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VORWORT

Liebe Teilnehmerinnen und Teilnehmer, sehr geehrte Damen und Herren,

herzlich willkommen zur Nationalen Konferenz zu Seltenen Erkrankungen GEMEINSAM BESSER
VERSORGEN in Berlin. Wir freuen uns, dass Sie gekommen sind, um mit den Expertinnen und
Experten aus Patientenselbsthilfe, Medizin, Wissenschaft, Forschung, Selbstverwaltung und Politik
die Versorgungssituation von Menschen mit Seltenen Erkrankungen ndher zu beleuchten, zu
diskutieren und Strategien zu entwerfen, die die Lage der betroffenen Menschen in Deutschland
langfristig verbessern sollen.

Nationaler Aktionsplan, Zentren flr Seltene Erkrankungen, Europaische Referenznetzwerke und
Orphan-Drug-Status sind die Leuchttiirme der positiven Entwicklung der letzten Jahre. Dennoch
mussen 4 Millionen Kinder und Erwachsene mit chronischen seltenen Erkrankungen in Deutsch-
land weiterhin leiden. Noch immer missen wir einen eklatanten Mangel an Experten flr die jewei-
lige Krankheit feststellen, sind die Wege zu den wenigen und oft unzureichenden Therapiemadg-
lichkeiten weit, mit wiederholten und unnétigen Untersuchungen verbunden, dauert der Weg bis
zu einer richtigen Diagnose im Schnitt funf bis sieben Jahre, gibt es kaum Chancen auf Heilung...
Hinzu kommen die psychischen und sozialen wie finanziellen Belastungen, die die Betroffenen er-
leben. Warum ist das so? Und vor allem: Wie wollen wir das 8ndern?

Nach dem Er6ffnungsteil werden wir in drei Themenbldcken tGber Wege zur richtigen Diagnose, den
Zugang zu guten Arzneimitteln und Zentren diskutieren. Auf der Posterausstellung, die wahrend
der gesamten Konferenz zuganglich ist, werden ebenfalls Projekte, Forschungsergebnisse und
Initiativen vorgestellt. Der Preis fir das Poster mit dem innovativsten Konzept wird am Freitag um
16 Uhr vergeben.

Alle Probleme werden wir an zwei Konferenztagen nicht I6sen. Aber wir kdnnen den Finger in

die Wunde legen, den Status Quo beleuchten, uns von Modellprojekten und Initiativen inspirieren
lassen und schlieBlich Lésungen entwickeln. Fortschritte jedoch erreichen wir letztlich vor allem
gemeinsam. Deshalb hat die ACHSE in Kooperation mit den Zentren fiir Seltene Erkrankungen
diese Fachkonferenz organisiert, auf der eben nicht nur engagierte und spezialisierte Arztinnen
und Arzte, Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler etc. referieren. Insbesondere die Patienten-
vertreterinnen wie -vertreter der Selbsthilfe werden ihr Wissen sowie ihre Expertise einbringen und
einmal mehr demonstrieren, weshalb Akteurinnen und Akteure im Bereich Seltener Erkrankungen
darauf nicht verzichten dirfen.

Wir freuen uns auf eine informative, motivierende wie lebhafte Konferenz, mit nachhaltig inspirie-
rendem Austausch und wertvollen Begegnungen.
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Ihre Mirjam Mann Ihr Dr. Holm GraeB3ner
Geschaftsfuhrerin ACHSE e. V. Geschaftsfuhrer ZSE Tibingen

Die NAKSE 2019 ist eine Konferenz der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) e. V.
in Kooperation mit den Zentren fiir Seltene Erkrankungen.
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Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

ACHSE ist der Dachverband von und fir Menschen

mit chronischen seltenen Erkrankungen und deren
Angehdrige in Deutschland und vertritt mit seinen
mehr als 120 Patientenorganisationen die Interessen
aller Betroffenen in Politik und Gesellschaft, in Medizin,
Wissenschaft und Forschung.

www.achse-online.de

ZSE TUBINGEN

Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Das Behandlungs- und Forschungszentrum fir Seltene
Erkrankungen Tbingen (ZSE Tubingen) hat es sich zur

Aufgabe gemacht, Patienten mit Seltenen Erkrankungen

adaquat zu behandeln, seltene Krankheiten vor Ort, in

nationalen und internationalen Verbiinden zu erforschen

sowie multiprofessionelle Kooperation zu fordern.

www.zse-tuebingen.de
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PROGRAMM 26. SEPTEMBER

Donnerstag, 26. September 2019 Freitag, 27. September 2019
11:00 - 12:30 Eroffnung 9:00 -10:30 Themenblock 2 —Zugang zu guten Arzneimitteln
12:30-13:30 Podiumsdiskussion 10:30-11:00 Diskussionsrunde
13:30-15:00 Mittagessen und Poster Session 11:00 - 11:30 Kaffeepause
15:00-16:15 Themenblock 1- Diagnose/ 1 1:30 - 13:00 Themenblock 3-Zentren/1
16:15 - 17:00 Kaffeepause 13:00-14:00 Mittagspause
17:00-17:30 Themenblock 1- Diagnose/ 2 14:00- 14:45 Themenblock 3 - Zentren /2
17:30 - 18:30 Diskussionsrunde 14:45-15:00 Diskussionsrunde
19:00- 22:00 Abendveranstaltung,,15 Jahre ACHSE* 15:30-16:00 Abschluss
16:00 Preisverleihung Posterausstellung

Donnerstag, 26. September 2019
11:00 - 11:15 | Er6ffnung

Dr. Jorg Richstein, ACHSE und Dr. Cornelia Zeidler, AG Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG ZSE)

11:15-11:25 | GruBwort
Eva Luise Kohler, Schirmherrin der ACHSE

11:25 - 11:40 | Impulsvortrag

Sabine Weiss, Parlamentarische Staatssekretarin beim Bundesminister fur Gesundheit

11:40 - 11:55 |

Folker Quack, Birgit Hardt und Dario, von Tay-Sachs und Sandhoff betroffene Familie

Hand in Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoff in Deutschland e. V.

1M:55-12:10 |
Dr. Jorg Richstein (ACHSE): Politisches Statement der ACHSE

12:10-12:30 |

Yann le Cam (EURORDIS): A European vision for better healthcare for people with rare diseases

12:30 -13:30 | Podiumsdiskussion

« Dr. Kirsten Kappert-Gonther, MdB, Biindnis 90/Die Griinen

« Yann le Cam, EURORDIS — Rare Diseases Europe

e Mirjam Mann, ACHSE

« Prof. Dr. Annette Griiters-Kieslich, Universitatsklinikum Heidelberg
« Dr.Bernhard Egger, GKV-Spitzenverband

Es moderiert: Raiko Thal, Journalist und Fernsehmoderator beim rbb (Rundfunk Berlin Brandenburg)

13:30 -15:00 | Mittagessen — Poster Session




Themenblock 1- Diagnose

Die diagnostischen Maglichkeiten haben sich in den letzten Jahren rasant entwickelt. Dennoch deutet bisher wenig darauf hin,
dass Seltene Erkrankungen in Deutschland schneller und besser diagnostiziert werden als bislang. Noch immer warten betroffene
Menschen im Schnitt bis zu sieben Jahre auf eine richtige Diagnose. Die Wege dahin sind leidvoll und weit. Selbst wenn noch keine
Behandlung maglich ist, ist es fur die meisten Betroffenen und inre Krankheitsbewaltigung enorm wichtig, zu erfahren, woran sie
leiden.

Die vom Innovationsfonds geférderten Projekte TRANSLATE-NAMSE und ZSE-DUO setzen hier an. Sie haben den Anspruch,
innovative diagnostische Versorgungspfade zu validieren, die in die Regelversorgung Gberflhrt werden kénnen. Dabei sollte auch
Next Generation Sequencing sinnvoll eingesetzt werden. Wir erdrtern, welche enormen Maglichkeiten dieser diagnostische Ansatz
mittlerweile bietet und welche Herausforderungen er stellt.

Nachdem uns prasentiert wurde, wie man dank einer Interdisziplindren Sprechstunde flir Patienten ohne Diagnose oder mit Hilfe
von Diagnosetools schneller zu einer richtigen Diagnose gelangen kann und welche Chancen uns die Medizininformatik-Initiative
bietet, werden wir darlber diskutieren, welche MaBBnahmen ergriffen werden mussen, damit sich die Wege zu einer richtigen
Diagnose in Zukunft grundsatzlich verkirzen.

15:00 -15:15 | Warum ist die Diagnosestellung so wichtig?
Sandra Mdsche, Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e. V. (EAS)

15:15-15:30 | Etablierte Diagnosewege der Innovationsfondsprojekte TRANSLATE-NAMSE und ZSE-DUO
Prof. Dr. Heiko Krude, Berliner Centrum fir Seltene Erkrankungen (BCSE)

15:30 - 15:45 | Interdisziplindre Sprechstunde fiir Patienten ohne Diagnose (InterPoD)
Dr. Christiane Stieber, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Bonn

15:45 - 16:00 | Padiatrische Patienten ohne Diagnose — Stand der Exomdiagnostik
Prof. Dr. Stefan Mundlos, Charité Berlin

16:00 - 16:15 | Find Zebra, Dr. Google, Big Data — Wie kann die Digitalisierung bei der Diagnostik Seltener Erkrankungen helfen?
Dr. Tobias Miiller, Zentrum flr unerkannte und seltene Erkrankungen (ZusE), Universitatsklinikum Marburg

16:15 - 17:00 | Kaffeepause

17:00 -17:15 | ,,Genome First“ Diagnostik in der Regelversorgung - Ist das die Zukunft?
Prof. Dr. Olaf RieB, Universitatsklinikum Tubingen

17:15 -17:30 | Chancen der Medizininformatik-Initiative fiir Patienten mit Seltenen Erkrankungen
Sebastian C. Semler, TMF — Technologie- und Methodenplattform flr die vernetzte medizinische Forschung e. V.

17:30 -18:30 | Diskussionsrunde: Was muss sich verbessern, damit der Weg zur Diagnose in Zukunft kiirzer wird?
e Sandra Mosche, EAS

o Prof. Dr. Heiko Krude, BCSE

 Prof. Dr. Olaf RieB, Universitatsklinikum Tubingen

« PD Dr. Martin Miicke, ZSE Bonn und niedergelassener Arzt

Es moderiert: Dr. Jorg Richstein, Vorsitzender ACHSE e. V. und Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V.

19:00 - 22:00 Uhr | Abendveranstaltung ,,15 Jahre ACHSE — Wir geben den Seltenen eine Stimme.”



PROGRAMM 27. SEPTEMBER

Freitag, 27. September 2019
Themenblock 2 — Zugang zu guten Arzneimitteln

Die europaische Orphan-Drug-Verordnung hat dazu geflihrt, dass deutlich mehr Medikamente flr Seltene Erkrankungen
entwickelt und zugelassen werden, als in der Vergangenheit. Neue genetische Therapieansdtze und der zunehmende Fokus

der pharmazeutischen Industrie auf seltene Krankheiten versprechen mehr Patientinnen und Patienten Hoffnung auf eine
therapeutische Versorgung. Der — gew(inschte — Erfolg ruft allerdings bei Kostentrdgern europaweit Sorgen vor einer ungeziigelten
Kostenzunahme hervor. Verbunden mit den Schwierigkeiten, fir Orphan Drugs gute Evidenzen zu generieren, gibt es in Europa
Bestrebungen, die Nutzenbewertungen gemeinsam vorzunehmen. Fakt ist: Den etwa 8.000 Seltenen Erkrankungen stehen derzeit
lediglich rund 120 Medikamente mit Orphan-Drug-Status gegentber.

In Themenblock 2 wollen wir den Sachstand aus Perspektive von Patientenseite, Gesundheitswesen und Industrie beleuchten.
Wir wollen gemeinsam diskutieren, wie wir sicherstellen, dass in Zukunft mehr Medikamente flr die zahlreichen Betroffenen der
unzahligen Erkrankungen verflgbar, deren Nutzen zugleich bestmdglich gesichert und die Kosten volkswirtschaftlich vertretbar
sind.

09:00 - 09:15 | Gute Arzneimittel aus Sicht von Patienten mit Seltenen Erkrankungen am Beispiel der Mukoviszidose:
Bediirfnisse, Mitwirkung, Zugang und Preise
Stephan Kruip, Mukoviszidose e. V.

09:15-09:30 | Zulassung von Orphan Drugs
Dr. Frauke Naumann-Winter, Bundesinstitut flr Arzneimittel und Medizinprodukte

09:30 - 09:45 | Evidenzanforderung fiir die Nutzenbewertung: Warum bedarf es einer Datenerhebung nach Marktzugang?
Dr. Antje Behring, Gemeinsamer Bundesausschuss

09:45 -10:00 | Datenerhebung nach Zulassung - Chancen und Herausforderungen aus Sicht der Industrie
Martina Ochel, Sanofi-Aventis

10:00 -10:15 | Ist der Zugang zu Orphan Drugs fiir Patienten in Deutschland in Gefahr?
Mirjam Mann, ACHSE

10:15-10:30 | Innovativitdt und Bezahlbarkeit: Wo geht die Reise hin und wer halt die Balance?!
PD Dr. Thorsten Wolf, Pronova BKK

10:30 - 11:00 | Diskussionsrunde: Wie stellen wir sicher, dass gute Arzneimittel entwickelt werden?
o Stephan Kruip, Mukoviszidose e. V.

« Dr. Markus Frick, Verband der forschenden Pharma-Unternehmen in Deutschland

e Mirjam Mann, ACHSE

o Dr. Frauke Naumann-Winter, Bundesinstitut flir Arzneimittel und Medizinprodukte

o Dr. Antje Behring, Gemeinsamer Bundesausschuss

o PD Dr. Thorsten Wolf, Pronova BKK

Es moderiert: Dr. Albrecht Kloepfer, Publizist und Politikberater

11:00 - 11:30 | Kaffeepause



Themenblock 3 — Zentren

35 Zentren fur Seltene Erkrankungen haben sich mittlerweile in Deutschland etabliert oder neu gegriindet. Sie beherbergen
Spezialisten vieler Fachrichtungen und haben es sich zur Aufgabe gemacht Seltene Erkrankungen addquat zu behandeln, sie
zu erforschen, sich zu vernetzen, Wissen zu biindeln und es zugdnglich zu machen. Parallel dazu haben die Kriterien fir die
Europaischen Referenznetzwerke (ERN) zu einer offiziellen Anerkennung von mehr als 120 ERN-Zentren in Deutschland geflhrt,
denen damit die Expertise fir eine spezifische Krankheitsgruppe bescheinigt wird.

Dies ist eine Entwicklung, die zu begriiBen wére, die jedoch bei Weitem nicht zufriedenstellend ist. Das Nationale Aktionsbiindnis fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) hatte sich fir die Etablierung von kompetenten, qualitdtsgepriiften und finanziell
sichergestellten Referenz-, Fach- und Kompetenzzentren fir Seltene Erkrankungen in Deutschland ausgesprochen. Dieses Ziel ist
nicht erreicht. Bis heute gibt es keine zertifizierte flschendeckende Struktur aus A-, B- und C-Zentren.

Wahrend nun die ersten Krankenhduser zwar einen Zuschlag flir die besonderen Aufgaben ihrer Zentren erhalten, sind die
deutschen ERN-Zentren weder finanziert, noch an die nationalen Strukturen angebunden. Aktuell werden die Kriterien fir die
Zentrenzuschldge gemaB § 136¢ SGB V i.V.m § 2 Krankenhausentgeltgesetz erneut definiert — nun vom G-BA. Dieser legt dazu
Qualitdtsanforderungen und besondere Aufgaben flir Zentren fest.

Unsere Expertinnen und Experten in Themenblock 3 sollen Licht ins Dunkel bringen und zur Kl8rung der groBen Frage beitragen: Wie
koénnen die teils gegenldufigen, teils komplementaren Entwicklungen zu (i) Definition der Zentren mit Fokus auf eine hochqualitative
vernetzte Versorgung der Patientinnen und Patienten und (ii) auskdmmlicher Finanzierung der Zentren zusammengebracht werden?

11:30 - 11:45 | Vision fiir eine vernetzte Versorgung
Anke Widenmann-Grolig, KEKS e. V.

11:45 -12:00 | Das NAMSE-Zentrenmodell - Ziele, Kriterien, Zertifizierung
Dr. Miriam Schlangen, Nationales Aktionsbindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

12:00 - 12:15 | Was leisten die Zentren fiir Seltene Erkrankungen zurzeit?
Prof. Dr. Helge Hebestreit, ZSE Wiirzburg

12:15 -12:30 | Europaische Referenznetzwerke (ERN) - Mehrwert fiir die Versorgung der Patienten mit Seltenen Erkrankungen
in Deutschland
Dr. Holm GraeBner, ZSE Tibingen

12:30 - 12:45 | Kodieren von Seltenen Erkrankungen — Chancen und Herausforderungen fiir Versorgung und Epidemiologie
Kurt Kirch, Deutsches Institut fur Medizinische Dokumentation und Information

12:45 -13:00 | Der se-atlas - Eine Plattform zur Darstellung von Zentren, Experten und Selbsthilfe
Dr. Holger Storf, Medical Informatics Group, Universitatsklinikum Frankfurt

13.00 -14:00 | Mittagspause

14:00 - 14:15 | Hat die Ambulante Spezialfacharztliche Versorgung (ASV) fiir Seltene noch eine Zukunft oder was miisste sich
andern?
Sonja Froschauer, Bundesverband ambulante spezialfacharztliche Versorgung e. V.

14:15 - 14:30 | Welche Mdglichkeiten der Finanzierung gibt es - Chancen und Herausforderungen?
Ralf Heyder, Verband der Universitatsklinika Deutschlands

14:30 - 14:45 | Wie kann die Finanzierung der Zentren sichergestellt werden?
Johannes Wolff, GKV-Spitzenverband

14:45 -15:30 | Diskussionsrunde — Wie wird Qualitat finanziert?

« Anke Widenmann-Grolig, KEKS e. V.

« Ralf Heyder, Verband der Universitatsklinika Deutschlands (VUD)

« Geske Wehr, ACHSE

« Johannes Wolff, GKV-Spitzenverband

« Sonja Froschauer, Bundesverband ambulante spezialfacharztliche Versorgung e. V.

15:30-16:00 | Abschluss
Geske Wehr, ACHSE und Dr. Holm GraeBner ZSE Tubingen

Es moderiert: Prof. Dr. Heiko Krude, Direktor des Berliner Centrum fur Seltene Erkrankungen (BCSE)
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REFERENTEN

Dr. Antje Behring
Gemeinsamer Bundesausschuss

Dr. Antje Behring ist seit dem Jahr
2011 als Referentin in der Abteilung
Arzneimittel der Geschaftsstelle des
Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) tatig. Seit April 2018
ist sie in der Abteilung Arzneimittel Kommissarische Abtei-
lungsleitung flr den Bereich ,,AMNOG*. Von 2009 bis 2011 war
sie als beratende Apothekerin bei der Barmer Ersatzkasse in
Bayern tatig. Vor ihrem Pharmaziestudium und der Promo-
tion arbeitete sie als Physiotherapeutin im ambulanten und
stationaren Bereich.

Dr. Bernhard Egger
GKV-Spitzenverband

Dr. med. Bernhard Egger MA
studierte Medizin und Sozialwissen-
schaften in Dusseldorf. Es folgte
die Weiterbildung zum Arzt fir Hautkrankheiten, Allergologie
und Psychotherapie an den Universitatskliniken Dusseldorf
und Gottingen. Ab 1995 war er beim AOK-Bundesverband,
zundchst als beratender Arzt in der Abteilung ambulante Ver-
sorgung, ab 2003 als Leiter des Stabsbereichs Medizin tatig.
Seine Arbeitsschwerpunkte waren: Methodenbewertung im
Gemeinsamen Bundesausschuss, Medizinische Grundlagen
der Disease-Management-Programme. Seit Oktober 2009 ist
Dr. Egger Leiter der Abteilung Medizin beim GKV-Spitzenver-
band, mit dem Arbeitsschwerpunkt Methodenbewertung und
Qualitatssicherung.

Dr. Markus Frick
Verband Forschender Arzneimittel-
hersteller e. V.

Dr. med. Markus Frick ist seit Sep-
tember 2012 als Geschéftsfuhrer
fur Markt und Erstattung im vfa tatig und dort verantwortlich
flr die Themenfelder HTA & Nutzenbewertung, Pricing und
Market Access. Der Internist und Gesundheitswissenschaftler
arbeitete zwolf Jahre an den Universitdten Bonn und Dissel-
dorf Uberwiegend im Bereich der Hdmato-Onkologie. 2001
wechselte er als Leiter der Abteilung Medizin zur Westdeut-
schen Brust-Centrum GmbH. 2003 trat er bei der Aventis
Pharma Deutschland GmbH ein und bekleidete dort ver-
schiedene Funktionen; zuletzt leitete er die Abteilung Market
Access, Evidenzbasierte Medizin und Gesundheitsékonomie
bei Sanofi-Aventis Deutschland GmbH.

Sonja Froschauer
Bundesverband ambulante spezial-
facharztliche Versorgung e. V.

‘ 4 Seit 2011 ist Sonja Froschauer

, Partnerin und Geschaftsfuhrerin der
LIBERTAMED GmbH. Von 2011 bis 2017 war Sonja Froschauer
zudem Geschéftsfuhrerin des Bundesverbandes ambulante
spezialfacharztliche Versorgung e. V., seit 2017 leitet sie
den Verband als geschéaftsfiihrender Vorstand. Seit Anfang
2018 flihrt Sonja Froschauer zudem die Geschafte der BDRh
Service GmbH. Seit Januar 2019 betreut das Team der Liber-
tamed die Geschéftsstelle des Berufsverbands Deutscher
Rheumatologen e. V. (BDRh) und Sonja Froschauer fungiert
als Geschaftsfuhrerin. Dariber hinaus leitet sie als Vorstand
die Cystinose Stiftung.

Dr. Holm GraeBner
Zentrum fur Seltene Erkrankungen
Tubingen

Dr. Holm GraeBner ist seit der Grin-
dung im Jahr 2010 Geschaftsfuhrer
des Zentrums fir Seltene Erkrankungen Tibingen. Seither
wurden in Tubingen Versorgungspfade und Versorgungs-
strukturen flr Patienten mit Seltenen Erkrankungen etabliert,
innovative Infrastrukturen wie die Fortbildungsakademie flr
Seltene Erkrankungen und das Therapieforschungszentrum
aufgebaut sowie Forschungs- und Versorgungsnetzwerke
erfolgreich koordiniert. Das Tubinger Zentrum fir Seltene
Erkrankungen zeichnet sich durch eine enge Vernetzung

von Forschung und Versorgung auf lokaler, deutscher und
europdischer Ebene aus. Holm GraeBners Funktionen als
Koordinator des Europaischen Referenznetzwerkes flr
Seltene Neurologische Erkrankungen und als Koordinator des
Europaischen Flaggschiff-Forschungsprojektes ,,Solve-RD.
Solving the Unsolved Rare Diseases* sind Ausdruck dieser
gelungenen Vernetzung.

Prof. Dr. Annette Griiters-Kieslich
Universitatsklinikum Heidelberg

Prof. Dr. Annette Griters-Kieslich
kampft seit 40 Jahren am Kranken-
bett, in Labor, Horsaal und Hoch-
schulverwaltung fur eine bessere medizinische Versorgung
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Die Uberzeugung,
dass jeder Mensch, unabhangig von seiner Diagnose, das
gleiche Recht auf Gesundheit hat und Kindern durch eine
frihe Diagnose und eine zielgerichtete Therapie ein schein-
bar auswegloses Schicksal erspart bleiben kann, treibt sie
seit Studientagen an. Als forschungsorientierte Kinderarztin
arbeitete sie von 1980 bis 1998 zunachst als Hochschulassis-



tentin, dann als Oberarztin an der Kinderklinik der FU Berlin.
1998 erfolgte ihre Berufung als Professorin fiir pddiatrische
Endokrinologie an die HU Berlin, wo sie mit der Leitung
mehrerer medizinischer Institute betraut wurde. Von 2008 bis
2014 war sie Dekanin der Charité Berlin. 2017 wechselte sie als
Arztliche Direktorin an das Universitatsklinikum Heidelberg.
Als Vizeprasidentin der Berlin-Brandenburgischen Akademie
der Wissenschaften und Mitglied der Leopoldina setzt sie sich
ebenso wie als Vorstandsvorsitzende der Eva Luise und Horst
Kéhler Stiftung flr die Férderung der Forschung im Bereich
der ,Seltenen“ein.

Prof. Dr. Helge Hebestreit

Zentrum fur Seltene Erkrankungen -
Referenzzentrum Nordbayern
(ZESE), Universitatsklinikum

‘ % Wirzburg

Prof. Dr. med. Helge Hebestreit koordinierte die Griindung
des Zentrums fur Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum
Nordbayern (ZESE) in Wiirzburg, zu dessen erstem Sprecher
er 2014 gewahlt wurde. Seit 2018 ist er Direktor des ZESE,
welches alle Aufgaben eines Typ A-Zentrums tbernimmt.
Prof. Dr. Hebestreit ist stellvertretender Sprecher der
Arbeitsgemeinschaft der Zentren fir Seltene Erkrankungen,
Konsortialleiter des Innovationsfond-Projekts ZSE-DUQ, in
dem u.a. elf deutsche Zentren fiir Seltene Erkrankungen

und die ACHSE zusammenarbeiten sowie Koordinator des
Netzwerkprojekts des Bayerischen Arbeitskreises Seltene
Erkrankungen BASE-Netz. Als Kinderarzt und Kinderpneumo-
loge, stellvertretender Direktor der Universitats-Kinderklinik
und Leiter des Christiane Herzog-Zentrums fiir Mukoviszidose
in Wirzburg kann er bei seiner Arbeit auf viel Erfahrung in der
Betreuung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen, der
Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe, aber auch in administra-
tiven Fragen zurtckgreifen.

