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Seltene Erkrankungen

sind selten,

aber Patienten

mit seltenen Erkrankungen

sind zahlreich. ‘ ‘



Durch viel Engagement sind seltene Erkrankungen inzwischen nicht nur im
Umfeld von Betroffenen, sondern bei sdmtlichen Stakeholdern vor allem im

Gesundheitssystem zu einem Begriff geworden. Zu dem Sammelbegriff
seltene Erkrankungen zdhlen allerdings 6.000 bis 8.000 unterschiedliche
Krankheitsbilder. Zumeist handelt es sich um chronische, oftmals genetisch
bedingte Erkrankungen, die mit einem schweren Verlauf einhergehen. Auf Grund
ihrer Seltenheit sind die meisten dieser Erkrankungen unbekannt. Betroffene,
Angehérige, Arzte sowie Mitarbeiter anderer Gesundheitsberufe sind deswegen
mit groBen Herausforderungen konfrontiert.

Das internationale Referenzportal fiir seltene Erkrankungen Orphanet setzt eben
hier an und bildet eine wichtige Datenbasis fiir diese vielen unterschiedlichen
Krankheitsbilder. Orphanet ist ein von der Europdischen Kommission gemeinsam
mit den Mitgliedstaaten getragenes EU-Projekt, bei dem Osterreich mit Orphanet
Austria beteiligt ist. Die Finanzierung wird vom Bundesministerium fiir Arbeit,
Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz getragen.

Fast 7.000 der seltenen Erkrankungen sind hier gelistet, zu ca. 4.000 Erkrankungen
gibt es Kurzbeschreibungen. Medizinischer Kenntnisstand, Codierung und
Klassifikation dieser Erkrankungen kénnen unter anderem der internationalen
Datenbank entnommen werden. Das Fortfiihren und Weiterentwickeln des Infor-
mationsangebotes durch Orphanet Austria bietet fiir alle in Osterreich Betroffenen
eine Informationsquelle z.B. liber Expertinnen und Experten, spezialisierte
Expertise-Zentren, aber auch fiir und liber Selbsthilfegruppen.

Als Sozial- und Gesundheitsministerin mdchte ich meine Anerkennung fiir das
Engagement von Pro Rare Austria zum Ausdruck bringen und allen Mitarbeiter-
innen und Mitarbeitern recht herzlich fiir ihr unermiidliches Engagement danken.

Mag. Beate Hartinger-Klein
Bundesministerin fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz



Menschen mit seltenen Erkrankungen verdienen unsere groBte Unterstiit-
zung. Sie brauchen mehr als andere ein Netzwerk, das ihnen hilft, sie berdt

A m

Bedingt durch die groBe Anzahl und die Heterogenitdt von seltenen Erkrankungen

und sich aktiv fiir ihre Anliegen und Bediirfnisse einsetzt. Der Verein Pro Rare
Austria ist so ein Netzwerk. Er trdgt dazu bei, dass seltene Erkrankungen an
die Offentlichkeit getragen und thematisiert werden.

sind geeignete Diagnose- und TherapiemaBnahmen noch immer nicht in aus-
reichendem Umfang vorhanden, was die Notwendigkeit verstdrkter Forschungs-
anstrengungen unterstreicht.

Osterreich zeichnet sich in diesem Bereich durch eine sehr aktive Forschungsland-
schaft aus, mit einer Vielzahl an Forschungsprojekten insbesondere an den Medi-
zinischen Universitéiten sowie den Life Sciences Forschungsinstituten CeMM und
IMBA der Osterreichischen Akademie der Wissenschaften, dem Ludwig Boltzmann
Institut fiir seltene und undiagnostizierte Erkrankungen, der St. Anna Kinderkrebs-
forschung oder dem EB-Haus Austria am Salzburger Universitdtsklinikum.

Durch die angestrebte Beteiligung am ,,Rare Disease European Joint Programme*
wird sich Osterreich auch zukiinftig nicht nur national, sondern auch auf euro-
pdischer Ebene mit fachlicher Expertise sowie mit Fordermitteln einbringen
und damit aktiv zur Schaffung einer Forschungs- und Innovationsplattform
beitragen.

Mein besonderer Dank gilt allen Mitarbeiterinnen und Mitarbeitern von Pro Rare
Austria. Sie leisten als Sprachrohr fiir alle, die von seltenen Erkrankungen betrof-
fenen sind, einen wichtigen und wertvollen Beitrag. Fiir die kommenden Aufgaben
und Vorhaben darf ich ihnen meine besten Wiinsche vermitteln!

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



Wir wollen fiir alle Menschen eine gute Gesundheitsversorgung nach dem
aktuellen Stand der Medizin gewdhrleisten. Dabei darf es keinen Unterschied

machen, ob es sich um eine seltene oder hdufige Erkrankung handelt.
Bei der Behandlung stehen fiir uns die betroffenen Menschen im Mittel-
punkt. Von seltenen Erkrankungen betroffene Personen sind mit einer Vielzahl
von Herausforderungen konfrontiert. Wissen (iber seltene Erkrankungen fehlt
vielfach. Daher wird derzeit im Rahmen der Gesundheitsreform daran gearbeitet,
Expertisen zu biindeln und den PatientInnen mit seltenen Erkrankungen die
bestmégliche Behandlungsqualitdt zur Verfiigung zu stellen. Weiters wurde im
aktuellen Regierungsprogramm besonders die Berlicksichtigung seltener Erkran-
kungen bei Kindern betont.

Eine intensivierte europdische Zusammenarbeit soll vorhandenes hochspeziali-
siertes Wissen konzentrieren und Ressourcen gemeinsam effizient nutzen. Dies
wird zu einer rascheren Diagnostik sowie zu einer Verbesserung der Therapie und
der medizinisch-klinischen Versorgung von Betroffenen fiihren.

Zentren fiir seltene Erkrankungen, die eine umfassende Versorgung mit gr68tmog-
licher Qualitdt gewdhrleisten, sind essentiell. Im Rahmen der Gesundheitsreform
wurden fiir Osterreich zwei Expertisezentren definiert: das EB-Haus Austria in
Salzburg (Epidermolysis bullosa/“Schmetterlingskinder*) und das Zentrum fiir
pddiatrische Onkologie im St. Anna Kinderspital in Wien. Weitere sieben Expertise-
zentren befinden sich derzeit in einem Designationsverfahren.

Neben einer guten Behandlung muss die Gesundheitskompetenz und die aktive
Beteiligung im Rahmen der Behandlung gestdrkt werden. Selbsthilfegruppen spielen
dabei eine zentrale Rolle. Eine wirksame Selbsthilfe ist fiir die Sozialversicherung
daher ein dringendes Anliegen.

Ein zentrales Handlungsfeld ist die Preispolitik der Pharmakonzerne fiir Medika-
mente zur Behandlung von seltenen Erkrankungen. Hier miissen wir die weitere
Entwicklung kritisch im Auge behalten, damit eine gezielte und angemessene
Versorgung der Menschen mit seltenen Erkrankungen auch in Zukunft gewdhr-
leistet werden kann. Zusdtzlich ist es wichtig, dass Forschung auch dort statt-
findet, wo es auf Grund der Seltenheit der Erkrankung nicht attraktiv ist.

Gemeinsam mit Pro Rare Austria und den Betroffenen wird die Sozialversicherung
wie in den letzten Jahren engagiert daran arbeiten, die Versorgung von Menschen
mit seltenen Erkrankungen zu verbessern und eine nachhaltige Finanzierbarkeit
von notwendigen Leistungen zu sichern.
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Dr. Josef Probst
Generaldirektor des Hauptverbandes der Osterreichischen Sozialversicherungstréger



Obwohl jede seltene Erkrankung fiir sich genommen jeweils nur eine relativ
kleine Zahl von Patienten betrifft, machen sie zusammengenommen eine

der gr6Bten unterversorgten Patientengruppen der Welt aus. Etwa 8.000
seltene Erkrankungen sind bisher bekannt, betroffen sind davon liber 300
Millionen Menschen weltweit und etwa 30 Millionen in der Europdischen Union.

Der Weg bis zur richtigen Diagnose ist leider langwierig und vor allem fiir die
Patienten herausfordernd. Die oft komplexen Krankheiten, die das Leben der
Betroffenen teilweise massiv einschrdnken, verlangen spezielle Betreuungsan-
sdtze. Immer noch wei man aber (iber viele der seltenen Krankheiten zu wenig.

Es ist mir daher ein Anliegen, dass die Erforschung von seltenen Erkrankungen,
dafiir geeigneten Medikamenten und Therapien gestdrkt wird. Mehr Forschung
auf diesen Gebieten kann auch Multiplikator-Effekte haben. Das beste Beispiel
dafiir sind etwa die jahrzehntelangen Forschungsaktivitdten bei der urspriing-
lich auch ,seltenen Krankheit“ Aids. Denn auch dank dieser Forschungs-
ergebnisse gibt es heute bessere Behandlungsmethoden fiir andere Immun-
schwdchekrankheiten oder Krebserkrankungen.

Die Osterreichische Arztekammer unterstiitzt daher alle Initiativen und Aktivi-
tdten von Pro Rare Austria, die das Leid von Menschen mit seltenen Erkrankungen
mindern helfen.

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



Der Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) zielt unter
anderem darauf ab, die Leistungen der Selbsthilfe sichtbarer zu machen:
Die Expertise von Patientinnen und Angehérigen soll gehort, wert-

geschdtzt und bei MaBnahmen beriicksichtigt werden. Am Erstellungs-
prozess des NAP.se war Pro Rare Austria maBgeblich beteiligt. Soweit so gut.
Nun geht es darum, Pro Rare auch die notwendigen Mittel in die Hand zu
geben, um eine aktive Rolle bei der Realisierung der NAP.se-MaBnahmen ausiiben
zu kbnnen. Hier ist die Politik gefordert, doch leider sind Patientenorganisationen
in Osterreich weiterhin auf Spenden und Férderungen angewiesen. Es freut
mich daher besonders, dass Pro Rare im Rahmen der Initiative ,,Gemeinsame
Gesundheitsziele aus dem Rahmen-Pharmavertrag“ Férdermittel fiir eben diese
wichtige Aufgabe erhalten hat. Uber die Beitréige von Pro Rare bei der NAP.se-
Umsetzung lesen Sie in diesem Jahresbericht.

Ein weiteres wesentliches Ziel des NAP.se ist die Designation dsterreichischer
Expertisezentren, die an die europdischen Referenznetzwerke angebunden
werden. Der Idnderiibergreifender Austausch, die Vernetzung und die Biinde-
lung von Expertise sind gerade bei seltenen Erkrankungen héchst relevant.
Der Anerkennungsprozess dieser Expertisezentren verzdgert sich in Osterreich
jedoch aufgrund von Ressourcenmangel erheblich. Pro Rare, Pharmig und die
Akademia sprechen sich deutlich fiir eine raschere Umsetzung und damit fiir ein
stdrkeres, gemeinsames politisches Bekenntnis aller verantwortlichen Akteure
auf Bundesebene aus. Ohne Zentren mit der entsprechenden Expertise konnen

in Osterreich keine klinischen Priifungen fiir seltene Erkrankungen durchgefiihrt
werden. Um die Forschungstdtigkeit in Osterreich zu stérken und heimischen
Patienten so friih wie moglich innovative Therapien angedeihen zu lassen, benétigt
es diese europdische Vernetzung und Sichtbarkeit.

Die Erstellung des NAP.se war ein erster wichtiger Schritt - doch es sind noch
viele gemeinsame Anstrengungen notwendig, um dessen Inhalte in die Tat
umzusetzen.

Wir gratulieren Pro Rare Austria zu ihrem unermiidlichen Engagement und den
erzielten Erfolgen im Jahr 2017. Gemeinsam werden wir uns weiterhin dafiir
einsetzen, das Leben fiir Patientinnen und deren Angehdriger lebenswerter
zu gestalten!

o
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Dr. Jan Oliver Huber
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 fiir
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 2017 erfiillt mich mit Freude
und Dankbarkeit. Im abgelaufenen Jahr ist es gelungen,
eine Reihe von wichtigen Aktivitéten fiir unsere Mitglied-
sorganisationen und fiir die weitere Starkung unseres
Dachverbands zu setzen. Treibende Kraft war der — ehren-
amtlich agierende — Vorstand von Pro Rare Austria. Ganz
wesentlich fiir den Erfolg war aber auch die beherzte
Mitarbeit unserer Vorstandsassistentin Ing. Johanna Sadil
und unsere Projektmanagerin Dipl. Ing. Victoria Mauric,
die sich weit iiber das iibliche MaB bei Pro Rare Austria
einbringen. Ihre Finanzierung wurde durch Sponsoring-
Beitrige aus der pharmazeutischen Industrie erméglicht
bzw. aus dem Programm Gemeinsame Gesundheitsziele,
wofiir ich mich sehr herzlich bedanke.

Wesentliche Hohepunkte im vergangenen Jahr waren
fiir uns das Fest der seltenen Erkrankungen im Friihjahr
in Wien und der gemeinsam mit dem Forum fiir seltene
Krankheiten veranstaltete 8. Kongress fiir seltene Erkran-
kungen in Wien. Dariiber hinaus nahmen wir an einer
Reihe von Veranstaltungen teil, bei denen es um natio-
nale und internationale Vernetzung oder Wissenserwerb

Foto: Nadine Bargad

ging. Beispiele hierfiir waren
die Inauguration der 24 Euro-
pean Reference Networks in

Vilnius, der Startschuss des
Rare Disease Clusters in Salz-
burg oder die verschiedenen Vorbereitungsmeetings fiir
die European Conference on Rare Diseases 2018. Uber
die vielen weiteren Veranstaltungen, bei denen Pro Rare
Austria aktiv beteiligt war, berichten wir ab Seite 67.
Sehr erfreulich ist, dass wir im Laufe des letzten Jahres
unseren Mitgliederkreises weiter erh6hen konnten: von
51 im Jahr 2016 auf 59 per Mai 2018. 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 Berater-
stab an der Hand zu haben. Ein solches Gremium steht
uns mit dem medizinischen Beirat zur Verfiigung, der uns
nun schon das fiinfte Jahr tatkriftig unterstiitzt. Eine
schone und aus Sicht der Patienten essentielle Entwick-
lung war die 2015 begonnene Fortfithrung der Implemen-
tierung des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkran-
kungen (NAP.se). Pro Rare Austria war hier im Beirat fiir
seltene Erkrankungen beim BM fiir Gesundheit in einer
aktiven Rolle titig.

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 maglich 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.

[ bott

Dr. Rainer Riedl

Obmann Pro Rare Austria



14



Seltene
Erkrankungen

16 Was ist eine seltene Erkrankung?

16 Wer sind die Betroffenen
und wo liegen die Probleme?

17 Wozu ein eigener Dachverband?



Seltene Erkrankungen

Was ist eine seltene Erkrankung?

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

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

Wer sind die Betroffenen

und wo liegen die Probleme?

In Osterreich leben etwa 400.000 Menschen mit einer
seltenen Erkrankung. Zum Vergleich: In Deutschland
sind es etwa 4 Millionen, in der gesamten EU geht man
von 30 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkran-
kung aus. So gesehen sind die ,,Seltenen gar nicht so
selten. Viele Betroffene unterstiitzen sich gegenseitig
in Selbsthilfeorganisationen, von denen es rund 70 in
Osterreich gibt. Um gemeinsame Anliegen zu artikulieren
und den Erfahrungsaustausch untereinander zu forcie-
ren, hat sich ein groBer Teil dieser Organisationen unter
dem Dach von Pro Rare Austria zusammengefunden.

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

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

Schweres Schicksal

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

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

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 einigermafen bekannt geworden. Einigen dieser
Gruppen ist es gelungen, Dienstleistungen fiir ihre
Patientengruppe 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.

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, Patien-
ten mit seltenen Erkrankungen sind jedoch zahlreich.

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben mit vielen
Einschriankungen und Belastungen zu kdimpfen. Inner-
halb der 6sterreichweiten Allianz fiir seltene Erkran-
kungen unterstiitzen sie sich gegenseitig. Das Netzwerk
biindelt Ressourcen und Know-how und verschafft

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

Zur Situation in Osterreich siehe auch:
www.prorare-austria.org/fileadmin/user_upload/
downloads/seltene_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
oOsterreichischen 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 R6hl

Foto: Pro Rare Austria




Generalversammlung

Dr. Rainer Ried| Michaela Weigl Jiirgen Otzelberger
Ulrike Holzer Mag. Dominique Sturz Claas Rohl

Medizinischer Beirat

Mag. Angelo Salvarani Wolfgang Réogner
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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:

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

» Priv.-Doz. Mag.Dr. Jiirgen Brunner

» 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

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

» 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, 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 100).

Weiters ist Pro Rare Austria Mitglied bei Rare Diseases International (weitere
Details siehe Seite 102).

Unsere
Mitglieder

Mit Stand 1.5.2018 hat Pro Rare Austria 59 Mitglieder. Auf den néchsten Seiten
stellen wir unsere Mitglieder vor. Fiir einen kompakten Uberblick und weitere
Kontaktdaten zu unseren Mitgliedern siehe Seite 112.




Alpha1-Osterreich
Erkrankung: Alpha1-Antitrypsinmangelerkrankung
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Alphai-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 (Raucherentwoh-
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 an. 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 unserer zweimal jahrlich erscheinenden Mitgliederzeitung.

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

Angelman Verein Osterreich
Erkrankung: Angelman-Syndrom

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 Moglichkeit, 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 Aktivititen:

- 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

CF-Austria
Erkrankung: Cystische Fibrose (CF)
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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
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 als gemeinniitziger, Osterreichweit tétiger Selbsthilfeverein setzt sich aktiv fiir die
Anliegen von an Cystischer Fibrose erkrankten Menschen ein und unterstiitzt diese in allen
Bereichen.

Unsere Ziele:
- 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: Claudia Grabner, MSc
Website: www.cf-austria.at



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

CF 0

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 erméglichen 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, Komplementar-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)
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DEBRA Austria hat sich als Selbsthilfeorganisation das Ziel gesetzt, kompetente medizinische Versor-
gung fiir die ,Schmetterlingskinder” zu erméglichen und durch gezielte, erstklassige Forschung die
Chance auf Heilung zu erh6hen. Dazu kommt die unmittelbare Hilfe fiir sozial schwéchere Betrof-
fene und Angehorige 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 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)
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Als Selbsthilfegruppe vertreten wir EPP-Betroffene und deren Angehorige. Unsere wichtigsten
Ziele sind, Betroffene und Angehorige mit fundierten Informationen iiber diese Erkrankung zu
versorgen, Missverstdndnisse 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
Verstéindnis 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.epp ria.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

fir Mediziner, Fachkrifte, Behorden und Institutionen.

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

+ Aufklarung 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 feiern wir 2015 unser dreiBigjahriges Bestehen und damit 30 Jahre
@ g Hilfe fiir Kinder mit MPS. Unsere Hauptziele sind die Unterstiitzung der Betroffenen, das Vorantreiben
¥/ witcimandes der Forschung und die Offentlichkeitsarbeit. Unsere Familien brauchen viel emotionale Unterstiitzung,
| ,,{‘,]rdf); Dratpen 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 tiber 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 /Hirnwasserkreislaufstorung

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

3

mit betroffenen Kindern mit Spina Bifida und/oder Hydrocephalus. Wir organisieren Fachvortrige,
tauschen Informationen iiber neue Entwicklungen und Therapieméglichkeiten aus und sind vor
pmm—— allem fiireinander da, wenn jemand Rat oder Hilfe benétigt. Unsere regelmiBigen Treffen finden
etwa alle zwei Monate statt, die Daten 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)

o

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

it 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.gistsupport.at

Hand in Hand fiir Tay-Sachs & Palliativkinder
Erkrankung: Tay-Sachs und weitere palliative Kindererkrankungen
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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 H HEPMT"S HILFE Die Gruppe der seltenen Lebererkrankungen der HHO sind sowohl national als
A=sTeErRrEIcH auch international sehr aktiv. Wir veranstalten regelméBige Gruppentreffen und

\amge™"  FLATIFORM GESUNDE LEBER 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. Unse-
rer 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

Interstitielle Cystitis Association Austria
Erkrankung: Interstitielle Cystitis (IC)

ICA Osterreich 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

Klinefelter-Syndrom Gruppe Selbsthilfe Osterreich Ost
Erkrankung: Klinefelter-Syndrom

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 titig. 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 unabhingiger und gemeinniitziger

Verein. Ziel ist es, eine speziell auf Menschen mit Lungenfibrose ausgerichtete

Betreuung und Unterstiitzung zu gewihrleisten. Wir verstehen uns als Interes-
sensvertretung und Begleitung fiir Patienten und deren Angehérige. 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 Entscheidungstriger in die Pflicht nehmen, um mehr Ressourcen fiir Vorsorge,
Diagnose, Therapie und Forschung bereitzustellen,

Vermittlung von medizinisch anerkannten Informationen zum Verstdndnis 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 iiber 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 Bewéltigung
der Krankheit durch periodische nationale und internationale Gruppentreffen,

Zugang zur Lungentransplantation und die MaSnahmen am Ende des Lebens verbessern.

Kontakt: Giinther Wanke
Website: www.lungenfibroseforum.at



Lupus Selbsthilfegruppe Wien
Erkrankung: Systemischer Lupus erythematodes (SLE) und
kutaner Lupus erythematodes (CLE)

Ziel der Lupus Selbsthilfe Wien ist es, Betroffene untereinander zu vernetzen und so einen Riick-
halt zu schaffen, der vermittelt, dass ich nicht allein bin mit meiner Krankheit. Der systemische
Lupus gehort zu den Autoimmunerkrankungen und kann die Haut, die Gelenke und alle inneren
Organe betreffen. Bei den Gruppentreffen stehen der Austausch von personlichen Erfahrungen
und das Besprechen von Problemen, die ein Leben mit einer chronischen Krankheit bedeutet,
im Vordergrund. Dartiiber 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: Barbara, Karin Fraunberger
Website: lupusaustria.wordpress.com

Marathon - Verein von Eltern und Angehérigen gegen Muskelerkrankungen
bei Kindern
Erkrankung: Muskelerkrankungen bei Kindern

A . 1 Marathon, das sind Familien und deren Kinder, die von verschiedenen Muskel-
L7 “ :._._'-‘ .ﬂ ..’ \_ j’;@) erkrankungen betroffen sind. Gemeinsam wollen wir die medizinischen und

4 sozialen Rahmenbedingungen schaffen, die Eltern und Kindern ein lebenswertes
Leben ermoglichen. 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)

Marfsn //-"_"'\ Ziele des Vereins: Informationsverbreitung iiber MFS, Organisation von regelmaBigen

(nitiative ’ Treffen mit Fachvortrigen, Beratung und gegenseitige Unterstiitzung der Betroffenen
Osterreich 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, Mag°. Heidemarie Egger, 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-
MURBUS miert und aufgekliart werden, die Krankheit bekannt gemacht wird und Diagnosen
SILBSTHILFEGRUPPE  beschleunigt werden konnen. Bei regelmaBigen 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 gewéhrleisten.

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



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

gHF Kinder

Heurofibromatose durch Forschung besieger

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

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

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 fiihrt. AnschlieBend
erfolgen — zeitlich verzogert — epileptische Anfille und geistiger Abbau. Diese Krankheit kann in
unterschiedlichen Formen und Altersstufen auftreten. Mein Ziel: Enger Kontakt und Anschluss
an eine Selbsthilfegruppe in Deutschland. Es ist fiir die Angehdrigen von groBem Vorteil, iber
diese Krankheit bereits im Vorstadium Bescheid zu wissen.

Kontakt: Helga Schenner
Website: helgaschenner@gmx.at

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

OSTEOGENESIS
IMPERFECTA

AUSTRIA

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 Férderung
der Mobilitit eines der zwei Hauptziele des Vereins. Wir haben bis zu 30 Personen bei unseren
Jahrestreffen und diese werden durch PhysiotherapeutInnen begleitet. Fachvortriage 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

fibromatose in Osterreich einsetzt. Als Patientenorganisation sind wir fiir Be-



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

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

» Sicherstellung von raschen und richtigen Diagnosen

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

Folgende weitere Titigkeiten und Aufgaben haben wir uns zum Ziel gesetzt:
- Aufkldrung und Information sowie Offentlichkeitsarbeit

- Erfahrungsaustausch sowie Forderung der Kommunikation

+ Verfolgung internationaler Forschungsvorhaben und Férderung von
Forschungsvorhaben in Osterreich

Kontakt: Friedrich Kasal
Website: www.dystonie.at

Osterreichische Gaucher Gesellschaft (0GG)
Erkrankung: Morbus Gaucher

Die Osterreichische Gaucher Gesellschaft wurde 2002 gegriindet, agiert bundesweit
Morbus Gaucher Austria und ist als gemeinniitziger Verein in Wien registriert. Die OGG ist aus dem Zusammen-
m schluss von Gaucher-Erkrankten, deren Familien und Arzten entstanden. Die OGG

hat es sich zur Aufgabe gemacht, {iber die Erkrankung und die notwendige medizi-
nisch-soziale Versorgung von Gaucher-Patienten aufzukldren, 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 Stoffwechselstorungen (OGAST)
Erkrankung: angeborene, seltene Eiweistoffwechselstorungen, wie Phenylketonurie,
Galaktosdmie, Tyrosindmie etc.

OGAST

Ziele und Vereinsaktivititen sind:
+ Austausch von Informationen

- Beratung und Erfahrungsaustausch zwischen Betroffenen und Angehorigen

- Hilfe zur Selbsthilfe
- Pflege der Zusammenarbeit mit allen Institutionen, die sich mit angeborenen Stoffwechsel-
storungen beschaftigen

- Organisation von Diét-Ferien fiir Jugendliche

+ Herausgabe einer Mitgliederzeitung mit aktuellen Informationen iiber die Stoffwechselstérung

sowie Bekanntgabe von Vereinsaktivititen

- Jahrestreffen mit Vortriigen 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 européischen Galaktosédmie

Vereinigung.

Kontakt: Katja Gielesberger
Website: www.oegast.at

Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe
Erkrankung: Krebs im Kindes- und Jugendalter
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tindien Kasha il Grgamnatonen. Als Osterreichische Kinder-Krebs-Hilfe verfolgen wir das Ziel, dass ehemals krebskranke Kinder und

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.

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 Morbus Crohn-Colitis ulcerosa Vereinigung (OMCCV)
Erkrankung: Morbus Crohn und Colitis ulcerosa

Die Osterreichische Morbus Crohn-Colitis ulcerosa Vereinigung ist eine Initiative zur Selbsthilfe
! von Betroffenen fiir Betroffene mit chronisch entziindlichen Darmerkrankungen. Sie ist eine
___{ Vereinigung, deren Titigkeit nicht auf Gewinn gerichtet ist, und versucht durch ihre Arbeit das
Verstindnis der Offentlichkeit fiir die Anliegen und Probleme der Betroffenen zu erwecken und
fordern. Thr Zweck ist, das Los der an Morbus Crohn oder Colitis ulcerosa Erkrankten zu lindern,
Hilfe zur Selbsthilfe zu geben und damit dem Einzelnen zu mehr Lebensqualitét zu verhelfen.

