um den vielen Betroffenen mit
effizienteren und schnelleren Diagnosen sowie neuen Therapiemdglichkeiten
zu helfen und deren Lebensqualitdt zu verbessern.

Pro Rare Austria hat als Dachverband fiir Patientenorganisationen und Selbst-
hilfegruppen viele wichtige Aufgaben iibernommen, gibt Patientinnen und
Patienten sowie Angehérigen eine Stimme und hat sich seit 2011 als wichtiger
und kompetenter Ansprechpartner fiir alle Akteure im System etabliert. Es freut
mich besonders, dass Pro Rare Austria im Rahmen der Initiative ,,Gemeinsame
Gesundheitsziele aus dem Rahmen-Pharmavertrag“ auch 2018 Fordermittel dafiir
erhalten hat, die Leistungen der Selbsthilfe sichtbarer zu machen. Dariiber hinaus
haben auch wir, die Pharmig, als Pro Rare-Kooperationspartner mit zwei hochka-
rdtig besetzten Pharmig Academy Rare Diseases Dialogveranstaltungen im ver-
gangenen Jahr die Arbeit und die Ziele von Pro Rare Austria mit unterstiitzt.

Der 2015 eingefiihrte Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.se)
zielt unter anderem darauf ab, die Designation Gsterreichischer Expertisezentren,
die an die europdischen Referenznetzwerke angebunden werden, voranzutreiben.
Der ldnderiibergreifende Austausch, die Vernetzung und die Biindelung von
Expertise sind gerade bei seltenen Erkrankungen héchst relevant. Insbesondere
auch, um weitere Therapieoptionen zu entwickeln. Ohne Zentren mit der ent-
sprechenden Expertise kénnen in Osterreich keine klinischen Priifungen fiir seltene
Erkrankungen durchgefiihrt werden.

Um die Forschungstdtigkeit in Osterreich zu stéirken und heimischen Patienten so
friith wie moglich innovative Therapien angedeihen zu lassen, bendtigt es diese
europdische Vernetzung und Sichtbarkeit. In 2018 konnten vier weitere Gster-
reichische Expertisezentren den Designationsprozess abschlieBen, die Anbindung
an das EU-Referenznetzwerk ERN wird also ausgeweitet.

Wir gratulieren Pro Rare Austria zu ihrem unermiidlichen Engagement und den
erzielten Erfolgen im Jahr 2018. Gemeinsam werden wir uns weiterhin dafiir
einsetzen, das Leben fiir Menschen mit einer seltenen Erkrankung und ihre
Angehdrigen lebenswerter zu gestalten!

; o
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Mag. Alexander Herzog
Generalsekretdr der Pharmig
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Unsere Vision:
Fiir ein gutes Leben in der
Mitte der Gesellschaft.

Unsere Mission:

Pro Rare Austria gibt Menschen
mit unterschiedlichen seltenen
Erkrankungen und deren
Angehorigen eine gemeinsame,

laute Stimme. ‘ ‘



Vorwort

Es sind enorme Herausforderungen, denen sich Menschen
mit einer seltenen Erkrankung stellen miissen. Denn trotz
einer Gesundheitsversorgung auf hohem Niveau und
einem vergleichsweise gut ausgebauten Sozialsystem fehlt
es aus Sicht der Patienten — nach wie vor — an vielem:
zeitnahe Diagnosen, Zugang zu Therapien, Vergiitung von
Medikamenten- und Behandlungskosten sowie finanzielle
Mittel fiir die Grundlagenforschung und Medikamenten-
entwicklung.

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

Der Riickblick auf das Jahr 2018 erfiillt mich mit Freude
und Dankbarkeit. Im abgelaufenen Jahr ist es gelungen,
eine Reihe von wichtigen Aktivititen fiir unsere Mit-
gliedsorganisationen und fiir die weitere Starkung
unseres Dachverbands zu setzen. Treibende Kraft war
der — ehrenamtlich agierende — Vorstand von Pro Rare
Austria. Ganz wesentlich fiir den Erfolg waren auch die
beherzte Mitarbeit unserer Vorstandsassistentin Frau
Ing. Johanna Sadil und das professionelle Agieren
unserer Projektmanagerin DI Victoria Mauric. Thre
Finanzierung basiert auf Sponsoring-Beitrégen aus der
pharmazeutischen Industrie bzw. auf Fordermitteln
der Initiative ,Gemeinsame Gesundheitsziele aus dem
Rahmen-Pharmavertrag®. Dafiir herzlichen Dank!

Wesentliche Hohepunkte im vergangenen Jahr waren
fiir uns der Dialog der seltenen Erkrankungen im Friih-
jahr in Wien und der gemeinsam mit dem Forum fiir
seltene Krankheiten veranstaltete 9. Kongress fiir seltene
Erkrankungen in Graz. Dariiber hinaus nahmen wir an
einer Reihe von Veranstaltungen teil, bei denen es um
nationale und internationale Vernetzung oder Wissens-

Foto: Nadine Bargad

erwerb ging. Hohepunkt war
hier die 9. European Conference
on Rare Diseases & Orphan
Products (ECRD) im Mai, die wir
2018 nach Wien holen konnten.

Uber die vielen weiteren Veranstaltungen, bei denen Pro
Rare Austria aktiv beteiligt war, berichten wir ab Seite 51.

Sehr erfreulich ist, dass wir im Laufe des letzten Jahres
unseren Mitgliederkreis weiter erh6hen konnten: von 59
im Jahr 2017 auf 70 per Mai 2019. In Zukunft werden
wir uns bemiihen, alle potenziellen Mitgliedsvereine
aus dem Bereich der seltenen Erkrankungen als Mitglieder
zu gewinnen. Dazu ist es auch wichtig, einen guten
Beraterstab an der Hand zu haben. Ein solches Gremium
steht uns mit dem medizinischen Beirat zur Verfiigung,
der uns nun schon das sechste Jahr tatkréftig unter-
stiitzt. Eine schone und aus Sicht der Patienten essen-
tielle Entwicklung war die 2015 begonnene Fortfithrung
der Implementierung des Nationalen Aktionsplans fiir
seltene Erkrankungen (NAP.se). Pro Rare Austria war
hier im Beirat fiir seltene Erkrankungen beim BM fiir
Gesundheit in einer aktiven Rolle tatig.

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

7 /.
[ Leott
Dr. Rainer Ried/

Obmann Pro Rare Austria
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Seltene Erkrankungen

Was ist eine seltene Erkrankung?

Eine Erkrankung gilt als selten, wenn nicht mehr als 5 von
10.000 Menschen das spezifische Krankheitsbild aufweisen.
Rund 30.000 Krankheiten sind weltweit bekannt, davon
zdhlen mehr als 8.000 zu den sogenannten seltenen
Erkrankungen. Diese werden unter dem Begriff Orphan
Diseases oft auch als Waisenkinder der Medizin bezeich-
net. Im Online-Portal Orphanet kann man sich diesbeziig-
lich einen guten Uberblick verschaffen: www.orpha.net

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

Wer sind die Betroffenen

und wo liegen die Probleme?

In Osterreich leben etwa 400.000 Menschen mit einer
seltenen Erkrankung. Zum Vergleich: In Deutschland
sind es etwa 4 Millionen, in der gesamten EU geht man
von 36 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkran-
kung aus. So gesehen sind die ,,Seltenen“ gar nicht so
selten. Viele Betroffene unterstiitzen sich gegenseitig
in Selbsthilfeorganisationen, von denen es viele Dutzend
in Osterreich gibt. Um gemeinsame Anliegen zu artiku-
lieren und den Erfahrungsaustausch untereinander zu
forcieren, hat sich ein groBer Teil dieser Organisationen
unter dem Dach von Pro Rare Austria zusammengefunden.

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

die Grunderkrankung kommen das Fehlen von Spezia-
listen sowie mangelndes Wissen iiber Krankheitsverlaufe,
verfiighare Medikationen und Therapiemoglichkeiten.
Dies ist dann verstandlich, wenn nur eine Handvoll
Patienten von einer Rare Disease betroffen ist. Dazu
kommt, dass Heilmittel, Medikamente oder Therapien
oft gar nicht verfiigbar sind. Fiir 95% der seltenen Er-
krankungen gibt es weder Medikamente noch Therapien.

Schweres Schicksal

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

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

frontiert.

Aufbruchstimmung

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



Hierzulande existieren im Bereich der seltenen Erkran-
kungen ein paar Dutzend organisierte Selbsthilfegrup-
pen und Patientenorganisationen, die sich — oft bis an
die physische Belastungsgrenze der Akteure — engagieren.
Lungenhochdruck, Cystische Fibrose, Mukopolysaccha-
ridosen, Muskeldystrophie oder Epidermolysis bullosa
sind einigermaBen bekannt geworden. Einigen dieser
Gruppen ist es gelungen, Dienstleistungen fiir ihre Pati-
entengruppe zu etablieren oder mit Spendengeldern
sogar Expertisezentren aufzubauen. Die meisten Selbst-
hilfegruppen in diesem Bereich bleiben allerdings unter
der offentlichen Wahrnehmungsschwelle, weil sich die
Erkrankung nur schlecht fiir eine medienwirksame Dar-
stellung eignet.

Zur Situation in Osterreich siehe auch:

www.prorare-austria.org/fileadmin/user_upload/d loads/sel

Wozu ein eigener Dachverband?

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

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben mit vielen
Einschriankungen und Belastungen zu kimpfen. Innerhalb
der Osterreichweiten Allianz fiir seltene Erkrankungen
unterstiitzen sie sich gegenseitig. Das Netzwerk biindelt
Ressourcen und Know-how und verschafft den ,Seltenen®
Gehor. Pro Rare Austria ist Sprachrohr fiir die vielfaltigen
Anliegen und mochte — allen Betroffenen — eine gemein-
same, kriftige Stimme geben.

_erkrankungen.pdf
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Pro Rare Austria —
der Dachverband

Wer ist
Pro Rare Austria?

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

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

- Interessen von Menschen mit seltenen Erkrankungen vertreten

- Menschen mit seltenen Erkrankungen und ihre Selbsthilfe-
organisationen vernetzen

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

- Abbildung der Besonderheiten seltener Erkrankungen im
Osterreichischen Gesundheitswesen

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

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

- Anerkennung der Leistungen und Forderung der Selbsthilfe

Vorstandsmitglieder von Pro Rare Austria

Jiirgen Otzelberger, Dominique Sturz, Ulrike Holzer,
Rainer Riedl, Michaela Weigl (vinr).

Nicht am Foto: Claas Rohl

Foto: Pro Rare Austria
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Dr. Rainer Ried| Michaela Weigl Jiirgen Otzelberger
Ulrike Holzer Mag. Dominique Sturz Claas Rohl

Medizinischer Beirat

Ethikbeirat

Mag. Angelo Salvarani Wolfgang Régner

23



Medizinischer

Beirat

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

Der medizinische Beirat ist ein unabhéngiges Beratungsgremium und unter-
stiitzt bei medizinischen Fragen.

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

» Assoc.-Prof. Dr. Kaan Boztug, MD — LBI RUD, CeRUD

» Priv.-Doz. Mag.Dr. Jiirgen Brunner — MedUni Innsbruck

» Univ.-Prof. Dr. Martha Eibl — Immunologische Tagesklinik
» 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

» Univ.-Prof. Dr. Barbara Plecko — MedUni Graz

» Prim. Univ.-Prof. Dr. Wolfgang Sperl — SALK/PMU Salzburg
» Dr. Ursula Unterberger — MedUni Wien

» Assoc.-Prof. Priv.-Doz. Dr. Till Voigtlinder — MedUni Wien
» Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke — MedUni Innsbruck

Der medizinische
Beirat von
Pro Rare Austria

Daniela Karall, Kaan Boztug, Till Voigtldnder, Susanne Kircher,

Helmut Hintner, Vassiliki Konstantopoulou, Johannes Zschocke (vinr).

Nicht am Foto: Jiirgen Brunner, Martha Eibl, Barbara Plecko, Wolfgang Sperl, Ursula Unterberger
Foto: Rainer Ried!



Allianzen und
Mitgliedschaften

Pro Rare Austria ist seit 2012 Mitglied beim Européischen Dachverband fiir
seltene Erkrankungen EURORDIS und vernetzt sich iiber diesen Weg mit iiber
600 Patientenorganisationen in mehr als 50 Landern (siehe auch Seite 104).

Weiters ist Pro Rare Austria Mitglied bei Rare Diseases International (weitere
Details siehe Seite 106).

Unsere
Mitglieder

Mit Stand 1.5.2019 hat Pro Rare Austria 70 Mitglieder. Auf den néchsten Seiten
stellen wir unsere Mitglieder vor. Fiir einen kompakten Uberblick und weitere
Kontaktdaten zu unseren Mitgliedern siehe Seite 112.




Alphai Osterreich
Erkrankung: Alpha1-Antitrypsinmangelerkrankung

Y- Alphani
f‘l —

Alpha1 Osterreich ist ein gemeinniitziger Verein, der in erster Linie den Betroffenen hilft. Dariiber
hinaus informieren wir behandelnde Arzte und solche, die noch nie mit dieser Krankheit zu tun
hatten. Wichtig ist uns, weitere Betroffen zu finden, um ihnen die mithsamen Wege zur Diagnose zu
ersparen. Aufklarung iiber die hdufig notwendige Umstellung der Lebensweise (Raucherentwdh-
nung, berufliche Belastung, Berufswahl) und mogliche Schadensursachen fiir die Lunge (Dampfe
oder Staubentwicklungen) sind von groBer Bedeutung. Rechtzeitige Information kann auch die
Gefahr bannen, bei Infekten angegriffenes Lungengewebe zu verlieren. Einmal jahrlich, am letzten
Samstag im Juni, organisieren wir einen Informationstag. Workshops und seit kurzem auch so
genannte Alphai-Talks bieten wir das ganze Jahr {iber in mehreren Bundeslédndern an. Alle Aktivititen
finden sich auf unserer Website und in unserer zweimal jahrlich erscheinenden Mitgliederzeitung.

Kontakt: Ella Geiblinger
Website: www.alpha1-oesterreich.at

Angelman Verein Osterreich
Erkrankung: Angelman-Syndrom

wark
2 Kihs

Bei diesem Syndrom handelt es sich um einen seltenen, oft schwer diagnostizierbaren Gendefekt.
Das Angelman-Syndrom tritt bei circa einem von 20.000 Neugeborenen auf. 2011 schlossen sich
die Eltern von zwei Kindern mit Angelman-Syndrom in einer Selbsthilfeinitiative zusammen und
griindeten den Angelman Verein Osterreich. Inzwischen zihlt der Verein mehr als 40 Familien.
Der stindige Austausch von Erfahrungen, Tipps und Informationen wird durch regelmiBige Tref-
fen in ganz Osterreich gewihrleistet. Oft geht der Kontakt der Mitglieder weit iiber diese Treffen
hinaus, denn hier finden Eltern mit Angelman-Kindern das Verstdndnis, dass sie oft anderenorts
nicht finden. Der Verein steht im aktiven Kontakt mit anderen internationalen Vereinen und bietet
in Osterreich die wohl umfassendste und aktuellste Mdglichkeit, sich iiber das Angelman-Syndrom
zu informieren.

Kontakt: Yvonne Otzelberger

Website: www. /] at

Autoimmunhepatitis & Primdr Bilidre Cholangitis
sowie Primdr Sklerosierende Cholangitis
Erkrankungen: AIH, PBZ und PSC

Unsere Initiative ist ein Zusammenschluss von Menschen mit seltenen autoimmunen Leber-
erkrankungen zum gegenseitigen Unterstiitzen und Austausch. Damit tragen wir zur bestméglichen
Lebensqualitit in einer schwierigen Situation bei.

Ziele und Aktivitdten:
- Erfahrungsaustausch unter Betroffenen, per Email und iiber unsere Website

- Tipps und Hinweise zum Leben mit einer seltenen Erkrankung (z.B. Hinweise zu Hautpflege
oder Erndhrung), speziell auch fiir die berufliche Situation

- Informationen: aktuelle Termine, Zusammenfassung von Forschungsergebnissen etc.

Kontakt: Mag. Margit Paul, MMag. Melitta Matousek
Website: www.aut i hepatitis.net

Blog: autoimmunhepatitis-vienna.blog.de




Bundesverband kleinwiichsige Menschen und ihre Familien (BKMF Osterreich)
Erkrankung: Kleinwuchs

Der Bundesverband kleinwiichsige Menschen und ihre Familien wurde 1997 als gemeinniitziger
Verein mit dem Ziel gegriindet, die Interessen und Anliegen kleinwiichsiger Menschen und ihrer
Familien bzw. Menschen mit Wachstumsstérungen zu vertreten. Rund 10.000 Menschen sind in

S Osterreich von Kleinwuchs betroffen. Es wurden bereits iiber 650 verschiedene Formen des Klein-
wuchses medizinisch-wissenschaftlich diagnostiziert. Wir informieren durch regelméBige Publi-
kationen und Fachseminare auf Osterreich- bzw. Regionalgruppentreffen.

Unser Verband unterstiitzt den Informations- und Erfahrungsaustausch, die Aufklarung iiber
Kleinwuchs, die Zusammenarbeit mit Arzten, Therapeuten und Familienberatungsstellen, die
Verbesserung der Diagnosefindung, Kooperationen mit anderen Verbédnden, den Abbau von
Vorurteilen gegeniiber kleinwiichsigen Menschen sowie deren Inklusion in den Alltag — getreu
dem Vereinsmotto: Besser klappt‘s miteinander fiireinander — BKMF.

Kontakt: Ingvild Fischer
Website: www.kleinwuchs.at, www.bkmf.at

CF-Austria
Erkrankung: Cystische Fibrose (CF)

Anliegen von an Cystischer Fibrose erkrankten Menschen ein und unterstiitzt diese in allen

(\ CF-Austria als gemeinniitziger, Osterreichweit tétiger Selbsthilfeverein setzt sich aktiv fiir die
I Bereichen.

austria
(cvsf.SCHE F.E.msg) Unsere Ziele:

HILFE OSTERREICH

> Ansprechpartner fiir Betroffene (Angehérige, PatientInnen u.a.) und die Offentlichkeit
- Unterstiitzung von PatientInnen durch finanzielle Zuschiisse

- Laufende Informationsbereitstellung an unsere Mitglieder, u.a. durch unsere Vereinszeitschrift
»Leben mit Cystischer Fibrose*

- Organisation von Veranstaltungen (Tagungen, Informationsabende, CF-Erwachsenentreffen,
Elterntreff usw.)

- Psychosoziale Unterstiitzung fiir Betroffene

- Schaffung eines breiten Bewusstseins in der Bevolkerung iiber die Krankheit CF durch gezielte
Offentlichkeitsarbeit

- Starke Interessensvertretung bei Behorden
- Zusammenarbeit und Vernetzung mit anderen Organisationen (Pro Rare Austria usw.)

- Forderung von Forschungsprojekten

Kontakt: Mag. Johannes Losch
Website: www.cf-austria.at



Cystische Fibrose Hilfe Oberosterreich
Erkrankung: Cystische Fibrose (CF)

g > Die CF Hilfe OQ ist ein gemeinniitziger, spendenbegiinstigter Verein und versteht
C ..I‘ St 15 Eh e f[hruse sich als Gemeinschaft aller CF Betroffenen in OO und dariiber hinaus sowie all
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jener, die mit und fiir CF Betroffene arbeiten und sich fiir ihre Anliegen einsetzen.
Im Mittelpunkt aller Aktivitdten stehen die CF-Betroffenen und deren Familien. Dariiber hinaus
werden tliberregionale Fortbildungen zu allen CF-relevanten Themen fiir Betroffene und fiir alle
Health Care Professionals (= alle medizinischen Berufe) angeboten:

- Organisation von Treffen: PatientInnen und Angehorige konnen Erfahrungen austauschen.

> Enge Zusammenarbeit mit allen CF-Zentren in OO (Klinikum Wels-Grieskirchen, KUK Linz,
LKH Steyr, SKA Weyer)

- Fortbildungsveranstaltungen zu medizinischen, psychosozialen, sozialrechtlichen u.a. Themen
fiir Betroffene und deren Behandlungsteams
— Jéhrliche Fachtagung fiir alle Berufsgruppen
— CF-Tag fiir Betroffene, Angehorige und alle Interessierte

- Bereitstellung von Informationsmaterial und Beratung nach Diagnosestellung
> Beratung zum Erhalt von Sozialleistungen und bei Problemen mit Behérden und Amtern

- Finanzielle Unterstiitzung von nationaler und internationaler Aus- und Weiterbildung von
Health Care Professionals

> Aktive Offentlichkeitsarbeit
> Koordination der Arbeit fiir die Anliegen der CF- Betroffenen in 00

- Zusammenarbeit mit nationalen und internationalen CF-Selbsthilfevereinen.

Kontakt: Elisabeth JodIbauer-Riegler
Website: www.cystischefibrose.info



CF-TEAM Tirol und Vorarlberg, Verein zur Unterstiitzung von Personen mit
Cystischer Fibrose
Erkrankung: Cystische Fibrose (CF)

Lo TEAM
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Obwohl Cystische Fibrose bzw. Mukoviszidose in ihrer Art die héufigste Erbkrankheit ist und in
Osterreich ca. jeden zehnten Tag ein Kind mit CF geboren wird, betrifft sie nur eine relativ
kleine Gruppe von Menschen. Neue Therapien ermdéglichen es heute, dass Menschen mit CF ein
nahezu normales Leben fithren. Im Verein engagieren sich betroffene Eltern und seit 2011 auch
erwachsene CF-Patienten — als Ausdruck dafiir, dass die Krankheit ,erwachsen“ geworden ist
und sich damit ein neuer Themenkomplex auftut.

Was macht das CF-Team konkret?

- Information iiber die Krankheit sammeln und verteilen

- Finanzielle Unterstiitzung fiir CF-Betroffene gewihren: z.B. Anschaffung von Therapiegeriten,
Kuraufenthalte

> Kontakt zu ArztInnen und TherapeutInnen des CF-Zentrums pflegen
= Studien, Forschungsprojekte und Fortbildungen von medizinischem Personal unterstiitzen

> Kontakte zu Amtern, Politikern und Medien pflegen, um Bewusstsein fiir die Krankheit zu
schaffen

- Benefizveranstaltungen organisieren, um Geld fiir die Unterstiitzung von Betroffenen und fiir
Forschungsprojekte zu sammeln

Kontakt: Theresia Kiederer
Website: www.cf-team.at

Die chronischen Experten
Erkrankung: Kurzdarmsyndrom (KDS)

DIE
CHRONISCHEN
EXPERTEN

Die Chronischen Experten ist ein gemeinniitziger Verein und unterstiitzt Menschen mit
chronischen Erkrankungen (speziell mit Kurzdarmsyndrom), damit diese ein héheres Maf
an Unabhéngigkeit sowie Freiheit erlangen und sich durch aufmerksame Selbstwahrnehmung
aktiv in den eigenen Therapieprozess einbringen konnen. Besonders wichtig ist hier die Vernet-
zung aller Stakeholder, die an der medizinischen, pharmazeutischen und erndahrungs-
therapeutischen Versorgung sowie deren Bezahlung beteiligt sind. Wir bringen unsere Expertise
in den laufenden Optimierungsprozess von Versicherungsleistungen, Bewilligungsverfahren,
Reha-Angeboten und Dienstleistungen ein. Wir bauen Briicken zwischen chronisch-kranken
Menschen, Arzten, Therapeuten, Pharmazeuten, Krankenkassen, Behérden, Pharmaunter-
nehmen, Medien, Komplementir-Medizin, Selbsthilfegruppen, Forschungseinrichtungen und
Unternehmen, die Produkte fiir chronisch Kranke entwickeln oder vertreiben.

Kontakt: Johannes Priebsch
Website: www.die-chronischen-experten.at



DEBRA Austria
Erkrankung: Epidermolysis bullosa (EB)

detsra

EPP Austria

DEBRA Austria hat sich als Selbsthilfeorganisation das Ziel gesetzt, kompetente medizinische Versor-
gung fiir die ,, Schmetterlingskinder® zu ermoéglichen und durch gezielte, erstklassige Forschung die
Chance auf Heilung zu erhéhen. Dazu kommt die unmittelbare Hilfe fiir sozial schwéchere Betrof-
fene und Angehdrige in Notfillen oder wenn das Krankenkassen- bzw. Sozialsystem nicht ausreicht.

Unsere Ziele:
1. Betrieb der von DEBRA Austria initiierten Spezialklinik EB-Haus Austria mit
> EB-Ambulanz: kompetente Arztinnen und Krankenschwestern

- EB-Forschungseinheit: engagiertes Forscherteam

- EB-Studienzentrum: klinische Studien sowie klinische Forschung und

- EB-Akademie: Aus- und Weiterbildung von Experten und Betroffenen
2. Forschung auf dem Weg zu Linderung und Heilung von EB

3. Unterstiitzung von Betroffenen in Notsituationen

Kontakt: Sabine Wittmann
Website: www.debra-austria.org

Erkrankung: Erythropoetische Protoporphyrie (EPP)

Als Selbsthilfegruppe vertreten wir EPP-Betroffene und deren Angehorige. Unsere wichtigsten
Ziele sind, Betroffene und Angehorige mit fundierten Informationen iiber diese Erkrankung zu
versorgen, Missverstidndnisse aufzuklaren sowie Kontakt und Erfahrungsaustausch unter den
Patienten durch regelméBige Treffen herzustellen. Mit der Information auf unserer Homepage
leisten wir mediale Aufkldrungsarbeit und erreichen in der breiten Offentlichkeit ein besseres
Verstiandnis fiir die Erkrankung und die Bediirfnisse der Betroffenen. Durch intensiven Kontakt
mit den EPP-Selbsthilfegruppen anderer europiischen Staaten stellen wir eine fruchtbare inter-
nationale Zusammenarbeit auf internationaler Ebene sicher.

Kontakt: Dr. Cornelia Dechant
Website: www.eppaustria.at



Forum fiir Usher Syndrom, Horsehbeeintrdchtigung und Taubblindheit
Erkrankung: Usher Syndrom

Das Forum fiir Usher Syndrom versteht sich als Forum fiir Vernetzung und Unter-
stiitzung von Usher Betroffenen und deren Familien sowie als Informationsplattform
fiir Mediziner, Fachkrifte, Behorden und Institutionen.

Unsere Ziele sind:
- Erfassung, Vernetzung und Unterstiitzung von betroffenen Patienten

- Aufkliarung der involvierten Fachérzteschaften (HNO/Augenheilkunde/Genetik) und Anbindung
derselben an den internationalen Forschungs- und Kenntnisstand zu Usher Syndrom

> Errichtung eines interdiszipliniren Expertisezentrums in Osterreich mit Zugang fiir Patienten
zu internationaler Therapieentwicklung und klinischen Studien

- Verbesserung der sozialpolitischen Rahmenbedingungen (Dolmetsch- und Assistenzleistungen)
im Sinne der vollen und wirksamen Teilhabe an der Gesellschaft.

