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Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

4 Millionen Griinde fiir eine bessere Gesundheitspolitik!

Forderungen der ACHSE
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1 EINLEITUNG

In Deutschland leben etwa vier Millionen Menschen mit einer der ungefahr 8.000 Seltenen
Erkrankungen'. Menschen mit Seltenen Erkrankungen warten Uberdurchschnittlich lange
auf die richtige Diagnose, nicht wenige erhalten sie nie. Das deutsche Gesundheitssystem
ist fir chronisch Kranke im Allgemeinen und fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen im
Besonderen nicht gut aufgestellt. Beispielhaft seien genannt: Sektorengrenzen, unzulang-
liche Digitalisierung, zu geringe Wissensgenerierung. Die Schwachstellen des Systems tref-
fen Menschen mit Seltenen Erkrankungen besonders hart. Es gibt wenige Expertinnen und
Experten fir ihre Erkrankungen, die meist auch schwer zu finden sind und vielfach unzu-
reichend mit anderen Versorgern vernetzt sind. Das Wissen Uber die verschiedenen Er-
krankungen ist sehr lickenhaft. Ursdchliche Behandlungen gibt es nur wenige.

In den letzten 20 Jahren, seit der Griindung der ACHSE, haben wir viel bewegen kénnen.
Mit Rickendeckung und Inspiration aus Europa wurde das Thema Seltene Erkrankungen
auf die nationale Agenda gesetzt. ACHSE hat sich flir die wissenschaftliche Studie, die das
Bundesgesundheitsministerium im Jahr 2009 in Auftrag gegeben hat? und fir die darauf
basierende Griindung des Nationalen Aktionsbilindnisses fiir Menschen mit Seltenen Er-
krankungen (NAMSE) stark gemacht und sich engagiert fliir seine Erfolge eingebracht.
Durch die Formulierung des Nationalen Aktionsplans mit 28 wichtigen Akteuren aus dem
Gesundheitswesen ist eine Gemeinschaft flr die Seltenen entstanden, die sich im Kern auf
die Probleme der Menschen mit Seltenen Erkrankungen und darliber verstandigt hat, wie
diese geldst werden kdénnen. Durch die Zusammenarbeit im NAMSE wurden viele Anst6éBe
gegeben und konkrete Schritte gegangen, z.B. die Etablierung der Zentren flr Seltene
Erkrankungen, die Entwicklung des Alpha-ID-SE durch DIMDI, der Aufbau des ,se-atlas™
und mehr.

Der Nationale Aktionsplan ist jedoch bei weitem noch nicht vollstdndig umgesetzt worden
und viele wichtige Themen wurden noch gar nicht angegangen. Die (ibergeordneten stra-
tegischen Ziele, die sich NAMSE darlber hinaus gesetzt hat, missen ebenso wie der Nati-
onale Aktionsplan ohne ein daflir bereitgestelltes Budget umgesetzt werden. Die Erfolge,
die es seit der Griindung im Jahr 2010 durchaus zu verzeichnen gibt, verdanken wir einigen
sehr engagierten Vertreterinnen und Vertretern innerhalb und auBerhalb des NAMSE.

ACHSE ist der Dachverband von rund 140 Selbsthilfeorganisationen und die Stimme von
vier Millionen Menschen, die in Deutschland mit einer der etwa 8.000 Seltenen Erkrankun-
gen leben. Wir sehen uns als treibende Kraft, um eine Verbesserung der Lebensqualitat
und Lebensdauer der Betroffenen zu erreichen.

Die Menschen mit Seltenen Erkrankungen haben ein Recht auf das Engagement der Politik,
damit sich ihre Lebenslage verbessert und sie vergleichbare Chancen auf ein gutes Leben
haben wie andere Menschen in diesem Land. In diesem Positionspapier beschreiben wir
einige wichtige Themenkomplexe, in denen dringend ein Handeln erforderlich ist. Um

1 Eine Erkrankung gilt als selten, wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen das spezifische
Krankheitsbild aufweisen.

2 Forschungsbericht im Auftrag des BMGs, ,MaBnahmen zur Verbesserung der gesundheitlichen Si-
tuation von Menschen mit seltenen Erkrankungen in Deutschland". Siehe https://www.bundesge-
sundheitsministerium.de/fileadmin/Dateien/5 Publikationen/Praevention/Berichte/110516 For-
schungsbericht Seltene Krankheiten.pdf
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Verbesserungen im Gesundheitswesen, aber auch im Bildungswesen oder in der Arbeits-
welt zu erreichen, ist die Zusammenarbeit der zustdndigen Akteure essenziell. Nur in we-
nigen Fallen kénnen die Probleme durch eine einfache Gesetzesanderung gelést werden.
Dies heiBt indes nicht, dass die Politik keine Verantwortung fur die Situation der Betroffenen
tragt. Auch wenn die Aufgabe komplex ist, muss sie sich ihr stellen!

ACHSE, die Stimme von vier Millionen Menschen mit Seltenen Erkrankungen, formuliert
und erldutert in diesem Papier ihre Forderungen.3*

2 VERSORGUNG VERBESSERN

Der Weg zur Diagnose ist fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen nach wie vor viel zu
lang. Es ist das Ziel der ACHSE, dass alle Menschen, die an einer wissenschaftlich beschrie-
benen Erkrankung leiden, innerhalb von einem Jahr nachdem ihre ersten Symptome auf-
getreten sind, die richtige Diagnose erhalten.

Menschen mit Seltenen Erkrankungen leben ihr Leben lang mit dieser Erkrankung. Nicht
selten kommen noch weitere, auch haufigere Erkrankungen im Laufe des Lebens hinzu.
Flr eine optimale Versorgung und Unterstlitzung — sowohl vor als auch nach der Diagnose
- mussen sich das Gesundheitswesen und andere Bereiche des sozialen Lebens - Schule,
Arbeit, Freizeit - mehr an den Bedirfnissen der Betroffenen ausrichten. Zurzeit bleibt das
deutsche Gesundheits- und Sozialwesen hinter seinen Moéglichkeiten zurlick, von einer pa-
tientenzentrierten ganzheitlichen Unterstiitzung der Betroffenen sind wir weit entfernt.

Im Kern wird Vernetzung gebraucht: Zwischen den Sektoren, zwischen Versorgern in den
jeweiligen Bundeslandern, zwischen nationalen und internationalen Institutionen, insbe-
sondere mit den European Reference Networks, mit den Arztinnen und Arzten, den anderen
Therapeutinnen und Therapeuten sowie mit den Bildungseinrichtungen, Arbeitsstellen und
anderen Bereichen, die fir die Lebensqualitat der Betroffenen wichtig sind.

Gute Vernetzung funktioniert nur mit guter Kommunikation: Mit den Patientinnen und Pa-
tienten, zwischen den Versorgern und Dienstleistern. Wichtig ist zudem eine gute Doku-
mentation, die fir alle beteiligten Akteure auch zugéanglich ist. Damit dies gelingt, miissen
Innovationen genutzt, vorangetrieben und nachhaltig im System implementiert werden.
Zu diesen Innovationen gehdren, wie etwa digitale Plattformen flr Fallkonferenzen und
Befundaustausch, Next-Generation-Sequencing oder die Nutzung kinstlicher Intelligenz
bei der Diagnosesuche.

Fur alles braucht es Zeit und Geld.

Nachfolgend beschreiben wir einige Bausteine, die zum Gelingen einer verbesserten Ver-
sorgung dringend realisiert werden miussen.

8 Eine Kurzfassung der ACHSE Forderungen finden Sie auf www.achse-online.de.

4 ACHSE ist Mitglied der Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe von Menschen mit Behinderung,
chronischer Erkrankung und ihren Angehérigen e.V. (BAG SELBSTHILFE) und bringt sich in ihrer
Verbandsarbeit aktiv ein. ACHSE bezieht mit diesem Papier Position zu Themen, die fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen besonderer Bedeutung haben. Sie weist im Ubrigen auf die Forderun-
gen der BAG SELBSTHILFE hin (siehe www.bag-selbsthilfe.de).
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2.1 Patientenpfad definieren und veroéffentlichen

Die spate Diagnosestellung und die anschlieBende suboptimale Behandlung von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen fiihren zu Fehl- und Falsch- und Uberbehandlungen, zu unné-
tigen Kosten und kénnen sich zudem negativ auf den Krankheitsverlauf auswirken. Eine
strukturierte Vorgehensweise erspart den Betroffenen viel Leid und kann Lebenschancen
verbessern.

Von einer Beschreibung und Veroéffentlichung des theoretisch optimalen Patientenpfades
bei den verschiedenen Seltenen Erkrankungen erwartet ACHSE eine enorme Qualitatsver-
besserung in der Versorgung. Es gibt viele Wege, um zur richtigen Diagnose zu gelangen.
Bei den verschiedenen Seltenen Erkrankungen ist die Diagnosestellung unterschiedlich
komplex. Einige Erkrankungen kdénnen schon in den Praxen der Haus- und Facharztinnen
und -drzte diagnostiziert werden, fir viele andere bedarf es eines multidisziplindren Teams
und/oder humangenetischer Diagnostik.

Die im Innovationsfonds-Projekt TRANSLATE-NAMSE entwickelten Algorithmen zur syste-
matischen Diagnosefindung wurden in Selektivvertragen verankert, denen die meisten
Krankenkassen beigetreten sind. Von dem vom Gesetzgeber und den Krankenkassen 2024
initilierten Modellvorhaben gemaB §64e SGB V, das bestimmten Patientinnen und Patienten
mit einer Krebserkrankung oder dem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung eine Ganzge-
nomsequenzierung im Rahmen der gesetzlichen Regelversorgung ermdoglicht, erhoffen wir
uns eine schnellere Diagnosestellung sowie wichtige, neue Erkenntnisse zu Krankheitsur-
sache, Krankheitsverlauf und Behandlungsansatzen.

Unabhangig davon wo die Diaghose gestellt wird, ist im Anschluss daran zu klaren, wie
und von wem die Patientin oder der Patient am besten behandelt wird. Der optimale Pati-
entenpfad sollte deshalb auch den Versorgungspfad nach der Diagnosestellung aufzeigen.
Oft wird die Versorgung in dem Zentrum Ubernommen, das die Diagnose gestellt hat. Wenn
die Diagnose von den Hausarztinnen und -arzten oder Facharztinnen und -arzten gestellt
wird, muss flr diesen transparent sein, was jetzt der ndachste Schritt sein sollte. Vielfach
werden die Arztin oder der Arzt in der Niederlassung die Betreuung der Betroffenen ent-
weder an ein Zentrum Ubergeben oder diese in Zusammenarbeit mit einem Zentrum be-
treuen.

Zurzeit sind Menschen mit Seltenen Erkrankungen vielfach gezwungen, Case Managerin
oder Case Manager in eigener Sache zu sein (siehe hierzu auch Nr. 2.2.). Nur wenn Be-
troffene selbst energisch verfolgen, wie und wo ihre Erkrankung am besten diagnostiziert
und anschlieBend optimal behandelt werden kann, profitieren sie von der qualitativ hoch-
wertigen Versorgung, die das deutsche Gesundheitswesen eigentlich bieten kann. Dies
kann aber nicht jeder!

Die Koordinationsaufgabe fiir die einzelnen Patientinnen und Patienten sieht ACHSE in der
Regel bei den Fachzentren (B-Zentren). Die optimalen Patientenpfade missen flir die ver-
schiedenen Krankheiten oder Krankheitsgruppen gemeinsam von den A- und B-Zentren
(Referenz- und Fachzentren) beschrieben und festgelegt werden. Dabei wird flir jede Er-
krankung ein spezieller Pfad entstehen. Gemeinsam ist den meisten Erkrankungen das
Erfordernis multidisziplinédrer Teams aus verschiedenen Sektoren des Gesundheitswesens.
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Individuell festzulegen ist allerdings fir jede Erkrankung, welche Spezialisten diesen Teams
angehoéren und wer die Koordination ibernehmen sollte.

Auch hierbei erwarten wir durch die Vernetzungsaktivitaten der Deutschen Referenzzen-
tren flr Seltene Erkrankungen (Netzwerke aus B-Fachzentren) unter Einbindung der Pati-
entenselbsthilfe - ACHSE und ihren Mitgliedern - Verbesserungen in der Versorgung. Diese
Aktivitaten werden zurzeit durch eine gemeinsam gefdérderte MaBnahme der EU-
Mitgliedsstaaten, dem Projekt JARDIN, besonders unterstitzt, indem das Wissen und die
Erfahrungen aus den 2017 EU-weit etablierten Europadischen Referenznetzwerke (ERNS)
fur Seltene und hochkomplexe Erkrankungen den nationalen Gesundheitssysteme der EU-
Mitgliedstaaten zuganglich gemacht werden. (Siehe auch Nr. 2.4. zur Vernetzung der Deut-
schen Referenzzentren fir Seltene Erkrankungen - die DRNs).

2.2 MyCaseManager

Mit einer Seltenen Erkrankung zu leben bedeutet, ein Leben lang suchen und kampfen zu
mussen. Gesucht wird zuerst nach der Diagnose, dann nach der besten Behandlung, den
wirkungsvollsten Hilfs-, Heil- und Arzneimitteln, guter Reha und passenden Pflegemdglich-
keiten. Viel zu oft muss dann gekampft werden, damit die betroffene Person die bestmég-
liche Versorgung tatsachlich erhalt. Insbesondere fiir den Erhalt von Hilfs- und Heilmitteln
sowie flUr die passende Reha und Pflege missen sich die Betroffenen mit viel Kraft und
Energie einsetzen.

Da sich beim Fortschreiten der Erkrankungen bzw. im Laufe des Lebens mit einer chroni-
schen Erkrankung die Bedarfe andern und manchmal zusatzliche Erkrankungen hinzukom-
men, wiederholt sich das Suchen und Kampfen immer wieder. Dies ermiidet und zermurbt.
Die Regelungen fir die verschiedenen Unterstitzungsleistungen sind sehr komplex, andern
sich oft und missen bei mehreren unterschiedlichen Behdrden und Dienstleistern beantragt
werden. Keine der Beratungsstellen lberblickt die Vielfalt der geltenden Regelungen, nicht
selten noch nicht mal den Teilbereich, flr den sie zustéandig sind.>

Menschen mit Seltenen Erkrankungen brauchen auf ihrem lebenslangen Weg durch das
Gesundheitssystem jemanden, der an ihrer Seite steht, der sie bei allen diesen Fragen
unterstltzt und fir sie kampft. Dies muss nicht jemand sein, der alles weiB und selbst
beantragen kann, sondern jemand, der weil3, wer sich womit auskennt und sich daftr ein-
setzt, dass die gewlinschte Versorgung, Pflege etc. tatsachlich auch geleistet wird. Dieser
~Case Manager" sollte nur den jeweiligen Patientinnen und Patienten gegentber verpflich-
tet sein. Diese sollten von der enormen birokratischen Last, die sie als kranke Menschen
nicht schultern kénnen, befreit werden. Diese Arbeit darf nicht allein der ehrenamtlichen
Unterstltzung der Selbsthilfe tberlassen werden.

5 Die IGES-Studie aus 2018 Die Studie konstatiert ein sehr stark fragmentiertes" Beratungsange-
bot, dem immer mehr dltere und multimorbide Patienten mit Orientierungsbedarf gegeniberstin-
den. Konkrete Leistungen zur Koordinierung gelten zudem meist nur fiir sehr spezifische Patienten-
gruppen. https://www.medical-tribune.de/meinung-und-dialog/artikel/lotsen-auf-rezept-betreu-
ungsmodelle-fuer-geriatrische-und-multimorbide-patienten-sollen-krankenhausa/
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Wir fordern die Case Managerin, den Case Manager auf Rezept flir jede chronisch kranke
Person, die sich eine solche Unterstitzung wiinscht! Die ACHSE wehrt sich gegen die An-
nahme, dass solche Hilfestellungen nur von Patientinnen und Patienten bendtigt werden,
die eine ,eingeschrankte Gesundheitskompetenz" haben.® Um die richtige Versorgung zu
erhalten, braucht es keine Gesundheitskompetenz, sondern Systemkompetenz, die von
niemandem erwartet werden kann. Viele chronische Erkrankungen belasten die Betroffe-
nen auBerdem so stark, dass sie nicht die gleiche Energie aufbringen kénnen wie ein ge-
sunder Mensch. Es fehlt ihnen einfach die Kraft fiir den notwendigen Kampf mit der Bliro-
kratie. Nicht selten héren wir selbst von Betroffenen, die hauptberuflich Expertin oder Ex-
perte im Gesundheitswesen sind, dass sie an dieser Kombination aus Suche und Kampf
fast zerbrechen, obwohl sie sich mit dem System auskennen. Die Betroffenen miissen von
dieser Last befreit werden, um sich um ihre Therapien, ihre Genesung und den Erhalt Ihrer
Gesundheit kimmern zu kénnen.