Ralf Heyder
Verband der Universitatsklinika
Deutschland

o Generalsekretdr des Verbands der
Universitatsklinika Deutschlands e. V. (VUD). Der Verband
organisiert sowohl den fachlichen Austausch der Universi-
tatsklinika untereinander als auch deren politische Interes-
senvertretung. Bereits seit 2006 hatte er die Verbandsarbeit
in leitender Funktion koordiniert. Zuvor leitete er das Biro
einer im Gesundheitsausschuss tdtigen Bundestagsabgeord-
neten. Von dort wechselte er als Referent flr Grundsatzfragen
der Gesundheits- und Krankenhauspolitik auf nationaler und
EU-Ebene zur Deutschen Krankenhausgesellschaft. Ralf
Heyder gehort dem Prasidium der Deutschen Krankenhaus-
gesellschaft an. Er ist Mitglied im Leitungsteam der Koordina-

‘\ Ralf Heyder ist seit Juli 2013

tionsstelle zur Umsetzung der Medizininformatik-Initiative der
Bundesregierung. Zudem ist Ralf Heyder Vorstandsmitglied
des Dachverbands ,,Deutsche Hochschulmedizin e. V.“, der
gemeinsam vom VUD und dem Medizinischen Fakultdtentag
(MFT) gegrindet wurde

Dr. Kirsten Kappert-Gonther
Deutscher Bundestag, Buindnis 90/
Die Grinen

Dr. med. Kirsten Kappert-Gonther
studierte Humanmedizin in Marburg.
1993 schloss sie sowohl das Medizinstudium als auch die Pro-
motion ab. 2001 erhielt sie ihre Approbation als Facharztin flr
Psychiatrie und Psychotherapie, von 2002 bis 2005 leitete sie
eine psychiatrische Ambulanz, zuvor leitete sie eine Rehabi-
litationseinrichtung flr psychisch Kranke. Von 2005 bis 2017
fuhrte Kirsten Kappert-Gonther eine eigene Praxis fur Psycho-
therapie und hielt zudem Vorlesungsreihen flir Psychiatrie
und Psychotherapie an der Fachhochschule flr Kunsttherapie
in Ottersberg. Seit 2002 ist Kirsten Kappert-Gonther Mitglied
der Grinen. Von 2011-2015 war sie Mitglied der Bremischen
Blrgerschaft und Sprecherin fur Gesundheits-, Religions- und
Kulturpolitik. Von 2015-2017 wurde sie zudem zur stell-
vertretenden Fraktionsvorsitzenden. Seit 2017 ist Kirsten
Kappert-Gonther Mitglied des Deutschen Bundestages und
Sprecherin fur Gesundheitsférderung wie auch Sprecherin flr
Drogenpolitik. Kirsten Kappert-Gonther ist verheiratet und hat
zwei Kinder.




Eva Luise Kdhler

Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) e. V.,

Eva Luise und Horst Kdhler Stiftung
fir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen

Eva Luise Kdéhler war als Lehrerin an verschiedenen Grund-
und Férderschulen tatig und Ubernahm bereits wahrend der
Amtszeit ihres Mannes, Prof. Dr. Horst Kohler, als Bundes-
prasident der Bundesrepublik Deutschland von 2004 bis 2010,
verschiedene Ehrendmter. Seit 2005 ist Eva Luise Kéhler
Schirmherrin der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE) e. V. In vielen Begegnungen hat sie miterlebt, was es
fir Menschen bedeutet, wenn sie oder ihre Angehdrigen von
einer chronischen seltenen Erkrankung betroffen sind. Mit
enormem Engagement und groBer Uberzeugungskraft setzt
sie sich seither flr die Waisen der Medizin ein. Ein wichtiger
Baustein ihres vielfaltigen Engagements ist dabei die Eva
Luise und Horst Kohler Stiftung fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen, die seit 2006 medizinisch-wissenschaftliche
Forschung fordert. Dazu vergibt die Stiftung Forschungs-
gelder und Stipendien, veranstaltet regelmaBig Symposien
und verleiht in enger Kooperation mit der ACHSE mit dem Eva
Luise Kohler Forschungspreis fiir Seltene Erkrankungen eine
der renommiertesten Auszeichnungen in diesem Forschungs-
bereich.

Prof. Dr. Heiko Krude

Berliner Centrum fir Seltene Erkran-
kungen, Institut flr Experimentelle
Padriatrische Endokrinologie

Prof. Dr. med. Heiko Krude studierte
Medizin in Freiburg und Berlin und promovierte am Institut fur
Experimentelle Pathologie Innsbruck in Osterreich. Von 1995
bis 2003 war er Assistenzarzt in der Kinderklinik der Medizi-
nischen Fakultat der FU Berlin, 2003 Facharzt fur Padiatrie.
2004 habilitierte er an der medizinischen Fakultat der Charité
- Berlin und tragt seit 2009 die Zusatzbezeichnung ,Padiatri-
sche Endokrinologie und Diabetologie®. Von 2009 bis 2013 war
Heiko Krude kommissarischer Direktor der Klinik fir Padiatrie
mit SP Endokrinologie, Gastroenterologie und Metabolismus.
Derzeit hat Heiko Krude eine W2-Professur fur Experimentelle
Padiatrische Endokrinologie inne. Der Direktor des Berliner
Centrums fir Seltene Erkrankungen an der Charité - Berlin
und Leiter des Instituts flr Experimentelle Padriatrische En-
dokrinologie leitet darliber hinaus das Innovationsfond-Pro-
jekt TRANSLATE-NAMSE. Das Versorgungsprojekt hat zum
Ziel, die Diagnose Seltener Erkrankungen zu beschleunigen,
die Versorgung Betroffener zu verbessern und letztlich
Patienten und ihren Familien eine bessere Bewaltigung ihrer
sehr schweren Erkrankungen zu ermdglichen.
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Stephan Kruip
Mukoviszidose e. V.

Stephan Kruip, von Beruf Physiker
und Patentprufer, ist Mukoviszido-
se-Patient und arbeitet seit 1991
ehrenamtlich im Vorstand des Mukoviszidose e. V., seit 2014
als Bundesvorsitzender des Vereins. Der Mukoviszidose e. V.
zahlt ca. 5.500 Mitglieder und vernetzt Patienten, Eltern,
Arzte, Therapeuten und Forscher, die sich mit dem Thema
Mukoviszidose beschaftigen. Sein Interesse gilt allen Fragen
der Therapieverbesserung inklusive Sporttherapie und
Komplementarmedizin bei Mukoviszidose. Trotz seiner Muko-
viszidose und dank hartndckigen Lauftrainings lief er bislang
dreimal die Marathonstrecke von 42 Kilometern. Stellung-
nahmen zu ethischen Fragestellungen rund um die Muko-
viszidose fuhrten 2016 zu der Berufung Stephan Kruips in den
Deutschen Ethikrat. Am 10. Juli 2019 wurde ihm das Bundes-
verdienstkreuz am Bande verliehen.

Yann Le Cam
EURORDIS - Rare Diseases Europe

4 Yann Le Cam war 1997 einer
‘ . der Griinder der europaischen

I Organisation fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen, EURORDIS — Rare Diseases
Europe, deren Geschaftsfihrer er seit 2001 ist. Zudem
hat er 2009 Rare Diseases International (RDI) initiiert.
Yann Le Cam ist Mitglied des RDI Rates und Vorsitzender
der Interessenvertretung von RDI. Er ist seit 2014
Grindungsmitglied des ,,NGO Committee for Rare
Diseases” der Vereinten Nationen, New York und Mitglied
des Vorstandes. 2016 bis 2019 war Yann Le Cam in der
Geschaftsfuhrung der European Medicines Agency
(EMA) tétig. Seine kiirzlich bekleideten Amter umfassen:
Vorsitzender IRDIRC (Therapies Scientific Committee of the
International Rare Diseases Research Consortium), 2013-2017,
Stellvertretender Vorsitzender von EUCERD (EU Committee
of Experts on Rare Diseases), 2011 — 2013 und Mitglied der
Expertengruppe zu Seltenen Erkrankungen im EU-Rat, 2014-
2017. Yann Le Cam war einer der ersten Patientenvertreter, die
ins COMP berufen wurden (Committee for Orphan Medicinal
Products, EMA). Dort war er neun Jahre tatig, sechs davon als
stellvertretender Vorsitzender. Yann Le Cam hat einen MBA
der HEC (Ecole des hautes études commerciales de Paris). Er
ist Vater von drei Tochtern, die dlteste lebt mit Mukoviszidose.




‘ Mirjam Mann
Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) e. V.

Mirjam Mann ist seit Vereinsgriin-
dung in 2004 als Geschaftsfuhrerin
der ACHSE, zunachst ehrenamtlich, bald hauptamtlich, tatig.
Mit der Ubernahme der Schirmherrschaft durch Eva Luise
Kéhler, Frau des ehemaligen Bundesprasidenten Horst Kohler,
in 2005, erfuhr ACHSE viel Rickenwind. Schnell etablierte sich
die Dachorganisation von mittlerweile mehr als 120 Patienten-
organisationen als die ,,Stimme der Seltenen“ und kann so viel
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen erreichen. Die ge-
birtige Niederlanderin und Rechtsanwaltin Mirjam Mann kann
auf zehn Jahre Berufserfahrung in Wirtschaftskanzleien und
als Justitiarin zurckblicken — zugelassen in Deutschland, den
Niederlanden und in New York. Sie ist neben der Leitung der
ACHSE-Geschaftsstelle insbesondere fiir die Netzwerkarbeit
und Projektentwicklung sowie fiir die politische Interessen-
vertretung zustandig

Sandra Mésche
Elterninitiative Apert-Syndrom und
Verwandte Fehlbildungene. V.

Sandra Mdsche ist seit vier Jahren
1. Vorsitzende der Elterninitiative
Apert-Syndrom. Mitglied im Verein ist sie, seit im Jahr 2004
ihr Sohn mit dem Apert-Syndrom zur Welt kam. Schon seit
2011 steht sie als Ansprechpartnerin fir Pflegegeld und
Behindertenausweis sowie flr Inklusion zur Verfligung. Als
Vorstandsmitglied flhrt Sandra Mésche auch Erstgespra-
che. Weiterhin kiimmert sie sich darum, dass Mediziner und
Patientenselbsthilfe besser zueinander finden und sich ver-
netzen. Sandra Mdsche hat zwei Kinder und ist als Lehrerin an
einer Berufsschule tatig.

PD Dr. Martin Miicke
Zentrum fur Seltene Erkrankungen
Bonn

PD Dr. Martin Miicke ist Sprecher
des Zentrums fur Seltene Erkran-
kungen und Leiter der Abteilung fur Seltene Erkrankungen
am Universitdtsklinikum Bonn. Ferner arbeitet er in einer
allgemeinmedizinischen Praxis, die sich auf die Behandlung
von Patienten mit Seltenen Erkrankungen und Patienten
ohne Diagnose spezialisiert hat. Als Allgemeinmediziner weif3
er, dass immer wieder Falle in der Praxis vorkommen, die
nicht nach ,,Schema F“ diagnostizier- und behandelbar sind.
Durchschnittlich dauert es sieben Jahre, bis Patienten ohne
Diagnose einen Namen flr ihre Erkrankung erhalten. In dieser
Zeit leiden diese Patienten seiner Erfahrung nach nicht nur

M-

an den Symptomen ihrer nichtdiagnostizierten und damit
nicht addquat behandelbaren Krankheit, sondern auch an den
psychischen Folgen, als ,,Simulant” oder ,,psychisch krank*
abgestempelt zu werden.

Dr. Tobias Miiller
Zentrum fur unerkannte und seltene
Erkrankungen (ZusE) Marburg

‘ ) Dr. med. Tobias Miiller studierte
“ Wirtschaftsinformatik und Medizin.
Anfang 2015 begann er seine Tatigkeit als Arzt in Weiterbil-
dung am Zentrum fir unerkannte und seltene Erkrankungen
(ZusE) bei Prof. Dr. Jargen Schafer am Universitatsklinikum
Marburg. Seit Juni 2017 leitet er die Stabsstelle Digitale Trans-
formation der RHON-KLINIKUM AG in Bad Neustadt a. d. Saale.
Den Schwerpunkt seiner Tatigkeit bildet die Auswahl, Umset-
zung und Evaluation von digitalen Strategien und Losungen
in den zentralen medizinischen Bereichen der Pravention,
Diagnose, Therapie und Nachsorge innerhalb der Kliniken

des Konzerns. Hierbei liegt ein besonderer Schwerpunkt auf
datengetriebenen Verfahren und Anwendungen.

Prof. Dr. Stefan Mundlos
Institut fir Medizinische Genetik
und Humangenetik Charité —
Universitadtsmedizin Berlin,
Max-Planck-Institut far
Molekulare Genetik Berlin

Stefan Mundlos ist Kinderarzt und Humangenetiker. Er ab-
solvierte seine klinische Ausbildung von 1986 bis 1992 an der
Universitdtskinderklinik Mainz. Es folgten Forschungsauf-
enthalte an der University of Melbourne, Australien und an
der Harvard Medical School in Boston, USA. Stefan Mundlos
habilitierte 1997 und schloss 1998 die Ausbildung zum Fach-
arzt fir Humangenetik ab. Im Jahr 2000 wurde er als Direktor
an das Institut fir Medizinische Genetik und Humangenetik an
der Charité — Universitdtsmedizin Berlin und gleichzeitig zum
Leiter einer Forschungsgruppe am Max-Planck-Institut fir
Molekulare Genetik in Berlin-Dahlem berufen. Ende 2017 wur-
de er vom Senat der Max-Planck-Gesellschaft zum Auswarti-
gen Wissenschaftlichen Mitglied bestimmt. Sein Forschungs-
schwerpunkt liegt auf der Identifikation von ursachlichen
genetischen Veranderungen bei Skelettfehlbildungen und
seltenen Knochenerkrankungen. 2006 wurde Stefan Mund-
los an die Deutsche Akademie fur Naturforscher ,Leopolding’
sowie 2014 an die Berlin-Brandenburgische Akademie der
Wissenschaften berufen. Zudem ist er seit 2017 Mitglied der
European Molecular Biology Organization (EMBO).



Dr. Frauke Naumann-Winter
Bundesinstitut fir Arzneimittel und
Medizinprodukte

Dr. rer. nat. M.Sc. Frauke Nau-

‘ mann-Winter ist seit 2013 deutsche
Delegierte beim Ausschuss fir Arzneimittel fir seltene Leiden
(Committee for orphan medicinal products - COMP), der bei
der europdischen Zulassungsbehdrde fir Arzneimittel EMA
angesiedelt ist. Der COMP entscheidet auf Antrag der Arznei-
mittelentwickler, ob Arzneimittel wahrend ihrer Entwicklung
oder nach erfolgter Zulassung den Status ,,orphan” tragen
kénnen. So ausgewiesene Arzneimittel haben vor Zulassung
Zugang zu Gebuhrenerlassen, z.B. bei wissenschaftlicher
Beratung und genieBen nach Zulassung eine 10-jhrige
Marktexklusivitdt gegenlber dhnlichen Substanzen. Fir eine
Ausweisung als ,,orphan“ miissen neben der Seltenheit der zu
behandelnden Erkrankung noch weitere Kriterien erflllt sein.
Die Molekularbiologin und Epidemiologin arbeitete auch als
klinische Assessorin im Bundesinstitut fir Arzneimittel und
Medizinprodukte bei der Bewertung von Zulassungsantragen
in der Onkologie.

Martina Ochel
Sanofi Aventis Deutschland GmbH

Martina Ochel war und ist nach ihrer
Ausbildung zur Diplom Biologin (Uni-

By versitat Dusseldorf) im Marketing &
Vertrieb bei nationalen und internationalen pharmazeutischen
Unternehmen (MSD, Merz & Co., Abbott GmbH) tatig gewesen.
2003 begann sie als Abteilungsleiterin fir Seltene Erkrankun-
gen bei Genzyme, einem Biotechnologie Unternehmen und
Pionier fur die Entwicklung von Orphan Drugs. Seit dieser Zeit
engagiert sich Martina Ochel fiir die Entwicklung und Verbes-
serung von Therapien bei Seltenen Erkrankungen. 2012 wurde
Genzyme vom franzésischen Konzern Sanofi ibernommen.
Als Geschaftsfihrerin bei Sanofi verantwortet sie heute neben
dem Bereich fur Seltene Stoffwechsel- und Bluterkrankungen,
die Neurologie, Onkologie und Immunologie. Martina Ochel
istim Vorstand des VfA Bio und Leiterin der Arbeitsgruppe
,0rphan Drugs“im VfA Bio. Sie engagiert sich als Spruch-
richterin beim FSA und ist im Vorstand des Deutschen Gender
Netzwerks von Sanofi aktiv.

-
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Folker Quack, Birgit Hardt und
Dario

Hand in Hand gegen Tay-Sachs und
Sandhoff in Deutschland e. V.

Folker Quack und Birgit Hardt
griindeten im Januar 2015 den Verein Hand in Hand

gegen Tay-Sachs und Sandhoff in Deutschland e. V.

Die GM-2-Gangliosidosen Tay-Sachs und Sandhoff sind
neurodegenerative Stoffwechselstérungen. Betroffene
Kinder werden scheinbar gesund geboren, verlieren nach

und nach alle motorischen und kognitiven Fahigkeiten

und mussen viel zu frih sterben. Je spater die Krankheit
ausbricht, desto langsamer ist ihr Verlauf. Der gemeinsame
Sohn der Vereinsgriinder, Dario, leidet an juvenilem Morbus
Sandhoff. Seine Eltern wollten sich mit der Aussage von
Arzten, wahrscheinlich niemals eine andere betroffene
Familie kennen zu lernen, nicht abfinden. Heute vertritt der
Verein tGber 30 betroffene Familien in Deutschland und dem
deutschsprachigen Ausland, die sich regelmaBig treffen. 2019
werden die GM-2-Gangliosidosen erstmalig in Europa in eine
klinische Studie aufgenommen. Folker Quack arbeitet als
Redakteur, Birgit Hardt als Softwareberaterin.

Dr. Jorg Richstein

Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) e. V.,
Interessengemeinschaft Fragiles-X
e. V.

Nach dem Studium der Mathematik promovierte Jorg
Richstein an der Universitat GieBen und wechselte danach

an die Dalhousie University im kanadischen Halifax. Dort
wurde bei seinem Sohn im Alter von 15 Monaten ,,Fragiles-X
Syndrom®, ein seltener Gendefekt, diagnostiziert. Noch von
Kanada aus erfolgte ein Beitritt zur Interessengemeinschaft
Fragiles-X e. V. Zurtick in Deutschland arbeitete Jorg Richstein
aktiv in der Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V. mit und
wurde in 2009 zu deren Vorsitzendem gewahlt. Seit 2008

ist Jorg Richstein im Vorstand der ACHSE tétig, seit 2016 als
Vorstandsvorsitzender. Dr. Jorg Richtstein liegt es besonders
am Herzen, dass Menschen mit Seltenen Erkrankungen in
allen Lebenslagen die Unterstitzung erfahren, die flr ein
gluckliches Leben erforderlich ist.



Prof. Dr. Olaf Rie3

Institut flr Medizinische Genetik
und Angewandte Genomik und
Zentrum fur Seltene Krankheiten am
Universitatsklinikum Tibingen

Prof. Dr. RieB ist Professor fiir Medizinische Genetik, Direk-

tor des Instituts fir Medizinische Genetik und Angewandte
Genomik sowie Griinder und geschaftsfiihrender Direktor

des Zentrums fur Seltene Krankheiten in Tabingen. Er verfigt
uber mehr als 20 Jahre Erfahrung in der klinischen Genetik
und der Erforschung genetisch bedingter Erkrankungen. Olaf
Rief ist/war Koordinator zahlreicher international und national
finanzierter Konsortien wie EUROSCA, TECHGENE, Neuromics
und SOLVE-RD. Er ist flr zahlreiche Gremien beratend tatig,
z.B. im Nationalen Aktionsbundnis fur Seltene Erkrankungen
(NAMSE) und er ist Mitglied des Vorstands des International
Rare Disease Research Consortium IRDIRC. Er war mehrere
Jahre Vorstandsmitglied der Studienabteilung Neurowissen-
schaften der Deutschen Forschungsgemeinschaft (DFG) und
assoziiertes Mitglied der Gendiagnostik-Kommission des Bun-
desministeriums fir Gesundheit (BfG). Er ist aktives Mitglied
von drei Europadischen Referenznetzwerken (ERNS).

Dr. Holger Storf

Medical Informatics Group und
Datenintegrationszentrum am
Universitatsklinikum Frankfurt

. Dr. Holger Storf leitet seit ihrer
Grindung 2016 die Medical Informatics Group (MIG) und seit
2018 das Datenintegrationszentrum am Universitatsklinikum
Frankfurt. Mit dem Fokus auf der Konzeption, Entwicklung
und Fortflhrung verschiedener Projekte des Nationalen
Aktionsplans fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(se-atlas, ZIPSE, OSSE) und der Mitarbeit in europadischen
Projekten zur Vernetzung und Unterstitzung der Experten
fur Seltene Erkrankungen, versucht die MIG IT-Lésungen fur
Seltene Erkrankungen bereitzustellen. Im MIRACUM-Projekt
der Medizininformatik-Initiative des BMBF entwickelt die MIG
eine Lésung, welche basierend auf Versorgungsdaten, die
Diagnosefindung bei Seltenen Erkrankungen unterstitzt.
Vor seinem Engagement in Frankfurt war Holger Storf in
angewandten Medizininformatik-Projekten am IMBEI an

der Universitatsmedizin Mainz und am Fraunhofer IESE in
Kaiserslautern tatig. Er hat 2013 seine Promotion an der
Universitat Heidelberg abgeschlossen.
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Dr. Miriam Schlangen
Nationales Aktionsbindnis
fur Menschen mit Seltenen
Erkrankungen NAMSE

Dr. Miriam Schlangen ist seit

2010 als Leiterin der Geschaftsstelle des NAMSE tatig. Das
NAMSE hat im August 2013 einen Nationalen Aktionsplan fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen verdffentlicht. Seit
2013 wird die Umsetzung der vorgeschlagenen Manahmen
begleitet.

Sebastian C. Semler

TMF - Technologie- und Methoden-
plattform flr die vernetzte
medizinische Forschung

Der Arzt Sebastian Claudius Semler
ist seit 2004 wissenschaftlicher Geschaftsfuhrer der gemein-
nutzigen Dachorganisation TMF — Technologie- und Metho-
denplattform fur die vernetzte medizinische Forschung e. V.
In dieser Funktion ist er etwa Mitglied des Beirates der
Gematik und leitet die Koordinierungsstelle der Medizin-
informatik-Initiative (Mll) des Bundesministeriums fr Bildung
und Forschung (BMBF). Dartiber hinaus ist Semler seit vielen
Jahren in unterschiedlichen nationalen und internationalen
Fachinitiativen und Standardisierungsgremien aktiv, etwa ak-
tuell als ehrenamtlicher Geschéftsfihrer von IHE Deutschland.
Zuvor Ubte er auch eine Lehrtatigkeit an der Freien Universitat
Berlin beziehungsweise der Charité Berlin aus.

a Dr. Christiane Stieber
Zentrum fur Seltene Erkrankungen
Bonn

Dr. Christiane Stieber ist seit Grin-
dung des Zentrums flr Seltene Er-
krankungen Bonn (ZSEB) 2011 als dessen Koordinatorin tatig.
Gemeinsam mit dem langjdhrigen Leiter des ZSEB, dem Neu-
rologen Professor Thomas Klockgether, rief sie bereits kurz
nach der Griindung des ZSEB die Interdisziplindre Kompetenz-
einheit fur Patienten ohne Diagnose (InterPoD) ins Leben, die
durch die Forderung der Robert Bosch Stiftung seit 2014 als
Anlaufstelle fur Patienten ohne Diagnose zur Verfligung steht.
Durch die Mitarbeit von Studierenden der Medizin bei der
Bearbeitung der oft sehr umfangreichen Patientenunterlagen
leistet InterPoD einen wichtigen Beitrag zur Ausbildung junger
Arzte. Sie werden fiir Seltene Erkrankungen sensibilisiert

und geschult, diese als vielfaltige Ursache von Beschwerden
zu erkennen, sodass die Wege zur Diagnose klrzer werden
koénnen. Christiane Stieber ist Biologin und seit zehn Jahren
auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen tatig.



Geske Wehr

Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) e. V.,

EURORDIS - Rare Diseases Europe,
Selbsthilfe Ichthyose e. V.

Die Geburt ihres Sohnes 1996 mit einer lamelldren

Ichthyose brachte Geske Wehr 1997 zur Selbsthilfe

Ichthyose e. V. Hier engagiert sie sich seither besonders

in der Betroffenenberatung und hat sich der Organisation

von Seminaren verschrieben. In 2010 war die ,Vollzeit-
Ehrenamtlerin“ an der Griindung des Europ3ischen Netzwerks
flr Ichthyose e. V. beteiligt, dessen Geschéaftsflihrerin sie

bis heute ist. 2013 wurde sie zudem in den Vorstand von
EURORDIS - Rare Diseases Europe gewahlt und ist dort seit
2017 als General Secretary tatig. Seit 2016 ist sie auBerdem
stellvertretende Vorsitzende der ACHSE und treibt, dank ihrer
vielfaltigen grenzubergreifenden Expertise, die Etablierung
der Europaischen Referenznetzwerke ERN auf nationaler
Ebene mafBgeblich mit voran.

Sabine Weiss
Bundesministerium fur Gesundheit

Nach dem Abitur und dem Studium
der Rechtswissenschaften an der

‘ Ruhruniversitdt Bochum arbeitete
Sabine Weiss ab 1989 als Rechtsanwaltin in Duisburg-Ham-
born und spater in Dinslaken. Von 1999 bis 2009 war sie direkt
gewahlte Blrgermeisterin der Stadt Dinslaken. 2009 wurde
sie direkt flr den Wahlkreis Wesel | in den Deutschen Bundes-
tag gewahlt. Seit 2014 war sie stellvertretende Vorsitzende
der CDU/CSU-Fraktion. Am 15. Marz 2018 wurde Sabine Weiss
zur Parlamentarischen Staatssekretarin beim Bundesminister
fur Gesundheit ernannt. Sabine Weiss ist seit 1980 Mitglied
der CDU, zunachst als Vorsitzende des Duisburger CDU-Orts-
verbandes Obermarxloh und als stellvertretende Vorsitzende
der Frauen Union Duisburg. Seit 1989 war sie Fraktionsvor-
sitzende im Hamborner Rathaus, ebenfalls von 1989 bis 1998
Mitglied der Bezirksvertretung Hamborn und dort Vorsitzende
der CDU-Fraktion. 1998 erfolgte der Wechsel zur CDU Dins-
laken. 2010 bis 2016 war Sabine Weiss Vorsitzende der Frauen
Union im Kreisverband Wesel. Von 2012 bis 2018 war sie Mit-
glied im Bundesvorstand der CDU, seit 2016 Kreisvorsitzende
der CDU im Kreis Wesel.
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Anke Widenmann-Grolig

KEKS e. V. — Patientenorganisation
flr Menschen mit kranker Speise-
réhre

Anke Widenmann-Grolig ist
geschaftsfihrender Vorstand von KEKS e. V. und leitet das
bundesweit tatige KEKS-Familienzentrum. Seit der Griindung
in 2011 ist sie Vorstandsmitglied bei EAT e. V., dem weltweiten
Zusammenschluss von nationalen Selbsthilfegruppen fir die
seltene angeborene Speiserdhrenfehlbildung Osophagus-
atresie. Sie ist europdische Patientenvertreterin fur Seltene
Erkrankungen der Speiserdhre in ERNICA. Hier leitet sie
gemeinsam mit anderen Patientenvertretern u.a. die Arbeits-
gruppe ,,Patient Journey Osophagusatresie“ National arbeitet
sie intensiv im Aktionsnetzwerk fiir seltene angeborene
Fehlbildungen AsaF mit und wirbt aktiv auf politischer Ebene
fur die Umsetzung von Mindestmengen- und Strukturkriterien
fur die Neugeborenen Chirurgie. Anke Widenmann-Grolig ist
Mutter eines 20-jahrigen Sohnes, der mit einer seltenen Form
der Osophagusatresie geboren ist.

