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1.  Einleitung

Seltene Erkrankungen (SE) oder Seltene Krankheiten sind Sammelbezeichnungen fiir Krankhei-
ten mit einer jeweils geringen Fallzahl. Krankheiten werden in Europa dann als selten definiert,
wenn deren Fallzahl bei maximal fiinf je 10.000 Einwohner liegt.* Die englische Bezeichnung
lautet rare desease oder orphan®-desease.

Eines der zentralen Probleme bei der Behandlung von SE ist, dass aufgrund des spezifischen

Krankheitshilds und der geringen Fallzahl die behandelnden Arzte eine aufgetretene seltene Er-
krankung oft nur schwer oder erst sehr spét diagnostizieren konnen, beziehungsweise muss der
Arzt bei der Diagnose die Moglichkeit der Existenz einer SE iiberhaupt erst in Erwédgung ziehen.

Um die Chancen einer friih- und rechtzeitlichen Diagnose zu erhéhen, entstanden sowohl auf
nationaler als auch auf européischer Ebene eine Reihe von Netzwerken aus Wissenschaft und
Forschung sowie Selbstorganisationen, die sich mit SE befassen.

Der 28. Februar ist als internationaler Tag der Seltenen Krankheit (Rare Desease Day) ins Leben
gerufen worden, um ein breites Bewusstsein iiber die Herausforderungen zu schaffen, die Seltene
Krankheiten darstellen.?

Im Folgenden werden statistisches Datenmaterial, Institutionen aus Wissenschaft und Forschung
sowie Selbsthilfeorganisationen dargestellt.*

2.  Definition Seltener Erkrankungen und Problemlage der Patienten

Neben der rein quantitativen Definition gibt es eine Reihe gemeinsamer qualitativer Charakteris-
tika von SE. Demnach sind SE schwerwiegend, meist genetisch bedingt, nehmen einen chroni-
schen Verlauf und verkiirzen die Lebenserwartungen. Erkrankte finden nur schwer Spezialisten
und geeignete Behandlungsmoglichkeiten. Die lokalen Therapiemdglichkeiten sind meist einge-
schriankt. Viele der SE sind nach dem heutigen Erkenntnisstand unheilbar, so dass nur eine
symptomatische Behandlung zur Verbesserung der Lebensqualitét stattfinden kann. Die Erkran-
kung betrifft hdufig auch mehrere Organe beziehungsweise Organsysteme. In ca. 50 Prozent der
Fille tritt der Krankheitsfall bereits in der Kindheit auf.

Weiterhin hat der Ausbruch einer SE einschneidende Folgen fiir die psychische und soziale Si-
tuation der Patienten, da die eingeschrankten Therapiemoglichkeiten und der Verlust der Selb-
stdndigkeit eine besondere Herausforderung fiir Patienten und deren Umfeld darstellt.’

1 Nach: Stichwort Seltene Krankheiten auf der Website des BMG
http://www.bmg.bund.de/praevention/gesundheitsgefahren/seltene-erkrankungen.html (Stand 31. Januar 2013).

2 Der Begriff ,,orphan“ bedeutet ,,Waise” und kann im Zusammenhang mit orphan-desease oder orphan-drugs als
,unbeachtete Medikamente“ iibersetzt werden.

3 Zum Internationalen Tag Seltener Krankheiten siehe auch: http://www.rarediseaseday.org/article/about-rare-
disease-day (Stand 15. Februar 2013).

4 Eine zusammenfassende Darstellung auf: http://www.bmbf.de/de/1109.php (Stand 31. Januar 2013).
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Die Situation und die Probleme von Patienten mit einer SE konnen wie folgt zusammengefasst
werden:

Fehlerhafte oder verzégerte Diagnosen

Wenig Spezialisten und keine qualifizierte Betreuung

Hohe Behandlungs- und Arztkosten

Informations- und Fachwissenmangel

Geringe verfiigbare wissenschaftliche Basis

Gesellschaftliche Ausgrenzung

Ein im Vergleich zu anderen Erkrankungen hoherer Betreuungs- und Zeitaufwand.®

VVVVYVVY

Die geringe Fallzahl hat auch gravierende Folgen fiir die Therapie einer SE. So ist die regionale
Dichte von auf die jeweilige SE spezialisierten Fachérzten beziehungsweise der Kenntnisstand
behandelnder Arzte iiber SE vor Ort gering.

Die héufig spite Diagnose von SE fiihrt in vielen Féllen zu einer signifikanten Verschlechterung
des Krankheitsverlaufs. Nach Angaben von achse e.V. (Allianz chronischer Seltener Erkrankun-
gen), dem Zusammenschluss der Selbsthilfeorganisationen in Deutschland fiir SE, betrdgt der
Anteil der an SE Erkrankten, die nach einer Fehldiagnose einer falschen Therapie unterzogen
wurden, iliber 60 Prozent.

Ein zentrales Problem im Umgang mit SE ist die sektorale Trennung des deutschen Gesund-
heitswesens. Dies fiihrt in der Diagnosephase hdufig zu Doppeluntersuchungen, widerspriichli-
chen Empfehlungen und unstimmigen Medikamentenverschreibungen. Dies ist nicht nur fiir die

Erkrankten belastend, sondern stellt auch eine finanzielle Belastung des Gesundheitssystems
dar.’

3.  Verbreitung und Beispiele Seltener Erkrankungen
Unabhédngig von der jeweils geringen Fallzahl einzelner SE ist die Gesamtzahl der Betroffenen

hoch. Schitzungen zufolge gibt es in Europa mindestens 26 bis 30 Millionen Félle von SE, hier-
von ca. drei bis vier Millionen allein in Deutschland.? Die Gesamtzahl der SE wird mit mindes-

5 Diese qualitative Charakterisierung nach: Eidt, Daniela (u.a.), <2009>

6 So wird beispielsweise der tdgliche Betreuungsaufwand von Mukoviszidose-Patienten mit tdglich rund 190
Minuten angegeben. Nach: Eidt <2009>, S. 21.

7 Eidt <2009>, S. 43 und 87.

8 Nach: Universitdtsklinikum Tiibingen, Behandlungs- und Forschungszentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE-
Tiibingen, Informationsbroschiire, eingestellt auf: http://www.medizin.uni-
tuebin-
gen.de/uktmedia/Patienten/PDF_Archiv/Patientenbrosch%C3%BCren/Zentrum+{f% C3%BCr+Seltene+Erkranku
ngen/Informationsbrosch%C3%BCre+ZSE.pdf (Stand 31. Januar 2013) und
Robert Bosch-Stiftung, Mit der Krankheit leben, Seltene chronische Krankheiten auf: http://www.bosch-
stiftung.de/content/language1/html/6708.asp . Zu den Schétzungen der Anzahl von Erkrankungen in Europa
siehe: http://ec.europa.eu/health/rare diseases/policv/index de.htm (Stand 19. Februar 2013).
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tens 5000 bis 7000 angegeben.® Andere Schidtzungen gehen von 5000 bis 8000 SE aus. Dies be-
deutet auch einen hohen Anteil von SE an den insgesamt ca. 30.000 bekannten Krankheiten. Al-
lerdings verfiigen nur 240 SE {iber einen eigenen spezifischen ICD10-Code. Der ICD1-Code (In-
ternational Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems) ist ein internatio-
nal anerkanntes Klassifikationssystem fiir Krankheiten insgesamt.’® Aufgrund dieser geringen
Klassifizierungsrate und der unterschiedlichen Schitzungen iiber die Anzahl von SE sind belast-
bare statistische Angaben nicht moglich.