Der ,Case Manager" handelt im Interesse der Patientin und des Patienten. Er GUbernimmt
jedoch keine Verantwortung flir deren Behandlung, sondern unterstltzt sie bei den Aufga-
ben, die diese sonst allein ibernehmen muissten. Dabei geht es nicht nur um medizinische
Leistungen, auch um andere Unterstlitzungsleistungen, die flir das Leben mit der Erkran-
kung notwendig sind. Fur eine gute Lebensqualitat sind je nach Erkrankung viele andere
Leistungen erforderlich, z.B. eine Schulassistenz, ein Assistenzhund, der Schwerbehinder-
tenausweis, Mehrbedarfe beim Arbeitslosengeld und ahnliches. Er ist der ,Case Manager"
der Patientin und des Patienten, ,MyCaseManager" sozusagen.

1. ~MyCaseManager" setzt sich daflir ein, dass verschriebene Heil-, Hilfs- und Arz-
neimittel von der Krankenkasse erstattet werden, die notwendige Pflege bean-
tragt und bewilligt wird. Er unterstitzt bei der Beantragung und Suche von
Verhinderungspflege. Er hilft Integrationshelfer und Pflegeleistungen zu orga-
nisieren, Reha-MaBnahmen zu beantragen oder finanzielle Unterstiitzung zu si-
chern. Er kann sich dazu bei den verschiedenen Beratungs- und Unterstit-
zungsangeboten flr Patientinnen und Patienten bedienen.

2. Zu seinen Aufgaben gehort auch in Erfahrung zu bringen, wer die Hauptverant-
wortung flr die Behandlung tragt und ob alle Beteiligten voneinander wissen.
Wenn die Behandlung nicht in einem Zentrum oder durch ein festes Behand-
lungsteam erfolgt, stellt ,MyCaseManager" sicher, dass die Behandlung unter
den Behandlern abgestimmt wurde.

3. ,MyCaseManager" kiimmert sich um Antrége auf Schulassistenz, Schwerbehin-
dertenausweis, Haushaltshilfe, Arbeitsassistenz, Kommunale Unterstiitzungs-
madglichkeiten etc. pp.

6 Im ,Nationalen Aktionsplan Gesundheitskompetenz" wird z.B. die - richtige - Empfehlung gege-
ben, die Navigation im Gesundheitssystem zu erleichtern, Transparenz zu erhéhen und administra-
tive Hirden abzubauen (Nr. 7), weil die Gesundheitskompetenz vieler nicht ausreichen wirde,
diese Hirden zu bewaltigen. Das Problem ist richtig beschrieben, es ist nur ein Problem des Sys-
tems, nicht des Patienten: Siehe https://www.bosch-stiftung.de/sites/default/files/publica-
tions/pdf/2018-02/Nationaler Aktionsplan Gesundheitskompetenz.pdf
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Es bedarf auch Patientenlotsen und -lotsinnen!

Die Forderung der ACHSE nach Case Managern flr Patienten bedeutet nicht, dass wir uns
nicht auch Patientenlotsen an bestimmten Stellen im Gesundheitssystem wiinschen (siehe
hierzu auch Nr. 2.4.). Patientenlotsen sind speziell ausgebildete Fachkrafte, die Patienten
an einem bestimmten Punkt den nachsten Schritt auf ihrem Weg durch das System auf-
zeigen, wie z.B. zum richtigen Versorgungszentrum, dem jetzt notwendigen Facharzt oder
auch zum internationalen Experten. Sie fordern die Vernetzung und tragen zur Optimierung
der Abldufe im Gesundheitswesen bei, indem sie den Weg des Patienten durch das System
vereinfachen und effizienter gestalten. Dadurch wird die Qualitat der Versorgung insgesamt
verbessert.

Der wesentliche Unterschied zum Case Manager liegt jedoch in der individuellen Betreu-
ung: Wahrend der Patientenlotse fiir einzelne Krankheitsgruppen an bestimmten Stellen
im System den Patienten den Weg zeigt, ist der Case Manager ausschlieBlich dem einzelnen
Patienten verpflichtet und zwar unabhangig von der jeweiligen Erkrankung. Er sorgt dafir,
dass die Versorgung und die soziale Unterstlitzung optimal auf die individuellen Bedlirfnisse
abgestimmt sind. Und zwar aus Sicht des individuellen Patienten, fiir sein Leben und in
seinem Auftrag.

2.3 Bewusstsein schaffen

Spezialisierte Versorgung kommt den Betroffenen nur zugute, wenn sich Arztinnen und
Arzte, bei denen sich die Betroffenen mit ihren ersten Symptomen vorstellen, bewusst
sind, dass es viele Seltene Erkrankungen gibt, die sie nicht alle kennen kédnnen. Wenn die
Behandelnden Seltene Erkrankungen in Betracht ziehen, miissen sie wissen, an wen sie
Patientinnen oder Patienten Uber-/verweisen kdnnen, die sie nicht selbst diagnostizieren
oder behandeln kénnen.

Die ACHSE arbeitet systematisch daran, dieses Bewusstsein zu steigern. Durch unsere Ak-
tivitdten sind in den letzten 20 Jahren hunderte Artikel erschienen und zahllose Veranstal-
tungen zu Seltenen Erkrankungen organisiert worden. Hiermit hat die ACHSE zur so ge-
nannten ,Awareness", zum Problembewusstsein, beigetragen. Um wirklich kontinuierlich
alle Behandelnden zu erreichen, jene mit langer Berufserfahrung und jene mit kurzer, be-
noétigen wir besondere Kraftanstrengungen und eine gemeinsame Strategie aller Akteure
im NAMSE genauso wie in der Politik.

Die ACHSE fordert, dass die Bundesregierung systematisch Uber Seltene Erkrankungen
informiert bzw. qualifizierte Institutionen flr diese Aufgabe finanziell unterstitzt. Ziel ist
es, dass alle Akteure im Gesundheitswesen, insbesondere die Arztinnen und Arzte, aber
auch Hebammen, Fachkrafte der Pflege, Mitarbeitende an den Service-Telefonen von Kran-
kenkassen etc. dariber informiert werden, dass es Seltene Erkrankungen gibt und wo man
Informationen und Hilfe findet, wenn man glaubt, es mit einer Seltenen Erkrankung zu tun
zu haben.
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2.4 Vernetzte Versorgung - Vernetzung der deutschen Zentren fiir Seltene
Erkrankungen untereinander und mit den European Reference Net-
works (ERN)

Die ACHSE setzt sich dafiir ein, dass die Strukturen der Versorgung besser an die Bedarfe
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen angepasst werden, damit die Versorgung von
Patientinnen und Patienten nachhaltig optimiert wird. Das Konzept der NAMSE-
Zentrenstruktur ist dabei nach wie vor ein guter und sehr wichtiger Baustein.

In der Zwischenzeit ist es einigen Zentren flr Seltene Erkrankungen gelungen, in die Lan-
deskrankenhausplanung aufgenommen zu werden und somit auch rickwirkend unter die
Zuschlagsregelung fir die Zentren nach § 136¢ Abs. 5 SGB V zu fallen und von den Zu-
schiissen zu profitieren. Leider bedeutet dies aber nicht selbstverstandlich, dass die (ge-
samten) Zuschlage auch dem jeweiligen Zentrum zukommen. Auch muss die Aufnahme in
die Landeskrankenhausplanung immer wieder neu beantragt werden, was einigen Zentren
bisher nicht im ersten Anlauf gelungen ist. Dariber hinaus gilt die Zuschlagsregelung fiir
die stationdre Versorgung und nicht fiir die viel haufigere ambulante Versorgung. Der Ver-
sorgung von Patientinnen und Patienten fehlt es somit immer noch an Nachhaltigkeit.

Die Zertifizierung fir die bundesweit 36 Referenzzentren (NAMSE Typ A-Zentren), nach
Vorgaben vom NAMSE und dem Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA), ist seit Herbst
2021 moglich und seitens der Zentren nachgefragt. Der GroBteil der Zentren ist bereits
zertifiziert oder im Prozess der Zertifizierung. Dies tragt zu mehr Transparenz und zu
nachhaltiger Qualitat in der Versorgung bei. Auch von der bald mdglichen Zertifizierung
der Fachzentren (NAMSE Typ B-Zentren) erhoffen wir uns weitere wichtige Impulse (auch
hinsichtlich finanzieller Aspekte) flir eine verbesserte Versorgung.

Nach wie vor findet die Vernetzung aus den Zentren heraus zu Expertinnen und Experten
an nicht-universitdren Kliniken und in den Sektor der niedergelassenen Arzte nicht struk-
turiert statt. Dies ist ein Manko, weil Informationen und Wissen zu spezifischen Erkrankun-
gen und zu Vorgehensweisen, um Diagnosewege zu verkirzen, nicht zielfilhrend ausge-
tauscht werden. Fortschritte kénnten durch die KommunikationsmaBnahmen rund ums das
Modellvorhaben gemaB §64e SGB V, aber auch die Vernetzungsaktivitaten der B-Zentren,
die als spezialisierte Versorgungseinheiten auch Uber Sektorengrenzen hinweg tatig sind,
erreicht werden

2.4.1 Vernetzung der Zentren mit der Priméadrversorgung

Betroffene benétigen im Alltag eine Versorgung vor Ort, die gut mit den Expertinnen und
Experten flr ihre Erkrankungen vernetzt ist. Dies ist unabhdangig davon, ob die Experten
in einem Zentrum, einer Klinik oder auch in einer spezialisierten ambulanten Versorgung
tatig sind. Nicht fur alle Versorgungssituationen im Alltag bedarf es dieser Expertise. Im
Notfall wird die spezialisierte Versorgung in der Regel nicht schnell genug erreicht werden
kdnnen. Bei Seltenen Erkrankungen ist eine wohnortnahe Versorgung durch Expertinnen
und Experten nicht regelhaft mdglich.

ACHSE erwartet groBe Verbesserungen durch eine Klarung und Verdffentlichung der Pati-
entenpfade, von den Haus- und Facharztinnen und -arzten, d.h. aus dem allgemeinen Ge-
sundheitssystem hin zu den Fachzentren und anderen Versorgungsangeboten (und
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zurick). Die Griindung und Zertifizierung von Zentren, die ausschlieBlich ambulant ihre
spezialisierte Versorgung anbieten und sich mit A- und B-Zentren vernetzen, sollte hierbei
unbedingt ermdglicht und vorangetrieben werden.

Die Formulierung und Verabschiedung von strukturierten Patientenpfaden, die beschrei-
ben, wie die Vernetzung bei diesen Erkrankungen idealerweise organisiert wiirde und wel-
che Versorgungs- und/oder Informationsliicken dazu zu schlieBen sind, hat fiir ACHSE eine
hohe Prioritat (siehe auch Nr. 2.1. zu Patientenpfade). Auch die Strukturen, um die Ver-
netzung zwischen den Arztinnen und Arzten, die zuféllig mit einer bestimmten Seltenen
Erkrankung konfrontiert werden und denjenigen, die die Expertise zu dieser Erkrankung
haben, zu organisieren, sind von enormer Bedeutung flr eine gelungene vernetzte Versor-

gung.

Wie die Vernetzung zwischen der Versorgung vor Ort und krankheitsspezifischer Expertise
am besten aufgesetzt wird, ist bei den verschiedenen Erkrankungen unterschiedlich zu
beurteilen. Durch die Vernetzung der deutschen Zentren entlang derselben Krankheits-
gruppen wie in den Europaischen Referenznetzwerken kénnen Strukturen entstehen, in die
sich die Arztinnen und Arzten, die tatsdchlich Patientinnen und Patienten mit der jeweiligen
Erkrankung betreuen, integrieren lassen. Im Nationalen Aktionsplan flir Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen wurde 2013 eine Zentrenstruktur aus drei Ebenen vereinbart, in der
Kooperationszentren (Typ C-Zentren) die ambulante Versorgung interdisziplinar und mul-
tiprofessionell sicherstellen sollten. Die C-Zentren sollten krankheitsspezifisch oder krank-
heitsgruppenspezifisch organisiert sein. Die Kooperationszentren sollten in erster Linie fir
die Erbringung konkreter Versorgungsleistungen bei Patientinnen und Patienten mit einer
gesicherten Diagnose oder klarer Verdachtsdiagnose zustandig sein. Hierflir wirden zum
Beispiel niedergelassene Schwerpunktpraxen, Gemeinschaftspraxen, Medizinische Versor-
gungszentren (MVZ) oder Krankenhauser in Frage kommen. Die Kriterien im Anhang 2 des
Nationalen Aktionsplans wurden im Gegensatz zu den A- und B-Zentren flr die C-Zentren
noch nicht ausgearbeitet und operationalisiert.

Dies erklart sich aus den folgenden Umstanden:

e Es hat sich herausgestellt, dass die Akteure im NAMSE unterschiedliche Vorstellun-
gen davon haben, welche Rolle die C-Zentren in der Versorgung einnehmen sollten.
Es muss differenziert werden zwischen der ambulanten spezialfacharztlichen Ver-
sorgung (ASV) und der allgemeinen ambulanten Versorgung. Die ambulante spezi-
alfacharztliche Versorgung, wird in Kliniken (C-Zentren) angeboten und bietet keine
stationare Versorgung. Unter die allgemeine ambulante Versorgung fallen die Pri-
marversorgung und die fachéarztliche Versorgung der Patienten. Diese muss mit der
spezialisierten Versorgung der Zentren vernetzt werden.

e Bei 8.000 Seltenen Erkrankungen mit sehr unterschiedlicher Pravalenz und Inzi-
denz, vier Millionen Betroffenen in Deutschland und einem fdderal organisierten
Gesundheitswesen ist individuell fir jede Erkrankung zu bewerten, wie und durch
wen regionale Versorgungsangebote erbracht werden kénnen. Dazu ist eine groB3e
Flexibilitdt von Regelungen unerlasslich.
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2.4.2 Deutsche Referenznetzwerke (DRN) etablieren

ACHSE setzt sich daflir ein, dass Vernetzungsstrukturen zwischen den deutschen Zentren
flr Seltene Erkrankungen etabliert werden. Die Vernetzung sollte nach den gleichen Krank-
heitsgruppen geclustert werden, in denen die European Reference Netzwerks (ERNs) or-
ganisiert sind und Schnittstellen zu den ERNs etablieren. Flr eine optimale Vernetzung ist
eine strukturierte Einbindung der Patientenselbsthilfe nach Beispiel der European Advocacy
Groups (ePAGs) bei den ERNs unerlasslich. Um eine solche nachhaltige Struktur etablieren
zu kénnen sollten Fordermittel verfligbar gemacht und anschlieBend nachhaltige Finanzie-
rungsmoglichkeiten realisiert werden.

Es gibt in der Zwischenzeit Bestrebungen auch auf der Ebene der B-Zentren eine koordi-
nierte Zusammenarbeit der medizinischen Expertinnen und Experten unter der Federfih-
rung von A-Zentren zu organisieren, in sog. Deutschen Referenznetzwerken (DRN). Die
Vorlage dazu liefern die bestehenden Europdischen Referenz Netzwerke (ERN) sowie die
bundeseinheitliche Regelung zur Konkretisierung der besonderen Aufgaben von Zentren
und Schwerpunkten, die der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) im Dezember 2019
einstimmig und mit Zustimmung der Léander und der Patientenvertretung beschlossen hat.
Der G-BA fordert dabei auch, dass eine Einbindung und Beteiligung von krankheitsspezifi-
schen Patientenvertreterinnen und Patientenvertretern in die Netzwerkaktivitaten erfolgen
soll. Noch findet keine systematische Zusammenarbeit zwischen den B-Zentren-Koordinie-
renden und der Patientenvertretung statt, erste Ansatze werden aber verfolgt. Gerade bei
den Seltenen Erkrankungen ist Wissen und Expertise zu den einzelnen Erkrankungen rar
und nicht verbreitet. Die Erfahrung der Betroffenen aus dem Versorgungsalltag und der
Input von Patientenvertreterinnen und Patientenvertretern aus den ERNs, wo Patienten-
vertretende seit Jahren auf europdischer Ebene koordiniert mit Gesundheitsdienstleistern
kooperieren, ist unverzichtbar.

2.5 Hilfsmittelversorgung bedarfs- und patientenorientiert weiterentwi-
ckeln

Menschen mit Seltenen Erkrankungen sind haufig auf Hilfsmittel angewiesen, um sowohl
ihre Grundbediirfnisse des taglichen Lebens zu befriedigen als auch insgesamt am gesell-
schaftlichen Leben teilhaben zu kénnen. Um die zu erhalten sind oft lange und aufwandige
Antragsverfahren von Néten, die fiir die Betroffenen eine erhebliche zusatzliche kdrperliche
und psychische Belastung und den Verlust wertvoller Lebenszeit bedeuten. Fast schon
selbstredend ist daher ein schneller und unbirokratischer Zugang zu Hilfsmitteln fir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen essenziell.