PD Dr. Thorsten Wolf
pronova BKK

PD Dr. Thorsten Wolf leitet das
Fachreferat Arzneimittel der
pronova BKK, eine der groBten
Betriebskrankenkassen mit ca. 670.000 Versicherten.
Neben dem Thema Arzneimittel beschaftigen ihn
zahlreiche Querschnittsaufgaben, die unterschiedliche
Bereiche miteinander vernetzen. Dazu gehort das
Innovationsfondsprojekt ,,MAMBO* fir multimorbide
Menschen sowie die Themenfelder Versorgungsanalyse
und —entwicklung. Thorsten Wolf ist Mitglied im Thinktank
der HealthCareFuturists und Lehrbeauftragter am Institut
fur Gesundheitsforschung und Bildung der Universitat
Osnabrick. Nach dem Abschluss seines Studiums mit
dem Schwerpunkt Molekularbiologie 1991 orientierte

er sich bereits in der Endphase des Studiums hin zur
anwendungsorientierten experimentellen Pharmakologie
und Toxikologie mit dem Schwerpunkt der Entwicklung
von Alternativen zu Tierversuchen. In diesem Fachgebiet
erfolgten dann auch Promotion und Habilitation. Die Tatigkeit
fur die BKK begann im Jahr 2004.



Johannes Wolff
GKV-Spitzenverband

Johannes Wolff ist Referatsleiter
Krankenhausvergltung im GKV-
: Spitzenverband. 1999 bis 2003

studierte er Volkswirtschaftslehre an der Christian-
Albrechts-Universitat zu Kiel, Abschluss Dipl.-Volkswirt.
2004 bis 2008 war er Referent und Referatsleiter im AOK-
Bundesverband. 2008 bis 2009 Referent in der Abteilung
Krankenhauser im GKV-Spitzenverband. Seit 2010 ist er
Referatsleiter Krankenhausvergltung in der Abteilung
Krankenhduser im GKV-Spitzenverband.

Dr. Cornelia Zeidler
Arbeitsgemeinschaft der Zentren
fur Seltene Erkrankungen,

Severe Chronic Neutropenia Inter-
national Registry in Europa

Bereits wahrend ihrer Facharztausbildung bildeten die
Seltenen Erkrankungen einen Forschungsschwerpunkt von
Dr. med. Cornelia Zeidler, den die Kinderarztin mit der Leitung
des Severe Chronic Neutropenia International Registry
(SCNIR) in Europa und der Koordination des BMBF geftrderten
Netzwerkes zu Angeborenen Blutbildungsstérungen weiter
ausbaute. Als Mitglied in der Rare Disease Task Force der

EU, spater EUCERD, war sie an der Entwicklung der EU-
Ratsempfehlung Seltene Erkrankungen und als Leiterin der
NAMSE-Arbeitsgruppe ,Wege zur friihzeitigen Diagnose“

an der Erstellung des Nationalen Aktionsplanes fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen beteiligt. 2011 war sie
Grindungsmitglied des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen
der Medizinischen Hochschule Hannover (ZSE-MHH) und
leitet aktuell das Projekt ZSE-DUO an der MHH. Seit der
Grlindung der Arbeitsgemeinschaft der Zentren flr Seltene
Erkrankungen (AG-ZSE) in 2014 setzt sie sich als Sprecherin
fiir die Interessen der Zentren flr Seltene Erkrankungen und
die Verbesserung der Versorgung von Patienten mit Seltenen
Erkrankungen ein.

Wir danken unseren Referentinnen und Referenten fiir
ihre Beitrage und ihre Zeit.
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POSTERAUSSTELLUNG

Donnerstag | 13:30 - 15:00 Uhr | Poster Session

Freitag | 16:00 Uhr | Preisverleihung

Die Posterausstellung ist wadhrend der gesamten NAKSE zuganglich. In der Poster Session am Donnerstag
werden die Autoren zudem ihre Poster prgsentieren. Die Preisverleihung findet am Ende der Konferenz am
Freitag statt. Die Programmkommission sowie ein Vertreter des Sponsors der Posterausstellung Kyowa
Kirin wird das Poster mit dem innovativsten Konzept kiren.

Themenblock S | Sonstige

S1]| ,,Stiftungsprofessur fiir Versorgungsforschung bei
Seltenen Erkrankungen im Kindesalter*

Die Diagnose einer Seltenen Erkrankung im Kindesalter kann
besondere Herausforderungen fir die erkrankten Kinder und die
Familienmitglieder bedeuten. Neben kdrperlichen, psychischen
und sozialen Belastungen erleben betroffene Familien erschwer-
te Zugangswege und Barrieren in der regionalen Gesundheitsver-
sorgung.

Die Versorgungsforschung bei Seltenen Erkrankungen im Kindes-
alter zielt daher darauf ab, mithilfe von multiperspektivischen
Untersuchungen zur Versorgungssituation, die Versorgung be-
troffener Kinder und ihrer Familien und somit auch der Lebens-
qualitat zu verbessern.

Die Stiftung Kindness for Kids finanziert seit dem 1.1.2019 fir flnf
Jahre einen Lehrstuhl fiir Versorgungsforschung bei Seltenen
Erkrankungen im Kindesalter. Die Professur ist angesiedelt im
Institut und der Poliklinik flir Medizinische Psychologie am UKE,
das sich, ebenso wie die Klinik und Poliklinik fur Padiatrische
Hamatologie und Onkologie und die Klinik und Poliklinik fiir
Kinder-und Jugendmedizin des UKE an der Finanzierung des
Lehrstuhls beteiligt.

Die zentralen Forschungsthemen der Forschungsgruppe bezie-
hen sich auf die Versorgungssituation der betroffenen Kinder und
Jugendlichen sowie ihrer Familien. Dabei sind unterschiedliche
bereits bestehende, aber auch neu zu entwickelnde Versorgungs-
modelle und spezifische Interventionen und deren Evaluation
ebenso von Interesse, wie die Adressierung von Schnittstel-
lenproblemen in der sektorenibergreifenden Versorgung und
transitionsmedizinische Fragestellungen im Ubergang von der
P&diatrie in die Erwachsenenmedizin.

Ein weiterer Schwerpunkt der Forschungsgruppe sind Analysen
zur psychosozialen Situation, zur Lebensqualitadt und zu Belastun-
gen von betroffenen Kindern sowie deren Familien. Dabei werden
Unterstitzungsbedurfnisse und Unterstiitzungsangebote ebenso
wie deren Inanspruchnahme und Wirksamkeit und die Zufrie-
denheit der betroffenen Familien, die die Angebote in Anspruch
nehmen, untersucht.

Presenter: Prof. Dr. Corinna Bergelt, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf, Institut und Poliklinik fir Medizinische
Psychologie
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S 2| ,Evaluation von Schnittstellenmanagementkonzepten
bei Seltenen Erkrankungen: Systematische Bestands-
aufnahme & Erstellung von Best-Practice-Empfehlungen
(ESE-Best)“

Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen sowie ihre
Familien sind in vielerlei Hinsicht belastet und mit besonderen
Herausforderungen konfrontiert. Es dauert haufig sehr lange, bis
die richtige Diagnose gestellt wird, und der Weg dorthin bedeutet
diverse Kontakte mit unterschiedlichen Arztinnen und Arzten
verschiedener Fachrichtungen und Zentren fir Seltene Erkran-
kungen (ZSE). Auch nach Diagnosestellung bleibt die Versorgung
aufgrund begrenzter regionaler Ressourcen eine grof3e Heraus-
forderung. Schnittstellen in der 8rztlichen Versorgung kénnen
dabei eine zentrale Rolle einnehmen.

Die Hauptziele des Projektes ESE-Best sind 1) eine systematische
Bestandsaufnahme und Analyse bestehender Konzepte und Ins-
trumente zum Schnittstellenmanagement bei Seltenen Erkran-
kungen und 2) die Entwicklung von Implementierungsempfehlun-
gen zu einem (sektoren-)ibergreifenden Best-Practice-Modell.

Basierend auf einer systematischen Literaturrecherche, Exper-
tenworkshops, Vor-Ort-Visitationen und Befragungen der ZSE
und kooperierender Primdrversorgerinnen und -versorger erfolgt
in der ersten Projektphase eine umfassende Bestandsaufnah-
me bestehender Konzepte zum Schnittstellenmanagement bei
Seltenen Erkrankungen. In der zweiten Projektphase werden
ausgewahlte Konzepte zum Schnittstellenmanagement durch
multiperspektivische Befragungen (zuweisende und kooperieren-
de Arztinnen und Arzte, Betroffene) evaluiert. Die abschlieBende
Projektphase beinhaltet die Integration der gewonnen Erkennt-
nisse und die Ableitung konkreter Empfehlungen zur Implemen-
tierung eines (sektoren-)ubergreifenden Best-Practice-Modells
zum Schnittstellenmanagement.

Nach Ende des Projektes liegt eine umfassende Bestandsana-
lyse zu Konzepten des Schnittstellenmanagements bei Seltenen
Erkrankungen sowie Empfehlungen hinsichtlich des Schnittstel-
lenmanagements im Hinblick auf den Zugang zu ZSEs und auf
die Informationsweitergabe sowie auf transitionsmedizinische
Konzepte vor.

Presenter: Prof. Dr. Corinna Bergelt, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf, Institut und Poliklinik fiir Medizinische
Psychologie

Weitere Autoren: Maja Brandt, Universitatsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Institut und Poliklinik fir Medizinische Psychologie;



Ramona Otto, Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf, Institut
und Poliklinik fir Medizinische Psychologie; David Peplinski, Uni-
versitatsklinikum Hamburg-Eppendorf, Institut und Poliklinik fir
Medizinische Psychologie; Dr. Laura Inhestern Universitatsklini-
kum Hamburg-Eppendorf, Institut und Poliklinik fir Medizinische
Psychologie.

S3| ,lIstdie Zeit reif, um das Silodenken im Bereich der
Patientenversorgung bei seltenen Erkrankungen zu
durchbrechen?*

Fir seltene Erkrankungen besteht in einem zunehmenden kom-
plexen Umfeld immer mehr die Notwendigkeit der Vernetzung
aller Stakeholder aus dem Healthcare Bereich. Bisher sind viele
einzelne MaBnahmen zur Verbesserung in der Versorgung dieser
Patienten umgesetzt worden, die oft zu wenig ineinandergreifen,
was aber notwendig ist, um eine Nachhaltigkeit zu erzielen.

Anhand einer ,,Patienten-Journey*, die ein Patient mit einer
seltenen Erkrankung durchluft, soll aufgezeigt werden, welche
einzelnen MaBnahmen bereits vorhanden sind und wo noch Ver-
besserungsbedarf besteht. Verschiedene MaBnahmen von Stake-
holdern aus dem gesundheitspolitischen Umfeld sind aufgefihrt,
flir die Pharmaindustrie ist beispielhaft Sanofi Genzyme darge-
stellt. Die Darstellung erhebt keinerlei Anspruch auf Vollstdndig-
keit. Licken, aber auch Chancen als Diskussionsgrundlage sollen
so sichtbar gemacht werden.

Unsere Anregung ist eine langfristige, institutionelle Zusammen-
arbeit aller Stakeholder zu etablieren, die sich mit offenem Blick
aus der bisherigen Siloperspektive verabschieden sollten. Teil-
nehmer sollten mutig genug sein, sich auf ein neues Format des
Austausches und der Zusammenarbeit einzulassen.

Presenter: Birgit Bering, Neu Isenburg / Germany

Weitere Autoren: Liza Swars, Neu Isenburg / Germany

S4| ,,Aromatic-L-amino acid decarboxylase (AADC)
deficiency: What is it and how is it diagnosed?“

AADC deficiency is an ultra-rare inherited autosomal recessive
disorder characterized by markedly reduced biosynthesis of
dopamine as well as other monoamine neurotransmitters. Based
on genomic DNA sequence databases and abnormal CSF profiles
in US patients, the prevalence of AADC deficiency is estimated

at 1/42,000 newborns. Symptoms typically emerge in the first
months of life and include: hypotonia and movement disorders
(especially oculogyric crisis and dystonia), autonomic dysfunc-
tion, and behavioral disorders. AADC deficiency is often not
diagnosed or misdiagnosed. The diagnosis of AADC deficiency
requires 2 of 3 of the following: analysis of metabolites in cereb-
rospinal fluid, assessment of plasma AADC activity, and/or DNA
sequence analysis, and is frequently delayed for years. Novel me-
tabolomic techniques promise early diagnosis of AADC deficiency
by detection of 3-0-methyl-dopa in serum or dried blood spots.
Most patients experience an unrelenting disease course with poor
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or no response to conventional medical treatments. The advent
of gene replacement therapy represents a potentially promising
new avenue of treatment for patients with this devastating di-
sease. Besides scientific publication, results will be published as
brochures for patients and healthcare guidelines.

Presenter: Axel Bohnke, PTC Therapeutics Germany GmbH,
Frankfurt, Germany

Weitere Autoren: Christian Werner PTC Therapeutics Germany
GmbH, Frankfurt, Germany; Serene Forte, PTC Therapeutics Inc,
Lynnfield, Massachusetts, USA

S5| ,What do you need? How do you cope? Including
knowledge and everyday experience of patients and
their caregivers in the development of suited health care
programs for orphan diseases*

Background: Over 6.000 different orphan diseases affect diffe-
rent aspects of life in different ways. It seems practical impossib-
le to provide scientific research and specialized support for each
of these aspect combinations. Facing these limitations, it may be
efficient to map 1) core patients’ needs and 2) individual coping
strategies that are deemed helpful in everyday life. Patients and
their private and professional caregivers live and cope with the
effects of a rare disease for many years on a regular basis. They
have thus great practical experience. Sharing this knowledge
provides important orientation in self-help networks. However,
this knowledge is not yet systematically used to inform scientific
research, patient information and holistic, specialized health care
programs.

Objective: The study aims to develop corresponding research ins-
truments using the example of Williams Syndrome (WS). WS is a
developmental disability associated with a gene loss on chromo-
some 7. Most individuals with WS need lifelong support. Method:
In a concurrent Mixed-Methods Design, 74 semi-structured inter-
views were conducted with private and professional caregivers of
patients with WS. Both qualitative (N=74) and quantitative (N=31)
data was collected. Variables and topics, such as language or
motor skills, were not pre-selected, but rather instead, partici-
pants were asked, which are the most important challenges in
their individual life.

Core questions target focus areas: Needs (Focus Area 1), exam-
ple: “Which are the challenges in your life that burden you most?”,
“Which problems most urgently need to be solved?” Coping
Strategies (Focus Area 2), example: “Which strategies did you find
that allowed a positive effect on the quality of life of the indivi-
dual with WS?” Data is currently being analyzed using Qualitative
Content Analysis in MAXQDA and descriptive statistics. Besides
scientific publication, results will be published as brochures for
patients and healthcare guidelines.

Presenter: M.A Vera A. Danielsmeier, Universitat Bremen,
Hochschule Zittau/Gorlitz

Weitere Autoren: Ingolf Prosetzky, Hochschule Zittau/Gorlitz



S6| ,,Phosphatdiabetes in Deutschland - Evidenz aus der
Versorgungsforschung mittels Analyse deutscher
Krankenkassendaten“

Ziele: Phosphatdiabetes oder XLH ist eine seltene erbliche
Knochenerkrankung, die ca. 80% aller Falle von erblicher Hypo-
phosphatamie abdeckt und durch Phosphatverluste und einen
Uberschuss von FGF23 gekennzeichnet ist. Sie verursacht Kno-
chendeformationen, die dann beginnen, wenn Kinder anfangen
zu laufen. Friihere Analysen von Krankenversicherungsdaten
zeigten, dass das Durchschnittsalter der XLH-Patienten 55 Jahre
betragt. Daher wurden weitere Analysen zur Identifizierung von
betroffenen Kindern durchgefihrt.

Methoden: Basierend auf retrospektiven sechsjahrigen GKV
Abrechnungsdaten wurde eine reprasentative Stichprobe von

~4 Mio. Versicherten analysiert. Die Patienten mussten in ver-
schiedenen Quartalen des Jahres mindestens eine vollstandige
stationdre oder zwei bestatigte ambulante Diagnose(n) (E83.30
ICD-10 GM) und kontinuierlichen Versicherungsschutz haben. Zur
Identifizierung von Kindern, die vermutet an XLH erkrankt sind,
wurden verschiedene mit XLH verbundene Kombinationen von
Diagnosen, Medikamenten und Verfahren, analysiert.

Ergebnisse: Es wurden 136 Patienten mit initialer erblicher
Hypophosphatdmie gefunden, was auf 2.176 Patienten mit XLH
der deutschen Bevolkerung hochgerechnet wurde. Der Anteil der
Kinder betragt 17% dieser Kohorte, wovon ein Drittel durch die
zusétzliche Diagnose- und ATC-Kombination gefunden wurde. Sie
wurden durch ,,Folgen von Rachitis“ (E64.3), ,,Kleinwuchs (E34.3)
und ,,infantiler idiopathischer Skoliose“ (M41.0) identifiziert. Bis zu
40% aller Patienten mit XLH (altersunabhangig) erhielten spezi-
fizierte Medikamente (Hormone oder Vitamine).

Schlussfolgerungen: Diese Analyse zeigt, dass bei padiatrischen
XLH-Patienten Fehldiagnosen maglich sind. Bis zu 60% aller
XLH-Patienten werden nicht mit einer dokumentierten kon-
ventionellen Behandlung (altersunabhangig) behandelt, was auf
Versorgungsliicken und die Notwendigkeit einer weiteren Sensi-
bilisierung flr die Erkrankung hinweist. Orale Phosphatlésung als
Arzneimittel zur Behandlung von Kindern mit XLH ist in Deutsch-
land nicht generell verfligbar, und die gesundheitliche Qualitét in
dieser Kohorte ist schwierig zu beurteilen.

Presenter: Dr. Axel DB, Kyowa Kirin

Weitere Autoren: Melanie May, HGC Healthcare Consultants
GmbH; Chiara Feig, HGC Healthcare Consultants GmbH; Dirk
Maessen, Kyowa Kirin GmbH

S7| ,Das Nationale Register fiir primare Inmundefekte (PID)
in Deutschland“

Das deutsche PID-NET Register wurde 2009 gegriindet und seit
neun Jahren hauptséchlich von der Bundesregierung (BMBF)

und nun von der European Society for Immunodeficiency (ESID),
GAIN (German multi-organ Auto-Immunity Network - Forderkenn-
zeichen 01GM1910A) und RESIST (Deutsche Exzellenzstrategie,

Forderkennzeichen: EXC 2155) finanziert. Das PID-NET Register
ist die einzige Datenbank Deutschlands, welches das gesamte
Spektrum der PIDs abdeckt. Die Dokumentation erfolgt online.

Ende April 2019 waren 3173 Patienten aus 43 Zentren registriert,
mit 2666 lebenden Patienten. Von den 2666 Patienten waren 1132
(36%) unter 18 Jahren. Von 122 lebenden Patienten mit schwerem
kombiniertem Immundefekt (SCID) waren 84 Patienten Kinder.
Von 91 Patienten mit kombiniertem ID waren 45 Patienten Kinder.

Von allen 3173 Patienten erhielten 1298 Patienten Immunoglobu-
lin-Substitutionen (24% intravends, 75% subkutan).

485 Patienten erhielten mindestens eine Stammzelltransplantati-
on und neun Patienten eine Gentherapie; vier von ihnen erhielten
beide.

Die haufigsten PIDs waren variables Immundefektsyndrom (CVID)
(27%), nicht klassifizierter Antikérpermangel (10%), septische
Granulomatose (CGD) (5%), SCID (4%), Agammaglobulindmie
(4%), isolierter Subklassenmangel (4%), kombinierter Immunde-
fekt (3%) und DiGeorge-Syndrom (3%).

Unter den 1283 Patienten mit Genmutation hatten die meisten
Mutationen im Btk (106 Patienten), GP91-phox(CYBB) (103 Patien-
ten) und Del 22q11.2 (90 Patienten).

2182 Patienten (78%) hatten als anfangliche Symptome Infek-
tionen, 798 (29%) Fehlregulation des Immunsystems, 271 (10%)
syndromale Erscheinungsbilder und 29 (1%) bdsartige Tumore.
152 Patienten (5%) waren symptomfrei, 108 (3%) wurden auf-
grund von Laborauffalligkeiten diagnostiziert.

In Anbetracht der Prévalenz von PID in anderen Landern wie
Frankreich erwarten wir in Deutschland zwischen 5000 und 9000
PID Patienten.

Presenter: M.A. Sabine M. El-Helou, Institute for Immunode-
ficiency, Center for Chronic Immunodeficiency (CCI), Medical
Center - University of Freiburg, Faculty of Medicine, University of
Freiburg, Freiburg, Germany, RESIST - Cluster of Excellence 2155
to Hanover Medical School, Satellite Center Freiburg, Freiburg,
Germany, Department of Clinical Immunology and Rheumatology,
Hanover Medical School, Hanover, Germany

Weitere Autoren: PID-NET Registry Konsortiums

S8| ,,Multizentrische Datenauswertung aus dem
elektronischen Dokumentationstagebuch
Haemoassist®2“

Adharenz und Dokumentationsqualitdt in der Prophylaxe bei
Hamophilie und Von-Willebrand-Syndrom — Systematische Aus-
wertung aus dem elektronischen Tagebuch Haemoassist®2

Auswertung I: Adharenz in der Prophylaxe bei Hdmophilie und
Von-Willebrand-Syndrom - Systematische Auswertung aus dem
elektronischen Tagebuch Haemoassist®2

Methode: Untersucht wurden die Daten von 202 Patienten in Be-
zug auf das Verhaltnis von ausgefihrten zu geplanten Infusionen



sowie der Zeitabstand zwischen dokumentierten Infusionen und
geplanten Infusionszeitpunkten. Ergebnis: Die durchschnittliche
Adhérenz betrug 86 Prozent, der durchschnittliche Zeitabstand
zwischen geplanten und ausgefuhrten Infusionen lag bei +2 Stun-
den. Die meisten Infusionen erfolgten innerhalb von weniger als
12 Stunden gegeniiber den geplanten Infusionszeitpunkten.

Auswertung lI: Qualitat elektronischer Behandlungsdokumen-
tationen mit Haemoassist®2 bei Patienten mit Hdmophilie und
Von-Willebrand-Syndrom

Methode: Untersucht wurden die Daten von 796 Haemoas-
sist®2-Anwendern. Verglichen wurden die ersten drei mit den
letzten drei Nutzungsmonaten. Ergebnis: Die dokumentierte In-
fusionsanzahl entsprach den erwarteten Zahlen aus der Literatur.
Die Dokumentation blieb tiber den Beobachtungszeitraum (erste
drei Monate versus letzte drei Monate) konsistent. Die Anzahl der
dokumentierten Ereignisse blieb hnlich. Mit einer steigenden
Nutzungsdauer stieg der Zeitabstand zwischen Infusion und
Dokumentation. Die Durchschnittszeit (im Median) zwischen In-
fusion und Dokumentation lag bei 4 Stunden. Insgesamt erfolgte
die Dokumentation tber die App-Anwendung zeitiger als Giber die
Webanwendung. Akute Blutungen wurden zeitiger dokumentiert
als Prophylaxe-Faktorgaben.

Konklusion: Haemoassist®2 liefert verldssliche Dokumentations-
daten, um die Hdmophilie- und VWS- Behandlung zu analysieren.

Presenter: Dr. med. Tobias Liike, Pfizer Pharma GmbH

Weitere Autoren: A. Tiede, Hannover Medical School, Hannover,
Germany; A. Santamaria, University Hospital Valle d‘Hebron,
Barcelona, Spain; G. Goldmann, Bonn University, Bonn, Germany;
M. Canaro, Hospital Son Espases, Palma de Mallorca, Spain; A.
Palomero, Hospital Son Espases, Palma de Mallorca, Spain; L.J.
Garcia Frade, Hospital Rio Hortega, Valladolid, Spain; F. Marti-
nez, University Hospital Valle d‘Hebron, Barcelona, Spain; J.E.
Megias-Vericat, Hospital La Fe, Valencia, Spain; F. Garcia Candel,
Hospital Virgen Arrixaca, Murcia, Spain; V. Jimenez Yuste, Univer-
sity Hospital La Paz, Madrid, Spain; M. Sparber-Sauer, Olgaho-
spital Klinikum Stuttgart, Stuttgart, Germany; S. Halimeh, Rhine
Ruhr Coagulation Center, Duisburg, Germany; D. Adolf, StatCon-
sult, Magdeburg, Germany; M. Hukauf, StatConsult, Magdeburg,
Germany; J. Reichmann, StatConsult, Magdeburg, Germany; S.
Bonadad, Hospital La Fe, Valencia, Spain; J. Oldenburg, Bonn Uni-
versity, Bonn, Germany

S9| ,Assistenz zur Starkung der Gesundheitskompetenz
und Krankheitsbewaltigung fiir von Dystonie betroffene
Menschen*

Verschiedene Entwicklungen der jlingste Zeit weisen darauf hin,
dass die bisherige Form der Selbsthilfe vor Ort allein nicht mehr
ausreicht, um unsere Zielgruppe gut zu erreichen und ihnen
entsprechende Hilfe zukommen zu lassen. Als Selbsthilfeorga-
nisation sind wir daher gefordert, dem verdnderten Bedarf an
Orientierung, Information und Unterstiitzung nachzukommen.
Eine Weiterentwicklung unseres Selbsthilfeangebots sehen wir
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daher als dringend geboten an. Im Medienzeitalter findet der
Austausch von Informationen und Erfahrungen und Lebenspro-
blemen zunehmend im Internet statt. Deshalb ist die Ergdnzung
unseres Hilfsangebotes fur an Dystonie erkrankte Menschen drin-
gend erforderlich. Das vorhandene Online-Forum soll zu einem
geschitzten und betreuten Online-Portal ausgebaut werden.