Die Betroffenen brauchen neben der kompetenten Hilfe des Arztes auch das Gesprich mit anderen
Erkrankten, um die Krankheit zu akzeptieren und die damit verbundenen familidren und sozialen
Probleme bewéltigen zu konnen. Nicht zuletzt beugt der Kontakt mit anderen Betroffenen einer
moglichen gesellschaftlichen Isolation vor, da Angste durch das Ansprechen noch immer tabui-
sierter Themen abgebaut werden.

Kontakt: Michael Anderlik
Website: www.oemccv.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 Aufkliarung der Offentlichkeit das Verstéindnis fiir die Erkrankten zu férdern.
Forderung 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 trosten, 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 Angehorigen, 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 Oster-

M reich mit der Diagnose von seltenen Formen der Polyneuropathie, wie Guillain-Barré-
Syndrom. Unsere Ziele sind die Forderung der Forschung auf dem Weg zur Entwicklung

Ostemeichische Selbsthilfe

Polyneuropathie

eines Medikaments 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 Benefizveranstaltungen organisiert.

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



Osterreichische Selbsthilfegruppe primérer Inmundefekte (OSPID)
Erkrankung: Primdrer Inmundefekt
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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 — primérer 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
erklértes Ziel ist es, Aufklarungsarbeit zu betreiben und Information iiber primare Immundefekte in ganz
Osterreich zu verbreiten. Mit Vortriigen, Filmbeitrigen, Informationstagen und Offentlichkeitsaktionen
mochten wir betroffene Menschen erreichen, Mediziner sensibilisieren, kompetenter Ratgeber sein und
der Ausgrenzung entgegentreten.

Kontakt: Karin Modl
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
Speiserchre. Unsere Kinder sind mit einer fehlgebildeten Speiserdhre zur Welt gekommen. Das bedeu-
tet 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
Speiserohrenfehlbildungen ins Leben zu rufen.

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

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,
Wissenschaftlern, 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



PH Austria — Initiative Lungenhochdruck
Erkrankung: Pulmonale Hypertension

Frimn T = oy Tomm s vyt b Die Initiative Lungenhochdruck, ist eine gemeinniitzige Institution. Wir beraten
PH 1‘1'_1 ALUSTRI A?gf Menschen, die an der todlich verlaufenden Krankheit Lungenhochdruck oder an
WETHTTTE LUMGEIMOCHORICE Pabenton pulmonaler Hypertension leiden. Unser Ziel ist die Gleichberechtigung aller Betroffe-

nen in ganz Osterreich, damit alle Patienten die bestmégliche medizinische Versorgung und psycho-so-
ziale 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 den Laufen-
den zu halten. Hier werden neben wissenschaftlichen Vortrégen auch Beitrige zu dem Thema Soziales
sowie verschiedene Workshops angeboten, z.B. iiber Erndhrung, Reha, Atemiibungen. Wir helfen Patien-
ten beim Uberwinden der vielfiltigen Hiirden (z.B. Antriige auf einen Behindertenpass, einen Parkausweis,
Pflegegeld). Dariiber hinaus bieten wir einen umfangreichen Sozialratgeber und aktualisieren laufend
unseren Facebook-Auftritt und unseren Website, der nun auch auf Englisch zur Verfiigung steht.

Kontakt: Monika Tschida
Website: www.phaustria.org

Rheumalis
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

Selbsthilfegruppe Contergan- und Thalidomidgeschddigte Osterreichs
Erkrankung: Dysmelie

Dysmelie (GliedmaBenunterschied) umfasst mehr als 40 Syndrome und z&hlt zu
" den seltenen Erkrankungen, die Schidigung durch Contergan ist eine davon. Anliss-
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 Gsterreichischen Betroffenen erkampft. Seit 1.7.2015
gibt es eine Gleichstellung mit der Gruppe der Impfgeschidigten. Die néchsten Ziele sind:

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

+ Zusammenarbeit mit dem Europiischen 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 duferen Keim-

- blattes des Embryos (Ektoderm) zuriickgefiihrt werden. Aus dieser duBeren Zellschicht gehen die Haut

@ und ihre Anhangsgebilde (Haare, Nigel, Schweifdriisen etc.), die Zéhne, mehrere Sinnesorgane, sowie

das zentrale Nervensystem hervor. Die haufigste Krankheitsform ist die x-chromosomal vererbte hypo-
hidrotische ED (XLHED oder Christ-Siemens-Tourraine Syndrom), deren Hauptmerkmale fehlende oder
deformierte Zahne, ein Mangel oder Fehlen von Schweidriisen und anderer Driisen, sowie sparliche
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 Selbst-
hilfegruppe 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 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 Kérper 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



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 GefdfBe 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

Smith-Magenis-Syndrom  Erfahrungsaustauch bei Treffen — personlich oder via Internet — und Informationen

Osterreich

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 Therapiemoglichkeiten. 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
Syringomyelie und Chiari Malformation

S| RINX
NORD
BAYERN

Hille
Gruppe

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 niichsten
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 Schmerzbekampfung sind wichtige Elemente unserer Arbeit. Erfahrungen, die wir
bei Kongressen, Arztevortrigen und Klinikbesuchen sammeln, geben wir an Betroffene, Angehd-
rige 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

Tuberose Sklerose Complex Mitanand
Erkrankung: Tuberose Sklerose Complex Mitanand

Unser Verein wurde im April 2009 von Eltern betroffener Patienten gegriindet. In Zusammenarbeit
mit dem Tuberdsen Sklerose Deutschland e.V. suchen wir nach geeigneten Therapien fiir die
Betroffenen und tragen zur Verbesserung der Lebensumstinde bei. Momentan betreuen wir iiber
70 Mitglieder bzw. Mitgliedsfamilien wobei zehn 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 fiir Mitglieder

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

- Offentlichkeitsarbeit zur Aufklirung iiber die Tuberdse Sklerose

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

Kontakt: Jeanette Bobos
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 osterreichischen involvierten Fachirzteschaften (Augen, HNO, Genetik)
an den internationalen Kenntnisstand und bestehende europdische Expertenzentren

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

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

- Zugang zu klinischen Studien und zu Therapie fiir 6sterreichische 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

i 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 Angehdorigen
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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Aktivitdten

Beirat fiir seltene Erkrankungen beim BMG

Rainer Riedl, Obmann Pro Rare Austria

Mit Einrichtung der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
(NKSE) an der GOG im Janner 2011 wurde eine Expertengruppe fiir seltene
Erkrankungen formiert. Sie setzte die Arbeiten der im Dezember 2010 turnusge-
milB 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 geméaf § 8 Bundesmi-
nisteriengesetz zur Beratung der Frau Bundesminister bzw. des Herrn Bundes-
ministers iiberfiihrt und heiBt nun ,Beirat fiir seltene Erkrankungen®.

Hauptaufgabe des Beirates fiir seltene Erkrankungen ist es, das Bundesminis-
terium fiir Gesundheit sowie die NKSE bei ihren Arbeiten im Hinblick auf die
Erstellung und Umsetzung eines nationalen Aktionsplanes fiir seltene Erkran-
kungen (NAP.se) beratend zu unterstiitzen. Er setzt sich aus folgenden Mit-
gliedern zusammen (alphabetisch gereiht):

Leitung: Arrouas Magdalena, Dr., BMG

» Bauer Hemma, Dr., BMWFW

» Bloechl-Daum Brigitte, Univ.-Prof., Med. Univ. 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., LKH Salzburg, Hautklinik

» Holzer Ulrike, Pro Rare Austria

» Jachimowicz Norbert, Dr., OAK

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

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

» Luf Gerhard, Univ.-Prof., Univ. Wien, Institut fiir Rechtsphilosophie

» Ndglein Silke, Dr., Hauptverband der ost. SV-Trdger

» Offner Klaus, DI Dr., SALK

» Rafetseder Otto, Dr. MPH, Land Wien

» Riedl Rainer, Dr., Pro Rare Austria

» Sandholzer Klaudia, Dr., HVB

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

» Schnitzl Wolfgang, Dr. Pharmig AG SE

» Wehringer Christina, Dr., BMASK

» Weigl Michaela, Gesellschaft fiir MPS und dhnliche Erkrankungen

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



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

Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfeorganisationen (s.0.)
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. Nun geht es darum, die in diesem Dokument ausgefiihrten Strategien und
MaBnahmen detailliert auszuformulieren und vor allem in die Tat umzusetzen.
Als Mitglieder des Beirates fiir seltene Erkrankungen werden wir uns hierfiir mit

ganzer Kraft einsetzen.

Weitere Informationen:
www.bmgf.gv.at/home/Gesundheit/Krankheiten/Seltene _ Erkrankungen/



Der Nationale Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen

Rainer Riedl, Obmann 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, Lander, SV, waren in den gesamten Prozess der Erstel-
lung des NAP.se eingebunden: Als Mitglieder der zwei zuvor genannten Gremien,
ebenso wie als Mitglieder der Fachgruppe Planung, denen der NAP.se bei mehre-
ren Sitzungen zur Kenntnis gebracht und zur Begutachtung vorgelegt wurde.
Dariiber hinaus waren weitere relevante Ministerien — die Bundesministerien fiir
Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz sowie fiir Wissenschaft, Forschung und
Wirtschaft — durch ihre Vertretung in der Expertengruppe fiir seltene Erkran-
kungen maBgeblich in die Erstellung des NAP.se involviert.

Der NAP.se setzt neun zentrale Themenschwerpunkte (= Handlungsfelder), die
sowohl die europdischen 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 stdndiger Beratungsgremien fiir seltene
Erkrankungen beim BMG

= HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe



Hier kann der NAP.se
heruntergeladen werden:
www.prorare-austria.org/
ueber-pro-rare/verein/

nati ler-aktii lan/

Pro Rare Austria bzw. Vertreter verschiedener Selbsthilfeorganisationen
haben tiber 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 Gesundheit den NAP.se
und verdffentlichte ihn auf ihrer Website. Dort heiBt es dazu: ,,Der Plan soll
fiir die Betroffenen eine bessere Versorgung ermdglichen. Eine bessere
Koordination soll zu einer Verbesserung der Diagnostik und Therapie von
seltenen Erkrankungen fiithren.“ Nun geht es darum, von der Planung in die
Umsetzung zu kommen. Pro Rare Austria wird sich hier auch weiterhin aktiv
und konstruktiv einbringen und dafiir sorgen, dass die von allen Beteiligten
entfachte Dynamik fiir dieses Thema nicht verlorengeht.

® § BUNDESMINISTERIUM
;1 FOR GESUNDHEIT

Nationaler Aktionsplan
fiur seltene Erkrankungen

MAPse [ 2014-2018

P



Umsetzung des NAP.se

Joy Ladurner, Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen, GOG

Der Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) gilt — als Plan
und Strategie — fiir den Zeitraum 2014—2018 und verfolgt das Ziel, die Lebens-
situation aller betroffenen Patientinnen und Patienten unter Einbeziehung ihrer
Familien und ihres erweiterten beruflichen und sozialen Umfelds zu verbes-
sern. Er setzt neun Themenschwerpunkte, auch Handlungsfelder genannt. Dazu
zdhlen die Verbesserung der Diagnostik und der medizinisch-klinischen Versor-
gung, die Forderung des Zugangs zu Therapien und der Forschung, aber auch die
Erweiterung des Wissens iiber seltene Erkrankungen und des diesbeziiglichen
Bewusstseins. Der (Anerkennung der Leistungen der) Selbsthilfe ist ein eigenes
Handlungsfeld gewidmet. Fiir jedes Handlungsfeld wurden Ziele und dazugehd-
rige MaBnahmen sowie fiir die Umsetzung Letzterer verantwortliche Stakeholder
sowie Zeitpldne definiert. Insgesamt umfasst der NAP.se mehr als 40 Ziele und
82 Mafinahmen.

Die Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) freut

sich tiber die wiederholte Moglichkeit, im Jahresbericht von Pro Rare Austria
iiber den aktuellen Stand ihrer Arbeiten zu berichten, die sie im Auftrag des
Bundesministeriums fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz
(BMASGK, vormals Bundesministerium fiir Gesundheit und Frauen [BMGF])
seit 2011 durchfiihrt. Ein Meilenstein dieser Arbeiten war die Publikation des
Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) im Jahr 2015. Die
NKSE ist mit der Begleitung der Umsetzung der MaBnahmen des NAP.se betraut.
Das Jahr 2017 war durch folgende Schwerpunkte bzw. Highlights geprigt:

Designieren von Expertisezentren fiir seltene Erkrankungen: Die Pilotde-
signation der padiatrischen Onkologie im St. Anna Kinderspital in Wien wurde
im April abgeschlossen. Fiir die Auswahl und Priorisierung weiterer Designati-
onskandidaten wurden zusammen mit der Strategischen Plattform fiir seltene
Erkrankungen und unter Einbezug des Beirats fiir seltene Erkrankungen objek-
tive Kriterien definiert, auf deren Basis 6 Einrichtungen vorgeschlagen wurden.
Die Bundeszielsteuerungskommission (B-ZK) bestétigte diese Einrichtungen,
woraufhin das Bewerbungsverfahren fiir eine Designation als Expertisezent-
rum eingeleitet wurde. Der Abschluss der Designationsverfahren wird fiir 2018
erwartet.

Eingliedern nationaler Expertiseeinrichtungen in die europédischen
Referenznetzwerke (European Reference Networks, ERN): Ziel ist die Anbin-
dung nationaler Einrichtungen an so viele ERN wie moglich, um dadurch
Vernetzung und Austausch zu fordern sowie die in anderen EU-Landern
vorhandene Expertise bestmoglich im Sinne der Osterreichischen Patientin-
nen/Patienten zu nutzen. Die Vertretung der nationalen Einrichtungen auf
EU-Ebene in den ERN erfolgt als Vollmitglied sowie zukiinftig auch als Asso-
ziiertes Nationales Zentrum (ANZ).



Information zu Arzneimitteln generieren: Erstellen eines Berichts zur
Erhebung des Einsatzes von Arzneimitteln fiir seltene Erkrankungen und
der diesbeziiglichen Ausgaben.

Fordern der Qualitét der Versorgung im Bereich Diagnostik: Die NKSE
konzipierte im Rahmen einer Arbeitsgruppe Qualitits- und Leistungskriterien
(analog jenen fiir Expertisezentren) fiir diagnostische Laboratorien fiir SE.

Kooperieren, Vernetzen und Austauschen auf nationaler Ebene:

— Die NKSE arbeitet integral mit Orphanet Austria, der nationalen Stelle
von Orphanet, der international anerkannten Referenzdatenbank fiir
seltene Erkrankungen, zusammen. Zwei Mitglieder der NKSE bilden in
Personalunion das Osterreichische Orphanet-Team.

— Gremien: Im Jahr 2017 fanden zwei Sitzungen des Beirats fiir seltene
Erkrankungen sowie vier Sitzungen der Strategischen Plattform fiir
seltene Erkrankungen statt.

— SE-Themen wurden regelméaBig in nationale Fach- und Entscheidungs-
gremien eingebracht (u. a. betreffend die Designation von Expertise-
zentren sowie die Verankerung von SE im Osterreichischen Struktur-
plan Gesundheit, OSG).

Kooperieren, Vernetzen und Austauschen auf EU-Ebene:

— Ein Mitglied der NKSE ist fiir das BMASGK im Board of Member States
of the European Reference Networks (dem von der Européischen
Kommission eingerichteten Gremium der EU-Mitgliedstaaten fiir die
Européischen Referenznetzwerke) vertreten und bringt dort aktiv
osterreichische Anliegen und Sichtweisen ein. Es findet ein reger Aus-
tausch mit Kolleginnen/Kollegen anderer Linder statt.

— Die NKSE ist Collaborating Partner im Work Package 5 (Kodierung)
der Rare Disease Joint Action (Laufzeit 1.6.2015—31.5.2018).

— Mitwirkung an internationalen Projekten und Initiativen (z.B. INNO-
VCare, GOG als Associate Partner der 9. ECRD 2018 in Wien)

Offentlichkeitsarbeit, Kommunikation:
— Publikationen und Prisentationen (u. a. beim 8. Osterreichischen
Kongress fiir seltene Erkrankungen 2017 in Wien)

— Beantwortung von Anfragen

— Erweiterung objektiver und qualititsgesicherter Informationen zu
seltenen Erkrankungen im nationalen Gesundheitsportal
www.gesundheit.gv.at.



Seltene Erkrankungen sind kein nationales Thema, sondern ein europiisches,
ein internationales: Zu vielen MaBnahmen des NAP.se — zur Forschung, zur
Vernetzung der Versorgungseinrichtungen oder zu Medikamenten — finden auch
auf europdischer Ebene viele Aktivititen statt. Osterreich ist in den zentralen
Gremien vertreten, deren Uberlegungen und Ergebnisse in die nationalen
Arbeiten einfliefen.

Manchmal brauchen Dinge lange, bis sie fiir die Einzelne / den Einzelnen, zum
Beispiel fiir Betroffene, im Alltag sichtbar bzw. sogar spiirbar sind. Mit dieser
Herausforderung wird die NKSE in ihrer téglichen Arbeit haufig konfrontiert.
Patientinnen/Patienten konnen sich sicher sein, dass sie im Mittelpunkt der
Arbeiten der NKSE stehen, die fiir Qualitdt und Nachhaltigkeit steht.

Fiir weitere Informationen siehe:

www.bmgf.gv.at/home/Gesundheit/Krankheiten/Seltene Erkrankungen
goeg.at/NKSE
www.gesundheit.gv.at/krankheiten/seltene-krankheiten/inhalt
www.orpha.net/national/AT-DE/index/startseite

Joy Ladurner (NKSE), Margit Gombocz
(BMG), Ursula Unterberger (Orphanet),
Till Voigtldnder (NKSE) (vinr)

Foto: NKSE

Joy Ladurner (NKSE) moderiert eine Sitzung
des Beirats fiir seltene Erkrankungen
Foto: Pro Rare Austria




ProNAP - Unterstiitzung bei der Umsetzung des NAP.se

Victoria Mauric, Projektmanagerin bei Pro Rare Austria

Rainer Riedl, Obmann Pro Rare Austria

Dipl.Ing. Victoria Mauric,
Projektmanagerin des ProNAP
Foto: Pro Rare Austria

Gedrdert aus Sen Micreln
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Pro Rare Austria, als Stimme der Menschen mit seltenen Erkrankungen, war
von Anfang an — genaugenommen lange vor der Vereinsgriindung — in die
Konzeption des Nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen (NAP.se)
eingebunden. Erste Gespriche zu diesem Thema fanden anlisslich der Uber-
legungen zu einer Petition fiir seltene Erkrankungen statt, die am ersten Rare
Disease Day (29.2.2008) von uns Betroffenen an die damalige Gesundheitsmi-
nisterin iibergeben wurde. Diese Forderungen sind nach wie vor aktuell, weit-
gehend nicht umgesetzt und finden sich — flapsig ausgedriickt — bis heute in
der DNA von Pro Rare Austria.

Am Tag der seltenen Erkrankungen 2015 (28.2.2015) wurde der NAP.se in seiner
aktuellen Form vom Gesundheitsministerium offiziell veréffentlicht. Und weiter-
hin arbeitet — neben vielen anderen Stakeholdern aus dem Gesundheits- und
Sozialbereich — auch Pro Rare Austria mit voller Kraft an der Umsetzung dieses
Plans. Wie die Erfahrung der letzten Jahre allerdings zeigt, gelingt die Imple-
mentierung des NAP.se nicht in der von den Planern gewiinschten und von den
Patienten herbeigesehnten Geschwindigkeit. Das Projekt ProNAP umfasst nun
alle jene MaBnahmen des NAP.se bei denen Pro Rare Austria explizit unter
wZustandigkeit fiir die MaBnahme* angefiihrt ist.

Im Sinne der Vereinsziele von Pro Rare Austria haben wir die MaBnahmen des
NAP.se im Pro NAP neu strukturiert und zu vier iibergeordneten Arbeitspaketen
zusammengefasst haben (siehe auch Abbildung 2):

1. Factfinding und Wissenstransfer

2. Schaffung nachhaltiger Strukturen in der Selbsthilfe seltener
Erkrankungen

3. Aufbau von /Beitrag zu Wissensplattformen seltenen Erkrankungen
4. Information und Bewusstseinsbildung

2017 feierte das Projekt ProNAP seinen ersten Geburtstag. In den Worten der
Projektmanagerin klingt das dann so: ,,Unser Forderprojekt feiert seinen ersten
Geburtstag und ist mittlerweile schon ein recht strammes Kerlchen. Geboren im
September 2016 schlégt es erste Wellen in der Selbsthilfelandschaft und driickt
auf die Tube der Offentlichkeitsarbeit. Es spielt gerne mit ELGA (dem elektroni-
schen Gesundheitsakt) und wickelt Professoren, wie Studenten um den Finger.
Unseren Mitgliedern fragt es Locher in den Bauch und héngt das Gelernte an
die groBe Glocke. Gliicklicherweise ist es schon stubenrein, dafiir verschlingt es
Unmengen an Zeit.“



Patientenbeteiligung

Abbildung 1

Folgende wesentliche MaBnahmen konnten 2017 umgesetzt werden
1. Factfinding und Wissenstransfer

- Erarbeitung eines (exemplarischen) Leistungskatalogs fiir Heilbehelfe und Hilfsmittel fiir
seltene Erkrankungen fiir den Hauptverband der Sozialversicherungstréger in Zusammen-
arbeit mit der NKSE

- Fertigstellung eines Konzeptes zur Abbildung seltener Erkrankungen in ELGA (,,Patienten-
informationskarte®)

- Initiierung von Masterarbeiten zu Fragen von Rolle und Wert der Selbsthilfe bei seltenen
Erkrankungen sowie Anbahnung von weiterfithrenden Kooperationen mit Bildungsein-
richtungen

2. Schaffung nachhaltiger Strukturen in der Selbsthilfe fiir seltener Erkrankungen
- Erarbeitung eines Leitbildes fiir Pro Rare Austria

- Vertretung der seltenen Erkrankungen in der Arbeitsgruppe des Hauptverbandes der
Sozialversicherungstriger zur Entwicklung neuer Strukturen fiir die finanzielle und
strukturelle Unterstiitzung der Selbsthilfe auf Bundesebene

3. Aufbau von/Beitrag zu Wissensplattformen seltene Erkrankungen

- Relaunch der Vereinswebsite inkl. Erweiterung des Informations- und Service-
angebotes fiir Mitglieder und Stakeholder

- Evaluation des Nutzungspotenzials der Plattform ,SE-Atlas“ fiir Osterreich
4. Information und Bewusstseinsbildung

- Gezielte Erweiterung und Aktualisierung der Kontaktdatenbank von Pro Rare Austria
sowie Definition von Ansprechpartnern



- Entwicklung und Fortschreibung eines Manahmenportfolios zur Dissemination (23 MN)
und Offentlichkeitsarbeit (19 MN)

- Veranstaltung eines Pro Rare Festes der seltenen Erkrankungen anlésslich des Rare
Disease Days als Dialog Plattform anstelle des Marsches der seltenen Erkrankungen der
Vorjahre

Lassen wir noch einmal unsere Projektmanagerin zu Wort kommen: ,Wie alle Eltern sind wir
natiirlich sehr stolz auf unseren ProNAP — ist das nicht das hiibscheste und kliigste Projekt, das
man je gesehen hat? — ein wenig aber auch auf uns selbst, denn: Wir haben das erste Jahr geschafft!
Die schlaflosen Nichte, das Gequengle (der Kollegen beim Ausfiillen der Projektdokumentation),
die in letzter Sekunde abgesagten Verabredungen, weil irgendwo der Schuh driickt. Trotz alledem
wollen wir die Erfahrung nicht missen und freuen uns auf das neue, vor uns liegende Lebensjahr
sowie das Lernen und Wachsen mit diesem wichtigen Projekt!“

Im weiteren Projektverlauf gilt es nicht nur die weiteren Themenfelder zu bearbeiten sondern auch

die Mitgliedsorganisationen von Pro Rare Austria weiterhin zur Mitwirkung und Mitgestaltung zu

gewinnen. Denn fiir die Umsetzung sind auch ganz wesentlich die Erfahrung und die Expertise der
Patienten gefragt.
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Abbildung 2
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Workshop im Rahmen des Projekts ProNAP
Foto: Pro Rare Austria



Orphanet — das Online-Portal fiir seltene Erkrankungen
feiert 20 jahriges Jubildum

Ursula Unterberger und Till Voigtldnder, Orphanet Austria

Zorphg:}ét

1997 wurde Orphanet, heute die weltweit umfassendste Datenbank fiir seltene
Erkrankungen, am Inserm (Institut national de la santé et de la recherche
médicale) in Paris gegriindet. Im Lauf der Jahre wurde das Projekt auf immer
mehr Lander ausgeweitet und umfasst heute 40 Teilnehmerlédnder. Orpha-
net hat es sich zur Aufgabe gemacht, umfassende Informationen zu seltenen
Erkrankungen frei zur Verfiigung zu stellen und so Diagnostik, Betreuung
und Behandlung zu verbessern. Das bedeutet gleichzeitig, dass Orphanet sich
an verschiedene Interessengruppen mit teils sehr unterschiedlichem Hinter-
grund richtet. Fiir Patientinnen und Patienten besonders interessant ist
das Verzeichnis von Selbsthilfegruppen, hochspezialisierten Kliniken sowie
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 Erkrankun-
gen beinhaltet dariiber hinaus einen eigenen Teil mit laienverstdndlichen
Artikeln, die — im Gegensatz zu vielen anderen Internet-Quellen — allesamt
expertengepriift und daher inhaltlich zuverlissig sind. Leider sind die meisten
Artikel allerdings bisher noch nicht auf Deutsch verfiigbar, da fiir eine Uber-
setzung aus dem Franzdsischen oder Englischen keine eigenen Fordermittel
zur Verfiigung stehen.

Andere Services von Orphanet, wie die Enzyklopédie fiir Fachleute mit der
dazugehdrigen Verlinkung zu anderen medizinischen Datenbanken und der
Orpha-Klassifikation fiir seltene Erkrankungen, richten sich eher an medi-
zinisches Fachpersonal. Auch das Verzeichnis spezieller diagnostischer Tests
wird hauptsichlich von Arztinnen und Arzten genutzt, die fiir ihre Patient-
Innen ein geeignetes Labor suchen.

Um die Nutzung von Orphanet in Zukunft auch fiir Nicht-Fachleute einfacher
zu machen, prisentiert sich die Webseite piinktlich zum 20jiahrigen Jubilaum
2017 in einem vollig neuen Gewand (www.orpha.net). Die neue Seite (siehe neben-
stehende Abbildung) ist so gestaltet, dass das Navigieren und Lesen erleichtert
wird. Durch das neue Format mit vereinfachten und iibersichtlicheren Such-
optionen soll es auch fiir Laien leichter moglich sein, Informationen in Orphanet
zu finden. An einer weiteren Verbesserung der Darstellung, die im Lauf des
Jahres fiir die Nutzer verfiigbar sein soll, wird derzeit noch gearbeitet.