Kontakt: Mag. Julia Moser, Robert Ollinger
Website: www.usher-taubblind.at

Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen
Erkrankung: MukoPolySaccharidosen und dhnliche Erkrankungen

Griindungsjahr war 1985, daher feierten wir 2015 unser dreifligjahriges Bestehen und damit 30 Jahre
@ T Hilfe fiir Kinder mit MPS. Unsere Hauptziele sind die Unterstiitzung der Betroffenen, das Vorantreiben
s _...-"' —ssesnses der Forschung und die Offentlichkeitsarbeit. Unsere Familien brauchen viel emotionale Unterstiitzung,
} L—“ BIS e um die Tragodien, ausgelost durch die Diagnose MPS, ertragen zu konnen. Neben dieser sehr person-
- lichen Betreuung organisieren wir spezielle Veranstaltungen, um den Familien zu erméglichen,
Erfahrungen auszutauschen, von einander zu lernen, mehr iiber MPS zu erfahren und sie im Umgang
mit der Krankheit zu schulen. Bestens dafiir geeignet ist unsere Therapiewoche, mit der es auch gelingt,

die Lebensqualitit unserer kleinen Patienten nachhaltig zu verbessern.

Wir finanzieren unsere Arbeit iber Spenden, gehoren dem Kreis der begiinstigten Spendenempfianger
an, fithren das Spendengiitesiegel und sind Teil der Initiative Vergissmeinnicht.at., sowie des inter-
nationalen MPS-Netzwerkes.

Kontakt: Michaela Weigl
Website: www.mps-austria.at

Gesellschaft fiir Spina Bifida & Hydrocephalus Osterreich
Erkrankung: Angeborene Querschnittldhmung /Hirnwasserkreislaufstérung

Unsere Selbsthilfegruppe ist ein gemeinniitziger Verein, gegriindet von Betroffenen und Familien

r s mit betroffenen Kindern mit Spina Bifida und/oder Hydrocephalus. Wir organisieren Fachvortrige,
tauschen Informationen iiber neue Entwicklungen und Therapiemoglichkeiten aus und sind vor

. allem fiireinander da, wenn jemand Rat oder Hilfe benétigt. Unsere regelmaBigen Treffen finden

etwa alle zwei Monate statt, die Termine werden auf der Homepage bekanntgegeben.

Kontakt: Ursula Buchmann
Website: www.sbho.at



GIST Support Osterreich — Verein zur Unterstiitzung von Betroffenen
Erkrankung: Gastrointestinaler Stroma Tumor
(GIST, Untergruppe der Sarkome - Weichteiltumore)

Der Verein bietet GIST-Patienten und deren Angehorigen Unterstiitzung und vertritt

ﬁ' deren Interessen. In Zusammenarbeit mit unserem medizinischen Beirat konnen
. jederzeit die Anliegen der Betroffenen direkt mit den jeweiligen Spezialisten aus

GIST SUPPORT OSTERREICH  Onkologie, Chirurgie sowie Pathologie abgeklart werden. Wir stehen in laufendem

Vesin pen Umsnibaang wa Beusilisss.  Kontakt mit ,,GIST-Gruppen® aus anderen Lindern und verfolgen die internationale

Entwicklung hinsichtlich Forschung und klinischer Studien.

Regionale Treffen geben Betroffenen die Moglichkeit, einander kennenzulernen, sich auszutauschen
und sich iiber Neuigkeiten in der Behandlung von GIST zu informieren. Speziell informieren
wir iiber eventuell auftretende Nebenwirkungen der verwendeten Medikamente und Moglich-
keiten hier gegenzusteuern. Wir bieten eine Plattform zu Erfahrungsaustausch, speziell auch
dafiir, wie der Alltag leichter zu bewiltigen ist. Wir beraten, begleiten und machen GIST-Patienten
und ihren Angehorigen Mut.

Kontakt: Rainer Sawdyk

Website: www.gist t.at

PP

Hand in Hand fiir Tay-Sachs & Palliativkinder
Erkrankung: Tay-Sachs und weitere palliative Kindererkrankungen

Der Verein bietet eine Plattform zum Informationsaustausch und zur Aufklarung iiber die Erkran-
kung, den Stand der Forschung, experimentelle Therapien, mogliche alternativmedizinischen
Therapien und Hilfsmittel. Wir unterstiitzen palliativ erkrankte Kinder und deren Familien
in ganz Osterreich, mit umfangreichen Informationen betreffend behordlichen Angelegenheiten,
Hilfsmittel sowie Betreuungs- und Rehabilitationsmoglichkeiten. Wir bringen Betroffene zusam-

men, regen den Erfahrungsaustausch an und helfen uns damit gegenseitig. Auch Trauerbegleitung
und spezielle Information zu Begribnis und Trauerfeier bieten wir an. Wir erstellen einen Ratge-
ber fiir palliativ-erkrankte Kinder und deren Familien sowie einen fiir Tay-Sachs mit Informa-
tionen iiber Unterstiitzungsmoglichkeiten und behordliche Angelegenheiten. Auch der Aufbau
eines Familienservices, eines Babysitter-Services fiir Palliativkinder und eines Urlaubs-Begleit-
services sind in Planung. Letzteres soll sicherstellen, dass auch Palliativkinder mit erhShtem Pflege-
aufwand schone Urlaube mit ihrer Familie erleben diirfen.

Kontakt: Eva Binder, Margot Daum
Website: www.palliativkinder.at, www.tay-sachs.net



Hepatitis Hilfe Osterreich — Plattform Gesunde Leber (HHO)
Erkrankung: Seltenen Lebererkrankungen wie u.a. AIH, PBC, PSC, HCC, CCC,
Morbus Wilson und Himochromatose

H HO HEFA.H“S I'“LFE Die Gruppe der seltenen Lebererkrankungen der HHO sind sowohl national als
—

GmTerre e auch international sehr aktiv. Wir veranstalten regelmiBige Gruppentreffen und
ke s organisieren gemeinsame Workshops mit Arzten und Forschern. Die Schwer-
punkte unserer Arbeit liegen sowohl in der medizinischen Aufklarung (dies iibernimmt unser
Medizinischer Beirat) und Information {iber Behandlungszentren sowie Fortbildung unserer
Mitarbeiter, als auch in der sozialen Betreuung und Unterstiitzung unserer Mitglieder. Unserer
Medienarbeit widmen wir der Bewusstseinsbildung. Wir sind im Vorstand des ERN in der
Gruppe Leber vertreten, arbeiten seit Jahren im PSC-Europe-Network und seit 2017 im neu
initiierten PBC-Network mit Sitz in Amsterdam aktiv mit. In all diesen Gremien leben wir die
Kooperationen mit nationalen und internationalen Patientenorganisationen zum Wohle der
Patienten.

Kontakt: Angelika Widhalm, Mag. Margit Paul, MMag Melitta Matousek
Website: www.g deleber.at

Initiative Pankreatitis
Erkrankung: Pankreatitis

Akute Pankreatitis (Bauchspeicheldriisen-Entziindung) muss in ihrer schwersten Form intensiv-
medizinisch behandelt werden. Chronische Pankreatitis ist bis dato unheilbar, ihre Ursachen
und Folgen fiir Kinder und Erwachsene sind vielféltiger und schwerwiegender als allgemein bekannt.
Wir konnen die Erkrankung nicht ungeschehen machen, aber wir konnen das Leben damit
erleichtern durch:

- Self-Empowerment zur Starkung der Chancengleichheit Betroffener und Angehoriger durch
Erfahrungsaustausch zwischen Betroffenen sowie zwischen Betroffenen und medizinischen
ExpertInnen;

> Information und Sensibilisierung der Offentlichkeit, und Politik
- Vernetzung mit Organisationen im In- und Ausland

- Forderung epidemiologischer Aufzeichnungen und grundlagenorientierter / klinischer Forschung.

Kontakt: Doris Lang
Website: dialog@dorislang.at



Interstitielle Cystitis Association Austria
Erkrankung: Interstitielle Cystitis (IC)

ICA Gsterreich Unsere Selbsthilfegruppe wurde im Jahr 2000 als Verein gegriindet, um diese seltene, schwer-

wiegende Blasenerkrankung bekannt zu machen, Betroffene zu informieren und ihnen Hilfestel-
lung zu geben. Konkret bedeutet das: Rat und Unterstiitzung bei Schwierigkeiten mit Versiche-
rungen, Arbeitgebern, Behorden und Familie sowie Tipps zur Verringerung der Schmerzen und
zur Verbesserung der Lebensqualitédt. In Wien, Niederdsterreich, Oberosterreich, Salzburg, Tirol
und Steiermark gibt es bereits Anlaufstellen fiir Diagnosestellung und medizinische Versorgung.

Unser Wunschziel ist die Schaffung eines IC-Kompetenzzentrums in jedem Bundesland zur
Verbesserung der Diagnosestellung und der Versorgung mit spezifischen Behandlungstechniken.

Kontakt: Christa Rammerstorfer, Barbara Blauensteiner
Website: www.ica-austria.at

KAT6A Foundation Austria
Erkrankung: KAT6A

K JeA

Die KAT6A Foundation wurde 2017 in den USA gegriindet. Ziel ist es, andere Familien dabei
zu unterstiitzen, ihr Kind bestmoglich zu fordern. Dariiber hinaus werden Forschungsgelder ge-
sammelt. Ebenso stehen Behandlungsméglichkeiten im Fokus. Die Foundation versucht, andere
erst kiirzlich diagnostizierte Kinder zu finden. Devise: voneinander lernen und fiireinander da sein.

Unsere Ziele sind:
- KAT6A osterreichweit und europaweit bekanntmachen

- neue KAT6A-Patienten finden, osterreichische und deutsche KAT6A-Familien zusammen-
bringen

> Arzte miteinander vernetze, Befunde zur Optimierung der Behandlung austauschen
- Forschungsinteresse wecken

- Events zur emotionalen, sozialen und finanziellen Unterstiitzung betroffener Kinder und Eltern

Kontakt: Mag. Monika Rammal
Website: www.katé6a.org

Klinefelter-Syndrom Gruppe Selbsthilfe Osterreich Ost
Erkrankung: Klinefelter-Syndrom
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Im Friithjahr 2004 fiel der Beschluss, diese Selbsthilfegruppe zu griinden. Ziel war es, andere Betrof-
fene mit dieser genetischen Erkrankung kennen zu lernen und sich gegenseitig zu unterstiitzen.

Unsere Selbsthilfegruppe ist in Wien, Niederosterreich und im Burgenland tétig. Informations- und
Erfahrungsaustausch sowie Offentlichkeitsarbeit sind unsere Hauptanliegen. Seit 2012 sind wir ein
gemeinniitziger Verein mit 48 Mitgliedern. Unsere Mitgliederversammlung findet einmal im Jahr statt.

Kontakt: Wolfgang Régner
Website: www.klinefelter-ost.at



LOT-Austria

Erkrankung: Lungenfibrose
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LOT-Austria ist eine Selbsthilfegruppe fiir Menschen, die an COPD oder Lungenfibrose leiden
und Langzeit-Sauerstoff-Therapie bendtigen.

Die Ziele sind:
- Informationen zur Krankheit

- Informationen zur Diagnose
- Informationen zur Behandlung

- Gruppentreffen und Stammtische fiir Betroffene organisieren

Kontakt: Eva Kalmar
Website: www.selbsthilfe-lot.at

Lungenfibrose Forum Austria
Erkrankung: Lungenfibrose

Das Lungenfibrose Forum Austria ist ein unabhéngiger und gemeinniitziger Verein.

Ziel ist es, eine speziell auf Menschen mit Lungenfibrose ausgerichtete Betreuung

und Unterstiitzung zu gewidhrleisten. Wir verstehen uns als Interessensvertretung und
Begleitung fiir Patienten und deren Angehdrige. Lungenfibrosen, allen voran die idiopathische
Lungenfibrose (IPF), sind sehr selten, unheilbar - und haben eine schlechte Prognose.

Unsere vordringlichen Ziele sind:

- Beschleunigung der Diagnose und Vermeidung von Fehldiagnosen durch Zusammenarbeit mit
Arzten und Forschungseinrichtungen sowie den best Point of Service fiir unsere PatientInnen
zu finden bzw. enge Verbindung mit Diagnosezentren pflegen,

= politische Entscheidungstréger in die Pflicht nehmen, um mehr Ressourcen fiir Vorsorge,
Diagnose, Therapie und Forschung bereitzustellen,

= Vermittlung von medizinisch anerkannten Informationen zum Verstédndnis der Krankheit —
und um den Einfluss auf deren Verlauf zu verbessern; publizieren der neuesten Erkenntnisse:
im persénlichen Gesprich und bei Patiententagen, durch Arzte und Spezialisten aus der
Forschung und Therapie, sowie {iber Printmedien und digitale Netzwerke,

- gemeinsam mit IPF Pflegediensten die Betreuung der Patienten und deren Angehdrige zu
verbessern,

- Hilfe bei der Vernetzung von Patientinnen und Patienten fiir mehr Sicherheit zur Bewiltigung
der Krankheit durch periodische nationale und internationale Gruppentreffen,

- Zugang zur Lungentransplantation und die MaBnahmen am Ende des Lebens verbessern.

Kontakt: Giinther Wanke
Website: www.lungenfibroseforum.at



Marathon -

Verein von Eltern und Angehorigen gegen Muskelerkrankungen bei Kindern
Erkrankung: Muskelerkrankungen bei Kindern

@E' ..: Marathon, das sind Familien und deren Kinder, die von verschiedenen Muskel-
" erkrankungen betroffen sind. Gemeinsam wollen wir die medizinischen und

sozialen Rahmenbedingungen schaffen, die Eltern und Kindern ein lebenswertes
Leben ermdoglichen.

Wir wollen...
> die Krankheiten und ihre Probleme in der Offentlichkeit bekannt machen, betroffenen Familien-
materielle, technische und personliche Hilfe geben

- jedem Kind die bestmdgliche medizinische Behandlung zukommen lassen (elektrischer Roll-
stuhl, Atemtraining etc.)

- unsere Erfahrungen und unser Wissen weitergeben

- Kontakte zu internationalen Diagnose-, Behandlungs- und Forschungszentren kniipfen und
pflegen

- Kindern mit verschiedenen Muskelkrankheiten helfen

Wir wissen: Jeder Tag, an dem unsere Kinder sich wohl fiihlen, ist ein gewonnener Tag!

Kontakt: Bernd Scholler
Website: www.verein-marathon.at

Marfan Initiative Osterreich
Erkrankung: Marfan-Syndrom (MFS)

Ziele des Vereins: Informationsverbreitung tiber MFS, Organisation von regelmafigen
Marfan F"'_""‘* 8 8 seimaris
Initiative ' % ' Treffen mit Fachvortriagen, Beratung und gegenseitige Unterstiitzung der Betroffenen

Gisterreich U und ihrer Angehoriger, Vernetzung mit Marfan-Organisationen im Ausland zum Aus-

tausch von Erfahrungen und Teilnahme an Veranstaltungen.

Nationale und internationale Aktivitdten: Neben den laufenden Zusammenkiinften tritt der Verein
bei verschiedenen Kongressen in Osterreich auf und kniipft dabei Kontakte zu Arzten mit MFS-
Erfahrung, um die medizinische Versorgung der Betroffenen zu verbessern. Dariiber hinaus erfolgt
die Teilnahme an internationalen Veranstaltungen, um neue Erkenntnisse zu Diagnose und Be-
handlung von MFS in Erfahrung zu bringen.

Weitere Vorhaben sind die Einfiihrung eines Notfallausweises und beratende Unterstiitzung beim
Ausbau von Marfan-Ambulanzen und -Sprechstunden.

Kontakt: Margit Aschenbrenner, Angela Fransche
Website: www.marfan-initiative.at



Morbus Fabry Selbsthilfegruppe Osterreich
Erkrankung: Morbus Fabry

Die Morbus Fabry Selbsthilfegruppe Osterreich wurde gegriindet, damit sich Betroffene
und deren Familienangehorige untereinander austauschen konnen, Interessierte infor-
r"-" DR_BUS “'« 7 miert und aufgeklart werden, die Krankheit bekannt gemacht wird und Diagnosen
“umTrEsiat beschleunigt werden konnen. Bei regelméaBigen Treffen bietet der Verein Betroffenen,
- Angehorigen, Fachirzten, Institutionen und Unternehmen, die sich mit der Erforschung
der Krankheit befassen, eine Plattform fiir den Erfahrungsaustausch. Damit leisten
wir allen, die selbst oder mittelbar von der Krankheit betroffen sind, eine Hilfestellung, vermit-
teln Anlaufstellen und Fachérzte und tragen dazu bei, Leidenswege zu verkiirzen. Wir nutzen
samtliche Moglichkeiten, um Morbus Fabry bekannt zu machen, um den Weg zur Diagnose zu
verkiirzen und den raschen Zugang zur richtigen Behandlung zu gewihrleisten.

Kontakt: Iris Strillinger
Website: www.morbus-fabry.eu

NF Kinder — Verein zur Férderung der Neurofibromatoseforschung Osterreich
Erkrankung: Neurofibromatose (NF) /Morbus Recklinghausen

fibromatose in Osterreich einsetzt. Als Patientenorganisation sind wir fiir Be-
Hewolibromatess dusch Forschong bilsge  troffene jeden Alters da. Wir arbeiten daran, die groBen Herausforderungen
und Probleme von Menschen mit NF bekannt sowie 6ffentlich sichtbar zu
machen und Unterstiitzung durch die 6ffentliche Hand zu erhalten. Unsere Ziele sind vor allem die

NF Kinder ist ein gemeinniitziger Verein, der sich fiir Menschen mit Neuro-
NF Kinder

Entwicklung einer medizinischen Infrastruktur, die eine optimale medizinische Betreuung von
NF-Patienten ermoglicht und der Aufbau der notwendigen Rahmenbedingungen, damit nachhaltige
Forschung erfolgen kann. Ebenso stellen wir Betroffenen aktuelle Informationen rund um Neurofibro-
matose zur Verfligung. Dariiber hinaus férdern wir die Vernetzung von Betroffenen und schaffen
Nachsorgeangebote.

Kontakt: Claas Rohl
Website: www.nfkinder.at

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL)
Erkrankung: Neuronale Ceroid-Lipofuszinose

Bei NCL handelt es sich um eine seltene, vererbbare und noch unheilbare Stoffwechselkrankheit, die
meist mit einer Sehschwiche beginnt und bis zur volligen Erblindung fithrt. AnschlieBend erfolgen —
zeitlich verzogert — epileptische Anfélle und geistiger Abbau. Diese Krankheit kann in unterschied-
lichen Formen und Altersstufen auftreten.

Die Ziele sind:
Enger Kontakt und Anschluss an eine Selbsthilfegruppe in Deutschland. Es ist fiir die Angehdrigen
von grofBem Vorteil, iiber diese Krankheit bereits im Vorstadium Bescheid zu wissen.

Kontakt: Chantal Sophie Ernst
Website: chantalernst@gmx.net



Osteogenesis Imperfecta Austria (OIA)
Erkrankung: Glasknochenkrankheit bzw. Osteogenesis Imperfecta, Brittle Bone Disease

Ll Osteogenesis Imperfecta Austria ist ein gemeinniitziger Verein sowie eine Interessengemeinschaft
fiir Angehdrige und Betroffene der sehr seltenen Glasknochenkrankheit. Es gibt in Osterreich ca.
300 Betroffene. Neben dem Informationsaustausch und der Beratung ist vor allem die Forderung
der Mobilitit eines der zwei Hauptziele des Vereins. Wir haben bis zu 30 Personen bei unseren

Jahrestreffen und diese werden durch PhysiotherapeutInnen begleitet. Fachvortrige und gesellige
Abende gehoren natiirlich auch mit dazu. Quartalsweise trifft sich der Vorstand, um sich auszu-
tauschen, um Newsletter zu verfassen, Antrige zu bearbeiten sowie Spendenaktionen zu organi-
sieren bzw. zu betreuen. Der Verein hat derzeit etwa 100 Mitglieder.

Kontakt: Mag. Veronika Lieber
Website: www.glasknochen.at

Osterreichische Dystonie Gesellschaft (ODG)
Erkrankung: Dystonie, chronische oft schwer neurologische Bewegungsstorung

DYST NIE Zweck unserer Selbsthilfegruppe ist:
- > Interessensvertretung aller Dystonie-Kranken in Osterreich

- Sicherstellung von raschen und richtigen Diagnosen

- Sicherstellung der Behandlung mit wirkungsvollen Therapien
- Hilfe bei der Lebensbewaltigung (Coping) mit der Erkrankung Dystonie

Folgende weitere Tdtigkeiten und Aufgaben haben wir uns zum Ziel gesetzt:
> Aufklirung und Information sowie Offentlichkeitsarbeit

- Erfahrungsaustausch sowie Férderung der Kommunikation

- Verfolgung internationaler Forschungsvorhaben und Forderung von Forschungsvorhaben
in Osterreich

Kontakt: Friedrich Kasal
Website: www.dystonie.at



Osterreichische Gaucher Gesellschaft (0GG)
Erkrankung: Morbus Gaucher

E Die Osterreichische Gaucher Gesellschaft wurde 2002 gegriindet, agiert bundesweit

2 - und ist als gemeinniitziger Verein in Wien registriert. Die OGG ist aus dem Zusam-
Morbus CGauchsr Austria . . .
menschluss von Gaucher-Erkrankten, deren Familien und Arzten entstanden. Die

OGG hat es sich zur Aufgabe gemacht, iiber die Erkrankung und die notwendige
medizinisch-soziale Versorgung von Gaucher-Patienten aufzukliren, indem sie:
> Arzte und Patienten sowie deren Familien iiber die Krankheit informiert

> Kontakte zwischen Patienten, Familien und Arzten herstellt, um der krankheitsbedingten
Isolation zu entgegnen

- Wissen um die Erkrankung erweitert und Zugang zu aktuellen Informationen ermoglicht
- Hilfestellung fiir Patienten und deren Angehorige bietet

- im Rahmen ihrer Moglichkeiten die medizinische Forschung zu Morbus Gaucher unterstiitzt
- die Zusammenarbeit mit anderen Gaucher-Gesellschaften sucht

- Patiententreffen anbietet

- iiber Behandlungsmoglichkeiten, vor allem die Enzymersatztherapie, informiert

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



Osterreichische Gesellschaft fiir angeborene Stoffwechselstérungen (OGAST)
Erkrankung: angeborene, seltene Eiweistoffwechselstorungen, wie Phenylketonurie,

Galaktosdmie,

OGAST

Tyrosindmie etc.

Ziele und Vereinsaktivitdten sind:
- Austausch von Informationen
- Beratung und Erfahrungsaustausch zwischen Betroffenen und Angehdrigen
- Hilfe zur Selbsthilfe

- Pflege der Zusammenarbeit mit allen Institutionen, die sich mit angeborenen Stoffwechsel-
storungen beschiftigen

- Organisation von Diat-Ferien fiir Jugendliche

- Herausgabe einer Mitgliederzeitung mit aktuellen Informationen iiber die Stoffwechselstérung
sowie Bekanntgabe von Vereinsaktivititen

> Jahrestreffen mit Vortrigen und Arbeitskreisen unter Mitwirkung von ArztInnen

> Aufklirung der Offentlichkeit iiber die besondere Situation der Betroffenen, z.B. bei Behorden,
Krankenkassen und Versicherungen

- Forderung wissenschaftlicher Studien im medizinischen und psychologischen Bereich

- Mitgliedschaft in der européischen Vereinigung fiir PKU und bei der europaischen Galaktosdmie-
Vereinigung.

Kontakt: Katja Gielesberger
Website: www.oegast.at

Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe
Erkrankung: Krebs im Kindes- und Jugendalter
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Erkrankt ein Kind an Krebs, dndert sich das Leben der ganzen Familie schlagartig. Aber auch wenn
der Krebs besiegt ist, geht das Leben nicht einfach weiter wie vor der Diagnose, vor allem dann nicht,
wenn die Kinder und Jugendlichen mit Spatfolgen der Erkrankung und Therapie zu kdmpfen haben.

Als Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe verfolgen wir das Ziel, dass ehemals krebskranke Kinder und
Jugendliche nach der Erkrankung ein selbstbestimmtes Leben fithren kénnen und in ihrer Lebens-
qualitdt und ihren Zukunftschancen anderen Kindern und Jugendlichen in nichts nachstehen.

Deshalb unterstiitzt die Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe betroffene Familien wihrend der Krebs-
behandlung und auch danach. Ein wesentlicher Teil dieser Unterstiitzung findet in Form von psycho-
therapeutisch begleiteten Camps und Seminaren statt, die auf ein selbstbestimmtes Leben abseits des
Krankenhausaufenthaltes abzielen. Dabei werden ehemalige KrebspatientInnen sowie deren
Geschwister und Eltern begleitet und unterstiitzt.

Kontakt: Anita Kienesberger
Website: www.kinderkrebshilfe.at



Osterreichische Narkolepsie Gesellschaft (ONG)
Erkrankung: Narkolepsie

Die ONG ist eine Selbsthilfevereinigung von Betroffenen und Angehérigen, die an einer Stérung
der Schlaf-Wach-Regulation leiden. Durch intensive Zusammenarbeit mit erfahrenen Arzten soll
den Betroffenen geholfen werden, besser mit den Problemen der Krankheit fertig zu werden. Sie
hat sich folgende Aufgaben gestellt: Durch Beratung und Betreuung die Lage von Personen zu
verbessern, die an Narkolepsie und dhnlichen Erkrankungen der Schlaf-Wach-Regulierung leiden,
und ihre Eingliederung in Beruf, Familie und Gesellschaft zu unterstiitzen. Sie steht Thnen zur
Beratung in allen Fragen, die mit der Krankheit und deren Folgen in Zusammenhang stehen zur
Verfiigung. Durch Aufklirung der Offentlichkeit das Verstindnis fiir die Erkrankten zu fordern.
Foérderung von Forschung iiber Ursache und Behandlung der Narkolepsie. Fiir ihre Mitglieder
veranstaltet die ONG regionale und iiberregionale Treffen.