Presenter: Hedwig Hagg, Deutsche Dystonie Gesellschaft e. V.

S10| ,,SAVE - Telemedizinisches Konzept zur Optimierung von
Diagnose und Therapie seltener Erkrankungen“

Hintergrund: Die Cystinose ist eine sehr seltene Multiorgan-
erkrankung, die eine interdisziplindre Betreuung der Patienten
erfordert. 10/2012 wurde in Kooperation mit der Cystinose-Selbst-
hilfe das Konzept zur interdisziplindren Betreuung in Form einer
(,0ne-Stop-Clinic“) etabliert. Es werden sowohl erwachsene wie
auch padiatrische Patienten gesehen. Der Patient konsultiert
innerhalb eines Termins ein Behandler Team aus bis zu zehn
Fachdisziplinen. Als Herausforderung stellte sich die standardi-
sierte Erfassung der Befunde, die Zusammenfiihrung der Daten,
die zeitnahe Ubermittelung an die Weiterbehandelnden vor Ort,
sowie die prospektive Datenerfassung in einem Register dar.

Ziel: Im Rahmen des Projektes wurde ein webbasiertes Tool zur
Dokumentation der interdisziplindren Behandlung seltener Multi-
organerkrankungen am Beispiel der Cystinose entwickelt, womit
Diagnostik, Therapie und Transition seltener Erkrankungen ver-
bessert werden sollen. Der Austausch wohnortnaher Behandler
mit den Experten wird unterstitzt, ein Expertisen-Transfer kann
stattfinden und eine durchgangige Behandlung wéhrend der
Transition ermdglicht. Das Projekt basiert auf dem Open-Source
Registersystem OSSE und ist auf weitere seltene Erkrankungen
Ubertragbar. Die Patientendaten werden prospektiv ohne Verzo-
gerung erfasst. Nur hierdurch kann eine fundierte Diagnostik und
Therapie dieser sehr seltenen Erkrankung erreicht werden. Zu-
dem ist eine Anbindung an nationale und internationale Register
bei entsprechender Einwilligung des Patienten vorgesehen.

Umsetzung: Die Inhalte der einzelnen Fachbereiche, sowie
Stammdaten, Untersuchungsintervalle, zu hinterlegenden
Plausibilitdten sowie Pflichtfeldoptionen wurden definiert und die
Anforderungen an das Softwaresystem festgelegt. SAVE soll ab
Ende 2019 in der Cystinose Sprechstunde eingesetzt und kontinu-
ierlich weiterentwickelt werden.

Férderung: Das Projekt wurde vom Bayerischen Gesundheitsmi-
nisterium vom 1.7.2017 bis 31.12.2018 gefordert.

Presenter: Priv.-Doz. Dr. med. Katharina Hohenfellner, Klinikum
Rosenheim

Weitere Autoren: Holger Storf, Universitatsklinikum Frankfurt,
Medical Informatics Group (MIG); Jens Gobel, Universitatsklinikum
Frankfurt, Medical Informatics Group (MIG)



S11| ,,ich hab was, was du nicht siehst*

Kurzdarstellung Syringomyelie Bei einer Syringomyelie ist in

der grauen Substanz des Riickenmarks ein meist Ianglicher,

mit Flissigkeit gefiillter Hohlraum (die Syrinx), der die graue
Substanz verdrangt, Insbesondere im Bereich der Hals- und
Brustwirbelsaule konnen sich mehrere oder auch nur eine Syrinx
bilden. Unter Umstanden damit einhergehend, in jedem Fall, aber
ursdchlich ist eine Beeintrachtigung oder gar starke Behinderung
der Zirkulation des Nervenwassers.

Es besteht kein Zusammenhang zwischen der GréBe einer Syrinx
oder der Anzahl der Syringomyelien und der Schwere der Erkran-
kung, wie auch zumeist kein Kausalzusammenhang zwischen
Lage der Syrinx und Beschwerden herzustellen ist. Die Syrinx
kann, einmal gebildet, tber die Jahre in ihrem Umfang wachsen.

Syringomyelie ist entgegen veralteter Lehrmeinung keine Krank-
heit der Seele/Psyche und hat auch nichts mit einer Geistes-
krankheit zu tun.

Die Ursachen fir die Entstehung der erworbenen Syringomyelie
sind wissenschaftlich noch nicht abschlieBend geklart. Sicher
aber ist, dass die Ursache einer erworbenen Syringomyelie stets
eine Behinderung der Nervenwasserzirkulation ist. Ist die Nerven-
wasserzirkulation im Riickenmarkkanal an einer Stelle blockiert,
sucht sich das Nervenwasser in der Enge des Ruckenmarkkanals
einen anderen Weg und es entsteht eine Syrinx.

Kurzdarstellung Chiari-Malformation Die Chiari Malformation ge-
hort zu den hdufigsten embryonalen Entwicklungsstérungen.

Bei der Chiari Malformation kommt es zu einem Tiefstand von
Kleinhirnanteilen (Kleinhirn, Kleinhirntonsillen), welche bis in das
Hinterhauptsloch (Foramen magnum) und darlber hinaus reichen
und so oftmals zu einer Zirkulationsstérung des Nervenwassers
fahren.

Aufgrund der unterschiedlichen Auspragungen wird die Chiari
Malformation in 7 Typen unterteilt.

Presenter: Bernd Hiisges, Deutsche Syringoymelie und Chiari
Malformation e. V.

S12| ,,Schwangerschaft, Kleinwuchs und Elternsein“

Es zeigt sich, dass Kinderwunsch durchaus vorhanden und
durchfiihrbar ist. Die Schwangerschaften verlaufen relativ un-
problematisch, 8hnlich der Schwangerschaften normalwiichsiger
Frauen. Die insgesamt 65 Schwangerschaften verliefen 52 Mal
(80%) ohne Probleme. Es wurden keine zusatzlichen Vorsorge-
termine gegentiber normalwiichsigen Schwangeren durch-
geflihrt. Ab der 34. SSW wurde vermehrt Uber groBere Anstren-
gungen im Alltag berichtet aufgrund des gréBeren Bauchvolu-
mens. Bei Frauen mit disproportioniertem Wachstum, z.B. bei
der Achondroplasie, werden die alltglichen Verrichtungen mit
Zunahme des Bauchvolumens schwieriger, da die verklrzten
und nicht komplett ausstreckbaren Arme dies erschweren. Bei
13 (20%) Schwangerschaften wurden Probleme, z.B. friihzeiti-
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ge Wehen genannt. Zwischen der 37. und 39. SSW wurden die
meisten Kinder geboren. Auffallig im Gegensatz zu Geburten bei
normalwiichsigen Frauen ist die Sectiorate von 100%. Allen Frau-
en wurde eine geplante Sectio vorher empfohlen und dann auch
durchgeftihrt. Die meisten Frauen sind am Tag oder einen Tag vor
der Geburt in die Klinik gekommen. Die Dauer des Klinikaufenthal-
tes nach Geburt blieb in der Regel unter einer Woche. Viele Teil-
nehmerinnen berichteten darliber, dass auf Seiten der Behandler
haufig ein hohes Unwissen Uber Kleinwuchs vorlag und dadurch
haufig keine optimale Beratung stattfand. Dies resultierte verein-
zelt sogar in der Empfehlung, die Schwangerschaft abzubrechen,
weil ein kleinwichsiges Kind erwartet wurde.

Presenter: Florian Innig, Bundesverband Kleinwichsige
Menschen und ihre Familien e. V.

Weitere Autoren: Franz Bahimann, Biirgerhospital Frankfurt am
Main

S13]| ,,Selten, aber nicht allein*

Erzahlt in Stichworten und Bildern die Geschichte von einer sehr
seltenen Diagnose (,,Sie werden nie eine zweite Familie treffen®)
zu einer schlagkraftigen Selbsthilfegruppe mit fast 30 Familien
in nur finf Jahren. Erstmalig wird das Krankheitsbild 2019 in zwei
klinische Studien aufgenommen.

Presenter: Folker Quack, Hand in Hand gegen Tay-Sachs und
Sandhoff in Deutschland e. V.

Weitere Autoren: Birgit Hardt, Hand in Hand gegen Tay-Sachs
und Sandhoff e. V. ; Birgit Walter-Liers, Hand in Hand gegen Tay-
Sachs und Sandhoff e. V.

S14| ,,Best Practices zur Unterstiitzung der Sarkoidose-
Forschung aus 30 Jahren Sarkoidose-Selbsthilfe und
15 Jahre Sarkoidose Stiftung zur Forschungsforderung“

Wie finden wir heraus, was die vordringlichen Krankheits- und
Versorgungsprobleme der Sarkoidose-Kranken und ihrer Familien
sind, und wie leiten sich daraus die Prioritdten flr die Unterstit-
zung und Forderung der Erforschung der Sarkoidose ab, sei es
fur die Erforschung der Ursachenzusammenhange, bei klinischen
Studien flir neue Therapieoptionen und flr unterstiitzende Be-
handlungsmaglichkeiten wie Rehabilitation und Erndhrung.

Die Rolle des medizinisch-wissenschaftlichen Beirats ist es-
sentiell fir die Forschungsunterstitzung, beim Horizontscan

und der Evaluation von Férderantrdgen. Verschiedene Wege zur
Foérderung und Unterstiitzung von Forschungsprojekten wurden
genutzt und die Erfshrungen aus 30 Jahren Forschungsforderung
durch die Deutsche Sarkoidose-Vereinigung e. V. und 15 Jahre
durch die Sarkoidose Stiftung wurden ausgewertet.

Aktuell Iduft noch eine Ausschreibung fir eine Forschungs-
forderung fiir Sarkoidose tber 15.000 EUR.



Presenter: Dr. rer. nat. Bernd Quadder, 2. Vorsitzender der Deut-
schen Sarkoidose-Vereinigung e. V. und der Sarkoidose Stiftung

Weitere Autoren: Renate Braune, 1. Vorsitzende der Deutschen
Sarkoidose-Vereinigung e. V. und der Sarkoidose Stiftung

S15| ,,Die Orphanet Datenbank und das Leistungsverzeichnis
fiir den Schwerpunkt Seltene Erkrankungen in
Deutschland“

Orphanet wurde im Jahr 1997 in Frankreich durch INSERM (Institut
national de la santé et de la recherche médicale) etabliert, um
das bis dato wenig verfligbare Wissen tGber Seltene Krankheiten
zu sammeln und so die Diagnose, Versorgung und Behandlung
der betroffenen Patienten zu verbessern. Die Initiative wandelte
sich im Jahr 2000 in ein europaweites Anliegen und wird seitdem
durch Férdermittel der Europaischen Kommission unterstitzt.
Mittlerweile besteht das Netzwerk aus 37 Partnerlandern rund
um den Globus und Orphanet dient der weltweiten Rare disease
Community als wichtige Referenzquelle fir Informationen Gber
Seltene Erkrankungen.

Zu den Kernressourcen von Orphanet zahlen die Orphanet-No-
menklatur der Seltenen Krankheiten (ORPHA-Code), die wesent-
lich zur Verbesserung der Sichtbarkeit von Seltenen Krankheiten
in Informationssystemen von Gesundheits- und Forschungs-
einrichtungen beitrdgt und die Orphanet-Ontologie fir seltene
Krankheiten (ORDO, ein IRDIRC Recognized Resource und HVP Re-
commended System). Ferner bietet Orphanet eine mehrsprachi-
ge Enzyklopadie, ein Verzeichnis von spezialisierten Leistungen
auf dem Gebiet der Seltenen Krankheiten (u.a. Experten, Labore,
klinische Studien, Forschungsprojekte, Biobanken, Patienten-
register, Patientenorganisationen) und ein laufend aktualisiertes
Verzeichnis der verfligbaren Orphan Drugs. Orphanet gewahrt al-
len Interessengruppen gleichermaBen den Zugriff auf die verfiig-
baren Informationen. Alle Informationsangebote sind kostenfrei
zuganglich und alle zu Verfligung gestellten Daten unterstehen
definierten Qualitatskontrollen.

Das deutsche Orphanet-Team ist an der Medizinischen Hoch-
schule Hannover (MHH) beheimatet und betreut seit 2001 die
I&8nderspezifische Datenerhebung. Als langjahriges Partnerland
stellt das Team DE eine der umfangreichsten Datensammlung
des Netzwerks zur Verfiigung. Im August 2019 sind in Orphanet
knapp 4000 Fachleute aus Deutschland mit ihren Leistungsan-
geboten registriert.

Presenter: Dr. Kathrin Rommel, Orphanet Deutschland — MHH
Hannover

Weitere Autoren: Susanne Morlot, Orphanet Deutschland — MHH
Hannover; Anna Dierking, Orphanet Deutschland — MHH Hannover
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S16 | ,,Herz an Herz“
Aufruf: Forschung-Verbundenheit zu Kindern mit halbem Herz

Presenter: Steffi Sanger, 1. Vorsitzende Fontanherzene. V.

S17| ,,Ich habe nur 1x aber ich habe x Chancen auf ein
bewegtes Leben“

Wir Turner-Frauen haben eine Chromosomenanomalie. Uns fehlt
ein X-Chromosom oder das zweite ist beschadigt. Dennoch sind
wir in der Lage ein ganz normales Leben zu flihren.

Presenter: Gabriele Scheuring, Turner-Syndrom Vereinigung
Deutschland e. V.

S18| ,,Koordinationsstelle Kurzdarmsyndrom GmbH -
Casemanagement - Lebensqualitat fiir Patienten mit
Kurzdarmsyndrom und chronischem Darmversagen“

Die Koordinationsstelle Kurzdarmsyndrom GmbH verfolgt flr
Betroffene mit Kurzdarmsyndrom und Darmversagen das Ziel
einer mdglichst hohen Lebensqualitdt unter groBtmaglicher
Selbstbestimmung in Form einer bundesweit interdisziplindren
und individuellen Versorgung. Wir setzen auf die Autonomie und
den vorhandenen Ressourcen der Patienten und deren Umfeld.
Je mehr die Betroffenen und Angehdrige am therapeutischen
Prozess beteiligt sind, umso positiver erleben sie die Krankheits-
bewaltigung. Der langwierige Adaptions- und Stabilisationspro-
zess setzt ein detailliertes, interdisziplindres Therapiekonzept
voraus. Die Koordinationsstelle Kurzdarmsyndrom GmbH unter-
stlitzt die Betroffenen in fachspezifisch medizinischer Therapie
und individueller Erndhrungstherapie. Im Sinne des Casemanage-
ments wird bei der ambulanten Umsetzung die Ressourcen des
sozialen Umfeldes bestmdglich genutzt, um Hilfe zur Selbsthilfe
zu leisten. Mithilfe eines patientenindividuellen Hilfe- und Unter-
stiitzungsplans und der Integration in die Selbsthilfeorganisation
KDS, férdert die Koordinationsstelle die Teilhabe der Patienten
am sozialen Leben. Ausschnitte des Angebotspektrums der Ko-
ordinationsstelle sind die Schulung von Patienten, Angehdrigen,
Pflegefachkraften im Umgang mit dem Krankheitsbild und den
therapeutischen Schritten fachliche Unterstitzung bei der kom-
plexen ambulanten Therapieplanung und Umsetzung ambulante
Begleitung bei fachspezifischen Sprechstunden zur madglichen
Anpassung und Umsetzung weiterer Therapieschritte Unterstit-
zung bei medizinischen, erndhrungsbezogenen und alltdglichen
sozialen Fragestellungen.

Konkrete Zielsetzungen sind: Steigerung des Selbstvertrauens
und der Patientenautonomie im Alltag mithilfe fester Ansprech-
partner optimierte Vernetzung von Hausarzt, Facharzt, Klinik und
(Erndhrungs-)therapeuten frihzeitige Intervention bei Komplika-
tionen zur Minimierung von Klinik- oder Arztbesuchen Senkung
der Rehospitalisierungsrate Kostenoptimierung durch wirtschaft-
liches Handeln.



Presenter: Jutta Vollmer-Klitzing, Koordinationsstelle Kurzdarm-
syndrom GmbH

Weitere Autoren: Mandy Lorek, Koordinationsstelle Kurzdarm-
syndrom GmbH; Martina Alt, Koordinationsstelle Kurzdarmsyn-
drom GmbH

S19],K.i.s.E. e. V. - Kinder in schwieriger Erndhrungssituation
- Unterstiitzung von der Geburt bis zum Transfer in die
Erwachsenenmedizin“

K.i.s.E. e. V. ist eine Selbsthilfeinitiative fur Kinder in schwieriger
Erndhrungssituation, inre Geschwister und ihre Eltern. Viele unse-
rer K.i.s.E.-Kids leiden an einer seltenen, chronischen Erkrankung
des Magen-Darm-Trakts. H3ufig sind unsere Kinder bereits als
Neugeborene betroffen, ob durch einen angeborenen Gendefekt
oder durch eine erworbene Krankheit aufgrund von Friihgeburt-
lichkeit. In Folge sind viele Kinder enteral oder parenteral ernahrt
und die Eltern werden mit dieser schwierigen Versorgung nach
Hause entlassen.

Hier stellen wir vier unserer Vereinsaktivitdten vor: unsere
Peer-Beratung, die Ferienfreizeit, das Mentorenprogramm und
unsere Unterstltzung beim Transfer in die erwachsenen Medizin.

In der friihen Phase hilft K.i.s.E. e. V. den Eltern mit Rat und Tat.
Unser Ziel ist es, inspiriert durch die Initiative der Achse, den
Familien in diesem friihen Stadium Peer-Berater an die Seite
stellen zu kénnen. Im spateren Alter organisieren wir jahrlich eine
Ferienfreizeit fiir betroffene Kinder und Geschwisterkinder OHNE
Eltern. Um dies zu ermdglichen bendtigen wir mehrere Kranken-
schwestern und pddagogische Begleitung, aber es lohnt sich.
Eine Woche stehen auch die Geschwisterkinder im Mittelpunkt,
wahrend die Eltern frei haben.

Um Kinder in der Pubertat besser auffangen zu kdnnen startet
nachstes Jahr unser Mentoren Programm: 8ltere Jugend-

liche, die Mentoren, finden sich in zweier Parchen mit jingeren
Jugendlichen, den Mentees, zusammen, und unterstitzen diese
bei Fragen, die in den Familien nicht gestellt werden. In einem
Seminarwochenenden lernen die Beteiligten Nitzliches zu Kom-
munikation und Konfliktbewaltigung. Das Seminarwochenende
des Mentorenprogramms ist gleichzeitig Teil unseres Programms
fur den Transfer in die Erwachsenenmedizin. Hier arbeiten wir
zusammen mit der GPGE und bieten weitere Transitionswork-
shops an, die bei Arbeitssuche, Selbststandigkeit, Sexualitdt und
anderen Themen ansetzen.

Presenter: Dr. Caroline von Dahl, K.i.s.E. e. V. Kinder in Schwieri-
ger Erndhrungssituation

S20 | ,,Innovative Heimtherapieversorgung fiir Patienten
mit Seltenen Erkrankungen zur Steigerung von
Lebensqualitat*

Heute noch erhalten zu viele Patienten ihre Infusion in der Klinik,
Ambulanz oder beim niedergelassenen Arzt. Wie wére es, wenn
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Sie Ihre Therapie im Alltag integrieren kdnnten und Ihre Versor-
gung im hauslichen Umfeld, in der Schule oder am Arbeitsplatz
stattfindet? Infusion@home ist ein spezialisierter Fachpflege-
dienst flr Seltene Erkrankungen, der es sich zum Ziel gesetzt hat,
die Infusion im hauslichen Umfeld nach ISO 9001 Qualitatsstan-
dards, flachendeckend anzubieten. Wir arbeiten bundesweit mit
angestellten, examinierte Krankenschwestern und versorgen Sie
mit Ihrer Infusions-/ Therapie zuhause. Wir sind sozusagen: der
yverlangerte Arm des Arztes* in Ihrem Wohnzimmer! Wir stehen
fur Lebensqualitat auf hochstem Qualitadtsniveau. Der stetige
Austausch mit lhrem Arzt und oder der Klinik gew3hrleistet ein
nachhaltiges Versorgungskonzept, sodass Sie sich bei uns in den
besten Handen befinden! Sprechen Sie uns einfach an!

Presenter: Constantin Wenzel, infusionghome GmbH & Co. KG

S21| ,,Frieda als Therapiehund fiir Lupus-Patientlnnen*

Lupus ist die generalisierte Autoimmunerkrankung, die vor allem
junge Frauen trifft. Frieda ist als Hananeser ein kleiner Hund, der
nicht haart und nicht riecht. Therapiehunde helfen emotional
durch kuscheln, lassen Blutdruck und Puls sinken und bringen
Freude an und ins Krankenbett, da Frieda dafir klein genug und
antiallergisch ist. So unterstitzt Frieda als Therapiehund gemaR
vieler Studien die Behandlung und hilft bei der Krankheitsbewal-
tigung.

Presenter: Borgi Winkler-Rohlfing. Lupus Erythematodes Selbst-
hilfegemeinschaft e. V.

Themenblock D | Diagnose

D1| ,,Gemeinsam besser versorgen: www.hilfefuermich.de -

innovativ, digital, patientennah

Esistim 21. Jahrhundert, dem Zeitalter von Big Data und Co.,
nicht zu akzeptieren, dass oft bis zu 7 Jahre vergehen, bis ein
Patient mit einer Seltenen Erkrankung die richtige Diagnose
erhalt. Mit dem digitalen Tool ,Hilfe fiir mich“ — dem Online-Weg-
weiser von Patienten fur Patienten — begegnen wir gemeinsam
dieser Herausforderung und zeigen Betroffenen und Angehdrigen
neue Wege auf, allgemein verfiigbare Angebote, wie auch die der
ACHSE e. V. und der Zentren fiir seltene Erkrankungen zu nutzen.

Die Plattform unterstitzt Patienten ohne (gesicherte) Diagnose
und deren Angehdrige sowie Patienten mit einer diagnostizierten
Seltenen Erkrankung. Die Idee hierzu entstand im Rshmen des
Pfizer-Patienten-Dialogs.

Das Ziel der Plattform besteht darin, Patienten auf ihrem Weg
zur (gesicherten) Diagnose zu begleiten, Antworten auf Fragen
in den wichtigsten Lebensbereichen (Soziales, Beruf, Familie
u.a.) als auch eine Orientierung in der Versorgungslandschaft zu
geben. Ein Fokus wird dabei auf sozialrechtliche Fragen gelegt.
Zudem bietet das Tool Unterstutzung und Alltagshilfen auch fur
Angehdrige.



Inhaltliche Erstellung und redaktionelle Arbeit richten sich nach
definierten, verbindlichen Kriterien. Um eine mdglichst hohe
Qualitat der Inhalte zu erreichen, werden diese in einem mehrstu-
figen redaktionellen Prozess durch ein multidisziplindres Team,
bestehend aus Patienten sowie medizinischen und sozialrecht-
lichen Experten, erstellt und gepruft.

Das zentrale Qualitatskriterium ist die Patientenpartizipation,
denn in allen Entwicklungsphasen sind Patienten bzw. Patienten-
organisationen involviert, die ihre Kompetenz und ihr Erfahrungs-
wissen als Autoren einbringen.

Mit dieser Plattform nutzen wir gemeinsam digitale Chancen, um
den Weq zu einer (gesicherten) Diagnose zu férdern und Patien-
ten und deren Angehdrige dabei zu unterstitzen, inre Krankheits-
und Lebenssituation besser zu bewaltigen.

Presenter: Beate Balzuweit, Pfizer Pharma GmbH

Weitere Autoren: Katja Mannigel, Pfizer Pharma GmbH; Chris-
tina ClauB3en, Pfizer Pharma GmbH; Nicole Schlautmann, Pfizer
Pharma GmbH

D2| ,,Das Modul des GHG Praxisdienstes fiir Seltene
Erkrankungen — entwickelt fiir niedergelassene Arzte
zur Awareness-Steigerung“

Seltene Erkrankungen kénnen mit einem groBen Leidensdruck
verbunden sein und die Lebensqualitat der Betroffenen stark
einschranken. Es ist daher wichtig, solche Erkrankungen so frih
wie moglich zu diagnostizieren. Jedoch ist der Weg zur optimalen
Behandlung oftmals sehr langwierig und kann im Durchschnitt
4,8 Jahre dauern (Engel et al., Physician and patient perceptions
regarding physician training in rare diseases, Journal of Rare
Disorders 2013, Vol. 1, Issue 2). Diese zeitliche Verzdgerung kann
zu unumkehrbaren Beeintrdchtigungen bei den Patienten flihren.

Bei vielen existierenden spezifischen Systemen zur Entschei-
dungsunterstitzung (vgl. aktuell Mdller et al., Computerunter-
stutzte Diagnosefindung bei seltenen Erkrankungen, Internist
2018, Vol. 59, Issue 4) ist es notwendig, dass der Arzt selbst aktiv
wird. Die Gotthardt Healthgroup AG hat vor diesem Hintergrund
ein Tool filr niedergelassene Arzte entwickelt, das dem Arzt al-
gorithmusgestitzte Hinweise zu seltenen Erkrankungen proaktiv
und kontextsensitiv bereitstellt.

Die Software analysiert lokal in der Arztpraxis die Krankenakte
des vorstelligen Patienten bezuglich moglicher Hinweise auf eine
seltene Erkrankung. Bei einer potentiellen Ubereinstimmung
benachrichtigt die Software den Arzt und listet kontextbasiert
Informationen zum Krankheitsbild inklusive Diagnose- und
Therapiemaglichkeiten auf. Hierdurch soll nicht nur das Bewusst-
sein fur diese Krankheitsbilder gestarkt, sondern es sollen vor
allem notige Hintergrundinformationen einfacher und schneller
dem Arzt zur Verflgung gestellt werden. Diese E-Health-Losung
soll damit einen Beitrag zu einer schnelleren Diagnosestellung
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von seltenen Erkrankungen leisten, die sich in den Praxisalltag
einfugt.

