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Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

Liebe Mitglieder,
liebe Leserinnen und Leser,

vor den Sommermonaten haben wir uns bei der Eurordis Awareness Conference, die dieses Jahr bei
ACHSE zu Gast war, intensiv Uber die Chancen und Risiken bei der Einrichtung von Spezialambulan-
zen unterhalten. Bei diesem internationalen Austausch zwischen mehr als 180 Teilnehmern wurde
wieder deutlich, wie wichtig die Einrichtung solcher Ambulanzen fir die Diagnose und Behandlung
Seltener Erkrankungen ist. In diesem ACHSE Aktuell finden Sie einige Berichte Uber diese Konferenz
und ihre Ergebnisse.

Auch im Sommer stand das Thema Spezialambulanzen im Focus der Aufmerksamkeit. In vielen Ge-
sprachen, u.a. mit hohen Beamten und gar mit der Ministerin Ulla Schmidt personlich, hat die ACHSE
die Bedurfnisse der Betroffenen einer Seltenen Erkrankung betont. Es sieht danach aus, dass bei der
Gesundheitsreform eine neue Regelung fir die Finanzierung von Spezialambulanzen aufgenommen
wird. Gesichert ist dies aber erst, wenn es sich im verabschiedeten Gesetz wieder findet. Wir missen
deswegen achtsam bleiben.

Mit freundlichen GriiRen
Anne Kreiling, Vorsitzende

Am 5. und 6. Mai 2006 hat die ACHSE gemeinsam mit der Européi-
schen Organisation fur Seltene Erkrankungen (EURORDIS) eine
Aufmerksamkeitskonferenz in Berlin organisiert. Dieser Kongress
wurde mit Unterstiitzung durch dleGesellschofterde einer Initiative der
Aktion Mensch, und viele Unterstutzer aus der Wirtschaft (siehe
letzte Seite) durchgefuhrt. In ihrer Erdffnungsansprache betonte die
Schirmherrin der ACHSE, Frau Eva Luise Kohler, unter anderem die
Notwendigkeit kompetenter Behandlung fir die Gleichstellung von
Menschen mit Seltenen und haufigeren Erkrankungen. Die vollstan-
dige Ansprache finden Sie unter

www.achse-online.de/veranstaltungen/veranstaltungen 01.php
und www.bundespraesident.de
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Menschen mit Seltenen Erkrankungen haben im Vergleich zu Personen mit so genannten Volkskrank-
heiten besondere Schwierigkeiten zu Gberwinden. Haufig ist der Weg zur Diagnose quéalend lang, und
es fehlen kompetente Arzte und nicht-arztliche Therapeuten. Deshalb sind Referenzzentren und Spe-
zialambulanzen fur diese Menschen im Wortsinne "lebenswichtig”. In der Konferenz wurde deutlich
gemacht, dass Menschen mit Seltenen Erkrankungen nicht mehr Rechte als andere Patienten verlan-
gen, sondern einfach die Chance fordern, kompetente Behandlung zu erhalten.

Im ersten Teil der Konferenz stellten Horst Kloppenburg, Generaldirektion fiir Offentliche Gesundheit
und Verbraucherschutz der EU-Kommission, und Dr. Segoléne Aymé, Direktorin des Forschungs-
netzwerkes Orphanet (www.orpha.net) sowie Vorsitzende der Européischen Arbeitsgruppe fir Selte-
ne Erkrankungen, das Konzept der Européischen Referenzzentren fir Seltene Erkrankungen vor. Udo
Scholten, stellvertretender Abteilungsleiter im Bundesministerium fir Gesundheit, kommentierte diese
Konzepte aus deutscher Sicht. Naturgem&R muss Deutschland seinen foderalen Charakter gerade in
dieser Frage bericksichtigen. Konkret bedeutet dies, dass viele Fragen nur gemeinsam mit den Bun-
desléandern beantwortet werden kénnen.

In der von Christel Nourissier (Franzésische Allianz fir Sel-
tene Erkrankungen) geleiteten Diskussion wurde deutlich,
dass nicht nur wissenschaftliche oder organisatorische As-
pekte bei der Entwicklung eines solchen Konzepts beriick-
sichtigt werden missen, sondern ganz wesentlich die Be-
durfnisse der Patienten und die Besonderheiten ihrer Er-
krankungen. Wahrend beispielsweise fir einige sehr selte-
ne Erkrankungen moglicherweise nur wenige Zentren in
ganz Europa denkbar sind, werden andere Erkrankungen
eine Versorgung in den meisten der Mitgliedsstaaten erfor-
dern.

Dr. Segolene Aymé bei ihrem Vortrag (Foto
Flavio Minelli).

Um dabei den Bedurfnissen der Betroffenen nach Kompetenz und — im (bertragenen Sinne - barriere-
freier Zuganglichkeit gleichermaRen gerecht zu werden, sollte Uber ein abgestuftes System von euro-
paischen Referenzzentren und nationalen/regionalen Kompetenzzentren nachgedacht werden.. Wéh-
rend von den ersten eine umfassende medizinische und wissenschaftliche Beschéaftigung mit der je-
weiligen Erkrankung (oder Erkrankungsgruppe) zu fordern ist, kénnten die nach geordneten Kompe-
tenzzentren sich eher auf eine Ubernahme und Anwendung bereits entwickelter Behandlungskonzep-
te konzentrieren.

Im zweiten Teil der Konferenz, der von Dr. Andreas Reimann (Mukoviszidose e.V. und ACHSE e.V)
geleitet wurde, schilderten Prof. Dian Donnai aus GroRbritannien und Soren Lildal aus Danemark ihre
Winsche und Erfahrungen aus Sicht der akademischen Forscher und der Patienten. Gerade bei Sel-
tenen Erkrankungen kann nicht eine flachendeckende Ausbildung der Arzte erwartet werden. Viel-
mehr muss durch eine strukturierte Diagnosestellung schnell der Weg zum Referenzzentrum gebahnt
werden, um dort &rztlichen und nicht-arztlichen Sachverstand zu konzentrieren. Die Definition der
Qualitat der Behandlung in diesen Zentren darf sich dabei nicht nur auf medizinische Aspekte be-
schréanken, sondern muss auch die Bedurfnisse der Patienten nach Information, menschlicher Be-
handlung und effizienter Organisation einbeziehen. Am Besten kann dies durch einen sténdigen Dia-
log zwischen Betroffenen und Behandelnden geschehen. Diese Aspekte wurden lebhaft diskutiert.