2.5.1 Priifung der medizinischen Erforderlichkeit

Durch die Prifung der medizinischen Erforderlichkeit (durch die Krankenkasse und/oder
den Medizinischen Dienst) kommt es haufig, insbesondere bei aufwandigen Versorgungen,
zu erheblichen Verzégerungen in der Hilfsmittelversorgung, was insbesondere bei Kindern
und Jugendlichen zu teils irreversiblen Schadigungen und Entwicklungsstérungen fihrt und
eine unzureichende Teilhabe am gesellschaftlichen Leben zur Folge hat. Diese Problematik
verscharft sich bei Menschen mit Seltenen Erkrankungen, da diese regelmaBig einen
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komplexen Versorgungsbedarf haben und die Krankheiten haufig progredient verlaufen.
Schnelle Genehmigungen und Anpassungen an den jeweiligen Hilfsmittelbedarf sind dem-
nach unabdingbar, um Schmerzen, Beschwerden und Einschréankungen zu lindern.

Vor diesem Hintergrund fordern wir die Einflihrung einer Regelung im § 33 SGB V, wonach
die Erforderlichkeit eines Hilfsmittels vermutet wird (und mithin eine weitere fachliche Pri-
fung durch die Krankenkasse bzw. den Medizinischen Dienst entfallt), wenn sich der Patient
oder die Patientin in einer regelmaBigen interdisziplindren und fachlich kompetenten Be-
treuung befindet. Eine solche findet beispielsweise in Sozialpadiatrischen Zentren, in Me-
dizinischen Zentren fir Erwachsene mit Behinderung, in Fachabteilungen von Universitats-
kliniken (z.B. padiatrische Neuroorthopdadie) oder in anderen ausgewiesenen Spezialklini-
ken, wie z.B. Zentren flir Seltene Erkrankungen, statt.

Zudem sollte eine solche Empfehlung auch nach 28 Tagen ihre Giltigkeit bewahren, wenn
der oder die Versicherte innerhalb dieses Zeitraums bereits Kontakt zum Sanitatshaus auf-
genommen hat. Gerade bei komplexen Versorgungen ist es aufgrund des Fachkrafteman-
gels zunehmend unmadglich innerhalb von 28 Tagen bei einem Sanitdatshaus einen Termin
zu finden, um das Hilfsmittel zu erproben und einen Kostenvoranschlag zu erhalten. Diese
Faktoren entziehen sich dem Einflussbereich der Versicherten und diirfen deshalb auch
nicht zu deren Nachteil gereichen.

Soweit die Krankenkasse den Medizinischen Dienst mit einer Priifung der Erforderlichkeit
beauftragt, muss gewahrleistet werden, dass die Begutachtung sich am konkreten Versor-
gungsfall orientiert: sie soll ausschlieBlich von Arztinnen und Arzten durchgefiihrt werden,
die Uber eine fachliche Qualifikation in dem einschlagigen medizinischen Schwerpunkt (z.B.
Orthopadie) und der jeweiligen Zielgruppe (z.B. Kinder und Jugendliche) verfligen und die
bei ihrer Begutachtung die besonderen Bedarfe und Kontextfaktoren der Menschen mit
Seltenen Erkrankungen verstehen und beriicksichtigen (d.h. zum Beipiel keine Begutach-
tung durch Kardiologen bei der Versorgung eines Jugendlichen mit einer Prothese). Nach
UN-BRK und SGB IX ist den besonderen Bedlirfnissen von Kindern mit Behinderung Rech-
nung zu tragen. Dazu muss eine entsprechende Expertise vorliegen.

2.5.2 Genehmigungsfiktion

Gleichzeitig miissen MaBnahmen geschaffen werden um die sektorentbergreifende Zusam-
menarbeit bei Riickfragen oder Versorgungsunsicherheiten zu verbessern: dem Vertrags-
arzt bzw. der Vertragsarztin sollte gesetzlich die Méglichkeit eingeraumt werden den Me-
dizinischen Dienst um Klarung zu bitten, soweit die Versorgungsrelevanz der Rickfragen
durch den Medizinischen Dienst nicht nachvollzogen werden kann oder Versorgungsalter-
nativen kontraindiziert sind. Andernfalls ist es flir sie oder ihn unmdglich, die Fragen ada-
quat zu beantworten.

Wir fordern auBerdem die Einflihrung eines rechtlich verbindlichen Genehmigungsverzichts
fir wachstumsbedingte Folgeversorgungen, Ersatzbeschaffungen und Hilfsmittelanpassun-
gen, insbesondere bei Kindern und Jugendlichen (wie z.B. der nachstgrdoBere Autositz,
Rehabuggy, Walker, Stehstander, Schuhe, Prothese, Orthesen, Rollstuhl, etc.). Dazu ge-
hért auch ein Modellwechsel innerhalb einer vergleichbaren Produktart, z.B. mangels Fol-
gegrdBe des urspriinglichen Modells. Es ist schlichtweg nicht nachvollziehbar, warum in
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diesen Fallen eine Erforderlichkeitspriifung erneut stattfinden soll und die Krankenkassen
von den Sanitatshausern zudem regelmaBig Rezepte dazu fordern. In diesem Bereich kdén-
nen wichtige Ressourcen eingespart und Versicherte niederschwellig und zligig versorgt
werden.

2.5.3 Gegenstidnde des tidglichen Lebens - Zubehdorteile

Weiterhin bedarf es einer Konkretisierung im § 33 SGB V, wonach Zubehorteile, die Ubli-
cherweise nur von kranken oder behinderte Personen verwendet oder ohne die das Hilfs-
mittel nicht oder nicht zweckentsprechend betrieben werden kann, nicht zu den Gebrauchs-
gegenstanden des taglichen Lebens zdhlen. Die haufig anzutreffende pauschale Auffas-
sung, bei Zubehorteilen handle es sich um Gegenstdnde des taglichen Lebens und diese
seien als solche daher nicht vom Versorgungsumfang gedeckt, erschwert den Versorgungs-
prozess, steht kaum in Relation zu den Kosten eines Widerspruchs- und Klageverfahrens
und wird deshalb von uns kritisiert. Bei den meisten im Hilfsmittelverzeichnis aufgefiihrten
Produkten und deren Zubehorteilen dirfte es sich um keine handelsiiblichen Artikel han-
deln (beispielsweise bei Rollstiihlen: 8 bar-Pumpe, Speichenschutz, Regenschutz, Sonnen-
schutz, Schutz flir Kinderhande, Regen-/Sonnenschutzverdeck, Schutzpolster fir Gelenke,
oder bei Dreirad-Fahranfanger eine Lenkstange, oder StoBdampfer bei Rehabuggys, etc.).

2.5.4 Beratung stdrken - Briiche im Versorgungsprozess schlieBen

In Ermangelung eines hinreichenden Angebots fordert die ACHSE auBBerdem den Auf-, und
Ausbau von umfassenden und trdageriibergreifenden Beratungsangeboten mit spezieller
Kompetenz flir Menschen mit Mehrfachbehinderungen. Nur so kénnen Doppel- und Fehl-
versorgungen vermieden werden. Aufgrund des relativ komplexen Leistungsrechts bei
Hilfsmitteln und der unterschiedlichen Regelungen einzelner Leistungstrager sollte eine un-
abhdngige und trageribergreifende Hilfsmittelberatung wie aus einer Hand erfolgen, um
Fehlinformationen zu vermeiden, Selbsthilfe zu stéarken und Ressourcen zu schonen. Es
muss auBerdem sichergestellt werden, dass die Rehabilitationstréager ihrer Weiterleitungs-
pflicht nach § 14 Abs. 1 Satz 2 SGB IX rechtskonform nachkommen.

Heranwachsende miissen beim Ubergang vom Kinder-, und Jugendalter ins Erwachsenen-
alter (Transition) starker in den Blick genommen werden, denn auch hier besteht dringen-
der Handlungsbedarf:

o Beim Ubertritt von der Familienversicherung in die Einzelversicherung (in der Regel
mit Vollendung des 18. Lebensjahres) werden Patientenakten haufig - auch inner-
halb desselben Kostentragers - unvollstédndig weitergeleitet mit der Konsequenz,
dass zum Beispiel berechtigte Instandsetzungen oder Ersatzbeschaffungen abge-
lehnt werden

e Esfehlen hinreichende Informations-, und Beratungsangebote, welche die nunmehr
volljahrigen Versicherten Uber das Leistungs-, und Kostentrédgersystem im Bereich
der Hilfsmittelversorgung aufkldren (z.B. Gber den Versorgungsanspruch bei Hilfs-
mitteln zur Teilhabe am Arbeitsleben und die hierflr zustandigen Kostentrager)
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e Es bestehen Unsicherheiten, inwieweit Verordnungen durch einen Padiater bzw.
eine Padiaterin noch akzeptiert werden

2.5.5 Transparenter Antragsprozess

Im Sinne einer zukunftsfahigen Versorgung muss der Antragsprozess zeitnah transparent
und digital gestaltet werden, um die Versicherten und am Hilfsmittelprozess Beteiligten in
den Priifungsprozess einzubinden. Versicherte, Arztinnen und Arzte oder Leistungserbrin-
ger haben keine einheitliche Kenntnis dariiber, welche Informationen an die Kassen lber-
mittelt wurden, in welchem Verfahrensstadium sich der Antrag befindet, welche Fragestel-
lung der Vertragsarztin bzw. dem Vertragsarzt vom Medizinischen Dienst vorgelegt wird,
welche Unterlagen hinzugezogen werden oder welche zusatzlichen Befunde, Fotos, Videos
ggf. noch bendtigt werden.

Eine frihzeitige und systematische Einbindung der Versicherten ware hier von groBem
Vorteil. Diese kdnnen dann Uberprifen, ob der Krankenkasse die notwendigen Informatio-
nen von oft verschiedenen Behandlern vorliegen.

2.5.6 Zu wenig mehrkostenfreie Hilfsmittel, Fachkrdftemangel und Ver-
knappung Angebot

Obwohl es in §127 Abs. 1 S. 4 SGB V ausdriicklich heiBt, dass in den Vertragen zwischen
den Krankenkassen und den Leistungserbringern ,eine hinreichende Anzahl an mehrkos-
tenfreien Hilfsmitteln (...) sichergestellt® werden muss, kommt es immer wieder vor, dass
Versicherten nur ein Produkt zur Auswahl steht, welches jedoch nicht ihrem Bedarf ent-
spricht. Anhand der Mehrkostenberichte der GKV-SV ist zu erkennen, in welchen Produkt-
gruppen immer wieder Mehrkosten von Versicherten geleistet werden. Diese Norm darf
nicht eine inhaltslose Formel sein, sondern muss zur gelebten Praxis werden

Auch im Versorgungsbereich mit Hilfsmitteln macht sich der Fachkraftemangel in langeren
Lieferzeiten, verzdgerten Anpassungszeiten und einer unzureichenden Verfugbarkeit von
individueller Beratung (Information, Testungen) bemerkbar.

Zudem haben die Inflation und das Medizinproduktegesetz fiir eine Verknappung im Ange-
bot an Hilfsmitteln und Zubehorteilen, insbesondere flir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen sowie Kindern und Jugendlichen gesorgt, da hier in der Regel Nischenmarkte be-
dient werden. Nach der UN-BRK haben die Vertragsstaaten jedoch dafiir Sorge zu tragen,
dass Menschen mit Behinderung Uber geeignete und innovative Hilfsmittel am Leben in der
Gesellschaft teilhaben kénnen. Sie haben Innovationen zu férdern und technisch neuartige
Produkte flr diese Zielgruppen verfigbar zu machen.

2.6 Nutzung Digitalisierung und KI

Die fortschreitende Digitalisierung, die weltweit die Erfassung riesiger Datenmengen er-
moglicht, verandert auch in der Medizin Wissen und Prozesse grundlegend. Im Feld der
Seltenen Erkrankungen werden mit ihrem Einsatz groBe Hoffnungen verbunden: Verkir-
zung des Diagnosewegs, Erkenntnisgewinn sowie Generierung von neuen Forschungsan-
satzen.
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Es gibt bereits konkrete digitale Anwendungen, um die Versorgung von Betroffenen mit
Seltenen Erkrankungen zu verbessern, z.B. in der genetischen Diagnostik (Human Pheno-
type Ontology, Face2gene), in der Notaufnahme und Praxis (Diagnoseunterstitzungs-
Tools), fir Patientinnen und Patienten (Symptom-Analyse- und krankheitsspezifische Apps,
ePA).

Dartber hinaus bietet die Digitalisierung die Grundlage, Daten aus der Krankenversorgung
und Forschung besser nutzbar zu machen und somit die Patientenversorgung zu starken.

Fur die mit den verschiedenen Aktivitaten einhergehenden, regulatorischen Fragestellun-
gen ist besonders der Datenschutz flr die Patientinnen und Patienten relevant. Betroffene
von Seltenen Erkrankungen haben groBes Interesse daran, dass ihre Daten und ihr Wissen
fur die Versorgung und Forschung genutzt werden. Aufgrund der Seltenheit ihrer Erkran-
kung sind sie gleichzeitig vulnerabel hinsichtlich personenbezogener Identifikation. Damit
sie von den verschiedenen Aktivitaten und Angeboten profitieren und informierte Entschei-
dungen zur Verwendung ihrer Daten treffen kénnen, bedarf es einer fundierten, ausfihrli-
chen, individuellen Beratung und Aufklarung durch geschultes Fachpersonal.

2.6.1 Aufkldarung der Patienten

Die Digitalisierung eréffnet fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen neue Perspektiven in
der Versorgung — sowohl durch Tools zur Steuerung ihrer Erkrankung (Apps), als auch
dadurch, dass durch die Digitalisierung das allgemeine Wissen in der Medizin wachst. IThnen
kommt eine neue Verantwortung als Organisator ihrer medizinischen Befunde und anderer
krankheitsbezogener Daten (ePA) und als Beitragsleistende zu Forschungsprojekten (durch
zur Verfiigung stellen von Gesundheits- und Behandlungsdaten) zu. Die im Gesundheits-
datennutzungsgesetz (GDNG) eingefihrte Opt-Out-Lésung (= Blrger missen aktiv wider-
sprechen, wenn sie keine ePA nutzen mdchten) entbindet die Verantwortlichen seitens des
Gesetzgebers und der Krankenkassen nicht davon, Gber den Einsatz und Nutzen der ePA
und dies in einer versténdlichen Form zu informieren. Die Betroffenen kénnen auch eine
selbst bestimmte Entscheidung Uber den Opt-Out nur dann treffen, wenn sie ausreichend
Uber die Voraussetzungen und Rechtsfolgen informiert wurden. Betroffene von Seltenen
Erkrankungen haben hierbei besondere Bedarfe, als Beispiel wdre hier der Umgang mit
genetischen Daten zu nennen. ACHSE fordert, dass dies bei den MaBnahmen zur ,Férde-
rung des selbstbestimmten gesundheitsorientierten Einsatzes digitaler oder telemedizini-
scher Anwendungen und Verfahren durch die Versicherten" berlicksichtigt wird.”

2.7 Gendiagnostik

Der Einsatz von genomischer Diagnostik in der Medizin erlaubt die immer effizientere und
prazisere Analyse des Krankheitsgeschehens und bietet dadurch die Mdglichkeit fir

7 § 20k SGB V: http://www.gesetze-im-inter-
net.de/sgb 5/ 20k.html#:~:text=%C2%A7%2020k%20F%C3%B6rderung%20der%20digita-
len,Verfahren%?20durch%20die%20Versicherten%?20vor.
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genauere Diagnosen von Krankheiten, die Vorhersage von Wirksamkeit und Nebenwirkun-
gen vieler Therapien und gegebenenfalls sogar die Krankheitspravention.

2.7.1 Whole Exome Sequencing

Die genetische Diagnostik wird in der Regel nur fiir ein eingeschréanktes Genpanel von 25
Kilobasen durchgefiihrt. Fir die Diagnostik von Betroffenen mit komplexen, vielfaltigen
und unspezifischen Symptomen, wie sie haufig bei Seltenen Erkrankungen vorkommen,
bedarf es aber einer gréBeren Datenbasis, als die von einem oder mehreren Panels. Zur
Analyse einer sehr groBen Zahl von Genen auf einmal und in jedweder Kombination ist die
Exomsequenzierung (hierbei wird der sogenannte kodierende Bereich des Genoms, der ca.
2% des menschlichen Genoms ausmacht, erfasst) erforderlich, mit der die meisten aller
bekannten krankheitsverursachenden Varianten gefunden werden kénnen.

Der gezielte, effiziente und qualitatsgesicherte Einsatz der Exomsequenzierung (Whole
Exome Sequencing, WES) innerhalb eines definierten Patientenpfades wurde im Innovati-
onsfondsprojekt TRANSLATE-NAMSE entwickelt und erprobt. Diese Vorgehensweise wird
momentan mittlerweile aufgrund verschiedener aber standardisierter Selektivvertrage ei-
ner groBen Gruppe von Patienten zuganglich gemacht.

