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Liebe Mitglieder der ACHSE,

sehr geehrte Damen und Herren,

20 Jahre nach der Griindung der ACHSE bli-
cken wir auf eine erfolgreiche Arbeit zuriick und
stehen doch weiterhin vor groBen Herausforde-
rungen.

Das Jahr 2024 markierte das 20. Jubildum unse-
res Dachverbandes. Uber die Jahre haben wir
gemeinsam durch aktive, teilweise internatio-
nale AG- und Gremienarbeit, durch wegweisen-
de Projekte, Stellungnahmen und Kampagnen
Seltene Erkrankungen zu einem festen Begriff
gemacht und eine Vielzahl von Verbesserungen
far die ,Seltenen” erreicht.

Dazu gehorten im letzten Jahr etwa die Formu-
lierung von Empfehlungen zur Integration der
Europadischen Referenznetzwerke in das deut-
sche Gesundheitssystem, die Verabschiedung
des Modellvorhabens zur Genomsequenzierung

und die Erarbeitung unseres Positionspapiers mit

den dringendsten Handlungsfeldern und unseren

Forderungen fir die Zukunft.

Wie wichtig insbesondere dieses neu angepass-
te Positionspapier ,,4 Millionen Griinde fir eine
bessere Gesundheitspolitik” war, wurde mit dem
Bruch der Bundesregierung im November 2024
schlagartig deutlich: Das Positionspapier lieferte
die Grundlage fir unseren Wahlkampf fir die
»Seltenen” - fir eine Zukunft fir 4 Millionen
betroffene Menschen und deren Angehdérige in
Deutschland.

Ganz herzlichen Dank allen, die sich 2024 mit
uns fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
eingesetzt haben. 20 Jahre ACHSE haben ein
solides Fundament flr die Zukunft geschaffen.
Lassen Sie uns darauf aufbauen.

Mit herzlichen GriBen

Geske Wehr, Vorstandvorsitzende

Mirjam Mann, Geschaftsflihrerin

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE) e. V.
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NST

MEI

2004
Aktive der Selbsthilfe griinden die Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen (ACHSE) e.V.

2005

Eva Luise Kohler, damalige First Lady, ibernimmt die Schirmherr-
schaft Gber die ACHSE und 6ffnet durch ihr Engagement und ihre
starke Stimme eine Vielzahl an Tiren.

2006
Die ACHSE eréffnet dank tatkraftiger Unterstiitzung durch die
DRK-Schwesternschaft Berlin ihre Geschaftsstelle.

2007

Der letzte Tag im Februar wird weltweit zum Tag der Seltenen Er-
krankungen erkoren. Die ACHSE fuhrt seither als eine der ersten

nationalen Allianzen unter dem Dach von EURORDIS den Aktions-
tag jahrlich durch.

2008

Erstmals wird der Eva Luise Kohler Forschungspreis in enger Ko-
operation mit der ACHSE als Anschubfinanzierung fiir Projekte zur
Erforschung Seltener Erkrankungen vergeben.

2008

Die ,Auktion Seltener Gelegenheiten" schafft mit Glamour, Kunst
und Kultur ein Spendenerlebnis der besonderen Art und setzt bis
heute Glanzpunkte in der Welt der ,Waisen der Medizin®

2009

Die ACHSE Lotsin als Kontakt fiir ratsuchende Arztinnen und Arzte
sowie Therapeutinnen und Therapeuten wird 6ffentlich gemacht.
Geschaffen worden war die Stelle ein Jahr zuvor. Die Stelle ist bis
heute mit Dr. med. Christine Mundlos besetzt

2010

Griindung des Nationalen Aktionsbiindnisses fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Die ACHSE ist neben den Bun-
desministerien fir Gesundheit sowie Bildung und Forschung eine
der drei treibenden Krafte.

2010

Die ACHSE organisiert den ersten Europdischen Kongress fiir
Seltene Erkrankungen und Orphan Drugs (ECRD) in Berlin mit
rund 800 internationalen Akteuren aus Patientenorganisationen,
Medizin, Wissenschaft, Forschung, Politik und Pharmaindustrie.

2011
Premiere fiir die Fotoausstellung ,Waisen der Medizin™ mit Einbli-
cken in den Alltag von Menschen mit Seltenen Erkrankungen.