Erfreulich war, dass die deutschen Teilnehmer mehrfach die Bedeutung einer kompetenten Behand-
lung fiir einen diskriminierungsfreien Zugang von Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu unserem
solidarischen Gesundheitswesen hervorhoben.

Schloss Bellevue Terkel Andersen, Vorsitzender von Frau Kdéhler spricht mit Teilnehmer
Eurordis, dankt Herrn und Frau Kohler der Konferenz
fir den Empfang

Der Tag schloss mit einem Empfang fir alle Teilnehmerinnen und Teilnehmer auf Schloss Bellevue,
an dem uberraschenderweise neben Frau Kohler auch der Herr Bundesprésident teilnahm.

Der zweite Tag der Konferenz war der Vernetzung und Vertiefung der Vortragsthemen in Arbeitsgrup-
pen gewidmet. Das Konzept der Kompetenzzentren fir Seltene Erkrankungen wurde dabei ebenso
diskutiert wie patientenorientierte Datenbanken, Patientenregister und patientenorganisierte For-
schungsforderung (siehe weiter in diesem Newsletter).

Aus den Bewertungsbdgen der Teilnehmer war zu entnehmen, dass der Kongress insgesamt sehr gut
beurteilt wurde. Dies war nur moglich durch eine sehr kompetente, angenehme und reibungslose Zu-
sammenarbeit mit Eurordis. Wir danken herzlich fir den groBen Einsatz, der seitens Eurordis, insbe-
sondere von Anja Helms, geleistet wurde.
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Das Pilotprojekt zur Datenbank mit Patientenorientierten Krankheitsbeschreibungen (PKB-
Infodatenbank) ist gestartet. Es wird von August 2006 bis Januar 2007 mit Unterstlitzung der Deut-
schen Telekom durchgefiihrt und hat folgende Ziele:

1. Entwicklung der Konzeption fir die Internetplattform

2. Entwicklung und probeweise Anwendung eines PKB-Bewertungs- und Redaktionsinstruments,
das sich an den ACHSE-Kriterien fur Patientenorientierte Krankheitsbeschreibungen orientiert

3. Durchfiihrung einer Referenzveranstaltung zur PKB-Redaktion mit einer ACHSE-Mitglieds-

organisation und Fachexperten

Das Bewertungs- und Redaktionsinstrument unterstiitzt die Patientengruppen bei der Beurteilung
bestehender Krankheitsheschreibungen. Ferner hilft es, den Erfahrungsschatz der Patientenselbsthilfe
nach den fur PKB wichtigen Gesichtspunkten verfligbar zu machen. Die Bewertungen und Erfahrun-



gen der Patienten werden fiir die redaktionelle Uberarbeitung bzw. Neuerstellung von Krankheitsbe-
schreibungen genutzt.

Die im Pilotprojekt gewonnenen Erfahrungen flieRen in die Konzeption der PKB-Infodatenbank ein.
Das Pilotprojekt dient also der praxisgerechten Vorbereitung dieses wichtigen ACHSE-Projekts. Damit
wird die Grundlage fir eine auf effiziente Weise erstellte neue Datenbasis geschaffen, die fir den
Einzelnen nitzlich ist und nachhaltig zur Verwirklichung der ACHSE-Ziele beitragt.

Dr. Frank Brunsmann, 22.9.2006

Das Telefon der ACHSE steht kaum still. Der Vorstand kann die Fille der Anfragen trotz tatkraftiger
Unterstitzung von Frau Beate Gudokeit, Herrn Prof. Alfred Hildebrandt und Frau Anne Wittchen schon
langer nicht mehr bewaltigen. Wir freuen uns deshalb sehr, dass wir eine engagierte Mitarbeiterin fir
das Service-Telefon & Email gefunden haben. Elisabeth Watermeier (siehe unten) wird insbesondere
die Beantwortung von Anfragen von Betroffenen bernehmen. Sehr vielen Betroffenen kann schon
dadurch geholfen werden, dass sie auf das Bestehen der verschiedenen Selbsthilfegruppen aufmerk-
sam gemacht oder — wenn diese noch nicht vorhanden sind - bei der Suche nach Informationen und
nach Kontakt zu anderen Betroffenen unterstiitzt werden. Eine ausfihrliche psychosoziale Beratung
wird wegen der Zahl der Anfragen leider trotzdem nicht méglich sein. Wir hoffen immer noch, dass die
Aktion Mensch bald unseren Antrag auf Forderung einer Beratungsstelle genehmigen wird, dann
waren auch die Rahmenbedingungen gegeben, um den Betroffenen eine solche Unterstiitzung anbie-
ten zu kdnnen.

+ - +

Am 26. April traf sich die Arbeitsgruppe Forschung im ACHSE-Vorstand zu einer ganztagigen Sitzung.
Zu den behandelten Themen gehorten

1. die ldentifizierung der potentiellen Aufgaben eines Wissenschaftlichen Beirates der ACHSE,

2. die Festlegung der Institutionen und Wissenschaftlichen Fachgesellschaften, die um Benen-
nung von Kandidaten zur Konstituierung eines Wissenschaftlichen Beirates der ACHSE ge-
beten werden sowie

3. die Auswahl der Aktivitdten im Bereich Forschungsforderung, denen zunachst Prioritat bei
der Realisierung gegeben werden soll. Im Mittelpunkt steht dabei die geplante regelmaRige
Vergabe eines Forschungspreises als Starthilfe fur einzelne Forschungsprojekte.