Kontakt: Jennifer Bocek
Website: www.narkolepsie.at

Osterreichische Rett-Syndrom Gesellschaft (ORSG)
Erkrankung: Rett-Syndrom

Die Osterreichische Rett-Syndrom Gesellschaft ist ein Selbsthilfeverein von groBtenteils selbst
betroffenen Eltern, der sich als Erstanlaufstelle fiir betroffene Familien versteht. Wir versuchen
zu trésten, Angste und Sorgen zu verkleinern und — wo méglich — an Arzte, Therapeuten und
andere Familien zu vermitteln. Wir leisten Aufklarungsarbeit, kiimmern uns um internationale
Kontakte (Eltern und Wissenschaft) und wollen auch finanziell unterstiitzen. Im Jahr 1993 wurde
die Osterreichische Rett-Syndrom Gesellschaft auf Initiative von Dr. Andreas Rett (t1997) ge-
griindet. Sie versteht sich als Selbsthilfeverein und Informationsdrehscheibe rund um die Zusam-
menarbeit zwischen Eltern und Angehérigen von Kindern mit Rett-Syndrom und Arzten bzw.
Therapeuten. Auch die Forderung des internationalen Erfahrungs- und Informationsaustausches
ist uns ein Anliegen. Unsere Ziele sind: Forderung der Obsorge, Betreuung und Entwicklung der
am Rett- Syndrom erkrankten Personen, Information, Beratung und Unterstiitzung von Eltern
und Angehdrigen, Zusammenarbeit mit der International Rett Syndrome Association (IRSA)
und Forderung der medizinischen Forschung.

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



Osterreichische Selbsthilfe Polyneuroptathie
Erkrankung: Polyneuroptathie (PNP)

Unser Verein Osterreichische Selbsthilfe Polyneuroptathie vertritt Erkrankte in Osterreich
mit der Diagnose von seltenen Formen der Polyneuropathie, wie Guillain-Barré-Syndrom.

Outnrmsiciinchs Saladis  UDsere Ziele sind die Férderung der Forschung auf dem Weg zur Entwicklung eines Medika-
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ments gegen PNP, die Forderung der Gemeinschaft, das Herausholen aus der Isolation sowie

die Abhaltung von regelmiBigen Meetings in ganz Osterreich. Derzeit sind Gruppen in Wien,
Salzburg und Innsbruck aktiv. Am Aufbau von weiteren Gruppen in den iibrigen Bundeslédndern
wird gearbeitet. Zum Aufbau eines Fonds zur Forderung der Forschung werden zahlreiche Benefiz-
veranstaltungen organisiert.

Kontakt: Jorg Leiter
Website: www.selbsthilfe-polyneuropathie.at

Osterreichische Selbsthilfegruppe primérer Inmundefekte (OSPID)
Erkrankung: Primdrer Inmundefekt

&°p!

Y A

e &

Mgt

Die Osterreichische Selbsthilfegruppe primirer Immundefekte ist ein gemeinniitziger Verein.
Unser Hauptaugenmerk liegt im Auffinden der vielen, derzeit noch nicht diagnostizierten Patienten.
Diese leiden unter enormen Problemen im Alltag, wissen aber nicht, was ihnen tatsichlich fehlt.
Viele Betroffene miissen unzihlige Untersuchungen iiber sich ergehen lassen und konsultieren
eine Reihe von Arzten, ohne die richtige und entscheidende Diagnose — primirer Immundefekt —
zu erhalten. Wir organisieren jahrlich Mitgliedertreffen, pflegen einen engen, personlichen Kontakt
zu den Betroffenen, stehen bei allen Fragen mit Rat und Tat zur Seite und haben stets ein offenes
Ohr fiir die Anliegen unserer Mitglieder. Unser erklirtes Ziel ist es, Aufklarungsarbeit zu betreiben
und Information iiber primire Immundefekte in ganz Osterreich zu verbreiten. Mit Vortrigen,
Filmbeitrigen, Informationstagen und Offentlichkeitsaktionen mochten wir betroffene Menschen
erreichen, Mediziner sensibilisieren, kompetenter Ratgeber sein und der Ausgrenzung entgegentreten.

Kontakt: Karin Mod|
Website: www.oespid.org

Patienten- und Selbsthilfeorganisation fiir Kinder und Erwachsene mit kranker
Speiserohre (KEKS) Osterreich
Erkrankung: fehlgebildete bzw. kranke Speiserdhre
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KEKS Osterreich ist eine Patienten- und Selbsthilfeorganisation fiir Kinder und Erwachsene mit
kranker Speiserohre. Unsere Kinder sind mit einer fehlgebildeten Speiserohre zur Welt gekommen.
Das bedeutet oft schwierige Operationen und langwierige Folgeprobleme. Die Aufgabe von KEKS
Osterreich besteht darin, diese Familien zu informieren und zu beraten. Mittlerweile hat sich
ein Netzwerk von iiber 1000 Familien in Deutschland, Osterreich und der Schweiz entwickelt.
Unser Ziel ist es, das von unserer deutschen Partnerorganisation KEKS e.V. aufgebaute und
standardisierte Nachsorgeprogramm an den Osterreichischen Kinderchirurgien zu implementieren
und ein medizinisches Kompetenzzentrum fiir Speiserchrenfehlbildungen ins Leben zu rufen.

Kontakt: Priv. Doz. DI Dr. Thomas Kroneis
Website: www.keks.at



Phosphatdiabetes Osterreich e. V.
Erkrankung: Phosphatdiabetes, auch genannt: Hypophosphatdmische Rachitis,
Vitamin D resistente Rachitis, x-linked hypophosphatemia (XLH)

Phosphatdiabetes Osterreich ist ein Verein, der Betroffene und deren Angehérige im Um-

gang mit Phosphatdiabetes unterstiitzen mochte. Wir verstehen es als unseren Auftrag,

Bewusstsein dafiir zu schaffen, dass diese Erkrankung unheilbar ist und Betroffene ein

Leben lang mit den Symptomen leben miissen. Aufgrund der Vielschichtigkeit dieser
vererbbaren Krankheit ist eine multidisziplindre Betreuung erforderlich, die heute in dieser Form
noch nicht gegeben ist. Seit 2018 sind wir Mitglied der internationalen XLH Alliance. Dadurch sind
wir mit einem GroBteil Europas und Teilen Amerikas vernetzt.

Kontakt: Doris und Michael Prochaska

Website: www.phosphatdiabetes.at

PH Austria — Initiative Lungenhochdruck
Erkrankung: Pulmonale Hypertension

e e e Wi e Die Initiative Lungenhochdruck, ist eine gemeinniitzige Institution. Wir beraten
PHTAUSTRIA :-'?‘i Menschen, die an der todlich verlaufenden Krankheit Lungenhochdruck oder
STMIVE |\t Filaalin®

an pulmonaler Hypertension leiden. Unser Ziel ist die Gleichberechtigung aller
Betroffenen in ganz Osterreich, damit alle Patienten die bestmdgliche medizinische Versorgung und
psychosoziale Unterstiitzung erhalten. Dafiir veranstalten wir Infotage und Plauder-Meetings
in Wien, Linz, Graz und Innsbruck. Diese Informationstage dienen dazu, die Betroffenen iiber ihre
Krankheit auf dem Laufenden zu halten. Hier werden neben wissenschaftlichen Vortriagen auch
Beitrige zu dem Thema Soziales sowie verschiedene Workshops angeboten, z.B. iiber Erndhrung, Reha,
Atemiibungen. Wir helfen Patienten beim Uberwinden der vielfiltigen Hiirden (z.B. Antrige auf einen
Behindertenpass, einen Parkausweis, Pflegegeld). Dariiber hinaus bieten wir einen umfangreichen
Sozialratgeber und aktualisieren laufend unseren Facebook-Auftritt und unsere Website, die nun
auch auf Englisch zur Verfiigung steht.

Kontakt: Monika Tschida
Website: www.phaustria.org



Prader-Willi-Syndrom Austria
Erkrankung: Prader-Willi-Syndrom (PWS)
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Um die Situation PWS-Betroffener in Osterreich zu verbessern, sind unsere vorrangigen Ziele:
- Unterstiitzung, Beratung und Information betroffener Familien

- Forderung der medizinischen und psychologischen Betreuung von PWS-Betroffenen durch

interdisziplindre Teams

> Austausch von Information und Wissen zwischen Betroffenen einerseits und Arzten, Wissen-
schaftlern, Didtberatern, Therapeuten und psychologischen Beratern andererseits auch auf

internationaler Ebene
> Offentlichkeitsarbeit

- Beschaffung von Mitteln zur Verwendung fiir satzungsméBige Ziele der Gesellschaft

Kontakt: siehe Website, je nach Bundesland unterschiedlich
Website: www.prader-willi-syndrom.at

Erkrankung: Kindlicher, rheumatischer Formenkreis JIA

Hier handelt es sich, wie hdufig angenommen, nicht nur um eine Krankheit die dltere Menschen
betrifft. Auch Kinder und Jugendliche sind mit der Diagnose juvenile idiopathische Arthritis
(JIA) konfrontiert. Das wird leider viel zu oft vergessen. Betroffen ist dann das einzelne Kind
und gleichzeitig die gesamte Familie — vielféltige Problemstellungen im Alltag und die ganze
Breite der gesellschaftlichen Vorurteile inklusive. Mit dieser personlichen Erfahrung griindete
Karin Formanek im Jahr 2004 die Selbsthilfegruppe Rheumalis und agiert seither osterreich-
weit. Zum Tatigkeitsbereich zihlen Informationsaustausch, Beratung, Unterstiitzung und Hilfe-
stellung fiir Betroffene. Hier geht es vor allem darum, im Umgang mit Amtern und Behorden
zu unterstiitzen, Offentlichkeitsarbeit und Bewusstseinsbildung zu betreiben und Patienten

bei der Bewéltigung der Erkrankung zu helfen. Monatliche Gruppentreffen, Informations- und
Therapietage, die Herausgabe der Rheumalis Zeitschrift und die von Arzten und Therapeuten
betreute Therapiewoche runden unser vielfiltiges Angebot ab.

Kontakt: Karin Formanek
Website: www.rh lis.org




Sarkoidose Selbsthilfegruppe
Erkrankung: Sarkoidose

Wir verstehen uns als eine Gruppe, die durch ihre Aktivitét die Situation der von Sarkoidose Betroffe-
nen verbessern will. Wir versuchen dazu, den aktuellen Wissensstand tiber die Krankheit zu vermitteln
und Sarkoidose verstarkt in die 6ffentliche Wahrnehmung zu riicken. Im offenen Erfahrungsaustausch
versuchen wir, Hinweise auf geeignete medizinische Behandlungs- und Versorgungsmaglichkeiten

zu eruieren und zu kommunizieren. Es gibt eine Menge triftiger Griinde, sich einer Selbsthilfegruppe
anzuschlieBen. Nicht nur um von vorhandenen personlichen Erfahrungen profitieren zu konnen oder
eigenes Wissen weiterzugeben, sondern auch um der Gruppe die Legitimation zu geben, nach aufen
fiir eine groBere Gruppe Betroffener sprechen zu konnen. Hauptaktivititen sind derzeit das Vorantrei-
ben von Medical Awareness iiber Sarkoidose in Kliniken, sowie der Versuch den Ausspruch ,Seltene
siechen einsam® nach Kréften zu widerlegen.

Kontakt: Martin Hauser, Johann Hochreiter, Dietmar Windisch
Website: www.sarko.at

Selbsthilfe Lupus Austria

Erkrankung: Systemischer Lupus erythematodes (SLE) und
kutaner Lupus erythematodes (CLE)
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Ziel der Lupus Selbsthilfe Wien ist es, Betroffene untereinander zu vernetzen und so einen
Riickhalt zu schaffen, der vermittelt, dass ich nicht allein bin mit meiner Krankheit. Der

Sedbathilfe | Py systemische Lupus gehort zu den Autoimmunerkrankungen und kann die Haut, die Gelenke

und alle inneren Organe betreffen. Bei den Gruppentreffen stehen der Austausch von person-

lichen Erfahrungen und das Besprechen von Problemen, die ein Leben mit einer chronischen
Krankheit bedeutet, im Vordergrund. Dariiber hinaus sind wir an einer Vernetzung mit anderen
Selbsthilfegruppen interessiert vor allem auch, um in der Offentlichkeit auf seltene Erkrankungen
aufmerksam zu machen. Denn: Es gibt uns und es gibt noch viel zu tun!

Kontakt: Karin Fraunberger
Website: selbsthilfe@lupus-austria.at

Selbsthilfegruppe Contergan- und Thalidomidgeschddigte Osterreichs
Erkrankung: Dysmelie

V

Dysmelie (GliedmaBenunterschied) umfasst mehr als 40 Syndrome und z&hlt zu

den seltenen Erkrankungen, die Schadigung durch Contergan ist eine davon. Anléass-

lich des 50sten Geburtstags des Medikaments im Jahr 2007, griindeten wir die

Selbsthilfegruppe. Durch stete Verhandlungen mit Politikern haben wir 2,8 Mio.
Euro fiir alle anerkannten 6sterreichischen Betroffenen erkampft. Seit 1.7.2015 gibt es eine Gleich-
stellung mit der Gruppe der Impfgeschadigten.

Die néichsten Ziele sind:

- Aufbau eines Expertennetzwerks zur besseren medizinischen Versorgung mit geeigneten Therapie-
einrichtungen (Orthopédisches Rehazentrum am Zicksee)

- Zusammenarbeit mit dem Européischen Dachverband fiir Dysmelie (EDRIC) und weltweite Vernetzung

Kontakt: Michaela Moik
Website: www.contergan.or.at



Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e.V.
Erkrankung: Ektodermale Dysplasie (ED)

ED ist ein Sammelbegriff fiir Erkrankungen, die auf erbliche Entwicklungsstorungen des duBeren
:. @ Keimblattes des Embryos (Ektoderm) zuriickgefiihrt werden. Aus dieser duBeren Zellschicht gehen

die Haut und ihre Anhangsgebilde (Haare, Négel, SchweiBdriisen etc.), die Zdhne, mehrere Sinnesor-
gane, sowie das zentrale Nervensystem hervor. Die hiufigste Krankheitsform ist die x-chromosomal
vererbte hypohidrotische ED (XLHED oder Christ-Siemens-Tourraine Syndrom), deren Hauptmerk-
male fehlende oder deformierte Zahne, ein Mangel oder Fehlen von SchweiBdriisen und anderer
Driisen, sowie spirliche Korperbehaarung sind. Die Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e.V.
besteht seit 1991 und umfasst mittlerweile 265 Familien, iiberwiegend aus Deutschland, Osterreich
und der Schweiz. Die Ziele der Selbsthilfegruppe sind neben der Aufklarung die Beratung und
der Erfahrungsaustausch von Menschen, die von Ektodermaler Dysplasie betroffen sind, sowie die
Vermittlung von Kontakten unter den Betroffenen selbst.

Kontakt: Ulrike Holzer
Website: www.ektodermale-dysplasie.de

Selbsthilfegruppe fiir angeborene FettSdurenOxidationsStorungen — kurz Fett-SOS e.V.
Erkrankung: VLCAD-, LCHAD-/MTP- Mangel, MCAD- Mangel, CPT1-, CACT-, CPT2- Mangel

Der Fett-SOS e.V. ist ein gemeinniitziger Selbsthilfeverein im deutschsprachigen Raum fiir Fami-
lien mit Kindern, die eine angeborene Fettsdurenoxidationsstérung (FAOD) haben. Diese seltene
Erkrankungsgruppe ist seit einigen Jahren in unterschiedlichem Umfang Bestandteil des Neuge-
borenen-Screenings in den D-A-CH Landern. Wir méchten erster Ansprechpartner nach Diagno-
sestellung sein, betroffene Familien vernetzen und Hilfestellungen bei allen auftretenden groBen
und kleinen Problemen des Alltags geben: Erndhrung und Diattipps, Schulung von Erziehern und
Lehrern in Kita/Schule/Hort, Umgang mit Behorden und Versicherungstriagern, u.v.m. Dies erreichen
wir u.a. mit regelméBigen Familientreffen, der Informationsbereitstellung und dem Erfahrungs-
austausch tiber eine Webseite, ein Online-Selbsthilfeforum und dem Versand eines Newsletters.
Ferner dienen wir auch forschenden Arzten als Ansprechpartner.

Kontakt: Maren Thiel
Website: www.fett-sos.com, www.Ichad-mtp-vicad.com



Selbsthilfegruppe Gorlin-Goltz-Syndrom
Erkrankung: Gorlin-Goltz-Syndrom

Unter dem Gorlin-Goltz-Syndrom versteht man weien Hautkrebs (Basaliome).

Die Selbsthilfegruppe Gorlin-Goltz wurde mit folgenden Zielen gegriindet:
- Interessen von Menschen mit seltenen Erkrankungen vertreten

- Gegenseitiges Stiarken durch Gruppentreffen

- Informationsabende mit verschiedenen Themen

- gemeinsam Losungen finden, um mit dieser Krankheit mehr in die Forschung zu gehen
- Social Media niitzen um mit den Teilnehmern in regelmaBigem Austausch zu stehen

- Gemeinsame Freizeitaktivitaten durchfiihren, Ausfliige planen

Schon wire es, so viele Betroffene wie moglich zu finden, um diese Erkrankung bekannter zu
machen und die Forschung auf dem Weg zur Heilung voranzutreiben.

Kontakt: Denise Kotwa
Website: kotwadenise@yahoo.com

Selbsthilfegruppe MCS
Erkrankung: Multiples Arzneimittel und Chemical Sensitivity Syndrom (MCS)

Unsere Anliegen sind der Erfahrungsaustausch und die gegenseitige Hilfestellung fiir andere
Betroffene. MCS kann nach der Einnahme von Medikamenten und naturmedizinischen
Produkten auftreten, die Reaktion duBert sich in einem anaphylaktischen Schock. Das MCS
kann durch die Mutation zweier Gene auftreten.

Kontakt: Anny Malota
Telefon: +43 (0) 680 330 3196

Selbsthilfegruppe Morbus Addison
Erkrankung: Morbus Addison, Nebenniereninsuffizienz

Ziel der Gruppe ist der Erfahrungsaustausch untereinander, zu lernen, mit den Auswirkungen der
Krankheit umzugehen, und miindiger Vertreter/in der eigenen Anliegen zu werden. Morbus Addison
bezeichnet die Nebenniereninsuffizienz, bei der der Korper kein eigenes Stresshormon- Cortisol mehr
bildet. Die Symptome sind unspezifisch und schleichend, verschlechtern sich oft iiber Jahre, bis hin
zur lebensbedrohenden Addison-Krise. Da die Patienten iiber ganz Osterreich verstreut sind, erfolgt
die Kontaktaufnahme telefonisch oder per Email. Wir stehen in erster Linie als Erstansprechpartner
nach der Diagnose zur Verfiigung, da die meisten Arzte kaum Erfahrung mit Morbus Addison haben.
Wir beraten, tauschen Erfahrungen aus und vermitteln bei Bedarf Ansprechpartner in der Néhe.
Treffen sind prinzipiell moglich.

Kontakt: Beatrix Pop
E-Mail: beatrix.pop@sol.at



Selbsthilfegruppe Myasthenia gravis
Erkrankung: Myasthenia gravis

Bei Myasthenia gravis handelt es sich um eine schwerwiegende Muskelschwéche.

Ziele und Aktivitdten unserer Selbsthilfegruppe sind:
- RegelmiBige Treffen mit Betroffenen und Angehorigen

- Austausch iiber Erlebtes und Erfahrungen mit Mitgliedern

- Informationsaustausch (Fachbroschiire iiber Myasthenia gravis)

- Erlernen eines leichteren Umgangs mit der Erkrankung

- Gemeinsame Ausfliige zur Starkung der Mitglieder und der Gruppe
- Jahrliches Gruppentreffen

Einmal im Jahr ist eine Fachirztin bei einem Treffen anwesend und beantwortet gerne Fragen.

Kontakt: Antonia Miiller, Evelyn Suritsch
Website: www.shg-myastheniagravis.at

Seltene BauchgefdBerkrankungen
Erkrankung: Wilkie-Syndrom, Dunbar-Syndrom

Das Wilkie-Syndrom wird durch die Kompression des unteren Zwolffingerdarmes durch die Aorta
und die namensgebende Arteria mesenterica superior verursacht. Dies fiihrt vor allem nach dem
Essen zu lang anhaltenden Schmerzen mit Ubelkeit bis hin zum Erbrechen, sowie zu einem friihen
Sattigungsgefiihl. Durch die daraus resultierende Gewichtsabnahme verstirken sich die Beschwer-
den, da es durch den Verlust von Fettgewebe im Bauchraum zu einer fortschreitenden Einengung
des Darmes durch die GefafBe in diesem Bereich kommt. Wegen der extremen Seltenheit der Er-
krankungen konnen keine Treffen angeboten werden. Dank der modernen Medien sind wir aber
weltweit vernetzt und pflegen internationalen Austausch. Wir vermitteln zu Experten im deutsch-
sprachigen Raum.

Kontakt: Mag. Angela Mair
Website: www.lebenskuen tlerin.at/bauchgefaesserkrankungen.html




Smith-Magenis-Syndrom Osterreich
Erkrankung: Smith-Magenis-Syndrom (SMS)
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Die Selbsthilfegruppe Smith-Magenis-Syndrom Osterreich ist eine Anlaufstelle fiir
Familien mit SMS-Betroffenen. Fiir diese Familien bieten wir die Moglichkeit zum

1
Seith-Magenis-Syndsosn Erfahrungsaustauch bei Treffen — personlich oder via Internet — und Informationen

iiber Neuerungen in der Forschung, zu Diagnose oder Therapie an. Zudem wollen wir

das Wissen rund um das Smith-Magenis-Syndrom (SMS) in die Offentlichkeit tragen, da
diese Krankheit meist nicht oder sehr spit diagnostiziert wird. Wir stehen daher auch dem Fach-
personal fiir alle Fragen in Zusammenhang mit SMS zur Verfiigung, von der Verdachtsdiagnose
bis hin zu Erfahrungen mit den verschiedenen Therapiemdglichkeiten. Dies wollen wir mit unserer
Website oder dem personlichen Austausch ebenso erreichen, wie mit Vortrégen und Fachartikeln
in verschiedenen Zeitschriften.

Kontakt: Mag. Dr. Alexander Stréher
Website: www.smith-magenis.at

Syrinx-Nordbayern
Erkrankung: Syringomyelie und Chiari Malformation
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Unsere Selbsthilfegruppe besteht aus Betroffenen von Syringomyelie und Chiari Malformation.
Durch entsprechende Aufklarung bei unseren Treffen erldutern wir nicht nur die Symptome sondern
vermitteln Betroffene an kompetente Arzte, um so rasche Diagnosen zu ermdglichen. Im néichsten
Schritt begleiten wir Betroffene dabei, ihre Krankheiten zu akzeptieren, anzunehmen und besser
damit umgehen zu lernen. Erfahrungsaustausch und die gegenseitige Unterstiitzung sowie Hilfe
bei der Schmerzbekdmpfung sind wichtige Elemente unserer Arbeit. Erfahrungen, die wir bei
Kongressen, Arztevortrigen und Klinikbesuchen sammeln, geben wir an Betroffene, Angehorige
und alle Interessierte weiter. Wir animieren aber auch Arzte, sich intensiv mit unseren seltenen
Krankheiten zu befassen und sich unserer Initiative anzuschlieBen. Wir nutzen jede Moglichkeit
fiir eine entsprechende Offentlichkeitsarbeit.

Kontakt: Hannelore Beke
Website: www.syrinx-nordbayern.de



Tuberése Sklerose Osterreich
Erkrankung: Tuberose Sklerose
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Unser Verein wurde im April 2009 von Eltern betroffener Patienten gegriindet. In Zusammenarbeit
mit dem Tuberosen Sklerose Deutschland e.V. suchen wir nach geeigneten Therapien fiir die
Betroffenen und tragen zur Verbesserung der Lebensumstdnde bei. Momentan betreuen wir iiber
70 Mitglieder bzw. Mitgliedsfamilien wobei 60 Familien direkt von der Krankheit betroffen sind.
Die anderen Mitglieder sind unterstiitzende Mitglieder.

Unsere Arbeit als Verein umfasst:

- Erfahrungsaustausch zwischen Familien von Patienten mit Tuberdser Sklerose und behandelnden
Arzten

- Unterstiitzung von Betroffenen durch Vermittlung von Beratungsangeboten
- Tagungen und SHG-Treffen fiir Mitglieder

- Zusammenarbeit mit dem Verein Tuberdse Sklerose Deutschland e.V.

> Offentlichkeitsarbeit zur Aufklirung iiber die Tuberdse Sklerose

- Weitergabe von Publikationen, die uns vom Verein Tuberose Sklerose Deutschland e.V. zur
Verfiigung gestellt wurden

Kontakt: Andrea Schmidt
Website: www.tuberoesesklerose.at

Usher Initiative Austria

Erkrankung: Usher Syndrom und andere seltene Erkrankungen des Auges
(syndromal oder isoliert)

Usher Initiative Austria besteht seit 2014 und ist Bindeglied zwischen Osterreichischen Patienten und
Patientenorganisationen und internationalen und nationalen Experten im Rare Eye Disease Bereich.

Unsere Ziele sind:
- Anbindung der sterreichischen involvierten Fachirzteschaften (Augen, HNO, Genetik) an
den internationalen Kenntnisstand und bestehende europiische Expertenzentren

- Gesicherte und zeitgerechte Diagnose von Usher Syndrom und anderen seltenen Erkrankungen
des Auges (Differentialdiagnose zu Erkrankungen mit déhnlichem Erscheinungsbild)

- Behutsame Aufklarung von Usher Patienten und ihren Angehérigen iiber Erscheinungsbild,
Mechanismen und Verlauf der Erkrankung, Zukunftsperspektiven und addquate medizinische
Versorgung, sowie Forschung und Therapieoptionen

- Zugang zu klinischen Studien und zu Therapie fiir osterreichische Patienten mit seltenen
Erkrankungen des Auges (syndromal wie Usher Syndrom oder isoliert)

Kontakt: Mag. Dominique Sturz
Website: www.facebook.com/ushersyndrom/



XP Freu(n)de — Mondscheinkinder
Erkrankung: Xeroderma pigmentosum
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Xeroderma pigmentosum (besser bekannt als ,Mondscheinkinder®) ist eine sehr seltene, genetisch
bedingte Hauterkrankung. Die Krankheit fithrt bei Betroffenen oft schon in friithester Kindheit zu
der Ausbildung zahlreicher Hauttumoren an den sonnenexponierten Korperstellen. Die einzige
MaBnahme dies zu vermeiden, ist der konsequente Schutz vor UV-Strahlen und die zusitzliche
Anwendung von umfangreichen UV SchutzmaBnahmen (Fensterfolien, UV Schutzkleidung etc.)

Wir sind eine Selbsthilfegruppe, welche seit 2007 existiert und bieten Erkrankten und Angehdrigen
vielfaltige Hilfestellungen. Wir verschicken nicht nur Schutzmittel, sondern stehen auch mit aktiver
Beratung und regelméBigen Treffen zur Seite. Auf Grund der geringen Anzahl an betroffenen Patient-
Innen agiert unser gemeinniitziger Verein iiber die Lindergrenzen hinweg in Deutschland, Osterreich
und der Schweiz.

