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Hintergrund:

Die ATMP-Qualitatssicherungs-Richtlinie (§136a Absatz 5 SGB V §5 Abs. 1, Anlage |) sieht interdisziplinare Tumorkonferenzen fur die Indikationsstellung
vor. Auch fir seltene Erkrankungen, bei denen haufig neuartige, komplexe und hochpreisige Gen- und Zelltherapien (GCT) eingesetzt werden, sind
strukturierte, interdisziplinare Entscheidungsprozesse erforderlich. Hierfur werden bislang jedoch seitens der gemeinsamen Selbstverwaltung im
Gesundheitswesen keine Vorgaben gemacht.

Methodik:

Im Rahmen der Nationalen Strategie fur gen- und zellbasierte Therapien wurde eine Umfrage in den teilnehmenden Institutionen zu bestehenden
Therapieentscheidungs-Boards im Bereich seltener Erkrankungen durchgefthrt. Erhoben wurden Struktur, Arbeitsweise und Herausforderungen. Ziel war
es, Empfehlungen zur Integration solcher Boards in die Regelversorgung abzuleiten. Die Ergebnisse wurden um Daten konkreter Boards erganzt.

Ergebnisse:
Mitglieder Einschlusskriterien (Beispiele) Erkrankungsentitaten Funktion
_ Board 1: ASO-amenable Erkrankungs-verursachende S o * Entscheidung Uber
S UL genetische Variante; neurodegenerative Komponente der individualisierte Standardtherapien im Rahmen der
Medizinethiker Mindestens ’ : : LJG’G’IQI'\E’TE‘ Hlini
* Praklinische jeweiligen drztliche Erkrankung; Erkrankung nur so weit fortgeschritten, dass Metachromatische Leitlinien
'nd'V'dLﬁllen naturW'Sseascha{tllch noch Funktionen gerettet werden konnen Krabbe = +  Beratung zu klinischen
I latlrl . : ' '
Modera 9L|£: iz aemedlzustandlger Board 2: Diagnose durch genetische Untersuchung oder genehschespma[e Studienoptionen
padiatrie — < ET aues o Co Biomark hart: ket dere Theranie méelich oder  AC@NOsINdesaminaselmmundelfelt
Pat a2 € Parson iomarker gesichert; keine andere Therapie moglich oder e Entscheidune iiber Off-Label-Use
WS V] g - genetisch basi Erkrankungen g
weiterer dem state-of-the art Therapie hat versagt; genetisch basierte von Therapien
Ham;it%réGIILG en e I kunabhanglge Therapie oder Zelltherapie verfiigbar Muskelatrophie
externe  Beratung zu individuellen
ExpertenArtheurolo |e Biocloge _ ke : : : l:rkranl(ung
ExpertenArzteFachbereich behandemdg Board 3: Patient®innen mit gesicherter MLD Diagnose LEU'(OdLJS"'I"OPhlE’ Heilversuchen
Sﬁ%ﬁfﬁ;%}_ﬁiﬁiﬁggmitét ohne bisher erfolgte kausale Behandlung, fir welche die neurolog|5c|-|9 .
Neurobiologie Entscheidung fur eine Therapieoption oder besten Therapien ’ Beratuhg Zu experlmenjce.llen
Behandlungszeitpunkt unklar ist Neuromuslkulare Therapien auRerhalb klinischer

Studien

Zusammenfassung der Ergebnisse:

Die befragten Boards agieren lokal, national, europaisch oder global. Sie vereinen die fur eine fundierte Therapieentscheidung notigen Fachdisziplinen
und treffen sich bei konkretem Entscheidungsbedarf, meist virtuell. Die Zusammensetzung ist fallabhangig, haufig vertreten sind Genetik, Neurologie,
praklinische Forschung und indikationsspezifische Facharzt*innen. Patientenvertretungen sind teils eingebunden. Einheitliche Standards bestehen
teilweise, eine Vergutung durch Kostentrager fehlt vollstandig.