Derzeit sind in Orphanet 66 Gsterreichische Patientenselbsthilfegruppen, die
sich speziell mit seltenen Erkrankungen befassen, gelistet. Um die Sichtbarkeit
aller in Osterreich vorhandenen Angebote fiir seltene Erkrankungen zu erho-
hen, wire es wiinschenswert, wenn zumindest alle Mitgliedsorganisationen



von Pro Rare Austria (aber dariiber hinaus natiirlich moglichst alle Selbsthilfe-
gruppen fiir eine oder mehrere seltene Erkrankungen) in Orphanet erfasst sind.
Wenn Sie Thre Organisation registrieren mochten, konnen Sie dies jederzeit
entweder direkt auf der Orphanet-Webseite (https://www.orpha.net/professor/
htdocs/, Anlegen eines Accounts erforderlich) oder per mail an Orphanet Austria
(ursula.unterberger@meduniwien.ac.at) tun. Sollten Sie Hilfe bei der Beniit-
zung von Orphanet benétigen oder weitere Fragen zu seltenen Erkrankungen

haben, konnen Sie sich ebenfalls gerne unter der genannten e-mail Adresse
an uns wenden.

Das Portal fiir seltene Krankheiten und Orphan
Drugs

. Keine Krankheit kann zu selten sein,
urmn ihr Aufmerksamkeit zu schenken *

Nutzen Sie Orphanet

’

Der neue Look von Orphanet
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Europdiische Referenznetzwerke — eine neue Ara

Rainer Riedl, Obmann Pro Rare Austria
Claas Rohl, Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria

3
\
‘s

Eurﬁp £2Aar  Um gleich mit einer erfreulichen Nachricht zu beginnen: Zu Jahresbeginn 2017
Reference hatdie Europédische Kommission die ersten européischen Referenznetzwerke
NEtWﬂI'kS fiir seltene Erkrankungen genehmigt. Dieser wichtigen Entscheidung gingen

jahrelange Vorarbeiten voraus, die davon gepriagt waren, die {iber 6000 seltenen
Erkrankungen in sinnvolle Krankheitsgruppen zu gliedern, organisatorische
Strukturen fiir die Koordination der Netzwerke zu schaffen, Informations- und
Kommunikationskanile zu er6ffnen, Qualitétskriterien einzufithren und nicht
zuletzt auch iiber die Einbindung der Patienten in diese Netzwerk nachzudenken.
Kronender Abschluss dieses Prozesses war dann die Inauguration der 24 euro-
paischen Referenznetzwerke (ERNS) bei einer feierlichen Veranstaltung in der
litauische Hauptstadt Vilnius. Von 9.-10. Mirz 2017 trafen sich hier neben Mit-
gliedern der Europdischen Kommission Vertreter der nationalen und der EU-
Gesundheitspolitik, Experten aus Medizin und Wissenschaft, Patientenvertreter
und andere Stakeholder um anlisslich des erreichten Meilensteins Erfahrungen
auszutauschen und den offiziellen Start zu feiern.

Was sind Europdische Referenznetzwerke?

Ziel der ERNs ist es generell die medizinische Versorgung fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen zu verbessern, die Forschung auf dem Weg zu neuen
Medikamenten und Therapien anzuregen und klinische Studien zu erleichtern.
Uber allem schwebt der Grundsatz, es moge die Expertise reisen und nicht der
Patient. Um zu einer sinnvollen Strukturierung dieser Netzwerke zu gelangen,
mussten im Vorfeld die vielen, offiziell anerkannten seltenen Erkrankungen zu
handhabbaren Gruppen zusammengefasst werden. Nach ldngeren, internationa-
len Diskussionsprozessen einigte man sich auf genau 24 solcher Europdischer
Referenznetzwerke. Und man stelle die Regel auf, dass mindestens 10 Expertise-
zentren fiir das jeweilige Krankheitsbild aus mindestens 8 EU-Mitgliedsstaaten
fiir ein ERN notwendig seien.

Welche Europdischen Referenznetzwerke gibt es?
Per Mirz 2017 bestehen folgende ERNs:

1. Endo-ERN: European Reference Network on endocrine conditions
2. ERKNet: European Reference Network on kidney diseases
3. ERN BOND: European Reference Network on bone disorders

4. ERN CRANIO: European Reference Network on craniofacial
anomalies and ENT disorders

5. ERN EpiCARE: European Reference Network on epilepsies



6. ERN EURACAN: European Reference Network on adult cancers
(solid tumours)

7. ERN EuroBloodNet: European Reference Network on haematological
diseases

8. ERN eUROGEN: European Reference Network on urogenital diseases
and conditions

9. ERN EURO-NMD: European Reference Network on neuromuscular
diseases

10. ERN EYE: European Reference Network on eye diseases

11. ERN GENTURIS: European Reference Network on genetic tumour
risk syndromes

12. ERN GUARD-HEART: European Reference Network on diseases
of the heart

13. ERNICA: European Reference Network on inherited and congenital
anomalies

14. ERN ITHACA: European Reference Network on congenital mal-
formations and rare intellectual disability

15. ERN LUNG: European Reference Network on respiratory diseases

16. ERN PaedCan: European Reference Network on paediatric cancer
(haemato-oncology)

17. ERN RARE-LIVER: European Reference Network on hepatological
diseases

18. ERN ReCONNET: European Reference Network on connective
tissue and musculoskeletal diseases

19. ERN RITA: European Reference Network on immunodeficiency,
autoinflammatory and autoimmune diseases

20. ERN-RND: European Reference Network on neurological diseases
21. ERN Skin: European Reference Network on skin disorders

22. ERN TRANSPLANT-CHILD: European Reference Network on
transplantation in children

23. MetabERN: European Reference Network on hereditary metabolic
disorders

24. VASCERN: European Reference Network on multisystemic vascular
diseases



Diese Europédischen Referenznetzwerke sollen durch finanzielle Mittel aus
den europédischen Forderprogrammen, wie zum Beispiel Horizon 2020, aber
auch durch Mittel der nationalen Gesundheitssysteme finanziert werden.

Warum sind Europdischen Referenznetzwerke wichtig?

Erstmals in der européischen Geschichte existieren nun internationale Netz-
werke, die sich speziell der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen widmen und — theoretisch — alle Krankheitsbilder einschliet. Wenn diese
Netzwerke ihre Arbeit aufnehmen, dann sollten iiber 30 Millionen Menschen,
die in Europa mit einer seltenen Erkrankungen leben, davon profitieren. Denn
trotz der Vielfalt der Krankheitsbilder und der im Einzelfall unterschiedlichen
Bediirfnisse der Patienten, gibt es viele Herausforderungen, denen gemeinsam
effektiver begegnet werden kann, beispielsweise durch die Verkiirzung der Diagno-
sewege.

Motto: Share.Care.Cure

Nicht der Patient sollte reisen, sondern die Expertise. Lokale Arzte sollen iiber
die Européischen Referenznetzwerke Zugang zu Fachinformationen haben und
Beratung sowie Expertise aus den Netzwerken in Anspruch nehmen konnen.
Die Entwicklung von evidenzbasierten klinischen Behandlungsrichtlinien soll
zu einer Harmonisierung der medizinischen Betreuung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen beitragen. Die Intensivierung des Wissensaustausches
soll zu einer Verbesserung der medizinischen Betreuung fithren und vermehrt
Arzte und Spezialisten zu einer Mitarbeit in diesen Strukturen animieren. Viele
seltene Erkrankungen sind derzeit noch unheilbar, Medikamente oder Thera-
pien sind nicht erforscht oder noch nicht zugelassen. Hier ist intensive Forschung
gefragt. Auch dafiir sollen Europdische Referenznetzwerke neue MaBstébe setzen.
Internationale, multizentrische Studien, unterstiitzt durch europiische Patienten-
register, sollen die Entwicklung von Medikamente und Therapien fiir seltene
Erkrankungen beschleunigen und somit mittel- und langfristig die Lebensqua-
litat der Betroffenen merkbar verbessern.

Wie sind Osterreichische Expertisezentren eingebunden?

Fiir die Teilnahme an einem ERN brauchen potentielle Expertisezentren eine
Designation (siehe NAP.se) oder ein Empfehlungsschreiben des Gesundheits-
ministeriums. Derzeit sind zwei Osterreichische Zentren Mitglied in ERNs:
St. Anna Kinderspital & St. Anna Kinderkrebsforschung ist Teil und sogar
koordinierendes Zentrum des ERN PaedCan, das EB-Haus Austria ist Teil
des ERN Skin.



Welche Rolle spielen Patienten in den Europdischen Referenznetzwerken?

Engagierte Patientenvertreter haben sowohl im Aufbau der ERNs eine wichtige
Rolle gespielt und tibernehmen 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 hat aus drei
bestehenden Patientenorganisationen Vertreter fiir die ePAGs gestellt: die
Osterreichische Kinderkrebshilfe fiir das ERN PaedCan, die Organisation
NF-Kinder fiir das ERN GENTURIS und Ulrike Holzer fiir das ERN Skin.
Claas Rohl, Absolvent der EURORIDS Summer School und erster Osterrei-
chischer Absolvent des EUPATI Patient Expert Training Course war bereits
in die Einreichung von ERN GENTURIS involviert und bekleidet nun einen
Vorstandsposten in diesem ERN.

Eindriicke von der Inauguration der 24 ERNS
Foto: EURORDIS

Fiir weitere Informationen siehe:
http://www.eurordis.org/content/about-european-reference-networks



EUPATI - Hochkardtige Ausbildung fiir Patientenvertreter

Claas R6hl, Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria und Obmann EUPATI Osterreich

Die Europiische Patientenakademie (EUPATI) ist ein gesamteuropéisches
Projekt im Rahmen einer Innovative Medicines Initiative, das vom Européi-
schen Patientenforum geleitet wird und iiber Partnerschaften mit Patienten-
organisationen (u.a. European Genetic Alliance, Europédische AIDS-Behand-
lungsgruppe und EURORDIS), Universititen, gemeinniitzigen Organisationen
und einer Reihe europédischer Pharmaunternehmen verfiigt.

EUPATI widmet sich schwerpunktmiBig der Aus- und Weiterbildung, um die
Fahigkeit von Patienten, die medizinische Forschung und Entwicklung zu
verstehen und sich daran zu beteiligen, zu fordern und auszubauen. Zudem soll
die Verfiigbarkeit objektiver, zuverldssiger und patientenfreundlicher Informa-
tionen fiir die Offentlichkeit verbessert werden. EUPATI Osterreich hat 2017
eine Reihe von wichtigen Aktivitdten gesetzt, um die relevanten Stakeholder
iiber EUPATI zu informieren und mogliche Synergien zu den unterschiedlichen
Partnern auszuloten.

EUPATI Patient Expert Training Course

Der EUPATI Patient Expert Training Course ist ein 14-monatiges Fortbildungs-
programm fiir européische Patientenvertreter, die sich im Bereich Forschung-
und Entwicklung von Arzneimitteln engagieren wollen. Es ist eine Mischung
aus sechs E-Learning Modulen und zwei Veranstaltungen, bei der etwa 60
Patientenvertreter teilnehmen konnen. Wir sind sehr froh, dass aktuell drei
weitere dsterreichische Patientenvertreterinnen — von Europa Donna, Osterrei-
chische Kinderkrebshilfe und Hepatitis Hilfe Osterreich — den EUPATI Patient
Expert Training Course absolvieren. Mit Ende 2018 werden sie diese Ausbil-
dung abgeschlossen haben und der Arzneimittelentwicklung in ihren Indikati-
onsgebieten als kompetente Partner zur Verfiigung stehen.

EUPATI Informationsveranstaltung — Pharmig, 24.4.2017

Die Pharmig unterstiitze EUPATI Osterreich dabei eine Informationsveranstal-
tung fiir die osterreichische pharmazeutische Industrie durchzufithren. Die
Sprecher Ulrike Holzer, Dr. Martin Bauer, Dr. Matthias Gottwald und Claas
Rohl stellten EUPATI Austria vor und tauschten sich mit den zahlreichen Teil-
nehmern dieser Veranstaltung aus.

EUPATI - OKIDS Kongress, 15.11.2017

Neben mehreren, internationalen Webinaren von EUPATI Europa in engli-
scher Sprache organisierte EUPATI Osterreich in Kooperation mit OKIDS
einen ersten osterreichischen Kongress zum Thema ,,Strategische Allianzen fiir
Kinder und ihre Arzneimittelbediirfnisse®. Die Veranstaltung war gut besucht,
wurde von den Teilnehmern sehr positiv aufgenommen und bot viele Moglich-
keiten des fachlichen Erfahrungsaustausches.

Den Verantwortlichen bei EUPATI Osterreich ist es besonders wichtig, die
Notwendigkeit der Patienteneinbindung in der pharmazeutischen Forschung



und den Nutzen fiir alle beteiligten Stakeholder klar zu vermitteln. Das soll
mittelfristig zu einem Umdenken in der Herangehensweise im Forschungsbe-
reich in Osterreich und dariiber hinaus fiihren. Im Rahmen dieses Kongresses
fand auch der erste Osterreichische EUPATI Patientenworkshop statt. Thema
war Patient Involvement in Ethikkommissionen.

In der Praxis sind Patienteninformationen meist so komplex geschrieben und
so umfangreich, dass Patienten leicht iiberfordert sein konnen. Eine Einbin-
dung der Betroffenen in der Erarbeitung ist sinnvoll und EUPATI konnte
anhand des Workshops demonstrieren, dass ein messbarer positiver Effekt
erzielt werden kann, wenn Patienten bei der Erstellung der Texte eingebunden
sind.

Informationsveranstaltungen von EUPATT in Osterreich:

Bei zahlreichen Anlissen konnten Mitglieder von EUPATI Osterreich Vortrige
halten, in Workshops mitwirken oder an Podiumsdiskussionen teilnehmen.

Wir freuen uns, dass wir sowohl bei Veranstaltungen der akademischen Forschung,
von Patientenorganisationen aber auch bei Veranstaltungen der pharmazeutischen
Industrie, iiber die Angebote von EUPATI und die potentielle Rolle von Patienten-
vertretern in der Forschung informieren konnten.

Das Team von EUPATI Osterreich:

Helga Thieben, Dominique Sturz, Sabine Spitz (vorne), Renate Schwarz (hinten),
Ulrike Holzer, Claas Réhl, Florian Lagler (vinr)

Foto: Michael Seirer
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Tag der Selbsthilfe



Veranstaltungen

Onkologische Wintergesprdche
20.-21. Jdnner 2017, Linz

Ulrike Holzer,

Stellvertr. Obfrau von Pro Rare Austria

ETRIIT

Ulrike Holzer (Pro Rare Austria)
Foto: Novartis

P EupaT

Marianne Wenzl, Ulrike Holzer (vinr)
Foto: Pro Rare Austria

Bereits zum 16. Mal bot Novartis Oncology Osterreich mit den Onkologischen
Wintergespréchen allen Fachgruppen in der Medizin einerseits und Patienten-
organisationen andererseits eine Plattform zum fachlichen Austausch im Bereich
der Onkologie. Fiihrende nationale und internationale Experten présentieren
und diskutieren am 20. und 21. Januar 2017 in Linz aktuelle Themen aus den
verschiedenen Bereichen dieser Fachrichtung.

Unter dem Motto — Von der Selbsthilfe zum Patient Advocate — stand das 4.
Forum fiir Patient Advocacy und Selbsthilfe im Rahmen dieser Wintergespriche.
In verschiedenen Workshops, Vortrédgen und Diskussionsrunden wurden die
Bediirfnisse, Probleme und Sorgen von Patienten besprochen und geeignete
Losungen ausgelotet. Wie Betroffene die Forschung mitgestalten, wie sie sich
auf EU-Ebene engagieren konnen und welche Ausbildungsprogramme dafiir
hilfreich sind, diese und dhnliche Fragen und Themen wurden den Besuchern
in spannenden Sessions naher gebracht. Neben Jan Geissler, dem ehemaligen
Geschéftsfithrer von EUPATI International, berichtete auch Claas Rohl — er ist
Obmann NF Kinder, Vorstandsmitglied von Pro Rare Austria und erster oster-
reichischer Absolvent des 14-monatigen EUPATI Patientenexperten-Trainings-
kurses — iiber seine Ausbildung: ,Im Rahmen dieser Ausbildung konnte ich mir
fachliche Kompetenz aufbauen, um Konzepte auszuarbeiten und diese Entschei-
dungstréigern vorzulegen, meinte Herr Rohl zufrieden.

Fiir Auflockerung und die notige Portion Humor sorgte der Osterreichische
Buchautor und Business Speaker Michael Trybek mit seinem Vortrag ,,SMILE —
Humor als Kompetenz und Ressource fiir Gesundheitsberufe.”



Alles auBer gewéhnlich — das Fest der seltenen Erkrankungen
24. Mdrz 2017, Wien

Anna Prdhofer
Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen

Der Rare Disease Day findet weltweit am 29. Februar statt. In Wien fand die

A I. I. E S Alu Ss ER Veranstaltung zum Tag der seltenen Erkrankungen am 4.3.2017 im Wiener

= Museumsquartier und damit bereits zum achten Mal statt. Diesmal ganz
G E w n H N L I E H anders, als Fest: optimistisch, laut und bunt.

Menschen. Viele Menschen. War das nicht das Fest der seltenen Erkrankungen?
Wenn es hier um ,Seltene” geht, wie kommt es, dass es doch in der gesamten
Ovalhalle so wuselt? Das ist ganz einfach: GEMEINSAM SIND WIR NICHT SO
SELTEN! Wie Xavier Naidoo singt: ,Was wir alleine nicht schaffen, das schaffen

[AS FEST DER SELTEMEN ERKRAMKUNGEN wir dann zusammen.“ Genau das ist unser Motto und der Grund, warum beim
ti MARZ 2017 Fest der seltenen Erkrankungen gar nicht so wenige Betroffene mit Familien und
» 13:00 BIS 16:00 UHR Freunden zusammenkommen. Es ist ein groBes Miteinander, von dem wir alle

.EF‘[HI. 1 | MUSELIMSQUARTIER | 1070 WIEN
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profitieren. Eine Gemeinschaft, die zeigt, dass es uns alle gibt und die gesehen
werden soll. Eine Gemeinschaft, die etwas erreichen mochte: Pro Rare Austria

0 rars aasing . . .
| e mit all ihren besonderen Mitgliedern.

— R = b o= &

o1y & L Auch in diesem Jahr wurde ich mit der schonen Aufgabe betraut, die Kinder-

Fest der Seltenen Erkankungen, Poster betreuung zu organisieren: Es wurde geschminkt, gezaubert, gespielt, gebaut
und gebastelt. Doch nicht nur das. Hier spriihte es nur so von Menschlichkeit.
Fiir uns ist diese Zeit jedes Mal wieder ein Geschenk, in der wir sehr beriithrende
Momente erleben: Kinder, die ausgelassen herumlaufen. Kinder, die sich iiber
das Aussehen anderer Kinder wundern und nicht einfach wegschauen, sondern
ihnen die Hand geben und fragen, was da eigentlich los ist. Kinder, die sehen,
dass ein anderes Kind Unterstiitzung braucht und keine Sekunde zogern zu
helfen. Kinder, die gemeinsam etwas schaffen, das sie alleine nicht konnten.
»Und was wir alleine nicht schaffen, das schaffen wir dann zusammen.“
Es wire schon, wenn die Welt ein kleines bisschen mehr so wére wie unsere
Kinder. Toleranz, Akzeptanz und Gemeinschaft. Danke, dass ich Teil davon
sein darf.

uwre -
PR FEAERN g e -y v Nach der offiziellen BegriiBung durch Rainer Riedl und dem EURODIS-Video
- L anlésslich des Rare Disease Day 2017 durften meine Kinderbetreuer und ich

gemeinsam mit MPS-Kindern und gesunden Geschwisterkindern das Programm
mit einem Tanz erdffnen. Es war ein groBes Miteinander, in dem jeder einzelne
gesehen wurde und einen Beitrag geleistet hat. Die Gemeinschaft ist in solchen
Momenten so stark, dass sie mich manchmal richtig umhaut. Uns ist es wichtig

mit unseren Choreographien zu zeigen, dass eine Erkrankung nicht automatisch
Das Rare Disease Logo bedeutet, dass jemand etwas nicht kann. ,Behindert ist man nicht, behindert
Foto: Christian Husar wird man.“ Wer mit einer Erkrankung lebt, weil genau, was ich damit sagen
mochte. Es kommt nicht darauf an, im richtigen Moment den richtigen und
genau denselben Schritt wie alle anderen zu machen. Entscheidend ist es dabei
zu sein, mitzumachen, Spaf zu haben. Und es kommt darauf an, dass jeder



auf seine Kosten kommt. Wer es schafft eine schnelle Drehung zu machen, der
dreht sich. Alle anderen wackeln wihrenddessen mit den Hiiften und haben
genauso viel Spaf daran. Es geht nicht darum genauso schnell wie der Strom
zu schwimmen, sondern darum jemand zu sein, der den Strom auf seine Art
und Weise ganz wunderbar erginzt und den Schnell-Schwimmern auch mal
zeigt, worauf es im Leben wirklich ankommt.

Wiéhrend wir uns anschlieBend in den Kinderbereich zuriickzogen und dort
viel SpaB hatten, konnten sich die Erwachsenen dem groBartigen Programm

in der Arena 21 widmen, wo sie erst Martin Pyrker mit Boogie Woogie und Blues
und dann Hanno Rhomberg mit seinen grandiosen Zauberern und Jongleuren
begeisterten. Nach der gemeinsamen Networking-Zeit, in der sie einerseits

gute Gespriche fithren konnten und andererseits auch neugierig dem Gesche-
hen im Kinderprogramm folgten, fiel es ihnen fast schwer wieder zum néchsten
Programmpunkt in den Saal zuriickzukehren. Dort gab es einen groBartigen
Vortrag von Michael Trybek iiber die stdrkende Kraft von Humor — aber manche
hitten wohl gern mit uns mitgespielt.

Der gemeinsame Abschluss war fiir GroB und Klein ein Highlight, als wir im
Hof des Museumsquartiers auf ein Trommelkommando hin unsere bunten
Luftballons steigen lieBen. Was fiir ein schones Zeichen von Verbundenheit!
Génsehaut.

Impressionen vom Fest
der seltenen Erkrankungen
Foto: Alexander Gorisch







1. Rare Disease Dialog, Pharmig Academy
3. April 2017, Wien

Mag. Dominique Sturz,
Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria

Unter dem Titel ,Wie kommen Patienten mit seltenen Er-
krankungen rascher zur richtigen Diagnose?“ und aktiver
Mitwirkung von Pro Rare Austria wurden beim ersten
Rare Disease Dialog der Pharmig Academy an Hand von
Erfahrungen und Beispielen von Betroffenen und Arzten
die Irrwege bei der Diagnose von seltenen Erkrankungen
aufgezeigt und Ansitze der Politik und notwendige MaB-
nahmen zur gezielteren und rascheren Diagnosefindung
mit dem Ziel der besseren medizinischen Versorgung und
Therapie von seltenen Erkrankungen erortert.

Zuerst kamen Rainer Riedl, Obmann von Pro Rare Aust-
ria, und drei weitere Patientenvertreter — Jennifer Bocek,
Osterreichische Narkolepsie Gesellschaft, Iris Strillinger,
Morbus Fabry Selbsthilfegruppe Osterreich, sowie ich als
Vertreterin des Usher Syndroms — zu Wort. Das Publikum
erfuhr hier von der durchschnittlichen Diagnosedauer bei
seltenen Erkrankungen von vier Jahren, bei Narkolepsie
wurde von iiber 16 Verdachtsdiagnosen bis zur korrek-
ten Diagnosefindung berichtet, bei Morbus Fabry dauere
es manchmal 20 Jahre, beim Usher Syndrom musste man
Experten im Ausland aufsuchen, um nach vielen Jahren
der Ungewissheit und Recherche zur gesicherten Diag-
nose mittels Gentest in Osterreich zu gelangen. Hier
wurde deutlich, welche Auswirkungen die Ungewissheit
und der damit verbundene Energieaufwand auf das Leben
betroffener Familien haben, und dass eine gesicherte
Diagnose oft erst die Basis fiir zielgerichtetes Handeln und
auch entsprechendes Engagement in der Selbsthilfe ist. Die
Wichtigkeit von entsprechender Expertise und interdis-
ziplindrer Zusammenarbeit an den Universitdtskliniken
wurde ebenfalls unterstrichen.

In der zweiten Runde diskutierten neben Pro Rare Obmann
Rainer Riedl Experten aus Gesundheitspolitik und Medi-
zin Dr. Magdalena Arrouas, Bundesministerium fiir
Gesundheit und Frauen (BMGF) und Beirat fiir seltene
Erkrankungen, Dr. Renate Hoffmann-Dorninger, Oster-
reichische und Wiener Fachgesellschaft fiir Allgemein-
und Familienmedizin (OGAM, WIGAM), sowie Ass.Prof.
Priv.Doz. Dr. Till Voigtlander, Nationale Koordinations-

Toilneh

der Pod diskussion:
Till Voigtldnder, Wolfgang Sperl, Iris Strillinger, Jennifer Bocek,
Magdalena Arrouas, Renate Hoffman-Dorninger, Rainer RiedI,

Christina Lechner, Dominique Sturz, Wolfgang Schnitzel (vinr)
Fotos: E. Prokofieff

stelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) und Prim. Univ.
Prof. Dr. Wolfgang Sperl, Osterreichische Gesellschaft fiir
Kinder- und Jugendheilkunde und Universitatskinderklinik
Salzburg. Es ging um die nationale und die internationale
Dimension von seltenen Erkrankungen, insbesondere um
die im Mirz 2017 auf européischer Ebene gelaunchten 24
europiischen Referenznetzwerke mit 300 Expertisezentren
in der Europiischen Union. Osterreich bilde hier mit bis-
her zwei Zentren bedauerlicherweise das Schlusslicht, die
Qualitdtsanspriiche hierzulande seien hoch, Kapazititen
und finanzielle Ressourcen miissten aufgestockt, die Priifung
und Designation weiterer Kandidaten beschleunigt werden,
auch strukturelle Ursachen im osterreichischen Gesund-
heitssystem kamen zur Sprache.

Ziele der Veranstaltung waren die Scharfung des Bewusst-
seins fiir die Notwendigkeit einer rascheren und effekti-
veren Diagnose bei seltenen Erkrankungen durch Biinde-
lung der Expertise an entsprechenden Zentren, sowie das
Herausarbeiten der Verantwortlichkeiten und das Initiie-
ren konkreter Handlungsschritte aller involvierten Betei-
ligten insbesondere des Gesundheitssystems.