Kontakt: Christian Moser
Website: www.xerodermapigmentosum.de
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Beirat fiir seltene Erkrankungen beim BMASGK

Rainer Riedl, Pro Rare Austria

Mit Einrichtung der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
(NKSE) an der GOG im Jinner 2011 wurde eine Expertengruppe fiir seltene
Erkrankungen formiert. Sie setzte die Arbeiten der im Dezember 2010 turnus-
gemiB beendeten Unterkommission fiir seltene Erkrankungen des Obersten Sani-
tatsrates fort. Anfang 2014, nach Ablauf der ersten Funktionsperiode, wurde die
Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen in einen Beirat gema8 § 8 Bundes-
ministeriengesetz zur Beratung der Frau Bundesminister bzw. des Herrn
Bundesministers tiberfithrt und heift nun , Beirat fiir seltene Erkrankungen®.

Hauptaufgabe des Beirates fiir seltene Erkrankungen ist es, das Bundesministe-
rium fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz sowie die NKSE
bei ihren Arbeiten im Hinblick auf die Erstellung und Umsetzung eines natio-
nalen Aktionsplanes fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) beratend zu unterstiitzen.

Er setzt sich aus folgenden Mitgliedern zusammen (alphabetisch gereiht):
Leitung: Arrouas Magdalena, Dr., BMASGK

» Bloechl-Daum Brigitte, Univ.-Prof., Med. Uni. Wien, Klin. Pharmakologie
» Fischer Gerald, Komm. Rat (KR), Patientenvereinigung Lungenhochdruck
» Greber-Platzer Susanne, Univ.Prof.Dr.MBA, Univ.Klinik fiir K/J-heilkunde
» Hintner Helmut, Univ.-Prof.

» Holzer Ulrike, Pro Rare Austria

» Jachimowicz Norbert, Dr., OAK

» Karall Daniela, Univ.-Prof., Med. Univ. Innsbruck, Kinderklinik

» Knopp Astrid, Dr., Gesundheitsfonds Steiermark

» Laccone Franco, Priv.-Doz. Med. Univ. Wien, Med. Genetik

» Luf Gerhard, Univ.-Prof.

» Mayer Oliver, Dr., BMBWF

» Ndglein Silke, Dr., SV

» Offner Klaus, DI Dr., Salzburger Landeskliniken

» Rafetseder Otto, Dr., MPH Land Wien

» Riedl Rainer, Dr., DEBRA Austria

» Sandholzer Klaudia, Dr., SV

» Schnitzel Wolfgang, Dr., Pharmig AG SE

» Schwarz Rudolf, OA Dr., Landes Frauen- und Kinderklinik Linz

» Unterberger Ursula, Dr., Med.Uni Wien

» Voigtldnder Till, Assoc.Prof.Priv.Doz. Dr., Med.Uni Wien

» Weigl Michaela, Ges. fiir MPS und dhnliche Erkrankungen

» Zschocke Johannes, Univ.-Prof., Med. Univ. Innsbruck, Med. Genetik




Mitglieder des Beirats fiir seltene Erkrankungen beim BMASGK
Foto: Pro Rare Austria

Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfeorganisationen (s.o.)
haben sich in der Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen iiber mehrere Jahre
sehr intensiv eingebracht. Ein wesentliches Etappenziel war die Fertigstellung
des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen bis zum Jahresende
2013. Seit 2014 wird an der Umsetzung der darin enthaltenen 82 Manahmen
mit allen beteiligten Stakeholdern gearbeitet. Als Mitglied des Beirates fiir
seltene Erkrankungen setzen wir uns hierfiir mit ganzer Kraft ein.

Weitere Informationen:
www.sozialministerium.at/site/G dheit/Krankheiten_und_Impfen/Krankheiten/Seltene_Krankheiten/




Nationaler Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen (NAP.se)

Rainer Riedl, Pro Rare Austria

Der Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (Kurztitel: NAP.se) wurde
im Auftrag des Bundesministeriums fiir Gesundheit von der Nationalen Koordi-
nationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) in Zusammenarbeit mit den zwei
beratenden Gremien — Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen und Strategi-
sche Plattform fiir seltene Erkrankungen — erstellt. Die zentralen Financiers im
Gesundheitswesen, Bund, Linder, Sozialversicherung, waren in den gesamten
Prozess der Erstellung des NAP.se eingebunden: Als Mitglieder der zwei zuvor
genannten Gremien, ebenso wie als Mitglieder der Fachgruppe Planung, denen
der NAP.se bei mehreren Sitzungen zur Kenntnis gebracht und zur Begutach-
tung vorgelegt wurde. Dariiber hinaus waren weitere relevante Ministerien — die
Bundesministerien fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz
sowie fiir Bildung, Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft — durch ihre Vertre-
tung in der Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen mafgeblich in die Erstellung
des NAP.se involviert.

Der NAP.se setzt neun zentrale Themenschwerpunkte (= Handlungsfelder), die
sowohl die européischen Empfehlungen als auch die nationalen Erfordernisse
beriicksichtigen.

Die neun Handlungsfelder (HF) sind:
- HF 1: Abbildung der seltenen Erkrankungen im Gesundheits- und Sozialsystem

- HF 2: Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung der von seltenen
Erkrankungen Betroffenen

- HF 3: Verbesserung der Diagnostik von seltenen Erkrankungen

- HF 4: Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu Therapien fiir von
seltenen Erkrankungen Betroffene

- HF 5: Forderung der Forschung im Bereich seltene Erkrankungen

- HF 6: Verbesserung des Wissens iiber und des Bewusstseins hinsichtlich
seltene/r Erkrankungen

- HF 7: Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse im Kontext seltener
Erkrankungen

- HF 8: Einrichtung sténdiger Beratungsgremien fiir seltene Erkrankungen
beim BMG

- HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe



Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfeorganisationen
haben iiber mehrere Jahre in der Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen
intensiv mitgearbeitet und so ganz wesentlich zur Erstellung des NAP.se bei-
getragen. Bis zum Jahresende 2013 konnte der Plan — im GroBen und Ganzen —
fertiggestellt werden. Anlésslich des Tages der Seltenen Erkrankungen am
28.2.2015 prisentierte das Bundesministerium fiir Arbeit, Soziales, Gesund-
heit und Konsumentenschutz den NAP.se und veréffentlichte ihn auf ihrer
Website.

Bei der Umsetzung des NAP.se steht seit einiger Zeit die Designation von Ex-
pertisezentren fiir definierte Gruppen von seltenen Erkrankungen im Vorder-
grund. Expertisezentren sollen dafiir sorgen, dass an seltenen Krankheiten
leidende Menschen optimal betreut und versorgt werden. Durch die Desig-
nation von spezialisierten Einrichtungen zu Expertisezentren sollen keine
neuen Strukturen geschaffen, sondern Expertise von bereits existierenden
Einrichtungen sichtbar gemacht werden.

Weitere Informationen zu bestehenden Expertisezentren:
www.sozialministerium.at/site/Gesundheit/Krankhei
Expertisezentren_fuer_seltene_Erkrankungen

und_Impfen/Krankheiten/Seltene_Krankheiten/
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Hier kann der NAP.se heruntergeladen werden:
www.prorare-austria.org/ueber-pro-rare/verein/nationaler-aktionsplan/



ProNAP - feiert seinen zweiten Geburtstag

Victoria Mauric, Pro Rare Austria
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Pro Rare Austria hat im Jahr 2016 bei den Gemeinsamen Gesundheitszielen

um ein Forderprojekt mit dem Titel ,,ProNAP — Unterstiitzung der Umsetzung
des NAP.se” eingereicht, iiber welches Beitrage zur Umsetzung von 22 MaB-
i o _ nahmen aus dem Nationalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.se)
Dipl.Ing. Victoria Mauric . . . o
Projekemanagerin Pronap  Seleistet werden sollen. Aus diesen MaBnahmen haben sich fiinf iibergeordnete
Foto: Pro Rare Austria  Ziele herauskristallisiert, anhand derer der Projektfortschritt aufgezeigt

werden kann:

1. Generieren von patientenbezogenem (nicht medizinischem) Wissen iiber
seltene Erkrankungen mit Fokus auf sozialen sowie strukturellen Heraus-
forderungen und Bereitstellen von Datengrundlagen fiir politische Entscheidungs-
trager

Zu Projektbeginn hat das Pro Rare Team jede Menge Literatur und Datenmaterial
rund um seltene Erkrankungen und Selbsthilfe analysiert, Situationsberichte
und Konzepte zu ausgewéhlten Fragestellungen erarbeitet (z.B. Patienteninfor-
mationskarte / ELGA), Kontakte zu Bildungseinrichtungen aufgebaut und Diplom-
arbeiten initiiert.

Im zweiten Projektjahr brachten zwei betreute Diplomarbeiten bereits einen
wesentlichen Wissensgewinn mit sich, ebenso wie eine Mitgliederbefragung
zur Selbsthilfe fiir seltene Erkrankungen. Auch gefiihrte Interviews mit Be-
troffenen und die Erhebung von Problemlagen bei der Erstattung von Therapie-
kosten, brachten neue Erkenntnisse mit sich.

2. Schaffung nachhaltiger Strukturen in der Selbsthilfe fiir seltene Erkran-
kungen und Starkung der Position von Pro Rare Austria in ihrer Funktion als
Interessensvertretung von Betroffenen und deren Angehérigen

Waihrend es im ersten Projektjahr zunéchst darum ging, sich fiir die Mitarbeit
am Entstehungsprozess neuer Strukturen fiir die bundesweit titige Selbsthilfe
zu qualifizieren, konnte Pro Rare Austria 2018 bereits in relevanten Beratungs-
gremien mitwirken und derart auf die Besonderheiten der Selbsthilfe fiir seltene
Erkrankungen aufmerksam machen. Seit Beginn 2018 haben damit etwa die
Halfte der Mitglieder von Pro Rare Austria die Moglichkeit, um finanzielle
Forderung ihrer Aktivititen an 6ffentlicher Stelle einzureichen oder an kosten-
losen Fortbildungsveranstaltungen teilzunehmen. Diese Fordermoglichkeiten
fiir eine groBere Zahl an Patientengruppen im Bereich seltener Erkrankungen
zu erschlieBen ist ein zentrales Ziel des Projektes.



3. Starkung der Patientensicherheit durch Bereitstellung objektiver,
qualitétsgesicherter und zielgruppenspezifischer Informationen mittels
technischer Plattformen, insbesondere im Sinne eines besseren Leitens von
Betroffenen durch das System (Wegweiser)

Um die vielen neuen Informationen an Betroffene und andere Interessens-
gruppen schnell und einfach weitergeben zu konnen, wurde im ersten und
zweiten Projektjahr intensiv an der Umsetzung der neuen Vereinswebsite
und der Aktivierung von Social Media-Kanilen gearbeitet. Die Website
(www.prorare-austria.org) wurde grundlegend iiberarbeitet, ist seit Marz
2018 in Betrieb und stellt umfassende Informationen iiber seltene Erkrankungen,
relevante Einrichtungen und die Mitglieder von Pro Rare Austria bereit.
Sowohl aktuelle Zugriffszahlen (~3700 Sitzungen /6 Monate und ~3 Minuten
Verweildauer), als auch Riickmeldungen von Mitgliedern und Stakeholdern
weisen darauf hin, dass die gesetzten Manahmen gut angenommen werden.
Vielversprechend ist in diesem Zusammenhang auch die Gestaltung von Bei-
trigen fiir das offentliche Gesundheitsportal (www.gesundheit.gv.at), welches
iiber eine Mischung aus Patientengeschichten und Sachinformation das
Thema selten Erkrankungen aus der Patientensicht beleuchten, aber auch
Hilfestellung fiir Betroffene und Angehorige bieten sollen.

4. Erhohung des Bewusstseins fiir seltene Erkrankungen und die Leistungen
der Selbsthilfe in allen Zielgruppen und Sensibilisierung der Offentlichkeit
fiir das Thema

Zahlreiche Veranstaltungen (z.B. European Conference on Rare Diseases and
Orphan Products 2018 in Wien) griffen 2018 das Thema seltene Erkrankungen
auf, es gab Themenschwerpunkte in Printmedien (z.B. Kurier Medico, Periskop),
Selbsthilfegruppen wurden neu gegriindet und es erfolgte zunehmend mehr
Austausch zwischen den Mitgliedern von Pro Rare Austria. Schwerpunkte im
zweiten Projektjahr waren dariiber hinaus die Gestaltung von Informations-
material (z.B. Infofolder), die Kontaktaufnahme mit Presseagenturen und das
Anbahnen von Kooperationen mit Anbietern im Bereich der Weiterbildung von
Gesundheitsdienstleistern (v.a. www.vielgesundheit.at).

5. Vorantreiben der Umsetzung des NAP.se durch Aufzeigen von Best
Practice und Motivation weiterer Anspruchsgruppen im Sinne der
Vorbildwirkung

Pro Rare Austria geht auch weiterhin in Abstimmung mit der Nationalen
Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) vor und présentiert
die Projektfortschritte laufend vor dem Beirat fiir seltene Erkrankungen.
Projektergebnisse werden aber auch bei anderen Gelegenheiten und vor
unterschiedlichen Zielgruppen vorgestellt. Des Weiteren wurde erfolgreich
an einer neuerlichen Projekteinreichung — dieses Mal als Kooperationspro-
jekt mit der Kinderklinik im AKH Wien — gearbeitet, um auch in Zukunft
Beitrige zur Umsetzung des NAP.se leisten zu konnen.
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Pro Rare Mitgliederbefragung 2018 —
die Ergebnisse

Victoria Mauric, Pro Rare Austria

Im ersten Quartal 2018 fiihrte Pro Rare Austria eine schriftliche Befragung der
Mitglieder zum Thema ,,Strukturen und strukturelle Problemlagen in der Selbst-
hilfe fiir seltene Erkrankungen“ durch. Von den 57 adressierten Vereinen,
Gruppen oder Einzelpersonen (Stand Jianner 2018), nahmen 29 Patientenver-
treter teil. Der Riicklauf liegt damit bei rund 50 %. Insgesamt wurden 34 Fragen
quer durch das gesamte Tatigkeitsspektrum von Selbsthilfeorganisationen
gestellt und elektronisch erhoben.

Auf den Punkt gebracht stellt sich die Selbsthilfe fiir seltene Erkrankungen wie
folgt dar: Sie ist weiblich (rund 2/3) und im Durchschnitt 50 Jahre alt, arbeitet
ehrenamtlich (93 %) durchschnittlich 15 Stunden pro Woche und teilt sich in
anndhernd gleiche Teile auf Betroffene und Angehérige auf.

Die oben genannte Personengruppe hat die Selbsthilfeorganisation oder -gruppe
zu 63 % selbst und aus eigenem Antrieb gegriindet und bringt von zwei bis zu 100
Wochenstunden Arbeitsleistung ein, was im Durchschnitt {iber alle Befragten in
etwa einer Teilzeitanstellung entspricht. Es gilt hier je nach Erkrankung unter-
schiedlich hohe Mitgliederzahlen zu unterstiitzen. Diese liegen zwischen 10 und
500 Personen, wobei bekannt ist, dass es weit mehr Betroffene gibt, als jene die
sich organisieren (unter 10 %). Dies wiederum bedeutet, dass nach wie vor viele
Menschen mit seltenen Erkrankungen versuchen, den Weg durch die Krank-
heit alleine zu beschreiten oder keine Kenntnis iiber das Vorhandensein bzw. die
Leistungen von Selbsthilfeorganisationen haben.

Wendet sich ein Hilfesuchender an eine der Selbsthilfeorganisationen oder
-gruppen, so drehen sich die drei haufigsten Fragestellungen um die Arztwahl
(Empfehlung von Experten), bestehende Behandlungsmoglichkeiten (Erfahrungen
mit Therapien) und die Moglichkeiten finanzielle Unterstiitzungen zu erlangen.
Demzufolge gehen seltene Erkrankungen in vielen Fillen mit finanziellen Mehr-
belastungen und zu iiberwindenden biirokratischen Hiirden einher.

Voraussetzung, um sich an eine Selbsthilfeorganisation oder -gruppe wenden zu
konnen, ist zunichst die richtige Diagnose. Die Diagnosezeiten bei seltenen
Erkrankungen sind mitunter lang. Die diesbeziiglichen Angaben in der Mitglieder-
befragung streuten von wenigen Stunden (Neugeborenen-Screening) bis hin zu
35 Jahren. Wiirde man einen Durchschnitt errechnen, so ldge dieser bei rund
6 Jahren.

Dariiber hinaus wurde erhoben, dass es zu rund 50 % der in die Umfrage einge-
schlossenen seltenen Erkrankungen systematisch gesammelte Informationen
bspw. in Form von Registern gibt — auffallend héiufig allerdings im Ausland. Nach



Betrachtung der Datenlage scheint es, als ob es Register und Datenbanken
insbesondere dann gibt, wenn die seltene Erkrankung ein gewisses Maf3 an
Betroffenen aufweist oder (medial) sehr bekannt und dadurch fiir das Gesund-
heitswesen und die pharmazeutische Industrie sichtbar ist.

Selbsthilfeorganisationen und -gruppen sind folglich im Bereich der Offent-
lichkeitsarbeit sehr aktiv, leisten aber auch fachliche Arbeit, wie bei der
Entwicklung von Behandlungs- und Notfallleitlinien. So gaben 32 % der Befrag-
ten an, dass fiir ihre Erkrankung Behandlungsleitlinien existieren. Davon
waren 2/3 (entspricht 15 % der Befragten) in die Entwicklung eingebunden.
Demgegeniiber waren nur 3,5 % der befragten Organisationen an der Erstel-
lung von Notfallrichtlinien beteiligt, die es fiir lediglich 14 % der in der Umfrage
enthaltenen Erkrankungen gibt.

Eine weitere Kernaufgabe der Selbsthilfe liegt in der Aufkldrung und Infor-
mation von Betroffenen und Angehorigen — nicht selten im Nachgang eines
Arzt-Patientengespraches. Im Kontext der aktuellen Kritiken an der géngigen
Praxis bei Arzt-Patientengespréchen iiberrascht das Ergebnis der vorliegen-
den Umfrage, wonach 54 % der Befragten angaben, gut verstindliche Infor-
mationen iiber ihre Erkrankung erhalten zu haben. 15”% bewerteten mit sehr
gut und 23 % mit befriedigend. Dies konnte mit dem Umstand in Zusammen-
hang stehen, dass Patienten mit seltenen Erkrankungen bzw. deren Ange-
horige bereits im Vorfeld viele Informationen aus unterschiedlichen Quellen
sammeln und hier vermehrt auf ,,Augenhéhe” mit den Gesundheitsdienst-
leistern kommuniziert wird.

Um die Basisarbeit — die Beratung und Unterstiitzung von Betroffenen und
Angehorigen — leisten zu konnen, bedarf es neben dem freiwilligen Engage-
ment auch monetirer Mittel. Mehr als 60 % der Befragten gaben an, derzeit
keine finanzielle Unterstiitzung aus dem 6ffentlichen Sektor zu bekommen
(Stand Janner 2018) und den Verein bzw. die Gruppe im Wesentlichen durch
private Spenden und Mitgliedsbeitrédgen zu erhalten. Rund 30 % beziehen
kleinere Zuwendungen von den Selbsthilfeunterstiitzungsstellen in den Bundes-
landern und vereinzelt von der pharmazeutischen Industrie. Sachleistungen
wie Schulungen werden von den Selbsthilfeunterstiitzungsstellen in den Bundes-
landern angeboten und genutzt.

Ein zusétzlicher Fokus der Mitgliederbefragung lag auf Pro Rare Austria als
Dachverband fiir die Selbsthilfe bei seltenen Erkrankungen und auf der Frage,
inwiefern dieser all die obigen Bemiithungen unterstiitzen kann bzw. wie dieser
von seinen Mitgliedern wahrgenommen wird.

Die Wahrnehmungen im Bereich des , Leistungsangebotes” waren vielfiltig
und erstreckten sich von Aussagen wie ,Wir kennen alle Angebote“ bis hin zu
,Wir kennen keines der Angebote®, die von Pro Rare Austria gesetzt werden.
Dazwischen gab es auch besonders markante Aussagen, wie ,,Pro Rare ist das



politische Sprachrohr der seltenen Erkrankungen und verleiht diesen eine
Stimme*“. Haufig gaben Patientenvertreter den Tag der seltenen Erkrankungen,
den nationalen Kongress fiir seltene Erkrankungen sowie Workshops, die
Website und den Newsletter oder die hervorragende telefonische Beratung als
zentrale Angebote von Pro Rare Austria an.

Um in Zukunft die gesetzten Angebote besser am Bedarf der Mitglieder aus-
richten zu konnen, wurde erhoben, in welchen Bereichen eine verstarkte Zu-
sammenarbeit erwiinscht wére. Am héufigsten wurden genannt:

- Mithilfe beim Aufbau von Registern bzw. Unterstiitzung bei der Griindung
von Spezialambulanzen bzw. der Etablierung von Expertisezentren

= Vernetzung mit anderen Selbsthilfeorganisationen
> Kleinere (finanzielle) Unterstiitzungen bspw. fiir die Offentlichkeitsarbeit

- Anlaufstelle bzw. Lotse fiir konkrete Fille im Bereich Pflegegeld, Familien-
beihilfe, anderer Sozialleistungen

- Erstellung von Leitfdden und Anleitungen im Zusammenhang mit Sozial-
leistungen

- Mehr Zusammenarbeit bei Themen, die alle seltenen Erkrankungen
betreffen

Ausgehend von den Vereinsstatuten und den damit verbundenen Aufgaben,
konnte — in Abhéngigkeit von der Ressourcenlage — in einigen Belangen
durchaus Hilfestellung geboten werden. Besser kommuniziert werden sollten
jedoch die Kernkompetenzen von Pro Rare Austria, wonach Einzelfélle zwar
als Basis fiir weiterfithrendes politisches Handeln herangezogen werden, aber
in der Regel viele Probleme nicht (unmittelbar) gelost werden kénnen.

Fiir Pro Rare Austria erfreulich erscheint, dass 43 % der Befragten angaben,
die Wahrnehmbarkeit des Dachverbandes sei im vergangenen Jahr gestiegen,
wihrend 54 % das Aktivitdtsniveau als gleichbleibend und nur drei Prozent

als riicklaufig empfanden. Der noch junge Dachverband diirfte sich damit
insgesamt auf einem guten Weg befinden.



Europdische Referenznetzwerke (ERNs)

Dr. Ursula Unterberger, Med. Uni Wien
Johanna Sadil, Pro Rare Austria

'-“
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Diagnose und Behandlung von seltenen Krankheiten erfordern einen hohen
Spezialisierungsgrad und besondere Fachkenntnisse und Ressourcen, die
typischerweise nicht in jedem medizinischen Zentrum und oft nicht einmal in
jedem Mitgliedsland vorhanden sind. Deshalb wurde in der EU seit vielen Jah-
ren daran gearbeitet, Zusammenschliisse der fithrenden Zentren Europas zu
etablieren, die gemeinsam die Diagnostik und Behandlung seltener und kom-
plexer Krankheitsfélle iibernehmen.

2017 wurden nach langen Vorarbeiten die ersten 24 sogenannten Européischen
Referenznetzwerke (ERN) eingerichtet. Es handelt sich dabei um Netzwerke
fithrender européischer Gesundheitsdienstleister verschiedener medizinischer
Fachgebiete, die in virtuellen Beratungsgremien aus hochspezialisierten
Expertinnen und Experten konkrete Félle bearbeiten. Die Fachleute konnen
sich hierzu eines eigens entwickelten telemedizinischen IT-Systems bedienen,
sodass im Idealfall wihrend der gesamten Behandlungsdauer die Patientin/
der Patient im eigenen Land betreut werden kann und nicht an ein Zentrum im
Ausland reisen muss (,,Die Expertise soll reisen, nicht die Patientin/der Patient®).

Die Eintrittspforte in ein ERN stellt typischerweise ein teilnehmendes Zent-
rum im jeweiligen EU-Land dar. Uber das IT-System konnen aber derzeit theo-
retisch alle Arztinnen und Arzte, also auch auBerhalb der ERN, ihre besonders
komplexen Fille einbringen. Diese werden dann von den Expertinnen/Experten
des ERN gemeinsam bearbeitet. So konnen relativ einfach und unbiirokratisch
alle EU-Biirgerinnen und EU-Biirger, die den speziellen Service eines ERN
benotigen, diesen auch in Anspruch nehmen.

Derzeit nehmen an den 24 ERNs ca. 900 hochspezialisierte Zentren aus 26
Staaten als Vollmitglieder teil. Aus Osterreich sind das EB-Haus in Salzburg
und die padiatrische Onkologie am St. Anna Kinderspital dabei, 2019 werden sich
weitere in Osterreich designierte Expertisezentren anschlieBen (siehe 87).

In den nichsten Jahren wird es voraussichtlich noch mehr ERN fiir andere
Fachgebiete mit entsprechend mehr teilnehmenden Zentren geben.



Welche Europdischen Referenznetzwerke gibt es?

Per April 2018 bestehen folgende ERNs:

ERN BOND Europdisches Referenznetzwerk https://ec.europa.eu/health/sites/health/
fiir Knochenkrankheiten files/ern/docs/ernbond_factsheet_en.pdf
ERN CRANIO Europdisches Referenznetzwerk https://ern-cranio.eu/
fiir kraniofaziale Anomalien und Hals-,

Nasen- und Ohrenstérungen

Endo-ERN Europdisches Referenznetzwerk https://endo-ern.eu/
fiir endokrine Krankheiten
ERN EpiCARE Europdisches Referenznetzwerk https://epi-care.eu/
fiir Epilepsien
ERKNet Europdisches Referenznetzwerk www.erknet.org/index.php?id=home
fiir Nierenkrankheiten
ERN-RND Europdisches Referenznetzwerk www.ern-rnd.eu/
fiir neurologische Krankheiten
ERNICA Europdisches Referenznetzwerk https://ern-ernica.eu/
fiir hereditdre und kongenitale Anomalien
ERN LUNG Europdisches Referenznetzwerk https://ern-lung.eu/
fiir Atemwegserkrankungen
ERN Skin Europdisches Referenznetzwerk http://skin.ern-net.eu/
fiir Hautkrankheiten
ERN EURACAN Europdisches Referenznetzwerk http://euracan.ern-net.eu/de/start-2/
fiir Krebskrankheiten bei Erwachsenen (solide Tumore)
ERN EuroBloodNet Europdisches Referenznetzwerk www.eurobloodnet.eu/
fiir hdmatologische Krankheiten
ERN eUROGEN Europdisches Referenznetzwerk http://eurogen-ern.eu/
fiir urogenitale Krankheiten
ERN EURO-NMD Europdisches Referenznetzwerk https://ern-euro-nmd.eu/
fiir neuromuskuldre Krankheiten
ERN EYE Europdisches Referenznetzwerk www.ern-eye.eu/
fiir Augenkrankheiten
ERN GENTURIS Europdisches Referenznetzwerk www.genturis.eu/l=deu/Home.html
fiir genetisch bedingte Tumor-Risiko-Syndrome
ERN GUARD- Europdisches Referenznetzwerk http://guardheart.ern-net.eu/
HEART fiir Herzkrankheiten
ERN ITHACA Europdisches Referenznetzwerk www.ernithaca.org/

fiir kongenitale Fehlbildungen und seltene geistige
Beeintrdchtigungen




MetabERN

ERN PaedCan

ERN RARE-LIVER

ERN ReCONNET

ERN RITA

ERN TRANS-
PLANT-CHILD

VASCERN

Europdisches Referenznetzwerk https://metab.ern-net.eu/
fiir hereditdre Stoffwechselstérungen

Europdisches Referenznetzwerk http://paedcan.ern-net.eu/
fiir Krebskrankheiten im Kindesalter (Hamato-0nkologie)

Europdisches Referenznetzwerk www.rare-liver.eu/
fiir hepatologische Krankheiten
Europdisches Referenznetzwerk http://reconnet.ern-net.eu/

fiir Bindegewebe- und muskuloskelettale Krankheiten

Europdisches Referenznetzwerk http://rita.ern-net.eu/
fiirimmunologische, autoinflammatorische

und Autoimmunkrankheiten

Europdisches Referenznetzwerk www.transplantchild.eu/en/
fiir Transplantation im Kindesalter

Europdisches Referenznetzwerk https://vascern.eu/

fiir seltene multisystemische GefdRkrankheiten

Welche Rolle spielen Patienten in den Europdischen
Referenznetzwerken?