Weiterhin liegen bei der Identifizierung von Fallzahlen einer SE zwangsldufig nur die entspre-
chenden Diagnosedaten zugrunde. Wie aber angefiihrt, besteht eines der zentralen Probleme im
Umgang mit SE in den oft langen Zeitspannen zwischen dem Auftreten der ersten Symptome
einer SE und der entsprechenden Diagnose. Nach Angaben Achse e.V. betrdgt diese Zeitspanne
durchschnittlich sieben Jahre. Daher kann davon ausgegangen werden, dass Seltene Erkrankun-
gen auch in vielen Féllen selten erkannte Krankheiten sind.

Auch spielen bei der Frage, ob eine Erkrankung als selten eingestuft wird, regionale Faktoren
eine Rolle. So tritt in der Mittelmeerregion die B-Thalassisie, eine genetisch bedingte Blutarmut-
krankheit, vergleichsweise haufig auf, wihrend sie in Deutschland zu den SE zdhlt."' Besonders
stark sind regionale Differenzierungen hinsichtlich der Fallzahlen bei solchen SE, die durch bak-
terielle Infektionen ausgeldst werden. Ursache sind beispielsweise klimatische Besonderheiten.
Ein Beispiel hierzu ist die Bilharziose'?, eine Infektionskrankheit, die ausschlieflich und haufig
in den Tropen auftritt. In Deutschland ist die Krankheit selten und wird ausschlieBlich bei Reise-
riickkehrern oder Zuwanderern diagnostiziert.

An dieser Stelle konnen die als SE gefiihrten Krankheiten nicht in Génze dargestellt werden."
Eine Quelle zur Frage der Verbreitung von SE, aber auch zur Schilderung einzelner SE mit Hin-
weisen auf Selbsthilfegruppen und Forschungseinrichtungen ist die die Organisation ORPHA-
NET, einem Konsortium aus 40 Partnerldndern.™

9 Nach: Richtlinien zur Férderung transnationaler Forschungsprojekte zu seltenen Erkrankungen innerhalb des
ERA-NET "E-Rare", eingestellt auf: (http://www.gesundheitsforschung-bmbf.de/de/4647.php Stand 31. Januar
2013).

10 In Deutschland besteht gemdB § 295 Absatz 1 Satz 2 SGB V die Verpflichtung im Zusammenhang mit drztlichen
Abrechnungen eine ICD-10-Verschéiisselung vorzunehmen.

11 Schmidtke, Jorg in, Bundesministerium fiir Bildung und Forschung (BMBF), Seltene Erkrankungen — aber Milli-
onen Patienten, Dokumentation eines Pressegespriches, Berlin 2003, ohne Seitenangabe, eingestellt auf:
http://www.gesundheitsforschung-bmbf.de/ media/Presseordner-gesamt.pdf (Stand 1. Februar 2013). In der
Veroffentlichung werden auch einen Reihe von SE vorgestellt und die jeweiligen Forschungsstdnde referiert.

12 Bei der Bilharziose dringen Egellarven durch die Haut in den menschlichen Kérper ein und es kommt in der
Folge zu einem Wurmbefall vor allem des Verdauungstraktes. Informationen zur Bilharziose auf:

http://www.onmeda.de/krankheiten/schistosomiasis.html (Stand 12. Februar 2013).

13 Eine Darstellung von 100 SE auf:
http://www.onmeda.de/krankheiten/seltene krankheiten a-z.html (Stand 15. Februar 2012).

14 Website von ORPHANET: http://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-
bin/Education AboutOrphanet.php?lng=DE (19. Februar 2013).
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Um die Herausforderungen aufzuzeigen, vor denen Mediziner und Betroffene bei der Diagnose
und Therapie von SE stehen, werden im Folgenden drei SE vorgestellt:

3.1. Creutzfeld-Jakob-Krankheit

Bei der Creutzfeld-Jakob-Krankheit'® (CJK) handelt es sich um eine Hirnkrankheit, die nach der-
zeitigem Stand der Forschung, entweder durch eine genetische Fehlfunktion oder Infektionen
hervorgerufen wird. Die Symptome der CJK dhneln in vielen Fillen einer BSE-Infektion. Es gibt
vier Unterformen der CJK:

Die spontan auftretende sporadische CJK,

die genetische CJK,

die iatronische CJK, die durch verunreinigte Operationsinstrumente und

die neue Variante der CJK (vCJK), die durch den Verzehr infizierten Rindfleischs oder an-
deren Rindfleischprodukten hervorgerufen wird.

VVVYVY

Die Wahrscheinlichkeit an CJK zu erkranken ist sehr gering. Die hochste Wahrscheinlichkeit liegt
in der Altersgruppe der 70-jahrigen und zwar bei einem Fall auf 125.000 Personen, und demnach
weit unterhalb der in der EU definierten Obergrenze von bis zu fiinf Erkrankungen auf 10.000
Personen. Bei den bis zu 30-jdhrigen ist die Wahrscheinlichkeit noch geringer und liegt bei
1:3.000.000. In allen Féllen einer CJK wurden genverdnderte Eiweile, so genannte Prionen, im
Hirn nachgewiesen.

Nicht nur die Ursachen, sondern auch die Symptome machen deutlich, wie komplex die Krank-
heit und wie schwierig eine zeitnahe Diagnose zu erstellen ist. In einer ersten Phase nach Aus-
bruch der Krankheit sind es vor allem auftretende psychische Auffilligkeiten wie Konzentrati-
ons- und Gedéchtnisstérungen, aggressives Verhalten oder Depressionen. Im weiteren Krank-
heitsverlauf sind insbesondere die motorischen Fiahigkeiten betroffen. Im Endstadium treten
Lahmungserscheinungen auf, die bis zu einer vélligen Bewegungsunfihigkeit fiihren konnen.

Bedingt durch die unterschiedliche Symptomatik und die geringe Erkrankungswahrscheinlich-
keit kann CJK nur sehr spéit diagnostiziert werden. CJK gilt als nicht heilbar. Zwischen dem Auf-
treten der CJK bis zum Tod eines Patienten liegen je nach Krankheitsverlauf sechs Monate und
zwei Jahre.

3.2. Morbus Fabry
Morbus Fabry ist eine genetisch bedingte Stoffwechselkrankheit, die auf das Fehlen bestimmter

Enzyme zuriickgefiihrt wird und das Immunsystem schwécht. Je nach Krankheitsverlauf sind
unterschiedliche Organe betroffen.'® Es existiert eine Vielzahl von Mutationen dieses genetischen

15 Informationen entnommen aus: http://www.uniklinik-
ulm.de/struktur/kliniken/neurologie/home/forschung/klinische-studien/therapiestudie-creutzfeldt-jakob-
erkrankung.html und http://www.onmeda.de/krankheiten/creutzfeldt jacob krankheit-ursachen-1520-3.html.
und http://klinikum-bremen-mitte.medical-
guide.net/deutsch/I/Prionenkrankheit/CreutzfeldtJakobKrankheit/content.pdf (Stand jeweils 5. Februar 2013).