2012

Die ACHSE Selbsthilfe Akademie nimmt unter dem Motto ,Von-
einander - Miteinander lernen" ihre Arbeit auf - mit vielfaltigen
(Online-)Schulungsangeboten, Wissenstransfer und Workshops
rund um vereins- und krankheitsiibergreifende Themen.

2013

Das Nationale Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen stellt den ersten Nationalen Aktionsplan fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen vor - die ACHSE ist aktiv beteiligt.

2014 - 2019

Die ACHSE beteiligt sich an wegweisenden Projekten zur Umset-
zung der MaBnahmen des Aktionsplans, u.a. Versorgungsatlas fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (se-atlas), Open-Source-
Register zur Entwicklung von Erkrankungsregistern (OSSE),
Definition der Kriterien fiir Zentren flr Seltene Erkrankungen, als
(Konsortial-)Partnerin in vom Innovationsfonds durch den Ge-
meinsamen Bundesausschuss (G-BA) geférderten Projekten.
2014

Der ACHSE Imagefilm ,Den Seltenen eine Stimme geben"
erscheint.

2015

Die ACHSE verleiht zum flinften und leider letzten Mal gemeinsam
mit der Central Krankversicherung den ACHSE-central-Preis fiir

ein auBergewdhnliches Versorgungskonzept.

2018

Der ACHSE Sommerkongress aktiviert und férdert die Vernetzung
der Mitglieder untereinander. Die ACHSE engagiert sich erfolgreich
fir die Erhaltung der NAMSE-Geschéaftsstelle . Die ACHSE trauert

um ihre Mitbegriinderin Anne Kreiling.
2019

Die Nationale Konferenz zu Seltenen Erkrankungen NAKSE wird
von der ACHSE und den Zentren fiir Seltene Erkrankungen ins
Leben gerufen und findet seitdem alle zwei Jahre statt.

2020

Die ACHSE stellt ihren Austausch mit ihren Mitgliedern und
Projektpartnern vor dem Hintergrund von COVID-19 auf digitalen
Betrieb um.

2021

Die ACHSE zieht mit einem umfangreichen Positionspapier und
»4 Millionen Griinden, jetzt zu handeln™ in den
Bundestagswahlkampf.

2022

Die Ausstellung ,Selten allein® mit Kunstwerken Betroffener wird
in zehn Bahnhdfen bundesweit sowie mehreren
Universitatskliniken gezeigt.

2020 - 2024

Die ACHSE ist in weiteren wegweisenden Projekten aktiv, wie der
deutschen Genom-Initiative genomDE, JARDIN, einem Projekt zur
Anbindung der nationalen Strukturen an die ERN, dem Projekt
B(e)NAMSE fiir eine bessere Versorgung von Kindern und Jugend-
lichen oder auch CORD-MI im Rahmen der Medizininformatikini-
tiative.

2023

Die ACHSE baut ihre politische Arbeit aus - unter anderem im
Rahmen Stellungnahmen, AG- und Gremienarbeit, parlamentari-
schen Frihstiicken, Podiumsdiskussionen und Konferenzbeitragen
-, aber auch durch Empowerment der Mitglieder und Plattformen
zum Informationsaustausch.

2024

Die ACHSE vertritt mit ihren 137 Mitgliedsorganisationen rund
3000 Krankheitsbildern - nicht nur eine starke Gemeinschaft,

sondern auch eine Expertise, die in Medizin und Forschung ge-
schatzt wird.
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1. Politisches Engagement und Interessenvertretung o

1.1 Politisches Engagement

2024 beschaftigten uns insbesondere die Aktivitaten im Bundesministerium flir Gesundheit und ver-
anlassten uns zu einer Reihe an Stellungnahmen. Hinzu kamen weitere Stellungnahmen zu anderen
Themen, ein offener Brief an die KV Sachsen (S. 6), ein parlamentarisches Friihstlick sowie ein Termin
mit dem Patientenbeauftragen der Bundesregierung, Stefan Schwartze, zur Ambulanten Spezialfach-
arztlichen Versorgung (ASV).