2.7.2 Whole Genome Sequencing

Dartber hinaus kommt bereits die Ganzgenomsequenzierung (Whole Genome Sequencing,
WGS) zum Einsatz. Mit ,Genom" wird die gesamte Erbinformation einer Zelle und auch der
- im Gegensatz zum Exom - nicht kodierende Bereich der DNA bezeichnet, das sind 98%
unseres Erbguts. WGS erweitert das Analysespektrum erheblich und erméglicht so die Di-
agnose und Ursachenforschung bei vielen Seltenen Erkrankungen. Die Wissenschaft arbei-
tet kontinuierlich daran, die funktionellen Eigenschaften dieser DNA-Abschnitte zu inter-
pretieren, ihre Auswirkungen zu verstehen und in die Versorgung zu Ubertragen.

In einem vom Bundesministerium fir Gesundheit (BMG) geférderten Projekt (,genomDE")
wurden seit Herbst 2021 von Expertinnen und Experten aus der Medizin, Informatik, Bio-
informatik und Patientenorganisationen alle Schritte vorbereitet, um Ganzgenomsequen-
zierung in die klinische Versorgung der gesetzlichen Krankenkassen (GKV) einzubringen.
Der konkrete Einsatz erfolgt ab Sommer 2024 im Rahmen eines mehrjahrigen Modellvor-
habens®. Die Versorgung richtet sich zunachst einmal nur an ausgewahlte Betroffene von
onkologischen und Seltenen Erkrankungen und findet vorerst an einer begrenzten Anzahl
daflr spezialisierter Universitatskliniken unter Einbindung weiterer Institutionen zur Da-
tenspeicherung und Datenmanagement statt. Die zukinftige Einbindung weiterer Leis-
tungserbringer ist vorgesehen, hangt aber vom Erfolg des Modellvorhabens ab. Zur Evalu-
ierung des Erfolgs des Modellvorhabens braucht es neben den Mitteln der GKV zur Durch-
fihrung der Genomsequenzierungen und -auswertungen durch die klinische Humangenetik
auch Férderung, die begleitende wissenschaftliche Untersuchungen erméglicht. Nur so

8 https://www.recht.bund.de/bgbl/1/2024/230/VO.html (online-Zugriff: 14.7.24)
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kann der ,Datenschatz gehoben™, Nutzen bewiesen und weiteres Wissen um Seltene Er-
krankungen generiert werden.

Das Vorhaben der an den Exom-Selektivvertragen beteiligten Krankenkassen, die oben
bereits erwahnten Selektivvertrdage im Zuge der Etablierung des Modellvorhabens einzu-
stellen, wird ACHSE-seitig kritisch beurteilt. In genomDE wurde die Anzahl der Patientinnen
und Patienten, fir die eine Ganzgenomsequenzierung in Frage kommt, fir jeden Standort
einzeln festgelegt- und damit auch das erforderliche Budget. Hierbei sind einzelne Zentren
geringer budgetiert worden als dies im Exom-Selektivvertrag der Fall war, so dass es re-
gional zu einer Verschlechterung der gerade erst etablierten diagnostischen Versorgung
kommen wird. Hier sollte erreicht werden, dass die Exom-Diagnostik an diesen Standorten
weiter in Selektivvertréagen angeboten werden kann.

2.7.3 Gendiagnostik als Teil eines strukturierten Patientenpfads

Aus Patientensicht ist die Gendiagnostik ein zwar wichtiger, aber trotzdem nur einer von
mehreren Bausteinen, die sich zu einem stimmigen Gesamtkonzept in der Versorgung zu-
sammenflgen sollten, um die angemessene Versorgung von Betroffenen von Seltenen Er-
krankungen und ein hohes MaB an Behandlungsqualitat sicher zu stellen. Hierzu bedarf es
- auch um Ressourcen zu schonen - einer stringenten, strukturierten, abgestimmten Vor-
gehensweise unter klinischen Expertinnen und Experten mit Spezialwissen aus ver-
schiedensten Disziplinen, der engen Verknipfung mit Forschung und der sektoreniibergrei-
fenden Vernetzung mit medizinischen und therapeutischen Expertinnen und Experten.

Damit gendiagnostische Verfahren als Mittel der Wahl zum richtigen Zeitpunkt eingesetzt
werden, missen sie eingebettet sein in einen strukturierten Patientenpfad, wie er bereits
an anderer Stelle vorab adressiert wurde: dieser flihrt die Ratsuchenden erst an ein Zent-
rum flr Seltene Erkrankungen, dort wird anhand der vorliegenden medizinischen Befunde
von den Arztinnen und Arzten unterschiedlicher Fachrichtungen (iber das geeignete diag-
nostische Vorgehen entschieden und gegebenenfalls die erforderliche Gendiagnostik ein-
gesetzt. Das Ergebnis wird mit der Patientin bzw. dem Patienten beraten und bei Bedarf
erfolgt erganzende Diagnostik sowie therapeutisches Vorgehen.

Wenn die Patientin oder der Patient das ZSE verlassen, sind sie darlber informiert, wie
ihre weitere krankheitsspezifische Versorgung erfolgen soll, dazu gehdrt auch der Verweis
an die passende Patientenselbsthilfe, sofern es eine gibt. Diese Informationen gehen dar-
iber hinaus zeitnah der betreuenden (Haus-) Arztin oder dem (Haus-)Arzt auBerhalb des
Zentrums zu, damit diese gemeinsam mit den Betroffenen die Handlungsempfehlungen in
deren Lebensalltag umsetzen kénnen. Leider machen wir in der Beratung die Erfahrung,
dass ,theoretisch" die weitere Versorgung seitens des ZSE im Arztbrief beschrieben ist,
sich die Realisierung auBerhalb des ZSE dann aber fir die Betroffenen schwierig gestaltet.
Hier bedarf es Verbesserungen in der Umsetzung.

Die Genomsequenzierung als Bestandteil einer umfassenden Versorgung erfordert in einem
noch weit gréBeren MaB als bisher die Bliindelung von klinischer Expertise, spezialisierter
Labortechnik und Grundlagenforschung - es stellen sich beispielsweise neue Herausfor-
derungen in der Beratung der Patientinnen und Patienten bezlglich mdglicher Befunde und
klinischer Konsequenzen.
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2.8 Neugeborenenscreening

Unter einem ,,Screening"™ werden Reihenuntersuchungen fiir eine bestimmte Bevélkerungs-
gruppe zu definierten Zielkrankheiten verstanden. Es geht hierbei um die vollstdandige und
friihzeitige Diagnose von Erkrankungen, um den Ausbruch dieser Krankheit oder deren
Folgen gegebenenfalls durch die friihestmdégliche Einleitung einer qualitdtsgesicherten The-
rapie zu vermeiden oder zu lindern. Ein kontrollbedirftiger Screeningbefund beinhaltet ei-
nen Krankheitsverdacht, der weitere Kontrolle und Diagnostik erfordert.

Mit dem Neugeborenenscreening, das Ende der 60er Jahre mit der Testung auf Phenylke-
tonurie seinen Anfang nahm und auf den von Wilson und Jungner 1968 aufgestellten Kri-
terien beruht, werden Neugeborenen am dritten Lebenstag nach der Geburt (friihestens
nach 36 Lebensstunden) mit einer Blutentnahme (natives Venen- oder Fersenblut) auf be-
handelbare angeborene Erkrankungen des Stoffwechsels und des Hormon- und Immun-
systems getestet. Seit der Etablierung, v.a. nach Einfihrung der Tandem-Massenspektro-
metrie (TMS), die in einem Arbeitsgang gleichzeitig die Untersuchung mehrerer Biomarker
Stoffwechselstérungen aus einer Probe ermdglicht, wurde und wird es immer wieder um
Krankheiten erweitert. Das Neugeborenenscreening ist mittlerweile die wichtigste MaB-
nahme der medizinischen Sekundarpravention im Neugeborenenalter.

Screenings sind Reihenuntersuchungen von zumeist (noch) gesunden Individuen und stel-
len somit hohe Anforderungen hinsichtlich ethischer Aspekte (Eltern treffen Entscheidun-
gen fir ihr nicht einwilligungsfahiges Neugeborenes, Abwagung von Recht auf Nichtwissen
und Recht auf Gesundheit, etc.), aber auch an die Analyse- und Prozessqualitdt. Es geht
darum, sehr schnell betroffene Kinder zu identifizieren und gleichzeitig die Zahl der Rate
an falsch positiven Befunden so gering wie mdglich zu halten. Die Regelungen zur Friher-
kennung von Krankheiten bei Kindern in Deutschland finden sich in der Kinder-Richtlinie
des G-BA?, sie umfasst Informationen zum Neugeborenenscreening, Einwilligung, Durch-
fihrung sowie Beschreibung der erfassten Krankheiten und Verweise auf die involvierten
Labore. In Deutschland sind elf Labore in verschiedenen Bundeslandern in das Neugebo-
renenscreening eingebunden.

2.8.1 Antragsstellung auf Methodenbewertung fiir Neugeborenenscree-
ning besser unterstiitzen

Fur die Aufnahme einer Erkrankung in das Neugeborenenscreening muss eine Antragstel-
lung zur Methodenbewertung an den G-BA durch eine Tragerorganisation oder die Patien-
tenvertretung erfolgen. Dies setzt dann einen geregelten Prozess in Gang, unter Beteili-
gung der Fachoéffentlichkeit zu Beginn des Beratungsverfahrens, Nutzenbewertung der
neuen Methode zur Frihdiagnostik mit systematischer Literatur-Recherche (z. B. IQWiG:
§ 139 a SGB V), Entwurf einer Richtlinie, Stellungnahmeverfahren vor der abschlieBenden
Entscheidung zur vorgesehenen Richtlinie und Plenumsbeschluss zur Richtlinienanpassung.
Ist das Beratungsverfahren abgeschlossen, folgt noch ein burokratischer Prozess, der wei-
tere Monate andauert. Die Gendiagnostik-Kommission muss hierbei noch eine

9 Kinder-Richtlinie - Gemeinsamer Bundesausschuss (g-ba.de)
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Stellungnahme abgeben, sowie das BMG eine Nichtbeanstandung. Darauf folgt die Verof-
fentlichung im Bundesanzeiger und erst dann tritt die Richtlinie in Kraft.

Bevor eine Abrechnung dann durch die Leistungserbringer méglich ist, muss zudem erst
noch der Bewertungsausschuss eine EBM-Kennziffer festlegen, dies nimmt weitere 6 Mo-
nate in Anspruch. Wahrend dieser Zeit kdnnen betroffene, noch nicht identifizierte Kinder
versterben oder schwer erkranken. Sie kénnen auch nicht von gegebenenfalls verfligbaren
Therapien flir den prasymptomatischen Zustand profitieren.

ACHSE fordert, dass die medizinischen, rechtlichen, ethischen und gesellschaftlichen Kri-
terien flr den Einschluss von weiteren Zielerkrankungen in das Neugeborenenscreening
den aktuellen wissenschaftlichen Erkenntnissen und den weiterentwickelten technologi-
schen Mdglichkeiten angepasst werden. Hierbei sollen alle Mdglichkeiten zur Verfahrens-
beschleunigung ausgeschopft werden.

Generell sollte auBerdem nach dem Abschluss des Bewertungsverfahrens fir das Arznei-
mittel, beispielsweise einer Gentherapie, verpflichtend ein Prifverfahren zur Einfiihrung
eines Neugeborenenscreenings eingeleitet werden. Insbesondere dann, wenn ein erhebli-
cher Zusatznutzen oder eine erstmalige Behandlungsmadglichkeit geschaffen worden ist.

2.8.2 Tracking nach dem Neugeborenenscreening verbessern

In Deutschland werden Gber 99% der Neugeborenen im Neugeborenenscreening erfasst.
Zur Sicherstellung einer zeitnahen Bestdatigungsdiagnostik bei auffalligen Messergebnissen
muss eine Nachverfolgung (Tracking) der Betroffenen stattfinden.

Der G-BA hat in seiner Richtlinienanderung im Jahr 2024 ein bei den Screeninglaboren
angesiedeltes Erinnerungsmanagement flr fehlende Kontrollbefunde beschlossen. Jedoch
wurde das hierfir notwendige Tracking, das u.a. auch von der Gendiagnostik-Kommission
gefordert wird, nicht etabliert. Neben Bayern haben nur wenige andere Bundeslander ein
Tracking eingefuhrt. Nur auf diesem Weg kann aber eine Nachverfolgung gewahrleistet
und damit die hohe Rate der sogenannten ,lost-to-follow-up's®, also der Betroffenen, bei
denen trotz kontrollbedtrftigen Befundes eine Nachverfolgung ausbleibt, reduziert werden.

Die ACHSE fordert, dass die Gesetzgebung in den Ubrigen Bundeslédndern entsprechend
angepasst wird.

Auch die Einfihrung einer eindeutigen Screening ID ware nicht nur technisch machbar,
sondern auch hilfreich, sie wird bereits von einigen Laboren verwendet. Mit dieser ID wiirde
auch die Umsetzung der neugeschaffenen Regelungen fiir Labore, unter Einbeziehung von
Polizei/Jugendamt/Gesundheitsdienst in zeitkritischen Situationen den Aufenthaltsort des
betroffenen Kindes und einen Zugang zur Familie zu erméglichen (Notstand), beférdert.

Daruber hinaus ware es ratsam den Eltern, die mit einem positiven Screening-Befund kon-
frontiert werden, ein bedarfsorientiertes Angebot fiir psychologische Unterstiitzung zu ma-
chen, da flr viele Angehorige die Diagnosestellung und die Konsequenzen aus der vorlie-
genden Erkrankung ein belastendes oder sogar traumatisches Ereignis darstellen, das sich
auch auf die Eltern-Kind-Beziehung auswirken kann.
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2.8.3 Pilotprojekte fiir genetisch behandelbare Erkrankungen férdern

Wadhrend in vielen Landern (zu nennen ist unter anderem das Babydetect Projekt in Bel-
gien) bereits Pilot-Screenings laufen, gibt es in Deutschland noch keine konkreten Projekte,
bei denen schon gezielt auf genetische Erkrankungen gescreent wird.

ACHSE fordert, dass auch in Deutschland zeitnah ein Pilotprojekt fir ein mit allen abge-
stimmtes genomisches Screening etabliert wird.

Darlber hinaus regen wir die Etablierung einer Screening-Kommission (beispielsweise ahn-
lich der STIKO) fiir die Empfehlungen zur Aufnahme neuer Zielerkrankungen an, bestehend
aus Expertinnen und Experten zum Thema Neugeborenenscreening (u.a. Kinderarztinnen
und-arzte, Humangenetikerinnen und -genetiker sowie Patientenvertreterinnen und -ver-
treter). Aufgabe dieser Screening-Kommission sollten z.B. auch eine anlassbezogene Eva-
luation oder Re-Evaluation bereits abgeschlossener Verfahren sein.

Unabhangig davon soll das Antragsrecht der Béanke und der Patientenvertretung im G-BA
auf Prifung zur Aufnahme neuer Zielerkrankungen selbstversténdlich weiter bestehen blei-
ben.

3 WISSENSGENERIERUNG

Ein Kernproblem flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen ist, dass immer noch viel zu
wenig Uber ihre Erkrankungen bekannt ist. Nur wenn gentigend Wissen lber den naturli-
chen Krankheitsverlauf, lber die Ursachen der Erkrankung, lber Versorgungs- und Le-
bensqualitat verfligbar und zuganglich ist, kdnnen Forschungsthesen entwickelt werden,
wie der Verlauf der Erkrankung positiv beeinflusst oder die Erkrankung gar geheilt werden
kdnnte. Um systematisch Wissen Uber Seltene Erkrankungen zu sammeln bedarf es unter
anderem:

a) Geeigneter Rahmenbedingungen und engagierte Forschende, um Grundlagenfor-
schung zu betreiben

b) Systematische Wissens- und Evidenzgenerierung in der Versorgung und der Arznei-
mittelentwicklung. Dazu gehort, dass der Aufbau von Registern systematisch vo-
rangetrieben wird und ihre Entstehung und Nachhaltigkeit nicht von zufalligen Um-
standen und dem Engagement Einzelner bestimmt wird.

c) Zielgerichtete Versorgungsforschung

d) Analyse der ,unmet medical needs" der Patientinnen und Patienten

Folgende MaBnahmen wirden unseres Erachtens wichtige Fortschritte bei der Erkenntnis-
sammlung bewirken.

3.1 Starkung Medizinischer Register
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Als Medizinische Register bezeichnet man Vorhaben, bei denen patientenbezogene Daten
systematisch zum Zwecke der wissenschaftlichen Beschreibung und Analyse von Krank-
heitsverlaufen oder Behandlungsfolgen erfasst werden. Gesundheitsdaten kdénnen somit
fir Behandlungen, Vorsorge, Forschung und Planung politischer Prozesse genutzt werden.

Die Entwicklung einer nationalen, dabei aber international operablen nachhaltigen Regis-
terstruktur, in der langfristig qualitativ hochwertige Patientendaten gesammelt und ver-
netzt und unter Datenschutzvorgaben fiir Forschung und Versorgung zuganglich gemacht
werden, wird schon lange sowohl seitens der Patientinnen und Patienten mit Seltenen Er-
krankungen als auch der in Forschung und Wissenschaft Tatigen gefordert. Bisher fehlt in
Deutschland eine solche systematische Férderung von medizinischen Registern.