16 Die Bezeichnung einiger Krankheiten setzt sich zusammen aus dem lateinischen Begriff fiir Krankheit (Morbus)
und durch die Nachsetzung des Namens des Wissenschaftler oder Arztes, der die jeweilige Krankheit als Erster
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Defekts. Die auftretenden Symptome sind auch altersabhédngig. Wahrend in der Kindheit bei-
spielsweise Empfindungsstorungen in Armen und Beinen hdufig sind, leiden jugendliche Patien-
ten unter anderem unter einer Linsentriibung oder Unterleibsschmerzen. Im Erwachsenenalter
sind das Herz und die Nieren betroffen und die Durchblutung des Hirns ist eingeschrankt, was
auch zu Schlaganfillen fiihren kann.

Folge dieses hochst uneinheitlichen Krankheitsverlaufs bei Morbus Fabry ist, dass auch keine
gesicherten Erkenntnisse tiber die Haufigkeit der Krankheit existieren. Die Schitzungen schwan-
ken zwischen 1:40.000 und 1:470.000. Diese unterschiedlichen Angaben resultieren aus einer
hohen Dunkelziffer von Fehldiagnosen, die im Zusammenhang mit Morbus Fabry vermutet wer-
den. Zu den héufigsten Fehldiagnosen zdhlen beispielsweise rheumatische Erkrankungen, Mul-
tiple Sklerose, oder so genannte Wachstumsschmerzen im Kindesalter."” In der Folge werden Pa-
tienten auf andere Erkrankungen behandelt, deren Symptome mit denen von Morbus Fabry ver-
gleichbar sind aber zwangsldufig erfolglos bleiben. Dies fiihrt zu einer besonders langen Zeit-
spanne (19,7 Jahre) zwischen dem Auftreten erster Symptome bis hin zur Diagnose von Morbus
Fabry.'® Auch werden regional sehr unterschiedliche Haufigkeiten konstatiert. Eine hohe Pra-
valenz von an Morbus Fabry erkrankten Neugeborenen wurde in Taiwan festgestellt. Dort lag der
Faktor bei 1:1.150.

Die besonderen Belastungen durch die Krankheit fithren auch in vielen Féllen zu schweren psy-
chischen Storungen der Patienten. Weiterhin ist die Wahrscheinlichkeit, dass auch enge Fami-
lienangehorigen an Morbus Fabry erkrankt sind, hoch. Es wird daher empfohlen, im Falle der
Diagnose von Morbus Fabry bei einem nahen Angehdrigen einen humangenetischen Stammbaum
zu erstellen.

Morbus Fabry ist nicht heilbar. Ziel der Forschung zur Bekdmpfung der Krankheit ist die Ent-
wicklung einer entsprechenden Gentherapie. Derzeit ist nur eine symptomatische Behandlung
moglich, bei der, vergleichbar mit einer Insulinersatzbehandlung, fehlende Enzyme zugefiihrt
werden.

3.3. Mukoviszidose (cystische Fibrose)

Ein Beispiel fiir eine SE, iiber die in der Offentlichkeit ein breiteres Bewusstsein existiert, ist die
Mukoviszidose.

erkannte oder erforschte (Beispiele hierzu sind Morbus Crohn, Morbus Alzheimer, Morbus Basedow).
Weitere Informationen zu Morbus Fabry auf: http://www.onmeda.de/krankheiten/morbus fabry.html (Stand 1.
Februar 2013) und http://klinikum.uni-muenster.de/index.php?id=3895 (Stand 7. Februar 2013)

17 Nach: http://www.genzyvme.de/thera/fz/de p tp thera-fzdiag.asp (Stand 7. Februar 2013).

18 Vergleiche hierzu: Marchesoni (u.a.), Misdiagnosis in Fabry Disease, in: The Journal of Pediatrics, Volume 156,
Issue 5, Mai 2010, S. 828-831, eingestelt auf:
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0022347610001368 (Stand 6. Februar 2012).
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Wie andere SE ist die Mukoviszidose (MV) beziehungsweise cystische Fibrose die Folge eines
genetischen Defekts, in diesem Fall einer Fehlfunktion bei schleimbildenden Driisen. Noch zu
den seltenen Krankheiten zdhlend, tritt MV bei Neugeborenen im Verhéltnis von 1:2.500 im Ver-
gleich zu anderen SE héufig auf. * Durch die erh6hte und unkontrollierte Schleimbildung wer-
den im Laufe der Krankheit insbesondere die Lungen in Mitleidenschaft gezogen. Sehr haufig
sind Atemweginfektionen, die fiir den Patienten lebensbedrohlich sein kénnen. Die durchschnitt-
liche Lebenserwartung bei MV-kranken liegt bei ca. 40 Jahren.

Es wird davon ausgegangen, dass der genetische Defekt, der die Mukoviszidose hervorruft, bei
ca. 5 Prozent der Bevolkerung vorliegt. Zu einer akuten Erkrankung von Kindern kommt es aber
nur, wenn beide Elternteile Trdger des Defekts sind.

Da die Symptome und der Krankheitsverlauf vergleichsweise eindeutig sind und eine friithe gene-
tische Untersuchung beispielsweise durch eine Fruchtwasseruntersuchung méglich ist, kann
sehr friih mit einer entsprechenden Therapie der Symptome der derzeit noch nicht heilbaren
Krankheit begonnen werden. Gleichwohl stellt die Krankheit Familien oder Alleinerziehende vor
besondere Herausforderungen. Neben der erhéhten Infektionsgefahr, miissen sich die Patienten
einer tdglichen Inhalationstherapie unterziehen und Atemtechniken erlernen, die zu einer
Schleimlésung fiihren. Weitere Folgen sind Verdauungs- und Erndhrungsstérungen, weil bedingt
durch die Verschleimung im Verdauungsbereich Fette und Vitamine nicht aus der Nahrung auf-
genommen werden konnen. Um die Folgen zu lindern, miissen den Mahlzeiten Enzyme und fett-
l6sliche Vitamine zugefiihrt und die Schleiml6sung beim Patienten durch besondere kranken-
gymnastische Atemtechniken unterstiitzt werden.

Unabhédngig von den realen Bedrohungen durch die Krankheit wird im schulischen Umfeld eines
an MV erkrankten Kinder hédufig vermutet, dass die Krankheit ansteckend sei, da sie mit einem
schweren grippalen Effekt verwechselt wird. Daher ist eine umfassende Information iiber die
Symptome von MV erforderlich. Diese leistet beispielsweise der Verein Mukoviszidose durch
umfangreiches Informationsmaterial und Hilfestellungen fiir Betroffene, Eltern, Lehrer und Er-
zieher®.

4.  Der Umgang mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland
4.1. Einschlédgige rechtliche Regelungen im Zusammenhang mit Seltenen Erkrankungen

Um auf die besonderen Bediirfnisse von Personen, die von einer SE betroffen sind, zu reagieren,
hat der Gesetzgeber den § 116b Sozialgesetzbuch (SGB) Fiinftes Buch (V) durch das Gesetz zur
Verbesserung der Versorgungsstrukturen in der gesetzlichen Krankenversicherung (GKV-
Versorgungsstrukturgesetz — GKV-VStG) vom 22. Dezember 2011 neugefasst. Dieser Paragraph
soll die Versorgung von Patienten mit SE verbessern und die bisherigen Versorgungsliicken
schliefBen.

19 Weitere Informationen zu Mukoviszidose auf: http://www.onmeda.de/krankheiten/mukoviszidose.html (Stand
7. Februar 2013).