Presenter: Marco Bleistein, Gotthardt Healthgroup AG

Weitere Autoren: Verena Surrey, Gotthardt Healthgroup AG

D3| ,Research4Rare - Forschung fiir seltene Erkrankungen*

In Deutschland leiden rund vier Millionen Menschen an einer
seltenen Erkrankung. Bei vielen dieser Erkrankungen liegen die
Ursachen immer noch im Dunkeln. Das Bundesministerium fir
Bildung und Forschung férdert seit 2003 interdisziplinér arbei-
tende Forschungsverblnde und leistet damit einen wichtigen
Beitrag zur Diagnose, einem besseren Versténdnis der Ursachen
sowie flir die Entwicklung neuer Therapieverfahren bei seltenen
Erkrankungen.

Derzeit in der Forderung ist die Entwicklung von Friiherkennungs-
und Behandlungsstrategien fiir junge Menschen mit Pradisposi-
tion flr myeloische Neoplasien (myPred), das Deutsche Netzwerk
fur die Erforschung und Therapieoptimierung von Patienten mit
Multi-Organ-Autoimmunerkrankungen (GAIN), das Translationale
Netzwerk zu hereditaren intrahepatischen Cholestasen (HIChol),
das Netzwerk fur frihkindliche zystische Nierenerkrankungen
(NEOCYST), das Netzwerk fiir Menschen mit Erkrankungen mit
gestorter DNA Reparatur (ADDRress), neue Therapien fir neuro-
logische lonenkanal- und Transporterstdrungen (Treat-ION), eine
Erkldrung, Kategorisierung und Behandlung autoimmuner Hirn-
entziindungen (Enzephalitiden) und verwandter Erkrankungen
(GENERATE), Idiopathische FSGS (STOP-FSGS), die Translationale
Forschung zur hereditaren spastischen Paraplegie (TreatHSP.
net), das Deutsche Netzwerk fiir RASopathieforschung (GeNeRA-
Re) sowie das Deutsche Netzwerk fir mitochondriale Erkrankun-
gen (mitoNET).

Die Koordinierungsstelle der gegenwartig elf BMBF-geforderten
Forschungsverbunde fur seltene Erkrankungen befindet sich am
Friedrich-Baur-Institut der Klinik fir Neurologie des Klinikums der
Universitat Minchen (LMU). Sie vertritt die Anliegen der Verblinde
und unterstiitzt sie bei ihrer Arbeit. Sprecher ist Prof. Dr. Thomas
Klopstock, an der Klinik fiir Neurologie, Friedrich-Baur-Institut,
Klinikum der Universitdt Minchen. www.research4rare.de

Presenter: Katja Franke-Rupp, Klinikum der Universitdt Miinchen

Weitere Autoren: Dr. Miriam Erlacher, Uniklinikum Freiburg
(myPred), Prof. Dr. Bodo Grimbacher, Uniklinikum Freiburg
(GAIN), Prof. Dr. Verena Keitel-Anselmino, Uniklinikum Disseldorf
(HiChol), Prof. Dr. Martin Konrad, Uniklinikum Minster (NEOCYST),
Prof. Dr. Christian Kratz, Medizinische Hochschule Hannover
(ADDRress), Prof. Dr. Holger Lerche, Uniklinikum Tubingen (Tre-
at-I0ON), PD Dr. Frank Leypoldt, Uniklinikum Kiel (GENERATE), Prof.
Dr. Marcus Moeller, Uniklinikum RWTH Aachen (STOP-FSGS), PD
Dr. Rebecca Schile, Uniklinikum Tabingen (TreatHSP.net), Prof.
Dr. Martin Zenker, Uniklinikum Magdeburg (GeNeRARe), Prof. Dr.
Thomas Klopstock, Uniklinikum Minchen LMU (mitoNET)


http://www.research4rare.de

D4| ,Werkstattblick VISIBL - Vorschlage fiir die bessere
Nutzung von Versorgungsdaten fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen am Beispiel DaTraV“

Um die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(SE) zu verbessern, bedarf es Daten zur Versorgung. Ver-
sorgungsprobleme wie die ,,diagnostische 0dyssee“ miissen
empirisch verstanden werden, um sie effektiv zu adressieren.
Statistische Daten zur Erkrankung und ihrer Behandlung kénnen
Diagnose und Therapie verbessern.

Zwei wesentliche Arten der Generierung von Wissen und Daten
zur Versorgung sind: 1) Befragung von Patient/inn/en; 2) Ana-
lyse von Prozessdaten, die routinemaBig im Gesundheitswesen
anfallen, so genannte Real World Data (RWD). Das VISIBL-Projekt
zeichnet sich dadurch aus, dass diese beiden empirischen Zu-
gangswege am Beispiel von vier SE kombiniert werden.

W3ahrend die Befragungsstudie mit 150 Patient/inn/en trotz des
hohen Durchflihrungsaufwandes 2018 erfolgreich abgeschlossen
werden konnte (Ver6ffentlichung in Vorbereitung), konnten im
Rahmen der a priori unkompliziert erscheinenden bereits 2016
angestoBenen Auswertung im so genannten DaTraV-Datensatz
noch keine Ergebnisse ermittelt werden. Dieser vom Gesetzgeber
speziell fur die Versorgungsforschung vorgesehene Datensatz
umfasst 70 Millionen GKV-Versicherte, die pseudonymisiert iber
funf Jahre untersucht werden kdnnen. Damit ist er fur die Erfor-
schung von SE in Deutschland nicht nur eine riesige Chance, die
mit VISIBL zum ersten Mal aufgegriffen wird, sondern auch ohne
Alternative.

Das Poster stellt die Relevanz und das Potenzial dieses Daten-
zuganges fur die Verbesserung der Versorgung von Menschen mit
SE dar. Die Schwierigkeiten der Nutzung speziell bei SE werden
beschrieben und Vorschldge zur Verbesserung abgeleitet.

Die bisher gemachten Erfahrungen zeigen deutlich, dass fiir
haufige Erkrankungen entwickelte Prozesse und Standards, wie
z. B. Antragsverfahren flr Protokolldnderungen oder Zellmindest-
besetzungen, bei SE Anpassungen, mehr Dialog und spezifische
SE-Kompetenz bei den Institutionen erfordern. Die Vulnerabilitat
dieser Patientenpopulation rechtfertigt auch hier besondere An-
strengungen.

Presenter: Dr. med. Holger Gothe, Leiter des Bereichs Versor-
gungsforschung, IGES Institut

Weitere Autoren: Christoph Ohimeier, Stellv. Leiter des Be-
reichs Versorgungsforschung, IGES Institut; Noel Minnis, Public
Affairs Manager, Shire Deutschland (jetzt Teil der Takeda Group);
Thomas Temme, Leiter des Bereichs Market Access und Public
Affairs, Shire Deutschland (jetzt Teil der Takeda Group)
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D5]| ,,(Trio-)exome sequencing and beyond in routine
diagnostics*

Background: (Trio-)exome sequencing has proven a powerful tool
to establish new disease genes and molecular diagnoses in Rare
diseases. However, a significant portion of affected individuals
remains undiagnosed arguing for the implementation of technical
(bioinformatics) standards for NGS data analysis, application of
full genome sequencing as a first line diagnostic approach and
data sharing within the scientific community. We highlight factors
influencing the success rate of different sequencing approaches
in a cohort of 279 index cases with clinically suspected neurome-
tabolic disorders.

Methods: Exome and full genome sequencing were performed in
a routine diagnostic setting (Translate NAMSE / Hochschulambu-
lanz). Generated sequences were analyzed using a standardized
bioinformatic pipeline and downstream filtering algorithm for
variant prioritization.

Results: In 40 % of the cases samples from the parents of
affected sibling were available for first line trio-/multi-sample
analyses. In 43% of the cohort, we identified likely pathogenic

or pathogenic variants in established disease genes associated
with neuropediatric phenotypes. In 32% of these cases a targeted
therapy was available; in 33% the definitive molecular diagnosis
implicated a modification of clinical management. In 26% of

the cases, we identified variants of unknown significance and
functional follow-up studies (e.g. metabolic, transcriptome ana-
lyses) and/or neuroradiological reevaluations were initiated. We
prioritized 10 new candidate genes currently pending functional
studies and/or identification of additional families. In 27% of the
cases the molecular cause remained unclear. Besides sharing of
the generated phenotypic and genetic data within European re-
search networks (e.g. SolveRD) full genome and/or transcriptome
sequencing was initiated.

Conclusions: Definition of advanced standards for exome data
analysis and sharing is crucial to maximize the diagnostic yield
and realize personalized treatment concepts. While full genome
sequencing is already in place as a first line diagnostic tool for
some indications, joint efforts of families, clinicians and ma-
nagement is needed to translate complementary multi-omics
approaches currently established in a research context into
clinical routine.

Presenter: Tobias Haack, Institute of Medical Genetics and Ap-
plied Genomics, University of Tiibingen

Weitere Autoren: Lucia Laugwitz, Institute of Medical Genetics
and Applied Genomics and Department of Pediatrics, University
of Tubingen; Holm Graessner, Institute of Medical Genetics and
Applied Genomics, University of Tiibingen; Olaf Riess, Institute of
Medical Genetics and Applied Genomics, University of Tiibingen



D6| ,,Adhdrenz bei Kindern*

,Schnecken, Ameisen und Affchen sind wir — die Krankheit ein
Erdmé&nnchen!“ So der Originalton von Kindern des Phosphat-
diabetes e. V., wenn sie sich und ihre Krankheit als Tier be-
schreiben. Unser Ziel ist es, Kinder mit Phosphatdiabetes zu
selbstbewussten Experten in eigener Sache machen. Wir wollen
sie im Umgang mit ihrer Erkrankung stdrken und die Kinder beim
Entwickeln von Losungen fir alltdgliche Herausforderungen
unterstitzen. So versuchen wir, ihnen eine Basis zu geben, um
mit allen am Gesundheits-Prozess beteiligten, offensiv in Kontakt
zu gehen. Den Wunsch der Kinder ,,Handelt mit — nicht ohne uns®,
ernst nehmend. Auf unserem Jahrlichen Gruppentreffen bieten
wir daher gezielt Workshops fur Kinder und Jugendliche an. Auf
kindgerechte und kreative Weise werden Inhalte wie Krankheits-
geschehen, Therapiemdglichkeiten, Umgang mit der Umwelt,
Kdrperbewusstsein und Bewaltigung des Alltags behandelt. Die
Methoden sind darauf ausgerichtet, die personliche Beteiligung
und Selbsterfahrung der Kinder zu ermdglichen. Innerhalb der
Gruppe erleben sie, selten — zugleich in der Gemeinschaft Viele
zu sein! Die Workshops werden von Physiotherapeutinnen,
Sozialpddagoginnen, Psychologinnen, Arztinnen und Freizeit-
pddagoginnen durchgefiihrt. Eine besondere Herausforderung
ist die zumeist bestehende Heterogenitat innerhalb der Gruppe.
Nicht nur Alter und Geschlecht, sondern auch die Auspragung der
Krankheitssymptome, und der Wissenstand der Kinder spielen
dabei eine Rolle. AuBerdem werden nicht erkrankte Geschwis-
terkinder aktiv mit einbezogen. Die Rickmeldung aller Kinder
zeigt uns, wie sehr die Verbindung zueinander, der angeleitete
Austausch, die gezielte Wissensvermittlung, das gemeinsame Er-
fahren und Handeln, die Kinder in ihrem Selbstverstandnis festigt.
Es zeigt sich, dass die Erkenntnisse aus den Workshops bei den
Kindern eine Basis fur gelingende Adhdrenz ermdglichen.

Presenter: Monika Helfert, Phosphatdiabetes e. V.

Weitere Autoren: Martha Kirchhoff, Phosphatdiabetes e. V.

D7| ,Wissenschaftliche Grundlage fiir ein genetisches
Neugeborenen-Screening auf Cystinose und Spinale
Muskelatrophie (SMA)“

Hintergrund: Die infantile nephropathische Cystinose ist eine
sehr seltene Multiorganerkrankung. Erstes schwer betroffenes
Organ ist die Niere. Neugeborene mit Cystinose sind nach der
Geburt unauffallig. Die Patienten fallen hdufig erstim Alter von
12- 24 Monaten mit einer schweren Gedeihstorung auf. Zu diesem
Zeitpunkt besteht bereits schon eine irreversible Organschadi-
gung der Nieren, die letztendlich zum Nierenversagen fiihrt. Da
zwischen dem Zeitpunkt des Therapiebeginns und dem Zeitpunkt
der terminalen Niereninsuffizienz eine sehr enge Korrelation
besteht, wurde ein Modellprojekt fir ein Neugeborenenscreening
auf Cystinose etabliert.

Ziel: Ziel des Projektes ist es, die wissenschaftliche Grundlage fir
ein genetisches Screening auf Cystinose im Rahmen des regula-
ren Neugeborenenscreenings nach Kinder-Richtlinie zu schaffen.
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Aufgrund der Seltenheit der Cystinose (Pravalenz 1:100.000 bis
1:200.000), wurde das Screening um die spinale Muskelatrophie
(SMA) (Pravalenz 1:7.000 Lebendgeborene) als Kontrollgruppe
erweitert. FUr beide Erkrankungen sind wirksame Therapien
verfligbar.

Studiendesign: Das erweiterte Screening wurde allen Einsendern
des Labors Becker & Kollegen, Miinchen (Cystinose und SMA)
sowie des Screeninglabors Janzen, Hannover (nur Cystinose)
angeboten. Die Untersuchung erfolgt aus derselben Trockenblut-
probe wie das etablierte Neugeborenen-Screening entsprechend
der Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses Uber die
Friherkennung von Krankheiten bei Kindern. Im Falle auffalliger
Befunde erfolgt eine umgehende Kontaktaufnahme durch ein
spezialisiertes Zentrum zur Einleitung der Konfirmationsdiagnos-
tik. Zwischen 15.1. und 31.12.2018 wurden 179.812 Neugeborene
im Rahmen des Projektes untersucht. Es wurden ein Patient mit
Cystinose und 20 Kinder mit SMA identifiziert, die umgehend an
ein spezialisiertes Zentrum weitergeleitet wurden. Das Modell-
projekt wird voraussichtlich bis 2021 fortgefthrt. Finanzierung:
Trager des Modellprojektes ist die Cystinose-Stiftung.

Presenter: Priv.-Doz. Dr. med. Katharina Hohenfellner, Klinikum
Rosenheim

Weitere Autoren: Modellprojekt-Gruppe (Hohenfellner K, Nenn-
stiel U, Olgemdller B, Burggraf S, Vill K, Kélbel H, Schwartz O,
Bergmann C, Janzen N, Gldser D, Fleige T, Czibere L, Froschauer
S, Réschinger W, Becker M, Miller-Felber W, Harms E)

D8| , TRANSLATE-NAMSE“

Das Versorgungsprojekt TRANSLATE-NAMSE, das seit April 2017
aus den Mitteln des Innovationsfonds des G-BA finanziert wird,
hat sich zum Ziel gesetzt, die Versorgung von Menschen mit einer
seltenen Erkrankung zu verbessern. Strukturierte Patienten-
pfade, innovative Diagnosemaglichkeiten wie die Exom-Sequen-
zierung sowie die Mdglichkeit der Nutzung der elektronischen
Patientenakte (PEPA) sollen dies bewirken. Mittlerweile konnten
Giber 3.000 Patientinnen und Patienten im Rahmen von TRANSLA-
TE-NAMSE behandelt und vielen eine Diagnose gestellt werden.
Am Ende des Projekts werden fur Deutschland erstmals umfas-
sende Daten zur Verfligung stehen, die eine quantitative, qualita-
tive und gesundheitsdkonomische Evaluation ermdglichen und so
einen Ruckschluss auf die Versorgungssituation von Menschen
mit einer seltenen Erkrankung in Deutschland ermdglichen. Erste
Ergebnisse der Zwischenevaluation liegen seit Juni 2019 vor und
sollen im Rahmen der NAKSE einer breiteren Offentlichkeit vor-
gestellt und diskutiert werden. Besonderer Fokus wird dabei auf
den erreichten Fallzahlen und der Diagnosebestatigung liegen,
wie auch in der Betrachtung der Schnittstelle zwischen nieder-
gelassenen Arztinnen und Arzten und den Zentren fiir Seltene
Erkrankungen. So I3sst sich ein erster Einblick gewinnen, was
TRANSLATE-NAMSE bislang erreicht hat, aber auch welche An-
strengungen zukunftig noch unternommen werden mussen, um
sicherzustellen, dass Menschen mit einer seltenen Erkrankung
eine optimale medizinische Versorgung erhalten.



Presenter: Fir das Konsortium TRANSLATE-NAMSE Dr. Franziska
Krause, Universitatsklinikum Heidelberg, TRANSLATE-NAMSE

Weitere Autoren: Heiko Krude, Charité, TRANSLATE-NAMSE;
Monika Glauch, Universitatsklinikum Tibingen, TRANSLATE-
NAMSE; Gabriele Miiller, ZEGV Dresden, TRANSLATE-NAMSE

D9 | ,Sensitivitdt und klinische Relevanz eines Index zur
pranatalen Diagnostik von mandibuldren Mikrognathien

Ziel: Mandibulér bedingte Mikro- und Retrognathien kénnen
unmittelbar nach der Geburt zu lebensbedrohlichen Atmungssto-
rungen flihren. Der von Neuschulz et al. (2015) entwickelte Index
zur prénatalen Diagnostik mandibulérer Mikrognathien soll ein
objektives MaB3 bei der routinemaBigen Vermessung des fetalen
Unterkiefers im Ultraschallscreening darstellen. Er setzt dabei die
Lange des fetalen Unterkiefers in Relation zur Femurldnge bzw.
zum Gestationsalter. Ziel dieser Studie war es, die Genauigkeit
des Index und dessen klinische Aussagekraft zu testen.

Material und Methoden: Basis der Analysen waren 13 Patienten,
bei denen postnatal eine orofaziale Fehlbildung mit mandibularer
Mikrognathie (Robin Sequenz/Trisomie 18) diagnostiziert wurde.
Im ersten Schritt wurde der Index auf diese Beispiele angewen-
det: Sonographische Sequenzen der fetalen Unterkiefer lieferten
Messwerte, die mit Vorhersagewerten der Regressionsanalyse
von Neuschulz et al. verglichen wurden. Im zweiten Schritt wurde
die VerhaltnismaBigkeit zwischen Messwert und klinischer Aus-
pragung der Fehlbildung diskutiert.

Ergebnisse: Der Index wies eine hohe Sensitivitat auf. Basierend
auf dem Zusammenhang zwischen Unterkieferldnge und Gesta-
tionsalter konnten 12 der 13 Falle korrekt diagnostiziert werden,
bezogen auf die Femurldnge 11 von 13. Trotz geringer Messwert-
unterschiede zwischen den Fallen variierte die klinische Auspra-
gung des Symptomkomplexes Mikro-/Retrognathie, Glossoptose
und Atmungsstorung stark.

Schlussfolgerungen: Der Index ermdglicht es, die Lange des
fetalen Unterkiefers in Abhangigkeit von der Femurldnge bzw.
des Gestationsalters objektiv zu beurteilen. Er ermdglicht eine
schnelle und sensitive prnatale Diagnostik ausgepragter skelet-
taler Dysgnathien und orofazialer Fehlbildungen mit mandibulrer
Mikrognathie, wobei diese in ihrer spdteren Auspragung stark
variieren kdnnen.

Presenter: Dr. Teresa Kruse, Poliklinik fur Kieferorthopadie,
Uniklinik K&In, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Kéln

Weitere Autoren: Julia Neuschulz, Poliklinik fur Kieferorthopadie,
Uniklinik Koln; Zentrum fir Seltene Erkrankungen Kéin; Lukas
Wilhelm, Privatpraxis fur prénatale Diagnostik, Frankfurt; Bert
Braumann, Poliklinik fir Kieferorthopadie, Uniklinik Kéln, Zentrum
fur Seltene Erkrankungen Koin
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D10 | ,,Vernetzung der Bayerischen Zentren fiir Seltene
Erkrankungen (BASE-Netz)“

Hintergrund: Mehr als 600 000 Menschen in Bayern leiden an
einer von etwa 8000 seltenen Erkrankungen. Bisher existiert
jedoch kein flachendeckendes Netz flir die medizinische Ver-
sorgung von Patienten mit einer seltenen Erkrankung. Dies be-
deutet oft eine lange Phase der Ungewissheit bis zur gesicherten
Diagnose und damit eine Verzdgerung bis zur Einleitung einer ge-
eigneten Therapie. Auch kann der Weq bis zur ndchsten Expertin
oder zum nachsten Experten sehr weit sein.

Was ist BASE-Netz? BASE-Netz ist ein Zusammenschluss der finf
bayerischen Zentren fir seltene Erkrankungen in Wirzburg, Re-
gensburg, Erlangen und Minchen. Zusammen mit dem Zentrum
fur Telemedizin Bad Kissingen entwickeln sie eine Softwarel6-
sung zur bayernweiten IT-medizinischen Vernetzung.

Welche Ziele hat BASE-Netz? BASE-Netz soll durch neu geschaf-
fene Strukturen die bayernweite IT-medizinische Versorgung vor-
an bringen. Dies geschieht unter anderem durch telemedizinische
Konsile, auch unter Einbeziehung von externen Expertinnen und
Experten. Zudem soll die Forschung zu den Seltenen Erkrankun-
gen unterstitzt werden. Daher soll im Rahmen des Projekts die
IT-medizinische Infrastruktur entwickelt und implementiert wer-
den, sodass auBerhalb der individuellen Klinik-Informations-Sys-
teme sowohl fiir 8rztliches Personal als auch fur Patientinnen und
Patienten eine Vernetzung maglich ist.

Ausblick: BASE-Netz soll bei der zentrumsiibergreifenden
Betreuung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkran-
kungen in den Bereichen Telemedizin und Patientendatenschutz
bayernweit Systeme etablieren, um somit die Diagnosestellung
und die medizinische Versorgung fur Patientinnen und Patienten
mit seltenen Erkrankungen zukinftig zu verbessern, ohne dass
Patienten immer zwingend vor Ort sein missen. Langfristig soll
so auch der deutschlandweite und internationale Austausch von
Experten fur seltene Erkrankungen entscheidend erleichtert
werden.

Presenter: PD Dr. Tim Maisch, Universitatsklinikum Regensburg

Weitere Autoren: Helge Hebestreit, Uniklinikum Wirzburg;
Beate Winner, Universitatsklinikum Erlangen; Christoph Klein,
Ludwig-Maximilians-Universitat Minchen; Stephan Burdach,
Technische Universitdt Minchen ; Asarnusch Rashid, ZTM Bad
Kissingen; Christoph Mdiller, ZTM Bad Kissingen ; Tim Maisch,
Universitatsklinikum Regensburg; Mark Berneburg, Universitats-
klinikum Regensburg

D11| ,,Diagnoseunterstiitzung bei Seltenen Erkrankungen auf
Basis von verteilten klinischen Daten“

Hintergrund: Das Bundesministerium fiir Bildung und Forschung
fordert im Rahmen der Medizininformatik-Initiative vier Konsor-
tien zur Verbesserung von Forschung und Patientenversorgung
durch innovative IT-Lésungen. Dies bietet auch fiir die Seltenen
Erkrankungen (SE) groBe Chancen. In einem ersten Szenario



wird im MIRACUM-Konsortium auf die Unterstltzung der Diag-
nosefindung von SE fokussiert. Ziel ist eine erste Konzeption,
Entwicklung und Erprobung eines softwarebasierten Diagnose-
unterstiitzungssystems, welches dhnliche Patientenfalle in den
Datenintegrationszentren (DIZ) der Universitatskliniken identi-
fiziert und somit langfristig den Arzt bei der Diagnosefindung von
SE unterstitzen kann.

Methoden: Fir das Vorgehen wurde ein User-Centered Design
Process (UCD) etabliert, der Vertreter der moglichen Anwender
der Software von Beginn an mit in den Entwicklungsprozess
einbezieht. Hierbei handelt es sich konkret um Experten der
Zentren fir Seltene Erkrankungen (ZSE), welche vertreten sind.
Im Rahmen des UCD wurden Umfragen, Experteninterviews und
Workshops durchgefiihrt, um die inhaltlichen Anforderungen an
das System zu erheben. Im ndchsten Schritt erfolgte eine Kon-
zeptionierung und Entwicklung eines klinischen Prototyps.

Ergebnisse: Der Prototyp ermdglicht dem Kliniker in einer ersten
Version ungeklarte Patientenfalle einzutragen und auf vorhande-
nen Daten 8hnliche Patientenfalle zu diagnostizieren. Die Daten
der dhnlichen Patientenfalle kdnnen dabei mit unterschiedlichen
Visualisierungstechniken wie ,Sunburst-Plots‘ oder ,Patient-Ti-
melines’ betrachtet werden.

Fazit: Die entwickelte Losung ermdglicht eine erste Identifizie-
rung ahnlicher Patientenfalle und kann dem Arzt einen Hinweis
zur Diagnose liefern. Im weiteren Verlauf des Projekts erfolgt das
Ausrollen der Anwendung und eine Evaluation durch die klini-
schen Anwender. Mit dem langfristigen Ausbau der DIZ und der
steigenden Anzahl an verfligbaren Daten, werden die Maglichkei-
ten solcher Lésungen steigen.