Beispielhafte Therapieentscheidungs-Boards:

Treatabolome Board am ZSE Tubingen Nationales Therapieentscheidungsboard fiir Gen- und Zelltherapien

Teilnehmer: Genetik, Neurologie, Neuropadiatrie erganzen, praklinische Forschung und indikationsspezifische Facharzt*innen
Treffenskadenz: Nach Bedarf
Trigger: aktuell Anfrage/Einreichung mindestens eines Falls

Geplanter Prozess
- Gen/Variantenidentifizierung in der genetischen Diagnostik
Recherche zu Variante/Gen

,Mutational Mining Team*: verantwortlich fiir die Diskussion und Konfirmation der identifizierten und potentiell behandelbaren Weise des Treffens: Online

Gene und Varianten #gene |~ [disease ~seql-[sender ¥ Erkrankungsentitat: neuromuskulare Erkrankungen
. . . ABCB11 ABCB11 deficiency ABCB11 2025 Un?vers?tfczl |n| Ur Kin(?er- und Jugendmedizin, Tlbingen . - - . . . . .
Erstellung eines Patientendossiers ABCBA ﬁ;ﬁg,gefdeam;asedef ,,,,,, - ABCh et ik Tubingen. Tngen Notwendige Dokumente: Anamnese, Klinik, Frage, ggfls., abhangig von dem zu bearbeitenden Thema, weitere, wie Genetik, Labor,
« . . . ALDOB___ |Aldolase B defic ALDOB-CDG ALDOB 2025|Universitatsklinik fur Kinder- und Jugendmedizin, Tubing
,,MO|ECU|ar Board Team*“: verantwortlich fur die ALDOB  TAddse b defi z ALDOB-CDG ALDOB 2052 Universitaekinik i Kinder-und Ju 3 dﬂ dizin, Tiibing B||dgebu ng
Th . t h . d ARSA AryIsquataseAdeficiency ARSA 2025|Universitatsklinikum Tibingen Klinik fiir Kinder- und Jugen dm dizin, Tibingen
ARSA Arylsulfatase A defici ARSA 2025|Universitatsklinikum Tubingen Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin, Tubi . .
: ef:a p:je|en SCD e||< ung on (Abrech | Wsbs [ciNTdsease VD8 2025 Unierstatsinkun Tabingen, Tobiger] T Art der Entscheidung: Konsensentscheidung
e a n u ng’ O u ment atIOn re C n u ng G‘;FL’;B '(Ztopprerl-tr:anspor:tlrg ;ATF:asg s'l:btunlt beta deficiency ng;B gggg Bn!vers!:e}ill::!n!:: fur _};lanerhellkT : u. Jugendmedizin, Tubingen .
LDLR —[Familal hypercholesterolemia heterozygous oL 2025|Universiatsklinikum Tubingen. Tubingen Funktion des Boards:
LDLR Familial hypercholesterolemia hetergz_ygous LDLR 2025 Un?vers?t{e:ltskl?nikum Tubingen, Tubingen
Sl C10% | Thamis manoer s ceey 5150 2025 Unbersitiskinkurn Tobineen Tdtineer Entscheidung Gber Off-Label-Use von Therapien
SLC19A2  [Thiamine tra.n§porter 1 deficiency SLC19A2 2025 Un?vers?t{a:ltskl?n?kum Tub!ngen, Tibingen . .. .
Ausschnitt aus den Ergebnissen der retrospektiven Auswertung der am T e e i o T Beratung zu individuellen Heilversuchen
Institut fur Medizinische Genetik und Angewandte Genomik der Universitat gﬁOB ﬁgﬁzz]‘fufo‘fs?g:'s‘?gg-fié‘;'ﬁgB‘cDG gLAiOB gggj 32!532!2?23!2!&2 132:232:1 E gz: Beratung 7U experimentellen Therapien auRerhalb klinischer Studien
Tubingen gestellten Diagnosen in Hinsicht auf Behandelbarkeit metabolischer GAA Alpha-glucosidase deficiency GAA 2024]Universititsklinikum Tiibingen, Tabingen
- AMN Amnionless deficiency AMN U inik fir Kinder- und Jugendmedizin, Tibingen
Erkrankungen gemal Hollander 2025. APOAS olipoprotein A5 deficienc n, Tu