Engagierte Patientenvertreter haben im Aufbau der ERNs eine zentrale Rolle
gespielt und libernehmen jetzt im Echtbetrieb wichtige Aufgaben. So sind
beispielsweise im Rahmen sogenannter European Patient Advocacy Groups
(ePAGs) Patientenvertreter eingebunden, um ihre Interessen zu wahren und die
Weiterentwicklung der ERNs mitzugestalten.



Osterreich stellt derzeit acht Patientenvertreter:

Ulrike Holzer ERN Skin
Christian Moser

Ernst Leitgeb

Europdisches Referenznetzwerk
fiir Hautkrankheiten

ERN RARE-LIVER Europdisches Referenznetzwerk

fiir hepatologische Krankheiten

Europdisches Referenznetzwerk

fiir Krebskrankheiten im Kindesalter

Europdisches Referenznetzwerk

fiir genetisch bedingte Tumor-Risiko-Syndrome

Europdisches Referenznetzwerk

fiir Augenkrankheiten

Europdisches Referenznetzwerk

fiir Atemwegserkrankungen

Anita Kienesberger ERN PaedCan
Claas RGhl ERN GENTURIS
Dominique Sturz ERN EYE
Johann Hochreiter ERN LUNG
Michaela Weigl MetabERN

Europdisches Referenznetzwerk

fiir hereditdre Stoffwechselstorungen

Weitere Informationen: https://ec.europa.eu/health/ern_de

Eindriicke von der 4. ERN-Konferenz in Briissel (21.11.2018)
Foto: Ulrike Holzer



Betreute Masterarbeiten

Victoria Mauric, Pro Rare Austria
Rainer Riedl, Pro Rare Austria

1.

Astrid Magele
Foto: H. Wimmer

2018 wurden im Rahmen der Aktivitdten von Pro Rare Austria auch zwei Master-
arbeiten zum Thema seltene Erkrankungen betreut.
Die beiden frischgebackenen Masterinnen stellen sich und ihre Arbeit kurz vor:

Evaluation der Qualitdt und Effektivitdt von Selbsthilfegruppen
fiir seltene Erkrankungen am Beispiel Forum Usher Syndrom

Priv. Doz. Dr. Astrid Magele
Management im Gesundheitswesen, MA/Donau-Universitdt Krems

Ich bin seit 2013 Oberarztin an der Abteilung Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde
und Leiterin der Horstorungsambulanz an der Universitdtsklinik St. Polten.
Derzeit werden hier jahrlich 150 Patienten mit einem Cochlea oder Mittelohr-
implantat operativ und postoperativ versorgt. Da ich einen guten Kontakt zu
meinen Patienten pflege und den Verlauf ihrer Horrehabilitation aufmerksam
verfolge, stehe ich auch in regelméBigem Austausch mit Selbsthilfegruppen
fiir Cochleaimplantat-Trager. Deshalb war es fiir mich besonders interessant,
das Aufgabenspektrum einer Selbsthilfegruppe fiir seltene Erkrankungen néher
kennenzulernen und die ehrenamtliche Tétigkeit aus einem sozio6konomischen
Blickwinkel zu betrachten.

Ziel meiner Masterarbeit war es, die Leistungen der Selbsthilfe am Beispiel
Forum Usher Syndrom sichtbar zu machen und in Bezug auf ihre Effektivitat und
Qualitdt zu evaluieren. Anhand einer Selbstbewertung der Vereinsmitglieder ist

es gelungen, den Mehrwert von Selbsthilfe fiir Betroffene und Angehorige auf-
zuzeigen, ebenso wie die vorhandenen Hiirden. Ein Vergleich mit den Ergeb-
nissen friitherer Studien tiber Selbsthilfe macht deutlich, dass kleinere Gruppen
fiir seltene Erkrankungen in Bezug auf Effektivitat und Qualitit nicht weniger
leisten, als Selbsthilfegruppen fiir Volkserkrankungen und daher einer vergleich-
baren Unterstiitzung bediirfen.

Ich hoffe, mit dieser Arbeit auch einen kleinen Teil dazu beigetragen zu haben,
die Offentlichkeit iiber die besondere Situation, Bediirfnisse und Herausforde-
rungen von Selbsthilfegruppen fiir seltene Erkrankungen aufzuklaren und zu
veranschaulichen, welche wichtige Rolle diese in unserem heimischen Gesund-
heitssystem einnehmen.



2. Selbsthilfe fiir seltene Erkrankungen -
Problemlagen und Bedeutung fiir die Patientinnen und Patienten
und ihre Angehorigen

Christina Winkler MA
Management von Gesundheitsunternehmen, MA/Bildungseinrichtung:
Fachhochschule Krems (IMC)

Ich habe mich in meiner Masterarbeit intensiv mit den Bediirfnissen von
Betroffenen seltener Erkrankungen auseinandergesetzt. Mittels Frage-
bogen und Beobachtungsprotokoll habe ich verschiedene Problemfelder in
der medizinischen und sozialen Versorgungsstruktur identifiziert.

Patientinnen und Patienten miissen viele Hiirden in ihrem Alltag meistern.
Lange Wege zu einer Diagnose, fehlende Therapien und grofie psychische

Belastungen stellen groBe Herausforderungen dar. Selbsthilfe bei seltenen
Erkrankungen ist unersetzlich und hat einen hohen Stellenwert fiir die Er-

Christina Winkler
Foto: Peter Provaznik ~ Krankten und ihre Angehorigen, sie sind auf Wissen der anderen Betroffenen

angewiesen. Die Krankheitsbilder mogen unterschiedlich sein, die Problem-
lagen sind jedoch dieselben.

Ich habe dieses Thema gewihlt, da es mich von Anfang an gefesselt hat. Nach
kurzer Recherche habe ich gesehen, wie vielschichtig es ist und ich wollte
einen Beitrag dazu leisten die Anliegen der Betroffenen publik zu machen.
Wihrend des Entstehungsprozesses meiner Masterarbeit hatte ich die Moglich-
keit mich mit Betroffenen auszutauschen und mehr iiber ihre Schicksale zur
erfahren. Einblicke, die mich beriihrt haben und Erfahrungen die ich nicht
missen will.

Weitere Informationen: https://www.prorare-austria.org/projekte/wissenschaftliche-arbeiten/
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Dialog der seltenen Erkrankungen
Ankiindigungsplakat, Pro Rare Austria

Show your rare, show you care
Ankiindigungsplakat, EURORDIS

Dialog der seltenen Erkrankungen
3. Mdrz 2018, Wien

Victoria Mauric, Pro Rare Austria

Jeder begeht den internationalen Tag der seltenen Erkrankungen anders. Die
meisten Menschen gar nicht, denn Sie wissen nicht, dass es seltene Erkrankun-
gen gibt oder gar wie viele davon... ,Show your rare, show you care” war das
farbenfroh aufbereitete und wachriittelnde Motto von EURORDIS — anlisslich
des Rare Disease Day 2018. Pro Rare Austria griff dieses Thema auf und veran-
staltete am 3. Mirz 2018 im Wiener Museumsquartier den Dialog der seltenen
Erkrankungen, wo den zahlreichen Gésten — Patienten und Patientenvertre-
terinnen, Arzten und Fachspezialistinnen, Vertreter der Pharmaindustrie und
weitere Stakeholder aus dem Gesundheitsbereich — moderiert von Pamela Griin,
ein selten gutes Unterhaltungsprogramm geboten wurde.

Nach der traditionellen Vorfiihrung des EURORDIS-Imagefilms und der Uber-
mittelung einer Videobotschaft von Sozial- und Gesundheitsministerin Mag. Beate
Hartinger-Klein, begriifite Dr. Rainer Riedl, Obmann von Pro Rare Austria, das
illustre Publikum und nutzte die Gelegenheit, um die Allianz fiir seltene Erkran-
kungen und ihre Aktivitdten vorzustellen.

Das nun folgende, informative und unterhaltsame Programm bot fiir jeden
etwas: Standing Ovation erhielt die Tanzgruppe von MPS Austria und auch die
sympathische, wie humorvolle Andrea Latritsch-Karlbauer lie ihre knapp 300
Zuhorer nicht auf den Sitzen. Ernster, aber nicht weniger hoffnungsvoll entlie
schlieBlich Dr. Jama Nateqi mit seiner Présentation von Symtoma, einer Such-
maschine fiir Krankheiten, das Publikum in die Pause.

Herzstiick der Veranstaltung war erneut das Zusammenkommen, Austauschen
und Vernetzen in der Ovalhalle, wo Interessierte sich bei den zahlreichen Messe-
standen informieren, sich am Genussbuffet starken und die jliingeren Giste an
einem liebevoll gestalteten Kinderprogramm — inklusive Magie und Zauberei
mit Gregory Diamond — teilnehmen konnten. Finaler Programmpunkt war eine
faszinierende Zauber- und Bauchredeshow von Tricky Niki und Hanno Rhom-
berg, wihrend das symbolische Steigenlassen hunderter Luftballons im Innenhof
des Museumsquartiers den krénenden Abschluss bildete und ein empathisches
Gemeinschafts- und Solidaritétsgefiihl aufkommen lieB.

Wir bedanken uns bei allen, die gekommen sind, um uns zu unterstiitzen und
mit uns zu feiern. Es hat uns wieder groBen Spal gemacht, den Tag der seltenen
Erkrankungen gemeinsam zu begehen!
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Eindriicke vom Dialog fiir seltene Erkrankungen
Fotos: Dominique Sturz,
Johannes Weigl, Alexander Gérisch



9. European Conference on Rare Diseases & Orphan Products (ECRD)

10.-12. Mai 2018, Wien

Rainer Riedl, Pro Rare Austria
Victoria Mauric, Pro Rare Austria

Pro Rare Austria ist es gelungen, die im Bereich der seltenen
Erkrankungen wichtigste internationale Konferenz nach
Wien zu holen — die sogenannte ECRD. Und ja, es war ein
groBartiges Zusammentreffen der wesentlichen Player aus
ganz Europa und dariiber hinaus, mit vielen inspirierenden
Vortrigen, Appellen und ausreichend Zeit zur Vernetzung.
Die Zahlen sprechen fiir sich: 9oo Teilnehmer, davon 120
Referenten, aus 58 Landern waren vertreten.

Von Seiten des Gastgeberlandes begriiBten Magdalena
Arrouas (BMASGK) und Rainer Riedl (Pro Rare Austria)
das Publikum mit einem kurzen Abriss iiber das bisher
Erreichte und der eindringlichen Aufforderung an alle
Akteure, auch weiterhin aktiv zu bleiben. Dariiber hinaus
berichtete Maria Prahofer als Osterreichisches ,Patient
Testimonial“ auf positive und erfrischende Weise tiber ihr
Leben mit MPS und den Erfolg ihrer Enzymersatztherapie.

Inhaltlich war der Kongress in sechs Themenschwerpunkte
gegliedert, wobei sich Osterreich mit Vorsitzenden und
Vortragenden wie Ulrike Holzer (Pro Rare Austria), Ursula
Holtgrewe (ZSI), Sabine Ettinger (LBI) und Anja Diem
(EB-Haus Austria) positionierte.

Themenblock 1 war der Strukturierung der Forschungs-
und Diagnoselandschaft gewidmet — ein Bereich, der sich
in den letzten Jahren erheblich verdandert hat. Bei der Inte-
gration neuer Technologien in das Gesundheitswesen und
der Verkniipfungen zwischen Forschung und Versorgung
tragen zunehmend Patienten, als Experten fiir ihre eigene
Gesundheit, zur Erhohung des Nutzens bei. Préasentiert
wurden neben den jiingsten Fortschritten in der Diagnostik
und den potenziellen Herausforderungen neuer Technolo-
gien zur Selbstdiagnose, wie die Zusammenarbeit zwischen
Patienten, Klinikern, Forschern und Sponsoren als Grund-
lage erfolgreicher Forschung unterstiitzt werden kann.

Bahnbrechende Arzneimittel und die Zusammenarbeit
von Regulierungsbehdrden, Experten der Bewertung von
Gesundheitstechnologien und Patienten standen im Fokus

von Themenblock 2. Betrachtet wurde die Medizintechnik-
Folgeabschétzung und die damit verbundene Schaffung

Eréffnungsreden
Foto: Alexander Gregorich

einer zentralen Anlaufstelle von EMA (European Medicines
Agency) und HTA (Health Technology Assessors), um
durch Austausch von Informationen bereits friithzeitig
zur Einschédtzung von Arzneimitteln und Verfahren zu
gelangen. Fiir Patienten und Patientenvertreter ergibt
sich daraus ein neues Rollenbild in der Zusammenarbeit
mit Regulierungsbehoérden, HT-Priifern und Industrie
durch Mitwirkung bei Zulassungsverfahren, Kosten-Nutzen-
bewertungen und Therapieentwicklung.

wData is the new gold“ und ,We want to share data“, waren
die Kernaussagen von Themenblock 3, welcher sich mit
dem digitalen Patienten beschéftigte. Wahrend die digi-
tale Transformation in anderen Branchen bereits Einzug
gehalten hat, ist die Gesundheitsindustrie noch nicht
vollig in die digitale Welt eingetaucht und der Ubergang
gestaltet sich komplex. Bestehende Hiirden reichen von
unausgeglichenen Arzt-Patient-Verhiltnissen bis hin zu
fehlender Kontinuitat in der Versorgung durch klinische
Einrichtungen. Neue Technologien schaffen ungeahnte
Moglichkeiten fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen,
bergen aber auch neue Risiken, iiber die es zu informieren
gilt. Einer holldndischen Umfrage zufolge, empfinden die
Menschen ihre medizinischen Daten ndmlich als ebenso
privat wie ihre Telefonnummern.



Parallel setzte sich Themenblock 4 mit der Bedeutung
von Lebensqualitit auseinander. Neben einer addquaten
medizinischen Versorgung brauchen Menschen mit
seltenen Erkrankungen die Moglichkeit, ein erfiilltes
Leben sowie personliche Beziehungen zu fithren und zur
Gesellschaft beizutragen. Patientenvertreter, die darauf
hinweisen, scheitern hiufig am Gesundheits- und Sozial-
system, welches die komplexen Bediirfnisse der Betrof-
fenen nicht immer erfolgreich adressiert. Best-Practice
Beispiele aus verschiedenen Landern und Fallstudien zu
innovativen Dienstleistungen zeigten auf, wie bestehende
Liicken durch integrative Versorgung und , Single Point
of Service“-Ansitze iiberbriickt werden konnen.

Themenblock 5 betrachtete neue Erkenntnisse, Patienten-
meinungen und Fallstudien zu den wirtschaftlichen und
finanziellen Auswirkungen von seltenen Erkrankungen
auf Gesundheitssysteme und Gesellschaften, sowie die
Auswirklungen aktueller politischer MaBnahmen auf den
Zugang zu Therapien. Diskutiert wurde folglich, wie dieser
Zugang verbessert und ein nachhaltiges Modell fiir Orphan-
Arzneimittelentwicklung gewihrleistet werden kann.

Der iibergeordneten Frage nach globaler seltener Gerech-
tigkeit war schlieBlich Themenblock 6 gewidmet. Betont
wurde dabei die globale Perspektive, da Menschen mit
seltenen Erkrankungen durch ihre Gene und ihre Heraus-
forderungen iiber Landesgrenzen hinaus verbunden sind.
Dementsprechend sollten sie auch — unabhingig vom
Wohnort — gleichwertige Behandlung und Unterstiitzung
erhalten und im selben Ausma8 von den Fortschritten im
Bereich der seltenen Erkrankungen profitieren.
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Matt Bolz-Johnson,
Thomas Kroneis (vinr)
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Vorstand und MitarbeiterIinnen von Pro Rare Austria
Foto: Pro Rare Austria

Abgerundet wurde die Veranstaltung durch spontane
Patientenstatements im Rahmen der sogenannten ,,Soap
Box“, informative Podiumsrunden, eine Poster-Ausstellung
und ausreichend Raum fiir Vernetzung.

Mit Hilfe der gewahlten sechs Themenschwerpunkte und
des umfassenden Rahmenprogrammes konnte damit
insgesamt ein breiter Uberblick iiber das ,Okosystem®
seltene Erkrankungen gegeben werden, getreu dem Motto:
wRare Diseases 360°C — Collaborative strategies to leave
no one behind*.

Aus Osterreichischer Sicht war es wichtig, Gastgeber fiir
eine so hochkarétig besetzte Veranstaltung zu sein und
mit kompetenten Experten sowie wichtigen Meinungs-
machern in Gesprich zu kommen. Erfreulich war auch
die Tatsache, dass das Thema seltene Erkrankungen
rund um die Konferenz vermehrte Aufmerksamkeit in
der Offentlichkeit erhielt. Amiisantes Detail am Rande:
Fiir die Durchfiihrung der Veranstaltung erhielt ich eine
Urkunde — die Stad Wien, die Wirtschaftskammer Wien
und das Vienna Convention Biiro danken fiir die erfolg-
reiche Organisation der Veranstaltung.

Wir freuen uns jedenfalls auf eine Neuauflage der ECRD
und ein Wiedersehen mit vielen Mitstreitern im Jahr 2020!



Teilnehmer und Moderation
Fotos: E. Prokofieff

3. Rare Disease Dialog der Pharmig Academy:
Nutzenbewertungen/HTA bei seltenen Erkrankungen —
(wie) kann es funktionieren?

13. Juni 2018, Wien

Rainer Riedl, Pro Rare Austria

Die oben gestellte Frage war Ausgangspunkt beim Rare Disease Dialog der
Pharmig Academy. Der Nutzen neuer Therapie soll messbar gemacht werden,
um auf dieser Grundlage Entscheidungen iiber Preis und Erstattungsmodalitit
treffen zu konnen. Die EU-Kommission arbeitet daran, einen solchen Bewer-
tungsprozess EU-weit zu vereinheitlichen. Vertreter von Patientenorganisatio-
nen, der pharmazeutischen Industrie, Sozialversicherung, Gesundheit Osterreich
GmbH sowie Mediziner und Gesundheits6konomen diskutierten iiber Heraus-
forderungen und Probleme bei der Nutzenbewertung neuer Arzneimittel. Im
Bereich der seltenen Erkrankungen ist dies besonders schwierig.

Health Technology Assessment, kurz HTA, ist eines der Instrumente, mit dem
eine solche Nutzenbewertung erfolgen kann. Bislang werden HTAs auf national-
staatlicher Ebene durchgefiihrt. ,Das birgt das Problem, dass ein und dasselbe
Medikament in den verschiedenen Lindern hinsichtlich seines Nutzens unter-
schiedlich bewertet wird. Denn es gibt keine einheitlichen Kriterien, nach denen
ein HTA durchzufiihren ist®, fithrte Dr. Alexander Natz, Geschéftsfiihrer von
EUCOPE (European Confederation of Pharmaceutical Entrepreneurs) aus. Die
EU-Kommission beabsichtigt zwar, EU-weite Kriterien fiir das HTA einzu-
fithren, doch die Harmonisierung gestaltet sich schwierig. ,Die EU-Initiative
,EUnetHTA® war ein Schritt hin zu dieser Vereinheitlichung. Die Koordina-
tion hat bislang aber noch nicht so weit funktioniert, dass es auch ein fiir alle
verbindliches HTA gibe®, so Natz.

Ich wies bei dieser Veranstaltung darauf hin, dass das gesamte Familiensystem
eines Betroffenen in einem Bewertungsprozess beachtet werden muss: ,,Es geht
vor allem auch um die Lebensqualitit. Nicht nur die des Patienten, sondern auch
jene seines Umfeldes. Es sind auch finanzielle Aspekte zu beachten, wenn jemand
aufgrund seiner Krankheit ausféllt oder weil ein Angehdriger wegen der Pfle-
getdtigkeit nicht oder nur teilweise arbeiten gehen kann.“ Dariiber hinaus pladierte
ich dafiir, Patientenvertreter bzw. Patient Advocates friihzeitig in die Diskussion
um Therapiebewertungen einzubinden. Als prioritdres Ziel miisste jedoch die
Forschung zu seltenen Erkrankungen intensiviert werden. Fiir 6.000 bis 8.000
Erkrankungen wurden bisher nur 150 spezifische Therapien zugelassen — soge-
nannte Orphan Drugs. Nur iiber die Forschung kénnen die notwendigen Daten
und Informationen generiert werden, auch fiir den Nutzenbewertungsprozess.

Die Moderatorin des Abends hielt abschlieBend fest, dass die Diskussion zwei-
fellos zeige, dass es noch ein weiter Weg bis zu einer einheitlichen Bewertungs-
methode sei: ,Da herrscht noch viel Dialogbedarf, um die Bediirfnisse der einzel-
nen Gruppen, von Patienten iiber Arzte bis zu Zahlern und Vertretern der Industrie
in ein funktionierendes Mess-Instrument zu integrieren®, so Dr. Anna Vavrovsky.
Ein Aufruf an alle Betroffenen sich einzubringen, speziell im Bereich der selte-
nen Erkrankungen und jenen Bereichen, in denen es schwierig ist, vergleichbare
Kriterien oder iibliche Standards heranzuziehen.



INNOVCare Abschluss-Konferenz
5. September 2018, Briissel

Ulrike Holzer, Pro Rare Austria

Ulrike Holzer,
Encarna Guillen Navarro, Ana Rath (vinr)
Foto: Ulrike Holzer

Unter dem Motto ,Advancing person-centred and inte-
grated care for rare diseases and complex conditions
across Europe” fanden sich rund 80 Teilnehmer aus 18
Landern in Briissel ein, um innovative Ansétze fiir die
Integration von medizinischer und sozialer Versorgung
zu diskutieren. Vor allem die Uberbriickung der Liicken
zwischen medizinischen, sozialen und unterstiitzenden
MaBnahmen stand im Fokus des iiber drei Jahre laufenden,
EU-finanzierten INNOVCare Projekts, dessen Ergebnisse
in Briissel eingehend erdrtert wurden. Neben EURORDIS
waren Institutionen aus sieben européischen Landern
daran beteiligt, darunter auch das Zentrum fiir Soziale
Innovation (ZSI) aus Osterreich.

Hauptziel war die Erstellung von guten Praktiken, damit
Patienten und Betreuungspersonen Zugang zu integrierter
Versorgung erhalten. Das in Ruménien durchgefiihrte
Pilotprojekt testete den ganzheitlichen, personenorientier-
ten Versorgungspfad, der ein nationales Hilfs- und Bera-
tungszentrum fiir seltene Erkrankungen mit regionalen
Fallmanagern mit 6ffentlichen Behorden zusammenfiihrt.
Die Forschung zu den Auswirkungen des Pilotprojektes
zeigte, dass Menschen mit einer seltenen Erkrankung und
ihre Betreuungspersonen, die Fallmanagement erhielten,
ihren Informationsstand iiber ihre seltene Erkrankung und
ihre Rechte, ihr Wissen iiber verfiigbare Dienstleistungen
und ihre Fahigkeiten fiir das Selbstmanagement wesentlich
verbesserten.

AuBerdem verdéffentlichten die Projektpartner basierend
auf den liber INNOVCare durchgefiihrten Aktivititen eine
Reihe von Empfehlungen, die sicherstellen sollen, dass
integrierte Versorgung in allen EU-Mitgliedstaaten nach-
haltig implementiert wird. Diese Empfehlungen umfassen
EU-weite und nationale Mafnahmen, damit unter anderem
die spezifischen Bediirfnisse von Menschen mit einer seltenen
Erkrankung in der EU-Richtlinie {iber die Vereinbarkeit
von Arbeits- und Privatleben, Teil der europédischen Siule
sozialer Rechte, beriicksichtigt werden.



9. Osterreichischer Kongress fiir seltene Erkrankungen

21.-22. September 2018, Graz

Rainer Riedl,Pro Rare Austria

Am 21. und 22. September 2018 fand an der MedUni Graz
der 9. Osterreichische Kongress fiir seltene Erkrankungen
statt. Rund 150 Teilnehmer — Mediziner, Wissenschafter,
Vertreter aus Ministerien, Regulierungsbehorden und der
Pharmaindustrie sowie Patientenorganisationen — niitzten
die hochkarétig besetzte Veranstaltung zum fachlichen
Austausch und zur Vernetzung. Im Zentrum der Diskus-
sion stand die vielfaltigen Herausforderungen bei Diag-
nostik und Therapie.

Diagnosen und Therapien gelingen nur interdisziplindr
Der erste Schwerpunkt des Kongresses lag auf dem Thema
Seltene Erkrankungen erkennen. In acht Vortragen wurde
der State-of-the Art bei verschiedenen Krankheitsbildern
dargestellt und auf die besonderen Herausforderungen bei
seltenen Erkrankungen eingegangen.

Im néchsten Block Seltene Erkrankungen diagnostizieren
wurden moderne Methoden der genetischen Diagnostik
vorgestellt. Prof. Michael Speicher vom Institut fiir Human-
genetik der MedUni Graz wies darauf hin, dass auch die
neuesten Technologien, wie Next Generation Sequencing,
die interdisziplindre Zusammenarbeit in der der Diagnos-
tik nicht ersetzen konnen: ,,Bei der Fiille an Informationen,
die uns heute zur Verfiigung steht, miissen wir eng zusam-
menarbeiten, um die Aufgaben zu meistern.”

Seltene Erkrankungen therapieren war das Motto des
néchsten Blocks. In fiinf Prisentationen wurden neue
Therapieoptionen bei verschiedenen seltenen Krankheits-
bildern dargestellt. Dr. Wolfgang Schnitzel, Geschifts-
flihrer Shire Austria und Leiter des Arbeitskreises seltene
Erkrankungen bei der Pharmig, zeigte die verschiedenen
Risiken und Herausforderungen auf, die sich der pharma-
zeutischen Industrie bei der Medikamentenentwicklung

stellen.