Presenter: Jannik Schaaf, Medical Informatics Group (MIG), Uni-
versitatsklinikum Frankfurt am Main

Weitere Autoren: Martin Sedimayr, Institut fir medizinische
Informatik und Biometrie, Medizinische Fakultat Carl Gustav
Carus Technische Universitat Dresden;Dresden; Hans-Ulrich
Prokosch, Lehrstuhl fir medizinische Informatik, Institut fur
medizinische Informatik, Biometrie und Epidemiologie, Fried-
rich-Alexander-Universitat Erlangen-Nirnberg, Erlangen; Holger
Storf, Medical Informatics Group (MIG), Universitatsklinikum
Frankfurt, Frankfurt am Main; Thomas Ganslandt, Heinrich-Lanz
Zentrum fir Digitale Gesundheit, Abteilung fiir biomedizinische
Informatik, Universitdtsmedizin Mannheim, Mannheim; Carmen
Schade-Brittinger, Koordinierungszentrum fir klinische Studien,
Phillips Universitadt Marburg, Marburg; Michael von Wagner, Stabs-
stelle Medizinische Informationssysteme und Digitalisierung, Uni-
versitatsklinikum Frankfurt, Frankfurt am Main; Dennis Kadioglu,
Medical Informatics Group (MIG), Universitatsklinikum Frankfurt,
Frankfurt am Main; Johanna Schafer, Medical Informatics Group
(MIG), Universitatsklinikum Frankfurt, Frankfurt am Main; Kathari-
na Schubert, Mitteldeutsches Kompetenznetz Seltene Erkrankun-
gen, Universitdtsklinika Magdeburg & Halle; Min Aee Lee-Kirsch,
UniversitdtsCentrum fiir Seltene Erkrankungen (USE), Universi-
tatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden, Dresden; Bernhard K.
Kramer, Zentrum fir Seltene Erkrankungen Mannheim, Univer-
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sitdtsmedizin Mannheim, Mannheim; Beate Winner, Zentrum fur
Seltene Erkrankungen Erlangen, Universitatsklinikum Erlangen,
Erlangen; Tobias Miller, Zentrum fir unerkannte und seltene
Erkrankungen (ZusE), Universitatsklinikum GieBen und Marburg,
Marburg; Jurgen Schafer, Zentrum fir unerkannte und seltene
Erkrankungen (ZusE), Universitatsklinikum GieBen und Marburg,
Marburg; Thomas O.F. Wagner, Frankfurt Referenzzentrum far
Seltene Erkrankungen (FRZSE), Universitatsklinikum Frankfurt,
Frankfurt am Main; Martin Boeker, Institut fiir medizinische
Biometrie und Statistik, Albert-Ludwigs-Universitat Freiburg,
Freiburg; Gerhard Kindle, Institut fir Immundefizienz ,Zentrum fir
Chronische Immundefizienz (CCl), Universitatsklinikum Freiburg,
Freiburg; Oliver Tuscher, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen des
Nervensystems (ZSNE), Universitdtsmedizin Mainz, Mainz

D12 | ,,Das ERN-Konsilsystem CPMS zur Diagnostik- und
Therapieentscheidung bei neurochirurgischen Eingriffen*

Fragestellung: Screening, Monitoring und neurochirurgische
Therapie einer lebensbedrohlichen Komplikation der Kleinwuchs-
form ,Achondroplasie‘ mit 2,5 bis 7% Todesfallen der betroffenen
Sauglinge. Es fehlen einheitliche Standards zu Diagnostik und
neurochirurgischer Therapie.

Strategie: Awareness: um die Thematik zu verdeutlichen, flihrte
BOND-ERN im Juni 2019 mit Experten aus 40 Institutionen, die
insgesamt 1375 Achondroplasie-Kinder in 22 Ldndern betreuen,
eine interdisziplinare Konferenz durch. Findable, Accessible,
Interoperable, Reusable-Principles: eine prospektive standardi-
sierte Dokumentation wird im minimalen Datensatz aus Meta-
daten des Metadata Repository, ERDRI.MDR definiert, um die klini-
schen Befunde, Funktionsdiagnostik und die MRI-DICOM-Daten
einheitlich, aber lokal (RedCap, OSSE etc.) zu erfassen. Einerseits
wird die Datensouveranitdt garantiert, andererseits gemeinsame
Analysen pseudonymisierter Patientendaten durch die standardi-
sierte Dokumentation vereinfacht.

Best practices: flir das individuelle Konsil im CPMS kénnen Be-
funde direkt Gbertragen werden, d.h. Mehrfachdokumentationen
werden vermieden. Die Mitglieder des BOND-ERN werden eine
Leitlinie, Foramen magnum stenaosis in Achondroplasia‘ entwi-
ckeln.

Presenter: Dr. med. Katharina Schubert, Mitteldeutsches Kompe-
tenznetz Seltene Erkrankungen, Universitatsklinika Magdeburg
& Halle

Weitere Autoren: Katja Palm, Universitatskinderklinik, Otto-von-
Guericke-Universitat Magdeburg;Philipp Kunkel, Klinik fir Padi-
atrische Neurochirurgie, Altonaer Kinderkrankenhaus Hamburg;
Klaus Mohnike, BOND-ERN, HCP Otto-von-Guericke-Universitat
Magdeburg



D13 | ,,Neue immunologische Modellsprechstunde am ZSE-MHH
zur besseren Diagnosestellung®

Die aktuell etwa 30 ZSEs in Deutschland unterhalten Sprech-
stunden fiir Patienten mit bereits diagnostizierten, aber auch mit
vermuteten seltenen Erkrankungen. Nach unserer personlichen
Einschdtzung und gestitzt durch die Untersuchung der Sprech-
stunde an der Uniklinik Bonn (Bundesgesundheitsblatt 2017)
gelingt es nur bei einem sehr kleinen Teil dieser Patienten, die
Diagnose einer seltenen Erkrankung zu stellen.

Die genaue Betrachtung der Krankengeschichten der anfragen-
den Patienten und ihrer behandelnden Arzte zeigt jedoch, dass

es Gemeinsamkeiten der Krankengeschichten gibt, die vielleicht
darauf hinweisen, dass es sich um bestimmte Krankheitsenti-
taten handeln kdnnte, die mit der allgemein Ublichen, auch
universitdren Diagnostik nicht erfasst werden und daher meist als
im weitesten Sinn psychosomatische Erkrankungen klassifiziert
werden.

In der vorliegenden Arbeit stellen wir die Gemeinsamkeiten der
Krankengeschichten anhand zundchst weniger Parameter dar
und mochten damit zur Diskussion und zur diagnostischen Ein-
ordnung dieser Krankheitsbilder, fir die keine Prdvalenz benannt
werden kann, beitragen.

Wir werteten 153 Krankengeschichten von Patienten, die seit
September 2018 im ZSE Hannover angefragt haben, aus. 81 dieser
Patienten haben wir persdnlich gesehen.

Folgende Parameter wurden ausgewertet: (1) subjektive Para-
meter wie Magen-Darm-Beschwerden, Muskel- und Gelenkbe-
schwerden, neurologische Symptome und Fatigue-Syndrom, (2)
Vorerkrankungen: Hypothyreose mit und ohne Antikérpernach-
weis/nicht untersucht, (3) Laborwerte: Blutbildverdnderungen,
Leberwerterhéhungen, Vitamin- und Eisenmangel, immuno-
logische Parameter, (4) Familienanamnese: Von den 81im ZSE
gesehenen Patienten zeigten 85% Magen-Darm-Beschwerden,
iber 90% Muskel- bzw. Gelenkbeschwerden, 80% eine positive
Familienanamnese und 30-50% bei den ubrigen Parametern. Zur
weiteren Abklarung dieser Auffalligkeiten planen wir eine Modell-
sprechstunde am ZSE-MHH mit immunologischem Schwerpunkt.

Presenter: Dr. med. Astrid Spangenberg; Zentrum fir Seltene
Erkrankungen Medizinische Hochschule Hannover, Lotsin

Weitere Autoren: Martina Schwalba, Dr. med., Zentrum flr
Seltene Erkrankungen Medizinische Hochschule Hannover,
Lotsin; Cornelia Zeidler, Dr. med. Zentrum flr Seltene
Erkrankungen Medizinische Hochschule Hannover; Christian
Kratz, Prof. Dr. med., Zentrum flr Seltene Erkrankungen
Medizinische Hochschule Hannover, Leiter

D14 | ,,Alkaptonurie in Deutschland: Durch Informationen und
Vernetzung wieder aus dem Tiefschlaf geholt*

Alkaptonurie (AKU, Ochronose, E70.2) wurde als erste angebo-
rene Stoffwechselerkrankung von Sir Archibald Garrod 1902 be-
schrieben. AKU basiert auf dem Enzymdefekt Homogentisat-1,2
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-Dioxigenase (HGD), welches im Tyrosinkatobolismus involviert
ist. Dies fuihrt zu einer Anreicherung des Zwischenprodukts
Homogentisinsdure (HGA). HGA oxidiert zu einem schwarzen kris-
tallinen ochronotischen Pigment, das sich an mehreren Bindege-
weben anlagert, diese verfarbt und schadigt.

Die Folgen sind: Dunkelfarbung des Urins an der Luft, grau-blaue
Verfarbungen der Skleren und Ohrmuscheln, Nieren- und Prosta-
tasteine, Aortenstenose und vor allem eine durch Knorpelabbau
verursachte invalidisierende Erkrankung der axialen und periphe-
ren Gelenke (ochronotische Arthropathie).

Die Deutschsprachige Selbsthilfegruppe fir Alkaptonurie e. V.
(DSAKU) wurde 2012 gegriindet und hat sich zur Aufgabe ge-
macht, Informationen zur fritheren Diagnose und zur besseren
medizinischen Versorgung herauszugeben, die Kontaktpflege
zwischen Patienten und deren Angehdrigen zu férdern sowie
Hilfestellung zur Krankheitsbewaltigung zu leisten. Hierzu bietet
der Verein jahrliche Informationsveranstaltungen, ein Internet-
portal mit Informationen auf Deutsch, Englisch und Arabisch
sowie Beratung an. Die DSAKU hat mehrere Flyer entworfen, die
jeweils Informationen fiir Patienten, Arzte, Hebammen, Englisch-
und Arabischsprechende zusammenfassen, sowie eine deutsche
Ubersetzung des international anerkannten ,AKU Schwere-
grad-Index = AKUSSI“ Offentlichkeitsarbeit auf Aktionstagen
und wissenschaftlichen Kongressen sollen auf AKU aufmerksam
machen, neue Patienten identifizieren und eine friihe Diagnose
ermdglichen. Die DSAKU ist Mitglied der ACHSE e. V., NAKQS,
EURORDIS und MetabERN sowie in den SE-Atlas-, ZIPSE- und
Orphanet-Datenbanken registriert und hat mehrere Kooperatio-
nen mit AKU-Experten. Anhand Fortbildungen zur Arzneimittel-
sicherheit und Evidenz-basierter Medizin ist sie sehr aktiv in der
Gesundheitspolitik tatig.

Presenter: Dr. Leona Wagner, Deutschsprachige Selbsthilfe-
gruppe fiir Alkaptonurie (DSAKU) e. V.

Weitere Autoren: Harald Wilke, Marion Hoyer und Karl Kaiser —
von der Deutschsprachigen Selbsthilfegruppe fir Alkaptonurie
(DSAKU) e. V.

D15 | ,,Solve-RD - solving the unsolved rare diseases“

Solve-RD ist ein Leuchtturmprojekt zur diagnostischen Erfor-
schung seltener Krankheiten, das fir funf Jahre (2018-2022) mit
15 Mio. Euro von der EU im Rahmen von Horizont 2020 gef6rdert
wird. 22 Partner aus neun europaischen Landern und den USA
haben sich in diesem groBangelegten Forschungsprojekt zusam-
mengeschlossen. Bis ein Patient mit einer seltenen Erkrankung
diagnostiziert wird, dauert es oft viele Jahre. Nicht nur die Diag-
nosestellung ist schwierig, auch die Erforschung dieser Krank-
heiten kann lange dauern, da es schwierig ist, eine ausreichende
Anzahl von Menschen mit derselben Erkrankung zu finden, die als
Basis flr die wissenschaftliche Erforschung bendtigt werden.

Solve-RD verkniipft die diagnostische Forschung seltener Krank-
heiten direkt mit einer besseren Versorgung in den europdischen
Referenznetzwerken (ERNSs). Solve-RD basiert auf den vier ERNs



fur seltene neurologische Erkrankungen (RND), neuromuskul3-
re Erkrankungen (EURO-NMD), angeborene Fehlbildungen und

geistige Behinderung (ITHACA) sowie genetische Tumorrisiko-
syndrome (GENTURIS).

Die Nutzung einer gemeinsamen Daten-Infrastruktur ermdglicht
die Koordination und Analyse der in den ERNs generierten Daten.
Das Poolen und die Re-analyse von mehr als 19.000 ungeltsten
Exom- und Genomsequenzierungsdaten erhéht deutlich die
Chance, einen zweiten oder dritten Patienten mit derselben
seltenen Krankheit zu finden. Zusatzlich werden in Solve-RD die
neuesten multi-omics Methoden anwendet. Wenn die DNA-Daten
auf eine bestimmte Krankheit hindeuten, werden auch RNA, Pro-
teine, Stoffwechselprodukte und das Epigenom untersucht. Eine
Kombination dieser omics-Techniken liefert zusatzliche Informa-
tionen fur die Diagnose. Die enormen Datenmengen, die sich aus
diesem multi-omics-Ansatz ergeben, mussen von Bioinformati-
kern mithilfe intelligenter Algorithmen in natzliche, verstdndliche
Informationen umgewandelt werden. Ziel von Solve-RD ist es, fiir
>2.000 Patienten mit einer seltenen Erkrankung die molekulare
Diagnose zu finden.

Presenter: Dr. Birte Zurek, Institut fiir Medizinische Genetik und
Angewandte Genomik, Universitatsklinikum Tlbingen

Weitere Autoren: Holm Graessner, Institut fir Medizinische
Genetik und Angewandte Genomik, Universitatsklinikum
Tubingen; Olaf Riess, Institut fiir Medizinische Genetik und
Angewandte Genomik, Universitatsklinikum Tlbingen

D16 | ,,CPMS (Clinical Patient Management System): e-Health
Plattform fiir Fallkonferenzen in Europdischen
Referenznetzwerken*

Das CPMS (Clinical Patient Management System) ist eine sichere
telemedizinische Plattform, die die europdischen Referenznetz-
werke (ERN) bei der grenziiberschreitenden Versorgung von
Patienten mit seltenen und komplexen Erkrankungen unterstutzt.

Das CPMS ermdglicht die Durchfiihrung von e-Fallbesprechungen
und stellt dabei die notwendigen IT Werkzeuge zum internatio-
nalen Expertenaustausch zur Verfligung. Im CPMS sind u.a. ein
Werkzeug fiir Videokonferenzen, ein dicom-Viewer sowie ein For-
mular fur die strukturierte, vollstdndige klinische Datenerfassung
integriert. Die Empfehlungen der an den Fallbesprechungen teil-
nehmenden Experten werden festgehalten und das Ergebnis der
Beratung automatisch als pdf Dokument zur Verfugung gestellt.

Aktuell arbeitet das ERN-RND (Europaisches Referenznetzwerk
fur seltene neurologische Erkrankungen) mit mehreren An-
wendungsfallen, die den Bedarf und die Expertise im Netzwerk
abbilden. Generelles Ziel ist, die Zeit zur Diagnose zu verkiirzen
und eine Behandlung gemaRB des Standes des Wissens zu sichern.
Neben erkrankungsspezifischen Anwendungsfalle nutzt das
ERN-RND das CPMS auch, um dringenden Patientenfalle in Exper-
tenkonsilen zu besprechen und zu Trainingszwecken.

Die Plattform wird stetig weiterentwickelt, um sie noch besser auf
die Bedlrfnisse der Nutzer anzupassen.
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Presenter: Monika Glauch, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen
Tubingen

Weitere Autoren: Dr. Sanja Hermanns, Zentrum fiir Seltene Er-
krankungen Tubingen

D17 | ,,Die Deutsche Akademie fiir Seltene Neurologische
Erkrankungen (DASNE)“

Haupttriebfeder der Deutschen Akademie fur Seltene Neurologi-
sche Erkrankungen (DASNE) ist die derzeit in Deutschland unzu-
reichende Betreuung und Versorgung von Patienten mit seltenen
und komplexen neurologischen Erkrankungen bei sehr groBem,
allerdings bislang nur bedingt ausgeschdpftem, akademischen
Potential in den Neurofdchern.

Die DASNE ist ein fachertbergreifendes Versorgungsnetzwerk.
Sie integriert Neurologen, Neuropadiater, Humangenetiker,
Biologen, Neurowissenschaftler und weitere verwandte Diszipli-
nen, die in der Diagnostik, Versorgung und Forschung seltener
neurologischer Erkrankungen tatig sind. Durch Falldiskussionen,
die in einem interdisziplindren Panel ausgewiesener Experten aus
Neurologie, Neuropadiatrie und Genetik moderiert werden, sowie
Fortbildungen zu zentralen Themen seltener neurologischer Er-
krankungen streben wir eine Bindelung und kontinuierliche Wei-
terentwicklung von Expertise im Bereich seltener neurologischer
Erkrankungen in Deutschland an. Hierzu wird auch eine e-DASNE
Plattform genutzt.

Die Aus- und Fortbildung junger Kollegen zu zentralen Themen
seltener neurologischer Erkrankungen ist ein weiteres Kernan-
liegen der DASNE.

Presenter: Dr.Holm Graessner, Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen Tubingen

Weitere Autoren: Alexander Miinchau, Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein; Ludger Schéls, Zentrum fiir Neurologie,
Universitatsklinikum Tlbingen und Zentrum fur Seltene neuro-
logische Erkrankungen und Entwicklungsstérungen Tubingen,
Deutschland

Themenblock A | Zugang zu guten Arzneimitteln

Al1| ,,0rphan Drugs: Engagement der forschenden Pharma-
und Biotech-Firmen — damit selten nicht untherapierbar

bleibt”

Fir Patienten mit seltenen Erkrankungen konnten in den ver-
gangenen Jahren Fortschritte erzielt werden. Dazu haben die
Forderung der Grundlagenforschung, die Verordnung der EU im
Jahr 2000 und die Griindung des Nationalen Aktionsbindnisses
fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) beigetragen.

Die forschenden Pharma- und Biotech-Unternehmen haben bis
heute (Stand August 2019) etwa 160 Medikamente gegen seltene
Erkrankungen (Orphan Drugs) gegen rund 130 solcher Krankhei-



tenin der EU zur Zulassung gebracht. Jedes Jahr kommt mittler-
weile eine zweistellige Zahl neuer Orphan Drugs dazu. Und fast
die Halfte aller Orphan Drugs wurde auch fir Kinder zugelassen!

Orphan Drugs missen wie alle anderen Arzneimittel im Rahmen
ihrer Zulassung ihre Wirksamkeit, Sicherheit und technische
Qualitat unter Beweis stellen. Und im Vergleich zum Zulassungs-
verfahren flir andere Medikamente missen Orphan Drugs ihren
Zusatznutzen gegeniber Vergleichstherapien — falls es bereits
welche gibt - zeigen.

Nach der Zulassung durchlauft jedes Orphan Drug das nationale
Verfahren zur Bewertung des Zusatznutzens mit anschlieBender
Verhandlung des Erstattungsbetrags mit dem Spitzenverband
der Krankenkassen (AMNOG-Verfahren). Der Anteil der Orphan
Drugs an den Gesamtausgaben der Gesetzlichen Krankenversi-
cherung (GKV) fiir Arzneimittel liegt bei 4,0 %. Flr gut 70 % dieser
Medikamente gibt die GKV jeweils jahrlich unter 10 Millionen Euro
aus. Kosten oberhalb von 50 Millionen Euro fallen nur bei wenigen
Orphan Drugs an.

Der Gesetzgeber hat unlangst die Bestimmungen fiir Orphan
Drugs in Deutschland verscharft. Die Auswirkungen fur die Pa-
tienten mit seltenen Erkrankungen bleiben abzuwarten. Wichtig
ist, dass die Anstrengungen auf europdischer Ebene nicht durch
nationale MaBnahmen konterkariert werden. Denn angesichts
von schtzungsweise 8.000 seltenen Erkrankungen und bisher
rund 160 zugelassenen Orphan Drugs bleibt weiterhin viel zu tun!

Presenter: Dr. Sabine Sydow, vfa bio, Biotechnologie im Verband
forschender Pharma-Unternehmen (vfa)

Weitere Autoren: Marc Appis, vfa, Verband forschender Phar-
ma-Unternehmen

Themenblock Z | Zentren

Z1| ,,Behandlungs- und Forschungszentrum fiir Seltene

Erkrankungen (ZSE) Tiibingen“

Das Behandlungs- und Forschungszentrum fir Seltene Erkran-
kungen Tiibingen wurde im Januar 2010 von Tiibinger Arzten

und Wissenschaftlern gegriindet. Schnelle Diagnose, facher-
Ubergreifende Behandlung in gegenwartig 14 Spezialzentren und
in zunehmendem Umfang Therapie sind die Kernelemente der
Patientenversorgung, die in den ersten Jahren etabliert wurden.
Bereits 2011 konnte die erste deutsche Fortbildungsakademie fiir
Seltene Erkrankungen (FAKSE) gegriindet werden, die bis heute
26 sehr gut besuchte spezialisierte Fortbildungsveranstaltungen
durchgefihrt hat. Seit Mai 2018 sind die ,Seltenen” nun auch in
der medizinischen Aus- und Weiterbildung vertreten: Mit dem
»EDU-SE“ Programm etabliert das ZSE Tlbingen ein Ausbildungs-
programm fiir Studierende der Medizin sowie Assistenzarzte und
vermittelt praktisch, fallbezogen und fcherlbergreifend Wissen
zu seltenen Erkrankungen. Fir den Gberwiegenden Teil der
seltenen Erkrankungen gibt es keine Heilung, aber durchaus be-

-30-

gleitende Therapieoptionen. Die Erforschung der Erkrankungen
gehdrt integral zu den Aktivitdten des Zentrums. Das besondere
Ziel ist es, neue Ansatzpunkte flr die Entwicklung von Medika-
menten zu identifizieren. Die groBe Herausforderung flr uns ist
es, kiinftig Menschen mit seltenen Erkrankungen heilen zu kén-
nen. Hierzu bendtigen wir zahlreiche klinische Studien, in denen
neue Medikamente angewandt werden. Wir wollen uns daher im
ZSE Tubingen verstarkt der praklinischen und klinischen Thera-
pieforschung fur seltene Erkrankungen widmen. Ein wichtiger
Baustein konnte von uns mit Griindung des bundesweit ersten
Therapieforschungs-Zentrums fiir seltene Erkrankungen im April
2013 gelegt werden, welches sich seit dem als Koordinationszent-
rum flr klinische Studien zu seltenen Erkrankungen etabliert hat.
Das ZSE Tubingen ist Projektpartner der beiden Innovationsfonds
finanzierten ZSE Projekte, Translate-NAMSE und ZSE-DUQ, und
nimmt zudem an flnf Europdischen Referenznetzwerken teil.

Presenter: Monika Glauch, Zentrum fir Seltene Erkrankungen
Tubingen

Weitere Autoren: Julia Giehl, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen
Tubingen

Z2| ,Das Europadische Referenznetzwerk fiir seltene
neurologische Erkrankungen — ERN-RND“

ERN-RND ist ein Netzwerk von 31 Expertisezentren in 13 EU-Staa-
ten, mit dem Hauptziel, die Versorgung von Patienten mit
seltenen neurologischen Erkrankungen (SNE) zu verbessern. Es
versorgt ca. 35.000 Patienten mit SNE pro Jahr. Der Fokus liegt
aktuell auf folgenden Erkrankungsgruppen: Ataxien und heredita-
re spastische Spinalparalysen, Dystonien, paroxysmale Erkran-
kungen (nicht epilepsie-assoziiert) und Neurodegeneration mit
Eisenablagerungen im Gehirn, Huntington-Krankheit und andere
choreatische Erkrankungen, atypische und genetische Parkinson
Erkrankungen, Leukodystrophien, Frontotemporale Demenzen.

Die Aktivitdten des ERN-RND umfassen 3 groBe Bereiche:

(1) Sammlung, Generierung und Verbreitung von Wissen zu
seltenen neurologischen Erkrankungen durch die Anerkennung,
Entwicklung und Kommunikation von Versorgungsstandards.
ERN-RND hat Diagnostic Flowcharts fur alle genannten Erkran-
kungen entwickelt und konsentiert, existierende Leitlinien und
Skalen bewertet und anerkannt. Neue klinische Leitlinien werden
entwickelt. Weiterhin bietet das ERN-RND unterschiedliche Trai-
ningsformate fur SNE an.

(2) Web-basierte, grenziibergreifende Gesundheitsversorgung:
Die internetbasierte eHealth-Plattform Clinical Patient Manga-
gement System (CPMS) ermdglicht die Diskussion von Patien-
tenfallen in virtuellen, internationalen und multidisziplindren
Expertenpanels (,,das Wissen reist, nicht der Patient“). ERN-RND
hat fir jede der oben genannten Erkrankungsgruppen einen An-



wendungsfall definiert. Die Panels kdnnen, je nach Anforderung
des jeweiligen Falls, individuell zusammengestellt werden.

(3) Expertenzentren: ERN-RND ist ein Netzwerk von evaluierten
Expertisezentren fiir die oben genannten Erkrankungsgruppen.
Diese wurden durch die jeweiligen nationalen Gesundheitsbehor-
den gebilligt und wadhrend des Bewerbungsprozesses sorgfaltig
geprift. Damit stehen Zentren gepriifter Qualitat fur die Patienten
in den unterschiedlichen europdischen Staaten zur Verfligung.

Presenter: Dr. Holm Graessner, Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen Tibingen

Weitere Autoren: Dr. Carola Reinhard, Institut fiir Medizini-

sche Genetik und angewandte Genomik, Universitatsklinikum
Tubingen und Zentrum flr Seltene Erkrankungen Tibingen; Prof.
Dr. Ludger Schols, Zentrum fiir Neurologie, Universitatsklinikum
Tubingen und Zentrum fir Seltene neurologische Erkrankungen
und Entwicklungsstérungen Tubingen, Deutschland

Z3| ,Innovatives Studienmanagement ermdoglicht
effektivere Studienlage am Therapieforschungs-
zentrum fiir seltene Erkrankungen Tiibingen“

Die Anforderungen an die Qualitdt bei der Durchfiihrung von
Studien sind unter Berlcksichtigung der nationalen und interna-
tionalen Vorgaben entscheidend gestiegen und kdnnen durch die
beteiligten Priférzte allein nur unzureichend umgesetzt werden.
Fir eine effektivere Realisierung von klinischen Studien hat das
Zentrum flr Seltene Erkrankungen (ZSE) Tubingen im April 2013
das deutschlandweit erste Therapieforschungszentrum fur
seltene Erkrankungen gegriindet und verflgt damit Uber eine
eigenstandige Studienkoordination. Damit besitzt das ZSE Tu-
bingen eine klinische Infrastruktur, die die klinische Prifung von
Therapieformen im Rahmen des Arzneimittel- und Medizinpro-
duktgesetzes bzw. nach Berufsordnung fur seltene Erkrankungen
Disziplin-Ubergreifend ermoglicht. Durch ein zentrales internes
Studienmanagement wird unter Gewahrleistung adaquater ad-
ministrativer Reshmenbedingungen der Zeitaufwand zur Testung
von neuen Therapien deutlich reduziert. Neben der Optimierung
der strukturellen Voraussetzungen des Studiensettings in den
erkrankungsspezifischen B-Zentren konnte die Anzahl der durch-
geflihrten Studien zwischenzeitlich maBgeblich erhéht werden.
Das Therapieforschungszentrum stellt damit auch eine attraktive
Plattform fir die pharmazeutische Industrie dar.