Eroffnung: .
Erste Kinder- und Jugend-Rehabilitation Osterreichs
9. April 2017, St.Veit

Michaela Weigl,
Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria

Unter dem Motto ,gemeinsam sind wir lowenstark* feierten wir nur zehn Monate
nach dem Spatenstich dank einer Rekordbauzeit die Eréffnung der ersten
Kinder- und Jugend-Rehaklinik Osterreichs: der Leuwaldhof in St.Veit im Pongau.
Bislang standen in Osterreich nur knapp 1/6 der notwendigen Kinderbetten im
Reha-Bereich zur Verfiigung — und selbst diese in reinen Erwachsenenein-
richtungen. Doch Kinder sind keine kleinen Erwachsenen: Sie haben andere
Voraussetzungen und vollig andere Bediirfnisse. Der Leuwaldhof schlieBt diese
enorme Versorgungsliicke nun zumindest fiir Kinder mit Krebs, angeborenen
Stoffwechselerkrankungen und Erkrankungen des Verdauungsapparates.

In der neuen Einrichtung am wunderschonen Sonnenplateau der Gemeinde St.
Veit gibt es insgesamt 82 Betten, 12 davon fiir seltene Erkrankungen wie z.B.
Mukopolysaccharidosen, Harnstoffzyklusstorungen oder Phenylketonurie.

Was fiir eine groBe Erleichterung und Verbesserung das darstellt, wird deutlich,
wenn man sich vor Augen hélt, dass Reha-Aufenthalte bislang nur in Deutschland
moglich waren. Familien mussten dafiir Reisen bis weit iiber 1000 km auf sich
nehmen. Dank Prof. Wolfgang Sperl, der das Konzept fiir die Klinik federfiihrend
erstellt und iiber Jahre hinweg unermiidlich dafiir gekdmpft hat, gibt es nun auch
in Osterreich einen Ort fiir Familien, an dem sie neue Kraft tanken kénnen. Das
multidisziplindre Team in St. Veit wird dafiir sorgen, dass sie durch umfang-
reiche therapeutische MafBnahmen auf iiber 650 m2 Therapieflache ,stark wie
Lowen” werden. Fiir Physiotherapie, Ergotherapie, Massagen, Logopédie, Diéto-
logie und psychologische Betreuung stehen Einzeltherapierdume, Turnsaal,
Gymnastiksaal, Kletterwand, Therapie- und Kleinkinderbecken, Geréte zum
Kraft- und Ausdauertraining und zur Gangschulung bereit.

Hier stehen Patienten im Mittelpunkt
Foto: photo-simonis.com




Das gesamte Gebdude wurde barrierefrei errichtet, die besonderen Bediirf-
nisse der moglichen Patienten wurden bereits in der Bauplanung beriicksich-
tigt, indem man Zimmer teilweise mit verstellbaren Pflegebetten und niedrig
gesetzten Waschbecken ausgestattet hat. Das Team um den medizinischen
Leiter Univ.-Doz. Dr. Fischmeister, die Pflegedienstleistung DKKS Gabi Sanio
und den Verwaltungsleiter Thomas Bogendorfer wird sein Bestes geben und
bereitet sich auch auf die Arbeit mit den weniger bekannten Indikationen gut
vor. So haben z.B. die Physiotherapeutinnen bereits die Einladung der MPS-
Gesellschaft zur Schulung auf die spezielle Therapie von MPS-Patienten mit

groBer Freude angenommen.

Das Rundumangebot fiir die gesamte Familie bietet nicht nur Familienzimmer,
sondern auch Kommunikationsbereiche und Arbeitsplitze fiir Eltern, einen
Spieleraum, einen heilpidagogischen Kindergarten und eine alle Schulstufen
umfassende Heilstattenschule. Eine familienorientierte Rehabilitation, bei
der die ganze Familie fiir vier Wochen Rehabilitation eingeladen wird und die
Sozialversicherung die Kosten fiir die ganze
Familie inkl. Therapien fiir Familienmitglie-
der bezahlt, gibt es nur fiir die hdmato-
onkologischen Patienten. Es ist zu hoffen,
dass die Familienorientierung von den Kran-
kenkassen kiinftig auch iiber diese Indikation
hinaus ausgeweitet wird. Fiir Stoffwechsel-
patienten wird von der Versicherung in der
Regel ein Aufenthalt von drei Wochen geneh-
migt und eine Begleitperson iibernommen.
Zusitzliche Begleitpersonen konnen fiir einen
Gastbeitrag von 49,50 Euro (Kinder bis sechs

Jahre 47,50 Euro) mitgebracht werden. Ab 3.
Willkommensgrug fiir die Rehagédste ~ Juni 2018 sollen die ersten Patienten aufge-
Foto:MPS  hommen werden.

Dr. Alexander Biach, Vorsitzender des Hauptverbands der Osterreichischen
Sozialversicherungstriger verkiindete bei der Er6ffnung: ,Die Versicherungs-
trager werden mit raschen und unbiirokratischen Bewilligungen der Reha ihren
Beitrag dazu leisten.”

Bei der Eroffnungsfeier spazierte ich mit groBer Freude durch das ganze Haus,
genoss die schone Landschaft und stellte mir vor wie phantastisch der Aufent-
halt fiir betroffene Familien sein wird. In Anbetracht dessen bleibt mir nur
Eines zu sagen: Die Anmeldeformulare und Modalititen sind auf der Homepage
www.leuwaldhof.at zu finden.



Eroffnung:
Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases
8.-9. Mai 2017, Wien

Paul Just und Kaan Boztug,
Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases (LBI-RUD)

Bild links:

Kaan Boztug,
Jean-Pierre Bourguignon
Foto: LBI RUD
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Victoria Mauric,
Susanne Greber-Platzer
Foto: LBI RUD

Anfang Mai 2017 tagte das Scientific Advisory Board des Ludwig Boltzmann

Institute for Rare and Undiagnosed Diseases (LBI-RUD), um sich einen Uber-

blick iiber die Organisation und Struktur sowie einen detaillierten Einblick in
die aktuellen Forschungsprojekte und die Ergebnisse aus dem ersten Jahr der
Institutstatigkeit zu verschaffen.

Den Abschluss dieses duerst produktiven ersten Scientific Advisory Board-
Meetings stellte die offizielle Eroffnungsfeier des LBI-RUD dar. Hauptredner war
Prof. William A. Gahl, der auch den Board-Vorsitz des hochkaritig und multidis-
ziplindr besetzten SAB des LBI-RUD innehat. Als klinischer Direktor des Nati-
onal Human Genome Research Institute (Bethesda, USA) und Leiter des weltweit
ersten Undiagnosed Diseases Program der National Institutes of Health gab er
faszinierende Einblicke in die Geschichte und wissenschaftliche Arbeit dieses

einzigartigen Programms.

Wie Institutsleiter Prof. Kaan Boztug in seinem Vortrag betonte, ist Wien mit
dem LBI-RUD zu einem internationalen Hotspot fiir die Erforschung selte-
ner Erkrankungen geworden. Forschungsschwerpunkte des Instituts bilden
seltene immunologische und hamatopoetische (PI Kaan Boztug) sowie neuro-
logische Erkrankungen (PI Vanja Nagy). Neben einer Bioinformatik-Abteilung
(PI Christoph Bock) werden auBlerdem die ethischen, sozialen, 6konomischen
und politischen Aspekte von seltenen Erkrankungen erforscht (PI Christiane
Druml). Exzellente biomedizinische und bioethische Spitzenforschung sowie
mehr 6ffentliche Aufmerksamkeit fiir das Thema Rare Diseases sind die obers-
ten Ziele des gesamten Forschungsteams.

SchlieBlich wurde das erfolgreiche einjidhrige Bestehen des LBI-RUD mit allen
MitarbeiterInnen, zahlreichen KooperationspartnerInnen, Freunden und
UnterstiitzerInnen sowie prominenten Gésten aus Wissenschaft, Presse und
Politik im CeMM Forschungszentrum gefeiert. Zur illustren Runde der Géste
an diesem Abend gehorte auch Prof. Jean-Pierre Bourguignon, der als Prasi-
dent dem Europédischen Forschungsrat (European Research Council) vorsteht.

Das LBI-RUD wurde nach einem hochkompetitiven Bewerbungs- und Auswahl-
prozess gegriindet und besteht seit April 2016 als Kooperation der Ludwig Boltz-
mann Gesellschaft und der Partnerinstitutionen CeMM Forschungszentrum fiir
Molekulare Medizin der Osterreichischen Akademie fiir Wissenschaften, Medi-
zinische Universitat Wien und St. Anna Kinderkrebsforschung.



Inaugurationssymposium des Rare Disease Cluster Salzburg
12.5.2017, Salzburg

Victoria Mauric,

Projektmanagerin bei Pro Rare Austria

Spannende Vortrdge und ...
Foto: Simon P. Haigermoser

Am Freitag den 12. Mai 2017 fand in
dem wunderbaren Ambiente der alten
Universititsbibliothek in Salzburg
das ,Inaugurationssymposium des
Rare Disease Cluster Salzburg” —
kurz RACLUS - statt. Den Vorsitz
hatten ao. Univ.-Prof. Dr. Lore Breiten-
bach-Koller und Univ.-Prof. Dr. Mag.
Babara Kofler inne, wiahrend Prim.
Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer die
Hintergriinde und Ziele des Netzwer-
kes erlduterte:

Demnach schlieBen sich Institutionen
aus universitaren Einrichtungen des
Landes Salzburg mit anderen Institu-
tionen Osterreichs (Innsbruck, Linz,
Krems und Wien) und internationalen
Kooperationspartnern zusammen, um
die strukturellen MaBnahmen, welche

sich u.a. aus dem Nationalen Aktions-
plan fiir seltene Erkrankungen im
Zusammenhang mit der Designation
von Expertisezentren ergeben, rascher
zu einem Vorteil fiir Patienten werden
zu lassen. Dabei fokussiert RACLUS
insbesondere die Analyse molekularer
Mechanismen bei seltenen Erkrankun-
gen, um fiir diese, mafBgeschneiderte
Therapien entwickeln zu konnen.

Wiéhrend Wissenschaftler und Medi-
ziner unterschiedlicher Fachbereiche
die Gelegenheit bekamen, ihre
Forschung zu seltenen Erkrankungen
vorzustellen, war Pro Rare Austria
eingeladen, um im Rahmen eines
Vortrages auf die Rolle der Patienten
und die Leistungen der Selbsthilfe
aufmerksam zu machen.

... Teilnehmer des RACLUS -Inaugurationssymp

Foto: Simon P. Haigermoser



EURORDIS Mitgliederversammlung
18. Mai 2017, Budapest

Ulrike Holzer,

Stellvertr. Obfrau von Pro Rare Austria

Ulrike Holzer, Yann Le Cam,
Dominique Sturz, Claas R6hl (vinr)

Dominique Sturz, Russel Wheeler,
Ulrike Holzer (vinr)
Fotos: Pro Rare Austria

Bei herrlichem Wetter fand die jahrliche Mitgliederver-
sammlung in Budapest statt. Es war dies ein ganz besonde-
res Treffen, denn EURORDIS feierte hier sein 20-jahriges
Bestehen.

Wie jedes Mal gab es einen Uberblick iiber den Haushalt,
die Aktivitaten im vergangenen Jahr und eine Vorschau
auf die nichste Periode. Die Erfolgsgeschichte der EU,
der Aufbau der 24 European Reference Networks und die
Projekte Rare Connect sowie INNOVCare waren einige
der Themen, iiber deren neuesten Stand berichtet wurde.
Betroffene aus vielen Mitgliedsstaaten beklagten, dass die
Projekte — allen voran die nationalen Plane — nur schlep-
pend vorankédmen. Die hehren Ziele, wie gleiche Rechte
fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen, rascher Zugang
zu Medikamenten und eine addquate Versorgung riickten
auf diese Art und Weise in die Ferne.

Ein Riickblick auf 20 Jahre Engagement von EURORDIS
als Allianz fiir die Seltenen zeigte allerdings, dass es seit
der Griindung dieser Organisation doch viele erfreuliche
und vielversprechende Fortschritte gegeben hat. Als ein
Beispiel sei hier die Anzahl der nationalen Allianzen fiir
seltene Erkrankungen genannt, die sich in diesem Zeit-
raum von 2 auf 50 erhoht hat. Dies ist ein klarer Beweis
dafiir, dass die Bedeutung von Patientenorganisationen
deutlich zugenommen hat.

Seitens Pro Rare Austria war es mir wichtig, mit den
Verantwortlichen fiir die ECRD 2018, Sharon Ashton und
Anja Helm die Weichen fiir eine erfolgreiche Konferenz in
Wien zu stellen. Wir diskutierten austfiihrlich in welcher
Form sich Pro Rare Austria als Co-Organisator einbringen
kann und welche Parameter zu beachten sind.

Mit einem gemeinsamen Abendessen, untermalt von
ungarischen Csardas-Musikern und -Tdnzern — ibrigens

ein Geschenk des ungarischen Dachverbands HUFERDIS —
klang diese Mitgliederversammlung aus.



Selbsthilfe-Fachkonferenz
11. Oktober 2017, Graz

Elisabeth Bachler,
Leiterin der Selbsthilfe Steiermark

Um die Selbsthilfeangebote in der Steiermark besser miteinander zu vernetzen,
haben die jeweiligen Gesundheits- und Sozialressorts des Landes Steiermark
und der Stadt Graz per April 2016 die Selbsthilfe Steiermark als eine Steiermark-
weit agierende Kontakt- und Servicestelle eingerichtet. Vorrangiges Ziel dieser
kooperativen Arbeit auf Landes- und Kommunalebene ist, einen organisatori-
schen Rahmen zu schaffen, um Selbsthilfestrukturen und -aktivitdten zu starken
und die Angebote fiir Betroffene leichter zuganglich zu machen.

Die Selbsthilfe Steiermark organisierte nun in Kooperation mit der FH
JOANNEUM, August Aichhorn Institut fiir Soziale Arbeit, die erste Selbsthilfe-
Fachkonferenz in der Steiermark. Unter dem Motto ,Auf dem Weg in die
Gesundheitsgesellschaft” fanden sich zahlreiche Betroffene, Selbsthilfegruppen-
leiter, Interessierte und Professionistinnen im Audimax der FH JOANNEUM
ein. Neben Vortriagen renommierter Personlichkeiten, wie Dr. Andrea Kdolsky,
DSA Christoph Pammer, MPH, MA und FH Prof. Dr. Siegfried Walch, stellten
sich 30 steirische Selbsthilfegruppen an ihren Informationsstéinden vor und ein
umfangreiches Rahmenprogramm rundete das Angebot ab.

Der Tag der Selbsthilfe stand im Zeichen, die Selbsthilfe in der Steiermark zu
verorten, sichtbar zu machen und zugleich den Dialog zwischen Betroffenen
und Professionistinnen aus dem Gesundheits- und Sozialbereich zu stérken.

p10 rare austria
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Ulrike Holzer, Victoria Mauric
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8. Osterreichischer Kongress fiir seltene Erkrankungen
19.-21. Oktober 2017, Wien

Victoria Mauric,
Projektmanagerin bei Pro Rare Austria

»Es wiirde mich betriiben, nachstes Jahr wieder hier zu sitzen und dieselben Punkte durchzugehen.
Es wire wichtig, aus den Ergebnissen gemeinsam etwas zu machen!®, erklarte Thomas Kroneis
(KEKS), und fand damit die passenden Worte zum Ausklang des 8. Kongresses fiir seltene Erkran-
kungen, welcher von 19. bis 21. Oktober 2017 im Wiener Museumsquartier stattfand.

Die vom Forum seltene Krankheiten, im Speziellen von Dr. Till Voigtlinder und Dr. Vassiliki
Konstantopoulou, in Zusammenarbeit mit Pro Rare Austria organisierte Veranstaltung, stand im
Jahr 2017 im Zeichen der sozialen Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen.

Wihrend der erste Kongresstag einen Einblick in die medizinische Dimension seltener Erkran-
kungen gewidhrte, lag der Fokus des zweiten Teiles der Veranstaltung, welcher von Mag. Gerhard

Embacher (BMGF) eriffnet wurde, auf der gesundheitspolitischen Dimension. Im Zentrum der
Aufmerksamkeit standen zunéchst Dr. Enrique Terol (Europédische Kommission) mit seinem
Vortrag iiber die Européischen Referenznetzwerke (ERN), sowie Dr. Ursula Unterberger (NKSE,
Orphanet Austria) mit ihrer Vorstellung des Osterreichischen Prozesses der Designation von
Expertisezentren fiir seltene Erkrankungen. Erganzt wurden diese Kernthemen aus dem Nationalen
Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen (NAP.se) durch eine Priasentation von Victoria Mauric
(Pro Rare Austria) zu weiteren in Umsetzung begriffenen MaBnahmen im Rahmen des Forder-
projektes ,ProNAP — Unterstiitzung der Umsetzung des NAP.se“. Wie Dr. Wolfgang Schnitzel
(Shire, Pharmig) schlieBlich veranschaulichte, bleibt auch die pharmazeutische Industrie von
den Entwicklungen nicht unberiihrt, da seltene Erkrankungen hier nach wie vor eine Heraus-
forderung darstellen. Die anschlieBende Podiumsdiskussion, moderiert von Dr. Susanne Kircher
(MedUni Wien), bestach durch die heterogene Zusammensetzung der Teilnehmer und fiihrte
Stakeholder aus dem 6ffentlichen Dienst mit medizinischen Experten sowie Vertretern der Patienten
und der pharmazeutischen Industrie zusammen.

Die 2. Osterreichische EUROPLAN-Konferenz und damit die soziale Dimension seltener Erkran-
kungen, wurde mit einer Vorstellung des Fonds Soziales Wien durch Angela Lindner, seiner Angebote
und Leistungen im Sozialbereich sowie der neu eingerichteten Gesundheitshotline 1450 er6ffnet.
Im Anschluss berichteten Raquel Castro (EURORDIS) und Dr. Ursula Holtgrewe (Zentrum fiir
Soziale Innovation) iiber das EU-Projekt INNOVCare (Innovative Patient-Centred Approach for
Social Care Provision to Complex Conditions) und verwiesen auf bestehende Liicken in der Koordi-
nation zwischen den medizinischen, den sozialen und den Unterstiitzungsdiensten in den Mitglied-
staaten sowie auf einen diesbeziiglichen Pilotversuch mit sogenannten Case Managern in Ruménien.

Konkret und greifbar wurden die Herausforderung im Alltag, denen sich Menschen mit selte-
nen Erkrankungen gegeniibersehen, schlieBlich durch Berichte von Angehdrigen, wie jenem von
Yvonne Otzelberger (Angelman Verein Osterreich) und Ernst Leitgeb (HHO). Ergédnzend konnten
im Zuge der zweiten Podiumsdiskussion wichtige Kernaussagen zur sozialen Versorgung von
Menschen mit selten Erkrankungen und méglichen neuen Wegen in Osterreich getroffen werden.



Nach einer kurzen Vorstellung aktueller Aktivitdten und Neuerungen fiir die Mitglieder, fand am
Morgen des dritten Kongresstags zundchst die Generalversammlung von Pro Rare Austria statt.
Das Herzstlick der Veranstaltung bildeten jedoch drei parallel gefiihrte Multi-Stakeholder-Work-
shops zu Fragen von psychosozialer Gesundheit (Moderation: Mag. Joy Ladurner), Herausforde-
rungen im Alltag (Moderation: Mag. Dominique Sturz) sowie finanzieller Absicherung und Behor-
denwegen (Moderation: Dr. Till Voigtlander). Neben der Erhebung und Kategorisierung aktueller
Problemlagen, stand in allen drei Fokusgruppen die Diskussion moglicher Losungsansétze im
Vordergrund. Die Ergebnisse der Workshops wurden anonymisiert und im Rahmen des 2. Oster-
reichischen EUROPLAN-Berichtes veroffentlicht.

Mit dem Nationalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen wurde in einem ersten Schritt die
medizinische Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen in den Mittelpunkt gesund-
heitspolitischer Aufmerksambkeit geriickt. Nun ist es an der Zeit, in einem zweiten Schritt auch
der sozialen Dimension seltener Erkrankungen jene Bedeutung beizumessen, die sie im Alltag

von Betroffenen hat — denn sie beeinflusst alle Tage ihres Lebens.

Teilnehmer der EUROPLAN-Konferenz
Foto: Pro Rare Austria

Rainer Riedl, Raquel Castro, Ulrike Holzer (vinr)
Foto: Pro Rare Austria
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EURORDIS: Council of National Alliances
25.-26. Oktober 2017, Paris

Ulrike Holzer,
Stellvertr. Obfrau von Pro Rare Austria

Das zweitédgige Meeting des Council
of National Alliances startete mit der
Frage, welches Motto und welcher
Slogan passend wire und daran an-
schlieBend welche Botschaften das
Video fiir den Rare Disease Day-2018
vermitteln sollte.

Es wurden Plidne diskutiert, neue Inter-
essentenkreise fiir den Rare Disease Day
(RDD) zu gewinnen. Unter dem Titel
,Friends of RDD“ will EURORDIS ver-
suchen, auch die Industrie starker
ins Boot zu holen. Durch die Verwen-
dung eines gemeinsamen Themas
bzw. eines einheitlichen Styleguides
konnte noch mehr Aufmerksamkeit
fiir die seltenen Erkrankungen erzielt
werden. Auch bittet EURORDIS die
nationalen Allianzen in ihrem Namen
den Zusatz ,Rare Disease —country-
name” — in unserem Falle also Rare
Disease Austria — als Zeichen der Ver-
bundenheit mit allen anderen natio-
nalen Dachverbénden und des Zusam-
menhalts in Betracht zu ziehen. Das
Team der EURORDIS-Initiative, Rare-
Connect.org, ein wachsendes Online-

netzwerk von Gemeinschaften fir

seltene Krankheiten, das tausende
Patienten, Familien und Gruppen, die
sonst moglicherweise isoliert sein
wiirden zusammenbringt, wurde um
eine weitere Non-Profit-Organisation
(The Hospital for Sick Children) er-
ganzt. RareConnect wird durch Spen-
den und Sponsorengeldern von Unter-
nehmen unterstiitzt.

Einen breiten Raum nahm auch die
Diskussion um die Zukunft der Gesund-
heitspolitik fiir den Bereich der seltenen
Erkrankungen in der Europdischen
Union ein. Mit der Empfehlung des
Rates fiir Europiisches Handeln im
Bereich der seltenen Krankheiten aus
dem Jahr 2009 wurde den Mitglied-
staaten unter anderem die Bildung von
Zentren und die Ausarbeitung von
Pldnen zur Steuerung von MaBnahmen
auf dem Gebiet der Seltenen Erkran-
kungen empfohlen. Was hat sich in den
fast zehn Jahren seither getan? War
das ausreichend, oder miissen neue
Initiativen folgen? Welchen Stellenwert
werden die seltenen Erkrankungen
wihrend der EU-Ratsprésidentschaft
von Osterreich im zweiten Halbjahr
2018 haben? Zusammen mit den
Nationalen Allianzen arbeitet EUROR-
DIS im Rahmen einer Vielzahl neuer
Initiativen daraufhin, dass die Seltenen
auch in Zukunft nicht in Vergessen-
heit geraten. Das Meeting in Paris war
in dieser Hinsicht wieder ein wichtiger
Ansporn.

Mitglieder des Council of National Alliances,
Ulrike Holzer (rechts)
Foto: Pro Rare Austria



GesundheitsstraBe an der IMC FH Krems

7. November 2017, Krems

Victoria Mauric, Projektmanagerin bei Pro Rare Austria
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Auf der GesundheitsstraBe: Johanna Sadil am
Stand von Pro Rare Austria
Foto: Pro Rare Austria

Anfang November war Pro Rare Austria zu Gast an der IMC
Fachhochschule Krems und hier ,unterwegs® auf der so
genannten GesundheitsstraBle. Diese gab den Besucher-
innen und Besuchern die Moglichkeit an verschiedenen
Stationen, darunter auch von der Johanniter-Unfall-Hilfe,
144 Notruf Niederdsterreich, tut gut!, Lilith Frauen-
zimmer und Volkshilfe, die eigenen Gesundheits- und
Fitnesswerte zu testen und weiterfiihrende Informationen
zu bekommen. So konnte beispielsweise auch die eigene
korperliche Verfassung bei Mobilitédtsiibungen an Fitness-
geriten getestet werden. Auch die verschiedenen Geh-Hilfen
konnten ausprobiert werden, was vor allem bei den jlinge-
ren Besucherinnen und Besuchern groBen Anklang fand.

Fir Pro Rare Austria war vor allem das Motto ,,Die Kinder
von heute sind die Erwachsenen von morgen, unter dem
die FH Krems Interessierte — insbesondere Schiilerinnen
und Schiiler — dazu einlud, die Gesundheitsstrafie am
Campus zu besuchen. Eine Reihe von Fachvortriagen aus
den angebotenen Studiengidngen und die Moglichkeit,
ihren Gesundheitszustand zu testen, lockten viele junge
Menschen an. Dariiber hinaus konnten sich die insgesamt
90 Jugendlichen iiber unterschiedliche Einrichtungen und
Organisationen im Gesundheitswesen informieren.

Pro Rare Austria nutzte diese schone Gelegenheit, um
seine Mission und seine Aktivitdten neuen Zielgruppen
vorzustellen.



2. Rare Disease Dialog, Pharmig Academy
13. November 2017, Wien

Dominique Sturz,
Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria

Teilneh der Podi disk

Alexander Meier, Anna Bucsics,

Kaan Boztug, Michaela Weigl,Claas Réhl,
Brigitte Blochl-Daum, Christina Lechner,
Wolfgang Schnitzel (vinr)

Foto: E. Prokofieff
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Beim zweiten von der Pharmig Academy organsierten Rare Disease Dialog

mit dem Titel ,Zukunft der Orphan Drug Designation in Europa“ wurde an
Hand von Erfahrungen und Ausfiithrungen betroffener Patientenvertreter
aus dem Vorstandsteam der Pro Rare Austria, sowie an Hand von Statem-
ents und Beitriigen von Arzten und involvierten Wissenschaftern iiber die
Entwicklung von Orphan Drugs als Therapie von seltenen Erkrankungen
und ihre Herausforderungen diskutiert.

Teilnehmer der Diskussionsrunde waren Univ.Prof Dr. Brigitte Blochl-Daum,
Committee for Orphan Medicinal Products (COMP) der European Medicines
Agency (EMA) Scientific Advise Working Party (SAWP) der EMA, Assoc. Prof.
Dr. Kaan Boztug, Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed
Diseases (LBI-RUD) und Vienna Center for Rare and Undiagnosed Diseases
(CeRUD), Dr. Anna Bucsics, Mechanism of Coordinated Access to Orphan
Medicinal Products (MoCA), Dr. Alexander Meier, Rechtsanwalt und Regula-
tory Expert fiir Orphan Drugs, Claas Rohl, Européischen Patientenakademie
(EUPATI) Austria, Neurofibromatose (NF) Kinder und Pro Rare Austria,
sowie Michaela Weigl, Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen (MPS) und
Pro Rare Austria.