20 Website des Vereins auf: Mukoviszidose: http://muko.info/leben-mit-cf.html (Stand 7. Februar 2013).
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Weiterhin ist der Gesetzgeber mit dem Gesetz zur Neuordnung des Arzneimittelmarktes in der
gesetzlichen Krankenversicherung (AMNOG) auf diese Problematik eingegangen, auf den die ak-
tuelle Fassung des § 35 Abs. 1 SGB V zuriickgeht. § 35 Abs. 1 SGB V beinhaltet eine Ausnah-
meregelung fiir Arzneimittel zur Behandlung von SE. Aufgrund des vergleichsweise kleinen
Marktes fiir Arzneimittel zur Medikamentierung von SE und der gleichzeitig hohen Entwick-
lungskosten gibt es eine Unterversorgung in diesem Bereich. Ziel des Gesetzgebers bei der Schaf-
fung des § 35 Abs. 1 SGB V war es, Anreize zur Entwicklung und Herstellung solcher Arzneimit-
tel zu schaffen.?!

4.1.1. § 116 b SGB V — Ambulante Spezialdrztliche Versorgung

Einschlégig fiir die Behandlung SE im Zusammenhang mit einer spezialfachéarztlichen Versor-
gung ist der § 116 b SGB V. Gemél § 116 b Abs. 1 umfasst die ambulante spezialfachérztliche
Versorgung die Diagnostik und Behandlung komplexer, schwer therapierbarer Krankheiten, die je
nach Krankheit eine spezielle Qualifikation, eine interdisziplindre Zusammenarbeit und beson-
dere Ausstattungen erfordern. Hierzu gehoren nach Maligabe der Absétze 4 und 5 insbesondere
schwere Verlaufsformen von Erkrankungen mit besonderen Krankheitsverlaufen, SE und Erkran-
kungszustdnde mit entsprechend geringen Fallzahlen sowie hochspezialisierte Leistungen.

Im Weiteren werden in § 116 b Abs. 1, Punkt 2 eine Reihe von seltenen Erkrankungen und Er-
krankungszustdnden benannt, fiir welche besondere fachérztliche Behandlungen gelten: a) Tu-
berkulose, b) Mukoviszidose, c) Himophilie, d) Fehlbildungen, angeborene Skelettsystemfehlbil-
dungen und neuromuskulédre Erkrankungen, e) schwerwiegende immunologische Erkrankungen,
f) bilidre Zirrhose, g) primér sklerosierende Cholangitis, h) Morbus Wilson, i) Transsexualismus,
j) Versorgung von Kindern mit angeborenen Stoffwechselstérungen, k) Marfan-Syndrom, 1) pul-
monale Hypertonie, m) Kurzdarmsyndrom.*

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in der Folge eine Richtlinie auf der Grundlage von
§ 116 g Abs. 4 SGB V, in der zuletzt gednderten Fassung vom 15. Dezember 2011, verabschiedet.?®
In der Anlage 2 dieser Richtlinie sind die MaBnahmen zur Diagnostik und Versorgung mit SE
aufgezeigt. Weiterhin bestimmen gemal § 2 dieser Richtlinie die zustdndigen Landesbehorden
auf Antrag unter Berlicksichtigung der vertragsdarztlichen Versorgungsstitten geeignete Kranken-
héduser. Gemal § 6 Abs. 1 der Richtlinie ist ein Krankenhaus, soweit in den Anlagen zur Richtli-
nie ndher bestimmt, zur ambulanten Behandlung einer SE nur dann berechtigt, wenn pro Jahr
und gelisteten Erkrankungen eine bestimmte Zahl von Patienten behandelt wurde. Das Kranken-
haus muss also eine gewisse Mindestmenge an Behandlungen aufweisen. Diese Mindestmenge
liegt bei 50 Behandlungsfillen pro Jahr. Dieser Wert ergibt sich nach § 6 Abs. 2 aus der Summe
aller seltenen Krankheitsfille, die in den Krankenhdusern nach der ambulanten spezialfachéarztli-
chen Versorgung behandelt wurden. Falls der G-BA fiir einzelne SE eine niedrigere Anzahl von

21 Positionen und Informationen des Verbandes forschender Arzeimittelhersteller (vfa) zur Arzneimittelforschung
und —herstellung im Kontext von SE auf: http://www.vfa.de/de/wirtschaft-politik/artikel-wirtschaft-politik/was-

der-orphan-drug-status-fuer-ein-medikament-bedeutet.html (Stand 18. Februar 2013).

22 Die aktuelle Fassung des § 116 b SGB V ist eingestellt auf: http://www.gesetze-im-
internet.de/sgb 5/ 116b.html (Stand 11. Februar 2013).

23 Die gednderte Fassung trat am 31. Dezember 2011 in Kraft und ist eingestellt auf: http://www.g-
ba.de/downloads/62-492-576/ABK-RL 2011-12-15.pdf (Stand 11. Februar 2013).
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Fillen fiir angemessen halt, kann auf die Festlegung einer Mindestmenge verzichtet werden. Des
Weiteren trifft die Regelung tiber Mindestmengen nicht fiir die Versorgung von Kindern bis ein-
schlieBlich 17 Jahren zu.

In Anlage 2 werden die jeweiligen SE aufgezidhlt und deren unterschiedliche Behandlungsauftra-
ge erldutert, sowie die sachlichen und personellen Anforderungen fiir die Behandlung geschil-
dert. Weiterhin wird vorgegeben, ob ein Uberweisungserfordernis bei dem eingetretenen Krank-
heitsfall fiir die ambulante spezialfachérztliche Versorgung besteht. Alle Behandlungsauftriage
bestehen zunéchst aus einer ambulanten Diagnostik und der Versorgung der betroffenen Patien-
ten. Die vorgegebenen Behandlungsarten variieren je nach Krankheit und werden unterteilt in
allgemeine Fragestellungen, allgemeine Diagnostik, Beratungen oder Therapien und in fachspezi-
fische Fragestellungen. Im Falle von klinischer Verschlechterung, fortschreitendem Krankheits-
verlauf, Komplikationen oder besonderen Fragestellungen konnen zusétzlich weitere (Spezial-)
Untersuchungen notwendig werden. In Einzelfdllen kénnen auch Schulungen der Patienten und
deren Angehorigen zur Behandlung gehoren.

Fiir die sachlichen Anforderungen an die Behandlung SE gelten zundchst immer die Qualitétssi-
cherungs-Vereinbarungen geméal § 135 Abs. 2 SGB V hinsichtlich der Aufrechterhaltung der
fachlichen Befdhigung, den apparativen, organisatorischen, raumlichen Voraussetzungen und der
Uberpriifung der Hygienequalitit.* Demnach miissen Vereinbarungen von Qualifikationsvoraus-
setzungen zur Durchfiihrung verschiedener Untersuchungen getroffen werden. Die personellen
Anforderungen bestimmen, von wem der Patient betreut werden soll, und welche Fachkrifte er-
forderlich sind. Das Betreuungsteam soll in den meisten Krankheitsfdllen aus einem interdiszip-
lindren Team bestehen. Die Leitung und Koordination iiber das Betreuungsteam iibernimmt je-
weils ein vorgeschriebener Fachbereich. Neben des Teams konnen noch weitere Abteilungen im
gleichen Krankenhaus zur Behandlung eingebunden und bei medizinischer Notwendigkeit miis-
sen zusitzliche Fachérzte hinzugezogen werden. Des Weiteren miissen bestimmte Fachbereiche
oder der jeweilige Teamleiter (stindig) verfiigbar sein. Gegebenenfalls ist sogar eine 24-stiindige
Notfallversorgung vorgeschrieben. Dariiber hinaus werden bestimmte Qualifikationsanforderun-
gen an das Behandlungsteam gestellt, die weitgehend aus ausreichender Erfahrung in der speziel-
len Behandlung bestehen. Das Team ist zudem zur Dokumentation und Auswertung und zu einer
leitlinienorientierten Behandlung verpflichtet. Es werden ebenfalls Anforderungen an die Tech-
nik und Rdumlichkeiten gestellt, wie beispielsweise eine rdiumliche Trennung von Patienten mit
verschiedenen Keimbesiedlungen oder behindertengerechte Rdumlichkeiten. Falls die jeweilige
Krankheit auch Kinder in einem hohen Male betrifft, werden unterschiedliche Behandlungen fiir
Kinder und Erwachsene konkretisiert.