Fiir einen bis auf den letzten Platz besetzten Vortrags-
saal sorgte am Abend des ersten Kongresstages Prof.
Jiirgen Schifer, Leiter des Zentrum fiir unerkannte Krank-
heiten am Universitdtsklinikum von Marburg. Der Arzt
ist unter dem Synonym Dr. House bekannt geworden,
weil er im Laufe seiner Karriere in detektivische Detail-
arbeit hunderte von bis dahin unerkannte Krankheiten
diagnostizieren konnte. Er meinte: ,Einen Herzinfarkt
diagnostiziert ja bereits der Pfortner, fiir komplexere
Aufgabenstelllungen braucht es Zeit, Liebe zum Detail
und das richtige Team.“

Pro Rare Austria - die laute Stimme der Seltenen

Der zweite Kongresstag stand ganz im Zeichen des Themas
Leben mit seltenen Erkrankungen. Zunéichst wurde von
Dr. Jama Nateqi mit Symptoma eine innovative und viel-
fach preisgekronte Symptomdatenbank vorgestellt, die
es Patienten und Arzten erleichtern soll, auf Basis von
Beschwerden und Krankheitsanzeichen rasch Hinweise
zu moglichen Krankheitsbildern zu erhalten und so den
Weg zur Diagnose zu beschleunigen.

Mag. Dominique Sturz gewéhrte als Mutter einer mittler-
weile jungen Erwachsenen mit dem Uscher Syndrom
einen beriihrenden Einblick in das Leben mit dieser Er-
krankung und referierte iiber interdisziplindre Ansitze
zur Frithdiagnostik. Mag. Sturz: ,Diagnostik bei Usher
Syndrom muss nicht neu erfunden werden, es ist ledig-
lich der nach internationalem Vorbild definierte Prozess
umzusetzen: Nach Feststellen einer Horstérung durch
flichendeckendes Horscreening ermoglicht die moleku-
largenetische Abklarung eine gesicherte Diagnose, wenn
gewiinscht, bereits im ersten Lebensjahr. Sobald diese
vorliegt, kann zielgerichtet gehandelt werden.”

Danach stellte Dr. Bernd Monai, Vater von zwei Madchen
mit Glykogenose 1b, sein Notfallinformatiossystem vor.
Dieses soll Menschen im Notfall helfen, ihre krankheits-
relevanten Daten sofort an den Sanitéter bzw. Notarzt
weiterzugeben.

Informationsstand von Pro Rare Austria
Foto: Fechter



Mitglieder von Pro Rare Austria beim 9. Kongress der seltenen Erkrankungen

Foto: Pro Rare Austria

Abschliefend ging Mag. Paul Just vom Ludwig Boltzmann
Institute for Rare and Undiagnosed Diseases in Wien
auf die ethischen Aspekte neuer Diagnoseverfahren im
Kontext von seltenen Erkrankungen ein. Hier hétte man es
mit ,.einer Vielzahl von medizinischen Technologien“ wie
z.B. das flachendeckende Neugeborenen-Screening, die
Praimplantationsdiagnostik, verschieden Verfahren der
Prianataldiagnostik oder verschiedene Moglichkeiten der
Next Generation Sequencing Technologien zu tun. SchlieB-
lich konnte man erleben, dass der zweitdgige Kongress
fiir seltene Erkrankungen in Graz diesem Anspruch nach
Interdisziplinaritdt durch die vielfaltigen und unterschied-
lichen Beitrdge auch gerecht werden konnte.

Eindriicke vom Kongress
Fotos: Fechter

Es bleibt noch viel zu tun

Insgesamt drei Podiumsdiskussionen — zu den Themen
Diagnose, Therapien und Langzeitstrategien fiir seltene
Erkrankungen im Gesundheitssystem — gaben Experten
und Zuhorer im Saal die Moglichkeit, die présentierten
Inhalte und die aufgeworfenen Fragen — zum Teil auch
sehr emotional und kontroversiell — zu diskutieren. Aus
Sicht von Pro Rare Austria wurden in den verschiedenen
Debatten wesentliche Fragestellungen angesprochen,
allerdings bleiben nach wie vor viele Fragen ungeklart

und Probleme ungel6st — und damit bleibt noch viel zu tun.



4. Rare Disease Dialog der Pharmig Academy:
Kostenexplosion Rare Diseases — oder rare Kosten mit hohem Wert?

5. November 2019

Victoria Mauric, Pro Rare Austria

Am 5. November 2018 diskutierten Experten aus dem Ge-
sundheitswesen eine der brisantesten Fragen der aktuellen
Gesundheitspolitik: Kann es eine Kosten-Nutzen-Abwégung
geben, wenn es um ein Menschenleben geht? Bringen teure
Therapien fiir seltene Erkrankungen das solidarisch finan-
zierte Gesundheitswesen tatsdchlich an seine Grenzen?

Moderation: Dr. Anna Vavrovsky

Diskussionspartner: Edgar Starz, Richard Greil,

Ruth Ladenstein, MBA, cPM, Ernst Agneter, Michaela Weigl,
Andreas Huss, Friedrich Scheiflinger

Foto: Pro Rare Austria

Dr. Friedrich Scheiflinger, Head Drug Discovery von Shire
Austria GmbH, machte einen Schritt zuriick und beschrieb
zunichst die Herausforderungen aus Sicht der Pharmain-
dustrie: mangelnde Expertise, geringe Fallzahlen und auf-
windigen Studiendesigns in der Arzneimittelentwicklung
fiir seltene Erkrankungen. Dartiiber hinaus identifizierte er
weniger die neuen Therapien, als vielmehr die langen Diag-
nosewege und Fehlbehandlungen als wahre Kostentreiber.

Der Salzburger Onkologe Univ.-Prof. Dr. Richard Greil
bezeichnete die Arzneimittelkosten von 13 Prozent an den
gesamten jahrlichen Gesundheitsausgaben als durchwegs
stabil und die Befiirchtungen in Richtung einer moglichen
Kostenexplosion als unbegriindet. Weiters warnte er vor
einer reinen Ausgabenrechnung, welche volkswirtschaft-
liche Einnahmen, wie beispielsweise durch den Erhalt der
Arbeitsfahigkeit, auBer Acht lasst.

Der Pharmakologe Univ.-Prof. Dr. Ernst Agneter verwies in
diesem Zusammenhang auf die richtige Formulierung. Den

Begriff der Kostenexplosion will er vielmehr als Leistungs-
explosion verstanden wissen. Patientinnen und Patienten
stellen keine Last fiir die Gesellschaft dar, sondern eine
Chance, eine bessere Zukunft fiir alle zu gestalten.

Michaela Weigl, Mutter einer Betroffenen und Mitbegriinde-
rin der Patientenorganisation MPS-Austria und des Dach-
verbands Pro Rare Austria unterstrich, dass neue Therapien
wirken und in betroffenen Familien zu einer enormen Ver-
besserung der Lebensqualitét fithren. Nach Teilnahme an
einer klinischen Studie im Ausland und durch regelmaBige
Enzymersatztherapie, kann ihre Tochter ein annghern nor-
males Leben fithren und ist mittlerweile berufstétig. Auch
mache die geringe Anzahl der zu behandelnden Patienten mit
seltenen Erkrankungen aus ,Osterreich sicher kein Oster-
arm®, gab die Patientenvertreterin den Vertretern der
Krankkassen mit auf den Weg.

Dr. Edgar Starz von der steiermérkischen Krankenanstal-
tengesellschaft (KAGES) verwies in seiner Vorstellung des
dort zur Beurteilung von Bedarfen eingerichteten Innova-
tionsboards, auf die Notwendigkeit, beschriankte Budgets
zu bertiicksichtigen und bei gegebener Ressourcenlage
Verteilungsgerechtigkeit herzustellen.

Andreas Huss, Obmann der Salzburger Gebietskranken-
kasse, sprach sich wiederum fiir mehr Transparenz in
der Preisgestaltung der Pharmaindustrie aus. Die Frage
nach dem Nutzen bei innovativen Therapien und ihren
tatsdchlichen Kosten miisse in einem solidarisch finan-
zierten System offen diskutiert werden konnen.

Univ.-Prof. Dr. Ruth Ladenstein von der St. Anna Kinder-
krebsforschung appellierte schlieBlich an die Anwesenden,
den hohen Innovationsgeist in Forschung und Entwicklung
nicht durch Verhandlungen dartiber, ob ein Medikament

»es wert” sei, zunichte zu machen. Als sinnvoll erachtet sie
die gemeinsame Entwicklung von Studiendesigns und
innovativen Konzepten zur Finanzierung — unter Einbin-
dung von Patienten, Akademia und Behorden — um auch
weiterhin neue Behandlungsmoglichkeiten fiir kleine
Patientengruppen zu ermoglichen.



4. ERN Konferenz
21.-22. November 2018, Briissel

Ulrike Holzer, Pro Rare Austria
Rainer Riedl, Pro Rare Austria

Till Voigtldnder, Ulrike Holzer,
Ursula Unterberger (vinr)
Foto: Pro Rare Austria

Unter dem Motto ,,ERNSs in action” wurde auf der mittlerweile 4. ERN-Konferenz
eine neue Phase im Lebenszyklus der European Reference Networks eingeldutet:
die sogenannte Bereitstellungsphase (deployment phase). Nach einer intensiven
Vorbereitungs- und Sensibilisierungsphase sind ja nun alle 24 ERNs in den

,Echtbetrieb” gegangen. Wihrend seit der Inauguration der ERNs im Mérz 2017
laufend Ergebnisse geliefert und Erfolgsgeschichten geschrieben wurden, war
es nun notwendig innezuhalten und einen Uberblick iiber die gemachten Erfah-
rungen zu bekommen. Die Schliisselfrage war: Was funktioniert und was nicht?
Ziel des zweitigigen Erfahrungsaustausches war es daher, die wichtigsten Erfah-
rungen und Ergebnisse im Bereich klinischer Versorgung und Organisation zu
prasentieren und auf dieser Basis die zukiinftigen Herausforderungen gestérkt
anzugehen.

An der zweitdgigen Veranstaltung nahmen mehr als 400 Teilnehmer aus ganz
Europa teil — nationale Behorden, Vertreter der 24 ERNs, Angehorige von
Gesundheitsberufen, Krankenhausmanager, Patientenvertreter und Vertreter
verschiedener EU-Institutionen — um die bisher erzielten Ergebnisse und
die anstehenden Herausforderungen zu teilen und zu diskutieren.

Offiziell er6ffnet wurde die Konferenz von der belgischen Gesundheitsministerin
Maggie De Block. Kommissar Vytenis Andriukaitis (Gesundheit und Lebensmittel-
sicherheit) stellte das politische und institutionelle Engagement der EU fiir die ERN
vor. Die Veranstaltung umfasste mehrere Plenarsitzungen, die sich mit dem Stand
der ERNS, den Instrumenten und Ressourcen fiir deren Einsatz, dem politischen
und institutionellen Engagement der EU sowie den Herausforderungen und der
Integration der ERNs in die Gesundheitssysteme befassten. Acht parallele Sitzungen
konzentrierten sich auf spezifische Aspekte, wie z.B. Qualititsbewertung, Uber-
wachung und Bewertung der Netzwerke; Epidemiologische und klinische
Forschungs- und Datenherausforderungen; Krankenhausmanagement und ERNS;
ERNs Nachhaltigkeit; Partnerschaften zwischen Patienten und medizinischem

Fachpersonal in ERNs; Klinische Richtlinien und Wissensgenerierung;

Weitere Details:
https://ec.europa.eu/health/ern/events/
ev_20181121_de#a und Interessengruppen.

Unterstiitzung fiir neue Medikamente, medizinische Gerite, klinische Studien



Um sich Gehor zu verschaffen, aber auch um Mitglieder und Stakeholder
zu informieren, ist intensive Offentlichkeitsarbeit notwendig.
Im Folgenden zeigen wir einige Beispiele fiir das Branding von Pro Rare Austria.
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Vorstellung: accelent communications

dCCELENT

COMMUNICA

accelent ist eine eigentiimergefiihrte PR-Agentur in Wien
und vereint jahrelange PR-Erfahrung mit dem Esprit junger
Kreativer. Als eine von wenigen PR-Agenturen ist accelent
mit dem PR-Giitezeichen zertifiziert. Das bedeutet: klare
Ablaufe, sichere Dokumentation und finanzielle sowie recht-
liche Stabilitdt — und dadurch viel Freiraum fiir Kreativitat,
solides PR-Handwerk und verbliiffendes Querdenken.

accelent vernetzt unterschiedliche Kommunikationsdis-
ziplinen und setzt individuelle Losungen in den Bereichen
Kampagnen, Messaging, Media Relations, Digital & Social
Media sowie Krisen-PR um. Dabei denkt und arbeitet die
Agentur international: fiir globale Marken, grenziiberschrei-
tende Kampagnen und weltweite Themen — als Leadagentur
ebenso wie als starker lokaler Partner fiir den Markt.

Fiir Pro Rare Austria engagiert sich accelent seit 2018 aus
gesellschaftlicher Verantwortung ehrenamtlich. Mag.
Brigitte Mithlbauer konzipiert und realisiert Kommunika-
tionsmaBnahmen, die dem Thema Seltene Erkrankungen
zu mehr Aufmerksambkeit verhelfen. Inhaltlich fundiert,
aber mit durchaus unkonventionellen Aspekten.

Weitere Informationen: www.accelent.at



In dieser Rubrik stellen wir Themen oder Organisationen im
nationalen aber auch im internationalen Kontext vor,

die fiir Pro Rare Austria und generell fiir Menschen mit seltenen
Erkrankungen relevant sind.
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in Osterreich



Expertisezentrum )
fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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Ein wichtiges Ziel des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen (NAP.se)
war die Designation spezialisierter Zentren fiir in Gruppen zusammengefasste
seltene Erkrankungen, um den Weg zur Diagnose zu beschleunigen und die
medizinische Versorgung der Patienten zu verbessern. Dazu wurde im NAP.se
ein Stufenkonzept fiir spezialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen bzw.
Gruppen von seltenen Erkrankungen vorgesehen.

Diese spezialisierte Zentren sollen die Kompetenzen rund um eine definierte
seltene Erkrankungen bzw. ein Gruppe von seltenen Erkrankungen biindeln und
als zentrale Anlaufstelle fiir Patienten, andere Krankenanstalten sowie nieder-
gelassene Arztinnen und Arzte fungieren. Dariiber hinaus sollen die Zentren
relevante Forschungsarbeiten im nationalen und internationalen Kontext durch-
fiihren. Aufgrund der dsterreichischen Bevolkerungsstruktur sieht das fiir
den NAP.se entwickelte Konzept ein differenziertes Drei-Stufen-Modell mit
folgenden Zentrumstypen vor:

- Expertisecluster (Typ A-Zentrum)

- Expertisezentrum (Typ B-Zentrum)

- Assoziiertes Zentrum (Typ C-Zentrum)

Gleichzeitig stellt die Designation eines Zentrums gemeinsam mit einem ent-
sprechenden Empfehlungsschreiben des Bundesministeriums fiir Arbeit,
Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz die notwendige Voraussetzung
fiir die Aufnahme in das jeweilige European Reference Network (ERN) dar
(siehe auch Seite 62).

Nachfolgend werden alle derzeit in Osterreich bestehenden Expertisezentren
(Typ B-Zentren) vorgestellt.



EB-Haus Austria — Expertisezentrum fiir Genodermatosen
mit Schwerpunkt Epidermolysis bullosa

an der Univ.-Klinik fiir Dermatologie, Venerologie und Allergologie
Universitatsklinikum Salzburg

eﬁ?Haus

Expertisefeld

Epidermolysis bullosa sowie weitere Genodermatosen (= genetisch bedingte Haut-
erkrankungen): z.B. Neurofibromatose Typ I, Tuberose Sklerose, Incontinentia
pigmenti, Gorlin-Goltz Syndrom, Ehlers Danlos Syndrom, Xeroderma pigmentosum,
Palmoplantarkeratosen, Ichthyosen, Pachyonychia Congenita, Ektodermale
Dysplasien

Sobald der Verdacht auf Epidermolysis bullosa, eine Gruppe von erblichen
blasenbildenden Erkrankungen oder auch andere Genodermatosen besteht
oder diese vordiagnostiziert wurden, konnen Betroffene, deren Angeho-
rige und Arzte mit dem EB-Haus bzw. der Ambulanz fiir Genodermatosen
Kontakt aufnehmen. Danach wird iiblicherweise ein Termin zur personlichen
Vorstellung im EB-Haus Austria vereinbart, zu welchem eine Uberweisung
vom Facharzt (fiir Dermatologie) und alle vorhandenen Vorbefunde mitzu-
nehmen sind.

ERN-Mitglied: ERN Skin

T +43 (0)5 7255 - 82400
Mo-Fr 8:00 - 13:00 Uhr

E info@eb-haus.org
I www.eb-haus.org, http://skin.ern-net.eu/

Kontakt
EB-Haus Austria, Universitdtsklinikum Salzburg

Adresse
Miillner HauptstralBe 48, 5020 Salzburg



St. Anna Kinderspital & St. Anna Kinderkrebsforschung

Expertisezentrum fiir pddiatrische Onkologie

at. Anna Kinderkrebsforschung

Expertisefeld
Pddiatrische Himato- Onkologie und Europdische Koordination des Europdischen
Referenznetzwerkes der Pddiatrischen Himato-Onkologie (ERN PaedCan)

Das St. Anna Kinderspital iibernimmt Anfragen iiber die zentrale ERN
PaedCan Kontaktadressen (s.u.) oder direkt iiber das virtuelle ,EU Clinical
Patient Management System (CPMS)“ von behandelnden Arzten Vorort. Die
so eingebrachten Fragen zu Diagnostik und Therapie von Kinderkrebser-
krankungen werden nach Kldarung der Voraussetzungen (Einwilligungser-
klarung der betroffenen Familie; DSGVO-konforme Systemberechtigungen)
iiber virtuelle Konsultationstools mit Experten aus dem EU-weiten Netzwerk
auf Basis der zur Verfiligung stehenden medizinischen Dokumentation und
Bildgebung diskutiert. Ziel ist es, bevorzugt iiber Wissenstransfer und Bera-
tung Hilfestellung zu geben und grenziibergreifenden Patiententransfers
nur in jenen Féllen zu befiirworten, wo tatséchlich Vorort die entsprechende
Expertise fiir spezielle Interventionen und Therapieformen nicht besteht.

ERN-Mitglied: ERN PaedCan
T +43 (1) 40470 -4750, +43 (1) 40470 -4991

E ruth.ladenstein@ccri.at
martin.schalling@ccri.at

I https://kinderkrebsforschung.at/index.php
http://paedcan.ern-net.eu/

Kontakt
Prof. Ruth Ladenstein & Martin Schalling, MSc.

Adresse
Zimmermannplatz 10, 1090 Wien



Expertisezentrum fiir Genodermatosen
mit Schwerpunkt Ichthyosen (Verhornungsstorungen)

an der Univ.-Klinik fiir Dermatologie, Venerologie und Allergologie Innsbruck

Tervieorn e
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Expertisefeld

Ichthyosen, palmoplantare Keratoderme, Dyskeratosis follicularis, ektodermale
Dysplasien; neurokutane Erkrankungen (Neurofibromatose Typ 1, Tuberdse
Sklerose-Komplex), erythropoetische Protoporphyrie, komplexe vaskuldre Mal-
formationen, Bindegewebserkrankungen

Die PatientInnen werden ambulant im Rahmen der Genodermatosen-Sprech-
stunde gesehen. Diese dient als Anlaufstelle fiir Kinder und Erwachsene mit
unklarer Diagnose und hat das primére Ziel der schnellen Diagnosefindung und
Therapieeinleitung. Das Patienten-Management ist interdisziplinér: neben
Hautfachirzten und FachirztInnen fiir Humangenetik sind auch ArztInnen
assoziierter Konsiliarfacher verfiigbar. Eine dauerhafte Nachbetreuung der
PatientInnen nach Diagnosestellung und genetischer Beratung ist nicht vorge-
sehen, eine wohnortnahe Langzeitbetreuung wird vermittelt.

Eine Kontaktaufnahme mit dem Expertisezentrum sollte schon bei Verdacht auf
eine seltene genetisch bedingte Hauterkrankung erfolgen und kann sowohl durch
die behandelnden ArztInnen, als auch direkt durch die PatientInnen durchgefiihrt
werden (telefonisch, E-Mail). Zum vereinbarten Termin in der Genodermatosen-
Sprechstunde wird eine Uberweisung vom Facharzt oder Allgemeinmediziner
bendtigt. Vorbefunde sind mitzubringen.

T +43 (0)512 504 24801
E viktoria.migschitz@tirol-kliniken.at
I http://dermatologie.tirol-kliniken.at

Kontakt
Frau Viktoria Migschitz (Terminplanung)
Univ.-Klinik fiir Dermatologie

Adresse
AnichstraBe 35, 6020 Innsbruck



Expertisezentrum fiir Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalten

und Kraniofaziale Anomalien
am Universitdtsklinikum Salzburg

Expertisezentrum
flir Uppen-Kiefer-Gaumempalten
wnd Eraniofariake Anomalien

Expertisefeld
Angeborene Fehlbildungen im Kopf- und Gesichtsbereich (Lippen-Kiefer-Gaumen-
Spalten und kraniofaziale Anomalien)

Fehlbildungen im Gesichtsbereich manifestieren sich meist als Lippen-Kiefer-
Gaumen - Spalten (LKG-Spalten) oder als zum Teil schwerste Fehlbildungen im
Rahmen von Syndromen mit Asymmetrien im Gesichts- und Kopfbereich. Durch
die operative Korrektur ab dem Sduglingsalter konnen diese Fehlbildungen
korrigiert werden, die einzelnen Behandlungsschritte sind durch Wachstums-
prozesse vorgegeben.

Da insbesondere LKG-Spalten im Rahmen der Pranataldiagnostik (ca. 18.—20
SSW) mittels Ultraschall diagnostiziert werden kénnen, erfolgt die erste Kontakt-
aufnahme meist schon wihrend der Schwangerschaft, in der Regel durch Zuwei-
sung des behandelnden Gynikologen. In allen anderen Fillen erfolgt die Zuwei-
sung unmittelbar nach Diagnosestellung bzw. Diagnoseverdacht (im Regelfall
unmittelbar nach der Geburt). Die Kontaktaufnahme kann telefonisch oder auch
schriftlich (Email, Brief) erfolgen.

Prinzipiell sollten alle Fehlbildungen im Kopf- und Gesichtsbereich méglichst
frithzeitig zugewiesen werden, da eine rasche Therapieeinleitung (in einem
interdisziplindren Team von Spezialisten) entscheidend fiir gute funktionelle
und dsthetische Ergebnisse ist.

T +43 (0)5 7255 58403

E g.turisser@salk.at, s.quehenberger@salk.at,
a.gaggl@salk.at, p.schachner@salk.at
I https://salk.at/6018.html, www.salk.at

Kontakt

Gabi Turisser, Sabine Quehenberger

(Univ.-Prof. DDr. Alexander Gaggl, OA Dr. Peter Schachner)
Universitdtsklinikum Salzburg

Adresse
Miillner HauptstralBe 48, 5020 Salzburg



Expertisezentrum fiir Knochen- und Weichteiltumore
an der Univ.-Klinik fiir Orthopddie und Traumatologie Graz

™y COMPREHENSIVE
lEl'.l'lJ CEMTEN GHAE

Expertisefeld
benigne oder primdre/sekunddre maligne Tumore des Stiitz- und Bewegungs-
apparates

Procedere

Die Erstkontaktaufnahme erfolgt iiber die spezielle Tumorambulanz an der
Univ.-Klinik fiir Orthopédie und Traumatologie. Diese findet jeweils donnerstags
von 07:45 bis 13:00 Uhr statt und wird von ExpertInnen der Tumororthopédie
betreut.

Wann

Bei unklaren Schmerzen/Schwellungen an Extremititen oder der Wirbel-
séule, bei diagnostiziertem oder Verdacht auf einem gutartigen oder priméiren/
sekundiren bosartigen Tumor des Stiitz- und Bewegungsapparates.

Wer
Die Kontaktaufnahme kann vom diagnostiziertem Patienten selbst iiber die
Tumorambulanz erfolgen.

Wie

Fiir eine Erstvorstellung auf der Tumorambulanz ist ein Termin erforderlich,
der tiber die Telefonnummer 0316 / 385—13358 vereinbart werden kann.Eine
Uberweisung vom Facharzt ist nicht zwingend notwendig. Das Mitbringen von
wichtigen Befunden (MRT mit Kontrastmittel, Rontgenbilder) wird empfohlen.

T +43 (0)376 385 13358
E andreas.leithner@medunigraz.at
I http://orthopaedie-und-traumatologie.uniklinikumgraz.at

Kontakt
Univ.-Klinik fiir Orthopddie und Traumatologie Graz

Adresse
Auenbruggerplatz 5, 8036 Graz



Expertisezentrum fiir seltene kinderurologische Erkrankungen
an der Abteilung fiir Kinderurologie, Ordensklinikum Linz

Expertisefeld
Seltene kinderurologiosche Erkrankungen, angeborene Nieren- und Harnleiter-
fehlbildungen sowie Harnr6hren- und Blasenfehlbildungen.

Wann soll mit dem Expertisezentrum Kontakt aufgenommen werden?
- Auffillige Befunde im Rahmen des Organscreenings der Nieren und der Blase
(Prianataldiagnostik)

- Auffillige Befunde an der Niere, Harnleiter und Blase (Ultraschall) nach der
Geburt des Kindes

- Auffillige Befunde der Harnréhrenmiindung (Unterseite = Hypospadie,
Oberseite = Epispadie) sowie des (méannlichen) duBeren Genitales
(Hodenfehlbildungen)

- Auftreten eines fieberhaften wie nicht fieberhaften Harnwegsinfektes als
Ausdruck einer eventuell zugrundeliegenden Fehlbildung des Harntraktes

Der Kontakt kann durch den behandelnden Arzt sowie durch den diagnosti-

zierten Patienten personlich, telefonisch oder schriftlich erfolgen. Bei bereits
erfolgter Bildgebung (Isotopenuntersuchung, Rontgenuntersuchung — Reflux-

priifung mittels Kontrastmittel) sollte dieses Bildmaterial digital (CD) neben
schriftlichen Befunden mitgebracht werden.