Das vom Bundesministerium fir Gesundheit (BMG) bereits 2019 beauftragte ,Gutachten
zur Weiterentwicklung medizinischer Register zur Verbesserung der Dateneinspeisung und
-anschlussfahigkeit", das Ende 2021 verbdffentlicht wurde, verschafft einen Uberblick iber
die heterogene Registerlandschaft und notwendige Handlungsfelder. Konzeptionelle Uber-
legungen zu einem Registergesetz werden seit dem Frithjahr 2023 vom BMG in die Offent-
lichkeit getragen und mit Expertinnen und Experten diskutiert, der eigentlich Gesetzesent-
wurf steht Stand Oktober 2024 noch aus. Es geht darum, Transparenz (iber bestehende
Register herzustellen, ihre Qualitdat und Interoperabilitdt zu sichern, einen einheitlichen
Rechtsrahmen fir die Erhebung und Verarbeitung von Daten zu schaffen und ihre Nutzung
zu férdern. Und dies unter Berilicksichtigung bestehender Rechtsrahmen wie dem Gesund-
heitsdatennutzungsgesetz (GDNG) und perspektivisch durch die Anbindung an den Euro-
pdischen Gesundheitsdatenraum (European Health Data Space, EHDS). Ungeklart ist hier-
bei, wie die Finanzierung von Aufbau, Erhalt und Ausbau von medizinischen Registern
Uberhaupt kurz-, mittel- und langfristig gewahrleistet werden soll.

Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen haben nicht nur ein groBes Inte-
resse daran, ihre medizinischen Daten flr Register zur Verfligung zu stellen, sondern auch
ihr krankheitsspezifisches Wissen zum Leben mit einer Erkrankung einzubringen. Dies setzt
voraus, dass sie Uber die Grundlagen zum Aufbau und der Struktur von Registern infor-
miert sind. ACHSE fordert, dass seitens der Forschungsférderer entsprechende Schulungs-
angebote aufgesetzt und Uber die Patientenorganisationen verbreitet werden. ACHSE for-
dert auch, dass bei der Ausgestaltung von Registerinhalten und der zukinftigen Generie-
rung von Forschungsfragen krankheitsspezifische Patientenvertreterinnen und -vertreter
eingebunden werden und ihre Mitarbeit in damit verbundenen Forschungsprojekten vergii-
tet wird.

3.2 Kodierung Seltener Erkrankungen mit Orpha-Code und Alpha-ID-SE

ACHSE begriBt, dass mit dem Gesetz zur digitalen Modernisierung von Versorgung und
Pflege (Digitale Versorgung und Pflege — Modernisierungs-Gesetz DVPMG) § 301 Absatz 2
Satz 4 SGB V gedndert und damit die Grundlage geschaffen wurde, Seltene Erkrankungen
mit Hilfe des Alpha-ID-SE nicht nur nach ICD10 GM, sondern auch mit dem Orpha-Code
zu kodieren. Nur so werden die Erkrankungen auch in der Statistik sichtbar, kénnen Arz-
tinnen und Arzte sowie Kliniken Expertise belegen und - besonders wichtig - Wissen ge-
sammelt und die Forschung gezielter vorangetrieben werden. Mit der Einfihrung der Or-
phacode-Kodierung in den Krankenhausern wurde ein groBer Schritt vorwarts gemacht.
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Menschen mit Seltenen Erkrankungen werden jedoch vorwiegend ambulant behandelt! Die
verpflichtende Kodierung muss auch im ambulanten Bereich, insbesondere in den Hoch-
schulambulanzen, aber auch im niedergelassenen Bereich eingefiihrt werden.

3.3 Forschung vorantreiben

Unser Slogan ,Forschung hilft heilen!™ bringt zum Ausdruck, was Forschung fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen bedeutet. Voraussetzung fiir die Pravention, Diagnosestellung
und umfassende Behandlung von Seltenen Erkrankungen ist krankheitsspezifisches Wis-
sen. Um dieses Wissen zu erlangen, muss die Entstehung, die Entwicklung und der nattr-
liche Verlauf der einzelnen Erkrankungen untersucht, bewertet und beschrieben werden.
Darauf aufbauend kénnen konkrete therapeutische Ansatze gesucht und entwickelt, aber
auch umfassende Erkenntnisse zur Versorgung der gesundheitlichen, sozialen und alltag-
lichen Bedulrfnisse von Menschen mit einer Seltenen Erkrankung gewonnen werden. Ohne
Forschung gibt es fiir die Betroffenen keine Hoffnung auf Linderung ihrer Symptome, Ver-
besserung der Rehabilitation und Pflege, Innovationen in der Entwicklung von Hilfs-, Heil-
und Arzneimitteln bis hin zu einer ursachlichen Bekampfung ihrer Erkrankung!

In Deutschland wird viel Forschung betrieben, die flir Seltene Erkrankungen relevant ist.
Die ,Bestandsaufnahme zur Forschungssituation bei seltenen Erkrankungen in Deutsch-
land" 19, die im September 2014 vom IGES im Auftrag vom BMBF durchgefiihrt wurde, hat
gezeigt, dass in vielen Férderprogrammen entweder direkt nach bestimmten Seltenen Er-
krankungen oder lUber allgemeine Fordertitel zu Themen, die flir die Forschung oder fir die
Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen relevant sind, geforscht wird. Ob-
wohl die meisten Férderprogramme nicht speziell fir Seltene Erkrankungen ausgeschrie-
ben werden und bottom-up férdern, d.h. die Themen werden von den Antragsstellenden
bestimmt, finden auch die Seltenen Erkrankungen immer wieder Berlcksichtigung.

Diese Vorgehensweise wird von ACHSE prinzipiell unterstiitzt. Die wissenschaftliche Frei-
heit, die Neugier der Forschenden, das Weiterverfolgen von Ideen, die innerhalb anderer
Projekte entstehen - all dies trégt zu Fortschritten in der Forschung bei. Es gibt dennoch
einige Bereiche, in denen eine Forschungsforderung speziell flir Seltene Erkrankungen
wichtig flr die notwendigen Fortschritte ist. Ein gutes Beispiel ist die Férderung der For-
schungsverblinde im Bereich Seltene Erkrankungen (Siehe Nr. 3.3.2.). Die Férderung die-
ser Forschungs- und Vernetzungsstrukturen ist eine Erfolgsgeschichte, die viel zum Er-
kenntnisgewinn im Feld der Seltenen Krankheiten beigetragen hat und unbedingt fortge-
fihrt werden muss (und eigentlich auch ausgeweitet werden misste).

Was unter anderem noch fehlt, sind gezielte MaBnhahmen, um die ,unmet medical needs"
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu identifizieren und gezielt zu beforschen. Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen haben keine Zeit zu verlieren, wenn es darum geht,
Einfluss auf ihre Lebensqualitat und Lebensdauer zu nehmen. Sie kénnen aus dem persén-
lichen Erleben der Erkrankung mit Ideen zu Forschungsfragen und -thesen beitragen. Da-
mit die Thesen und Ideen beforscht werden, die wahrscheinlich zu einer Verbesserung ihrer
Lebensqualitdt und Lebensdauer flihren, muss zudem gezielter untersucht werden, wo

10 https://www.gesundheitsforschung-bmbf.de/files/SE _Bestandsaufnahme2014.pdf
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Forschungsmittel eingesetzt werden sollten. So kdnnte patientenorientierte Forschung ent-
stehen, die das Potenzial der Forschung als Problemldser, als Wegbereiter flir weniger
Schmerz, eine langsamere Progredienz der Erkrankung sowie anderer Einschrankungen
und damit zu mehr Lebensdauer und Lebensfreude, gezielter nutzt (Siehe hierzu auch Nr.
6.1.).

3.3.1 Abbau administrativer Hemmnisse

Forschung, die an Menschen oder Tieren erfolgt, unterliegt in Deutschland hohen ethischen
und regulatorischen Anforderungen. Wahrend viele dieser Anforderungen sinnvoll und
wiinschenswert sind und von den betroffenen Arztinnen und Arzten wie Wissenschaftlerin-
nen und Wissenschaftlern gerne erfillt werden, ist doch in den letzten Jahren eine Uber-
regulierung und Uberbiirokratisierung eingetreten, die sich deutlich forschungshemmend
auswirkt. ACHSE weiB aus zahlreichen Gesprachen mit den betroffenen Wissenschaftlerin-
nen und Wissenschaftlern, dass inzwischen zum Teil auf Antragstellungen und Projekt-
durchflihrungen verzichtet wird, da der administrative Aufwand mangels zeitlicher Kapazi-
taten nicht mehr zu bewadltigen ist.

Ein Beispiel ist die Durchflihrung sogenannter ,investigator-initiated trials" (IIT), also von
der pharmazeutischen Industrie unabhangiger klinischer Studien. Die regulatorischen An-
forderungen sind so hoch, dass IIT selbst von Universitatskliniken mit eigener Clinical Trial
Unit kaum noch durchflihrbar sind. Dies betrifft insbesondere das Feld der Seltenen Er-
krankungen, welches auch bei Studien (ebenso wie in der klinischen Versorgung) ganz
besondere Anforderungen mit sich bringt. Die Folge ist, dass wichtige Fragestellungen zum
Schaden der Patientinnen und Patienten unbeantwortet bleiben oder die entsprechenden
Studien in anderen Landern durchgefihrt werden (zum Nachteil des Standorts Deutsch-
land). Hier kénnte eine zentrale, Standort-tbergreifende Infrastruktur mit definierten und
standardisierten Ablaufen - von der Beurteilung eines Projekts durch Ethikkommissionen
und Datenschutz Gber die regulatorischen Schritte bis hin zu elektronischen Fallakten und
Monitoring — die Durchflihrung von IITs gerade auch bei Seltenen Erkrankungen mit ge-
ringer Fallzahl deutlich verbessern und gleichzeitig Ansprechpartner fir die Industrie flr
Phase II-, Phase III- und postmarketing Phase IV-Studien sein. Eine solche Studienplatt-
form ware eine ideale Basis um auch bei Ultra-Seltenen Erkrankungen innovative Studien
in Form von n-of-few Konzepten umzusetzen. Der Mehrwert einer solchen Plattform ware
auch und gerade in der Interaktion mit dem Modellvorhaben Genomsequenzierung fur das
deutsche Gesundheitswesen von groBem Interesse.

Zuletzt hat die Bundesregierung mit dem Medizinforschungsgesetz (MFG) Anlauf genom-
men den Studienstandort hierzulande zu starken. Insbesondere betrifft dies die Harmoni-
sierung und Beschleunigung von Genehmigungsverfahren flir klinische Studien, Bereitstel-
lung von Standardvertragsklauseln und Lockerungen in der Durchfihrung dezentraler kli-
nischer Studien. ACHSE begriBt diese Erleichterungen, von denen insbesondere die
~Sponsor-initiated-trials® der pharmazeutischen Industrie profitieren dirften, sieht jedoch
vor allem im Bereich der IITs weiterhin groBen Bedarf an praktisch splirbarem Bulrokratie-
abbau.

Die ACHSE fordert, dass die Bundesregierung die flir die Regulierungen zustandigen Be-
hérden/Institutionen in engem Austausch mit den betroffenen Arztinnen und Arzten wie
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Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftlern sowie der Patientenselbsthilfe priifen lasst, wie
die Regulierung der IITs auf das zum Schutz der Probanden und zur Sicherung der Qualitat
der Studien Notwendige beschrankt werden kann und die Ergebnisse zeitnah in gednderten
Regulierung umsetzt.

3.3.2 Forschungsférderung durch das BMBF

Das Bundesministerium flr Bildung und Forschung (BMBF) fordert seit 2003 in einem aus-
gewiesenen Programm nationale Forschungsverbiinde, in denen interdisziplinare Kompe-
tenz und Kapazitaten zur translationalen Erforschung und Versorgung von Seltenen Er-
krankungen geblindelt werden. Diese Programmférderung unterstitzt die nationale Ver-
netzung von Forschung, Medizin und Patientenvertretung, setzt Anreize flir Forschungsak-
tivitaten, macht die Probleme der Betroffenen sichtbar und findet internationale Wahrneh-
mung und Anerkennung.

Insgesamt haben bisher in fliinf Forderphasen 39 Verblinde, die sich mit unterschiedlichen
Seltenen Erkrankungen beschaftigen, von diesem Programm profitiert. Aktuell gibt es neun
Verbinde, die Forderphase endet 2026. ACHSE ist seit 2010 mit der Koordinierungsstelle
der Verbiinde sowie den beteiligten Arztinnen und Arzten sowie Wissenschaftlerinnen und
Wissenschaftlern vernetzt, bringt die Sicht der Patientinnen und Patienten in die regelma-
Bigen Netzwerktreffen und -veranstaltungen (z. B. internationale Symposien) ein und
konnte in Zusammenarbeit mit der Koordinierungsstelle im Rahmen des Férderprogramm
vier Projekte zur Férderung der Zusammenarbeit mit der Patientenselbsthilfe sowie Be-
kanntmachung von Forschungsergebnissen umsetzen.

Das BMBF leistet mit diesem spezifischen Forschungsprogramm (durch den finanziellen
und zeitlichen Umfang sowie durch das breite thematische Spektrum) einen auBerordentli-
chen Beitrag zur Erforschung und Versorgung vieler Seltener Erkrankungen. Es werden
sowohl Erkrankungen des Kindesalters als auch des Erwachsenenalters untersucht, wobei
sich der Fokus mehr und mehr zu letzteren verschiebt, was dem Mangel an Erfahrungen
zu den krankheitsspezifischen Langzeitauswirkungen einzelner Erkrankungen und den lén-
geren Uberlebenszeiten von betroffenen Kindern, dank geeigneter Therapien und besserer
Versorgung, Rechnung tragt. Wie es nach der aktuellen Férderphase weitergeht, ist unklar.
Die Erwagungen des Ministeriums, zuklinftige Forschungsférderung fiir solche Netzwerk-
verbiinde aus den Ressourcen des Deutschen Zentrums flir Kinder- und Jugendmedizin
(DZK1J) zu schopfen, wirde die wichtige Zielgruppe der erwachsenen Patientinnen und Pa-
tienten auBer acht lassen. Dies ist kontraproduktiv und kann nicht beabsichtigt sein.

ACHSE fordert, dass dieses Forderprogramm zur Erforschung Seltener Erkrankungen auch
nach 2026 in Umfang, Ausstattung und thematischer Vielfalt fortgefiihrt wird.

Forderungen ACHSE November 2024.docx 23



4 GUTE LEBENSQUALITAT FUR MENSCHEN MIT EINER SELTENEN
ERKRANKUNG ERMOGLICHEN

Menschen mit einer Seltenen Erkrankung streben, wie andere Menschen auch, nach einem
erflillten Leben, nach Liebe, Gliick und Erfolg. Sie definieren sich nicht tber ihre Erkran-
kung, sie wollen leben - mit allem, was dazu gehért! Um dies verwirklichen zu kénnen und
um ihr Potenzial voll entfalten zu kénnen, brauchen Betroffene verschiedene Veranderun-
gen in der Pflege, im Bildungswesen, der Arbeitswelt, d.h. verbesserte Strukturen und
Hilfeleistungen, die sie darin unterstitzen, die Herausforderungen des Alltags mit einer
Seltenen Erkrankungen zu bewaltigen und voll am Leben teilnehmen zu kénnen. Einige
wichtige notwendige Verbesserung beschreiben wir in den Nummern 4.1. ff.

Die Betroffenen brauchen dariiber hinaus eine andere Sichtweise der Gesellschaft auf ihr
Leben. Die gesellschaftliche Debatte verengt sich generell zu sehr auf die Kosten, die die
Versorgung von chronisch Kranken verursacht und wie das System geandert werden muss,
um diese im Griff zu behalten. Die Okonomisierung des Gesundheitswesens schreitet im-
mer weiter fort. Wir missen umkehren! Menschen mit Seltenen Erkrankungen sind keine
Kostenfaktoren, sondern Mitter und Vater, Kinder und Enkelkinder, Freundinnen und
Nachbarn. Sie sind Menschen, die das Recht haben, einem guten Leben nachzustreben.

Dabei sollte nicht unterschatzt werden, wie viel Wissen und Erfahrungen Menschen mit
Seltenen Erkrankungen sammeln, wie sehr sie — gezwungenermaBen - zu Expertinnen
und Experten ihrer Erkrankung und des Gesundheitswesens werden. Diese Expertise set-
zen sie nicht nur fir ihre eigene Behandlung und den Erhalt der richtigen Versorgung ein.
Sie tauschen sich mit ihren Arzten und Arztinnen dazu aus und bringen ihr Wissen in der
Selbsthilfe ein, die dieses Wissen wieder in alle Bereiche der Gesellschaft einbringt: Medizin
und Wissenschaft, Forschung, Politik und Selbstverwaltung sowie in der allgemeinen und
der Fachoffentlichkeit. Der ehrenamtliche Einsatz der Aktiven in der Selbsthilfe hat unbe-
schreiblich viele Verbesserungen im Gesundheitswesen bewirkt, und die Selbsthilfe wird
nicht ohne Grund als vierte Saule im Gesundheitswesen beschrieben.