Bei einigen SE kénnen neben der Behandlung Sozialdienste einbezogen werden. Teilweise soll
den Patienten unter weiteren Voraussetzungen auch die Teilnahme an (inter-)nationalen Studien
ermoglicht werden.

Bei der ambulanten spezialdrztlichen Versorgung geméal § 116 b SGB V handelt es sich um einen
Selektivvertrag. Selektivvertrdge konnen zwischen einzelnen Krankenkassen und einzelnen Leis-
tungserbringen abgeschlossen werden, von denen die kassenérztlichen Vereinigungen ausge-

24 Die aktuelle Fassung des § 135 SGB V ist eingestellt auf: http://www.gesetze-im-internet.de/sgb 5/ 135.html
(Stand 14. Februar 2013).
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schlossen sind. Sie unterscheiden sich somit von Kollektivvertrdagen. Dadurch wird es dem Leis-
tungserbringer ermoglicht, flexibel auf die Erfordernisse des Patienten einzugehen, was insbe-
sondere bei der Behandlung von SE gefragt und angebracht ist. Voraussetzung fiir den Abschluss
eines Selektivvertrags ist ein Vertragsabschluss mit einer Krankenkasse.? Diese Voraussetzung ist
ebenfalls in § 116 b Abs. 2 S. 11. V. m. § 2 der Richtline des Gemeinsamen Bundesausschusses
iiber die ambulante Behandlung im Krankenhaus nach § 116 b SGB V geregelt.

4.1.2. § 120 Abs. 1a SGB V — Vergiitung ambulanter Krankenhausleistungen

Eine weitere gesetzliche Regelung beziiglich der Versorgung SE bei schwer und chronisch kran-
ken Kindern ergibt sich aus § 120 Abs. 1a SGB V. Dort heil}t es:

,Ergdnzend zur Vergiitung nach Absatz 1 sollen die Landesverbdnde der Krankenkassen und die
Ersatzkassen gemeinsam und einheitlich fiir die in kinder- und jugendmedizinischen, kinderchi-
rurgischen und kinderorthopadischen sowie insbesondere padaudiologischen und kinderradio-
logischen Fachabteilungen von Krankenhdusern erbrachten ambulanten Leistungen mit dem
Krankenhaustrager fall- oder einrichtungsbezogene Pauschalen vereinbaren, wenn diese erforder-
lich sind, um die Behandlung von Kindern und Jugendlichen, die auf Uberweisung erfolgt, an-
gemessen zu vergliten.*

Diese Regelung dient dem Zweck, Versorgungsengpasse bei der fachérztlichen Versorgung von

schwer und chronisch kranken Kindern und Jugendlichen wegen Unterfinanzierung zu vermei-
den.?”

4.1.3. § 35 Abs. 1 SGB V - Bewertung des Nutzens von Arzneimitteln mit neuen
Wirkstoffen

§ 35 Abs. 1 SGB V beinhaltet die Bewertung des Nutzens von Arzneimitteln mit neuen Wirkstof-
fen. Die aktuelle Fassung dieses Paragraphen geht auf das AMNOG zuriick, welches am 11. No-
vember 2010 in Kraft trat. Dieses regelt die Preisbildung fiir jeweils neu zugelassene Arzneimit-
tel. Der gednderte § 35 a Abs. 1 beauftragt den G-BA mit der Nutzenbewertung neu zugelassener
Arzneimittel. Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) iiberpriift dabei, ob ein behaupteter Zu-
satznutzen eines neuen Wirkstoffes gegentiiber einer zweckmaiBigen Vergleichstherapie anerkannt
wird. Diese Nutzenbewertung erfolgt auf Grund von Nachweisen des pharmazeutischen Unter-
nehmers, die er dem G-BA vorlegen muss. Im Falle einer Behandlung eines seltenen Leidens
wird jedoch eine Ausnahme von dieser Nachweisregelung gemacht. Fiir solche Arzneimittel, die
zur medikamentdsen Therapie von SE eingesetzt werden, sogenannte "Orphan Drugs", muss erst
dann ein Nachweis erbracht werden, wenn der Umsatz eines solchen Arzneimittels in einem Jahr
50 Millionen Euro iibersteigt. Die Preise der Orphan Drugs gehoren allerdings zu den hochsten

25 Vgl. hierzu Bundesministerium fiir Gesundheit, Glossarbegriff: Selektivvertrag, im Internet abrufbar unter:
http://www.bmg.bund.de/glossarbegriffe/s/selektivvertrag.html (Stand 15. Februar 2013)

26 Die aktuelle Fassung des § 120 SGB V ist eingestellt auf: http://www.gesetze-im-internet.de/sgb 5/ 120.html
(Stand 15. Februar 2013).

27 Vgl. hierzu Anlage 7.
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im Arzneimittelmarkt: Unter den 30 Arzneimitteln mit den hochsten Preisen besitzen 18 einen
Orphan Drug-Status.*

4.2. Das Nationale Aktionsbiindnis Seltene Krankheiten (NAMSE)

Am 8. Mirz 2010 wurde das Nationale Aktionsbiindnis fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen
(NAMSE) ins Leben gerufen.

ACHSEe.V.

Steuerungsgruppe
{insgesamt 27 Kooperationspartner)

Abbildung 1: Angaben nach NAMSE, Arbeitsweise, http://www.namse.de/arbeitsweise.html (Stand 5. Februar 2013).

28 Nach Insight-Health, Monitor Versorgungsforschung, Der ,Milliarden-Nischenmarkt* mit Sonderstatus: Orphan
Drugs, eingestellt auf: http://www.insight-health.de/upload/IH Orphan drugs MVF 01-2011.pdf (Stand 15.
Februar 2013).
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Ziel von NAMSE ist gemdl der gemeinsamen Erkldrung die Erarbeitung eines nationalen Akti-
onsplanes zu SE.?° Nationale Aktionspldne existieren beispielsweise bereits in Bulgarien, Frank-
reich, Portugal und Ruménien. Hintergrund fiir die Erstellung nationaler Aktionsbiindnisse gegen
SE ist eine Empfehlung des Rates der Europédischen Union fiir eine Mainahme im Bereich SE.?

Dem Aktionsbiindnis gehoren das Bundesministerium fiir Gesundheit (BMG), das Bundesminis-
terium fiir Bildung und Forschung (BMBF) und der Dachverband der Selbsthilfegruppen ACHSE
e.V. sowie 27 Biindnis- und Kooperationspartner an.*

Die NAMSE-Steuerungsgruppe, die aus Vertretern aller Mitgliedsorganisationen von NAMSE
besteht, arbeitet derzeit in den folgenden Arbeitsgruppen:

AG1 Informationsmanagement

AG2 Diagnose

AG3 Versorgung, Zentren, Netzwerke
AG4 Forschung

VVYVYVY

In den Arbeitsgruppen werden Fachinformationen zu den Themen der jeweiligen Arbeitsgruppe
erstellt. Externe Experten konnen hinzugezogen werden. Bei Bedarf kénnen zu besonderen Fra-
gestellungen auch Unterarbeitsgruppen gebildet werden.