Das Publikum erfuhr iiber die Hintergriinde der Orphan Drug Designation
als Instrument der Erleichterung der Medikamenten- und Therapieentwick-
lung fiir seltene Erkrankungen, welche ein groBes wirtschaftliches und finan-
zielles Risiko darstelle und daher einen geringen Stellenwert in der Therapie-
entwicklung eingenommen hatte. Die im Jahr 2000 eingefithrte Orphan
Drug Designation der European Medicines Agency (EMA) hat das Ziel, die



Entwicklung von Arzneimitteln und Therapien fiir seltene Erkrankungen zu
stimulieren und zu ermdglichen. Der geschaffene Rechtsrahmen erweise
sich insofern als erfolgreich, als die Anzahl der zugelassenen Orphan Drugs
seither erheblich gestiegen ist. Derzeit befindet sich das gezielt geschaffene
Anreizsystem in Evaluierung, Patentrechte und Exklusivitit fiir eine bestimmte
Indikation seien wichtige Anreizsysteme.

In den Diskussionsbeitrdgen und Erfahrungsberichten der beiden Patienten-
vertreter aus unserem Vorstandsteam wurde betont, dass nicht nur der Erhalt
der Entwicklungsanreize sondern auch die aktive Patientenbeteiligung im
Entwicklungsprozess unabdingbar fiir die Zukunft der Therapie von seltenen
Erkrankungen sei. Auch der Stellenwert des Zugangs und der Leistbarkeit
nach der Zulassung von Therapien und damit die Rolle der Zahler wurden
hervorgehoben.

Die Diskussionsveranstaltung bot Einblick in die Herausforderungen der
Orphan Drug Entwicklung und den damit verbundenen europdischen Diskurs.
Ziele dieser Veranstaltung waren das Aufzeigen der wichtigsten Fakten zum
Thema Orphan Drug Designation fiir Offentlichkeit und Politik und das Erér-
tern der Bedeutung der Anreizsysteme fiir die Fortsetzung der Entwicklung
von Orphan Drugs zur Therapie von seltenen Erkrankungen. Uber 100 gela-
dene Gaste horten interessiert zu und lieBen den Abend beim anschlieBenden
Buffet mit angeregten Gespréchen ausklingen.



Teilnehmer des EUPATI -
OKIDS Kongresses
Foto: Michael Seirer

1. OKIDS — EUPATI Kongress
15. November 2017, Wien

Dominique Sturz,
Mitglied des Vorstands von Pro Rare Austria

Unter dem Titel ,Strategische Allianzen fiir Kinderarzneimittel“ und in Zusammenarbeit mit EUPATI
Osterreich veranstaltete das dsterreichische Kinderforschungsnetzwerk (OKIDS) am 15. November
im Apothekertrakt des Schlosses Schénbrunn in Wien den ersten OKIDS — EUPATI Kongress.

Der Vormittag des Kongresses war nach dem WillkommensgruB durch Prim.
Univ.Prof. Dr. Wolfgang Sperl, Prisident der Osterreichischen Gesellschaft fiir
Kinder- und Jugendheilkunde, und der Er6ffnungsrede durch Dr. Magdalena
Arrouas, Bundesministerium fiir Gesundheit und Frauen, dem Thema ,,Strate-
gische Partnerschaften in Osterreich® gewidmet — hier kamen Prof. Dr. Robin
Rumler, Pfizer Corporation Austria, Claas Rohl, EUPATI Austria, Univ.Prof. Dr.
Ruth Ladenstein, OKIDS GmbH, sowie Univ.Prof. Dr. Susanne Greber-Platzer,
Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde — MedUniWien, zu Wort.

Den Vortragen zu den Herausforderungen der Arzneimittelentwicklung fiir
Kinder, zur Rolle des miindigen Patientenvertreters in der Arzneimittelentwicklung, zum dsterreichi-
schen Kinderforschungsnetzwerk und zur Rolle der Universititen folgte ein Roundtable mit dem Titel

»,Gemeinsam Hiirden tiberwinden® mit Dr. Hemma Bauer, Bundesministerium fiir Wissenschaft und
Forschung, Dipl.Ing. Dr. Michaela Fritz, Vizerektorin der Medizinischen Universitiat Wien, DDr. Karl-
Heinz Huemer, AGES-MEA — AGES Medizinmarktaufsicht, Univ.Prof. Dr. Ruth Ladenstein, OKIDS
GmbH, Mag. Martin Munte, Pharmig und Amgen GmbH, PD Dr. Johannes Pleiner-Duxneuner, Roche
Austria GmbH, meiner Person als Patientenvertreterin und Mag. Eva Wildfellner, Bundesministerium
flir Gesundheit und Frauen. Im Vordergrund stand hier wohl der Konsens dartiber, dass die politischen
und strukturellen Hiirden vielfiltig und nur unter groBer Anstrengung und mit vereinten Kraften
zu {iberwinden seien.

Am Nachmittag wurden parallel zu den Themenblocken ,Therapieinnovationen in Osterreich durch
Studien® mit praktischen Beispielen und , Europiische Perspektiven der Arzneimittelentwicklung —
Bedeutung fiir Osterreich® mit Vortrigen zur Rolle der Europiischen Arzneimittelbehérde (EMA),
zur Sicht der Osterreichischen Behérde AGES-MEA und zur Sicht der Ethikkommission zwei EUPATI
Workshops angeboten: zu den Themen ,Was macht die Ethikkommission und wie kénnen sich
Patienten einbringen® und ,Verstiindliche Patienteninformation — Praktische Ubungen® mit den Vor-
tragenden PD Dr. Florian Lagler, Paracelsus Medizinische Universitdt Wien, Univ.Doz. Dr. Martin
Brunner, Ethikkommission der Medizinischen Universitat Wien, Univ.Prof. Dr. Martin Bauer,
Universitdtsklinik fiir Klinische Pharmakologie — MedUniWien und EUPATI Austria) und Ing. Claas
Rohl, EUPATI Austria, die beiden Workshops erfreuten sich reger Teilnahme.

Der erste OKIDS — EUPATI Kongress bot einen spannenden Austausch und eine sehr gute Basis fiir
die Fortsetzung wertvoller bestehender strategischer Allianzen und Kooperationen.

EUPATI Osterreich — Pro Rare Austria war einst Geburtshelfer — ist den Kinderschuhen entwachsen,
bleibt aber weiterhin wichtiger Partner in seiner Rolle als Motor fiir Ausbildung und aktives Patient
Involvement von Patientenvertretern gerade aus dem Bereich seltener Erkrankungen.



Tag der Selbsthilfe
26. November 2017, Wien

Johanna Sadil,

Vorstandsassistentin Pro Rare Austria

,Dartiiber reden hilft“ unter diesem Motto stand der Tag der Selbsthilfe am
26. November 2017 im Wiener Rathaus. Die Wiener Gesundheitsférderung
(WiG) bot, gemeinsam mit der Selbsthilfeunterstiitzungsstelle (SUS) auch
heuer wieder iiber 80 Selbsthilfegruppen und Einrichtungen aus dem Wiener
Gesundheits- und Sozialwesen die Moglichkeit, sich der breiten Offentlich-
keit vorzustellen. Auch Pro Rare Austria nahm dieses Angebot dankend an,
niitzte die Gelegenheit gezielt den Kontakt mit anderen Selbsthilfegruppen im
Bereich der seltenen Erkrankungen zu suchen, bereits bestehende Mitglieder
wiederzusehen und Erfahrungen auszutauschen.

Interessante Podiumsdiskussionen und Fachvortrige zu den Themenschwer-
punkten ,Am Ende des Lebens“ und ,Gesunder Darm-Gesunde Erndhrung®
bildeten das Hauptprogramm, Mitmach-Workshops und Unterhaltungs-Acts
das abwechslungsreiche Rahmenprogramm. Der bekannte ORF-Journalist
Christoph Feuerstein fiihrte routiniert durch den Tag.

Zahlreiche Besucherinnen und Besucher nutzten die Moglichkeit, die Ange-
bote der Wiener Selbsthilfegruppen und der Gesundheits- und Sozialein-
richtungen kennenzulernen. Eine bunte Mischung aus Erfahrungsaustausch,
Programm auf der Festbiithne und Workshops trugen zu einem lebendigen und
abwechslungsreichen Tag bei. Wir bedanken uns beim Organisationsteam
sehr herzlich fiir das Engagement und die Moglichkeit der Zusammenarbeit
und der Prisentation und freuen uns bereit auf das nichste Jahr.

Gabriele Mérk, Johanna Sadil, Victoria Mauric, Dennis Beck,
Heidrun Rader am Stand von Pro Rare Austria (vinr)
Foto: Klettermayer



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.



Pro Rare Austria —
das Jahr 2017

Werbung und
Offentlichkeitsarbeit

90 Logo, Keyvisual, Newsletter
91 Website, Facebook
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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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Gesundheit Osterreich
GmbH pon

Nationale Keordinationsstelle fir seftene Erkrankungen

Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
(NKSE)

Vorrangige Ziele der NKSE sind Identifikation und Strukturierung und in der
Folge die Verbesserung von medizinischen Leistungsangeboten. Dazu koope-
riert die Koordinationsstelle eng mit der Medizinischen Universitdt Wien. Die
NSKE unterstiitzt die Vernetzung aller Akteure im Gesundheitswesen. Sie
vermittelt Wissen zum Thema und setzt MaBnahmen, das Bewusstsein fiir
seltene Erkrankungen und die daraus resultierenden besonderen Bediirfnisse
und Problemlagen zu wecken.

Eine der ersten Aufgaben der NKSE war es, den Ist-Stand zur Lage von Betrof-
fenen zu erheben. Die Ende 2012 publizierte Studie ,,Seltene Erkrankungen

in Osterreich bildet die Basis fiir den Nationalen Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen, der gemi8 Vorgaben der Européischen Kommission im Auftrag
des BMG von der NKSE zwischen 2012 und 2014 in Zusammenarbeit mit den
begleitenden Gremien (Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen, ab 2014
Beirat fiir seltene Erkrankungen, Strategische Plattform fiir seltene Erkran-
kungen) erstellt wurde.

Ebenfalls auf der Agenda stehen Fortfithrung und Ausbau der Osterreichspe-
zifischen Informationen im Internetportal Orphanet. Diese Plattform bietet
Hilfesuchenden Informationen zu nationalen und internationalen Expertinnen
und Experten, zu medizinischen Spezialeinrichtungen, laufenden und geplan-
ten klinischen Studien, zu Therapieoptionen und Angeboten sowie Kontaktin-
formationen zu Selbsthilfegruppen in mehr als dreifig Landern.

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



orphanet

Orphanet

Orphanet ist ein Referenz-Portal fiir Informationen iiber seltene Erkrankungen
und Orphan Drugs. Die Informationen sind fiir die allgemeine Offentlichkeit
zugénglich. Es ist das Ziel von Orphanet, Diagnose, Versorgung und Behand-
lung von Patienten mit seltenen Erkrankungen zu verbessern.

Orphanet bietet eine groBe Auswahl von frei verfiigharen Angeboten:

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

- Eine mehrsprachige Enzyklopddie der seltenen Erkrankungen, die
ausgehend von den englischen Beschreibungen schrittweise in die
verfiigbaren Sprachen der Datenbank tibersetzt wird.

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

= Ein Verzeichnis von spezialisierten Leistungen auf dem Gebiet der
seltenen Erkrankungen: Informationen tiber Expertenzentren,
medizinische Labors, laufende Forschungsprojekte und klinische
Studien, Register, Netzwerke, Technologieplattformen und Patienten-
organisationen aus jedem Land des Orphanet-Konsortiums.

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

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

= Ein Newsletter der zweimal im Monat erscheint: OrphaNews.
Es informiert tiber aktuelle wissenschaftliche und politische Angelegen-
heiten auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen und Orphan Drugs.
Der Neuwsletter erscheint auf Englisch und Franzésisch.

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

Orphanet besteht aus einem Konsortium von 40 Partnerldndern, welches
unter die Koordination des franzésischen INSERM-Team (INSERM = Insti-
tut National de la Santé et de la Recherche Médicale) gestellt ist. Die natio-
nalen Teams sind verantwortlich fiir die Datensammlungen der verfiigharen
spezialisierten Leistungen ihres Landes (Expertenzentren, medizinischen
Labors, laufende Forschungsaktivitéten, klinische Studien und Selbsthilfe-
gruppen usw.). Alle Orphanet-Teams befolgen die Orphanet SOPs (Standard
Operating Procedures).



Das koordinierende Team aus Frankreich ist verantwortlich fiir die Infrastruk-
tur von Orphanet, die Bereitstellung der Bearbeitungstools, die Aktualisierung
und Klassifizierung der Krankheiten und die Erstellung der Enzyklopadie.
Orphanet steht unter der Verantwortung verschiedener Ausschiisse, die das
Projekt unabhéingig voneinander betreuen um Kohérenz, Fortschritt und Nutz-
barkeit der Datenbank zu gewihrleisten.

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

- Ein Lenkungskommittee, bestehend aus Vertretern der Behorden und
Einrichtungen, die fiir die Finanzierung der Kernstruktur verant-
wortlich sind. Der Vorsitz wird durch den Direktor der Abteilung
Orphanet in INSERM gestellt. Das Kommittee gewdhrleistet, dass die
Inhalte von Orphanet den gegenwdrtigen politischen und strategischen
Pldnen der beteiligten Linder entsprechen.

= Eininternationaler Herausgeberbeirat bestehend aus renommierten
Fachleuten, die vom Vorstand vorgeschlagen und durch das Lenkungs-
kommittee nominiert werden. Er berdt das Lenkungskommittee im
Hinblick auf die Gesamtstrategie des Projekts.

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

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

Weitere Informationen:
www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?ing=DE
www.orpha.net/national/AT-DE/index/startseite
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Osterreichische Kompetenz-
und Servicestelle fur Selbsthilfe

Offentliche Unterstiitzung fiir bundesweite Selbsthilfeorganisationen
Im Zuge der Entwicklung des Konzepts zur 6ffentlichen Férderung der Selbsthilfe wurde die
Gesundheit Osterreich GmbH vom Hauptverband der dsterreichischen Sozialversicherungstriger
mit der Durchfiithrung einer Bestands- und Bedarfserhebung unter bundesweiten, themenbezoge-
nen Selbsthilfeorganisationen (B-SHO) beauftragt.

In einschligigen Verzeichnissen wurden B-SHO recherchiert und unter Einbeziehung von Selbst-
hilfevertretern ein Online-Fragebogen entwickelt. Nach Ausschluss von Organisationen, die nicht
erreicht werden konnten bzw. sich nicht als B-SHO verstanden, verblieben 164 B-SHO als Gesamt-
heit. Von diesen beantworteten 63 den Fragenbogen (Riicklauf 38%). In der Folge werden ausge-
wihlte Ergebnisse zusammengefasst:

B-SHO zeichnen sich durch groBe Heterogenitit (u. a. beziiglich GréBe, Bestandsdauer) und eine
Vielfalt an Aktivitaten aus. ,,Typische“ Bundes-SHO lassen sich (anhand der Median-Ergebnisse der
Erhebung) wie folgt charakterisieren:

- Sie bestehen seit 18 Jahren, weisen einen Rechtsstatus (Verein) mit zumeist Einzel-
personen als Mitgliedern auf und engagieren sich im Bereich einer somatischen
Erkrankung.

= In einer B-SHO sind im Median 850 Personen — zumeist Betroffene /Angehérige —
organisiert.

- Sie haben Mitglieder bzw. Subgruppen in allen Bundesldndern.

- Sie agieren Osterreichweit und vertreten Interessen auf Bundesebene.
Zu den priorisierten Aktivitdten gehoren insbesondere die direkte Unterstiitzung von
Betroffenen bzw. Angehérigen sowie Offentlichkeitsarbeit gegeniiber der Bevilkerung;
Interessenvertretung ist dagegen bisher eher ein nachrangiges Aktivitdtsfeld.

Thre Ressourcenlage beurteilen B-SHO als ungiinstig: Der GroBteil beurteilt die 6ffentliche Forde-
rung als nicht ausreichend, zudem fehlt es an organisatorischer Unterstiitzung von auBBen. Ohne
eine Verbesserung der Rahmenbedingungen von B-SHO sehen 37% der befragten Organisationen
ihr Fortbestehen in den néachsten 5 Jahren als unsicher an.

Neben dem finanziellen Unterstiitzungsbedarf wird auch organisatorischer Unterstiitzungsbedarf —
insbesondere in den Bereichen themeniibergreifende Offentlichkeitsarbeit und Konzeptentwicklung
zur Kooperationsforderung mit dem Gesundheitssystem gesehen (vgl. Abbildung 1).

Die Ergebnisse der Bestands- und Bedarfserhebung bundesweiter Selbsthilfeorganisationen bilden
eine wesentliche Grundlage fiir die Konkretisierung der ,Osterreichischen Service- und Kompetenz-
stelle fiir Selbsthilfe“ (kurz: OKUSS). OKUSS bildet eine der vier Siulen des Konzepts zur 6ffentlichen



Forderung der Selbsthilfe, welches auf Initiative des Hauptverbandes des dsterreichischen Sozial-

versicherungstréger in einem partizipativen Prozess entwickelt wurde.

Ziele der OKUSS sind die Stirkung von B-SHO und der Patientenbeteiligung auf Bundesebene.
Zielgruppen von OKUSS sind insbesondere B-SHO und Stakeholder, die B-SHO einbeziehen

(mochten).
Erreicht werden sollen die Ziele von OKUSS durch Aktivititen in vier Bereichen:

1. Abwicklung der Fordermittel der Osterreichischen Sozialversicherungstriger, die zur
Finanzierung der Aktivitdten von B-SHO seit 2018 zur Verfiigung gestellt werden

2. Weiterbildungs- und Vernetzungsveranstaltungen fiir B-SHO und Stakeholder
(Seminare, Workshops, Tagungen)

3. Wissensmanagement zu Selbsthilfe und Patientenbeteiligung (u.a. Entwicklung von
selbsthilferelevantem Wissen fiir die Zielgruppe, Fact-Sheets)

4. Offentlichkeitsarbeit fiir Selbsthilfe und Patientenbeteiligung zur Steigerung der
Sichtbarkeit in der Gesellschaft

Ndhere Informationen zu OKUSS finden Sie demndéchst auf der GKUSS-Homepage www.oekuss.at.
Gerne steht Ihnen das OKUSS-Team auch fiir Fragen zur Verfiigung oekuss@goeg.at.



Fiar wie wichtig halten Sie die folgenden Leistungen einer
geplanten, in Wien ansissigen Kompetenz- und Senacestelle Fir

Ihre Bundes-SHO?

Offentlichkeitsarbeit/ Aufklarsng il
Maoghithkeiten und Grenzen von SHO (n=63)

Al ckbung von Forderantragen (n=50)
Erarbeitung von Konzepten
zur Kooperations forderung (n=80}

Inficrmation von Fachpsersonal uber Moglichkeiten
und Grengen von SHO (n=611

Erarbaitung moglicher Rollen von SHO im G5 und
shrer Konsequenzen (n=60

Unterstitzung bei der Beteligung in Gremien
(=61}

Orpanisatonsche Unterstutzung bei der
Offenthichkeitsarbeit von SHO (n=62)

Vemetzung mit anderen SHO, Fachpersonen, G5-
Ir it wtionen (n=61)

Aufberestung von emschlagigen Studien (n=4 3)
Organisation von Schulungen Fortbildungen
{n=61]

Ogpant isatsoms - und Personalberating Fur Bundes-
SHO [n=61}

Beywits el g Vermitthing von Birorawmlichkeiten
(n=60)

WVermittung von Supenasion (Angebot zur
Reflexicn) (n=500

Bereits tellung Vermattlung von Lagermoglchboeiten
{n=51]
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Weitere Informationen bei:

GmbH * * *

Mag.° Dr.'» Daniela Rojatz, Gesundheit Osterreich GmbH

Gesundheit Osterreich

Abbildung 1:
Leistungsangebot einer Servicestelle
Quelle und Darstellung: GOG

Fonds Gesundes
Osterreich
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EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE

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 Lindern und unter-
stiitzt die Schaffung und Entwicklung von nationalen Allianzen fiir seltene
Erkrankungen und von krankheitsspezifischen européischen Féderationen
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 europdischer
und nationaler Ebene ein und untersttitzt aktiv deren Einfiihrung. Sie
organisiert die von thr ins Leben gerufenen Europdischen Konferenzen
fiir seltene Erkrankungen (ECRD).

- Patienten mit seltenen Erkrankungen in die Mitte des Gesundheits-
systems bringen: EURORDIS organisiert Umfragen und leitet
Projekte mit dem Ziel, den Patienten in den sie betreffenden Gesund-
heitsprogrammen eine Stimme zu verleithen. Darauf aufbauend
schldagt sie situationsgerechte Organisationsmodelle fiir medizinische
und soziale Dienste vor, speziell fiir Expertenzentren und Europdische
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 Vernetzung der Pflegedienste und der therapeutischen
Programme in Europa.



Forschung, Medikamente & Therapien
= Forschungspolitik mitgestalten: EURORDIS wirbt fiir eine anhaltende
und vorrangige Beriicksichtigung der seltenen Erkrankungen
in Forschungspolitik und Forderprogrammen der EU.

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

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

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

Information & Vernetzung
- Schaffung von Gemeinschaft: EURORDIS will, dass Patienten mit
seltenen Erkrankungen die Kraft und die Fihigkeit erlangen, iiber
thre 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 Lindern.

- Informieren und Aufkliren: EURORDIS nutzt seine herausgehobene
Position in der Gemeinschaft der seltenen Erkrankungen zur Infor-
mation, Fortbildung und Aufklirung iiber seltene Erkrankungen.
EURORDIS initiierte und koordiniert in internationalem Rahmen
den Tag der seltenen Erkrankungen.

- Informationsdienste fiir Patienten: EURORDIS schafft Informations-
dienste, die an die Situation und besonderen Bediirfnisse der
Menschen mit seltenen Erkrankungen angepasst sind. Sie ermdglicht
tiber ganz Europa hinweg die Vernetzung von Beratungsdiensten
und bietet auf threm Internetportal patientenfreundlichen Zugang

zu vielfiltigen Informationen.

Weitere Informationen:
www.eurordis.org/de
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Rare Diseases International (RDI)

Rare Diseases International (RDI) bringt nationale und
regionale Patientenorganisationen fiir seltene Krank-
heiten 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 inter-
nationale Prioritdt der dffentlichen Gesundheit
und Forderung der Forschung durch Aufklirung
der Offentlichkeit und Gestaltung der Politik.

= Reprdsentieren der Mitglieder und der Menschen
mit seltenen Erkrankungen auf allen Ebenen und
in internationalen Institutionen.

- Stdarken der Kompetenz der Mitglieder durch
Informationsaustausch, Netzwerke, gegenseitige
Unterstiitzung und potenzielle gemeinsame
Mafinahmen.

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

Hintergrund
Im Mirz 2012 verabschiedete der EURORDIS-Vorstand

einen Beschluss zur Schaffung eines informellen Netz-
werkes Rare Diseases International zur Erweiterung
der bestehenden internationalen Aktivitéten fiir seltene

Krankheiten. Bereits 2012, auf der ICORD Tokyo, waren
die 51 Teilnehmer von der Notwendigkeit fiir derartige
MaBnahmen iiberzeugt und hatten bereits klare Erwar-
tungen an die RDI-Initiative. Im Jahr 2013 startete
EURORDIS - in Absprache mit internationalen Partnern,
wie der kanadischen Organisation fiir seltene Erkrankun-
gen (CORD) und der internationalen Allianz von Patien-
tenorganisationen (IAPO) — eine Umfrage, um das Inter-
esse von Patientenorganisationen 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% besta-
tigten ihr Interesse an einer Mitgliedschaft. Die Ergeb-
nisse dieser internationalen Umfrage bilden die Grundlage
fiir den Entwurf der Gemeinsamen Erkldrung: Seltene
Krankheiten als eine internationale Prioritdt der dffent-
lichen Gesundheit, welche die wichtigsten Forderanliegen
des Netzwerks dokumentiert.

Laufende und geplante MaBnahmen

Aufkldrung
- Aktive Teilnahme am Tag der seltenen
Erkrankungen

- Organisation weiterer internationaler
Aufkldrungskampagnen

Forderarbeit
- Verabschiedung und Forderung der gemeinsamen
Erklirung: seltene Erkrankungen als eine inter-
nationale Prioritdt der offentlichen 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 Weltgesundheits-
organisation (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 inter-
nationalem Forschungskonsortiums fiir seltene
Erkrankungen (IRDiRC)

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

Weitere Informationen:
www.eurordis.org/de/content/rare-diseases-international
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RareConnect

RareConnect ist eine sichere, benutzerfreundliche Plattform, auf der Patienten
mit seltenen Erkrankungen, deren Familien und Patientenorganisationen
Online-Communitys griinden und sich iiber Lindergrenzen und Sprachbar-
rieren hinweg austauschen konnen. In Zusammenarbeit mit den weltweit
fiihrenden Vereinigungen von Patienten mit seltenen Erkrankungen ermog-
licht es RareConnect den Betroffenen, sich in globalen Online-Communitys
iiber alle Aspekte eines Lebens mit einer seltenen Erkrankung auszutauschen.
RareConnect wird von engagierten Patientenvertretern bereitgestellt und
bietet Menschen mit seltenen Erkrankungen die Moglichkeit, andere Betroffene
aus der ganzen Welt kennenzulernen. RareConnect ist eine sichere Umgebung,
in der Privatsphire respektiert wird und in der vertrauliche Informationen
iiber reale Patientenvertreter geteilt werden.

Von Patienten, fiir Patienten

RareConnect ist eine von Patienten geleitete Initiative. Patientenverbinde
schaffen unter der Leitung von EURORDIS, selbst eine internationale Patienten-
organisation, Gemeinschaften und stellen Moderatoren aus ihrem Netzwerk.

Erfahrene Moderatoren

Jede Gemeinschaft auf RareConnect wird von jemandem moderiert, der als
selbst Betroffener oder direkter (pflegender) Angehoriger zu einer bekannten
Patientengruppe gehort. AuBerdem werden alle Moderatoren im Umgang mit
dem Online-Community-Charter geschult. In ihrer taglichen Arbeit unter-
stiitzt sie ein Team von Community-Managern.

Gemeinniitzig, datenschutzkonform und sicher

Das Team von RareConnect besteht aus Mitarbeitern der folgenden Non-Pro-
fit-Organisationen: EURORDIS-Rare Diseases Europe und The Hospital
for Sick Children. RareConnect wird durch Spenden und Sponsorengeldern
von Unternehmen finanziell unterstiitzt. Fiir weitere Informationen zum
Sponsoring durch Unternehmen iiber EURORDIS besuchen Sie uns bitte auf
eurordis.org/international. RareConnect hat gegeniiber der franzésischen
Datenschutzbehorde CNiL die Konformitit seiner Aktivitdten mit der in der
franzosischen Gesetzgebung umgesetzten européischen Datenschutzrichtlinie
erklart. Simtliche Kommunikation zwischen Thnen und den RareConnect-Ser-
vern erfolgt iiber eine verschliisselte, zertifizierte Secure Socket Layers (SSL)-
Verbindung. Dies bedeutet, dass selbst Hacker von 6ffentlichen Netzwerken
sensible Daten weder abhoren noch erfassen konnen.