Die gegenseitige Unterstitzung sowie der Austausch von Wissen in der Selbsthilfe helfen
unzahligen Betroffenen bei der Bewaltigung ihrer Erkrankung, geben Mut zum Weiterma-
chen, fihren zu einer besseren Versorgung und retten Leben. Dies wird nur dadurch mog-
lich, dass Menschen, die selbst erkrankt sind oder Angehérige pflegen, sich neben der
Existenzsicherung, nicht nur um ihre Familie kimmern, sondern sich auch noch fir andere
einsetzen. Dieser ehrenamtliche Beitrag verdient unsere Anerkennung und unsere Unter-
stitzung. Nicht zuletzt, weil dabei viele Erkenntnisse und Verbesserungen erreicht werden,
die das Gesundheitssystem insgesamt verbessern und damit uns allen dienen, werden wir
doch fast alle in unserem Leben auch mal kiirzer oder langer krank.

4.1 Flexible Pflege: Pflegebudget und Entlastungsbudget realisieren

Menschen mit Seltenen Erkrankungen, insbesondere Kinder und Jugendliche, werden Uber-
wiegend zu Hause von ihren Familien und Angehdrigen gepflegt. Diese Pflege stellt eine
enorme Herausforderung dar. Trotz vorhandener Unterstiitzungsmadglichkeiten bleibt der
Zugang zu diesen Leistungen fir viele Betroffene kompliziert und unidbersichtlich. Um die
Situation nachhaltig zu verbessern, fordern wir folgende MaBBnhahmen:
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. Bundeseinheitliche und flexible Nutzung des Entlastungsbetrags: Wir brauchen eine
bundesweit einheitliche Regelung, die es allen Pflegebedirftigen ermdglicht, den
125-Euro-Entlastungsbetrag flexibel und unkompliziert fiir niedrigschwellige Betreu-
ungs- und Entlastungsangebote zu nutzen. Derzeit sind die Angebote in einigen Bun-
deslandern auf bestimmte, staatlich anerkannte Anbieter beschrankt, was zu Unge-
rechtigkeiten fuhrt. Das Beispiel Nordrhein-Westfalen zeigt, dass eine flexiblere
Handhabung mdglich ist. Deshalb fordern wir, dass alle Bundeslénder ahnliche Rege-
lungen einflihren, um die Nutzung dieser Leistungen zu vereinfachen und zu verein-
heitlichen.

o EinfiGhrung von Case Management: Die Komplexitat des Pflegesystems stellt viele
Familien vor uniberwindbare Hirden. Wir brauchen Case Manager, die Familien
durch den komplexen Pflegedschungel fihren und bei der Organisation und Beantra-
gung von Leistungen unterstiitzen. Diese Case Manager missen bundesweit zur Ver-
figung stehen, um den Zugang zu notwendigen Pflege- und Entlastungsangeboten
zu erleichtern. Deshalb fordern wir, dass die Einflihrung eines Case Managements im
Gesetz verankert wird (siehe hierzu auch Nr. 2.2.).

o Erweiterung der Betreuungsangebote im landlichen Raum: Insbesondere in landli-
chen Regionen fehlen ausreichende Betreuungsangebote. Dies flihrt dazu, dass Fa-
milien dringend bendtigte Entlastung nicht erhalten. Wir brauchen daher mehr fami-
lienentlastende Dienste, offene Hilfen sowie stundenweise Betreuung und Ferienbe-
treuung fir behinderte Kinder und Jugendliche. Der Ausbau dieser Angebote muss
gesetzlich geférdert und unterstitzt werden, um sicherzustellen, dass alle Familien
Zugang zu den benétigten Betreuungsleistungen haben.

o Ausbau der Verhinderungspflege: Die kirzlich eingeflihrten Verbesserungen bei der
Verhinderungspflege, wie die Verlangerung der Inanspruchnahme auf acht Wochen,
sind ein wichtiger Schritt. Um den Entlastungsbedarf pflegender Angehdriger nach-
haltig zu decken, fordern wir, dass diese MaBnahmen dauerhaft und fur alle Pflege-
bedlrftigen, unabhdngig vom Alter oder Pflegegrad, gelten. Zudem sollte die finan-
zielle Unterstitzung weiter ausgebaut werden, um den Familien mehr Flexibilitat und
Entlastung zu bieten.

o Palliative Unterstlitzung: FUr Familien, die sich in der palliativen Pflegephase befin-
den, ist es entscheidend, zusatzliche, unbirokratische Unterstiitzung zu erhalten. Wir
fordern die Einfihrung eines pauschalen palliativen Entlastungsbetrages, der flexibel
genutzt werden kann, um die Pflege und Betreuung wahrend dieser belastenden
Phase zu erleichtern. Besonders in dieser Zeit benétigen die Familien schnelle und
unkomplizierte Hilfe.

. Fachkunde der Gutachterinnen und Gutachter stdrken: Es ist essenziell, dass die
Fachkunde von Gutachtern im pflegerischen Bereich zum Thema Seltene Erkrankun-
gen ausgebaut wird. Menschen mit Seltenen Erkrankungen haben haufig Schwierig-
keiten, den passenden Pflegegrad zu erhalten, weil das nétige Fachwissen fehlt. Da-
her missen Gutachter fir die besonderen Herausforderungen und Bedlirfnisse dieser
Patientengruppe sensibilisiert und entsprechend geschult werden.

Um die pflegerische Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen nachhaltig zu
verbessern, missen die bestehenden Regelungen vereinfacht und transparenter gestaltet
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werden. Die Einflihrung von Case Management, die Vereinheitlichung der Regelungen zur
Nutzung des Entlastungsbetrags, der Ausbau von Betreuungsangeboten und die Starkung
der Gutachterkompetenz sind wichtige Schritte, um die Lebensqualitdt der Betroffenen zu
verbessern und die Belastung der pflegenden Familien und Angehdérigen zu reduzieren.

4.2 Flaichendeckender Einsatz von Schulgesundheitsfachkraften fiir eine
bessere Inklusion und Gesundheitsversorgung an Schulen

Kinder und Jugendliche mit chronischen und seltenen Erkrankungen haben ein Recht auf
Bildung und Teilhabe. Um ihnen den Besuch von Regelschulen zu ermdglichen und ihre
Inklusion sowie ihre gesundheitliche Betreuung zu gewahrleisten, ist die Einfihrung von
Schulgesundheitsfachkraften (international als ,School Nurses™ bekannt) an allen Schulen
dringend erforderlich.

Warum wir Schulgesundheitsfachkrafte bendtigen

e Gesundheit und Bildung vereinen: Schulgesundheitsfachkrafte bieten Kindern
und Jugendlichen mit chronischen und Seltenen Erkrankungen eine zuverlassige
Gesundheitsbetreuung vor Ort. Sie Uberwachen den Gesundheitszustand, unter-
stltzen bei der Medikamentengabe und sorgen dafiir, dass Kinder und Jugendliche
trotz gesundheitlicher Herausforderungen am Unterricht teilnehmen kénnen.

e Entlastung der Familien: Eltern, die bisher selbst pflegerische Aufgaben in der
Schule Gbernehmen mussten, werden entlastet. Dies erméglicht es ihnen, weiterhin
berufstatig zu bleiben und schitzt Familien vor sozialer und wirtschaftlicher Belas-
tung.

e Forderung der Inklusion: Durch die gezielte Unterstiitzung von Kindern und Ju-
gendlichen mit Behinderungen und chronischen Erkrankungen wird ihre Teilhabe
am schulischen und sozialen Leben gestarkt. Fehlzeiten werden reduziert, die In-
klusion geférdert und die soziale Isolation verhindert.

¢ Gesundheitliche Pravention und Aufklarung: Schulgesundheitsfachkrafte leis-
ten praventive Arbeit durch Gesundheitsaufklarung, Erste Hilfe und die Férderung
eines gesunden Schulumfelds. Dies kommmt allen Schilerinnen und Schilern zugute
und tragt langfristig zu einer gesunden Gesellschaft bei.

Um eine gerechte und inklusive Bildung fiir alle Kinder und Jugendlichen sicherzustellen,
fordern wir die flachendeckende Einfilhrung von Schulgesundheitsfachkraften an allen
Schulen in Deutschland. Die Bundesregierung soll gemeinsam mit den Bundesléndern si-
cherstellen, dass Schulgesundheitsfachkrafte in allen Bildungseinrichtungen etabliert wer-
den.

Diese MaBnahme ist nicht nur fiir Kinder und Jugendlichen mit chronischen und seltenen
Erkrankungen entscheidend, sondern auch fir die gesamte Schulgemeinschaft von groBem
Nutzen. Die positiven Erfahrungen aus den zahlreichen Modellprojekten zeigen deutlich,
dass Schulgesundheitsfachkréfte die Bildungschancen und die Gesundheitskompetenz aller
Schilerinnen und Schiler nachhaltig verbessern. Wir fordern, dass die Bundesregierung
im Rahmen der nachsten Legislaturperiode die notwendigen gesetzlichen Grundlagen
schafft, um die Einfihrung von Schulgesundheitsfachkraften in allen Bundeslandern zu
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erreichen. Eine bundesweite Umsetzung dieser MaBnahme soll angestrebt werden, um die
Inklusion und gesundheitliche Versorgung an Schulen zu gewahrleisten.

4.3 Eine starke Selbsthilfe fiir ein besseres Leben und ein patientenorien-
tiertes Gesundheitswesen

Die Selbsthilfe bringt ihr Wissen und ihre Erfahrungen im Gesundheitswesen, in der For-
schung und in der Gesellschaft allgemein ein. Betroffene bringen sich aktiv in den Gremi-
ensitzungen des G-BA ein, beteiligen sich an Ethikkommissionen, sind in groBen For-
schungsprojekten, insbesondere in den Innovationsfondsprojekten, aktiv eingebunden, be-
teiligen sich an der Entwicklung von Studien der pharmazeutischen Industrie und vieles
mehr.

ACHSE blindelt als Dachverband von mehr als 140 Selbsthilfeorganisationen von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen, das Wissen einer groBen Gemeinschaft, die zusammen meh-
rere tausende Erkrankungen vertritt, und bringt dies in allen oben genannten Bereichen
ein. Zugleich starkt sie ihre Mitgliedsorganisationen durch Fortbildungen, Beratung und
Vernetzung flr deren Arbeit damit sie sich noch besser flir ihre krankheitsspezifischen aber
auch krankheitsiibergreifenden Anliegen stark machen kénnen.

Die Tatigkeiten der gesundheitsbezogenen Selbsthilfe werden nicht nur stetig mehr und
vielfdltiger, sondern auch anspruchsvoller. Daneben nehmen die verwaltungstechnischen
und rechtlichen sowie digitalen Anforderungen an die Vereine stetig zu.

Durch ihre Hilfestellungen und Informationen fir Betroffene und ihre weiteren vielféltigen
Tatigkeiten entlastet die Selbsthilfe an vielen Stellen unser Gesundheitssystem und Uber-
nimmt Aufgaben, die sonst durch Andere getragen werden missten.

Patientenorientierung ist gewlinscht und wird von allen Seiten gefordert.!! Patientenbetei-
ligung fiilhrt zu mehr Patientenorientierung. Die Ubernahme von Aufgaben der Beratung,
solchen zur Verbesserung von Informationen und Leitlinien, zur Aufklarung lGber Erkran-
kungen und deren Behandlungsmadglichkeiten, die psychosoziale Unterstitzung Gleichbe-
troffener und das Vorantreiben von Verbesserungen in der Versorgung durch die Selbsthilfe
ist im Interesse unserer Gesellschaft.

Um dies alles leisten zu kénnen, braucht die Selbsthilfe geeignete Rahmenbedingungen
und eine nachhaltige Unterstitzung. Die Organisationen bendtigen eine planbare und ver-
lassliche Forderung, um nicht allein auf Spenden und Sponsoring angewiesen zu sein. Ins-
besondere Organisationen, die legitimierte Selbsthilfe betreiben, zahlreiche Unterstit-
zungsangebote haben, eine stimmige Transparenzerklarung verdffentlichen und in einem
Dachverband organisiert sind, weisen eine hohen Qualitatsstandard auf, der unsere Wert-
schatzung und Unterstitzung verdient.

11 |m Nationalen Aktionsplan fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen wird betont: ,Ein Gesundheits-
wesen, das den Patienten in den Mittelpunkt stellt, bedarf der Selbsthilfe, um die erforderliche Patien-
tenorientierung zu gewabhrleisten. Und eine gute Selbsthilfe braucht geeignete Rahmenbedingungen.*
Siehe S. 20: https://www.namse.de/fileadmin/user _upload/downloads/Nationaler Aktionsplan.pdf
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4.3.1 Selbsthilfeféorderung nach § 20h SGB V

Damit sich die Selbsthilfeorganisationen auf ihre Kernaufgaben konzentrieren kdnnen,
brauchen sie Planungssicherheit sowie transparente, flexible, unbirokratischere Rahmen-
bedingungen bei der finanziellen Férderung der Selbsthilfeférderung gemal § 20h SGB V.

ACHSE fordert eine verlassliche und ausreichende Forderung der gesundheitsbezogenen
Selbsthilfe.

Die Pauschalférderung ist eine Errungenschaft, auch international betrachtet, weil sie die
Nachhaltigkeit der Arbeit und die Unabhangigkeit der Selbsthilfe von der pharmazeutischen
Industrie fordert. In den letzten Jahren sind allerdings immer mehr Organisationen, die
Antrage stellen dirfen (und auch tatsachlich stellen), hinzugekommen. Dadurch gibt es
weniger Mittel pro Verein. Gleichzeitig sind durch die Inflation und die dadurch gesteigerten
Preise die Kosten der Selbsthilfearbeit enorm gestiegen. Die verfligbaren Fordermittel rei-
chen deshalb Gberhaupt nicht mehr aus. Der aktuelle Beitrag von 1,28 Euro pro Beitrags-
zahler muss deutlich erhoht werden. Die ACHSE fordert eine Erh6hung von mindestens 22
Cent pro Versicherte und Jahr.

Dachorganisationen

ACHSE wird von den Krankenkassen als ,Dachorganisation" betrachtet. Wir werden des-
halb, wie auch unser Dachverband, die BAG SELBSTHILFE, mit dem Problem konfrontiert,
dass Dachorganisationen aus Sicht der Krankenkassen keinen Anspruch auf Pauschalfor-
derung haben. Dankenswerterweise erhalten wir von der Gemeinschaftsférderung statt-
dessen Projektmittel. Einige Krankenkassen von denen wir bislang Projektmittel erhalten
haben, wollen ihre Projektmittel allerdings nur noch direkt fir krankheitsspezifische Selbst-
hilfe ausgeben. Dadurch stehen fiir die Dachorganisationen insgesamt weniger Mittel von
weniger Férderern als noch vor einigen Jahren zur Verfliigung. Nach unserer Auffassung
wird die groBe Bedeutung der Arbeit der Dachverbande flir Beratung und Unterstitzung
der Mitgliedsorganisationen sowie ihr fachlicher Beitrag im Gesundheitswesen damit nicht
ausreichend gewdirdigt. Die Arbeit der Dachorganisationen steht stattdessen unter Druck.
Hier braucht es eine L6sung.

Optimierung des Antragsprozesses

Zurzeit missen die Vereine ihre Antrage auf Pauschalférderung bis zum 31.12. eines Jahres
stellen (d.h. dass sie in der Regel in der Weihnachtszeit formuliert werden missen!). Sie
erhalten erst im Mai oder Juni des laufenden Férderjahres eine Information, ob und wie
viele Mittel bewilligt werden. Nicht nur fir kleinere Selbsthilfeorganisationen fuhrt dies zu
existentiellen Problemen, weil sie die Mittel - auf die sie auBerdem keinen Rechtsanspruch
haben! - nicht vorfinanzieren kénnen. Durch die spaten Bewilligungen haben die Organi-
sationen zu wenig Planungssicherheit und damit sind Veranstaltungen im ersten Halbjahr
faktisch nicht mdglich. Auch insgesamt betrachtet kann mit einer so spaten Bewilligung
nicht effektiv gearbeitet werden.

Die Férderbewilligungen mussen deutlich schneller und/oder direkt fir mehrere Jahre aus-
gesprochen werden, bei Bedarf durch eine Gesetzesanderung. Wenn den
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Selbsthilfeorganisationen mehr Vertrauen entgegengebracht wird und ihnen mehr Flexibi-
litat gewahrt wird, bedeutet dies keinen Kontrollverlust der Krankenkassen. Im Gegenteil:
Es verringert die aktuell starke Belastung der zustandigen Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter
der Krankenkassen und setzt Ressourcen fiir die eigentliche Selbsthilfearbeit der Vereine
der gesundheitlichen Selbsthilfe frei. Es schafft Zeit und Energie fiir die Vereine, die dann
in die klassische Selbsthilfearbeit zum Wohle der Gemeinschaft investiert werden kénnen.
Die Mitarbeitenden der Krankenkassen kénnen sich mehr mit dem inhaltlichen Austausch
und den MaBnahmen zur Pravention, fir die sie vielfach auch zusténdig sind, einsetzen
bzw. die Arbeit iberhaupt erst gut schaffen. Sie sind hdaufig aufgrund der Fille ihrer Auf-
gaben sehr stark belastet.