4.3. Krankheitsspezifische Forschungsverbiinde und Netzwerke

In Zusammenarbeit vor allem mit den jeweils fiir Forschung und Gesundheit zustdndigen Fach-
ministerien auf Bundesebene wurden in der Vergangenheit eine Reihe von Forschungsschwer-
punkten, -verblinden oder —netzwerken zu SE ins Leben gerufen. So fordert beispielsweise das
Bundesministerium fiir Forschung und Bildung (BMBF) seit dem Jahr 2003 krankheitsspezifische
Netzwerke im Zusammenhang mit SE*?. Ziel ist hierbei, die Erkenntnisstdnde zu den jeweiligen
SE zu koordinieren, den Austausch zu organisieren und Betroffene und deren Angehorige zu in-
formieren®®. Im Jahr 2009 erschien hierzu unter dem Titel ,MaBnahmen zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland® im Auf-
trag des Bundesministeriums fiir Gesundheit eine Studie der Forschungsstelle fiir Gesund-
heits6konomie der Leibniz Universitdt Hannover.** Die Initiative zur Initiierung eines SE-

29 Zum Konzept eines nationalen Aktionsplanes in Zusammenhang mit SE, siehe auch: http://www.achse-
online.de/cms/was tut achse/interessen vertreten/nationalplan seltene erkrankungen.php (Stand 15. Februar
2013).

30 Siehe zum Européischen Kontext auch Kapitel 5.

31 Nach: NAMSE: http://www.namse.de/ueber-uns.html (Stand 4. Februar 2013). Weitere Informationen zum Ver-
ein Achse e.V. in Kapitel 5.

32 Zur Forschungsforderung durch das BMBF

33 Eine Verlinkung zu den im Folgenden aufgezeigten Netzwerken ist eingestellt auf: http://www.netzwerke-
seltener-erkrankungen.de/ (Stand 11. Februar 2013).

34 Die Studie ist eingestellt auf:
http://www.europlanproject.eu/ newsite 986987/Resources/docs/NATIONALPLANS GERM1 BMG-G-09050-

Bericht-Massnahmen-seltene-Krankheiten 200908.pdf (Stand 19. Februar 2013).
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spezifischen Forschungsschwerpunktes geht in den meisten Fillen von behandelnden Arzten vor
Ort aus, die sich auf bestimmte SE spezialisiert haben.*

Hierzu eine Auswahl bestehender Forschungsverbiinde und —netzwerke zu einzelnen SE:

» Angeborene Storungen des Blutbildes
http://www.bmfs.de/home/koordination.htm (Stand 14. Februar 2013).

» Chronische Hautfragilitit (Epidermolysis bullosa)
Website: http://www.netzwerk-eb.de/ (Stand 13. Februar 2013).

» Erbliche Netzhautdegenerationen
HOPE http://www.rd-hope.de/aim objectives.html (12. Februar 2013).

» Erkrankungen des Immunsystems bei Kindern und Jugendlichen
Arbeitsgemeinschaft Padiatrische Immunologie (API), Website PID-NET

http://www.kinderimmunologie.de/cms/ (Stand 13. Februar 2013).

> Familiidres Mittelmeerfieber (FMF)

Website: http://campus.uni-muenster.de/fileadmin/einrichtung/immunologie/AID-
Net.htm (Stand 13. Februar 2013)

» Forschungsnetzwerk fiir Systemische Sklerodermie
http://www.sklerodermie.info/DNSSContent/m1/k2/index.aspxx (Stand 19. Februar
2013).

» Genetisch bedingte Skeletterkrankungen
SKELNET: http://www.skelnet.de/content/ (Stand 13. Februar 2013)

» Ichthyosen und verwandte Verhornungsstorungen (NIRK)
Website: http://www.netzwerk-ichthvose.de/index.php?id=5 (Stand 11. Februar 2013).

» Imprinting-Erkrankungen: Klinisches Spektrum und pathogenetische Mechanismen
Hinweis zum Netzwerk auf: http://www.netzwerke-seltener-
erkrankungen.de/imperkrank.html (Stand 12. Februar 2013).

» Mitochondriale Erkrankungen®®
mitoNET — Deutsches Netzwerk fiir mitochondriale Erkrankungen, Website:
http://mitonet.org/startseite/netzwerk/ (Stand 11. Februar 2013).

» Muskeldystrophie-Netzwerk MD-NET
Website: http://www.md-net.org/inhalt/das netzwerk/ (Stand 14. Februar 2013).

35 Laut Einschédtzung von Achse e.V. in einem Gesprach am 14. Februar 2013.

36 Mitochondrien (spezifische Enzyme) sind gemé&B der Definition von mitoNET ,,semiautonome Kraftwerke der
Zelle“. Eine Fehlfunktion (mitochondriale Erkrankungen) sind eine Unterversorgung von Zellen mit Energie.
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» Sarkom-Erkrankungen
Transarnet, Website http://campus.uni-muenster.de/transarnet.html (Stand 12. Februar
2013).

» Seltene Lungenerkrankungen
CARPuD Konsortium, Website:
http://lebao.de/index.php?option=com content&task=view&id=227&Itemid=96 (Stand 12.
Februar 2013).

» Uro-Raktale Fehlbildungen
CURE-NET http://www.cure-net.de/ (Stand 14. Februar 2013).

4.4. Selbsthilfegruppen in Deutschland

Zum Erfahrungsaustausch, der gegenseitigen Hilfe und Offentlichkeitsarbeit haben sich in
Deutschland eine Reihe von Betroffeneninitiativen und -vereinen gegriindet.

Der Dachverband der SE-Selbsthilfegruppen achse, e.V. existiert seit dem Jahr 2003 und ist eine
Ausgriindung der Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe (BAG).*” Ziele der Arbeit des Vereins
sind:

»Menschen mit Seltenen Erkrankungen und ihre Sel bsthilfeorganisationen vernetzen;

die Interessen von Menschen mit Seltenen Erkrankungen politisch vertreten;

das allgemeine Wissen Uber Seltene Erkrankungen vergrof3ern;

eine bessere Unterrichtung der Arzte, anderer Therapeuten und medizinischer Experten tiber

Symptome, Diagnose, Verlauf und Therapie von Seltenen Erkrankungen und den Austausch

mit Spezialisten fordern;

> die Zusammenarbeit zwischen Arzten, pharmazeutischer Industrie und der Selbsthilfe auf der
Grundlage von Transparenz und Unabhangigkeit voranbringen;

> die Erforschung von Seltenen Erkrankungen, Arzneimitteln (so genannten ,,orphan drugs®)
und von weiteren Therapiemoglichkeiten vorantreiben.

> die Grindung und den Aufbau von tberregionalen Selbsthilfeorganisationen fir Menschen mit

Seltenen Erkrankungen unterstiitzen.” %

YV VYV

Beigefiigt sind die folgenden Informationen des Vereins achse:

» achse (Hrsg.), Kennen Sie eine Seltene Erkrankung? Und kennen Sie uns?, Berlin 2010. In
der Broschiire werden auch die krankheitsspezifischen Selbsthilfegruppen® vorgestellt,
die mit Stand 2010 Mitgliedsorganisationen des Vereins achse waren.