In der Diskussion wurde rasch deutlich, dass die Aufgaben im Rahmen der Forschungsférderung nicht
ehrenamtlich zu bewaltigen sein werden, sondern die ACHSE dringend eines wissenschaftlichen Mit-
arbeiters bedarf, der die ACHSE-Forschungsférderung auf all ihnren Ebenen professionell voranbringt.
Frau Heymans, stellvertretende Geschaftsfihrerin der Deutschen Kinderkrebsstiftung, stellte im Kreis
der Arbeitsgruppe die langjahrigen Erfahrungen des "Deutsche Leukdmie-Forschungshilfe" - Dachver-
bandes mit der Forschungsférderung bei Krebserkrankungen im Kindesalter vor, und Prof. Wagner
von der Universitat Frankfurt erlauterte sein Konzept eines Nationalen Referenzzentrums fir Seltene
Erkrankungen.



Die Beirathildung geht jetzt in die entscheidende Phase. In den nachsten Wochen erwarten wir die
ersten Vorschlage aus dem Kreis der Fachgesellschaften und forschungsrelevanten Einrichtungen.
Die im Vorstand abgestimmten Eckpunkte flr das Konzept des Forschungspreises sollen auf der
nachsten Mitgliederversammlung der ACHSE im November vorgestellt und besprochen werden.
Angelika Klucken, 23.09.2006

Im Vorfeld der EURORDIS-Tagung wurde von der ACHSE ein Symposium mit interessanten Vortra-
gen organisiert, um den Teilnehmern Einblicke in die Arbeit anderer Organisationen zu ermdglichen,
gemeinsam diskutieren und Erfahrungen sammeln und austauschen zu kdnnen. Auf der Tagesord-
nung standen die psychosoziale Betreuung von Betroffenen einer Seltenen Erkrankung, die Mdglich-
keiten, Wissen uber eine Seltene Erkrankung mit Hilfe eines Kompetenznetzwerkes zusammenzufih-
ren und am Beispiel der Muskelzentren die gegenwartigen Chancen, ein Kompetenzzentrum einzu-
richten. Die Présentationen sind bei I"#" $ unter ,Veranstaltungen® verfugbar. Im
Folgenden werden die einzelnen Vortrage kurz dargestellt.

1. Familien mit chronisch kranken und pflegebedrft igen Kindern - eine Analyse -
Ergebnisse einer Befragung in den Mitgliedsverbande n des Kindernetzwerkes

Christel Helms, Mitglied des Kindernetzwerk-Arbeitskreises PP (pflegerische und psychosoziale Ver-
sorgung), der unter dem Motto ,Vergessene Kinder in Deutschland“ in 2002 gegriindet wurde, brachte
bei ihnrem Premiere-Vortrag einen nach Handlungsbedarf rufenden Umfang an Daten, Fakten und
Erkenntnissen zutage.

- Eine Behinderung/anhaltende Krankheit eines Kindes beeinflusst lebensbestimmend die Fa-
milie.

- Einsatz und Aufwand fur Therapien, Pflege und Teilhabe am gesellschaftlichen Leben werden
als selbstverstandlich vorausgesetzt und wird meistens auf die Mitter verlagert.

- Aus Zeitmangel kénnen grundlegende Bedirfnisse der Angehdrigen nicht mehr erfillt werden
— Schlafmangel und psychosoziale Stérungen sind die Folge.

- Im Alltag sind Flexibilitat und Mobilitat im Beruf erforderlich — meistens geben die Miitter ihre
Berufe auf. Soziale Netzwerke aus dem familiaren und Freundeskreis sind aufgrund der
Schwere der Krankheit haufig nicht nutzbar.

- Unterstltzung und Hilfe gabe es teilweise, jedoch sind die Hiirden der Blrokratie fir die Fami-
lien kaum durchschaubar, so dass viele zwangslaufig darauf verzichten.

Anhand verschiedener Thesen hat der Arbeitskreis, der sich aus Teilnehmern von Selbsthilfe, Kran-
kenpflege und Medizin zusammensetzt, Defizite und Ziele formuliert und einen Fragebogen entwickelt,
der an 680 Mitglieder des Kindernetzwerkes verteilt wurde. Ziel der Befragung war, objektive und vali-
de Daten zu gewinnen, um Handlungsoptionen uberprifen zu kénnen. Die Ricklaufquote von knapp
70 % sprach fir sich — Aufklarung und Handlungsbedarf sind vorhanden.

Die Auswertungsergebnisse, mit vielen Zahlen untermauert, waren beeindruckend und riefen eine
rege Diskussion hervor. Bei Fragen wie ,Wer hat am meisten geholfen?* wurde durchgéngig immer



zuerst die Selbsthilfe genannt. Aber die Selbsthilfe ist nicht immer ,professionell”, sondern auch oft nur
ehrenamtlich tatig und haufig schlecht zuganglich. Viele Familien wissen auch nicht, dass es ,Selbst-
hilfe* gibt. In der Diskussion tauchte auch die Frage ,Was kann Selbsthilfe leisten?* auf. Laut der Er-
hebung deckt die Selbsthilfe viel ab, aber eben nicht alles — kann sie ja auch nicht. Eine der vielen
Handlungsoptionen lautet deshalb: die Selbsthilfe muss professioneller werden, um den Eltern gute
Informationen und Hilfen anbieten zu kénnen. Dies darf aber nicht dazu fuhren, dass sich die zustan-
digen Leistungstréager aus ihrer Verantwortung zuriickziehen. Mehr Informationen finden Sie unter
www.kindernetzwerk.de, Tel. 06021 / 12030.

2. Muskelzentren der Deutschen Gesellschaft fir Mus  kelkranke

Arpad von Moers, Mitglied des Vorstandes der DGM, Kinderarzt und Kinderneurologe, stellte das Ziel
der DGM vor: ,Jedes Bundesland sollte mindestens ein Muskelzentrum haben — ein flachendeckendes
und kompetentes medizinisches und psychosoziales Angebot fir Menschen mit neuromuskularen
Erkrankungen®. Ein Muskelzentrum (MZ) ist ein regionaler Zusammenschluss von Institutionen, die
sich mit der Versorgung und Begleitung von Menschen mit neuromuskularen Erkrankungen (NME)
befassen.