4.3.2 Forderung der Selbsthilfe durch das
Bundesgesundheitsministerium

Das Bundesministerium fiir Gesundheit (BMG) vergibt seit dem Jahr 1987 im Rahmen von
Projektférderungen Zuwendungen als Zuschilisse zur Férderung der gesundheitlichen
Selbsthilfe und zur Férderung von MaBBnahmen zur selbstbestimmten Lebensgestaltung von
Menschen mit Behinderungen. Die Schwerpunkte der Selbsthilfeférderung des BMG liegen
dabei nach eigener Aussage auf bundesweiten Modellprojekten und MaBnahmen, die neu-
ere Entwicklungen und Herausforderungen in der gesundheitsbezogenen Selbsthilfe auf-
greifen. Dies umfasst zum Beispiel den demografischen Wandel, die Mitgliedergewinnung
und —motivierung, die zunehmende Digitalisierung und Nutzung sozialer Medien wie auch
innovative Ansatze zur Weiterentwicklung und Qualitatssicherung der Selbsthilfe.

Betrachtet man die beim BMG aufgefiihrten Beispielen der Férderung genauer, fallt auf,
dass es sich bei den gréBeren Projekten fast ausschlieBlich um wissenschaftliche Projekte,
die zur Selbsthilfe forschen oder um Einrichtungen, die die Selbsthilfe hauptamtlich unter-
stitzen, handelt (wie z.B. Projekte der NAKQOS). Mitglieder der BAG SELBSTHILFE kdénnen
darUber hinaus Antrage fir kleinere Unterstitzungen fir z.B. Flyer oder Veranstaltungen
stellen. Der Férdertopf ist nur mit mageren 1,67 Mio. Euro pro Jahr gefillt.

Es fehlt eine Strategie, wie die 4. Saule des Gesundheitswesens im Einklang mit ihrer
wichtigen Rolle angemessen und direkt gefordert werden soll. Die ACHSE fordert, dass der
wichtige Beitrag der Selbsthilfe auch in der Férderungsstrategie und Umfang der Férderung
zum Ausdruck gebracht wird.

4.3.3 Ehrenamt anerkennen — Rentenanspriiche aufbauen

Die gesundheitliche Selbsthilfe wird als vierte Séule im Gesundheitssystem bezeichnet, zu
Recht, sie leistet gute Arbeit und unterstitzt Betroffene in allen Lebenslagen. Gerade im
Bereich der Seltenen Erkrankungen ist dies essenziell. Es gibt zu wenig Wissen seitens der
Arzteschaft, in Therapieeinrichtungen und allen anderen Akteuren im Gesundheitswesen.
Aufgrund der desolaten finanziellen Lage der Selbsthilfeorganisationen flir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen engagieren sich Betroffene und Angehdrige hauptsachlich ehren-
amtlich, was bedeutet, dass sie in dieser Zeit keiner sozialversicherungspflichtigen Be-
schaftigung in dem Rahmen nachgehen kdénnen. Die finanziellen EinbuBen der Familien
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sind nicht unerheblich. Noch schwerer wiegt die Tatsache, dass sie in dieser Zeit auch keine
Einzahlungen in die Rentenversicherung leisten kénnen.

Wir fordern, dass fiir ehrenamtliches Engagement in der Gesundheitsselbsthilfe fir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen auch eine Anerkennung geschaffen wird, die sich auf der
Hohe der gesetzlichen Rente auswirkt.

5 FINANZIERUNG DER VERSORGUNG

Flr Menschen mit Seltenen Erkrankungen ist es existentiell wichtig, dass ihre Versorgung
ausreichend vergiitet wird, damit Kliniken und Arzte diese Versorgung tiberhaupt anbieten
kdénnen. Eine bessere Vergltung von Vorhaltekosten der Kliniken ist wichtig, aber auch die
niedergelassenen Arzte brauchen mehr Zeit und Technik zur Behandlung von Seltenen Er-
krankungen.

5.1 Finanzierung der NAMSE-Zentrenstruktur

Die ACHSE setzt sich dafilir ein, dass die Strukturen der Versorgung besser an die Bedurf-
nisse von Menschen mit Seltenen Erkrankungen angepasst werden. Das Konzept der
NAMSE-Zentrenstruktur ist dabei ein sehr wichtiger Baustein.

Da es keine spezielle Finanzierung flir die NAMSE-Zentrenstruktur gibt, muss diese mit den
allgemein verfligbaren Finanzierungsinstrumenten realisiert werden. Beim Aufbau der Zen-
tren flir Seltene Erkrankungen sind die Universitatskliniken in Vorleistung gegangen. Sie
haben wie alle Kliniken damit zu kédmpfen, dass die Bundeslénder generell ihre Investiti-
onsverpflichtungen fir die Krankenhauser nicht vollstéandig erflillen. Bei der Versorgung
von Seltenen Erkrankungen werden bei den geringen Fallzahlen einerseits weniger Einnah-
men generiert, wahrend Mehrkosten flr besondere personelle und technische Vorhaltun-
gen anfallen. Komplizierend kommt hinzu, dass die Mehrheit der Betroffenen ambulant
versorgt wird.

Mittlerweile wurde an einigen wenigen Stellschrauben gedreht, die zumindest theoretisch
eine Entlastung der Kliniken ermdglichen:

a) Die Finanzierung der Hochschulambulanzen gemaB § 117 SGB V, hat sich seit der
letzten Gesetzesanderung!? verbessert. Seither verweist § 117 SGB V explizit auf
die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Es ist jedoch ein Prob-
lem, dass die Lander den Universitatskliniken nur maximal 50 Ambulanzen gemag
§ 117 SGB V zugestehen und damit die Versorgung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen wieder in den Wettbewerb mit anderen dkonomisch interessanteren
Erkrankungen bringt.

12 Gesetz zur Starkung der Versorgung in der gesetzlichen Krankenversicherung — GKV-
Versorgungsstarkungsgesetz — GKV-VSG aus 2014.
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b) 2019 hat der G-BA die Zuschlagsregelung nach § 136¢c SGB V konkretisiert!3 und in
Anlage 1 Qualitdtsanforderungen und Besondere Aufgaben flir Zentren fiir Seltene
Erkrankungen definiert. Damit ist theoretisch Klarheit geschaffen worden, wann
Zentren flir welche Aufgaben Zuschlage erhalten kénnen. Da die Zuschlage auf Lan-
desebene gewahrt werden, kann eine Klinik einen solchen Zuschlag nur erhalten,
wenn dieser in der Landeskrankenhausplanung flir diese besonderen Aufgaben aus-
gewiesen wurde. Seit der Verabschiedung der Zentrumsregelungen ist es etwa den
meisten ZSE Schritt flr Schritt gelungen in der Landeskrankenhausplanung ausge-
wiesen zu werden, davon werden auch der Mehrzahl die entsprechenden Zuschlage
gewahrt, wahrend einige noch in Verhandlung dazu stehen. Nach wie vor ist es ein
Problem, dass die Zuschlagsregelung nur flr die stationare Versorgung gilt, wah-
rend die meisten Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen ambulant
behandelt werden.

Die ACHSE wiinscht sich eine Regelung, die Zuschlage fur zertifizierte Referenz- und Fach-
zentren flir Seltene Erkrankungen ohne zusatzliche Verhandlung oder Priifung gewahrleis-
tet, sowohl fir die stationare als auch flir die ambulante Versorgung. Wenn die Finanzie-
rung der Zentren fiir Seltene Erkrankungen Teil eines Verhandlungspakets auf Landes-
ebene ist, bleibt die Gefahr groB3, dass die Interessen der Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen im Verhandlungspoker der Landeskrankenhausplanung untergehen. Dabei sollte
auch fir die Fallkonferenzen flr die Patienten des eigenen Zentrums eine zusatzliche Fi-
nanzierung geboten werden, welche zurzeit nicht vorgesehen ist, aber die Mehrheit der
Fallkonferenzen betrifft.

5.2 Ambulante spezialfacharztliche Versorgung

Mit der ambulanten Behandlung am Krankenhaus (§ 116b SGB V alter Fassung) und der
ambulanten spezialfacharztlichen Versorgung (ASV - § 116b neu SGB V) hat die Gemein-
schaft der Seltenen groBe Hoffnungen verbunden. Durch die Mdglichkeit, interdisziplinar,
sektorenibergreifend und extrabudgetar spezialisierte Teams flr bestimmte Seltene Er-
krankungen aufzusetzen, kann die ASV ein wichtiges Instrument fiir eine bedarfsgerechte
Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen sein. Seit der Einfihrung der ASV
im Jahr 2012 sind allerdings erst sehr wenige ASV-Teams flUr die wenigen Erkrankungen,
die bislang in der ASV-Richtlinie konkretisiert wurden, etabliert worden.

Aus Sicht der ACHSE gibt es folgende Probleme bei der ASV, die eine optimale Nutzung
dieser Regelung behindern:

e Die Beratung und Verabschiedung der krankheitsspezifischen Konkretisierungen
kommt im Gemeinsamen Bundesausschuss viel zu langsam voran. Insbesondere die
Festlegung des Katalogs der verschiedenen EBM-Ziffern, die bei der jeweiligen Erkran-
kung abgerechnet werden dirfen, nimmt unverhaltnismaBig viel Zeit in Anspruch.

13 Regelungen des Gemeinsamen Bundesausschusses zur Konkretisierung der besonderen Aufgaben
von Zentren und Schwerpunkten gemaf 8§ 136¢ Absatz 5 SGB V (Zentrums-Regelungen), siehe:
https://www.qg-ba.de/downloads/62-492-2422/7-R _2021-02-18 iK-2021-02-20.pdf
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Im

1)

2)

Die Finanzierung nach EBM ist fir Seltene Erkrankungen flr die Leistungsanbieter in
der Regel nicht auskdmmlich und bietet keinen ausreichenden Anreiz ASV umzusetzen.
Bei einem Case Mix mit Uberdurchschnittlich vielen komplizierten Fallen mit viel Ge-
sprachsbedarf und wenig technischen Leistungen - z.B. Seltene Erkrankungen - ist der
EBM schnell defizitar.

Bei der Priorisierung der zu konkretisierenden Erkrankungen wird nicht ausreichend
berlcksichtigt, ob auch geniigend Expertise zur Versorgung der Erkrankung vorhanden
ist und hier zudem ein Interesse besteht, ein ASV-Team aufzusetzen. So werden Kon-
kretisierungen erarbeitet, die anschlieBend nicht zum Aufbau von ASV-Teams flhren.

Jeder KV-Bezirk hat das Anzeigeverfahren, mit dem die Teams ihre Teilnahmebereit-
schaft an der ASV melden, anders umgesetzt. Die Anzeigeverfahren sind oft zu btiro-
kratisch. Die unterschiedlichen Vorschriften der Lander behindern auBerdem eine effi-
ziente Beratung und Unterstiitzung der Arztinnen und Arzteschaft bei der Etablierung
von ASV-Teams.

Hinblick hierauf stellt ACHSE folgende Forderungen:

Die fur die ASV geltenden Vergltungsregelungen missen eine auskémmliche Vergi-
tung sicherstellen, die bertcksichtigt, dass die Betreuung und Beratung bei Seltenen
Erkrankungen aufwendiger ist und damit héhere Kosten verursacht, als diese bei einer
Durchschnittspraxis anfallen. Bei den Seltenen Erkrankungen ist keine Mischkalkulation
maoglich, weil viele Patientinnen und Patienten in der Versorgung komplex und kosten-
intensiv sind. Deshalb sollten bei Seltenen Erkrankungen:

i) alle Leistungen nach dem EBM abgerechnet werden durfen. Auf die Erstellung
von Appendizes, die einzelne Abrechnungsziffern ausschlieBen, weil die Verrich-
tungen nicht in Konkretisierungen aufgenommen sind, sollte verzichtet werden.
Dies ermdglicht zugleich eine schnellere Bearbeitung weiterer Konkretisierun-
gen.

ii) neue EBM-Ziffer flir die besonderen Aufwendungen bei Seltenen Erkrankungen
etabliert werden, die zurzeit nicht Uber eine Mischkalkulation refinanzierbar
sind, z.B. in der Form von Quartalspauschalen. Eine Mdglichkeit ware hier, Zu-
schldge zu den Grundpauschalen des EBM, um den erhéhten Zeitbedarf abzu-
bilden.

Die Gesetzgebung soll MaBnahmen ergreifen, damit die bislang im Katalog des § 116b
SGB V aufgenommenen Seltenen Erkrankungen und alle weiteren Seltenen Erkrankun-
gen, die noch im Katalog aufgenommen werden missen, zeitnah konkretisiert werden.
Ziel sollte es sein, dass bis Ende der nachsten Legislaturperiode fir alle Seltenen Er-
krankungen, flir die ausreichend interessierte und kompetente Experten vorhanden
sind, eine ASV-Konkretisierung vorliegt und damit die Etablierung von ASV-Teams er-
madglicht wird.

Das Anzeigeverfahren sollte vereinheitlicht und entblrokratisiert werden, idealerweise
mit einem bundeseinheitlichen elektronischen Anzeigeformular.
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5.2.1 Spezialisierte Ambulanzen an Kliniken nachhaltiger absichern

Nicht selten verweigern KVen die Erneuerung von Ermachtigungen von Experten flr Sel-
tenen Erkrankungen, obwohl die niedergelassenen Arzte dem Angebot der (Universitéts-
)Klinik nichts Vergleichbares gegeniberstellen kédnnen. Es wird ein Machtkampf Uber Fi-
nanzmittel auf Kosten von Menschen mit Seltenen Erkrankungen ausgetragen. ACHSE setzt
sich dafir ein, dass die Patienten keine Opfer von Verteilungskdampfe werden.

6 ARZNEIMITTEL

In Deutschland sind Betroffene in der besonders glicklichen Lage, dass sie fast alle Orphan
Drugs innerhalb weniger Wochen nach der Zulassung auch tatsachlich erhalten kénnen.
Diesen schnellen Zugang gilt es zu erhalten.

Zugleich gibt es bei geschatzten 8.000 Erkrankungen nur etwa 200 Medikamente, die eine
Zulassung als Orphan Drug haben oder hatten. Global betrachtet gibt es fir viele Millionen
Menschen, die mit einer der etwa 8.000 Seltenen Erkrankungen leben, noch Uberhaupt
keine ursachliche oder krankheitsverlangsamende Therapie. Forschung und Arzneimittel-
entwicklung missen deshalb vorangetrieben werden.

Menschen mit Seltenen Erkrankungen winschen sich, dass nach ihren Erkrankungen ge-
forscht und fiir sie Arzneimittel entwickelt werden. Hierfiir brauchen wir nicht nur die Er-
rungenschaften der universitaren Forschung, sondern auch das Know-how und das Enga-
gement der pharmazeutischen Industrie. Dazu muss es flr sie wirtschaftlich interessant
sein, Arzneimittel fir diese Erkrankungen zu entwickeln.

Zugleich ist es fir die Betroffenen von existentieller Bedeutung, dass genligend Mittel flr
andere extrem wichtige Elemente der Gesundheitsversorgung wie Vernetzung der Zentren,
gute Pflege, spezialisierte Reha, gutes Case Management etc. zur Verfiigung stehen. Uber-
hoéhte Preise verbrauchen Mittel, die fir diese Leistungen genutzt werden kénnten. Dariber
hinaus gefdahrden sie auch die gesellschaftliche Unterstlitzung flir besondere Ausgaben und
Bemihungen, die Menschen mit Seltenen Erkrankungen so dringend brauchen.

Interessensausgleich: Innovation fordern — Kosten im Griff halten

Arzneimittelentwicklung ist ein risikoreiches Geschaft. Nur wenn man mit Orphan Drugs
auch gute Preise unter verlasslichen Rahmenbedingungen generieren kann, werden die
Firmen der pharmazeutischen Industrie ihr Know-how in diesem Bereich einsetzen. Arz-
neimittel, die fir kleinere Populationen entwickelt werden, haben logischerweise oft deut-
lich héhere Jahrestherapiekosten als Produkte fir haufigere Erkrankungen.