Anlage 1

37 Informationen zur Programmen der Selbsthilfeférderung durch die BAG auf: http://www.bag-
selbsthilfe.de/selbsthilfefoerderung-intern.html (Stand 19.Februar 2013).

38 Selbstdarstellung von Achse e.V. auf: http://www.achse-
online.de/cms/die_achse/warumachse/den seltenen stimme geben.php (Stand 19. Februar 2013).

39 Eine Ubersicht zu diesen Organisationen ist eingestellt auf: http://www.achse-
online.de/cms/mitglieder/mitgliederverzeichnis.php (Stand 15. Februar 2013).
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» achse e.V. (Hrsg.), Den Seltenen eine Stimme geben, Informations-Flyer, 0.D.
Anlage 2

Die Nationale Kontakt- und Informationsstelle zur Anregung und Unterstiitzung von Selbsthilfe-
gruppen (NAKOS) hat eine Datenbank zum Thema SE eingerichtet, die sich vor allem an Er-
krankte richtet: http://www.nakos.de/site/datenbanken/blau/

Weitere Organisationen, die sich mit den Herausforderungen von SE befassen:

» Care-For-Rare Foundation. Stiftung fiir Kinder mit seltenen Erkrankungen.
http://www.care-for-rare.org/de

> Initiative Seltene Erkrankungen. http://www.selteneerkrankungen.de/

> Kindernetzwerk, Neue Aktivitaten bei seltenen Krankheiten,
http://www.kindernetzwerk.de/neue-aktivitaeten-bei-seltenen-
erkrankungen/bavern/aschaffenburg/tag-der-seltenen-krankheit071188.html

» Orpha-Selbsthilfe
http://orpha-selbsthilfe.de/forum/index.php

> Gemeinsam fiir die Seltenen. Die Initiative zu seltenen Krankheiten.
http://www.gemeinsamselten.de/start.php

5.  Der europiische Kontext

SE zidhlen im Bereich der Gesundheitsforschung zu den Schwerpunkten der Europdischen Union
(EU).%°

5.1. Rechtgrundlage in der EU fiir die Auseinandersetzung

MaBgeblich fiir die Befassung in der EU mit SE ist die Mitteilung der Kommission an den Rat,
das Europdische Parlament, den Europdischen Wirtschafts- und Sozialausschuss und den Aus-
schuss der Regionen iiber ,,seltene Krankheiten — eine Herausforderung fiir Europa“ vom 11. No-
vember 2008*' <KOM(2008) 679 endgiiltig>, beigefiigt in der

Anlage 3

Am 9. Juni 2009 nahm der Ministerrat fiir Beschéftigung, Sozialpolitik, Gesundheit und Verbrau-
cherschutz (EPSCO) der Europdischen Union diese auch von Deutschland unterstiitze Empfeh-
lung an. Insbesondere wird darin den Mitgliedstaaten empfohlen, bis zum Jahr 2013 nationale
Aktionspldne zu erstellen** sowie Fachzentren und europédische Referenznetze zu etablieren.

40 Zielstellungen der EU und aktuelle Informationen zur Gesundheitsforschung im Zusammenhang mit SE auf:
http://ec.europa.eu/health-eu/health problems/rare diseases/index de.htm#tab eu activities (Stand 19. Febru-
ar 2013).

41 Eingestellt auf: http://ec.europa.eu/health/ph threats/non com/docs/rare com de.pdf (Stand 19. Februar 2013).

42 Eine Ubersicht iiber den Stand der Erstellung nationaler Aktionspline zu SE auf:
http://www.europlanproject.eu/ newsite 986987/plans.html (Stand 18. Februar 2013).
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5.2. Ziele der Initiativen auf europdischer Ebene
Ziele der Initiativen auf europdischer Ebene sind die

» ,,Verbesserung von Anerkennung und Sichtbarkeit seltener Krankheiten

» Gewihrleistung einer angemessenen Codierung und Riickverfolgbarkeit seltener Krankhei-
ten in allen Gesundheitsinformationssystemen

Unterstiitzung nationaler Pléne fiir seltene Krankheiten in den EU-Lédndern

Starkung der Zusammenarbeit und Koordinierung auf EU-Ebene

Errichtung europédischer Referenznetze, die Fachzentren und Sachverstdndige aus ver-
schiedenen Landern miteinander verkniipfen, damit sie Wissen austauschen und heraus-
finden konnen, wohin sich Patienten wenden kénnen, wenn in ihrem Heimatland das er-
forderliche Fachwissen nicht vorhanden ist

» Schaffung von Anreizen fiir mehr Forschung in diesem Bereich

» Bewertung der derzeitigen Praktiken zum Screening der Bevolkerung

YV V

€43

Weiterhin wurde im Jahr 2008 das Drei-Jahres-Programm EUROPLAN (European Project for Rare
Diseases National Plans Development) aufgelegt und fiir den Zeitraum 2011 bis 2015 unter Lei-
tung des italienischen Gesundheitsinstituts und dem italienischen Zentrum fiir Seltene Krank-
heiten fortgeschrieben. Wesentliches Ziel dieses Programms ist es, ein internationales und inter-
aktives Netzwerk von Akteuren weiter auszubauen sowie die Ausarbeitung und Umsetzung nati-
onalen Aktionspldnen wissenschaftlich und technisch zu unterstiitzen.** In einem Leiliniendo-
kument hat EUROPLAN Empfehlungen fiir die Erarbeitung nationaler Aktionspldne zusammen-
gefasst. Die Kurzdarstellung dieser Leitlinien ist in der

Anlage 4

beigefiigt.

Zur Unterstiitzung der Aktivitdten der EU wurde ein Sachverstdndigenausschuss der Europai-
schen Union (European Union Committee of Experts on Rare Diseases — EUCERD) eingesetzt.*

6. Parlamentarische Vorginge in der 17. Wahlperiode im Zusammenhang mit Seltenen Er-
krankungen

In der laufenden 17. Wahlperiode waren Aspekte von SE Gegenstand von parlamentarischen
Vorgangen:

1. Bundestagsdrucksache 17/3976 vom 29. November 2010

43 nach: Was sind seltene Krankheiten, hier: Was unternimmt die EU?, eingestellt auf:
http://ec.europa.eu/health/rare diseases/policy/index de.htm (Stand 19. Februar 2013).

44 Weitere Informationen zu EUROPLAN auf: http://www.europlanproject.eu/ newsite 986987/index.html (Stand
18. Februar 2013).

45 Nach: NAMSE, Entwicklungen in der Europdischen Union, eingestellt auf: http://namse.de/ueber-
uns/entwicklungen-in-der-europaeischen-union.html (Stand 18. Februar 2013). Weitere Informationen zur Auf-
gabenstellung und Arbeit von EURCD auf: http://www.eucerd.eu/?page id=2 (Stand 18. Februar 2013).
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In ihrer Antwort nahm die Bundesregierung Stellung auf eine Kleine Anfrage der Abgeordneten
René Rospel u.a. zum Stand der Erforschung der Amyotrophen Laterasklerose und dem Stand
der Forschungsforderung von ALS. Die Antwort der Bundesregierung ist in der

Anlage 5

beigefiigt. Bei ALS handelt es sich um eine seltene neurodegenerative Erkrankung, an der nach
Schitzungen in Deutschland weniger als drei von 100.00 Personen erkranken.