S = s - ll Submission 59 cases with ultrarare diseases
ERN-RND ASO-Entwicklung (,,1Mutation1Medicine®) i
. _ s Aktionskreis: Global e s —— ey
AktlonSkrE|S: GlObaI h’:::d deteriorated Screenin gd SSSSSSSSSSSSSSSSSSSS siers evaluated 5|.6 S;l:)h\:z:-?::izi‘iiﬂa?se:able
. . L . . L Teilnehmer: Genetik, Biologie, Experten-Arzt, mind. 2 unabhangige externe ! AR
Teilnehmer: Neurologie, Neuropddiatrie, Hdmatologie, Padiatrie (m. ., o g ‘ p ‘ 618 Full dossier | 3 sceening dossiersdeared L 2 patont not iible
Experten-Arzte, Medizinethik, Patientenvertreter, Moderator S R L
Schwerpunkt Stoffwechselerkrankungen),
. o . . Treffenskadenz: Nach Bedarf e Jj—
Trigger: Anfrage/Einreichung mindestens eines Falls L Stable s evaluctionsongoing. 23 disonsosnoxsuable / 1
. L : : : : : o Trigger: Gene-Group Entscheidun | sease owpriorky
Einschlusskriterien: Patient*innen mit gesicherter MLLD Diagnose ohne i Lo &8 P o 8 _ - . _ v s nenE
. . . . 0 Einschlusskriterien: Kriterien auf 3 Ebenen, die alle daran orientiert sind, ob ein Genegroup | BTl dossterscleared to proceed
bisher erfolgte kausale Behandlung, fir welche die Entscheidung fur eine \ : e o _ N _
. . . . Patient fiir die hier zu diskutierende Therapieart (individualisierte genetische
Therap|e0pt|0n Oder besten Behandlungszeltpunkt Unklar |St Unknown/ . . . . . . . . . . 27 gene group case discussions RRRRELIELE 3cases. ddddddd o
e iz Therapie) geeignet ist: 1. Passfahigkeit der Mutation, 2. Passfahigkeit der e e grouinpreparaton Lol priory
Erkrankung; 3. Passfahigkeit des individuellen Patienten
Sankey-Diagramm mit Empfehlungen, aktuellem Behandlungsstatus und bisherigen Ergebnissen fiir Falle Treatmentboard | 24 cases cloarad o proceed to
mit friihem Erkrankungsbeginn. Die Kategorie ,,Noch nicht behandelt” flir den aktuellen Behandlungsstatus Nutzungsstatistik des 1M1M-Best-Practice-Prozesses. Seit der Fertigstellung des Prozesses und der Einflihrung einer
umfasst Falle, die Gberwacht werden, mit der Absicht, den Patienten in Zukunft zu behandeln Recommendation Current Treatment Status Outcome so far formalisierten Registrierung aller eingereichten Falle wurde der Prozess zur Bewertung von 59 Fallen mit extrem seltenen 1 case:

(Schoenmakers 2025).

Krankheiten angewendet ( Schuele 2025).

Schlussfolgerung und Folgeschritt:

Entsprechend dem Vorgehen in der Onkologie ist auch bei seltenen Erkrankungen die Anwendung neuartiger Therapien in qualitatsgesicherter Form nur
durch geeignete Strukturen und Prozesse sowie die Einbindung interdisziplinarer Expertise moglich. Interdisziplinare Therapieentscheidungs-Boards fur
seltene Erkrankungen sind daher analog zu den Tumorboards in der Onkologie eine adaquate Option, diesen Bedarf zu adressieren. lhre
Standardisierung, strukturierte Verankerung und Vergutung sollten im Rahmen von Modellprojekten erprobt und in die Regelversorgung Uberflhrt
werden, um eine qualitatsgesicherte, faire Versorgung zu gewahrleisten.

Ein Vorschlag fir eine Richtlinie zu Anforderungen an die Qualitat von Therapieempfehlungs-Boards Gen- und Zelltherapie (TEB-ATMP) als Anlage zur
ATMP-Qualitatssicherungs-Richtlinie gemald § 136a Absatz 5 SGB V wird gegenwartig von der AG VII der Nationalen Strategie fur gen- und zellbasierte
Therapien erarbeitet. In diesem Vorschlag sollen auch die neuartigen Therapien, die nicht als ATMPs eingeordnet werden, berlicksichtigt werden. In der
Richtlinie werden u.a. Gegenstand, allgemeine Anforderungen an Indikationsstellung und Aufklarung fur die Therapie mit neuartigen Therapien bei
seltenen Erkrankungen, Vergutung, Qualitatsanforderungen und Bestimmungen zur Einhaltung von Qualitatsanforderungen flr zugelassene
Krankenhaduser festgelegt.




	Folie 1