Weitere Informationen:
www.rareconnect.org/de/
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Rare Barometer Voices

Rare Barometer Voices ist eine Gemeinschaft von Menschen, die von seltenen Krankheiten betrof-
fen sind und an EURORDIS-Rare Diseases Europe-Umfragen und Studien teilnehmen mdchten.
EURORDIS, die Européische Organisation fiir seltene Erkrankungen, ist eine nicht-staatliche,
patientengefiihrte Allianz von Patientenorganisationen. EURORDIS reprisentiert die Stimme von
geschitzten 30 Millionen Menschen, die von einer seltenen Erkrankung betroffen sind. Rare Baro-
meter Voices ist eine EURORDIS-Initiative, die die Stimme von Patienten mit seltenen Krankheiten
starken mochte. Ziel ist die Umwandlung Threr Meinungen und Erfahrungen zu Themen, die Sie
direkt betreffen, in Zahlen und Fakten, die einer breiten Offentlichkeit zugénglich gemacht

werden konnen.

Das Programm wurde geschaffen, da wir iiberzeugt sind, dass die Ansichten der Gemeinschaft
von Patienten mit seltenen Krankheiten in einer vielfiltigen aber vereinten Stimme kommuniziert
werden miissen, um Verdnderungen herbeizufiihren. Indem Sie Thre Meinungen und Erfahrungen
mit uns teilen, helfen Sie uns, dieses Ziel zu erreichen. Die Ergebnisse unserer Studien und
Umfragen werden kommuniziert an:

- Patientenorganisationen, damit sie die Ergebnisse zur Sensibilisierung der politischen
Entscheidungstrdger in ihrem Land einsetzen konnen;

- Entscheidungstrdger auf europdischer Ebene und andere einflussreiche Personlichkeiten,
um deren Aufmerksamkeit auf die in der Gemeinschaft von Patienten mit seltenen
Erkrankungen in Europa und international notwendigen Mafinahmen zu lenken;

> der allgemeinen Offentlichkeit iiber unsere Website, einschlieflich Gesundheitsleistungs-
erbringern und Arzten, um sie iiber seltene Krankheiten zu informieren

Wer kann teilnehmen und wie funktioniert es?

Bei Rare Barometer Voices konnen sich Patienten, Eltern, Geschwister und andere Familienmit-
glieder, Patientenvertreter und Betreuungspersonen anmelden, um ihre Erfahrungen und Gedan-
ken mitzuteilen. Teilnehmer aus allen Lédndern konnen sich registrieren.

Rare Barometer Voices ist ein interaktives Projekt. Nach Threr Anmeldung bei Rare Barometer
Voices:

- Erhalten Sie fiir jede neue Umfrage, die sich auf Sie betreffende Themen bezieht, eine E-Mail-
Einladung. Sie konnen frei entscheiden, an welchen Umfragen Sie teilnehmen mochten.

- Als ndchstes beantworten Sie die Umfrage. Die Umfragedaten werden dann zusammen-
getragen und analysiert, um Daten auf europdischer, nationaler und internationaler
Ebene sowie entsprechend spezifischen Erkrankungen bereitstellen zu konnen.

- Abschlieffend werden wir Ihnen die Ergebnisse der Umfrage per E-Mail zusenden, damit
Sie erfahren konnen, was Menschen in dhnlichen Situationen wie Sie denken und fiihlen.

Weitere Informationen:
www.eurordis.org/voices/de
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European Patients' Academy
on Therapeutic Innovation

Europdische Patientenakademie (EUPATI)

Die von Patientenorganisationen koordinierte Européische Patientenakademie
zu Therapeutischen Innovationen (EUPATI) startete 2012 als Public Private
Partnership der IMI (Innovative Medicine Initiativ) und der Européischen
Kommission als 5-jahriges Projekt. EUPATI stellt Patienten wissenschaftlich
fundierte, objektive und verstdndliche Informationen {iber Forschung und
Entwicklung von Arzneimitteln zur Verfiigung. Sie befahigt Patienten dabei,
als gut informierte Fiirsprecher und Berater aufzutreten, z.B. in klinischen
Studien, gegeniiber Zulassungsbehorden und Ethik-Kommissionen.

Seit Februar 2017 wird EUPATI vom European Patients’ Forum koordiniert.
EUPATI fordert den Einbezug der Patienten in der Arzneimittelforschung
und -entwicklung durch:

- Entwicklung und Verdffentlichung von zugdnglichen, gut strukturierten,
anwenderfreundlichen, objektiven und glaubwiirdigen Fortbildungs-
mittel zu therapeutischen Innovationen

- Bereitstellen einer Internet-Bibliothek iiber die Prozesse der Er-
forschung und Entwicklung neuer Arzneimittel

- Forderung von Kompetenzen und speziellen Fihigkeiten unter gut
informierten Patienten und der Offentlichkeit

Hierzu wird ein vierzehn Monate dauernder englischsprachiger Expertenkurs
fiir europaische Patientenvertreter angeboten. Zusitzlich steht ein EUPATI-
Werkzeugkasten und eine EUPATI-Internetbibliothek unter www.eupati.eu
fiir Patientenvertreter und die interessierte Offentlichkeit in Deutsch zur
Verfiigung. Mittlerweile wird das Online Angebot von EUPATI von iiber
500.000 Nutzern weltweit verwendet.

Nationale Plattformen (ENPs)

Nationale Plattformen fithren die Arbeit von EUPATI auf nationaler Ebene
fort. Sie werden von Patientenvertretern geleitet und schlieBen Vertreter
aller vier relevanten Stakeholder (Patienten, Akademia, pharmazeutische
Industrie und zustdndige Behorden) ein. Basierend auf einer Aufgaben-
beschreibung, einer Vereinbarung zu Interessensveroffentlichungen und
einem einer Ethikrahmenvereinbarung beabsichtigen sie:

- die besten linderspezifischen Ansdtze zur Griindung von nationalen
Plattformen zu entwickeln

- das EUPATI-Projekt dabei zu unterstiitzen, die nationalen Bediirfnisse
fiir die Ausbildung in der Arzneimittelentwicklung zu verstehen und in
die EUPATI-Entwicklungsarbeit einzubeziehen



- die Informationen tiber das EUPATI-Weiterbildungsmaterial in
threm Land zu verbreiten und das dffentliche Interesse fiir EUPATI
Zu gewinnen

- eine gréfere Patientenbeteiligung in der Arzneimittelforschung und
-entwicklung auf Landesebene anzuregen

- das Interesse bei Patientenvertreter fiir das Thema Forschung und
Entwicklung zu wecken

Die nationale Plattform von EUPATI in Osterreich bietet deutschsprachige
Fortbildungsangebote, wie Webinare, Workshops und Konferenzen in Osterreich
an. Ubergeordnete Ziele von EUPATT in Osterreich sind:

- weiteres Bekanntmachen des EUPATI-Programmes und seinen
Ergebnissen

- Verbreiten der EUPATI-Weiterbildungsmaterialien und Unter-
stiitzen von Patienten und der Offentlichkeit im Engagement von
EUPATI-Aktivitditen

- Stimulieren der nationalen Debatte durch die Patienten-
einbindung in der Arzneimittelforschung und -entwicklung,
z.B. durch Veranstaltungen

- Fundraising auf nationaler Ebene, um auf Landesebene intensive
Aktivitdten zum Thema Patientenbeteiligung in Forschung und
Entwicklung zu entfalten.

Weitere Informationen:

https://at.eupati.eu
www.eupati.eu

www.facebook.com/Eupati.Osterreich
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Symptoma: Bessere Diagnosen bei seltenen Krankheiten
Fehldiagnosen sind seit Jahrzehnten der blinde Fleck in der Medizin. Jede
siebte Diagnose ist entweder falsch oder kommt zu spét. 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 groB-
ter 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 Recherchemdoglichkeiten in der
Medizin schaffen leider auch keine Abhilfe.

Bessere Diagnosen

Patienten mit seltenen Krankheiten haben es besonders schwer, ernst genom-
men zu werden. Man schéatzt, 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 groBSte
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 niederldndischen 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 Europidischen 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.

Weitere Informationen:

www.symptoma.at

Kontakt :

Dr. med. univ. Jama Nateqi, CEO von Symptoma
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Notfallinformationssystems (NIS)
fiir seltene Erkrankungen

Hintergrund

Bei einem medizinischen Notfall ist rasche Hilfe erforderlich. Besonders Betrof-
fene mit seltenen und chronischen Erkrankungen sind im Notfall auf rasche
und gezielte Behandlung angewiesen. Auf Basis seiner zwei an einer seltenen
Stoffwechselkrankheit leidenden Kinder wurde das Forschungsprojekt von DI
Bernhard Monai ins Leben gerufen. Die Erleichterung im Alltags durch erhéhte
Mobilitat und Eigenstindigkeit der Kinder sowie anderen Betroffenen bei gleich-
zeitig hoher Sicherheit stehen dabei im Fokus des Projektes.

Projektziele

Ziel des Projektes ist die Entwicklung eines Notfallinformationssystems (NIS),
das im Notfall innerhalb von 30 Minuten fiir eine fiir die jeweilige Erkran-
kung addquate medizinische Versorgung und Behandlung erméglicht. Das
NIS soll Betroffenen mehr Selbstdndigkeit und Unabhéngigkeit geben und
dadurch deren Lebensqualitit verbessern. Das NIS soll im Endausbau flachen-
deckend und osterreichweit in der Rettungskette zum Einsatz kommt.

Das System besteht aus einer Datenbank, welche die wichtigen MaBnahmen
fiir Patienten mit einer seltenen oder akut behandlungsintensiven Erkran-
kungen enthélt, einem Notfallarmband mit einem Code sowie einer App und
einem Webinterface, woriiber mittels Code-Eingabe die wichtigen speziel-
len MaBnahmen erscheinen. Im ersten Projektjahr wurde ein Prototyp des
Notfallarmbandes entwickelt. Ebenso wurden ein Datenbankmodell sowie
die Entwiirfe der Handy-App und des Webinterface entwickelt.

Projektpartner

Projektpartner sind Experten aus den Bereichen Technik, Wissenschaft,
Medizin, welche von externen Beratern unterstiitzt werden: FH Kérnten,
Paracelsus Medizinische Universitét Salzburg, Rotes Kreuz Kirnten, 144
Notruf Niederdsterreich, Hirsch Armbéander, Juristen, Berater.
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Pro Rare Austria,

Allianz fiir seltene Erkrankungen

Am Heumarkt 27/1
1030 Wien, Austria

T +43 (0)664 456 9737

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

Spendenkonto Raiffeisenbank
IBAN AT30 3258 5000 0101 5700
BIC RLNWATWWOBG

ZVR 066216826

Mitgliedsorganisationen
(Stand 1.5.2018)

4 HSyndrom

T +43 (0)699 190 969 03

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

Alpha1-Antitrypsinmangel

Alpha1 - Osterreich

T +43 (0) 676 9500370

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

Kontakt: Ella Geiblinger

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

E info@angelman.at

I www.angelman.at

Kontakt: Yvonne Otzelberger

CRPS — Complex Regional Pain Syndrom
CRPS Austria Selbsthilfe

T+43(0) 664 933 18 52

E rosi.nill@crps-austria.at

I www.crps-austria.at

Kontakt: Rosemarie Nill

Cystische Fibrose

cf-austria

T +43 (0) 676 45 84 850

E office@cf-austria.at

I www.cf-austria.at

Kontakt: Claudia Grabner, MSc

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

Dystonie

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

E dystonie@aon.at

I www.dystonie.at

Kontakt: Friedrich Kasal

Dysmelie

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

E michi.moik@contergan.or.at

I www.contergan.or.at

Kontakt: Michaela Moik

Ehlers-Danlos-Syndrom
E karin.feldhofer@aon.at
Kontakt: Karin Feldhofer

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)1 876 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@agistsupport.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

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

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)1 402 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

LOT Austria
Lungenfibrose

T +43 (0)664 20519 65
E eva.kalmar@a1.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)

Lupus Selbsthilfegruppe Wien
T +43 (0) 699 1262 8028

E k.fraunberger@gmx.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,

Mag.® Heidemarie Egger, Angela Fransche



Melas-Syndrom

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

Morbus Addison, Neb i
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
Kontakt: 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, Muskelatrophie
Verein Marathon

T +43 (0) 664 846 300 510

E info@verein-marathon.at

I www.verein-marathon.at

Kontakt: Bernd Scholler

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 R6hl

Neuronale Ceroid-Lipofuszinose
NCL

E helgaschenner@gmx.at
Kontakt: Helga Schenner

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
6GAST

T +43 (0)680 20 823 73

E oegast@oegast.at

I www.oegast.at

Kontakt: Martina Spissak

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 Immundefekte
6spPID

T +43 (0)664 183 01 69

E info@oespid.org

I www.oespid.org
Kontakt: Karin Mod|

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

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

Spinocerebelldre Ataxie, Typ 11
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

Verein Tuberose Sklerose Complex Mitanand

T +43 (0) 664 406 35 03

E info@tuberoesesklerose.at
I www.tuberoesesklerose.at
Kontakt: Jeanette Bobos

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 BauchgefdRBerkrankungen
T +43 (0)699 117 413 75

E angela.mair@aon.at

I www.lebenskuenstlerin.at

Kontakt: Mag. Angela Mair

X-ALD, AMN

T +43 (0)664 526 91 71

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

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 Austria

c/o Medizinische Universitdt Wien

Zentrum fiir Anatomie und Zellbiologie
SchwarzspanierstraBRe 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
Undiag 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: Ass.-Prof. PD Dr. Kaan Boztug

Zentrum fiir Seltene Krankheiten
Innsbruck (ZSKI)

Peter Mayr StraBe 1, 6020 Innsbruck

E info@zski.at

I www.zski.at

Leiter der Spezialzentren

Ao. Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall, IBCLC
Klinik fiir Pddiatrie I, Bereich Angeborene
Stoffwechselstorungen

Univ.-Prof. Dr. Matthias Schmuth
UK fiir Dermatologie, Venerologie und
Allergologie

Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke
Zentrum fiir Medizinische Genetik

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

Board fiir Seltene Krankheiten/
Leiter der Spezialzentren
Univ.-Prof.Dr. Wolfgang Sperl,

UK fiir Kinder- & Jugendheilkunde

Univ.-Prof.Dr. Johann Bauer, MBA
UK fiir Dermatologie

Assoc.-Prof. Dr. Martin Laimer,
UK fiir Dermatologie

Univ.-Prof.Dr. Eugen Trinka,
UK fiir Neurologie

PD Dr. Bernhard Paulweber,

UK fiir Innere Medizin |

PD Dr. Florian B. Lagler,
Forschungsinstitut fiir angeborene
Stoffwechselerkrankungen

e
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RARE DISEASES EUROPE

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

EPF =<

Fongm

European Patients’ Forum (EPF)

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

I www.eu-patient.eu
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Von Senja Saurugger pie, die rechizeitig entdeckt

Zu selten e
5 gibt nichts™: Diesen Satz von Betroffencn
) Ehﬂmmumuuu- bis hieute. Dic Trichfeder dahin-

term, die der Kleinen Fei-  1er, dass

umgeheiltzu &= samrts

leidet {siche ndchs-  micist das Ergebnis des Engage-

te Selte). Diese desastrine Bot-  ments einzelner  Betroffener
9 schaft hiren heute noch immer  oder von Patientengruppen.
werden? e e v e
s el ek o e o
Am 28. Februar ist der Tag der e caner S [aging 2000
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orschung hat groflen Aufhol- agnoscweg, die verzweifclteSu- - dic Namen wie Ducheane’sche
hedarI,Thera mqlhtes kaum. xﬁ&ﬂﬂlm Huntington oder  Mukopaty-

Doch es besteht Hoffnung. und das Hoffen auf eine Thera-  saccharidose tragen - etwa §0

Kleine Zeitung
(Februar 2017)

Media Planet
(Februar 2017)




wen Von Muartin Rimnude

WIEN. Rand 4000000 Menschen
sind in Osterreich von 6,000 bis
B0 sogenannten Seltensn Er-
krankungen betroffen, Fir eine
fribe Diagnose, eine enlspre-
chende Behandlung und die
Forschung sind eine Zentroms-
bildung im Land selbst und in-
ternationale Zusammenarbeit
erforderkich.

M mehr Information, je stir-
keer die Vemetzung, umso besser
die Versorgung®, sagte Hainer
Ried), Obmann des Fro Ram®-
Dachverbands der entsprechen
den Selbsthilfegruppen, bei
einem Pressegesprich der Phar
mig. Durchschnitilich vier his
shoben Jahre doert es, bis Fat-
enten mit Seltenen Erkrankun
gen richtiy diagnostiziert wer-
den. Das ist ein immens langer
Leidensweg, der sich gewaltig
ol din Lebenscqualitit seswirke”

Von einer Seltenen Erkran
kung wird gesprochen, wenn
micht mehr als (foef von 100000
Menschen an fhr delden. Durch

Medianet
(Mdrz 2017)

Seltene Krankheiten

Am Dienstag war Tag der ,Seltenen Erkrankungen”.
Die Industrie sucht zunehmend nach neuen Therapien.
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S0 und Antelirn lieflen am Dienstag ibre Biios in Wien im Licht der Sellensn Efkrankongen erstiablen

die Vielzahl dieser Krankheiten
slnd aber insgesamt sechs bis
acht Prozent der Beviilkerung be-
troifen. Ein Problem legt darin,
tlass clie Erlorankungen zunfchst
oft gar nicht erkanot werden.
Bk clisser Leiden sind genstisch
bedingt. 50% betrelfen Einder,
Filr 85% gibt es keine spezifische
Therapie. Allerdings sind hereits
20% dor Medikamente, die jihe-
lich in der EU nea auf den Markt

27

Clene Zendren il
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Wolfgang Schnitzel
Fharmig

kommen, sogenannte Orplan
Drugs {ir die Behandlung won
Seltenen Erkrankungen.

Zantren aushavan

Der dsterreichische Nationale
Aktionsplan fir Saltens Erkran-
kungen sieht als zentrale MaB-
nahme ein Bindeln, Vernestzen
und Sichtharmachen der in Os-
termeich bestehenden Expertise
ma Seltenen Erkrankungen vor.
Dies soll durch dic Emennmung
von spedalisierten Einrichtun-
gen fiir definierts Gruppen ge-
scheben.

Wolfgang Schnitzel, Vorsit-
gender im Arbeitskreis Rare
Diseases der Pharmig, forderte
eine rasche Abwicklung solcher
Prozesse: JOhne Zeotren mit
der entsprechenden Expertise
kdnnen in Osterpeich keine kii-
nischen Priffungen (ir Seltens
Erkrankungen darchgefiihrt
werden, um neuwe Medikaments
mu entwickeln,” Mit spezisllen
Aktionen machten auch Sanofi
Genzyme, MSD und Actelion auf
dim Probleme aufmerksam.
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Im Schnitt dauert es flinf Jahre, bis ein Patient mit einer settenen Erkrankung

die richtige Diagnose erhtt. In Osterreich leiden rund 400.000 Personen an einer
chronischen - meist genetisch bedingten - settenaen Erkrankung. Nun sollen alle
relevanten Anlaufstellen daflr in der Datenbank Orphanet erfasst werden.

Von Marlene Weinzierl

unter einer chronischen, meist

genetisch bedingten seltenen Er
rankung, von der maximal 10,000 Per
sonen betroffen sind. Insgesamt gkt es
rund 8.000 seftene Errankungen; in der
EU sind rund 30 Millionen Menschen be.
troffen. Durchschnittlich dauert es finf
Jahre, bis Patianten mit seltenen Erkran-
hungen nehlig disgnostiziert werden. Mehr
als 40 Prozent der Patienten eraltan var
der rchtigen mindestens sine falsche
Diagnose”, berdite! Wollgang Schnitze,
Yorsitrender im Arbeiiskreis Rane Diseases
der Phamig, dem Verband der phama
reutischen Industrie Ostemaichs.

Rund 400,000 Osterreicher lsiden

Um mine bessere Vomsorgung der Be-
troffenen zu erdelen, hat das Gesund
heftsministerium  bepedts Im Jahr 2015
ainen Mationalen Aktionsplan i seltone
Erfwankungen” erstellt. Darin sind neun
Handlungsfelder beschricben, die zur
Bindelung, Vemstung und dem Sicht-
barmachen der in Ostemelch sestehenden

Der Designierungsprozess

Expertise 2u seftenen Erkrankungen flihren
sollen. Dazy zéhlen etwa MoBnahmen zur
Verbessenung der Kinischen Versomung,
Disgriosti und Therapie, aber auch die
Anerkennung der Leistungen der Selbsthil-
feorganisationen, die sich unter anderem
national wie inemational um Vememung
von Medizin und Forschung bemiihen,

Ziel des Aktionsplans:
liberregionale Vernetzung

Der Aktinnsplan, an dessen Entwick-
lung neben den Gesundheitsbehdrden,
medizinischen Experter, Pharmig sowie
Palienlenorganisationen  auch die QAK
beteiligl war, regell die Designierung von
spezialiserten  Kinschen Eindchiungen
fir definierle Gruppen von sellenen Er
hrankungen. Ziel isl eing Oberregionale
Versorgung und stidere Vemetzung von
Arzten, Behandlungszentren, Forschungs-
einrichtungen und Behdrden aul natio-
naler wie europdischer Ebene, wie Prof,
Til Volgiénder, Leiter der Nationalen Ko-

Tentren, die an eing: Designicrung §ls Expertiserentium interessien sind, wanden sich an
diee Malmale Hoordinationsstile fOr Seitene Eriranhungsn oder Omphanet Ostereich. Die
Entzschelgung dariber trifft das Gesundheitsministesum in Zusmmimcnabedt mit Bondestin-
derm und Soziahversichorungsirdgen und stelit auch die Vorsussstzung for die Anbindung
an gin Ewropaisches Referenznetzwers (ERN) als Volimagied dag, in Ostermaich wurde das
Epsdormolygis bullosa-Haus Austng in Salzhurd in der Picipnase als erstes Expertisezentrum
Crstesteichs designiert; die Emennung der Piiditrischen Onkologle im St. Anna Kindarspital
fodgd in Wilree. Beide Zendren sind Vollmitglied im Ewopaischen Refarenotwerk,

ordinaticnzstele fiir Sellene Erdaankungen
(NKSE), berichtet. Diese Stelle wurde mit
der Erstellung des Aklionsplans und der
Koordination der Umsetzung in die Praxis
betraut und betreut in enger Koopesation
mit Qrphanet Austria, dem intemationalen
Referanzportal fir Seltone Errankungen,
such die Designierungsprosesse, Im
Mittelpunkt der Emennungen steht das
Expertisezentrum, in welchem mindes-
tens zwel vollbeschaftigte Fachirzte mit
einer Spezialexpertise fir die im Zentrum
behandelte Gruppe von seltensn Erkran-
kungen tétig sein missen.

«Wir sind darliber hinaus um eine 10-
ckenlose Erfassung der spezialisiersn
Kiinischen Einnchitungan in der Orphanet-
Datenbank bemiht®, betont Voigtandar,
Jede relevants Anlaufstelle fir Menschen
mit seftenen Erkrankungen kann sich In
diezs Datenbank aufnehmen lsssen -
Sunabhéngig davon, ob die technischen
oder personellen Rahmenbedingungen
fiir gin Experisesantrum gegeben sind®,
50 Voigitinder. DA selfena Errankungan
haufig multi-systemisch sind und es in
Osterreich derit etva 30 Anwlirer aul
die Designicrung als  Expertenzentrum
gt, sind kinfig Zusammenschifisss
von einzeinen Zentren zu (bergeordneten
Expertise-Clustermn geplant. Expertanzen-
tren ldnnon beoreits jetzt auf EU-Ebens
in Européische Referenznetzwerke (ERN)
Integriart werden, 4

Tipp: www.orpha.net

Osterreichische Arztezeitung 6AZ

(Méirz 2017)




Experten fordern Zentren fiir
seltene Erkrankungen

Wien - Gemeinsam fillt die
Suche nach der Nadel im Heu-
haufen leichter. Das gilt auch
fiir die Diagnose von seltenen
Erkrankungen. In Osterreich
sind 400,000 Menschen von
ungefihr G000 bis 8000 sol-
cher Krankheiten betroffen.
Ein Problem ist, dass die Er-
krankungen nach wie vor oft
nicht erkannt werden.

«Je mehr Information, je
stirker die Vernetzung, umso
besser die Versorgung®, sag-
te Rainer Riedl, Obmann des
Selbsthilfe-Dachverbands .Pro
Care” am gestrigen Tag der sel-

Tiroler Tageszeitung
(Mdrz 2017)

tenen Erkrankungen. Exper-
ten forderten daher bei einem
Hintergrundgespritch des Vier-
hands der pharmazeutischen
Industrie Osterreichs (Phar-
miig), dass schnell elne griske-
re Anczahl an Expertisezentren
etabliert und in die Buropai-
schen Referenznetzwerke der
ELT integriert werden miissen.

Das ist wichtig fikr die Pati-
entenversorgung. AuBerdem
kfinnen aber Forschung und
Swudien fiir neue Therapien
meist nur in solchen Zentren
durchgefilhrt werden. An-
dernfalls fehlt aft die dafiir

nitige

Patientenzahl. Bisher

gibt es ein Expertisezentrum,
und zwar das EB-Haus in
Salzburg, das Enidermolvsis-
bullosa-Patienten (.Schmat-
terlingskinder™) wersorgl,
2017 soll ein entrum {{ir pi-
diatrische Onkologie im St
Ak By

iffnet |
Seltens
der Me
hruck

filr seh
Krankl
MedUr
tere Ne

Gemeinsam fiir die Seltenen

Pro Rare Austria ist seit der
Grindung Ende 2011 als
asterreichische Allianz fiir
seltene Erkrankungen aktiv
und hat derzeit rund 50 Mit-
glieder: Selbsthilfegruppen,
Patientenorganisationen und
- wenn die Erkrankung ultra-
selten ist—auch Einzelmitglie-
der. Pro Rare Austria verleiht
den betroffenen Menschen
eine Stimme und hat sich als
kompetenter Ansprechpart-
ner fiir alle relevanten Flayer im Gesundheitssystem etabliert. Dr. Rainer
Riedl, Cbmann von Pro Rare: ,Alleine sind wir selten, gemeinsam sind wir
stark! Unter diesermn Motto weisen wir am Rare Diszase Day auf die vielen
Herausforderungen der 400.000 Betroffenen seltener Erkrankungen und auf
die Erfolge unser Arbeit hin.”

Actelion ist ein fiihrendes bicpharmazeutisches Unternehmen in der Schweiz,
welches sich auf die Erforschung und Entwicklung von innovativen Arznei-
rritteln fiir Krankheiten mit hohem medizinischern Bedarf wie 2.8, Lungen-
hochdruck konzentriert. Um das Augenmerk immer wieder auf die seltenen
Erkrankungen zu richten, wurde das Logo von Pro Rare am Tag der Seltenen
Erkrankungen, dem 28. Februar, auf den Wiener SATURN-Tower, mit Sitz der
asterreichischen Actelion-Miederlassung, projiziert. Andreas Kronberger,
Geschifisfiihrer von Actelion Pharmaceuticals Austria GmbH, dazu: JEs ist
uns ein grofies Anliegen, den von seltenen Erkrankungen Betroffenen durch
gemeinsame Anstrengungen aller Beteiligten im Gesundheitswesen neus
Therapiemdglichkeiten zur Verfilgung stellen zu kéinnen. Mit dieser Aktion
michten wir auf die Situation der Betroffenen aufmerksam machen und zu
vermehrten Anstrengungen fiir seltene Erkrankungen motivieren.