2. Bundestagsdrucksache 17/6812 vom 19. August 2011

Antwort der Parlamentarischen Staatssekretdrin Ulrike Flach beim Bundesminister fiir Gesund-
heit vom 15. August 2011 auf eine Schriftliche Frage des Abgeordneten René Rospel im Zusam-
menhang mit der Infektionsrate von Lyme-Borreliose. Die Antwort ist in der

Anlage 6

beigefiigt. Bei Lyme-Borreliose handelt es sich um eine von Zecken iibertragene Infektionskrank-
heit, die im Krankheitsverlauf unterschiedliche Organe befallen kann. Im Jahr 2010 wurden bun-
desweit weniger als 5000 Félle bekannt mit einem Schwerpunkt der Erkrankungen in den Bun-
desldndern Brandenburg und Sachsen.

3. Bundestagsdrucksache 17/2715 vom 6. August 2010

Antwort der Parlamentarischen Staatssekretdrin Annette Widmann-Mauz beim Bundesminister
fiir Gesundheit vom 4. August 2011 auf eine Schriftliche Frage der Abgeordneten Dr. Marlis
Volmer im Zusammenhang mit der Versorgung von an einer SE erkrankten oder chronisch kran-
ken Kindern in so genannten Spezialambulanzen gemadll § 120 Abs. 1 und 1a SGB V. Die Antwort
istin der

Anlage 7
beigefiigt.*

7. Zusammenfassung

Die zentrale Herausforderung bei der Auseinandersetzung mit SE ist wie dargestellt, den behan-
delnden Arzt in die Lage zu versetzen, eine SE schnell diagnostizieren zu kénnen. Dies gilt im
Besonderen fiir diejenigen Falle, in denen die Krankheit mit einer Vielzahl unterschiedlicher
Symptome auftritt beziehungsweise besonders geringe Fallzahlen vorliegen. Hierzu wurden in
den vergangenen Jahren wesentliche Malnahmen zu einer besseren Information von Patienten
und Arzten, nicht zuletzt durch entsprechende Initiativen auf nationaler und européiischer Ebene
auf den Weg gebracht.

Ein wesentliches Ziel der Gesundheitsforschung im Zusammenhang mit SE ist es, Therapien zu
entwickeln, mit denen nicht nur die Symptome von SE behandelt werden kénnen, sondern in
Fidllen genetischer Fehlfunktionen die verursachenden genetischen Codes zu entschliisseln, um
den Ausbruch der Krankheit zu verhindern oder zumindest zu verzogern.

46 Zur Bedeutung des § 120 Abs. 1 und 1a SGB V im Zusammenhang mit SE siehe auch Kapitel 4, S. 12.
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Selbsthilfeorganisationen von und fiir Patienten mit SE sind, wie beispielsweise deren Dachver-
band achse e.V., eng mit politischen Institutionen und Forschungseinrichtungen vernetzt.

Zu lésen bleibt angesichts einer zunehmenden Okonominierung des Gesundheitsmarktes einer-
seits und der geringen notwendigen Herstellungsmengen, die zur Medikamentierung einer SE
notwendig sind, andererseits, das Problem einer ausreichenden Versorgung von SE-Patienten mit
wirksamen Arzneimitteln.
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9. Einschlidgige Weblinks zum Thema Seltene Erkrankungen

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
http://www.achse-online.de/

Allianz seltener Erkrankungen (ACHSE),
http://www.achse-online.de/cms/die achse/warumachse/warumachse.phpv

BMBF, Fordermittel
http://www.bmbf.de/foerderungen/20962.php

BMG, Stichwort Seltene Krankheiten
http://www.bmg.bund.de/praevention/gesundheitsgefahren/seltene-erkrankungen.html

Care-for Rare Foundation. Stiftung fiir Kinder mit seltenen Erkrankungen.
http://www.care-for-rare.org/de

Charité, Berliner Zentrum fiir seltene Krankheiten,
http://bcse.charite.de/erkrankungen/

ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases
http://www.e-rare.eu/project

Eurodis — rare Diseases Europe
http://www.eurordis.org/de/news/der-tag-der-seltenen-krankheiten-die-kampagne-2013-lauft

Europdische Kommission, Strategie zum Umgang mit SK
http://ec.europa.eu/health/rare diseases/policv/index de.htm

European Union Committee on Rare Deseases
http://www.eucerd.eu/?page id=2

Initiative Seltene Erkrankungen
http://www.selteneerkrankungen.de/

Kindernetzwerk, Neue Aktivititen bei seltenen Krankheiten
http://www.kindernetzwerk.de/neue-aktivitaeten-bei-seltenen-
erkrankungen/bavern/aschaffenburg/tag-der-seltenen-krankheit071188.html

Nationales Aktionsbiindnis fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE)
http://www.namse.de/ueber-uns+.html
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onmeda, hier: Auflistung 100 seltener Krankheiten
http://www.onmeda.de/krankheiten/seltene krankheiten a-z.html

OrphanBiotecFoundation
http://www.orphanbiotec-foundation.com/

Orphanet
http://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=DE

Orpha-Selbsthilfe
http://orpha-selbsthilfe.de/forum/index.php

Positionspapier des vfa zu Orphan-Drugs, auf
http://www.vfa.de/embed/pos-orphandrugs.pdf

pta-Forum online
http://www.pta-forum.de/index.php?id=2353

Rare-Desease-Day, Website
http://www.rarediseaseday.org/article/about-rare-disease-dav

Richtlinien zur Forderung transnationaler Forschungsprojekte zu seltenen Erkrankungen inner-
halb des ERA-NET "E-Rare" auf der Seite des BMF
http://www.gesundheitsforschung-bmbf.de/de/4647.php

Robert-Bosch-Stiftung, Themenschwerpunkt Leben mit der Krankheit, eingestellt auf
http://www.bosch-stiftung.de/content/language1/html/6708.asp

Seltene Krankheiten — der lange Weg zur richtige Diagnose (Kupferstecherkrankheit) 12.12.12
http://bio-pro.de/magazin/index.html?lang=de&artikelid=/artikel/08933/index.html

Ubersicht BMBF
http://www.bmbf.de/de/1109.php

Universitdt Freibung, Zentrum fiir Seltene Krankheiten (FZSE)
http://www.uniklinik-freiburg.de/fzse/live/index.html

Universitat Mannheim, Zentrum fir seltene Krankheiten,
http://www.umm.de/5109.0.html

Universitdtsklinikum Tiibingen, Behandlungs- und Forschungszentrum fiir Seltene Erkrankungen
(ZSE-Tiibingen, Informationsbroschiire, eingestellt auf: http://www.medizin.uni-

tuebin-

gen.de/uktmedia/Patienten/PDF Archiv/Patientenbrosch%C3%BCren/Zentrum+{%C3%BCr+Sel
tene+Erkrankungen/Informationsbrosch%C3%BCre+ZSE.pdf (Stand 31. Januar 2013).

vfa, Liste der zugelassenen Orphan-Drugs
http://www.vfa.de/de/arzneimittel-forschung/datenbanken-zu-arzneimitteln/orphan-drugs-list
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WDR Interview mit Prof. Dr. Thomas Klockgether, Universitdt Bonn
http://www.wdr.de/wissen/wdr wissen/themen/gesundheit medizin/aktuell/2011/02/zentrum {
uer seltene erkrankungen.php5

Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Bonn.

http://ukb.uni-
bonn.de/quick2web/internet/internet.nsf/vwUNIDLookup/D6FCED6F0A551F38C12577D900449
FF6