Die Struktur des MZ wurde anhand einer Pyramide dargestellt. Den Sockel bilden die Niedergelasse-
nen Arzte, die in die ,zentrale* Ebene ,Muskelsprechstunde” zu Facharzten (z.B. Neurologe, Geneti-
sche Beratung, Rheumatologe) und Fachtherapeuten weiterleiten. Die dartber liegenden Ebenen
,Diagnostik" (z.B. Muskelbiopsie, Neuroradiologie) und die ,diagnostischen Verfahren (z.B. Memb-
ranphysiologie) miissen nicht von jedem Zentrum in komplettem Umfang vorgehalten werden. Die
Spitze bildet in der obersten Ebene die ,wissenschaftliche Kooperation®.

Die bestehenden MZ weisen verschiedene Organisationsformen auf. Eines haben alle MZ gemeinsam
— sie basieren grundsatzlich auf einer freiwilligen Zusammenarbeit verschiedener Institutionen und
Trager. Da die MZ keine ,offiziellen" Einrichtungen sind, gibt es auch keine eigenen Stellen und auch
kein eigenes Budget. Die Finanzierung der ambulanten Versorgung und der nichtarztlichen Leistun-
gen sind somit ein gewaltiges Problem.

Als Errungenschaft kann angesehen werden, dass die Arzte inzwischen ein recht gutes Verhaltnis zur
DGM aufgebaut haben. Dadurch hat sich das Angebot zur Betreuung und Begleitung von Menschen
mit NME immens verbessert. Nennenswert sind auch die Durchfiihrung von Multicenter Studien, die
Etablierung von Richtlinien zur Diagnostik und Therapie von NME. Besonders gefragt ist auch das
w~Jahrbuch” der DGM.

Es hat sich gezeigt, dass auch Arbeitsteilungen zwischen den einzelnen MZ mdéglich sind. So sind die
Institute fur Humangenetik auf bestimmte Erkrankungen spezialisiert, z.B. in Wirzburg auf Myopathie
und in Aachen auf Polyneuropathien und spinale Muskelatrophien. Auch muss nicht jede Disziplin in
jedem Zentrum vorhanden sein. Es kann ausreichend sein, feste Kooperationspartner zu haben (z.B.
fur Wirbelsaulenoperationen).

Eine Zertifizierung von MZ durch die DGM ist in Vorbereitung. Die Kriterien orientieren sich an der
Pyramide. In Zukunft kénnte der Status als MZ wieder aberkannt werden, wenn die Kriterien nicht
mehr erfillt werden.

In der Diskussion wurde deutlich, dass es einerseits ein erheblicher Kraftakt war, das Konzept der MZ
zu entwickeln und zu realisieren und dass es andererseits notwendig ist, dieses Konzept weiter zu
entwickeln. Die MZ sind ein gutes Beispiel fir andere Seltene Erkrankungen, die ebenfalls auf ,Spezi-
alisten“ angewiesen sind.

Fur mehr Informationen: www.dgm.org, 07665/9447-0



3. Forschung fiur den Menschen

Dr. Ulrike Bauer, stellte das Kompetenznetz —Angeborene Herzfehler (AHF) vor. Die primaren Ziele
von Kompetenzzentren bestehen darin, Krankheiten zu erforschen und Experten zu vernetzen. Damit
soll ein Wissenstransfer von der Forschung in die Versorgung und von der Versorgung in die For-
schung erfolgen. Zu den Partnern im Kompetenznetz (KN) zahlen Arzte, Wissenschaftler, Elternver-
bande, Selbsthilfegruppen und Patienten.

Angeborene Herzfehler sind die haufigsten Fehlbildungen beim Menschen (0,7 — 1 % bei den Le-
bendgeborenen); die verschiedenen Herzfehler sind allerdings selten. Die Uberlebensrate hat sich
enorm verbessert (95%) — ebenso die Leistungsféahigkeit und die Lebensqualitat der Betroffenen.

Um auf Daten und Erfahrungen zurtickgreifen zu kénnen, wurde ein AHF-Register angelegt. Damit
die Patientendaten als Daten und nicht als Nummer gespeichert werden kénnen, wurde ein eigener
Verein ,Nationales Register fiir angeborene Herzfehler e.V." gegriindet. Das Ziel ist, dass alle Neuge-
borenen mit einem angeborenen Herzfehler im Register erfasst werden.

Der Einbezug des epidemiologischen Forschungszentrums Minster garantiert, dass die Daten nach
einheitlichen vorgegebenen Kriterien erfasst und fur verschiedene Zwecke bereitgestellt und ausge-
wertet werden kénnen. Ein strenges Datenschutzkonzept garantiert die Sicherheit einer wissenschaft-
lichen korrekten Datenbank mit allen Qualitéatssicherungskriterien. Die Erfahrung hat gezeigt, dass die
meisten Patienten Wert darauf legen, dass ihre Daten ins Register kommen. Nur so kann man in 10
bis 15 Jahren noch nachvollziehen ,was war“ und dann daraus ableiten ,was sein wird “.

Wenn Daten fir klinische Forschungsprojekte benutzt werden, greift ein besonderer Datenschutz — es
werden nur fir die spezielle Forschung anonymisierte Daten zur Verfiigung gestellt. Auch wird ge-
trennt, ob es sich um eine wissenschaftliche oder um eine epidemiologische Forschung handelt. Vor-
aussetzung dafir ist, dass es Basisdaten fur den Patienten, flir den betreuenden Arzt oder fur die
Forschung und Wissenschaft gibt, die je nach Zugriffsrecht offen, anonymisiert oder pseudo-
anonymisiert abgespeichert sind.

Der Vortrag hat in besonderer Weise hervorgehoben, welche immensen Vorteile in einem Kompe-
tenznetz und einer gut strukturierten Datenbank liegen. Auch wurde sehr schnell klar, welch groR3es
Zukunftspotential — sowohl fir die Gesundheitsforschung als auch fir jeden einzelnen Patienten — in
so einer Netzwerkdatenbank enthalten ist..