Presenter: Dr. Holm Graessner, Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen Tubingen

Weitere Autoren: Dr. Christine Jagle, Zentrum fir Seltene Erkran-
kungen Tibingen und ZKS Tubingen; Prof. Dr. Olaf RieB, Zentrum
fur Seltene Erkrankungen Tubingen und Institut fir Medizinische
Genetik und Angewandte Genomik Tiibingen, Universitatsklini-
kum Tubingen
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Z4| ,Freiburg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FZSE) -
Struktur, Funktionen und Studienbeispiele*

Das FZSE wurde im Jahr 2009 als Zentrum des Universitatsklini-
kums Freiburg und der Medizinischen Fakultdt gegriindet. Auf-
gaben, Ziele, Funktionsweise, Mitgliedschaft und Ressourcen sind
in der Satzung festgehalten. Das FZSE erflllt die Anforderungen
fur ein NAMSE A Zentrum genauso wie die 11 integrierten B Zen-
tren, die innovative Spezialdiagnostik, Patientenversorgung und
patientennahe und therapierelevante Forschung durchfiihren. Das
von einem Vorstand geleitete FZSE beschaftigt zwei Koordinator/
innen, eine arztliche und eine nicht-arztliche Lotsin. Seit 2018 sind
das A Zentrum und die B Zentren im Landeskrankenhausplan
Baden-Wirttemberg ausgewiesen. Die B Zentren sind Zentren fir
seltene Erkrankungen der Haut, der Lunge, des Skelettsystems,
des Auges, der Niere, neuromuskuldre Erkrankungen im Kindes-
alter, angeborene Stoffwechselerkrankungen, angeborene &
erworbene Blutkrankheiten, chronische Immundefizienz; GefaB3-
fehlbildungen sowie seltene und komplexe Epilepsien. Zehn der B
Zentren sind Partner in Europdischen Referenznetzwerken (ERN).
In den B Zentren werden klinische Studien fiir seltene Erkran-
kungen durchgeflhrt. Hier werden exemplarisch zwei Therapie-
studien vorgestellt: i) die REFLECT-Studie basiert auf eigenen
praklinischen Forschungsdaten im B Zentrum fir Fragile Haut &
Epidermolysis bullosa (EB). Sie testet anti-fibrotische Behandlung
der dystrophen EB bei Kindern. Die Behandlung zielt nicht auf
Heilung sondern auf Linderung der Symptome und Erhéhung der
Lebensqualitat der Betroffenen. ii) Die AZA-JMML-001 Studie im B
Zentrum Angeborene & erworbene Blutkrankheiten ist eine inter-
nationale Studie zur Beurteilung der Wirksamkeit von Azacitidine
bei Kindern/Jugendlichen mit Myelodysplastischem Syndrom/
Juveniler myelomonozytarer Leukdmie vor hdmatopoetischer
Stammzelltransplantation. Als sekundare Studienziele werden
Sicherheit, Pharmakokinetik und Pharmakodynamik untersucht.

Presenter: Prof. Dr.Leena Bruckner-Tuderman, Freiburg Zentrum
fur Seltene Erkrankungen (FZSE), Universitatsklinikum Freiburg

Weitere Autoren: Stephan Ehl, Freiburg Zentrum fiir Seltene Er-
krankungen (FZSE), Universitatsklinikum Freiburg; Thorsten Lan-
ger, Freiburg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FZSE), Universi-
tatsklinikum Freiburg; Anna Kottgen, Freiburg Zentrum fir Seltene
Erkrankungen (FZSE), Universitatsklinikum Freiburg; Charlotte
Niemeyer, Freiburg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FZSE),
Universitatsklinikum Freiburg; Daniela Kirstein; Freiburg Zentrum
fur Seltene Erkrankungen (FZSE), Universitatsklinikum Freiburg;
Fabian Seiler, Freiburg Zentrum flr Seltene Erkrankungen (FZSE),
Universitatsklinikum, Freiburg

Z5| ,,Die Versorgung von Patienten mit multiplen endokrinen
Neoplasien (MEN 1, 2, 4) in Deutschland
im Vergleich zu anderen EU-Mitgliedstaaten.”

Wir berichten (iber die Ergebnisse der ersten europaweiten
Umfrage der European MEN Alliance e. V. (EMENA) bei MEN
Patienten (multiple endokrine Neoplasien).METHODE: Ein Online-
Fragebogen wurde Uber Patientenselbsthilfegruppen, Social



Media und Mediziner verteilt. Insgesamt wurden 284 Antworten
analysiert.

Ergebnisse: 11,7% (n=34) der Antworten kamen von deutschen
Patienten und 88,3% (n=255) aus 17 weiteren EU-Landern: 68%
weiblich, 32% mannlich (Deutschland; 65% und 35%). Die dar-
gestellten Erkrankungen waren: MEN1n=203 (Deutschland n=28),
MEN2A n=67 (Deutschland n=5), MEN2B n=19 (Deutschland n=0),
MEN4 n=1 (Deutschland n=1). Insgesamt wurde die Versorgung
der MEN Patienten hauptsachlich von Endokrinologen (Deutsch-
land 73%; andere EU Staaten 80%) in spezialisierten Zentren
(Deutschland 55%; andere EU 68%) mit Zugang zu einem multi-
disziplindren Team (Deutschland 35 %, andere EU-Lander 74%)
erbracht. Die Haufigkeiten der Konsultationen waren 8hnlich; am
haufigsten halbjahrlich (Deutschland 35%; andere EU Staaten
42%) oder jahrlich (Deutschland 35%; andere EU Staaten39%).
Die Mehrheit der Befragten ( 65 %, Uiberige EU Staaten 77 %) hielt
die Dauer der Konsultationen fir angemessen, 46% der Patienten
in den EU-L3ndern (ausser Deutschland) haben Zugang zu einer
Endokrinologie Assistentin, verglichen mit 8% in Deutschland .Die
Intervalle zwischen den Laboruntersuchungen waren in Deutsch-
land und den Gbrigen EU Staaten dhnlich (3 Monate (11%, 18%),

6 Monate (38%, 36%), jahrlich (38%, 41%), Uber 12 Monate (8%,
2,5%) und keine (3%, 2%)) wie auch bei bildgebenden Unter-
suchungen (3 Monate (3%, 6%), 6 Monate (3%, 20%), jdhrlich
(47%, 40%), Gber 12 Monate (25%, 23%). FAZIT: Obwohl die Ein-
schatzung der Betreuung von MEN Patienten in Deutschland im
Vergleich zu den Gbrigen EU Staaten im Allgemeinen dhnlich ist,
werden Unterschiede beim Zugang zu spezialisierten Zentren und
zu Endokrinologie - Assistentinnen gemeldet.

Presenter: Petra Brigmann, Netzwerk Hypophysen - und Neben-
nierenerkrankungen e. V. / European MEN Alliance e. V.

Weitere Autoren: Prof. Dr. Ludwig Schaaf, Klinik Schwabing,
Minchen ,Klinik fir Endokrinologie, Diabetologie, Suchtmedizin
und Innere Medizin; JoGrey, Association for Multiple Endocrine
Neoplasia Disorders (AMEND), Kent, United Kingdom; Prof. Dr. Jo-
sef Pichl, Netzwerk Hypophysen- und Nebennierenerkrankungen
e. V., Furth, Germany, weitere Mitglieder des wissenschaftlichen
Beirats der European MEN Alliance (EMENA) e. V. und Patienten
der Mitgliedsgruppen aus den Niederlanden, Italien etc.

26| ,Das Europdische Referenznetzwerk fiir seltene
endokrine Erkrankungen (Endo-ERN)“

Hintergrund: Seltene Erkrankungen umfassen eine groBe Gruppe
von etwa 8.000 Krankheitsentitdten. Aufgrund der Seltenheit
sind die Diagnosewege oftmals lang und die Betreuung der
Patienten schwierig, da die Experten verstreut sind und innerhalb
der einzelnen Lander oftmals nicht jede Erkrankung umfassend
versorgt werden kann. Daher sind 2017 von der EU 24 Europaische
Referenznetzwerke (ERN) flr seltene Erkrankungen geschaffen
worden, die die Expertenzentren innerhalb Europas flir definierte
Krankheitsgruppen in virtuellen Expertennetzwerken verkniipfen
sollen. Die Zusammenarbeit zwischen den spezialisierten Versor-
gungszentren ermdglicht einen Austausch von hochspezialisier-
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ter Expertise in der gesamten EU und damit den Zugang zum bes-
ten Fachwissen, ohne dass Patienten dafiir reisen mussen. Dies
wird durch den Einsatz des CPMS (Clinical Patient Management
System), einer virtuellen Konsultationsplattform, ermdglicht.

Aufbau: Das Endo-ERN verfligt Gber kooperierende Referenzzen-
tren (hochspez. Versorgungszentren) in 19 Ldndern und Patien-
tenvertreter (ePAG) aus 6 Landern.

Das Endo-ERN hat acht Hauptgruppen etabliert, die das gesamte
Spektrum der angeborenen und erworbenen Erkrankungen ab-
decken.

Diese sind: Nebennierenerkrankungen; Stérungen der Kalzium-
und Phosphathomdoostase; Genetische Stoérungen der Glucose-
und Insulinhomaostase; genetische endokrine Tumorsyndrome;
Wachstumsstdrungen und genetische Adipositassyndrome;
Hypophysenstérungen; Sexuelle Entwicklung und Reifung und
seltene Schilddriisenerkrankungen.

Ausblick: Das Endo-ERN bildet die gesamten seltenen Endokri-
nopathien Uber die Lebensspanne durch die Verknipfung padiat-
rischer und internistischer Experten ab. In enger Zusammenarbeit
mit den internationalen Gesellschaften ESE (European Society

of Endocrinology)und ESPE (European Society of Paediatric En-
docrinology) werden Leitlinien und Konsensuspapiere erarbeitet.
Ein Zusammenwirken mit der Industrie flr die Verbesserung der
Behandlungsmaglichkeiten wird angestrebt.

Presenter: Petra Brigmann, Patientenvertreterin (e-pag)
Endo-ERN /Netzwerk Hypophysen-und Nebennieren-
erkrankungen e. V., Firth

Weitere Autoren: Prof. Dr. Olaf Hiort, Universitatsklinikum Schles-
wig-Holstein, Liibeck; Prof. Dr. Alberto M Pereira, Leiden Uni-
versity Medical Center (LUMC), Niederlande; Manuela Brosamle,
Patientenvertreterin (e-pag) Endo-ERN / AGS Eltern- und Patien-
teninitiative e. V. ; Kbtz; Patricia Carl-Innig; Patientenvertreterin
(e-pag) Endo-ERN/ BKMF e. V., Bremen; Prof. Pereira und Prof.
Hiort sind die Koordinatoren des Referenznetzwerks Endo-ERN.

Z7| ,GAIN: German network for the research and treatment-

optimization of patients with multi-organ autoimmunity“

Principal research questions: 1. What are the underlying molecular
and cellular pathomechanisms in these multi-organ autoimmune
diseases? 2. By which molecular interventions can we influence/
correct this cellular pathology?

Primary goal of the consortium: 1. Improve the understanding of
the pathophysiology in patients with inborn errors of multi-organ
autoimmune disease. 2. Improve the management of patients
with inborn errors of multi-organ autoimmune disease.

Main results expected: 1. Create a disease registry and biobank
for these rare diseases.

2. Identify/diagnose and treat these patients in Germany accor-
ding to common protocols.



3. Understand the disease pathomechanisms, the reduced pene-
trance and variable expressivity of these disorders. 4. Develop no-
vel treatment strategies.5. Founding of a patient-support group
and/or a foundation in support of families with inborn errors of
multi-organ autoimmune disease.

Presenter: PD Dr. med. Dr. sci. nat. Fabian Hauck, Dr. von Hauner
Children‘s Hospital,
Ludwig-Maximilians-University, Munich, Germany

Weitere Autoren: Dr. rer. nat. Faranaz Atschekzei, Department

of Immunology and Rheumatology, Hannover Medical School,
Germany; Prof. Dr. med. Ulrich Baumann, Department of Pediatric
Pneumology, Allergy and Neonatology, Hannover Medical School,
German; Prof. Dr. med. Stephan Ehl, Institute for Immunodeficien-
cy, Center for Chronic Immunodeficiency (CCl), Medical Center

- University of Freiburg, Germany, und weitere

Z8| ,Duale Lotsenstruktur zur Abkldrung unklarer Diagnosen
in Zentren fiir Seltene Erkrankungen
(ZSE-DU0O)“

Menschen, die sich mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung an
ein Zentrum flr Seltene Erkrankungen wenden, haben zumeist
schon eine diagnostische Odyssee hinter sich. Kein Arzt konnte
eine passende Diagnose und Behandlung fiir die Beschwerden
finden. Die Erfahrungen haben gezeigt, dass bei Menschen mit
sehr komplexen Beschwerdebildern haufig psychische Begleit-
erkrankungen bestehen. Die damit verbundenen Symptome kon-
nen die Anzeichen einer seltenen Erkrankung verschleiern und so
eine Diagnose und Behandlung erschweren bzw. verzdgern.

Das Projekt ZSE-DUO soll untersuchen, ob die gemeinsame
Patientenbetreuung durch einen somatischen Facharzt, z.B. fur
Innere Medizin oder Neurologie, und einen Facharzt fur Psychia-
trie und Psychotherapie oder fir Psychosomatische Medizin und
Psychotherapie die Diagnosefindung verbessern und verklrzen
kann.

Zur Teilnahme am Projekt werden mehr als 1300 Personen ein-
geladen, die sich wegen einer unklaren Diagnose an eines der elf
teilnehmenden Zentren flr Seltene Erkrankungen wenden. Die
Projektteilnehmer werden entweder im Rahmen der aktuellen
Versorgungsstandards in einer Sprechstunde fiir unklare Diagno-
sen durch einen Facharzt wie z.B. einen Kinder- und Jugendarzt,
Internisten oder Neurologen betreut oder bei der neuen Ver-
sorgungsform von Anfang an sowohl durch einen somatischen
Facharzt als auch durch einen Facharzt aus den Bereichen der
Psychosomatischen Medizin oder Psychiatrie behandelt.

Konsortialpartner des Projekts sind neben den (Universitats-)
Klinika mit ihren Zentren fir Seltene Erkrankungen in Aachen,
Bochum, Frankfurt, Hannover, Magdeburg/Halle, Mainz, Mlnster,
Regensburg, Tiibingen, Ulm und Wiirzburg, die ACHSE e. V., die
Techniker Krankenkasse und die IKK gesund plus. Die Evaluation
erfolgt durch Wissenschaftler der Universitaten in Hamburg und
Wirzburg sowie der MH Hannover. Die AOK Hessen unterstiitzt
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das Projekt als Kooperationspartner. Das Projekt wird vom Inno-
vationsfond gefordert.
Weitere Informationen: www.ukw.de/zse-duo.

Presenter: Prof. Dr. Helge Hebestreit, Universitatsklinikum
Wirzburg, Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

Weitere Autoren: ZSE-DUO Konsortium

29| ,,Zentrum fiir Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum
Nordbayern“

Das Zentrum flr Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum
Nordbayern, kurz ZESE genannt, wurde 2014 am Universitats-
klinikum Wirzburg auf der Basis des Nationalen Aktionsplans

fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen gegriindet. Das ZESE
bietet eine Anlaufstelle fir Menschen mit unklarer Diagnose und
Verdacht auf eine Seltene Erkrankung ebenso wie fiir Menschen
mit diagnostizierter Erkrankung. Es unterstitzt und koordiniert
die interdisziplindren Aktivitdten in Krankenversorgung, For-
schung und Lehre auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen.

In einer Sprechstunde fiir unklare Diagnosen werden jahrlich ca.
100 Patienten aller Altersgruppen gesehen. In den 19 assoziierten
krankheits(gruppen)spezifischen Fachzentren werden mehr als
3000 Patienten kontinuierlich betreut. Das ZESE arbeitet eng

mit den anderen Referenzzentren fur Seltene Erkrankungen in
Deutschland zusammen. Diese Zusammenarbeit wird besonders
bei dem Innovationsfond-Projekt ,,ZSE-DUO“ deutlich, an wel-
chem neben 10 weiteren Universitatsklinika auch die ACHSE und
drei Krankenkassen beteiligt sind und das von Wirzburg aus ko-
ordiniert wird. Das ZESE ist weiterhin im Bayerischen Arbeitskreis
Seltene Erkrankungen an den Netzwerkprojekten ,,BASE-Netz“
und ,,1000 klinische Genome* beteiligt.

Die sehr enge Kooperation des ZESE mit der Selbsthilfe im Wiirz-
burger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen WAKSE ist eine Be-
sonderheit. Die Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe wird dariiber
hinaus Uber die Fachzentren im ZESE aktiv gelebt.

Die vielfaltige Forschung zu Seltenen Erkrankungen erfolgt nicht
nur im Rahmen der 0.g. Projekte, sondern auch in enger Zusam-
menarbeit mit verschiedenen Einrichtungen des Universitatsklini-
kums und der Universitat in Wirzburg.

Das ZESE ist aktiv an der Ausbildung angehender Arzte im Be-
reich der Seltenen Erkrankungen u.a. in verschiedenen Vorlesun-
gen und einem eigenen Wahlfach beteiligt und engagiert sich in
der Fort- und Weiterbildung von Arzten und anderen medizini-
schen Berufsgruppen sowie bei Patiententagen.

Presenter: Prof. Dr.Helge Hebestreit, Universitatsklinikum Wirz-
burg, Zentrum fur Seltene Erkrankungen

Weitere Autoren: Dr. Melissa Held, Universitatsklinikum Wirz-
burg — Zentrum fur Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum
Nordbayern


http://www.ukw.de/zse-duo

Z10 | ,,Interdisziplindre Cystinose-Sprechstunde Rosenheim:
Modellprojekt zur Versorgung von Patienten mit sehr
seltenen Multiorganerkrankungen®

Hintergrund: Die infantile nephropathische Cystinose ist eine
sehr seltene lysosomale Speicherkrankheit, die autosomal rezes-
siv vererbt wird. Die Pravalenz in Deutschland betragt 1:100.000
—200.000. Verursacht wird diese Erkrankung durch einen Defekt
des lysosomalen Membranproteins Cystinosin (CTNS). Es handelt
sich um eine Multiorganerkrankung, bei der Cystin in fast allen Or-
ganen gespeichert wird. Funktionsausfalle treten mit zunehmen-
dem Lebensalter auf und betreffen die Nieren und Augen, gefolgt
vom muskuloskeletalen System, den endokrinen Organen, dem
ZNS, etc. Um allen Aspekten dieser Systemerkrankung gerecht
zu werden wurde 10/2012 in Kooperation mit der Selbsthilfe (www.
leben-eben.de) eine interdisziplindre Cystinose-Sprechstunde

fur alle Altersstufen etabliert. Die Patienten durchlaufen in 6-8
Stunden entsprechend einer ,,0ne-Stop-Clinic* zehn verschiede-
ne Fachbereiche. Die Sprechstunde ersetzt nicht die Betreuung
vor Ort, sondern stellt eine Ergdnzung dar.

Patienten: Zwischen 10/2012 und 07/2019 haben 386 Patienten-
kontakte (89 individuelle Patienten) im Rahmen der Sprechstunde
stattgefunden.

Zusammenfassung: Das vorgestellte Modellprojekt der interdis-
ziplindren Cystinose-Sprechstunde im Sinne einer ,,one-stop-cli-
nic“, mit einem festen Versorgungsteam hat sich flr diese sehr
seltene Systemerkrankung bewahrt. Durch die hohe Anzahl an
Patientenkontakten, sowohl von Kindern als auch von Erwach-
senen, konnte in kurzer Zeit umfassende klinische Erfahrung
gewonnen werden. Gerade bei diesen komplexen Patienten kann
durch eine, Gber das Kindes- und Jugendlichenalter hinaus eine
kontinuierliche Betreuung auf entsprechend hohem Niveau, die
Transitionsphase begleitet und eine selbst bestimmte Lebens-
fuhrung erreicht und erhalten werden. Die gro3e Anzahl von
Patientenvorstellungen zeigt ebenfalls, wie dringend diese
Patienten eine qualitativ gute und mit der Erkrankung erfahrene
umfassende Versorgung suchen.

Presenter: Priv.-Doz. Katharina Hohenfellner, RoMed Klinikum
Rosenheim

Z1| ,Zentrum fiir Seltene Augenerkrankungen (ZSA)
Tiibingen“

Das Zentrum fir Seltene Augenerkrankungen (ZSA) ist eines von
13 Spezialzentren, die sich zum Zentrum fiir Seltene Erkrankun-
gen Tubingen (ZSE) vereint haben. Die Ziele und Aufgaben des
ZSA sind die Diagnostik, Erforschung, Behandlung von seltenen
Augenerkrankungen und die umfassende Betreuung und Be-
ratung der betroffenen Patienten und Familien. Durch neueste
Untersuchungsmethoden, multimodale Bildgebung und Funk-
tionsdiagnostik ermdglicht das ZSA auBerdem eine frihzeitige,
umfangreiche und prazise Diagnostik auf dem aktuellsten Stand
der Augenheilkunde. Die Sprechstunde fiir erbliche Netzhaut-
erkrankungen bildet den Hauptkern des ZSA und betreut ca. 1000

Patienten/Jahr. Ebenso betreuen die Neuro-Ophthalmologische
Ambulanz, Glaukom-, Hornhaut- und Uveitis-Sprechstunden
Patienten mit seltenen Diagnosen im ZSA. Zusammen mit dem
Zentrum fr Horstérungen (ZHor) bildet das ZSA das Zentrum

fur Neurosensorik. Durch diese enge Verkniipfung des ZSA kann
eine kombinierte Sprechstunde fiir Patienten mit syndromalen
Sinnesbeeintrachtigungen (z.B. Usher Syndrom) angeboten wer-
den. Das ZSA ist angebunden an die Sehbehindertenambulanz,
welche Beratung fir die visuelle Rehabilitation und vergréBernde
Sehhilfen, sowie Berufsberatung anbietet. Eine wichtige fachliche
Kooperation ist durch das hausinterne Molekulargenetische Labor
gegeben. AuBerdem kooperiert das ZSA eng mit Patientenorga-
nisationen wie PRO RETINA Deutschland e. V., Leben mit Usher
e. V., Retina International und Foundation Fighting Blindness.
Dank einer umfangreichen Datenbank von 30 000 genotypisier-
ten Fallen seltener erblicher Erkrankungen der Netzhaut und

des optischen Nervs, und des klinischen Studienzentrum (STZ
Eyetrial) beteiligt sich das ZSA an zahlreichen Forschungsprojek-
ten, nationalen und internationalen multizentrischen klinischen
Studien, sowie der Grundlagenforschung. Die erste Gentherapie-
studie in Deutschland wurde durch das ZSA in Tibingen in 2014
initiiert und 2018 erfolgreich abgeschlossen (www.rd-cure.de).

Presenter: M.Sc. Melanie Kempf; Universitats-Augenklinik,
Department flir Augenheilkunde, Universitat Tabingen, Tibingen,
Deutschland; Zentrum fir Seltene Augenerkrankungen, Universi-
tatsklinikum Tubingen, Tubingen, Deutschland

Weitere Autoren: Katarina Stingl, Universitdts-Augenklinik,
Department flr Augenheilkunde, Universitat Tabingen, Tibingen,
Deutschland; Zentrum flr Seltene Augenerkrankungen, Univer-
sitatsklinikum Tibingen, Tibingen, Deutschland; Susanne Kohl,
Forschungsinstitut fir Augenheilkunde, Department fur Augen-
heilkunde, Universitdt Tibingen, Tubingen, Deutschland; Eberhart
Zrenner, Forschungsinstitut fir Augenheilkunde, Department

fur Augenheilkunde, Zentrum fir Seltene Augenerkrankungen,
Werner Reichardt Centrum fir Integrative Neurowissenschaften
(CIN), Universitat Tibingen, Tiibingen, Deutschland

212 | ,,Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Erlangen (ZSEER)“

Das Zentrum fUr Seltene Erkrankungen Erlangen (ZSEER) wurde
als interdisziplindre Einrichtung des Universitatsklinikums
Erlangen und der Medizinischen Fakultat der Friedrich-Alexan-
der-Universitat Erlangen-Nurnberg im Jahr 2017 gegriindet. Ziel
ist die Optimierung der Versorgung von Menschen mit seltenen
Erkrankungen im Universitatsklinikum Erlangen. Derzeit bestehen
innerhalb des ZSEER neben dem Typ A-Zentrum neun krankheits-
und krankheitsgruppenspezifische Fachzentren (Typ B-Zentren).
Diese umfassen die Zentren fiir Seltene Bewegungserkrankungen
(Neurologische Klinik), Seltene Entwicklungsstérungen (Human-
genetisches Institut und Kinderklinik), Seltene Neuromuskulare
Erkrankungen (Kinder- und Jugendklinik und Neurologische
Klinik), Tuberdse Sklerose und Seltene Epilepsien (Kinder- und
Jugendklinik und Neurologische Klinik), Seltene Immunologi-
sche Erkrankungen (Medizinische Klinik 3 — Rheumatologie und


http://www.rd-cure.de

Immunologie), Zystische Fibrose und Seltene Lungenerkrankun-
gen (Medizinische Klinik 1- Pneumologie), Ektodermale Dyspla-
sien (Kinder- und Jugendklinik und Hautklinik), Seltene Leber-,
Pankreas- und Darmerkrankungen (Kinder- und Jugendklinik und
Medizinische Klinik 1— Gastroenterologie und Endokrinologie) und
Seltene Nierenerkrankungen (Medizinische Klinik 4 — Nephrolo-
gie). Zusétzlich ist durch die integrierte Abteilung fir Stammzell-
biologie die Mdglichkeit gegeben, spezifische Krankheitsmodel-
lierung bei seltenen Erkrankungen durchzuftihren. Mit dem Ziel
der Innovations- und Forschungsférderung ist das ZSEER zudem
beteiligt an den bayerischen ZSE Forschungskonsortien ,,BASE
Netz“ und 1000 klinische Genome/Bavarian Genomes* und an
den BMBF-Verbund Miracum angegliedert.