CliniCium Pneumo
(April 2017)
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Gar nicht
SO selien

Patientenvertrater

Rainer Riedl: In diesem
Tempo werden wir
die erst in 15 Jahren
designiert haben

Finf Jahre irren Patienten mit einer
seltenen Erkrankung von Arzt

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

Text: Frank Butschbacher
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ominique Sturz ist schon weit gereist, um ihrer Toch-

ter zu helfen: 2005 wurde bei der damals Neun-

jihrigeneine genetisch bedingte Hor- und Sehbeein-

teichtigung, das Usher-Syndrom”, diagnostiziert.

Die Betroffenen kommen oft schon taub zur Welt
und schen mit der Zeit immer weniger. Uber die Krankheit war
damals in Osterreich nicht viel bekannt - wie bei vielen seltenen
Erkrankungen. Daher informierte sich Mag. Dominique Sturz bei
internationalen Patientenvertretungen, kontaktierte Arzte in den
LiSA. Spliter wurde thre Tochter im Rahmen einer Studie in Paris
behandelt.

Schreiduell fiir Gentest

Dass die junge Frau heute Jus studieren kann, wire ohne das
Engagement der Mutter kaum denkbar. Mit anderen Betroffenen
griindete Dominique Sturz eine Selbsthilfegruppe und erreichte
mit Unterstitzung von Arzten auch, dass heute an der MedUni
Wien die Bereiche HMNO, Augen und Genetik interdisziplinir en-
ger zusammenarbeiten. Der Weg war mithsam: Vor wenigen Jah-
ren brauchte es noch viel Oberzeugungskraft und ein Schreidu-
ell, damit cin Gentest zur Bestitigung der Diagnose dberhaupt
genehmigt wurde. In Zukunft sollen Patienten mit seltenen Er-
krankungen an ,Expertisezentren” besser betreut werden. Als
erste Einrichtung dieser Art in Osterreich fungiert seit kurzem
das ,EB-Haus" in Salzburg.

Schmetterlinge

EB ist die Abkiirzung fir Epidermolysis buliosa, Die unbeil-
bare Hautkrankheit ist auch bekannt als Schmetterlingskrank-
heit”, weil die Haut der Betroffenen so empfindlich ist wie der
Flitgel eines Schmetterlings. Daran keiden unter achteinhalb bil-
lionen Osterreichern ganze 500 Patienten.

«Je mehr Information, je stirker die Vernetzung, umso besser
die Versorgung”, erklirt Dr. Rainer Riedl die Ratio hinter solchen
Expertenzentren. Riedl hat als Vater eines  Schmetterlingskin-




Dominique Sture, Mutter
einer Betroffenen:

Schreiduelle fir
Untersuchungen

des” das EB-Haus als Spezialklinik mitinitiiert, Als Obmann des
Dachverbands ,pro rare” setzt er sich auch filr Patienten mit an-
deren seltenen Erkrankungen ein.

Vernetzte Spezialisten

Durch die Vernetrung von hochspezialisierten Zentren sol-
len ganze Expertisecluster entstehen. Dann kinnen in einem
Zentrum auch Patienten mit anderen, aber dhnlichen seltenen
Erkrankungen behandelt werden, weil die Arzte das Fachwissen
von Spexialisten im Netewerk heraneiehen.

Um Mitglied in dem europdischen Netzwerk #u werden,
muss ein Zentrum einen mehrstufigen Auswahl- und Prilfpro-
poss, die Designation”, durchlaufen.

Dabei sollen mitglichst vorhandene Strukturen genutzt wer-
den. Dann muss die Versongung nachhaltig gesichert sein, erklirt
Dr. Ursula Unterberger von der Mationalen Koordinationsstelle fiir
Seltene Erkrankungen (NKSE), dieim Auftrag des Gesundheitsmi-
nisteriums den Designationsprozess leitet. Wie das Konzept spe-
zialisierter Expertisezentren in Osterreich umpesetet werden soll,
wurde 2015 im  Mationalen Aktionsplan Seltene Erkrankungen™
festgelegt und mit dem Sanktus der Hauptinanciers im Gesund-
heitswesen, Bund, Lindermn und Sozialversicherung, verdifent-
licht. Seither wurde das EB-Haus designiert, fiir ein sweites Zen-
trum, spezialisiert auf Pidiatrische Himato-Onkologie am 5t.
Anna Kinderspital, ist der Prozess weitgehend abgeschlossen.

Den Patientenvertretern ist das #u langsam: 30 weitene Zen-
tren haben sich filie das Netzwerk beworben. In diesem Tempo
werden wir die erst in 15 Jahren designiert haben®, kritisiert Rai-
ner Riedl.  Dabei wiirde es fiir eine schnellere Designierung rei-
chen, wenn die Personalressourcen der Koordinationsstelle um
ewei oder drei Personen aufgestockt werden®,

Dominique Sturz befiirchtet, dass Arzte, die sich bei selte-
nen Erkrankungen engagieren, in andere Linder abwandem
kimnten, wenn dort ein entsprechendes Zentrum entsteht und
bessere Perspektiven bictet. ,Auch fiir die Entwicklung von
Medikamenten sind spezialisierte Zentren entscheidend”, sagt

Pharmig info

Dr. Wolfgang Schnitzel, Vorsitrender im Pharmig-Arbeitskreis
Rare Diseases: Dort finden Pharmaunternehmen die nitige In-
frastruktur fiir klinische Studien; also spezialisierte Arzte und
vor allem ausreichende Patientenzahlen.

Riedl erinnert daran, was ein spezialisiertes Zentrum flir
Patienten bedeutet: Wir wiiren als Eltern auch auf den Mond
geflogen, wenn wir gewusst hitten, dort gibt es die Expertise fir
unsere Tochber.”

Fir die Entwicklong
von Medikamenten
sind spezialisterte Zent-
ren entscheldend "

Was sind seltene

Erkrankungen?

Eine Krankheit gilt als selten, wenn sie bei
10,000 Menschen nur bel fiinf oder weniger
Patienten auftritt. Da man von 6,000 bis 8.000
umerschiedlichen Erkrankungen ausgeht,
sind in Surmme viele Menschen betroffen:

in der EU rund 30 Milllonen Paticnten,

in Osterreich iber soo.000.

Seltene Erkrankungen,
hiufge Hilfe

Im Dachverband ,pro rase” haben sich 5o
Selbsthitfegroppen Tusammengeschlossen:
www prorare-austria org. Infos um ersten
Expertisezentrum Osterreichs unter
wrnw.eb-haus erg. Infos zu Medikamenten
fitr seltene Erkrankungen sowie Links zu
Fa:i.cnmnmg.\ni:uiunbn. der EU-Kommission
und der Zulassungshehdrde EMA unter

www. pharmig.at
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Rezepte fiir eine raschere Diagnose

ORPHAM DISEASES B Anhand von Erfahrungen von Betroffenen und Areten sowis neuen Ansiilzen der Polithk
wurde auf einer Vieranstaltursg in Wien dizkutiert, wie seftens Erkrankungan rascher diagnostiziert werden kénnen.

[Enpaeten wia Dr Soasnna Greker. Pl
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Pharmaindustne

Gutes Geld mit
seltener Krankheit

seltener Erkrankungen (SE) sowie einschligiger Arzneien

zu deren Behandlung hinweisen will der Pharmaindustrie-
verband Pharmig. Daher lud er zum ,Rare-Diseases-Dialog” ins
Wiener Novomatic-Forum, bei der es um Herausforderungen bei
der Diagnostizierung solcher Krankheiten ging. Laut Walfgang
Schnitzel, dem Leiter des Arbeitskreises Selene Erkrankungen®
der Pharmig, sind weitere Rare-Diseases-Dialoge geplant,

Der Hintergrund ist Dem Gesundheitsministerium zufolge
leiden in Osterreich rund 400,000 Personen bzw. sechs bis acht
Prozent der Bevilkerung an unterschiedlichen SE. Insgesamt
betrachtet, kann das nicht zuletzt auch ein attraktiver Marke far
die Pharmabranche sein. Das Froblem: Die Entwicklung neuer
Medikamente ist aulwendig. Nach Pharmig-Angaben missen
um die 10.000 potenzielle Wirkstoffe getestet werden, um ein
neues Arzneimittel auf den Markt zu bringen. Da
von den rund 6.000 bis £000 einzelnen selte-
nen Erkrankungen oft nur relativ wenige
Personen betroffen sind, kann sich das
bei Mitteln gegen seltene Erkrankun-
gen diber die Absatzmenge nicht so
leicht rechnen. Daher muss die

Fachkreise und Gffentlichkeit verstirkt aufl die Bedeutung

B Muskel und

Die Pharmia will den Markt flr Arzneien
gegen seltene Erkrankungen aufbereiten und
lud deshalb zur Podiumsdiskussion ins
Navematic-Forum.

Medikamente gegen seltene Erkrankungen werden als
JOrphan Drugs® bezeichnet und geniefen nach ihrer Erstzulas-
sung zehn Jahre lang die Marktexklusivitit. Weitere Priparate
zur Behandlung der jeweiligen Krankheit dirfen laut Pharmig
nur zugelassen werden, ,wenn sie besser wirksam oder vertrig-
licher sind, oder um einen Versorgungsengpass zu iberwinden®.
Ende 2016 hatten in der EU 126 Arzneien den Orphan-Drug-Sta-
tus. Davon bestand fir 95 noch die zehnjihrige Marktexklusi-
vitit. Fir 31 war diese abgelaufen, sie waren aber noch erhilt-
lich. Dariiber hinaus kinnen mehr als andere 130 Medikamente
aﬂail: zur Behandlung seltener Erkrankungen verwendet
w n.

Im Aufbau

Vertreter von Selbsthilfegruppen, darunter der
Obmann von Pro Rare Austria. Rainer Riedl,
betonten beim Rare-Diseases-Dialog, es
dauere oft Jahre, bis eine seltene Erkran-
kung richtig diagnostiziert werde.
Und die Diagnose sei auch nur die
halbe Miete, wenn es kein Mit-

Rentabilitit des jeweiligen Pri- _ Skelelisystem 1% tel gegen die jeweilige Krank-
parats dber einen vergleichs- L Smnesorgane 1% heit gebe. Grundsiczlich positv
welise hohen Preis dargestellt El Sonslige 1% sieht Riedl den im Feber 2015
werden. Und das st angesichts I Haut 2% vom Gesundheitsministerium
der immer wieder aufflam- Orphan Drugs B Alemwege 2% verGffentlichten Nationa-
menden und keineswegs nur pro Krankheitsbereich [l Homonbildendes System len Aktionsplan fir seltene
sachlich gefiihrten Debatten -Stand Oktober 2016 (ohne Sexualhormone) 3% Erkrankungen (NAP.se) und
um die Medikamentenkos- I Bluthildendes System 6% die darin vorgesehenen Exper-
ten eine einigermafen heikle Bl Herz-Hreistaulsystem 6% tisezentren (EZ). Sie sollen als
Angelegenheit. Erst Ende Marz Bl nfektionen 8% Anlaufstellen [r Patienten
beschloss der Nationalrat eine L Nervensyslem 0% dienen. ,Es wird aber nicht ein-
Novelle zum Allgemeinen Sozi- I Stoffwechsel 17% fach, die Zentren aulzubauen®,
alversicherungsgesetz (ASVG), I8 Krebs 44% warnte Riedl. Der Grund sei nicht

die die Arzneimittelkosten verrin-
gern soll - was in der Pharmaindus-
trie begreiflicherweise keine Begeiste-
rung ausldste,

Mutzen verdeutlichen

Angesichts dessen ist es aus Sicht der Branche umso wich-
tiger, den Nutzen der eigenen Produkte [iir die Patienten und
damit letzten Endes auch fiir das Gesundheitssystem im Ganzen
zu verdeutlichen und so den Markt aufzubereiten. Nicht zuletzt
dazu dienen Veranstaltungen wie der ,Rare-Diseases-Dialog®
Das zeigt ein bei der Veranstaltung im Novomatic-Forum verteil-
tes Datenblam der Pharmig, in dem es heift .Menschen mit sel-
tenen Erkrankungen haben das gleiche Anrecht, mit wirksamen
Therapien behandelt zu werden, wie Patienten, die an hiufigen
Erkrankungen leiden. Mit diesem Bewusstsein und Verstind-
nis ist es offensichtlich, dass auch Forschung und Entwicklung
gestiirkt werden miissen, um neue spezifische Therapien [ir
diese seltenen und oft lebensbedrohlichen Leiden zur Verfigung
stellen zu kinnen.”

Caelle: Frammig

zuletzt die oft beklagte Kompe-
tenzzersplitterung zwischen Bund
und Landern im Gesundheitsbereich.
Laut Magdalena Arrouas, im Gesund-
heftsministerium fr das Thema zustindig,
miissten die EZ von den Lindern bezahlt wer-
den. Daher wollten diese bei deren Ausgestaltung
entsprechend mitreden. Die Verhandlungen seien im Gang. Thr
zufolge bezahlt das Ministerium die seit 2011 bestehende Nati-
onale Koordinatonsstelle fir seltene Erkrankungen (NKSE) bis-
her allein: ,Und die kostet auch nicht gerade nichts.” Sowohl laut
Patientenvertretern als auch Arzten ist Osterreich im EU-wei-
ten Vergleich bei der Einrichtung der EZ mittlerweile im Hin-
tertreflen. .In Osterreich wollen wir immer das Beste. Aber ex
darl nichts kosten, und zustindig ist niemand®, kritisierte etwa
Wolfgang Sperl, Vorstand der Universititskinderklinik Salzburg.
Der Leiter der MKSE, Till Voigtlinder, bemiihe sich nach Kriften,
habe aber nicht die nitigen Ressourcen: .Das ist unertriglich.”
Voigtliinder selbst wollte die Lage nicht so schwarz sehen. Qua-
litiit gehe vor Schnelligkeit, und insgesamt sei Osterreich genau
in der Pipeline”. (kf}

Chemireport

(Mai 2017)




Die seltenen
Krankheiten

Ab 27. juni im Zeitschriftenhandel. 400.000 Osterreicher
leiden an einer von rund 8000 seltenen Krankheiten.

wichtigsten behandelt werdenkiinnen. __—
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Wisenstansfer [Boderm  und el preetd hat, die |
Beeroffences zu- Boireuarg ond i
kommen, Baniels Karall, Eranihe e wvanule
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ken s Forums Selrenc Krask- T L [
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huimwmmmm teme (vsnphren boteds
wehir gut. U abor wom oee gl e
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pertise notwendig

oglich versorgen zu kiinnen, fordern Arzte und Arztinnen
dustrie das Biindeln von Kompetenzen in speziellen Zentren

,Diagnose

&anﬁmw mmwwﬁﬂ;‘nﬂm mame““m'

ﬁwm et mmwhm,ﬁmm HaBnalmendasMLtimsplalﬁ
erite Schritte unterneh-  onsplan

e e el (opien i sine A e umMpesetzt wurden.

wiisen, fikr dbe Patbemten sind biv daso  Rainor Roodl Domane ven Poo e Aunina

st die grofste Hurde™

Interview, Pro-Rare-ObmannRainer Riedliiberdie schleppende Umsetzung des Nationalen Aktionsplans

aber noch recht wenige Verbes-
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Was ist eine seltene
Erkrankung?
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i’ SELTENE KRANKHEITEN WURDEN BI5 HEUTE ENTDECKT

Sie gelten als die Waisenkinder der Medizin—deswegen
werden sie im Englischen auch ,,Orphan Diseases”
genannt. Dabei sind seltene Erkrankungen eigentlich gar
nicht so,selten®. Immerhin sind insgesamt 30 Millionen
Menschen in der Européischen Union davon betroffen.
Allerdings gibt es — je nach Zahlweise — zwischen 6000 und
8000 Krankheiten, an denen diese Patienten leiden
konnen. Das macht die Diagnose schwierig.

B Sietragen Mamen wic Epidermoly-
sis bullosa, Chores Huntingron, Hi-
mophilie oder Mukoviszidose. Was
unterden Uberbegriff der seltenen Er-
krankungen fille, erite 2o selten auf,
dass cin praksischer Arze hischstens
einmal pro Jahr mit ciner davon zutun
har — manche dberhawpr nie. Fiir Be-
troffene bedeuter dies oft einen langen
Leidenswer: Denn wie verbreizet
keann dos Wissen tiber eine bestimmze
Swoffwechselsebirung, ein Mervenlei-
den oder cine Houckrnkheir scin,
wenn im selben Land vielleiche nur
ewei oder drei Menschen dieselben

Sympeome zeigen? Deswegenwerden
seftene Erkrankungen auch die Wai-
senkinder der Medizin genanne. Sie
sind schwerwiegend, kinnen mehrere
Organsysteme becreffen und daver-
hafre Invaliditiic nach sich zichen. Un-
behandelr bedeuren sicoft eine verrin-
germe Lebenserwarcung,

DEFINITION. Eine gesundheitliche
Seirung gl dann als seleen, wenn sie
weniger als cine von 2000 Personen
berriffr, Eown sechs Prozene der Wele-
bevilkerung sind von einer seleenen
Erkrankung betroffen oder werden 3




SELTENE ERKRANKUNGEN
Hunderttausende Menschen in Ostemeich betroffen

5von 10.000

Menschen sind von sallenen
Krankheiten batraffen

6000 bis 8000

seltene Krankheiten sind
heute offiziell bekannt

[ Jahre

wergehen im Schait, bis die
richtige Daagnose vorliegt

400,000 30 Mio.

Betroffene in Osterreich, sind in der EL
davon 50 % Kinder batraffen

Amyilraphee Ll

fyshische Fibrose [Stofwechselstarumgl: s Fols
Pramdre fmmumdaf elle: b

| imepnbachdruck: £

im Laufc ihecs Lebens daran eckeun- s Mioghiche besch
ken. JDhas sind mehr als deraeie FDP- g miisseen allerdings
Wiahler*, seces Jangen Schidferin Rela- anch faire Abrech
tion. Der Kardiologe und Internise grfunden werden.
filre an der Uniklindk im deutschen

Marburg cin Zentruwm fir seloene sl 400,000 GSTERRE
unerkannee Krankbeiven, Er bile ¢in £ reich sind erwa 400
Nachendeckendes Mecz von soge- < troffen. Gemeins
panmwen  Kommeresoationen” als gruppen fosdern B
Anlzufscellen fir Beeroffene filr noe- FEachirzee und F
wendig. Sinnvollerweise wiiren diese Bandelung von E
an einer Universiciesklinik anmusic- linderibergretfend
deln, da dore ohnehin Experten firal- £ mehe [nformation,

Kurier (Teil 2)
(Juni 2017)



seltener Krank-
hieften investion

ihre Leiden geloenals psychosomatisch
oder neurgeisch. Zum Machweis der
Ursache seloener Krankheiten sind
hiiufig spezialisicrse, mafwendige und
teure Testverfahren noswendig, die
nuran wengen Onen — mekst univer-
sigiiren Fentren - zur Verfligung ste-
Seleene Erkrankungen aus dem Jahr
2015 siche in Osterrcich bereits die
Designution von sperialisierten Ein-
richrungen fir definierce Patenten-
grappen vor. Bisher warden aber nur
zwei Expenierenteen fir seleene Er-

Kurier (Teil 3)
(Juni 2017)

Forschung von ,Orphan Diseases™da-  Hausdrrie sind schien Arzneimiceelagenour (EMA) und
her haupesiichlich von denbetroffenen aufgrund dernled-  den Endfall von Zulassungsgebiihren
Familico in Form von Stiftungen gefiir-  rigen Faltzahlen wollee man der Industrie Anreize rur
dere. Das Europlische Parlement ver-  mitderDiagnose  Entwicklung von Onehan Dirugs zu ge-
suchee dem evgegenausteucm, mdem  @iner settenen ben {siche Seie 18], Ohne Zencren mic
& im Jahr 2000 cine Sonderregelung  Krankhelt oft entsprechender Expertise kiianen in
fikr die Zulsssung von Medikamenten  Dberfordert Owterreich dennoch kaum klinische
flir Krankhesten einfithree, Durch ein Prilfungen durchgefihre werden, um
zehnpihriges Alkcinverenicbsroche, Ge- news Medikamente zu cnewickcdn,

flachendeckendes Netz von
JKimmererstationen* fir

seltene Krankhaiten.**
Jurgen Schafer, Kardsologe am LUiniklindlum Marburg

TR §OUSEDUASRLA TR I D56, iALD S TECURPTEMT

A R 1 L

INFO-ZENTRALE ORPHANET. Dic dee-
it umifnssendste Informati e
fide seleene Erkrankungen in
reich biecer dic Internee-Dacenbank:
Orphanet, cin urspranglich in Frank-
reich peseartetes Projeke, an dem
Orseerreich seic 2002 reilnimme.
Inderumbasenden Datenbank zusel-
tenen Krankheiten werden landesspe-
rifische Informationenz Spezialkling-
ken, Ambulanzen, Labors, Patienten-
organiarionen,  Forschungsprojek-
registern zu scltenen Erkrankungen
bereitgestelle.

= MAGDALENA MEERGRAF

I, Fit westies Irdormutiones
¢ FT)




NAP.se - Nationaler

Aktionsplan fiir seltene
Erkrankungen

Dr, Rainer Riedl, Obmann der Pro Rare Austria, klirt iiber die nationalen
Pline im Bezug aul Seltene Erkrankungen aul.

nkwm Erkrankungen, war von

nisterien - die mmlhmhn
fiir Arbeit, Soriales und KEonsumen-

an eingebunden und st
auch fetzs im Belrat fr seltenen

tenackists sowie Hir Wissenschalt, Umsetzung involvient. Der besonde-
Dar NAP.sa sat=l naun Torschung und Wirtschaft - durch e Stellenwert, der den unmittelbar
zentrale Themenschwar- ihre Vertretung in der Experten- Betroffenen eingerfume wird, zeige
punkte, die sowohl die su- gruppe far sebtene Erkrankungen  sich dedusch, dass Pro Rare Austria
maBgeblich in die Erstellung des  vier Personen in dicsen Beitat ent-
als auch dia nationalen HAR.5e . senden durfre,
Fro Rare Austrin brw. Viertreter
tigen. Diese neun Hand- el - Wer int sigentlich fir die
lungsfelder (HF) sind: thonen haben dber melrere Jahoe  Entstebung dieser Exportise-
in der Expertengrappe fir seltene  Zentren zustindigT
Erkmankungen intensiv mitpear-  Diese sallen nicht dunch® den NAR,
Il"lmlﬂl#uhm beitet und so gany wesentlich zur  se entstehen, der MAPse soll aber
e T e Erstellung des NAP.se beipetrugen.  daru beitragen, bereits bestehen-
mmm Dr. Ralnar Fisdl Biszum Jahresmde 2018 konnte der  de Expertise sichtbar und Kandids-
¥ HF 2: verbesserung der O Pros Ruws Ausark Flan im Groflen und Ganzen fertig-  tenzentren durch eine sogenannte
midizinksch- klinischen Versar- pestellc werden. Anlisslich des Ta-  Designation ru offiziellen Expertl-
gung der von seltenen Erkran- ges der Seltenen Erckrankungen am  sezentren ru machen. Dafiir gibt es
kungen Betroffenen 28,2205 prisentiene das Bundes-  allerdings weder #in Badget noch
I HF 3: verbeaserung der " Stichwort: Nationaler mindsterivn fir Gesundheir den  ingendwelche finanziellen Anreize
Dingnostik von seltenen Aktionsplan Seftene Erkran- MAPse und verifentlichte ihn auf  der dfentlichen Hand. Es liegt da-
Erkrankungen kungon. Was kann man sich ihrer Welsite, Dort helBt os deruz  mit oin gutes Srick in den Hinden
% HF d: Verbesserung der darunter vorstellen? _JJ-'H.lnu]Hﬁrlthrﬂm:mli wvan verantwortungsvallen Med(-
Thetapie und dos Zugangs 2 Det Mationale Aktionsplan Hir sel- e bessene Versorgung ginern und Patientenarganisatio-
‘Theraplen lirvon seltenen rene Erkrankungen (Karetitel: WA, Hubmmnﬂnﬁmnﬂnd mnhhlmmwﬁmm
Betroffene ec) wurde im Aufirag des ner Vert ng der Diagnostik 20 Einige schime Vorbil-
1% HF B: Fardenang der ninhlnﬂunlfﬂrmwndhkm mdmnmvuuhmm der gibe os fa Fir dicsen Prosess: das
1 i Bt der Matiomalen Koordinati; igen filbren.” Nun geht es dar-  EB-Haas Austria in Sakrburg fir Ge-
Fir peltene (MESZ)im  um,von der Flanung in die Umset- nodermatosen mit Schwe
¥ HF B Vierbesserung dies Wis- ausamminarbeit mit den zwei be-  zung 2o kemmen. Pro Bare Austria  Epddenmolysis ballosa und die Ab-
sens ber und des Be den Gremien - Expertengrup-  wind sich hier pach welterhin aktiv  teilung Flr Himeto-Onkologie am
hinsichtlich seltene/r Erkran: pe fir seltene Erkrankumgen und  und konstrukeiv einbringenundds- 56 Anna Kinderspital in Wien filr
n Strutegische Plattform fiir seltene  fir sorgen, dass die von allen Betei-  pidiatris tmkologie. Beide Ein-
% HF T verbesserung derepi Erkrankungen - erstellt. e zentm-  ligten entinchie Dymamik firdicses  richtungen sind auch in den Eu-
Kenntnisse im ben Financiers im Gesundbeitswe-  Thema niche verloren geht. roplischen Referenznetrwerken
Kontext seltvner Brkrankungen sen, Bund, Linder, §V, wanen in den (ERN] ventreten. B
I HF & Einrichtung stindizer gesamten Prozess der Erstellung  © Sind auch Patientenorganisa-
seltene: des HAPSe cingebunden: als Mit-  tonen in diese Pline eingebun-
Erkrankungen beim Baic jihdrrd:nmﬂ Fuvar genannten  den und wenn ja, worln liegen
© HF @z anerk T ien ebenso wie als Mitglieder  doren Afgaben®
Leistungen der Sefbathille Mncwwnmmh Pro Rare Austris, sl Dachverband

HMAPse bei mehrenen Sitzungen zur
Kenntnis gebracht und wur Rewat-

aller Patlentenonganisationen und
Selbsthillegruppen im Bereich der

Die Diplomkrankenschwester
schwerer TEimophilie leider. W
ergihllsie aus lhrer Sicht.