Dennoch sind vermutlich nicht alle Preise, die flir Orphan Drugs aufgerufen werden auch
gerechtfertigt:

e Weder die Kosten der Arzneimittelentwicklung und -produktion noch die weltweiten
Einnahmen sind transparent. Der Preis in Deutschland ist fur die Industrie Teil eines
internationalen Business Cases, den wir nicht kennen. Da der deutsche Preis flr die
internationale Preisfindung aber einen sehr wichtigen Benchmark darstellt - deut-
scher Preis minus 30% ist flir manche Lander keine ungewdhnliche Preiskalkulation
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- hat die Industrie ein extrem hohes Interesse daran, dass die (offiziellen) Preise
in Deutschland sehr hoch sind.

e Nicht selten Gibernehmen Pharmafirmen Ausgriindungen aus der universitaren For-
schung. Ein wichtiger Teil der Kosten und Risiken von Forschung und Entwicklung
wurde in dem Fall vom Staat getragen, die ihm nicht oder nicht vollstandig erstattet
werden.

o Ubernahmen von erfolgreichen Venture Capital Gesellschaften werden mit hohen
Arzneimittelpreisen refinanziert.

Auch wenn die Gesamtausgaben fir Orphan Drugs bislang absolut betrachtet einen nicht
so groBen Teil der Arzneimittelausgaben insgesamt betreffen, versteht ACHSE die Sorge,
dass die Kosten fiir Arzneimittel disproportional steigen kénnten. Die neuen Zell- und Gen-
therapien, mit denen Menschen mit Seltenen Erkrankungen groBe Hoffnungen verbinden,
sind in bis dato unbekannte Preisregionen vorgedrungen. Die stratifizierte Medizin flir im-
mer kleiner werdende Subpopulationen, die sich durch Biomarker - oft ein bestimmtes Gen
- unterscheiden, weckt die Beflirchtung, dass irgendwann fast alle Erkrankungen als selten
eingestuft werden kénnten.

ACHSE unterstitzt MaBnahmen, um Uberhdhte Preise zu verhindern. Wir fordern, dass
solche MaBnahmen im Vorfeld mit allen beteiligten Akteuren, d.h. auch mit der Selbsthilfe,
beraten und durchdacht werden. Wir warnen vor Uberhasteten Gesetzesdanderungen, weil
Unterbrechungen oder Stérungen in der Versorgung der Betroffenen groBe Schaden und
viel Leid verursachen kénnen.

Es muss ein Gleichgewicht zwischen Gewinnerzielungsabsicht und gesellschaftlicher Ver-
antwortung gefunden werden. ACHSE unterstitzt die Bemuhungen verschiedener Akteure,
Wege zu finden, wie dieser Interessenausgleich transparenter und gerechter gefunden
werden kann.

Zugang fiir die Betroffenen in der Europdischen Union

Dabei sollten auch Lésungen fiir das Problem gefunden werden, dass viele Betroffene in
anderen europaischen Landern, anders als in Deutschland, die Medikamente, die es fir
ihre Erkrankung gibt, nicht erhalten, weil sie flr das nationale Gesundheitssystem zu teuer
sind. Dies ist ein gesellschaftliches Drama. Wir haben eine moralische Pflicht dem zu be-
gegnen. Dieser fehlende Zugang fir die Betroffenen auBerhalb Deutschlands ist zeitglich
auch nicht im Interesse der deutschen Patientinnen und Patienten. Nur wenn Produkte
einer internationalen Gemeinschaft zuganglich gemacht werden, gibt es geniigend Proban-
dinnen und Probanden sowie Know-how, um auch fiir die selteneren Erkrankungen Arznei-
mittel entwickeln zu kdnnen und nach der Zulassung, weitere Evidenz zu Wirkung und
Nutzen zu generieren.

Wir hoffen, dass die aktuelle Regulierungsvorhaben auf europdischer Ebene helfen, den
Zugang zu Arzneimitteln in den verschiedenen Mitgliedsstaaten zu verbessern. Damit dies
ausreichend gelingt werden allerdings auf jeden Fall auch weitere MaBnahmen auf europa-
ischer Ebene und in den jeweiligen Mitgliedsstaaten erforderlich sein.
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Im Hinblick hierauf stellt ACHSE dazu die nachfolgend beschriebenen Forderungen.

6.1 Entwicklung von Medikamenten vorantreiben

Fir die vielen Kinder und Erwachsenen, die mit einer der geschatzten 8.000 Seltenen Er-
krankungen leben, ist es besonders wichtig, dass mehr Medikamente entwickelt werden,
welche Symptome lindern oder die Krankheit vielleicht gar heilen und damit ihre Lebens-
qualitat verbessern und/oder ihre Lebensdauer verlangern.

Seit Inkrafttreten der europdischen Verordnung zu Arzneimitteln gegen seltene Krankhei-
ten im Jahr 2000 wurden etwa 200 Medikamente als so genannte ,Orphan Drugs" zuge-
lassen. Fir tausende Erkrankungen gibt es aber immer noch keine adaquate medikamen-
tése Behandlung. Es bleibt abzuwarten, ob die neuen Regelungen des EU-Pharmapakets
die Arzneimittelentwicklung in dhnlicher Art und Weise férdern wird die bisherige Regelung.

Es sollten Projekte entwickelt werden, in denen Patientenorganisationen und Forschende
gemeinsam erfassen, in welchen Bereichen es einen besonderen Forschungsbedarf gibt'4,
dies in Forschungsthesen (ibersetzen und anschlieBend Wege aufzeichnen, wie entspre-
chende Forschungsprojekte realisiert werden kénnen.'> Die Bundesregierung sollte hierfir
Mittel zur Verfiigung stellen.

Damit nicht nur fir die hdufigeren unter den Seltenen Erkrankungen oder flr die Erkran-
kungen, die wir schon gut verstehen, Medikamente entwickelt werden, sollte der Staat
kluge Férdermodelle anbieten. Zu denken ware da beispielsweise an Kreditausfallblirg-
schaften, die die Abhdngigkeit von Venture Capital und deren Rendite-Erwartungen redu-
zieren wirden. Auch die Mdéglichkeiten mit Public-Private-Partnerships, die die Risiken flr
die Industrie reduzieren, dafir den Staat aber am Gewinn beteiligen, die Arzneimittelent-
wicklung voranzutreiben, missen gezielt analysiert und wenn mdéglich realisiert werden.

6.2 Den schnellen und umfassenden Zugang zu Orphan Drugs aufrecht-
erhalten

Betroffene Menschen in Deutschland haben Zugang zu fast allen auf dem europdischen
Markt verfigbaren Orphan Drugs. Wenn neue Produkte zugelassen werden, werden diese
in klirzester Zeit erstattet. Im europdischen Vergleich haben Betroffene, die hier leben,
den schnellsten Zugang zu den meisten Medikamenten.®

Bislang wird ein Arzneimittel in der Europdischen Union als Arzneimittel fir seltene Leiden
zugelassen, wenn das Unternehmen nachweisen kann, dass in der EU noch keine

14 Sjehe z.B. “Medical needs of cystic fibrosis patients and policies for fair co-operation between
small and middle-sized companies and patient organizations” 2011, Elsevier Open Access:
https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/21658630/

15 Siehe z.B. die Bemiihung der James Lind Alliance mit ihren ,Priority Setting Partnerships":
www.]jla.nihr.ac.uk

16 Es gibt allerdings fur tausende Erkrankungen noch gar keine adaquate medikamentése Behand-
lung. Es gibt einen sehr hohen ,unmet medical need" (siehe hierzu Nr. 6.2).
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zufriedenstellende Methode fiir die Diagnose, Verhiitung oder Behandlung des betreffenden
Leidens zugelassen wurde oder das betreffende Arzneimittel — sofern eine solche Methode
besteht — fir diejenigen, die von diesem Leiden betroffen sind, von erheblichem Nutzen
sein wird.!”. Da schon im Zulassungsverfahren damit ein ,significant benefit" bewiesen
werden muss, sieht § 35a Abs. 1. Satz 11 SGB V vor, dass flir diese Arzneimittel der Zu-
satznutzen durch die Zulassung als belegt gilt. Die Rechtfertigung fir diese Regelung war,
dass der Gemeinsame Bundesausschuss die Entscheidung Uber einen Zusatznutzen auf-
grund der gleichen Daten treffen musste, wie die EMA, die den Zusatznutzen gerade zuvor
schon festgestellt hat. Eine erneute Beurteilung der gleichen Daten wiirde nicht zu neuen
Erkenntnissen flihren. Durch die Verabschiedung des EU-Pharmapakets und die Einfihrung
des EU-HTA wird die Frage, ob diese ,Privilegierung" aufrecht erhalten bleibt, in der kom-
menden Legislaturperiode wahrscheinlich erneut Thema sein.

6.2.1 Evidenz und Nutzenbewertung bei Orphan Drugs

Bei der Entwicklung von Orphan Drugs gibt es ein Spannungsfeld zwischen dem enormen
Bedarf nach Therapien flir die noch nicht (gut) behandelbaren Erkrankungen und dem da-
mit zusammenhangenden Wunsch, den Zugang zum neuen Medikament so schnell wie
moglich auch auBerhalb von Studien zu gewahrleisten auf der einen Seite und der Notwen-
digkeit, gute Daten zur Qualitat, Sicherheit, Wirksamkeit und dem Nutzen eines Produkts
zu haben, um richtige Therapieentscheidungen treffen und einen angemessenen Preis ver-
handeln zu kénnen auf der anderen Seite.

Menschen mit Seltenen Erkrankungen haben ebenfalls einen Anspruch auf und ein Bediirf-
nis nach sicheren, qualitativ hochwertigen und wirksamen Medikamenten, die zudem einen
Zusatznutzen im Vergleich zu den bestehenden Versorgungsmadglichkeiten bieten. ACHSE
unterstitzt deshalb nachdricklich die Forderungen und Bemihungen sowohl in der klini-
schen Prifung als auch anschlieBend durch anwendungsbegleitende Datenerhebung Evi-
denz Uber den Zusatznutzen von Orphan Drugs zu erhalten.

Die Zulassungs- und HTA-Behérden sollten auf europdischer Ebene enger zusammenarbei-
ten, damit die Studien auch die Fragen der HTA-Behdrden so gut wie mdglich abdecken
und das AusmaB des Zusatznutzens von den meisten Produkten auch quantifizierbar ist
(siehe hierzu Nr. 6.4 zu EU-HTA). Auch nach der Zulassung sollte weiter Evidenz zur Wirk-
samkeit und zum Nutzen der Arzneimittel in 6ffentlich zuganglichen Registern gesammelt
werden, nicht nur in der Form von anwendungsbegleitenden Datenerhebungen gemaB §
35a Abs. 3b SGB V, sondern als Teil einer nationalen Registerstrategie (siehe Nr. 3.1.).

6.3 Ganzheitliche Arzneimittelversorgung — Uberwindung der Sektoren

Patientinnen und Patienten brauchen eine ganzheitliche Betreuung. Dass die gesundheitli-
che Versorgung in Deutschland in vier Sektoren aufgeteilt ist - stationdre und ambulante
Versorgung sowie Rehabilitation und Pflege - behindert eine ganzheitliche Versorgung,
auch in der Arzneimittelversorgung. Dass die Verantwortung flr die gesamte

17 Siehe Artikel 3 der Verordnung (EG) Nr. 141/2000
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Arzneimittelversorgung automatisch auf eine Klinik ibergeht, wenn die Patientin oder der
Patient voriibergehend stationar aufgenommen werden, ist fiir die Betroffenen nicht ver-
standlich und geht mit allerhand Problemen einher, die nur abrechnungstechnische Griinde
haben.

Menschen mit Seltenen Erkrankungen werden in der Regel ambulant versorgt, auch wenn
sie von spezialisierten Zentren betreut werden, in denen sie sich gelegentlich stationar
aufhalten. Wer die Hauptverantwortung fir ihre Arzneimittelversorgung hat, sollte davon
abhangig gemacht werden, welche Vorgehensweise bei der jeweiligen Erkrankung die best-
maogliche Versorgung sicherstellt. Gerade flr chronisch Kranke, fiir die immer mehrere
Arztinnen und Arzten, aber auch Vertreterinnen und Vertreter anderer Berufsgruppen zu-
stdndig sind und die des Ofteren voriibergehend im Krankenhaus sind, sollte im Vorder-
grund stehen, dass die Versorgung zwischen den verschiedenen Fachkraften gut abge-
stimmt und in einer elektronischen Patientenakte zeitnah dokumentiert wird. Es sollte nicht
relevant sein, in welchem Sektor des Gesundheitswesens das Medikament rezeptiert wird.

Das Problem wird noch deutlicher, wenn Betroffene aufgrund eines Unfalls oder einer an-
deren, als ihrer chronischen seltenen Erkrankung in der Klinik behandelt werden. In dieser
Situation haben sie ein Interesse daran, dass die ambulante Versorgung, die sie fir ihre
chronische Erkrankung bekommen, fortgeflihrt wird, obwohl sie sich gerade in einer Klinik
aufhalten, die z.B. ihren Blinddarm entfernt. Diese Klinik hat Expertise flir das jeweilige
Problem, aber in der Regel nicht beziiglich der Seltenen Erkrankung. Die Verantwortung
der Behandlung dieser Erkrankung sollte nicht auf die Klinik Gbergehen.

Patientinnen und Patienten werden nicht selten aufgefordert ihre in der Niederlassung ver-
schriebenen Medikamente mitzubringen. Wenn es hohe Anforderungen zur Lagerung gibt
oder die Medikamente gerade neu verschrieben werden mussen, kann dies zu Komplikati-
onen fuhren. Auch kommt es vor, dass Patientinnen und Patienten zwischenzeitlich gar aus
dem Krankenhaus entlassen werden, damit Medikamente ambulant verschrieben werden
kdénnen. Dies sind systembedingte Zumutungen, die nicht der qualitativ hochwertigen Ver-
sorgung dienen. Wer fir Nebenwirkungen oder Fehler bei der Verabreichung von (manch-
mal auch intravends zuzudienenden) mitgebrachten Medikamenten haftet ist auBerdem
unklar. Diese Unsicherheit fihrt zu unterschiedlichen Vorgehensweisen der Kliniken.

ACHSE fordert, dass Arztinnen und Arzte in den Niederlassungen ihren Patientinnen und
Patienten auch Medikamente verschreiben kénnen, wenn diese sich gerade in einer Klinik
aufhalten; zumindest jene Arzneimittel, die kontinuierlich verordnet und nur zeitgleich mit
dem Krankenhausaufenthalt genommen werden missen. Die Verantwortung fir die Arz-
neimittelversorgung ist dann auch haftungsrechtlich klar zu stellen.

6.3.1 ATMPs und die NUB-Liicke

Bei einem Klinikaufenthalt werden zurzeit alle notwendigen Medikamente durch die Klinik
zur Verfligung gestellt. Die Arzneimittel werden durch die Fallpauschalen, die DRGs (Diag-
nosis Related Groups), vergltet. Da die jeweiligen DRGs oft festgelegt wurden bevor es
ein neues innovatives Produkt gab, bilden sie die Kosten dieser Arzneimittel regelmaBig
nicht adaquat ab. Bei den neuartigen hochinnovativen Zell- und Gentherapien (ATMPs)
wird dieses Problem besonders deutlich. Schon die Beschaffung der ATMPs ist hdufig teurer
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als die gesamten Einnahmen Uber die DRGs, wahrend auch die Versorgung der Patientin-
nen und Patienten in diesen Fallen komplexer und damit ebenfalls teurer ist.

Um zusatzlich zum DRG eine Vergltung flir das Medikament zu erhalten, muss die Klinik
ein Entgelt fir neue Untersuchungs- und Behandlungsmethoden (NUB) gemaB § 6 Abs. 2
KHEntgG mit den verschiedenen Krankenkassen verhandeln. Zwischen der Zulassung des
Medikaments und dem Abschluss des NUB-Verfahrens vergehen zwei bis drei Jahre. In der
Zwischenzeit kann sich das Krankenhaus nur mit Antragen auf Kostenlibernahme im Ein-
zelfall behelfen. Dieses Verfahren ist blrokratisch und zeitaufwandig. Das Krankenhaus hat
keinen Anspruch auf eine Erstattung der Kosten, es ist vom Wohlwollen der Krankenversi-
cherung abhdngig - und die Betroffenen sind es dadurch auch.

Es ist zu erwarten, dass das Problem dieser sogenannten NUB-Llcke durch die ATMPs in
den kommenden Jahren deutlich gravierender wird. Es muss dringend eine Regelung ge-
funden werden, die den veranderten Rahmenbedingungen Rechnung tragt und sowohl den
Zugang erhalt als auch den Arbeitsaufwand reduziert.

ACHSE fordert, dass ein zeitnaher Zugang zu ATMPs sichergestellt und dariber hinaus die
Sinnhaftigkeit des NUB-Verfahrens zusatzlich zum AMNOG-Verfahren geprift wird. Aus
Sicht der Patientinnen und Patienten ist unklar, warum die Nutzenbewertung und Preisfin-
dung fur Arzneimittel in dem ambulanten und stationdren Sektor unterschiedlich gehand-
habt werden sollten. Wiirde sich die Versorgung der Betroffenen verschlechtern, wenn die
Kosten aller Medikamente aus den DRGs herausgerechnet und diese stationar so wie in der
ambulanten Versorgung vergltet werden wiirden, ohne dass hierzu separate Antrage oder
NUBs verhandelt werden miissten?
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