T +43(0)732/7677-7679
+43 (0)732/7677-4326
+43 (0)732/7677-7470

E renate.schober@ordensklinikum.at

I www.ordensklinikum.at/de/patienten/abteilungen/
kinderurologie/

Kontakt
Renate Schober, Kinderurologisches Sekretariat
Ordensklinikum Linz

Adresse
Seilerstdtte 4, 4010 Linz



Bei folgenden Einrichtungen steht der Abschluss der
Designation zum Expertisezentrum fiir seltene Erkrankungen
unmittelbar bevor (Stand Mai 2019):

Expertisezentrum fiir seltene Bewegungsstorungen
(Center for rare Movement Disorders Innsbruck, CRMDI)
an der Univ. Klinik fiir Neurologie der MedUni Innsbruck

Expertisefeld

Zerebelldre Ataxien und Hereditdre Spastische Paraplegien (HSP), Dystonien,
Paroxysmale Bewegungsstorungen, Neurodegeneration bei Eisenspeicherkrank-
heiten, choreatische Syndrome und Chorea Huntington, atypische Parkinson-
syndrome inklusive genetisch bedingter Parkinsonkrankheiten, Multisystematrophie
(MSA), progressive supranucledre Blickparesen (PSP), corticobasale Degeneration
u.v.a.

PatientInnen mit oder ohne Diagnose konnen durch den Hausarzt oder betreu-
enden Facharzt schriftlich oder per E-Mail iiberwiesen werden. Die Termin-
vergabe erfolgt bei Vorliegen der PatientInnen-Adresse mit dem Patienten/der
Patientin oder mit dem zuweisenden Arzt. Wann? Bei unklaren Bewegungssto-
rungen oder bereits diagnostizierten seltenen Bewegungsstorungen.

Hinweise an Patientinnen mit Termin
Damit wir uns bestmoglich auf Thren Besuch vorbereiten konnen, bitten wir
vor der Erstvorstellung vorab um Zusendung folgender Unterlagen:

- Auswahl neurologischer und genetischer Vorbefunde in Kopie

- Bei erblichen Erkrankungen: Stammbaum mit Geburtsdaten (+ggf. Sterbealter)
von Mutter, Vater, Geschwistern und Kindern — ebenfalls betroffene Angehorige —
wenn moglich bitte markieren

- Soweit verfiigbar: letzte Kernspin-Bildgebung des Kopfes (¢(MRT), der Wirbel-
sdule auf CD ROM

T +43 (0)512504-23880

. . Ambulanz
I www.i-med.ac.at/neurologie . .
Mo - Fr nach Terminvereinbarung

Kontakt Neurologische Ambulanz /

PD Dr. Sylvia Boesch ErdgeschoB Frauen- und Kopfklinik /
OA Dr. Wolfgang Nachbauer Haus 3

Adresse Terminabsage/Termindnderung
Univ. Klinik fiir Neurologie Neurologische Ambulanz

AnichstraBe 35, 6020 Innsbruck (Mo - Fr von 08.00 - 16.00 Uhr)



Expertisezentrum fiir seltene Epilepsien

an der Universitdtsklinik fiir Neurologie, neurologische Intensivmedizin und
Neurorehabilitation der Paracelsus Medizinischen Privatuniversitdt Salzburg,
Christian-Doppler Universitdtsklinik Salzburg

E p.l' 41 Expertisefeld
CA RE Seltene und komplexe Epilepsien

L1

Sobald keine hinreichende Diagnose gestellt wird oder Patientinnen und
Patienten eine therapieresistente Epilepsie haben sollte das Expertisezentrum
kontaktiert werden. Die Kontaktaufnahme zur Vorstellung einer Patientin/
eines Patienten erfolgt iiber das Chefsekretariat (s.klinger@salk.at), die
Anmeldung zur Vorstellung in der Epilepsieambulanz per Telefon unter
+43 (0) 57255—30300 sowie die Vorstellung in der Transitionsambulanz per
Telefon unter +43 (0) 5 7255-30300. Die Kontaktaufnahme kann sowohl
iiber den behandelnden Arzt, als auch durch den Patienten selbst erfolgen.
Die Kontaktaufnahme kann direkt personlich erfolgen. Bei der Vorstellung
bitte alle Vorbefunde und Unterlagen sowie die e-card mitnehmen.

ERN-Mitglied: assoziiertes Mitglied im ERN EpiCare
T +43 (0)57255-34601 bzw. 34631
F +43 (0)57255-34899
E epicare@salk.at
I https://salk.at/107.html

Kontakt

Prim. Univ.Prof. Dr. Mag. Eugen Trinka, FRCP

1.0A Dr. Waltraud Kleindienst, MBA (Arztliche Koordination)
Sandra Klinger (Koordination Zentrum)

Adresse
Ignaz-Harrer-StralSe 79, 5020 Salzburg



Assoziierte Nationale Zentren (ANZ)

Dr. Ursula Unterberger, Med. Uni Wien

Neben der Vollmitgliedschaft in einem Européischen Referenznetzwerk

(ERN), die in Osterreich designierten Expertisezentren vorbehalten ist, gibt

es auch die Moglichkeit zur Teilnahme als sogenanntes Assoziiertes Nationales

Zentrum (ANZ). Im Jédnner 2019 wurden 37 Osterreichische Spezialeinrich-

tungen als ANZ an die Europédische Kommission gemeldet. Dazu kamen

noch jene Expertisezentren, die den Designationsprozess bereits abgeschlos-

sen haben oder kurz davor stehen und sich zum néchstmdglichen Zeitpunkt
als Vollmitglieder bewerben werden.

Somit hat Osterreich nun Anbindung an 23 von 24 ERNSs (fiir das ERN LIVER

wurde kein Zentrum gemeldet). Die ANZ dienen insbesondere der Vernetzung

mit dem jeweiligen ERN, d. h. sie bilden eine Eintrittspforte fiir Patientinnen

und Patienten in ein ERN, sollen aber auch fiir die Weitergabe des in den
ERNs vorhandenen Spezialwissens in Osterreich sorgen.

Folgende Assoziierte Nationale Zentren bestehen derzeit:

Standort Osterreichisches Zentrum ERN

Oberasterreich

Linz Abt. fiir Kinderurologie - Ordensklinikum Linz Barmherzigen Schwestern eUROGEN
(seltene kinderurologische Erkrankungen)

Linz Klinik fiir Kinder- und Jugendchirurgie - Kepler Universitatsklinikum ERNICA
(gastrointestinale Fehlbildungen)

Linz Abt. fiir innere Medizin I - Ordensklinikum Linz Elisabethinen EuroBloodNet
(Histiozytosen)

Linz Klinik fiir Augenheilkunde - Kepler Universitédtsklinikum EYE
(Netzhautdystrophien)

Wels Abt. fiir Kinder- und Jugendheilkunde Endo-ERN
(Varianten der Geschlechtsentwicklung)

Salzburg

Salzburg Universitdtsklink fiir Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie CRANIO
(Missbildungen des Schéddel- und Gesichtsbereiches)

Salzburg Universitdtsklinik fiir Neurologie EpiCARE
(seltene Epilepsien)

Salzburg Universitdtsklinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde MetabERN

(Stoffwechselstérungen)




Steiermark

Graz Universitdtsklinik fiir Orthopddie und Traumatologie EURACAN
(maligne Knochen- und Weichteiltumore)

Graz Universitdtsklink filir Kinder- und Jugendchirurgie ERNICA
(gastrointestinale Fehlbildungen)

Graz Universitdtsklinik fiir Kinder- und Jugendchirurgie VASCERN
(GefaRfehlbildungen)

Graz Universitdtsklinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde MetabERN
(Stoffwechselstorungen)

Graz Universitdts-Augenklinik EYE
(intraokulare Tumore)

Graz Universitdtsklinik fiir Neurologie Graz RITA
(Susac Syndrom)

Tirol

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Neurologie RND
(seltene Bewegungsstdrungen)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Innere Medizin 11l - Kardiologie GUARD- HEART
(seltene kardiologische Erkrankungen)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Innere Medizin IV - Nephrologie ERKNet
(seltene nephrologische Erkrankungen)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Herzchirurgie VASCERN
(Marfan Syndrom, Aortendissektion)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Padiatrie | MetabERN
(Stoffwechselstorungen)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Padiatrie | RITA
(rheumatologische Erkrankungen)

Innsbruck Universitdtsklinik fiir Padiatrie 11 LUNG
(cystische Fibrose)

Innsbruck Zentrum Medizinische Genetik Innsbruck GENTURIS
(Tumorpradispositionssyndrome)

Innsbruck Zentrum Medizinische Genetik Innsbruck NMD
(neuromuskuldre Erkrankungen)

Innsbruck Zentrum Medizinische Genetik Innsbruck ReCONNET
(genet. Bindegewebserkrankungen)

Innsbruck Zentrum Medizinische Genetik Innsbruck ITHACA

(Syndromologie)
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Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH,

Hanusch-KH, und Orthopadie Speising

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(Neurofibromatose)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(primdre Immundefekte)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(Stoffwechselstorungen)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(seltene kardiologische Erkrankungen)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(seltene nephrologische Erkrankungen)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(Lungentransplantation)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(seltene Lungenerkrankungen, Cystische Fibrose)

Universitdtsklinik flir Innere Il - AKH
(Lungenhochdruck)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(seltener Diabetes, Hyperinsulinismus)

Universitdtsklinik fiir Kinder und Jugendheilkunde - AKH

(Varianten der Geschlechtsentwicklung)

Universitdtsklinik flr Innere 11l - AKH
(endokrinologische Erkrankungen)

Universitdtsklinik flir Innere | - AKH
(Amyloidosen)

Abteilung fiir Kinder- und Jugendchirurgie - sSMzo
(GefaRfehlbildungen)

Klinische Abteilung fiir Kinderchirurgie - AKH
(gastrointestinale Fehlbildungen)
Kinderchirurgie - SMZO

(GefaRfehlbildungen)

Universitdtsklinik flir Augenheilkunde und Optometrie - AKH

(erbliche Netzhauterkrankungen)

Abteilung fiir Kinder- und Jugendheilkunde - SMZ Siid

(seltene neuromuskuldre Erkrankungen)
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Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
(NKSE)

Die Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) wurde
2011 vom Gesundheitsministerium (jetzt BMASGK) an der Gesundheit Oster-
reich GmbH (GOG) eingerichtet. Ihre erste Aufgabe bestand in der systemati-
schen Erhebung besonderer Problemlagen im Bereich seltener Erkrankungen
in Osterreich. Die Ergebnisse wurden Ende 2012 im Bericht ,Seltene Erkran-
kungen in Osterreich® publiziert. Basierend darauf wurde in den darauffolgen-
den Jahren gemeinsam mit allen relevanten Interessengruppen der Nationale
Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) ausgearbeitet und Anfang 2015
veroffentlicht.

Danach war die NKSE insbesondere mit der Koordination der Umsetzung
des NAP.se betraut. Sie wurde und wird dabei von zwei begleitenden Gremien
unterstiitzt, dem Beirat fiir seltene Erkrankungen des BMASGK (vormals
Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen) und der Strategischen Plattform
fiir seltene Erkrankungen.

Zwischen der NKSE und Pro Rare Austria besteht seit Griindung der beiden
Organisationen eine enge Kooperation.

Weitere Informationen: https://goeg.at/index.php/GOEG_NKSE
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Orphanet — Online-Portal fiir seltene Erkrankungen

Dr. Ursula Unterberger,
Med Uni Wien

Orphanet, die weltweit umfassendste Datenbank fiir seltene Erkrankungen,
wurde 1997 in Paris gegriindet. Im Lauf der Jahre wurde das Projekt auf
immer mehr Lander ausgeweitet und umfasst heute rund 40 Teilnehmerlénder.
Orphanet stellt umfassende, expertengepriifte Informationen zu seltenen
Erkrankungen frei im Internet zur Verfiigung.

Fiir Patientinnen und Patienten besonders interessant ist das Verzeichnis
von Selbsthilfegruppen, hochspezialisierten Kliniken und laufenden klinischen
Studien und Forschungsprojekten, da man so eine erste Anlaufstelle oder
zumindest eine kompetente Person fiir die jeweilige seltene Krankheit finden
kann. Die Orphanet-Enzyklopadie fiir seltene Erkrankungen beinhaltet dariiber
hinaus einen eigenen Teil mit laienverstandlichen Artikeln.

Andere Services von Orphanet, wie die Enzyklopadie fiir Fachleute mit der
dazugehorigen Verlinkung zu anderen medizinischen Datenbanken und der
Orpha-Klassifikation fiir seltene Erkrankungen, richten sich eher an medizini-
sches Fachpersonal. Auch das Verzeichnis spezieller diagnostischer Tests wird
hauptséchlich von Arztinnen und Arzten genutzt, die fiir ihre PatientInnen ein
geeignetes Labor suchen

Erfassung osterreichischer Patientenorganisationen in Orphanet

Zahlreiche Selbsthilfegruppen, die sich speziell mit seltenen Erkrankungen
befassen, sind bereits in Orphanet gelistet. Sollte Thre Organisation noch
nicht dabei sein, konnen Sie sie jederzeit entweder direkt auf der Orphanet-
Webseite (www.orpha.net/professor/htdocs/ > Anlegen eines Accounts erfor-
derlich) oder per mail an Orphanet Austria (ursula.unterberger@meduni-
wien.ac.at) registrieren.

Sollten Sie Hilfe bei der Beniitzung von Orphanet benétigen oder weitere Fragen
zu seltenen Erkrankungen haben, konnen Sie sich ebenfalls unter der genannten
E-Mail Adresse an Orphanet Austria wenden.

Weitere Details: www.orpha.net
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Ein Jahr Osterreichische Kompetenz- und Servicestelle fiir Selbsthilfe (OKUSS)

Dr. Daniela Rojatz,
Gesundheit Osterreich GmbH

Die Osterreichische Kompetenz- und Servicestelle fiir Selbsthilfe wurde im
Herbst 2017 gegriindet und stellt eine der vier Sdulen des Konzepts zur
offentlichen Forderung der Selbsthilfe (https://oekuss.at/konzept_ foerderung_
selbsthilfe) dar. Dieses Konzept wurde auf Initiative des Hauptverbandes
der osterreichischen Sozialversicherungstréager partizipativ entwickelt und
mochte die bis bislang bestehende Forderliicke — insbesondere fiir bundesweit-
tatige Selbsthilfeorganisationen — reduzieren. Ziel des Konzeptes ist es,
Selbsthilfeorganisationen in ihren Aktivitdten und ihrer Sichtbarkeit zu stirken
sowie kollektive Patientenbeteiligung zu fordern. Insofern kann es als Ausdruck
der Anerkennung der wertvollen Aktivitdten von Selbsthilfegruppen und
-organisationen im Gesundheitsbereich verstanden werden.

In Selbsthilfegruppen und -organisationen schlieBen sich Betroffene eines
gesundheitlichen Problems und / oder deren Angehdrige zusammen, um
gemeinsam bedarfsgerechte Aktivitdten zu entwickeln und umzusetzen,
um mit ihrer Erkrankung besser umgehen zu kénnen. Gerade im Bereich
der seltenen Erkrankungen, mit sehr wenigen Betroffenen und oftmals wenig
Wissen tiber die Erkrankung sind der Zusammenschluss von Betroffenen
und die wechselseitige Unterstiitzung wertvolle Ressourcen. Das Spektrum
ihrer Aktivitdten reicht vom informellen Austausch, von Informations-
und Beratungsangeboten, Offentlichkeitsarbeit, bis hin zum Aufzeigen von
Versorgungsliicken und deren Einbringen in gesundheitspolitische Entschei-
dungen zur Verbesserung der Lebens- und Versorgungsbedingungen von
Betroffenen.

OKUSS unterstiitzte 2018 die vielfiltigen Aktivititen von bundesweit-
tatigen Selbsthilfeorganisationen insbesondere durch das Administrieren der
Fordermittel der Osterreichischen Sozialversicherung und die Organisation von
Weiterbildungsveranstaltungen fiir Selbsthilfeorganisationen und Vernet-
zungsveranstaltungen mit Akteuren aus dem Gesundheitssystems. Aber
auch durch Offentlichkeitsarbeit, z.B. eine Pressekonferenz, eine Website
und Newsletter sowie dem Sammeln und Aufbereiten von Informationen
und Daten, die durch die Unterstiitzungsangebote und Aktivitdten der
OKUSS entstehen, um die OKUSS-Services zu verbessern und den Diskurs
um Selbsthilfe und kollektive Patientenbeteiligung in Osterreich zu unterstiitzen.
Finanziert wird OKUSS zu gleichen Teilen vom Hauptverband der sterrei-
chischen Sozialversicherungstriiger und dem Fonds Gesundes Osterreich.
Getragen wird die OKUSS von der Gesundheit Osterreich GmbH.



Wenngleich OKUSS erst seit gut eineinhalb Jahren arbeitet, konnte OKUSS
schon einige Erfolge fiir die Starkung der Selbsthilfe verbuchen:

- Durch die Administration der Forderzyklen fiir Forderungen 2018 und
2019 konnten bisher iiber 780.000 Euro Fordermittel an bundesweite
Selbsthilfeorganisationen fiir iiber 100 Aktivitdten im Bereich der Selbst-
hilfe ausgeschiittet werden. Gut ein Drittel der Antrége stammte dabei von
bundesweit-titigen Selbsthilfeorganisationen zu seltenen Erkrankungen.

> Angesichts des ,Megathemas® Datenschutzgrundverordnung hat OKUSS
gleich mehrere Weiterbildungsveranstaltungen zu dem Thema organisiert,
um Selbsthilfevertreter/innen darin zu unterstiitzen, ihre Vereinsaktivitaten
der neuen Verordnung anzupassen.

> Mit den OKUSS-Gremien (OKUSS-Entscheidgremium iiber Férderantrige,
OKUSS Fachbeirat) und Foren (z.B. Jour fixe mit dem Bundesverband
Selbsthilfe Osterreich, Austausch mit den Selbsthilfe Dachverbéinden
Selbsthilfekontaktstellen in den Bundeslandern) konnten relevante Stake-
holder fiir die Anliegen der Selbsthilfe sensibilisiert werden. Pro Rare
Austria ist im Fachbeirat der OKUSS vertreten und bringt sich aktiv in die
Gestaltung des Arbeitsprogramms und die Weiterentwicklung der Forder-
kriterien ein. Vielen Dank fiir die wertvollen Beitrége zu unserer Arbeit
an dieser Stelle!

- Um das Fachwissen iiber Selbsthilfe und Patientenbeteiligung sichtbar
zu machen und die Weiterarbeit an den Themen zu unterstiitzen, wurde
auf der OKUSS-Website ein Wissenscenter eingerichtet. Es umfasst die
bisherigen Forschungsarbeiten zu Selbsthilfe und kollektiver Patienten-
beteiligung in Osterreich sowie einschligige Strategiepapiere und soll
laufend erweitert werden.

Arbeitsschwerpunkte im Jahr 2019 sind die Abwicklung der Forderung fiir 2020
sowie die Entwicklung eines Weiterbildungsprogramms fiir bundesweit-tétige
Selbsthilfeorganisationen.

Weitere Informationen: https://oekuss.at/
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Bundesverband
Salbsthilfe Ostamaich

Bundesverband Selbsthilfe Osterreich (BSHOE)

Der Bundesverband Selbsthilfe Osterreich (BVSHOE) ist der Dachverband der
bundesweit titigen, themenbezogenen Selbsthilfe- und Patientenorganisationen
in Osterreich. Unser zentrales Anliegen ist der respektvolle Umgang mit Betrof-
fenen, die Mitbestimmung und Mitwirkung im Gesundheitswesen und ein kons-
truktiver Dialog auf Augenhohe.

Der Bundesverband Selbsthilfe Osterreich stirkt die Rolle der Patientinnen
und Patienten im Gesundheits- und Sozialwesen sowie in der Gesellschaft
und vertritt die Anliegen und Interessen der themenbezogenen Selbsthilfe-
und Patientenorganisationen auf Bundesebene. Wir schaffen ein 6ffentliches
Bewusstsein fiir die Anliegen und Forderungen der Patientinnen und Patienten in
Osterreich.

Der Bundesverband Selbsthilfe Osterreich ist ein nicht gewinnorientierter
Verein mit dem Ziel, die Werte unserer Mitglieder in der Offentlichkeit und
auf Bundesebene zu repriasentieren. Durch die Vielfalt der Mitglieder sowie
den Anspruch, der Offentlichkeit, Politik und Institutionen in einem Dialog
auf Augenhohe zu begegnen, bewahren wir unsere inhaltliche Unabhéngig-
keit. Wir mochten ehrenamtliche Arbeit im Patientenumfeld wertschétzen
und durch unsere Arbeit unterstiitzen, um die Wiirde der Betroffenen in jeder
Situation zu schiitzen. Wir verstehen uns als streng unabhingige, {iberpartei-
liche, iiberkonfessionelle Institution, die mit allen gesundheits- und sozial-
politischen Vertretern, Organisationen und Stakeholdern stets einen offenen
Dialog zur Losungsfindung fiihrt.

Zu unseren Zielen zdhlen vor allem:
= Vernetzung der sterreichweit tatigen themenbezogenen Selbsthilfe und
Patientenorganisationen

- Formale Verankerung der Beteiligung von Patientinnen und Patienten
in gesundheits- und sozialpolitischen Planungs- und Entscheidungs-
prozessen und in Gesundheitseinrichtungen

- Unterstiitzung unserer Mitglieder und Ansprechpartner fiir iibergeordnete
Patientenanliegen

- Mitwirkung bei gesundheits- und sozialpolitischen Themen in Arbeits-
gruppen und Gremien auf Bundesebene und in der Européischen Union

> Offentlichkeitsarbeit fiir die Anliegen der Selbsthilfe- und Patienten-
organisationen

Weitere Informationen: www.bvshoe.at
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RARE DISEASES EURDPE

EURORDIS

EURORDIS ist die Stimme von 30 Millionen Menschen, die in Europa mit
einer seltenen Erkrankung leben. Die Europdische Organisation fiir seltene
Erkrankungen ist eine nicht-staatliche, patientengefiihrte Allianz von Orga-
nisationen und Personen, die in Europa auf dem Gebiet der seltenen Erkran-
kungen tétig sind. Sie reprasentiert mehr als 600 Patientenorganisationen
fiir mehr als 6.000 seltene Erkrankungen in mehr als 50 Liandern und unter-
stiitzt die Schaffung und Entwicklung von nationalen Allianzen fiir seltene
Erkrankungen und von krankheitsspezifischen européischen Foderationen
und Netzwerken.

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

Was tut EURORDIS?

Gesundheitspolitik und Offentliches Gesundheitswesen

> Offentlichkeitsarbeit zur Entwicklung von Gesundheitsprogrammen fiir
seltene Erkrankungen: EURORDIS setzt sich fiir die Entwicklung nationaler
Strategien fiir die seltenen Erkrankungen auf européischer und nationaler
Ebene ein und unterstiitzt aktiv deren Einfithrung. Sie organisiert die von
ihr ins Leben gerufenen Europdischen Konferenzen fiir seltene Erkran-
kungen (ECRD).

- Patienten mit seltenen Erkrankungen in die Mitte des Gesundheitssystems
bringen: EURORDIS organisiert Umfragen und leitet Projekte mit dem Ziel,
den Patienten in den sie betreffenden Gesundheitsprogrammen eine Stimme
zu verleihen. Darauf aufbauend schlégt sie situationsgerechte Organisations-
modelle fiir medizinische und soziale Dienste vor, speziell fiir Experten-
zentren und Européische Referenz-Netzwerke, Patienten-Datenbanken und
Register, genetische Tests, genetische Beratung und Neugeborenen- Screening.

- Spezialisierte Dienste fiir Patienten aufbauen: EURORDIS wirbt aktiv fiir
die Schaffung von Diensten, die an die Situation und besonderen Bediirfnisse
der Patienten mit seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie fordert die Ver-
netzung der Pflegedienste und der therapeutischen Programme in Europa.



Forschung, Medikamente & Therapien

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

- Fiir Medikamentenentwicklung und Verfiigbarkeit von Therapien werben:
EURORDIS greift in die gesetzgebenden Verfahren fiir Orphan-Medika-
mente, neuartige Therapien und péadiatrische Medikamente ein und
arbeitet zusammen mit der Industrie fiir eine beschleunigte Entwicklung
und Verbreitung von Therapien. EURORDIS wirbt fiir eine bessere Verfiig-
barkeit von Medikamenten mit offener und qualitdtsvoller Information fiir
den Patienten.

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

Lobbyarbeit fiir Patienten

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

Information & Vernetzung

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

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

- Informationsdienste fiir Patienten: EURORDIS schafft Informationsdienste,
die an die Situation und besonderen Bediirfnisse der Menschen mit
seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie ermoglicht {iber ganz Europa
hinweg die Vernetzung von Beratungsdiensten und bietet auf ihrem Internet-
portal patientenfreundlichen Zugang zu vielfaltigen Informationen.

Weitere Informationen: www.eurordis.org/de



! RARE
DISEASES
g INTERMATIOMNAL

Rare Diseases International (RDI)

Rare Diseases International (RDI) bringt nationale und regionale Patienten-
organisationen fiir seltene Krankheiten sowie internationale Foderationen fiir
seltene Krankheiten zur Schaffung eines globalen Netzwerks fiir Patienten mit
seltenen Krankheiten und deren Familien weltweit zusammen. RDI setzt sich
mit einer starken gemeinsamen Stimme fiir Menschen mit seltenen Krank-
heiten ein.

Vision und Ziele
RDIs Vision ist es, 6ffentliche Gesundheitsdienste zu fordern und Menschen
mit seltenen Krankheiten und deren Familien — weltweit — zu unterstiitzen.

Die Ziele sind:

- Forderung von seltenen Krankheiten als internationale Prioritét der
offentlichen Gesundheit und Forderung der Forschung durch Aufklarung
der Offentlichkeit und Gestaltung der Politik.

- Reprisentieren der Mitglieder und der Menschen mit seltenen Erkrankungen
auf allen Ebenen und in internationalen Institutionen.

- Stirken der Kompetenz der Mitglieder durch Informationsaustausch, Netz-
werke, gegenseitige Unterstiitzung und potenzielle gemeinsame Mafnahmen.

RDI ist eine EURORDIS-Initiative in Zusammenarbeit mit Nationalen Allianzen
und Patientengruppen weltweit, mit denen EURORDIS Partnerschaftsverein-
barungen (Absichtserkldrungen) unterzeichnet hat, welche die Schaffung von
RDI beinhalten.

Hintergrund
Im Mirz 2012 verabschiedete der EURORDIS-Vorstand einen Beschluss zur

Schaffung eines informellen Netzwerkes Rare Diseases International zur
Erweiterung der bestehenden internationalen Aktivitaten fiir seltene Krank-
heiten. Bereits 2012, auf der ICORD Tokyo, waren die 51 Teilnehmer von der
Notwendigkeit fiir derartige Mafnahmen iiberzeugt und hatten bereits klare
Erwartungen an die RDI-Initiative. Im Jahr 2013 startete EURORDIS — in
Absprache mit internationalen Partnern, wie der kanadischen Organisation
fiir seltene Erkrankungen (CORD) und der internationalen Allianz von Patienten-
organisationen (IAPO) — eine Umfrage, um das Interesse von Patientenor-
ganisationen fiir seltene Krankheiten an internationalen Angelegenheiten
festzustellen. Eine iiberwiltigende Mehrheit der 64 Befragten aus 37 Landern
war fiir die Schaffung einer RDI-Initiative und 98% bestétigten ihr Interesse



an einer Mitgliedschaft. Die Ergebnisse dieser internationalen Umfrage bilden
die Grundlage fiir den Entwurf der Gemeinsamen Erkldrung: Seltene Krank-
heiten als eine internationale Prioritdt der Offentlichen Gesundheit, welche die
wichtigsten Forderanliegen des Netzwerks dokumentiert.