Ol Crireiiners- undd Masiker-
Pl Fombarsakoaninn OHG

Media Planet
(September 2017)



Seit ein paar Jahren hort man immer éfter
vom NAP.se. Drei verschiedene Blickwinkel
sollen Aufschluss iiber Entwicklungen
geben und aufklaren, welche komplexe Idee
dahintersteht.

cht einer BetrolTenen Aus Sicht der Medizin '

Petra Isser ausTirol ist Mutter eines Sohnes, der an
assich Betroffene von den Expertisezentren erhoffen,

' Wie schistzen Sle als  Welcha

Batrofiena die momaniang satzen Sie in die Verbessorung

Situation von Menschan mit dor SHuation von Menschen

saltenen Krankhallon in il softenen Krankhaiten in

Osterralch sin?

Es gibt in Osterreich momentan  Ich evhaife mir,dass 5 auch aufler:
Hinf- und sehotausend  halb der wenigen

gen und jch als Mutter eines Kin-
des mit IEmophilie bin sehr frah,
i Sozialstaar Osterrelich Tu beben,
u‘aqmwmmmru
Somit ist es fr viele Betrofens
miglich, ein snndhemd parmales
Leben zu fihren. In manch ande-
rem EU-Lindern st dus lelder nbcht
der Fall, Da miesen wir uns wirk-
lich ghiicklich schitzen.

Kot wiir o deny

geplanten Expertisezentren. wendgen Arzte, die sich mit sefte.

‘Was ist Ihnan dabed wichtig? nen Krankheiten gut suskennen,

Die wichtigste Frage fir mich ist, in diese Expertisezentren abgezo.

wo diese Expertiserentren sein  gen wenden und dann Fir viele Be-

mmn.lnummhﬂmm rraffene schwerer erteichiar sind

28 micht viele Betroffene in als varber.

reich, daber wire mix bﬂmﬂm

wichtig, dass bei den Arzten aus- 0 Gibt a3 einen Punkt,

den Ist. Da es in Osterrebch nicht - man ihrer Ansicht nach zur

viele Expertinnen muf dem Gebiet  Sprache bringen?

der Himophilie gibt, wire mir der  Eine einheitliche Regelung zwi- gedachi:
Standon gany wichtig, Wenn die-  schin den Bundeslindern wiive | tlanen und der betteoenden Arete  Diese umibssen die Ert- oder Be-
s Expertisesentrum in Wien ist, schon der ein evster Schritt. Wie | ging. Dabei haben sich verschiede- einer seltenen
habe ich ale Tiralerin eln Problem.  sieht es mir der Rezeptgebdhren: | ne Problembagen hersuskristalll-  Erkramkung, die Festlegung des Be-
und natilirlich wiine s voll, wenn  befreiung sus? Lisse gich, in unse- mmMmmm bangskonaeptes, die Darchiih-
an den geplanten Expertisesent-  vem Fall, das Hamophilie-5 st das. fehlende Wissen endiger Komtralh

ren Arztinnen titlg wiren, diesich  camp ols Eur beantragen? Da gibt | Erloenkungen, in der Gemmibewdl:  chungen end, sollte sine spezifische
wirklich pat suskennen. Lin wel- o0 leider keine einheitliche Rege- | kenang genawaso wie im genercllen.  Theraple verfighar seln, die Dunch-
tever wichtiger Pankt ist, dess die-  lung. Ich finde, dess man sich vor | medizinischen Bereich. Dadurch st flihrung oder rumdndest

#¢ Experten dann such erreich-  rangigdaram kimmernsollte, 8 | esfilr Pathentinnen schwer,angeeig-  dieser Therapie, Tudem sind Exper-
bar sind. Niche mur von Montag bis nete und qualitativ In-  tseemiven die Anlsudstelle
Fredtag, sondern auch an Wochen- formationen za kommen und asch  Gllsitaationen, entweder direkt  bed
enden oder Peleniagen. oder, weern der Patient miche ver On

nech unterschivdlich gehandhabe,
wach dihe jich das Problem, des die

DrTill voigtlinder, medizinischer Leiter der NKSE gibt Einblick, wie auch
Mediziner zur Umsetzung des NAPse beitragen,

an die richtige” Stelle, d.b, den ru-
pehirigen Experten, weitergeleitet

a2, berntend per Telefon. Dieses Aul-




24 Seltene Erkrankungen
. Endlich Z¢

Teexd: Susanme |inger

nden letzten fahren ist bei seltenen Erkran-

kungen endlich einiges in Bewegung gera-
ten. Lang st fir viele Patienten mit seftenen Er-
krnkumgen nicht nur thr Leidenswey und oft-
mials auch thr Weg durch die Institutionen bis
zur Diagnose und zu cinem oul die spezifische
Erkrankung spezialisierten Experten; lang ist
auch schon die Geschichte um mehr Bewisst-
sein und um eine bessere Verankerung der sel-
tenen Erkrankungen im Gesundheltssystem,

Fortschritte auf europdischer Ebene

In den letzten Jahren ist nun ciniges in Bewe-
gung geraten, und seltene Erirankungen sind
zumnindest mehr ins Bewusstsein gerlickt, so-
zusagen vom Schatendasein ins Zentrum der
Bemiihungen. Vor 10 Jahren noch cin Rand-
thema und in ihrer Bedeutung unierschiitzt oder
ignoriert, finden sellene Brkrankungen heute
- zamindest in threr Gesamtheit und den da-
mit verbundenen Implikationen  Beachtung
und sind im Zentrum gesundheitspolitischer

¥ Fortschritte gibt es auf europé@ischer Ebene, Bestrebungen angekommen. Das gilt auf curo-
aber auch auf nationaler. ﬂmmhﬁ ﬁ:’- wo :: Europiische mmT
1 Ermlckhmg;mt e
A » Biindelung von Expertise: An der EtlablierUng A _Akgm sﬂx liiasSordist ik il i
von Erzferenznet?wrzrkan und Expertisazentren _ dik Konsept europlischies Referznetzwerkie
fur einzelne oder auch Gruppen seltener Erkrankungen wird und Expertisczentren subzessive umgesetzt
gearbeitet. wird. Die Arbeiten konzentrieren sich derzeil
» Auch in Osterreich sind endlich die ersten beiden M&w“ﬂmﬁﬂw
Expertisezentren designiert worden. Die Gesundheitsplanung | " Referenanetae i hmmﬁ
ist in dfzn F’rnzess in'-mhrieﬂ.t Angesichts t_jes kun:ml&mn :‘m seltenen Erkeanh Ens_ und ihren &
dsterreichischen Gesundheitssystems mit der Vielzahl an Higng . musionler Repestise erniiglichen
Systempartnern ist der Prozess aufwandig. sollen — im Inland oder bei Bedarfim europil- i
> Als Erfolg der letzten Jahre wird eine merkbar gesteigerte schen Audand. Letztlich geht es -~ wenn das E
Awareness f(r seltene Erkrankungen und ein positives DAL Kk = e g st ﬁ“‘mz:' i
wohlwollendes Gesprachsklima der Systempartner beschrieben. | s b §

Klinik (Teil 1)
(November 2017)



ntren und Netzwerke

Die Vernetzung und Bindelung der europdi-
schen Expertise erfolgt dbrigens unter dster-
reichischem Varsitz. Als vom Gesundheitsmi-
nisterium delegierter Vertreter Osterreichs im
evropiischen Board of Member States, das w a.
mit der Designation von europdischen Refe-
rengnetwerken betraut ist, wurde Assoc.-Prof
Uniw-Doz. Dr. THl Voigilinder nun bereits zum
zweiten Mal von den Vertretern der 28 Mit-
gliedstaaten zum Co-Vorsitzenden gewithlL

Osterreichische Referenzzentren:
ein langer Weg

Bewegung gibt es mittlerweile aber seit einigen
Jahren auch auf nationaler Ebene, wo zunichst
der Mationale Aktionsplan fir seltene Erkeran-
lungen” (NAPse) - den Empfehlungen des Eu-
ropiischen Rates vom Juni 2009 folgend - er-
arbeitet wurde, Mach jahrelangen fachlichen
und inhaltlichen Vorarbeiten und einem noch
langerem Fine-Tuning rwischen allen relevan-
ten Stakeholdern konnte der NAPse dann
Anfang 2015 endlich publiziert werden — ein
langer Prozess, an dessen Finalisierung viele
{Beobachter, aber auch Beteiligte) schon gezwei-
felt hatten. Am Ende, wenn auch verspitet ge-
geniiber den europiischen Vargaben, steht nun
aber ein Dokument, das - den Besonderheien
des komplexen dsterreichischen Gesundheits-
wesens entsprechend - alle Systempartner be-
teiligl. Sukzessive sollen nun die ¢inzelnen
Punkte des NAFse umgesetzt werden, Auch das
braucht Zeit, die Implementierung der einzel-
nen Schritte muss wieder mit den einzelnen
Stakeholdern abgestimmt werden.

Mittlerweile haben 2 Ssterreichische Zentren
auch den Designationsproieess abgeschlossen
und wurden als Expertisexentren im Rahmen
der europiischen Referenenetzwerke designiert:

zum einen ist dies das Expertisezentrum fiir
pidiatrische Onkologle am 5t Anna Kinder-
spital, Wien, zum anderen das Expertisezen-
trum fiir Genodermatosen mit Schwerpunkt
Epidermolysis ballosa, EB-Haus/Paracelsus-
Universitit Saleburg. Mit der Deskgnation wei-
terer sechs dsterreichischer Expertisezentren
ist demnichst zu rechnen (siehe Kasten),

Medizinische und
politische Entscheidungen

Macht Osterreich seine Aufgaben besonders
sorgfiltig, oder warum daven vieles lnger als
in den meisten Lindern? Eine Besonderheit liegt
sicher in der Struktur des sterreichischen Ge-
sundheitswesens begriindet, wie Assoc.-Prol.
Univ.-Dioz. Dr. Till Volgtkinder, Osterreichs un-
erschiitierlicher Vorkimpfer fir Orphan Dis-
eases, erfiutert: Mit 3 wesentlichen System-
partnern, die essenziell fiir das Gesundheits-
system sind - Bund, Linder und Sozialversi-
cherungen —, z3hit das Ssterreichische System
sicher zu den komplexesten.” Staaten mit zen-
tralistischen Systemen tun sich hier wesentlich
leichter. Umgekehrt milsse man auch sehen, dass

Lander, die hier weiter fortgeschritten sind, wie
etwa Frankreich oder UK, auch schon 10-12
Jahre vor uns damit begonnen haben.  Deshalb
stetien diese Lander auch mit weiler ausgebea-
ten Systemen da als Osterreich. Letatlich haben
aberauch all jene LAnder, die ein gutes System
haben, ihre Zeit gebrancht”, sagt Voigtlinder.
Davon abzugrenzen seien darQiber hinaus auch
Lander, die letztlich iberhaupt kein Priifsys-
tem aul nationaler Ebene etabliert haben: ,Da
ist der Progess matirlich einfucher, am Ende
stellt sich jedoch die Frage nach der Qualitdt
des Ergebnisses” S0 haben etwa viele osteuro-
piiische Staaten, aber auch Deutschland iiber-
haupt keine Regeln (fr die Bewerbung als Fx-
pertisezentrum erstellt, sodass sich viele Insti-
tionen nach Eigeneinschitzung beworben ha-
ben.

Wo stehen wir nun heute in Osterreich, was die
Versorgungssituation der seltenen Erkrankun-
gen und auch was die Umsetzung der europdi-
schen Vorgaben betrifft? Unser derzeitiger Fo-
ks ist die medizinisch klinische Versorgung.
Tim ersten Schritt ging es um die Identifikation
von Einrichtungen in Oserreich, diesich  »

Expertisezentren im Rahmen der europdischen Referenznetzwerke

Zwei designierte Zentren

Designation Mitte 2018 zu erwarten:

for Dermatologie Innsbruck

« 7antrum fOr padiatrische Onkologhe (51, Anna Kinderspital, Wien)
= Fantrum flir Genodermatosen, Schwerpunkt Epidermolysis bullosa
{EB-Haus/Paracelsus-Universitit Salzburg)

= Fentrum fir Sarkome und Weichteiltumoren, Universitatsklinik f0r Orthopidie, Graz

* Fentrum fir Knochen- und Mineralstoffwechsel, in Wien, primar koordiniert von der
Universitatsklinik f0r Kinder- und Jugendheilkunde, Wien

= Kraniofaziale Anomalien an der Mund-, Kiefer und Gesichtschirurgie in Salzburg

« Genodermatosen mit Schwerpunkt Verhornungsstirungen an der Universitatsklinik

Die Enfscheidung dber die beiden noch offenen Designationskandidaten
wird auf gesundheitspolitischer Ebane bis Ende dieses Jahres getroffen,




mit seltenen Edcrankungen beschiftigen”, wie
Voigtlinder erfdutert. Es konnten iiber 150 Ein-
richtungen in Osterreich identifiziert werden,
die sich mit selienen Erkrankungen befassen.
In mehreren Fragerunden und Evaluationswver-
fahren, in denen erhoben warde, in welchem
Ausmaf Kriterien fiir Zentren erfiillt werden,
wurden zundchst knapp 40, und von diesen nun
6 Einrichtungen ausgewihit, die Miue 2018 als
Expertisezentren und damit als Vollmitglieder
in einem europiischen Referenznetzwerk de-
signiert werden sollen. Mit den belden bereils
bestehenden Zentren (St Anna Kinderspital
und EB-Haug) wird Osterreich dann tiber 8 Ex-
pertisezentren verfilgen (siehe Kaslen),

Diskussionen und offene Fragen

Gerade der im Vergleich mit anderen Lindern
restriktiverscheinende Auswahlprozess fiir Ex-
pertisezentren hat in Osterreich fiir viele Dis-

kussionen gesorgt und ist vielen unverstind-
lich; insbesondere danmn, wenn grofie Instituti-
onen, an denen 2. B. ¢ine Vielzahl unterschied-
licher seltener Erkrankungen auf hohem MNi-
veau betreut oder auch beforscht wird, nicht
zum Zug kamen. Wie ist das wu erkliren?
Voigtlander verweist hier darauf, dass die Aus-
wihl natfirlich einerseits aul medizinischer Ex-
pertise beruhe, aber andererseits auch die Ge-
sundheitsplanung miteinschliefe. .Das, was
jetzt peplant und konzipiert wird, miss auch
langiristip pesichert sein.® Das heifit, die Be-
zahler miissen eingebunden sein. .Das macht
den Prozess von aufien betrachiel auch so bii-
rokratisch,”

Mit der Designation zu einem Expertisezen-
trurmn ist also nicht primdr eine Auszeichnung
oder Beurteilung zu verstehen, sondern auch
eine Verpllichtung und Verantwortung fir die
Zukunfi verbunden - und dafiir milssen die

Ressourcen langfristig vorhanden und muss
letztlich auch die Finanzierung gesichert sein,
und zwar in einem Ausmag, das regionale Ver-
pllichtungen und die regionale Versorgung
iibersteigl. Zwar ist der Zweck der Referenz-
netzwerke auch so definiert, dass primir die
Expertise und nicht der Patient reisen soll
(Stichwort: irtual boards™), Das heil aber
dennoch, dass jedenfalls die Expertise, bei Be-
darf aber auch die Behandlung fir Patienten
aus anderen Bundeslindern (und gegebenen-
falls sogar aus anderen europdischen Lindern)
gewihrleistet sein muss. Im komplexen, frag-
mentierten dsterreichischen Gesundheitssys-
tem kann die Behandlung von Patienten aus
anderen Bundeslindern fibr Spitalstriiger eine
relevante Frage werden, gerade wenn es um
sehr seltene Erkrankungen geht, fiir die ‘The-
rapien oft mit extrem hoben Kosten einherge-
hen. Der Gsterreichische Weg, die Gesundheits-

8. Osterreichischer Kongress fiir Seltene Erkrankungen:

Im laterview:

Assac.-Prof. Univ.-Daz. Dr. Till Voigtindar

Wlinisches institut filr Reurslogie, Medizinische Universitdt Wien,
m Koordinationssielle fiir selfens Erloankungen (NKSE).

Wie ist Ihr Resiimee zum 8. Osterreichischen Kongress fir
Seltene Erkrankungen?

Ber 8. Osterreichische Kongress fiir Seltene Erkrankungen hat
3 verschiedene Themenbereiche abgedeckt: Ein Teil war der
medizinisch-arztlichen Fortbildung gewidmet, ein zweiter
Focus lag aut der medizinisch-klinischen Versorgung und
Entwickiung, und ein dritter Teil befasste sich mit der
sozialen Yersorgung.

Ziel war, zu diesen verschiedenen Themen die unterschied-
lichen Akteurs zusammenzutdhren und zu elnam konstruk-
tiven Dialog zu bringen, in dem es darum geht, die Stand-
punkte, aber auch die Rahmenbedingungan der anderen Saite
kennenzulernen: dass also z. B. die Politik auch einmal
Erfahrungsberichte von Patienten hart und was das in der
konkreten Lebenssituation bedeutet; penauso dass Patienten
héren, dass es in unserem Gesundheitssystem pewisse Vorga-
ben gibt, innerhalb derer man sich bewegen kann. All das st
mit diesern Kongress hervorragend gelungen.

Was waren for Sie die Highlights des Kongresses?
Als Highlight habe ich emptunden, dass wir mit Enrique Terol
einen fohrenden Vertreter der EU-Kommission zu Gast hatten,

der Ober den aktuallen Stand der Entwicklung
bel europdischen Referenznetzwerken
barichtet hat, Zweites Highlight war for
mich die Podiumsdiskussion mit den
verschiedenen Akteuren, in der man gerade
das Gesundheitsministerium als sehr
aktiven Partner erleben konnte, der die
Empfehlungen auf europdischer Ebene in
bestmoglicher Art und Weise auch national
umzusetzen versucht.

Es hat sich in den letzten Jahren einiges getan in Richtung
Bewusstseinsbildung, v. a. im klinischen Bereich, aber auch
auf politischer Seite, Glauben Sie, dass Patienten jetzt schon
ven den Entwicklungen profitieren kiénnen und dass schen
Verinderungen wahrnehmbar sind?

Ich glaube schon, dass auch abseits der Klinlk, also im
niedergelassenen Bereich und im Bereich der priméren
Spltalsversorgung, die Awareness fir seltene Erkrankungen
zugenommen hat, Das setzt sich aber wahrscheinlich noch
kaum in einer Verbesserung und Beschleunigung der
Patientenptade um. Dazu sind wir derzeit auch noch zu sehr
mit diesem Strukturierungsprozess befasst, Dass Arzte lokal
wissen, dass sich ein Kollege in einem bestimmten Zentrum
mit einer bestimmten Erkrankung beschaftigt, und dann
elnen Fatienten hinschicken, das gab es vorher auch schon,
und das funktioniert. Unsere groBe Aufgabe neben der
Definition der Zentren und der ,Kidrung der Landschaft® ist
es aber noch, Wege zu finden, wie diese Information dann in
der ganzen primaren Spitalslandschaft und im Bereich der
nledergelassenen Arzteschaft ankommt.

Fila: priat (71, bsigmabel
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planung in den Designationsprozess von An-
[fang an einzubegchen, wird damit auch ver-
stiindlich,

Auf europiischer Ebene ist auch die Frage der
Valorisierung von  virtual boards®, dievom Auf-
wand rwar nicht mit der Patientenbehandlung
vergleichbar sind, aber in Summe auch grofe
Ressourcen binden, noch nicht entschieden.
wFiir dic ersten Jahre werden hier von den de-
dgnierten Zentren auch Vorleistungen zu er-
bringen sein’, so Voigtlinder. Hier missen zu-
niichst IT-Systeme und Programme zur Doku-
mentation etabliert werden. Denkbar wire auf
europiischer Ebene dann, aul Basis der doku-
mentierten Daten einen Ausgleich, sozusagen
eine Art Gepenrechnung durchzufithren.

FEin weiterer - emntional besetzter - Diskus-
sionspunkt ist, dass es bei uns zu einer Er-
krankungsgruppe oft mehrere Institutionen
mit vergleichbarer Expertise gibt, sodass die

Entscheidung schwierig wiire, wer hier als das
Expertisezentrum® im europdischen Refereniz-
netzwerk designiert werden sollte. Hier wird
immer wieder diskutiert, ob sich nicht Zent-
ren etwa aus verschiedenen Bundeslindern
oder von verschiedenen Unikliniken zu ei-
nem Zentrum zusammenschliefien kinnten

Auf den nichsten Seiten lesen Sie:

und sich als ein virtuelles Zentrum, oder so-
cusagen dislozient bewerben kinnlen; ein Pro-
zess, der derzeil jedoch nicht vorgesehen ist.
Begriindet wird das mit dem Grundkonzept
eines Zentrums, die maximale Expertize mit
dem entsprechenden Umfeld an einem Ort
rusammenzufassen, u

= Wie erfolgt die Diagnosestellung?
*Wie erfolgt die Therapie?

= Wo gibt es Verbesserungsbedarf?

+ Herausforderungen am Weg zur Diagnose

= Wie ist die Versorgungssituation in Osterreich?
» Herausforderungen im Patienten-Management

Konkrete Fragen zu ausgewahiten seltenen Erkrankungen

g

Im Interview:

OA D, Vassilikd Kanstantoposion

Ambulznz [0 angeborens Siolfwechseberhrankungen,

padiatische Gersti und Smdromolegie, lhruﬂ-'ﬁfi!allfﬁ file
Hander- und Jugendbeilkunde, Medizisische Universitil Wien

Wic beurteilen Sie die Situation fir Betroffene von seltenen
Erkrankungen in Osterreich, insbesondere was den Weg zur
Diagnose betrifft, aber auch das Bewusstsein unter Arzten?
Aufgrund der Vielzahl der = bekannten = seltenen Erkrankungen
sowie der Heterogenitit der Symptomatik innerhalb eines Krank-
heitshildes st es oft schwierlg, eine Verdachtsdiagnose prompt 2u
stellan, Mit den neuesten technischen Errungenschaften wie Exom
Sequencing (Durchforsten der Erbinformation) wird dies jedoch
runehmend einfacher. Das gitt v. 8. fir das Gebiet der seltenen
angeborenen Stoffwechselstdrungen und genetischen Erkran-
kungen, die meistens im Kindesalter diagnostiziart wenden, Hierzu
besteht zumindest aut universitdrer Ebene bereits ein grofes
Bewusstsain,

Wie ist Ihr Resimee zum 8. Osterrelchischen Kongress

fiir Seltens Erkrankungen?

Tiel dieses Kongresses war es, Awareness zu schaffen und eine
weitere Brilcke awischen den betroffenen Gruppen und sozialen
Metawarken, Inklusive der politischen Ebene, zu schiagan, Unter
betroffenen Gruppen oder sogenannten Playem verstehen wir Arzte,
d. h. Kliniker wig auch niedegelassens Kollagen, aber auch befrof-
fene Patientinnen, Patientenorganisationsn (Selbsthilfegruppen), die

- Bewusstsein ist enorm gewachsen

Politrk, die auch im Bereich der seitenen Erkrankungen investiert,
und die sozialen Trager. Durch diesen Kongress wurde sichtbar,
dass mit viel perstnlichemn Einsatz von allen Playern viel bewirk:
werden und Frichte tragen kann, natirlich auch auf der Basis der
peleisteten Vorarbeiten: auch wenn man mitunter das Gefdhl hat,
dass es [&nger dauert, bis Frichte gesehen werden kinnen,

Hat sich aus Ihrer Sicht in den letzten Jahren im Bewusstsein
etwas verindert?

Vor allem auf der Basis der EU-Initiative und des dadurch entstan-
denen Mationalen Aktionsplans for seltene Edrankungen (NAFss)
fst meiner Ansicht nach in den letzten Jahren das Bewusstsein
dafir auf allen betroffenen Ebenen immens gewachsen, Die
Kooperation zwischen den Kollegen, Klintkern und Nieder-
gelassenen, wurde intensiver - sie wollen ja alle das Beste fir
ihre Patientinnen. Eine teure Therapie bzw. bendtigte Hilfsmittel
kannen mit weniger Autwand bewilligt werden, auch wenn die
Birokratie immer noch eine groBe Horde darstellt, Bemerkenswert
ist, dass sich auch im Bewusstsain der Patientinnen salbst atwas
verandert hat, sie erlangen zunehmend gin selbsibewussies
Auftreten, 7. B, auf Basis von Salbstedukation im Rahmean van
eigenen internationalen Kongressen, und werden dazu befahigr,
gleichberechtigte Player zu sein.

Wo sehen Sie nun die Herausforderungen filr die Zukunft?

Die grofen Herausforderungen sehe ich nun im weiteren Ausbay
der schon vorhandenen Strukturen und in der Schaffung einer
besseren Organisation und Vemetzung. Die Herausforderung liegt
alen jetzt im Schritt vom  Papier” zur Anwendung.

Die Gesprache filhrte Susanne Hinger
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Cystische Fibrose ... Ichthyosis ... Epidermolysis bullosa ... Angelman Syndrom
Primare Immundefekte ... Mukopolysaccharidosen ... Spina bifida ... Fibromyalgie
Tuberdse Sklerose ... Klinefelter Syndrom ... Galaktosamie ... Lungenhochdruck

Juvenile chronische Arthritis ... Hamophilie ... Familiares Parkinson-Syndrom
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel ... Morbus Wilson ... Lymphangioleiomyomatose
Myasthenia gravis ... Morbus Hodgkin ... Marfan Syndrom ... Interstitielle Cystitis
Morbus Cushing ... Neurofibromatose ... Porphyrie ... Morbus Waldenstrém
Kélteagglutinin 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 ... Sjégren-Syndrom ... Alpers-Syndrom
Chorea Huntington ... Morbus Addison ... Adrenoleukodystrophie ... Narkolepsie
Metachromatische Leukodystrophie ... Muskeldystrophie Duchenne ... Zystinurie
Cornelia-de-Lange-Syndrom ... Glioblastom ... Charcot-Marie-Tooth-Krankheit

Wegener-Granulomatose ... Morbus Bechterew ... Morbus Fabry ... Conn-Syndrom
Polycythamia vera ... Sklerodermie ... Tourette-Syndrom ... Friedreich-Ataxie
Myotone Dystrophie ... Adrenogenitales Syndrom ... Von Hippel-Lindau-Syndrom
Gerstmann-Straussler-Scheinker Syndrom ... Ehlers-Danlos Syndrom ... Dystonie
Morbus Pompe ... Albinismus ... Niemann-Pick-Krankheit ... Ataxia teleangiectatica
Werdnig-Hoffmann-Krankheit ... Guillain-Barré-Syndrom ... Binswanger-Krankheit
Hashimoto-Thyreoiditis ... Bernard-Soulier-Syndrom... Zollinger-Ellison-Syndrom
Fallot-Tetralogie ... Morbus Hirschsprung ... Multiples Myelom ... Alkaptonurie

www.prorare-austria.org

Thalasséamie ... Tay-Sachs-Krankheit ... CADASIL ... Morbus Sandhoff ... Progerie
Smith-Magenis-Syndrom ... CREST-Syndrom ... Phenylketonurie ... Turner-Syndrom