Fur mehr Information siehe: http://www.kompetenznetz-ahf.de/content/kompetenznetz.htm
Fazit

Insgesamt lasst sich von allen drei Vortragen sagen, dass sie nicht nur mit viel Wissen von sehr kom-
petenten Referenten vorgetragen wurden, sie sprachen auch alle Teilnehmer zum Nachahmen an.
Gerne hétte jeder fur seinen Verein auch ein Kompetenznetzwerk mit gut strukturierter Datenbank,
gerne hétte jeder fur seine Mitglieder ausgewiesene und zertifizierte Kompetenzzentren, und gerne
hatte jeder, um mehr Transparenz zu erhalten, eine grol3 angelegte Studie und Fragebogenaktion
durchgefuhrt. Dass diese Dinge, auch wenn der Einsatz hoch ist, realisierbar sind, hat man gesehen.
Und das schafft Mut und Hoffnung.

An die Referenten und die Organisatoren des Symposiums recht herzlichen Dank.

Margarete Reil, 28.06.06
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Auf der Basis vorgegebener Fragestellungen und unter Leitung von Moderatoren diskutierten die
Workshop-Teilnehmer am 6. Mai nachmittags in vier Arbeitsgruppen mit je ca. 15 Betroffenen und
Angehorigen Uber ihre nationalen Erfahrungen und Anliegen an Spezialambulanzen/Referenzzentren
(RZ), die abschlieRend im Plenum vorgetragen wurden. Insgesamt war die Diskussion sehr lebhaft,
trotzdem diszipliniert und Iésungsorientiert und mit vielen ,AHA-Erlebnissen”, insbesondere beim ver-
gleichen der Good-Practice-Beispiele.

Folgende Themen standen im Vordergrund:

- Grundvoraussetzungen von Referenzzentren

- Arbeitsteilung und Kommunikation im RZ-Netzwerk
- Anforderungen und Qualitatskriterien fir RZ

- Umgang mit Patientendaten

- Beteiligung von Patienten

Grundvoraussetzungen von Referenzzentren

Aus Sicht der anwesenden Patientenvertreter zahlen eine klare Benennung (,Label"), eine hochwerti-
ge Versorgung sowie die Kontinuitdt und Vernetzung der Expertise zu den Grundvoraussetzungen
von Referenzzentren. Die formelle Ernennung einer Klinik zum ,Referenzzentrum (RZ)" sollte ein offi-
zielles ,Label* einschlieRen, damit Kontinuitat und Bekanntheit des Zentrums bei Patienten und Arzten
ermoglicht werden. Die Kontinuitéat der Existenz eines Referenzzentrums kann auch deshalb von Be-
deutung sein, weil es bei einigen schwerwiegenden Seltenen Erkrankungen durchaus vorkommen
kann, dass Patienten und ihre Familien ihren Wohnsitz in die Nahe von Referenzzentren verlegen.

Nicht die Anwesenheit von Spezialisten sollte bestimmen, wo ein Referenzzentrum ist, sondern umge-
kehrt sollte ein Referenzzentrum die Anwesenheit bzw. Verflugbarkeit von Spezialisten garantieren.
Die Spezialisten sollten Experten fir einzelne Seltene Erkrankungen sein, die in einem Multidis-
ziplindren Team zusammenarbeiten. Sollte ein Spezialist wechseln, bleibt trotzdem das ,periphere
Knowhow" des Referenzzentrums erhalten, so dass ein Nachfolger auf bereits vorhandener Kompe-
tenz im RZ aufbauen kann. Ein RZ verfiigt also Giber kontinuierliche Expertise, nicht nur Gber bestimm-
te Experten. Auf diese Weise kann die wichtigste Mission eines Referenzzentrums erfillt werden:
Sicherstellung der optimalen medizinischen Versorgung aller Patienten mit Seltenen Erkrankungen
durch den Zugang zu (hoch-)spezialisierten Versorgungsleistungen.

Eine wichtige Vorrausetzung hierfur ist die Integration von Referenzzentren in Netzwerke des jeweili-
gen nationalen Gesundheitssystems, was eine flexible Definition von Referenzzentren in Abhangigkeit
von der Struktur des jeweiligen Gesundheitssystems, von der Grol3e des Landes und von den Bedurf-
nissen und der Pravalenz der Seltenen Erkrankung erfordert.

Arbeitsteilung und Kommunikation im RZ-Netzwerk

Ein Referenzzentrum sollte gleichzeitig als ganzheitliches Expertenzentrum fir Patienten mit Seltenen
Erkrankungen fungieren, d.h. sich nicht auf medizinische Diagnose und Behandlung beschranken.

Dieses Anliegen kann nur in einem Netzwerk umgesetzt werden. Ein solches (ggf. informelles) RZ-
Netzwerk konnte auch Grundlagen- und therapiebezogene Forschung, Blutanalysen sowie nicht-
medizinische Leistungen umfassen, z.B. psychologische, genetische und Sozialberatung. In einem
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solchen Netzwerk kénnten die Spezialisten auch gelegentlich ,ambulant” tétig sein. Die Informations-
sammlung und Informationsweitergabe in diesem Netzwerk, insbesondere von medizinischen Patien-
tendaten, sollte standardisiert erfolgen (s. u.)

Anforderungen und Qualitatskriterien fir RZ

Qualitatsstandards in Referenzzentren sollten transparent sein und unter Beteiligung von Patienten
erarbeitet und Uberpriift werden. Hierfur sollte auch ein nationales Qualitatskontrollkomitee eingerich-
tet werden, das z. B. diagnostische Standards festlegt und ein einheitliches und ganzheitliches Vorge-
hen insbesondere bei der Diagnose sicherstellt.

Uber folgende Kernanforderungen an Referenzzentren bestand Konsens:

- Optimale klinische Versorgung mit gleichem Zugang fir alle Patienten

- Beteiligung an Aufbau und Vernetzung von Patientenregistern

- Standardisierte Sammlung und Weitergabe von Patientendaten unter Beachtung von Daten-
schutzvorgaben (Patient bleibt ,Herr der Daten®)

- Arbeit in multidisziplinaren klinischen Teams

Umgang mit Patientendaten

Ein wichtiges Anliegen der Workshop-Teilnehmer war die Méglichkeit, eine Zweitmeinung zur Diagno-
se und Behandlung der Erkrankung einholen zu kénnen, was auch von Referenzzentren zu beachten
sei. Dafur erweist sich auch die patientenorientierte, verstandliche Abfassung von Arztbriefen sowie
die Ubersetzung von Schliisselaussagen des Befundbriefes in die englische Sprache als wichtig. Die
Befunde sollten ggf. auch vom Patienten selbst verwaltet und nach seinen Bedirfnissen vom Arzt
zuganglich gemacht werden.