Presenter: Julia Kittler, ZSEER Universitatsklinikum Erlangen

Weitere Autoren: Anna-Monika HeiB, ZSEER Universitatsklinikum
Erlangen; Christin Kolb, ZSEER Universitatsklinikum Erlangen;
Beate Winner, ZSEER Universitatsklinikum Erlangen

213 ,,Das UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen am
Universitatsklinikum Dresden — Dokumentation seltener
Erkrankungen“

Das UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen (USE)

in Dresden hat es sich zur Aufgabe gemacht, medizinische
Expertise in interdisziplinaren Fallkonferenzen zu bindeln, die
Wege zur richtigen Diagnose zu verkiirzen und die Betroffenen
der bestmaglichen Therapie zuzufiihren. GroBe Board Meetings
unterstiitzen den klinikumsweiten Wissensaustausch zu seltenen
Erkrankungen. Als Konsortiumspartner im Innovationsfondspro-
jekt ,Translate NAMSE“ steht die Umsetzung des Aktionsplans
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen am Dresdner USE im
Fokus. In diesem Rahmen fokussiert Dresden auch die Kodierung
seltener Diagnosen als eine zentrale Forderung des Aktionsplans.

Hinsichtlich der unzureichenden Erfassung seltener Erkrankun-
gen in A-Zentren, wurde am USE erstmals in Deutschland eine
systematische klinikumsweite und umfassende Kodierung selte-
ner Erkrankungen implementiert. Auf Basis der Terminologie zu
seltenen Erkrankungen von Orphanet wurde ein Formular in das
Krankenhausinformationssystem ORBIS integriert. Dieses ent-
wickelte Formular ermdglicht die Kodierung seltener Diagnosen
mittels Orpha-Kennnummer. Durch die Anbindung des Formulars
an den DRG-Workplace wurde eine verpflichtende Kodierung im
stationdren Abrechnungsprozess implementiert. Im ambulanten
Bereich besteht lediglich eine freiwillige Kodierungsmaglich-
keit. Alle Kliniken wurden hinsichtlich der Anwendung geschult.
Zur Prafung der Ergebnis-Validitat wurden Nutzerbefragungen
durchgefihrt. Seit 2017 erfolgt eine fast vollstdndige Erfassung
aller stationar behandelten Patienten mit seltenen Erkrankungen.
Die Nutzercompliance bestimmte dabei die Kodierungsqualitat.
2018 wurde am Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden
flr 18 % der stationdren Falle eine seltene Erkrankung kodiert.
Die erwartete Prdvalenz der seltenen Erkrankungen von 6 bis 8 %
wurde dabei um ein Mehrfaches Uberschritten. Dies unterstreicht
die besondere Rolle der Universitatsklinika in der Versorgung von
Patienten.

-35-

Presenter: Tanita Kretschmer, UniversitatsCentrum fiir Seltene
Erkrankungen Dresden

Weitere Autoren: Julia Kérholz; Andre Heinen; Adrian Danker;
Dr. rer. pol. Olaf Miiller; Dr. med. Victoria Tingler;

Dr. med. Ulrike Reuner; Dr. med. Jochen Schéfer;

Dr. med. Amalia-Mihaela HanBke; Prof. Dr. med. Claudia Glinther;
Prof. Dr. med. Bornhauser; Prof. Dr. med. Angela R6sen-Wolff;
Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch; Prof. Dr. med. Reinhard Berner

Z14| ,Centrum fiir Seltene Erkrankungen Ruhr (CeSER): Ein
universitatsiibergreifendes Netzwerk des ostlichen
Ruhrgebiets*

Das CeSER wurde Anfang 2014 als Centrum fUr seltene Erkran-
kungen Ruhr gegriindet. Als universitdres Kompetenzzentrum der
Ruhr-Universitat Bochum und der Universitat Witten Herdecke
vernetzt CeSER Kliniken, medizin-theoretische Institute und
Abteilungen der beiden Universitdten miteinander, die tiber Ex-
pertise in der Diagnose und Therapie von ausgewahlten seltenen
Erkrankungen verfiigen. Damit bietet CeSER eine Anlaufstelle fir
Patienten mit seltener Erkrankung aus dem &stlichen Ruhrgebiet
und Westfalen/Sauerland. Das primare Ziel ist es, durch fach-
Ubergreifende Zusammenarbeit der vernetzten Einrichtungen,
eine umfassende Patientenversorgung von rund 120 seltenen
Krankheitsbildern nach Vorgaben der NAMSE zu gewahrleisten:
Insbesondere fir eine frihzeitige Diagnostik und Behandlung
sowie im Bereich der Forschung im Hinblick auf neue Ansatze fur
Therapie und Pravention. Hierfir sichtet ein Studierendenteam
die Patientenunterlagen, die Patienten werden dann in CeSER
untersucht und individuell an spezialisierte kooperierende Ein-
richtungen und Kliniken weitergeleitet. Zum Netzwerk gehéren
das Katholische Klinikum Bochum (Klinikum der Ruhr-Universi-
tat Bochum), das BG Universitatsklinikum Bergmannsheil, das
Knappschafts-Krankenhaus Bochum, das Herz- und Diabetes-
zentrum Bad Oeynhausen, das LWL Universitatsklinikum Bochum,
das Helios Klinikum Wuppertal, das Klinikum Kéln-Merheim, die
Kinder- und Jugendklinik Datteln, KH Herdecke, Witten sowie die
medizinischen Fakultdten der Ruhr-Universitdt Bochum und der
Fakultat fir Gesundheit der Universitat Witten Herdecke. 2017
ging der Versorgungspreis der Stiftung Kindness for Kids an Prof.
Dr. med. Thomas Licke aus Bochum und Prof. Dr. med. Andreas
Seidel aus Nordhausen. Gemeinsam widmen wir uns der Aufgabe,
die Versorgung von erkrankten Patienten im Ruhrgebiet und
daruber hinaus zu verbessern Wir arbeiten in den vom Innova-
tionsfond geférderten Projekten ZSE DUO und CareFamNet und
sind im Netzwerk NRW ZSE vernetzt.

Presenter: Manuela Malek, St. Josef Hospital Bochum

Weitere Autoren: Yvonne Kirse, St. Josef Hospital Bochum;
Folke Brinkmann; St. Josef Hospital Bochum; Thomas Luecke,
St. Josef Hospital Bochum



Z15| ,,Organisation, Patientenkollektiv, Forschung & Lehre
des Zentrums fiir unerkannte und seltene Erkrankungen
(ZusE) am UKGM Marburg“

Das ZusE in Marburg widmet sich speziell der Diagnostik

von Patienten mit unerkannten und seltenen Erkrankungen.
Schmerzbezogene Diagnosen und ,,unerklarte“ Erkrankungen
(chronisches Fatigue-Syndrom, Fibromyalgie, Reizdarmsyndrom)
stellen die haufigsten Vordiagnosen dar. Die Hauptsymptome sind
meist unspezifisch. Aufgrund der Vielzahl von Anfragen ist eine
personliche Vorstellung nicht regelhaft maglich. Die Bearbeitung
erfolgt vielmehr im Zweitmeinungsverfahren, wobei weiterfiih-
rende diagnostische Empfehlungen ausgesprochen werden. Die
Vorgehensweise zur diagnostischen Empfehlung bezieht primér
drei Kernelemente ein, namlich 1) intensives Aktenstudium mit
Teambesprechung der Befunde, 2) Nutzung von IT zur Diagnose-
unterstitzung und 3) modernste Bildgebung sowie Labordiag-
nostik. In interdisziplindren Fallbesprechungen werden die Falle
unter differenzialdiagnostischen Gesichtspunkten diskutiert und
Empfehlungen ausgesprochen. Ein ZusE eigenes Speziallabor
fuhrt genetische und zellphysiologische Diagnostik durch. Fur
weitergehende und forschungsrelevante Fragestellungen stehen
die Einrichtungen der gesamten Uniklinik Marburg sowie der
Schwesterklinik GieBen dem ZusE kollegial zur Seite. Weiterhin
engagiert sich das ZusE in der studentischen Aus- sowie der
rztlichen Fort- und Weiterbildung. Fir die Facharztweiterbildung
Innere Medizin werden am ZusE 18 Monate anerkannt. Seit 11
Jahren findet die ,,Dr. House“ Seminarreihe statt. Hierbei nutzen
wir kurze Episoden der bekannten Fernsehserie als Turdffner zur
Vermittlung von Wissen uber seltene Erkrankungen. Das im Jahre
2010 vom MFT mit dem ,,Ars Legendi“ ausgezeichnete Projekt
bedient sich dabei bewusst der Faktoren SpaB3, Freude und Span-
nung, um auf das wichtige Thema der seltenen Erkrankungen
aufmerksam zu machen. Hierdurch wurden zahlreiche Studieren-
de sowie Arztinnen und Arzte — aber auch gesundheitspolitisch
Verantwortliche - fiir die Probleme der ,,Seltenen“ sensibilisiert.

Presenter: Dr. med. Tobias Mdller, Zentrum fir unerkannte und
seltene Erkrankungen (ZusE), Universitatsklinikum Marburg

Weitere Autoren: Muhidien Soufi, Zentrum fiir unerkannte und
seltene Erkrankungen (ZusE), Universitatsklinikum Marburg;
Andreas Jerrentrup, Zentrum flr unerkannte und seltene Erkran-
kungen (ZusE), Universitatsklinikum Marburg; Jirgen Schéfer,
Zentrum fir unerkannte und seltene Erkrankungen (ZusE), Uni-
versitatsklinikum Marburg

Z16 | ,,Gebiindeltes Wissen und Kompetenz am Zentrum fiir
Seltene Erkrankungen Universitdtsmedizin Heidelberg*

Anfang 2011 wurde am Universitatsklinikum Heidelberg feierlich
das Zentrum gegriindet. Es weist inzwischen 16 Fachzentren mit
mehreren padiatrischen Schwerpunkten auf, die alle eine hohe
Expertise in der Diagnostik und Behandlung von Patienten mit
seltenen Erkrankungen besitzen und teilweise internationale
Forschungsaktivitdten koordinieren.
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Das Zentrum ist an vier europadischen Referenznetzwerken betei-
ligt, zwei davon mit Koordinatorfunktion (MetabERN: Angeborene
Stoffwechselerkrankungen und ERKNet: Angeborene Nieren-
erkrankungen). Auch national ist das Heidelberger Zentrum

fur Seltene Erkrankungen sehr gut vernetzt. Es ist Koopera-
tionspartner von CORD (Collaboration on Rare Diseases), einer
Medizininformatik-Initiative. AuBerdem ist es der Standort des
Versorgungsprojektes TRANSLATE-NAMSE, an dem die hochsten
Rekrutierungszahlen erreicht werden. Mit Hilfe von lokalen und
Uberregionalen Fallkonferenzen, sowie innovativer genetischer
Diagnostik gelingt es oftmals ungeklarte Falle zu I6sen und haufig
spezifischere Therapien einzuleiten. Uber ein Videokonferenzsys-
tem werden regelmaBig tberregionale Fallkonferenzen durch-
gefuhrt.

Allen Patienten steht eine elektronische Patientenakte zur Ver-
fugung (PEPA), welche sektorenlbergreifend konzipiert ist, so
dass die Hausarzte ebenfalls Zugriff erhalten. Im Heidelberger
Medizininformationssystem werden alle Patienten mit seltenen
Erkrankungen mittels Alpha-ID (Orpha-Code) erfasst. Daher ist
es relativ einfach maéglich, spezifische Patienten mit seltenen Er-
krankungen zu extrahieren, z. B. falls neue Behandlungsmaglich-
keiten zur Verfligung stehen.

Das Zentrum versteht sich als Anlaufstelle fir Kollegen und
Patienten, die eine interdisziplindre Betreuung ihrer Patienten,
Betroffener und ihrer Familien wiinschen. Es ist behilflich bei der
Suche nach geeigneten Ansprechpartnern innerhalb des Klini-
kums oder auch bei der Vermittlung von anderen Kompetenzzen-
tren und Selbsthilfegruppen.

Presenter: Dr. phil. nat. Pamela Okun, Zentrum fir Seltene Er-
krankungen Universitdtsmedizin Heidelberg

Weitere Autoren: Daniela Choukair, Zentrum flr Seltene Erkran-
kungen Universitdtsmedizin Heidelberg; Georg F. Hoffmann, Zen-
trum flr Seltene Erkrankungen Universitatsmedizin Heidelberg

217 | ,,Das Williams-Beuren-Syndrom (WBS), Transition und
spezielle Probleme in der Betreuung Erwachsener*

Das WBS ist ein Mikrodeletionssyndrom des Chromosoms 7.

Es tritt bei 1/7500 Geburten auf und ist eine multisystemische
Erkrankung mit Fokus auf der Fehlkodierung von Elastinfasern.
Es resultieren mannigfaltige spezifische Besonderheiten und
Pathologien. Menschen mit WBS haben oft erhebliche Ent-
wicklungsprobleme (motorisch und kognitiv) und ein spezielles
Personlichkeitsprofil. Die Diagnose wird oft frith im Kindesalter
gestellt. Die Komplexitat der Erkrankung setzt eine hohe Experti-
se und eine langfristig angelegte multidisziplindre Unterstitzung
der gesamten Familie voraus. Betroffene Kinder und Jugendliche
sind meist gut in KDas WBS ist ein Mikrodeletionssyndrom, bei
dem 26 — 28 Gene auf dem Chromosom 7 betroffen sind. Diese
Deletion ist eine multisystemische Erkrankung mit Fokus auf der
Fehlkodierung flr das Protein Elastin. Menschen mit WBS haben
haufig - neben medizinischen Besonderheiten - Probleme in der
motorischen und kognitiven Entwicklung und ein spezielles Per-



sonlichkeitsprofil. Die Diagnose des WBS wird haufig im Kindes-
alter gestellt, jedoch erfordert die Komplexitat der Erkrankung
eine gute Kenntnis und eine langfristig angelegte Unterstiitzung
der Patienten und der Familien. Betroffene Kinder und Jugend-
liche sind meist gut in Kinderarztpraxen und in SPZs angebunden.
Jedoch ist eine lebenslange Betreuung dieser Patienten un-
abdingbar. Die Erwachsenenmedizin hat hierflr keine geeigneten
Systeme und es gelingt nicht eine Transition aus der Kinder- und
Jugendmedizin zu vollziehen. Es existieren keine finanzierten
bzw. zertifizierten Zentren, die sich dieser Patienten annehmen
kénnen.

Seit 2015 hat sich in der HELIOS St. Johannes Klinik Duisburg ein
Zentrum flr WBS-Patienten aller Altersklassen unter padiatri-
scher Federflhrung etabliert, welches alle notwendigen Fach-
disziplinen aus der padiatrischen und Erwachsenen-Medizin in
stationdren Aufenthalten involviert und Konzepte flr die heimat-
nah-betreuenden Hausarzte und Kliniken erstellt.

Es zeigten sich Hdufungen von behandlungswirdigen Problemen,
so dass die weitere Betreuung aller WBS-Patienten optimiert
werden konnte bzw. Handlungsempfehlungen erwachsen. Die
Kriterien fur ein Behandlungszentrum der Stufe B nach NAMSE
waren erfullt. Es muss eine gesundheitspolitische Losung her-
gestellt werden, die eine Finanzierung Uber die Krankenkassen
im ambulanten wie stationaren Sektor gewahrleisten muss. Der
medizinische Dienst der Krankenkassen blockiert Kostenlber-
nahmen der stationdr durchzufihrenden Untersuchungen, so
dass der Standort des Zentrums gefdhrdet ist.

Presenter: Dr. Elke Reutershahn, HELIOS St. Johannes Klinik
Duisburg

Weitere Autoren: Dr. Benjamin Berlemann, Helios St. Johannes
Klinik Duisburg; Christina Leber, Bundesverband Williams-Beu-
ren-Syndrom

218 | ,,Undiagnostizierte Erkrankungen des Erwachsenen:
das Martin Zeitz Centrum fiir Seltene Erkrankungen am
Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf*

Das Martin Zeitz Centrum fir Seltene Erkrankungen (MZCSE) im
UKE richtet sich v.a.an Erwachsene, aber auch Kinder mit bislang
unklarer Diagnose. Jahrlich erreichen das MZCSE ca. 250 Anfra-
gen von Patienten, bei denen bislang keine Diagnose gestellt wer-
den konnte. Etwa die Halfte betrifft Patienten mit neurologischen
Symptomen, die tbrigen Anfragen verteilen sich auf Symptome
anderer Organsysteme. Alle Anfragen werden in einem inter-
disziplindren Team aus primar somatisch und psychosomatisch
tétigen Arzten sowie Humangenetikern bearbeitet und in fach-
libergreifenden Fallkonferenzen mit mindestens 3 Facharzten
diskutiert. Etwa 1/3 der Patienten wird in der interdisziplindren
Sprechstunde des MZCSE vorstellig. Hier wird eine weiterfiihren-
de fachspezifische bzw. genetische Diagnostik (Panel-Analysen,
Array-CGH und (Trio)-Exom) aber auch eine psychosomatische
Diagnostik angeboten. Das MZCSE wird aktuell vom Innovations-
fonds geforderten Projekt Translate-NAMSE unterstitzt. Im Rah-
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men eines extra curricularen Lehrangebotes werden Studierende
der Medizin eng mit eingebunden.

Beispielhaft mdchten wir einen 19-jdhrigen Patienten vorstellen,
der sich mit einem Symptomkomplex aus Intelligenzminderung,
Dysmorphie, rezidivierenden Paralyse-dhnlichen Zustédnden an
das MZCSE wendete. Im EKG fand sich eine QT-Zeit-Verlange-
rung. Unter dem Verdacht eines Andersen-Tawil-Syndroms, einer
seltenen autosomal dominant vererbten Erkrankung, veranlass-
ten wir eine molekulargenetische Diagnostik, die eine bisher
unbeschriebene Variante des KCNJ2-Gens c.13C>T [p.(Arg5*)]
heterozygot nachweisen und die klinische Diagnose bestatigen
konnte. Die anschlieBende Segregationsanalyse bestatigt das
Vorliegen dieser Variante auch bei der Mutter, die von wieder-
kehrenden Ldhmungen der Extremitdten sowie einem auffal-
ligem EKG berichtete. Die Diagnosestellung resultierte in einer
sozialmedizinischen, Verhaltens- und Erndhrungsberatung, einer
medikamentdsen Therapie sowie engmaschiger kardiologischer
Uberwachung.

Presenter: Dr. Franziska Rillig, Martin Zeitz Centrum flr seltene
Erkrankungen UKE

Weitere Autoren: Dr. Theresia Herget, MZCSE und Humangenetik
UKE; Dr. Cornelia Rudolph, MZCSE; PD Dr. Maja Hempel, Human-
genetik UKE; Dr. Christina Weiler-Normann, MZCSE; Prof. Dr.
Christian Kubisch, Humangenetik; Prof. Dr. Christoph Schramm,
MZCSE

Z19| ,,Sprechstunde fiir Patienten, die zwischen den Stiihlen
sitzen: Neues Konzept fiir Patienten mit komplexen
Symptomen und psychosomatischer Beeintrachtigung*

Einleitung: Zur Versorgung von Menschen mit einer unklaren
und/ oder V.a. seltene Erkrankung haben sich in den letzten
Jahren spezialisierte Zentren entwickelt. Vorrangiges Ziel ist die
Diagnosestellung dieser Patientengruppe und Anbindung an ge-
eignete Strukturen zur Betreuung und Versorgung. Eine besonde-
re Herausforderung ist die Diagnose bei Patienten mit vielfaltigen,
komplexen Symptomen. Unabhangig davon, ob eine seltene
Erkrankung diagnostiziert wird, liegen in dieser Patientengrup-
pe haufig psychosomatische Beeintrachtigungen vor. Ob eine
seltene somatische oder eine psychosomatische Erkrankung im
Vordergrund steht, ist bei diesem Patientenkollektiv oft schwer
zu trennen und bedarf einer facharztlichen Beurteilung verschie-
dener Disziplinen.

Ziel: Evaluation eines neuen Sprechstundenkonzepts des Zent-
rums fur seltene Erkrankungen in Form einer interdisziplindren
Sprechstunde mit facharztlich somatischer (neurologisch/inter-
nistisch), sowie facharztlich psychiatrischer Betreuung.

Methoden: Auswertung erhobener Daten der Sprechstunde:
Anzahl der Patienten, Fallart, Diagnosestellung, Diagnosegrup-
pen, Akzeptanz der gestellten Diagnose, Therapieempfehlung,
Therapiezufiihrung und Therapieeffekt.



Ergebnisse: Patienten mit vielfaltigen komplexen Beschwerdebil-
dern und somatoformen Beeintrdchtigungen wurden nach Vorbe-
sprechung des Falles in Fallkonferenzen in einer interdisziplinaren
Sprechstunde vorgestellt. Im Rahmen dieser zwei-wdchentlichen
Sprechstunde wurden siebzehn Patienten gesehen. Durch dieses
Konzept konnten Patienten, die eine rein psychiatrische Vor-
stellung abgelehnt hatten und bei denen eine rein somatische
Vorstellung nicht zielfihrend gewesen waére, erreicht werden.

In den meisten Fallen wurde eine Diagnose gestellt. Durch die
Interdisziplinaritat konnte eine Therapie oder gezielte weiterflh-
rende Diagnostik initiiert werden, die bei den Patienten eine hohe
Akzeptanz fand.

Presenter: Dr. med. Annekatrin Ripke, Zentrum fir seltene
Erkrankungen Lubeck

Weitere Autoren: Dr. med Martje Pauly, Zentrum fiir seltene
Erkrankungen Libeck; Dr. med. Daniel Alvarez Fischer, Zentrum
fur integrative Psychiatrie Lubeck; Prof. Dr. med. Alexander
Munchau, Zentrum fir seltene Erkrankungen Libeck

Z20 | ,,EUREGIO MAAS-RHEIN: Seltene Erkrankungen machen
nicht vor Landesgrenzen halt!“

EMRaDi steht fiir ,,Euregio Meuse-Rhine Rare Diseases” (Seltene
Erkrankungen (SE) in der Euregio Maas-Rhein). An dem Projekt
beteiligen sich Krankenkassen, Universitatskliniken, Patienten-
organisationen und eine Universitdt aus Deutschland, den Nieder-
landen und Belgien. Die Partner haben sich zusammengeschlos-
sen, da Patienten mit SE die Gesundheitsversorger und -systeme
vor besondere Herausforderungen stellen.

Das Projekt beinhaltet die Erfassung des Ist-Zustandes (Préva-
lenz, Nutzung von Gesundheitsleistungen, Kosten, rechtliche und
wirtschaftliche Aspekte), Patienten und Expertenbefragungen

zu Bedarfen, Erarbeitung von Modellen zur Koordinierung von
Gesundheitsdienstleistern bis hin zur besseren Vernetzung von
Experten. Die bisher vorliegenden Ergebnisse zeigen, dass der
Aufbau und die Bundelung von Diagnose- und Behandlungs-
madglichkeiten bei SE in den beteiligten Ldndern und landesiiber-
greifend Verbesserungspotential hat. Es 18sst sich aber auch
feststellen, dass bei bestimmten SE eine grenziiberschreitende
Zusammenarbeit nicht notwendiq ist, da die Patientenversorgung
vor Ort gut geregelt ist. Demgegeniber stehen viele SE, wo sich
ein klarer Mehrwert fr die Intensivierung der grenziiberschrei-
tenden Zusammenarbeit ergibt. So zeigt der Vergleich der SE-Ex-
pertisen der Unikliniken Aachen, Luttich und Maastricht, dass es
viele Schnittmengen, aber auch klare komplementare Bereiche
gibt. Es ist allerdings auch eine hohe Tendenz feststellbar, auf
nationale Losungen zu setzen — Patienten reisen derzeit eher zu
einem mehrere hundert Kilometer entfernten Expertenzentrum
im gleichen Land, als zu dem in wenigen Kilometer entfernten
Zentrum auf der anderen Seite der Grenze. Dabei legen diese Pa-
tienten zu Recht oft groBen Wert darauf, moglichst nahe an ihrem
Wohnsitz behandelt zu werden.
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Es ist wichtig, die Krafte in der Euregio Maas-Rhein trotz aller He-
rausforderungen zu buindeln, die sich aus den unterschiedlichen
Gesundheitssystemen ergeben.

Presenter: Dr. rer .nat. Christopher Schippers, Zentrum fir
Seltene Erkrankungen der Uniklinik RWTH Aachen

Weitere Autoren: Daniela Volk, Zentrum fir Seltene Erkrankun-
gen der Uniklinik RWTH Aachen; Timo Clemens, PhD, Department
of International Health, Maastricht University; Caroline Glaude,
Christliche Krankenkasse Verviers-Eupen; Prof. Dr. med. Jorg B.
Schulz, Klinik fir Neurologie und Zentrum fir Seltene Erkrankun-
gen / Uniklinik RWTH Aachen; in Vertretung fur alle EMRaDi-Part-
ner und dabei im Besonderen: Krankenkasse Mutualité chrétienne
Verviers-Eupen, Universitatskliniken in Littich (Liege University
Hospital) und Maastricht (Maastricht University Medical Center+)
und die Universitat Maastricht (Maastricht University)

Z21| ,Versorgungssituation erwachsener Menschen mit Spina
Bifida und/oder Hydrocephalus*

In dem Projekt wurden Menschen mit Spina Bifida und/oder
Hydrocephalus zur aktuellen Versorgungssituation und ihren
Vorstellungen zur optimalen medizinischen Versorgung z.B. durch
Medizinische Zentren fir erwachsene Menschen mit Behinderung
(MZEB). Im Ergebnis zeigten sich 70% der Befragten zufrieden mit
ihrer Versorgungssituation, auch wenn 48% dafur weite Weges
spezialisierten Versorgungszentren in Kauf nehmen. Befragt

nach der optimalen medizinischen Versorgung wiinschen sich
25% die weiterbehandle in ihrem bisherigen Sozialpadiatrischen
Zentrum und 56% konnten sich vorstellen in ein spezialisiertes
Zentrum fur Erwachsene zu gehen. Diese Versorgungsstruktur
musste die folgenden medizinischen Fachbereiche enthalten:
Urologie, Orthopadie und Neurochirurgie. Die Befragung gibt

der ASBH Aufschluss, welche Themen die Selbsthilfe aus
Erwachsenensicht vertreten soll.

Presenter: Jirgen Wolters, Arbeitsgemeinschaft Spina Bifida und
Hydrocepahlus e. V.

Die Posterausstellung wurde vom Zentrum fir Seltene
Erkrankungen Tlbingen organisiert.

Wir danken fir das Sponsoring der Ausstellung
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