Laufende und geplante MaBnahmen

Aufkldrung
- Aktive Teilnahme am Tag der seltenen Erkrankungen

- Organisation weiterer internationaler Aufklarungskampagnen

Forderarbeit
- Verabschiedung und Forderung der gemeinsamen Erklarung: seltene
Erkrankungen als eine internationale Prioritét der 6ffentlichen Gesundheit

- Forderung von seltenen Erkrankungen auf internationaler Ebene und
in multilateralen Institutionen, wie die Vereinten Nationen (UN), dem
Wirtschafts- und Sozialrat der Vereinten Nationen (ECOSOC), der Welt-
gesundheitsorganisation (WHO) und der Organisation fiir wirtschaftliche
Zusammenarbeit und Entwicklung (OECD)

- Teilnahme an Umfragen und Ausarbeitung von Positionspapieren zur
Gestaltung der Politik fiir seltene Erkrankungen

Information und Networking
- Eigene Website und Online-Diskussionsgruppe

- Jahrestagung
- Regionales Netzwerken
- Austausch- und Praktikumsprogramme

Forschung und Partnerschaften
- Teilnahme am und Koordination des internationalem Forschungs-
konsortiums fiir seltene Erkrankungen (IRDiRC)

- Partnerschaften und enge Zusammenarbeit mit Orphanet, der internatio-
nalen Allianz von Patientenorganisationen (IAPO), der internationalen
Konferenz iiber seltene Erkrankungen und Orphan-Arzneimittel (ICORD),
der internationalen Foderation von Arzneimittelherstellern und Verbéanden
(IFPMA), der internationalen Féderation von Gesellschaften fiir Human-
genetik (IFHGS).

Weitere Informationen: www.raredi international.org
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Symptoma: Bessere Diagnosen bei seltenen Krankheiten

Kontakt:

Dr. med. univ.
Jama Nategqi,
CEO von
Symptoma

Weitere
Informationen:
www.symptoma.at

Fehldiagnosen sind seit Jahrzehnten der blinde Fleck in der Medizin. Jede
siebte Diagnose ist entweder falsch oder kommt zu spit. Jedes Jahr konnten
rund 1,5 Millionen Menschen mit der richtigen Diagnose gerettet werden.
Studien haben gezeigt, dass jeder Mensch mindestens einmal in seinem
Leben von Fehldiagnosen betroffen ist. Fehldiagnosen werden mittlerweile
als groBter Missstand im Gesundheitswesen beschrieben. Dabei handelt

es sich nicht um Einzelfille. Arzte miissen mehr als 20.000 Krankheiten
beriicksichtigen. Zu irren ist menschlich. Selbst die besten Arzte kennen aber
maximal 1.000 Krankheiten im Detail. Die bestehenden Recherchemdoglich-
keiten in der Medizin schaffen leider auch keine Abhilfe.

Bessere Diagnosen
Patienten mit seltenen Krankheiten haben es besonders schwer, ernst genom-
men zu werden. Man schéitzt, dass 3 von 4 Patienten unerkannt bleiben. Die
,Gliicklichen®, die die richtige Diagnose erhalten, mussten vom ersten Symp-
tom bis zur Diagnose im Schnitt zehn Jahre warten. Hier setzt Symptoma an:
Symptoma.at ist eine Suchmaschine fiir Krankheiten. Patienten und Arzte
konnen ausgehend von Symptomen die passenden Ursachen finden — gewich-
tet nach der Wahrscheinlichkeit. Damit konnen selbst extrem seltene Krank-
heiten aufgedeckt werden. Das Unternehmen hat elf Jahre in die Forschung
und Entwicklung investiert und mittlerweile die wahrscheinlich groBte
Krankheitsdatenbank der Welt etabliert — mit Millionen Verkniipfungen zu
Symptomen und Statistiken. Mittlerweile nutzen monatlich knapp ein Millio-
nen Patienten und Arzte die Suchmaschine und das kostenfrei.

Symptoma wurde dafiir vielfach ausgezeichnet. Die Europdische Kommis-
sion und das niederlédndischen Gesundheitsministerium haben Symptoma
als beste und vielversprechendste e-Health Losung 2016 gewiirdigt. Der
deutsche Gesundheitsminister zeichnete Symptoma 2016 als eine der besten
zehn Gesundheitsinnovationen weltweit aus. Vor kurzem hat die Européische
Kommission den Erfinder von Symptoma eingeladen im Europdischen Parla-
ment zu sprechen und den Preis als eines der besten 50 Unternehmen in der
EU entgegenzunehmen.

Wie funktioniert Symptoma?

Nutzer geben Symptome, Geburtsjahr und Geschlecht des Patienten ein. Die
Suchergebnisliste enthélt die passenden Krankheiten sortiert nach Wahr-
scheinlichkeit fiir den Fall und hilft so, die richtige Diagnose zu stellen. Thren
eigenen Fall konnen Sie selbst auf www.symptoma.at testen — kostenfrei und
ohne Registrierung.
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Kontaktdaten

112 Pro Rare Austria
112 Mitgliedsorganisationen

115 Zentren, Initiativen,
Dachverbénde



Pro Rare Austria,

Allianz fiir seltene Erkrankungen

Am Heumarkt 27/1
1030 Wien, Austria

T +43 (0)664 456 9737

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

Spendenkonto Raiffeisenbank
IBAN AT30 3258 5000 0101 5700
BIC RLNWATWWOBG

ZVR 066216826

Mitgliedsorganisationen
(Stand 1.5.2019)

4 HSyndrom

T +43 (0)699 190 969 03

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

Akute-und chronische Pankreatitis
Initiative Pankreatitis

E dialog@dorislang.at

Kontakt: Doris Lang

Alpha1-Antitrypsinmangel

Alpha1 - Osterreich

T +43 (0) 676 9500370

E ella. geiblinger@alpha1-oesterreich.at
I www.alphat-oesterreich.at

Kontakt: Ella Geiblinger

Angeborene Fettsd idationsstor
Fett-SOS e.V.

T+49 (0) 177 977 8472

E info@Ichad-mtp-vicad.com

I www.fett-sos.com

Kontakt: Maren Thiel

Angelman Syndrom
Angelman Verein Osterreich
T +43(0)3132 37 88

E info@angelman.at

I www.angelman.at

Kontakt: Yvonne Otzelberger

Cystische Fibrose

cf-austria

T +43 (0) 676 45 84 850

E office@cf-austria.at

I www.cf-austria.at

Kontakt: Mag. Johannes Losch

Cystische Fibrose

Cystische Fibrosehilfe Oberdsterreich
T +43 (0) 650 99 16 893

E office@cystischefibrose.info

I www.cystischefibrose.info

Kontakt: Elisabeth JodIbauer-Riegler

Cystische Fibrose

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

Dysmelie

Selbsthilfegruppe Contergan- und
Thalidomidgeschddigte Osterreich
T +43 (0)699 145 055 88

E michi.moik@contergan.or.at

I www.contergan.or.at

Kontakt: Michaela Moik

Dystonie

Osterreichische Dystonie Ges.
T +43 (0)664 25 35 145

E dystonie@aon.at

I www.dystonie.at

Kontakt: Friedrich Kasal

Ehlers-Danlos-Syndrom

SHG Ehlers Danlos Syndrom

E ehlersdanlossyndrom@gmail.com
Kontakt: Elfriede KoIbl-Zuber

Einschlusskérper-Myositis (IBM)
Kontakt: Uber Pro Rare Austria

Ektodermale Dysplasie

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

E ulli.h@gmx.at

I www.ektodermale-dysplasie.de

Kontakt: Ulrike Holzer

Epidermolysis bullosa
DEBRA Austria

T +43 (0)1876 40 30

E office@debra-austria.org
I www.debra-austria.org
Kontakt: Sabine Wittmann

Erythropoetische Protoporphyrie
EPP Austria

E selbsthilfe@eppaustria.at

I www.eppaustria.at

Kontakt: Dr. Cornelia Dechant

Friedreich Ataxie
E jakob.mitterhauser@gmx.at
Kontakt: Jakob Mitterhauser

GIST — Gastrointestinaler Stroma Tumor
GIST Support Osterreich

T +43 (0)664 97 32 857

E kontakt@gistsupport.at

I www.gistsupport.at

Kontakt: Rainer Sawdyk

Glykogenose 1b

T +43 (0)664 383 18 62

E bernhard.monai@der-wasserwirt.at
Kontakt: DI Berhard Monai

Gorlin-Goltz-Syndrom
E kotwadenise@yahoo.com
Kontakt: Denise Kotwa

Interstitielle Zystitis

ICA Osterreich e.V.

T +43 (0) 676 67600 23

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

Kontakt: Christa Rammersdorfer

Interstitielle Zystitis

Interstitielle Zystitis Landesgruppe Kdrnten
T +43 (0) 650 470 96 12

E michaela.rasic@aon.at

Kontakt: Michaela Rasic

Juvenile idiopathische Arthritis
Rheumalis

T +43(0)699 19 74 88 11

E karin.formanek@rheumalis.org
I www.rheumalis.org

Kontakt: Karin Formanek

KAT6A

KAT6A Foundation Osterreich
T +43 (0) 650 83 56 783

E monika.rammal@gmail.com

I www.katéa.org

Kontakt: Mag. Monika Rammal

Kleinwiichsigkeit
BKMF Osterreich

T +43 (0) 7227 206 00

E office@bkmf.at

I www.bkmf.at
Kontakt: Ingvild Fischer



Klinefelter Syndrom

Klinefelter Syndrom Osterreich Ost SHG
T +43 (0)676 473 66 91

E office@klinefelter-ost.at

I www.klinefelter-ost.at

Kontakt: Wolfgang Rogner

Krebs im Kindes- und Jugendalter
Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe

T +43 (0)1402 88 99

E oesterreichische@kinderkrebshilfe.at
I www.kinderkrebshilfe.at

Kontakt: Anita Kienesberger

Kurzdarmsyndrom (KDS)

Die Chronischen Experten

T +43 (0)650 56 56 767

E j.priebsch@die-chronischen-experten.at
I www.die-chronischen-experten.at
Kontakt: Johannes Priebsch

Lineare IgA Dermatose

SHG Bullése Autoimmundermatosen
T +43 (0) 664 55 40 537

E guenisani@hotmail.com

Kontakt: Giinther Civa-Gussmann

LOT Austria
Lungenfibrose

T +43 (0)664 20519 65
E eva.kalmar@ai.net

I www.selbsthilfe-lot.at
Kontakt: Eva Kalmar

Lungenfibrose
Lungenfibroseforum Austria

T +43 (0)699 115 064 121

E office@lungenfibroseforum.at
I www.lungenfibroseforum.at
Kontakt: Ing. Giinther Wanke

Lupus erythematodes (systemisch und kutan)
Selbsthilfe Lupus Austria

T +43 (0) 0650 40 22 989

E selbsthilfe@lupus-austria.at

Kontakt: Karin Fraunberger

M. Waldenstrom Kdlteagglutinin
T +43 (0)680 144 26 64

E is.noe@aon.at

Kontakt: Irmgard Schmidt

Marfan-Syndrom

Marfan Initiative Osterreich
E info@marfan-initiative.at

I www.marfan-initiative.at
Kontakt: Margit Aschenbrenner,
Angela Fransche

Melas-Syndrom

T +43 (0)680 300 80 96
E niebuhrka@gmail.com
Kontakt: Karin Niebuhr

Morbus Addison, Nebenni
Selbsthilfegruppe Morbus Addison
T +43 (0) 664 221 6547

E beatrix.pop@sol.at

Kontakt: Beatrix Pop

£
Tizienz

Morbus Crohn, Colitis Ulcerosa
émccv

T +43 (0)1333 06 33

E office@oemccv.at

I www.oemccv.at

Kontakt: Michael Anderlik

Morbus Fabry

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe Osterreich
T +43 (0)664 153 62 51

E info@morbus-fabry.eu

I www.morbus-fabry.eu

Kontake: Iris Strillinger

Morbus Gaucher

666

T +43 (0)699 116 94 107

E pichler@liwest.at

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

MukoPolySaccharidosen

Ges. fiir MukoPolySaccharidosen
T+43(0)7249 477 95

E office@mps-austria.at

I www.mps-austria.at

Kontakt: Michaela Weigl

Multiples Arzneimittel und Chemical
Sensitivity Syndrom
Selbsthilfegruppe MCS
T +43 (0)680 330 3196

E Anna.Malota@live.at
Kontakt: Anna Malota
Muskeldystrophie, M
Verein Marathon

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

ophie

Myasthenia gravis

Selbsthilfegruppe Myasthenia Gravis
T +43 (0) 664 58 42 505

E a.mueller@shg-myastheniagravis.at
Iwww.shg-mystheniagravis.at
Kontakt: Antonia Miiller

Narkolepsie

ONG Osterreichische Narkolepsie Ges.
T +43 (0)664 135 24 33

E jennifer.bocek@aon.at

I www.narkolepsie.at

Kontakt: Jennifer Bocek

Neurofibromatose

NF Kinder Austria

T +43 (0)699 166 245 48
E claas.roehl@nfkinder.at
I www.nfkinder.at
Kontakt: Claas Rohl

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose (NCL)
T +43 (0) 676 34 27 740

E chantal.ernst@gmx.net

Kontakt: Chantal Sophie Ernst

Osteogenesis Imperfecta
OIA

T +43 (0) 650 922 02 99

E oia@glasknochen.at

I www.glasknochen .at
Kontakt: Mag. Veronika Lieber

Osophagusatresie

Patienten- & Selbsthilfeorganisation
fiir Kinder und Erwachsene mit kranker
Speiserohre (KEKS) Osterreich

T +43 (0) 650 509 55 00

E thomas.kroneis@keks.org

I www.keks.at

Kontakt: Priv.Doz. DI Dr. Thomas Kroneis

Phenylketonurie, Glaktosdmie
66asT

T +43 (0)680 20 823 73

E oegast@oegast.at

I www.oegast.at

Kontakt: Martina Spissak

Phospatdiabetes
Phospatdiabetes Osterreich e.v.
T +43 (0) 664 11 12 641

E info@phosphatdiabetes.at
Iwww.phosphatdiabetes.at
Kontakt: Doris Prochaska

PIK3CA - assoziiertes Uberwuchssyndrom
T +43 (0) 664 537 26 05

E ulrikejungl@a1.net

Kontakt: Dr. Ulrike Jungl

Polyneuropathie

Verein Osterreichische Selbsthilfe
Polyneuropathie

T +43 (0)664 159 4113

E joerg.leiter@a1.net

I www.selbsthilfe-polyneuropathie.at
Kontakt: Jorg Leiter

Prader-Willi-Syndrom

PWS Austria

E info@prader-willi-syndrom.at
I www.prader-willi-syndrom.at
Kontakt: siehe Website

Primdre Inmundefekte
6sPID

T +43 (0)664 183 01 69

E info@oespid.org

I www.oespid.org
Kontakt: Karin Modl

Pulmonale Hypertension

PH Austria-Initiative Lungenhochdruck
T +43 (0) 650 693 22 47

E info@phaustria.org

I www.phaustria.org

Kontakt: Monika Tschida

Rett-Syndrom

Osterreichische Rett-Syndrom Ges.
T +43 (0) 676 967 06 00

E info@rett-syndrom.at

I www.rett-syndrom.at

Kontakt: Giinther Painsi



Sarkoidose

Selbsthilfegruppe Sarkoidose

T +43 (0) 681 106 159 70

E info@sarko.at

I www.sarko.at

Kontakt: Johann Hochreiter, Martin Hauser,
Dietmar Windisch

Seltenen Lebererkrankungen wie z.B. AlIH,
PBC, PSC, HCC, CCC, Morbus Wilson,
Hdmochromatose

Hepatitis Hilfe Osterreich —

Plattform Gesunde Leber (HHO)

Gruppe seltene Lebererkrankungen

T +43 (0)676 5204124

E info@gesundeleber.at

I www.gesundeleber.at

Kontakt: Angelika Widhalm, Mag. Margit Paul,
MMag. Melitta Matousek

Smith-Magenis-Syndrom
Smith-Magenis-Syndrom Osterreich
T +43 (0)650 934 83 81

E info@smith-magenis.at

I www.smith-magenis.at

Kontakt: Mag. Dr. Alexander Stroher

Snyder-Robinson-Syndrom
E barbaraluif@gmail.com

I https://snyder-robinson.org/
Kontakt: Barbara Luif

Spina Bifida & Hydrocephalus

Spina Bifida & Hydrocephalus Osterreich
T +43 (0)676 353 54 68

E ursulabuchmann@gmx.at

I www.sbho.at

Kontakt: Ursula Buchmann

Spinocerebellire Ataxie, Typ Il
T +43 (0) 664 131 6689
E monika _poelzl@hotmail.com
Kontakt: Monika Polzl

Syringomyelie und Chiari Malformation
Syrinx-Nordbayern

T +49 (0)911 71 71 41

E hannelore.beke@syrinx-nordbayern.de

I www.syrinx-nordbayern.de

Kontakt: Hannelore Beke

Tay-Sachs und weitere palliative Erkrankungen

von Kindern

Hand in Hand fiir Tay-Sachs & Palliativkinder

T +43 (0)660 150 99 67

E eva.binder@palliativkinder.at,
Margot.daum@palliativkinder.at

I www.palliativkinder.at, www.tay-sachs.net

Kontakt: Eva Binder, Margot Daum

Tuberdse Sklerose

Tuberése Sklerose Osterreich
T +43 (0)664 89 09 899

E info@tuberoesesklerose.at

I www.tuberoesesklerose.at
Kontakt: Andrea Schmidt

Usher Syndrom

Forum Usher-Taubblind

E info@usher-taubblind.at

I www.usher-taubblind.at

Kontakt: Julia Moser, Robert Ollinger

Usher Syndrom und andere seltene Erkran-
kungen des Auges (syndromal oder isoliert)
Usher Initiative Austria

E usher-syndrome@gmx.at

I www.facebook.com/ushersyndrom/
Kontakt: Mag. Dominique Sturz

Wilkie-Syndrom, Dunbar-Syndrom
SHG Seltene Bauchg
T +43 (0)699 117 413 75
E angela.mair@aon.at
I www.lebenskuenstlerin.at
Kontakt: Mag. Angela Mair

frRork L
alserkrank

Wolfram-Syndrom
Kontakt: iiber Pro Rare Austria

X-ALD, AMN

T +43 (0)664 526 91 71

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

Xeroderma Pigmentosum

XP Freu(n)de - Mondscheinkinder

T +43 664 1927 216

E info@xerodermapigmentosum.de
I www.xerodermapigmentosum.de
Kontakt: Christian Moser



Zentren, Initiativen, Dachverbdnde

Nationale Koordinationsstelle fiir seltene
Erkrankungen (NKSE)

c/o Gesundheit Osterreich GmbH
Stubenring 6, 1010 Wien

E johann.seethaler@goeg.at

I goeg.at/GOEG_NKSE

Kontakt: Mag. Johann Seethaler

orphanet

Orphanet Austria

c/o Medizinische Universitdt Wien

Zentrum fiir Anatomie und Zellbiologie
SchwarzspanierstraBBe 17, 1090 Wien

E ursula.unterberger@meduniwien.ac.at

I www.orpha.net/national/AT-DE/index/team/
Kontakt: Dr. Ursula Unterberger

Wiener Zentrum fiir seltene und unbekannte
Erkrankungen (Vienna Center for Rare and
Undi d Di ) der Medizinisch
Universitdt Wien am Allgemeinen Kranken-
haus der Stadt Wien (CeRUD)

E cerud@meduniwien.ac.at

I cerud.meduniwien.ac.at

Kontakt: Assoc.-Prof. PD Dr. Kaan Boztug

S Wi s

Zentrum fiir Seltene Krankheiten Salzburg
Ignaz Harrer StraRe 79, 5020 Salzburg

T 05 7255 82400 (Helpline)

E info@zsk-salzburg.at

I www.zsk-salzburg.at

Zentrum fiir Seltene Krankheiten
Innsbruck (ZSKI)

Medizinische Universitdt Innsbruck
Peter Mayr StraBBe 1, 6020 Innsbruck
E info@zski.at

I www.zski.at

Zentrum fiir Seltene Krankheiten Graz
Pddiatrie Graz, Prof. Dr. Barbara Plecko

OA Dr. Michaela Brunner-Krainz
Humangenetik Graz, Prof. Dr. Michael Speicher

¥+ Evaogos

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

EPFﬁj\

European Patients' Forum (EPF)

Rue du Commerce 31, 1000 Brussels, Belgium
T+32(2)2802334

I www.eu-patient.eu
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Rare Diseases - selten, aber gefdhrlich

Verstirkte Forschung in den Bereichen Diagnose und Therapie
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SO SL Lll il seders wnit dov Zeit Enmer werigen, Uber die Krankheit war
E elarrials in Osberneich nichi viel belcinmt - wie bl vielen sélbaneh
Erkrankungen, Daher informiere sich Mag, Doan Sturz bl
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Gar nicht e
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Dz e jungge Fraw heube Jus shodberen kamn, wiae ohre das
Enggagemant der Muther kaam onkbar, Mit anderen Beteaffernon
griinidete Domindque Sture eine Selbsthilfegruppe und smvichbe
mik Uiterstilksung vom Arcten such, dass heube an der MedUni
Wien dife Bereiche HMNOL Augen und Geretik interdisxiplinds om-
e pasamnmwenarteiben. Der Weg war milbeans: Vor wonigen Jab-
men brauchie o= noch viel Uberseugangskraft und cin Scheeidu-
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erste Eirmichbamg disser At in Osserpeich furggiert st karzem
das JEB-Haws® in Saldburg,

Schmetterlinge

EB ist die Abkiirsung fir Epidormolysis buliosa. Die urbail-
bare Hautlrankbweit ist auch bekarmt abs Schmetterlingskrank:
heit™, weil die Hamt der Betrofferen so empfindlich ist wie der
Flitge] eines Schoetberlings. [Daram beiden umier achieinhalh Lil-
liasnen Ossexreichem gance 500 Pabiengen.

«Je mechar Indiormation, je stirker dic Vemnmetioung, umes besser
die Versorgurg ™, erklirt De. Eainer Kied] die Fatio hinter solchan
Experionentren. Kied] hat als Vater cines Schanetierlingskin-

Finf Jahre irren Patienten mit einer
seltenen Erkrankung von Arzt

zu Arzt. Die richtige Diagnose zu
bekommen ist oft reiner Zufall
Eurcpaweit entstehen jetzt Expertise-
zentren, wo sogar extrem seltene
Krankheiten frither erkannt werden
sollen. Auch Osterreich hat einen
Altionsplan aufgestellt. Den finden
alle ganz toll - aber die Umsetzung
geht im Schneckentemnpo voran.
Obwohl 400.000 Patienten
profitieren kénnten,

Tawts Frank Butschbacher
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des” das EB-Hans aks Sperialklinik mitinitiert. Al Cbouann des
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- Lirsula Unierberger von der Mationalen Koordinationssiell fir
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slalislerter Expertierentren in Ostenreich umgesetat werden soll,
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s albemn amsneichiiade PaBerterncahbon
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ey Tisdher,”
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Expertise bundeln

Insgesamt 400.000 Menschen leiden in Osterreich an
seltenen Erkrankungen; Experten fordern Zentren.
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MEHR AUFMERKSAMKEIT

FUR EIN

RANDGEBIET

Seltene Krankheiten gibt es insgesamt viele, doch nur diber
die wenigsten weill man genug, um sie behandeln zu kinnen. Ein medizinisches
Feld, in dem es Aufklirungsarbeit und Forschung bendtigt. Auch in Osterreich.
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Cystische Fibrose ... Ichthyosis ... Epidermolysis bullosa ... Angelman Syndrom
Priméare Immundefekte ... Mukopolysaccharidosen ... Spina bifida ... Fibromyalgie
Tuberdse Sklerose ... Klinefelter Syndrom ... Galaktosamie ... Lungenhochdruck

Juvenile chronische Arthritis ... Hamophilie ... Familidres Parkinson-Syndrom
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel ... Morbus Wilson ... Lymphangioleiomyomatose
Myasthenia gravis ... Morbus Hodgkin ... Marfan Syndrom ... Interstitielle Cystitis
Morbus Cushing ... Neurofibromatose ... Porphyrie ... Morbus Waldenstrém
Kalteagglutinin Syndrom ... Osteogenesis imperfecta ... Ehlers-Danlos Syndrom
Sarkoidose ... Asperger-Syndrom ... Morbus Reiter ... Rett-Syndrom .. Wilms Tumor
Creutzfeldt-Jakob-Krankheit ... Amyotrophe Lateralsklerose ... Prader-Willi-Syndrom
Dermatomyositis ... Retinitis pigmentosa ... Morbus Refsum ... Lupus erythematodes
DiGeorge-Syndrom ... Morbus Gaucher ... Sjogren-Syndrom ... Alpers-Syndrom
Chorea Huntington ... Morbus Addison ... Adrenoleukodystrophie ... Narkolepsie
Metachromatische Leukodystrophie ... Muskeldystrophie Duchenne ... Zystinurie
Cornelia-de-Lange-Syndrom ... Glioblastom ... Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Wegener-Granulomatose ... Morbus Bechterew ... Morbus Fabry ... Conn-Syndrom
Polycythamia vera ... Sklerodermie ... Tourette-Syndrom ... Friedreich-Ataxie
Myotone Dystrophie ... Adrenogenitales Syndrom ... Von Hippel-Lindau-Syndrom
Gerstmann-Straussler-Scheinker Syndrom ... Ehlers-Danlos Syndrom ... Dystonie
Morbus Pompe ... Albinismus ... Niemann-Pick-Krankheit ... Ataxia teleangiectatica
Werdnig-Hoffmann-Krankheit ... Guillain-Barré-Syndrom ... Binswanger-Krarkheit
Hashimoto-Thyreoiditis ... Bernard-Soulier-Syndrom... Zollinger-Ellison-Syndrom
Fallot-Tetralogie ... Morbus Hirschsprung ... Multiples Myelom ... Alkaptonurie
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Thalassamie ... Tay-Sachs-Krankheit ... CADASIL ... Morbus Sandhoff ... Progerie
Smith-Magenis-Syndrom ... CREST-Syndrom ... Phenylketonurie ... Turner-Syndrom