Beteiligung von Patienten

Patientenvertreter sollten an allen Phasen der Entstehung sowie an der Entwicklung und konkreten
Arbeit von Referenzzentren beteiligt werden. Dies schlief3t ihre Einbeziehung in den Prozess der Er-
nennung und Aberkennung eines Referenzzentrums und ihre Mitwirkung bei der Formulierung und
Umsetzung von RZ-Qualitatskriterien ein. So sollte z.B. auch die Benennung von Spezialisten, die
Verwaltung von Referenzzentren (z.B. in einem Beirat) und die Informationspolitik an Referenzzentren
von Patientenorganisationen mitgestaltet werden. Eine Teilnehmerin fasste die Bedeutung der Euro-
paischen Union fur die Férderung von Referenzzentren abschlielend mit den folgenden Worten zu-
sammen: ,Europa sollte mehr Geld fur Patienten und weniger fur Kihe ausgeben.”

Rainald von Gizycki, 17.06.06
Weitere Informationen finden Sie unter http://www.achse-online.de/veranstaltungen/veranstaltungen_01.php.
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Bei den Workshops wurde hart gear-  Die Ergebnisse der Untergruppen Dr. Stefan Perschke (DGM) beant-
beitet: Pauline Evers der VSOP am wurden in der Plenarsitzung wortet zwischendurch viele Fragen
Flippover. zusammengefasst. von verschiedenen Journalisten



/10 $#$ 0

2 %% %#" #

Anlasslich eines Besuchs des Bundesprasidenten bei der
Bundeswehrakademie fur Wehrverwaltung und Wehrtechnik
in Mannheim nahm ACHSE-Schirmherrin Eva Luise Kd&hler
die Gelegenheit wahr, sich mit dem fir viele Betroffene von
Seltenen Erkrankungen und damit fir ACHSE wichtigen
Thema Spezialambulanzen zu beschéftigen.

Sie besuchte die Neurologische Universitatsklinik, in der es eine ganze Reihe von Spezialambulanzen
gibt, und hier vor allem das Muskelzentrum, sprach dort mit Menschen mit neuromuskuléaren Erkran-
kungen, dem Direktor der Klinik, Herrn Professor Dr. Hennerici, und Arzten aus der Neurologischen
Klinik. In den Gesprachen wurden die Probleme der Spezialambulanzen deutlich, die vor allem in ei-
ner unzulanglichen personellen und finanziellen Ausstattung liegen. So wurde von den Betroffenen
hervorgehoben, wie hilfreich fur sie die von der Dietmar Hopp Stiftung finanzierte Sozialberatung ist,
die jetzt wahrend der Muskelsprechstunde an zwei Tagen in der Woche angeboten wird. Sozialbera-
tung wird nédmlich im ambulanten Bereich der Kliniken bisher nicht von den Krankenkassen finanziert.
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Vor der Awareness Conference am 4.5.2006 trafen sich die Vertreter
der Nationalen Allianzen innerhalb Eurordis. Auch die ACHSE war
durch Herrn Christoph Nachtigéller und Herrn Prof. Alfred Hildebrandt
beteiligt. Das Treffen der so genannten Council of National Alliances
(CNA) dient dem Erfahrungsaustausch und der Abstimmung Ilan-
derlibergreifender Initiativen. Das Treffen war gut strukturiert, gut vor-
bereitet und sehr lebendig durchgefiihrt. Es war eine anregende, ange-
nehme Atmosphére. Den Présentationen folgten zahlreiche gute Anre-
gungen.

Themen der CNA waren: (1) European Rare Disease Awareness Campaign, (2) Fortbildung fur Betrof-
fene und (3) Referenzzentren/Spezialambulanzen.

1. Es bestand Einigkeit dartiber, dass der Gesellschaft die besonderen Bedurfnisse der Betrof-
fenen einer Seltenen Erkrankung immer noch nicht gentigend bewusst sind. Um diese weiter
bekannt zu machen, wurde beschlossen, dass eine jahrliche Awareness Campaign entwi-
ckelt werden soll. Hierzu sollte auf jeden Fall der 29. Februar, der nur alle vier Jahre stattfin-
det (“a very special day for very special people”), als spezieller Tag fur die ,Seltenen* mar-
kiert werden. Dieser Tag sollte besonders intensiv gestaltet werden. In den Ubrigen Jahren
sollte der 28. Februar der Haupttag fiir die Kampagne sein. Die erste Kampagne sollte am
29. Februar 2008 sein.



2. Eurordis will die Aushildung der Ehrenamtlichen systematisch unterstiitzen, insbesondere im
Bereich der Forschungsférderung. Hierzu hat sie das Capoira-Projekt entwickelt (Capacity
Building for Patient Organisation and Research Activities). Ziel dieser Initiative ist ein so ge-
nanntes Training Tool zu entwickeln. Die Pilotphase dauert bis Februar 2008.

3. Rapsody-Projekt: Die ACHSE wird im Rahmen des Rare Disease Patient Solidarity Project
von Eurordis Anfang 2007 einen Workshop ausrichten. Dieser Workshop soll die Anforde-
rungen fur ein Referenzzentrum definieren. Die ACHSE war schon Teil von Pard | bis |ll,
jetzt beteiligen wir uns am néchsten européischen Projekt.