Grundlage unserer Arbeit war weiterhin unser Positionspapier von 2021, das wir im dritten Quartal 2024
in Vorbereitung auf die urspriinglich fur Herbst 2025 angesetzte Bundestagswahl auf den Priifstand
stellten, unter Einbindung der fachlichen Expertise unserer Arbeitsgruppen Uberarbeiteten und auf der
Mitgliederversammlung im November verabschieden konnten.

Die Neuauflage wurde Ende 2024 veréffentlicht — rlickblickend zu einem optimalen Zeitpunkt, da der
Bundestagswahlkampf viel friher als geahnt begann. Wir hatten dadurch bereits eine Grundlage fur
unsere eigene Wahlkampagne und konnten.sogar Erfolge. verzeichnen: Beispielsweise wurde der ge-
meinsame Jahresbetrag (Entlastungsbudget) fir Kinder, Jugendliche und Erwachsene mit Pflegegrad 4
oder 5 unter 25 Jahren aufiden 1. Januar 2025 vorgezogen.

Meilensteine flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen waren auch die Verabschiedung des Modellvor-
habens zur Genomsequenzierung im Juli (S. 18), der beeindruckende Andrang beim politischen Fachge-
sprach im Bundestag (S. 10) sowie die groBe Beteiligung am Europdischen Protesttag zur Gleichstellung
von Menschen mit Behinderung am 5. Mai 2024. Zwei Forderungen standen dabei im Vordergrund: bei
der anstehenden Europawahl am 9. Juni 2024 demokratisch wahlen und sich im Sinne einer Zukunft mit
Inklusion und Toleranz starker fiir die Umsetzung der UN-Behindertenrechtskonvention zu engagieren.

ACHSE - Tatigkeitsbericht 2024



1.2 Stellungnahmen

Gemeinsam mit der Technologie- und Methodenplattform fiir die vernetzte medizinische
Forschung e.V. (TMF) und weiteren Organisationen bezogen wir im April 2024 Stellung zum
Modellvorhaben Genomsequenzierung (MVGenomV). Unsere fachlichen Kritikpunkte waren Dop-
peldokumentationen und redundante Datenhaltung mit Blick auf bestehende Register, nicht eindeutige
Zuordnung von Datenfeldern zu den Hauptindikationsbereichen, UnverhaltnismaBigkeit der Dokumen-
tationsaufwande sowie nicht gesicherte Zuganglichkeit zu den geforderten Informationen.

Mit unserer Stellungnahme zum Gesundheitsversorgungsstarkungsgesetz (GVSG) wollten wir
vor allem die Verldngerung der Frist fiir die Einreichung von Hilfsmittelantragen auf 28 Tage erreichen.
AuBerdem geht es uns weiterhin um die Beschleunigung der Bewilligungsverfahren. Die nachste An-
hérung im Bundestag ist der 13. November 2025.

Stellungnahme zu den AuBerungen des damaligen
Vorstandsvorsitzenden der KV Sachsen, Dr. Klaus Heckemann

,Im Nachgang zu unhaltbaren AuBerungen des Vorstandsvorsitzenden
der KV Sachsen, Dr. Klaus Heckemann, zur genetischen Diagnostik
war die ACHSE die erste Organisation, die eine Stellungnahme
dazu veroffentlichte und seinen Riicktritt forderte. Zahlireiche

Verbdnde folgten, groBer Zuspruch kam auch aus Politik und von
den Medien. Zum 31. Dezember 2024 legte Dr. Heckemann sein Amt
nieder. Dieser Erfolg zeigte eindrucksvoll, dass wir gehoért werden und

etwas bewegen kénnen."

Erfreuliche Aufmerksamkeit zeigte eine Stellungnahme zum Antrag der Fraktion CDU/CSU ,,Be-
troffene und Selbsthilfe starker unterstiitzen - Erforschung, Diagnosestellung und Versor-
gung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen verbessern™. Die Verfasser hatten sich zuvor
ausfihrlich mit unseren Forderungen auseinandergesetzt und Positionen der ACHSE Ulbernommen.
Unter anderem enthdlt der Antrag die Forderung nach einer langfristigen Férderung der Forschung im
wissenschaftlichen Bereich, die Verbesserung der Diagnosestellung, die Einfihrung von Case-Managern
und Schulgesundheitsfachkraften sowie die Weiterentwicklung der ,Zentrenstruktur®.

