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Liebe Kollegin, lieber Kollege,

Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Er-
krankung erleben oft eine lange Odyssee von Arztbe-
suchen bevor sie und ihre Angehorige eine Diagnose
erhalten. Auch wenn die Diagnose einer seltenen Er-
krankung gestellt wurde, sind in der bisherigen Ver-
sorgung viele Behandlungsablaufe nicht optimal defi-
niert und kénnen so auch nicht effizient umgesetzt
werden.

Um diese Situation zu verbessern wurde 2010 das
,Nationale Aktionsblindnis fiir Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen - NAMSE” gegriindet, das unter
der Federfihrung des Bundesministeriums fir Ge-
sundheit einen Nationalen Aktionsplan fiir Seltene
Erkrankungen erarbeitet hat, der strukturierte MaR-
nahmen fir die Versorgung der Betroffenen vorsieht.

Mit Fordergeldern des Innovationsfonds des Gemein-
samen Bundesausschusses (G-BA) werden ab 1. De-
zember 2017 fur 3 Jahre zentrale Mallnahmenvor-
schldge aus dem Nationalen Aktionsplan in dem Ver-
sorgungsprojekt — TRANSLATE-NAMSE — bundesweit
umgesetzt und in Hinblick auf eine Ubernahme in die
Regelversorgung erprobt.

ZIELE DES PROJEKTS

Im Rahmen des Projekts soll fiir die teilnehmen-
den Patientinnen und Patienten mit unklaren
Diagnosen Folgendes erreicht werden:

- Eine beschleunigte und prazisere Diagnosestel-

lung durch Zugang zu (iberregionaler, interdiszi-
plinarer Kompetenz sowie zu innovativer geneti-
scher Diagnostik.

+ Eine Verbesserung der sektorentibergreifenden

Versorgung durch IT gestitzte Kommunikations-
plattformen und Zugang zu Patientendaten fir
Primarversorger.

- Eine strukturierte Transition von Patienten aus

der Versorgung in der Padiatrie in die Erwachse-
nenmedizin zur Vermeidung von Versorgungs-
brichen.

MARNAHMEN DES PROJEKTS

* Interdisziplindre und multizentrische Fallkonfe-

renzen

- Einsatz von Lotsen/ arztlichen Koordinatoren
* Gezielte Durchfiihrung innovativer Diagnostik

- Standardisierte Behandlungspfade und struktu-

riertes Fallmanagement

+ Verbesserung der Kommunikation mit Primarver-

sorgern durch die Einfihrung der Personlichen
Einrichtungstibergreifenden Patientenakte (PEPA)

TEILNAHME AM PROJEKT

Zielgruppen des TRANSLATE-NAMSE Projekts
sind:

e Patientinnen und Patienten mit einer unklaren
Diagnose, beziehungsweise Patientinnen und
Patienten bei denen der Verdacht auf eine sel-
tene Erkrankung besteht.

¢ Patienten und Patientinnen, bei denen eine der
unten aufgefiihrten Indikatorerkrankungen vor-
liegt.

INDIKATORERKRANKUNGEN

- angeborene Stoffwechselerkrankungen
- angeborene Hypothyreose

- adrenogenitales Syndrom/ DSD

* primare Immundefekte

* padiatrische autoinflammatorische Erkrankungen
- angeborene Hamoglobinopathien

- seltene neurologische Bewegungsstérungen

(erwachsene Patienten)