Die ACHSE hat vor und in den Sommermonaten verschiedene Gelegenheiten gesucht, den Politikern
zu vermitteln, dass fir eine qualitativ hochwertige Versorgung von Betroffenen einer Seltenen Erkran-
kung Anderungen im Gesundheitssystem notwenig sind. Die Gesundheitsreform bietet dabei nicht nur
Gefahren, sondern auch neue Mdglichkeiten. Die Bedeutung, die Spezialambulanzen fir die Mitglie-
derorganisationen haben, war aus den ausgefiliten Fragebdgen diesbeziglich klar hervorgegangen.
Bei einer parlamentarischen Begegnung in Marz haben die drei Vorsitzenden und Frau Winkler-
Rohlfing mit verschiedenen Abgeordneten in einer vertraulichen Runde hierliber gesprochen. Auch
am Rande der Awareness Conference ergab sich die Mdéglichkeit, unsere Politiker auf diese Bedeu-
tung hinzuweisen. In einer Besprechung mit einem Referatsleiter fir diesen Bereich im Bundesge-
sundheitsministerium und in einem weiteren Gesprach mit der Ministerin persénlich wurde dann Ende
des Sommers deutlich, dass unsere Anliegen vom Ministerium wahrgenommen und teilweise schon
aufgegriffen worden waren.. Wir sind guter Hoffnung, dass bei der Gesundheitsreform eine neue Re-
gelung fir die Finanzierung von Spezialambulanzen aufgenommen wird. So nennt das kompakte In-
formationsblatt des BMG zu den Eckpunkten der Gesundheitsreform dieses Thema bereits explizit
(Link zum Informationsblatt des BMG):

http://www.die-gesundheitsreform.de/presse/publikationen/pdf/broschuere eckpunkte.pdf

Allerdings verandern sich die Gegebenheiten fast téaglich, deswegen ist besondere Aufmerksamkeit
des Vorstands weiterhin von Noten.

$33334

Erstaunlich viele versammelten sich bei ,SHG aktiv’, unserem Workshop fiir Vereinsangelegenheiten,
den wir bei unserem Jahrestreffen der SHG Ektodermale Dysplasie anbieten. Wie kénnen wir politisch
aktiver werden, wer weil3 einen Weg, der nicht nur mit einem nichts sagenden Antwortschreiben endet
(wie bei der Patientenbeauftragten) und nur Frust bereitet? Wie und an welcher Stelle kdnnen wir auf
unsere Situation bei den Krankenkassen aufmerksam machen? Ein paar engagierte Eltern nehmen
jeweils eine kleine Aufgabe mit nach Hause.



Ein halbes Jahr spater - es hat sich nichts getan bislang — treffen der Infobrief von Orphanet und na-
hezu gleichzeitig die Einladung vom Forum fiir Gesundheitsethik Hannover zu einem Tag der Genetik
in unserer Kontaktstelle ein. In beiden Briefen taucht der Name Prof. Dr. J. Schmidtke in Hannover
auf. Beim Genetikertag treffe ich ihn, er erzahlt mir von der ACHSE, macht mir Mut, mich dorthin zu
wenden. Kurz darauf telefoniere ich auf Vorschlag von Frau Mann mit Herrn Trenner. Er ist geschéfts-
fuhrender Vorstand des Fordervereins der Taubblinden und Patientenvertreter im Unterausschuss fur
Zahnmedizin.

Und nun geht es zigig, gilt es Unterlagen zu beschaffen, der néchste Sitzungstermin steht an, noch
mal alle Anmeldungsformulare einreichen (Aufwand, aber was tut man nicht alles), noch mal mailen
und viel telefonieren. Aber die ACHSE unterstiitzt uns: neben aller Kompetenz in den Zahnsachverhal-
ten und Paragraphen, macht Herr Trenner mir noch Mut, lasst uns tatsachlich Hoffnung schépfen,
dass die genetisch bedingte Krankheit Ektodermale Dysplasie anerkannt wird. Das ware ja unglaub-
lich, wenn wir uns bei den Kassen nicht mehr rechtfertigen missten, keinen Widerspruch mehr einle-
gen mussten, nicht mehr kdmpfen missten um eine die Bezahlung der ersten Zahne fur unsere Kin-
der.

Durch alle Instanzen wurden wir begleitet von Herrn Trenner. Wie ein Engel tauchte er auf, erklarte
geduldig, schenkte uns seine Zeit. Auch Frau Mann, die immer ein offenes Ohr fiir unsere Fragen
hatte, stand uns in unserem Anliegen bei. Ein grof3er Erfolg konnte beziglich der Implantatversorgung
erzielt werden, bei den kleinen Prothesen missen wir weiter auf die Menschlichkeit der Sachbearbei-
terlnnen hoffen. Der ACHSE, Herrn Trenner und der Schirmherrin Frau Kéhler sei ein herzliches Dan-
keschdn im Namen der ganzen Gruppe gesagt.
Fir die SHG Ektodermale Dysplasie e.V.
Andrea Burk

Seit der Bekanntgabe der Schirmherrschaft von Frau Kohler wenden sich sehr viele Betroffene an
uns. Sie fragen nach Informationen, spezialisierten Arzten und Behandlungszentren oder mdchten
Kontakt zu anderen Betroffenen finden. Alle berichten von gro3en Schwierigkeiten auf dem Weg zur
Diagnose sowie Uber ihre Hilflosigkeit und Einsamkeit danach. Diese Menschen brauchen eine
schnelle Antwort. Bislang mussten diese Anfragen allerdings ehrenamtlich beantwortet werden, was
die Beantwortung naturlich verzégert hat. Seit dem 1. September haben wir jetzt eine neue engagierte
Mitarbeiterin fir das Service-Telefon einstellen kénnen.

Frau Elisabeth Watermeier ist eine gestandene Sozialberaterin mit Erfahrungen in den Bereichen
Altenpflege, Behindertenhilfe und Kinder- und Jugendhilfe. lhre letzte Beratungstéatigkeit beinhaltete
die telefonische Information und Beratung mobilitatsbeeintrachtigter Menschen und ihrer Angehérigen.



Weil Frau Watermeier u. a. auch Leitungsfunktionen inne hatte,
bringt sie Erfahrungen in Konzeptentwicklung, Projektkoordinati-
on und Gremien- und Verbandsarbeit mit. Als ausgebildete So-
ziologin hat sie am Anfang ihrer beruflichen Laufbahn auch als
wissenschaftliche Mitarbeiterin gearbeitet. In verschiedenen Po-
sitionen bei Tragern der Wohlfahrtspflege hat Frau Watermeier
auch sozialrechtliche Fragen bearbeitet. Mit diesem Mix aus
verschiedenen Erfahrungen bringt Frau Watermeier ideale Vor-
aussetzungen fur die Beantwortung der sehr unterschiedlichen
Anfragen mit. Da sie aul3er ihrer Fachkompetenz auch ein gutes
Gefuhl fir Humor mitbringt, eine offene Kommunikation pflegt
und sich rihrend um ihre Kollegen kiimmert, verspricht die Zu-
sammenarbeit mit ihr eine echte Bereicherung fur das ACHSE -
Team zu werden und natirlich ein Gewinn fur die Selbsthilfe.
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In der Mitgliederversammlung vom 17. und 18. Méarz 2006 sind folgende Verbande als Mitglieder auf-
genommen worden.

Interessengemeinschaft Arthrogryposis e.V.

Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e.V. Bundesverein Leukodystrophie e.V.
Selbsthilfegruppe Glykogenose e.V.

SOMA e.V.

SelbstBestimmtLeben Klippel-Feil-Syndrom Betroffene und ihre Angehérigen e.V.
Kartagener Syndrom und primére ciliare Dyskinesie e.V.
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Die Tom-Wabhlig-Stiftung wurde auRerdem als auRerordentliches Mitglied aufgenommen.

Fur eine Auflistung aller Mitglieder siehe: http://www.achse-online.de/news/news_archiv.php

Wie im vorangegangenen Newsletter berichtet, unterstiitzt FORUM Berufsbildung e.V. die Arbeit der
ACHSE bereits als Sozial Sponsoring Partner. Derzeit wird die Tatigkeit von Frau Beate Gudokeit in
der Geschéftsstelle der ACHSE durch diese Unterstiitzung gewahrleistet. Nun méchte FORUM Be-
rufshildung sein Engagement noch ausweiten.

Der bundesweit agierende Bildungstrager rdumt Mitarbeitern/innen, Mitgliedern und ehrenamtlichen
Helfern der ACHSE ab September 2006 Sonderkonditionen fiir ihre persénliche Weiterbildung ein. Der
Schwerpunkt des Bildungsangebots liegt auf inhaltlichen und organisatorischen Kompetenzen, die fir
Selbsthilfeorganisationen im Gesundheitsbereich von besonderer Bedeutung sind. FORUM Berufsbil-
dung e.V. bietet staatlich zertifizierte Fernlehrgénge an, die umfassende Qualifikationen in den Berei-
chen Soziales und Non Profit sowie Ernahrung und Gesundheit vermitteln.

Fur die zertifizierten Fernlehrgange ,Sozialmanagement®, ,Sozialmanagement fir Fihrungskrafte*
sowie ,Office-Management in sozialen Einrichtungen“ erhalten ACHSE-Mitglieder und Mitarbei-



ter/innen einen Preisnachlass von 15%. Ehrenamtliche Krafte konnen sogar 20% Nachlass in An-
spruch nehmen. Diese Sonderkonditionen gelten auch fir zertifizierte Fernlehrgange im Bereich Er-
nahrung und Gesundheit. Hier sind die Lehrgange ,Erndhrungscoach” und ,Gesundheitsberater/in“ zu
nennen.

Im Hinblick auf die unterschiedlichen Problemlagen von Selbsthilfegruppen im Gesundheitsbereich hat
FORUM Berufsbildung e.V. zudem spezielle Einzelangebote konzipiert. Je nach aktueller Bedarfslage
sind einzelne Lehrbriefe zu besonders relevanten Themen erhéltlich. Jedem Lehrbrief ist eine einmo-
natige Experten-Betreuung angegliedert. So kénnen sich ACHSE-Mitglieder und Mitarbeiter/innen
auch kurzfristig gezielt weiterbilden — und wiederum von der Sonder-ErmaRigung profitieren. Das
Spektrum der Einzellehrbriefe reicht hierbei von ,Fundraising und Sponsoring“ Gber ,Freiwilligenma-
nagement” bis zu ,Sauglings- und Kleinkindernéhrung".

Weitere Informationen zu FORUM Berufshildung e.V. finden
Sie auf der Internetseite  www.forum-berufsbildung.de. Oder
Sie wenden sich direkt an den Fernstudienservice FORUM
Berufsbildung e.V. unter der Rufnummer O30 — 259008-29.
Das Team von Forum Berufsbildung (siehe Foto) steht Ihnen
gerne zur Verflgung.

Der Kongress am 5. und 6. Mai 2006 in Berlin ist durch die Unterstiitzung der unten genannten Firmen
und der Aktion Mensch moglich gemacht worden. Wir danken allen Spendern herzlich fur ihre Hilfe!
dieGesellschofter.de

Der Kongress wurde im Ubrigen unter-
stltzt von:
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Bayer AG, Boehringer Ingelheim GmbH,
GlaxoSmithKline GmbH & Co. KG, G
gquadrat Geokunststoffgesellschaft mbH,
Hoffmann-LaRoche AG, Lamilux, Wilkie
Farr & Gallagher, Sanofi Aventis und
Eisai GmbH.

Die Unterstiitzung unserer Arbeit ist, auch dank unserer Schirmherrin, sehr gro3. Es gab unter ande-
rem ein Gala Dinner des Ambassador Clubs; Burda-Focus organisierte ein Charity Golf Turnier; die
Deutsche Telekom unterstiitzt unser Pilotprojekt PKB-Infodatenbank und vieles mehr. Aber auch viele
Privatpersonen unterstiitzen die ACHSE. Es wird gesammelt bei Familienfeiern, Personalfesten und
Ahnlichem. AuRerdem ist es uns eine besondere Ehre, dass auch viele Angehorige anlasslich der
Beerdigung ihrer Familienmitglieder an die ACHSE denken. Allen ein ganz herzliches Dankeschdn fur
ihre Unterstltzung; unsere Arbeit ware ohne lhre Hilfe nicht moglich! Wir werden lhre Spenden ver-
antwortungsvoll nutzen.