Zum Pflegefachassistenzeinfiihrungsgesetz (PflAssEinfG) duBerten wir uns im Juli - mit folgen-
den Forderungen: Starkung und Unterstitzung der Pflegefachkrafte, Patientensicherheit wahren, Pflege
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen sichern und Unterstitzung durch Pflegeassistenzkrafte ohne
Ubernahme der medizinischen Behandlungspflege etablieren.

Im September veroffentlichten wir eine Stellungnahme zum Pflegekompetenzgesetz: Heilkundliche
Vorbehaltsaufgaben sollen nur auf Pflegefachkréfte Gbertragen werden, wenn ihre Qualifikation spezi-
fisch die Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen bericksichtigt. Dazu miissen Seltene
Erkrankungen in die Curricula aufgenommen und Pflichtfortbildungen fiir Pflegefachpersonen vorge-
schrieben werden. AuBerdem sollten die pflegenden Angehérigen von Kindern und Jugendlichen mit
Seltenen Erkrankungen gestarkt werden.

ACHSE - Tatigkeitsbericht 2024



Ubersicht Stellungnahmen der ACHSE im Jahr 2024 °,

T—

8. April 2024

Stellungnahme zum Entwurf des
Gesundheitsversorgungsstarkungsgesetzes (GVSG)

30. April 2024

Stellungnahme zum
Krankenhausversorgungs-
verbesserungsgesetz (KHVVG)

——— 2. Mai 2024
T = i = Stellungnahme zur Aufldsung des
Arztlichen Zentrums fir Qualitit in der Medizin

(AzQ)

4. Juni 2024

Stellungnahme zum Antrag der Fraktion CDU/CSU

,Betroffene und Selbsthilfe stérker unterstitzen -

Erforschung, Diagnosestellung und Versorgung von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen verbessern®

17. Juli 2024

Stellungnahme zum Entwurf des
Pflegehilfeeinfiihrungsgesetzes

22. August 2024

Stellungnahme zum Editorial der KV Sachsen in den
KVS-Mitteilungen 05-06/2024 von Dr. Klaus
Heckemann

23. September 2024

Stellungnahme zum Entwurf des
Pflegekompetenzgesetzes (PKG)

Online

Alle Stellungnahmen unter: achse-online.de
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1.3 Positionspapier
~4 Millionen Griinde
fir eine bessere

Gesundheitspolitik™

®

Damit Menschen mit Seltenen Erkrankungen
optimal versorgt werden, auf Fortschritte in
der Forschung hoffen kénnen und gerechte
Teilhabe in allen Lebensbereichen mdglich
wird, ist noch viel zu tun. Unser Positions-
papier, entstanden in Zusammenarbeit mit
unseren Mitgliedsorganisationen und ver-
abschiedet auf der Mitgliederversammlung
2024, beschreibt dringende Handlungs-
felder: Versorgung verbessern, Wissensge-
nerierung, gute Lebensqualitat fur Menschen
mit einer Seltenen Erkrankung ermdglichen,
Finanzierung der Versorgung sowie Arznei-
mittel.

#4MillionenGriinde  #-

fur eine bessere Gesundheitspolitik!

T ug
und tber Vv PR Milli s o
_ ote au #4MillionenQriinde &
H.l,{sangeb fir sine bessere Gesundheitspolitik!

Hil!srnitte\versorgung

rbesserm: .

‘{:dw'iduel'., flexibel N
ohne lange
Wartezeiten':

1.4 Zusammenarbeit
im NAMSE

2024 ging es im Nationalen Aktionsbiindnis
fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen,
dem NAMSE, sowohl in der Steuerungsgruppe
als auch in den Projekten mit vollem Einsatz wei-
ter: Die Steuerungsgruppe erarbeitete zundchst
einen 10-Punkte-Plan mit den vordringlichsten
MaBnahmen bis 2026. Dazu gehérte die Erhebung
des Umsetzungsstandes der MaBnahmen des Na-
tionalen Aktionsplans. Zur Bearbeitung wurde
eine Task Force gegriundet. Im Hinblick auf die
konkrete Projektarbeit engagierte sich die ACHSE
in den ersten Beratungen der Arbeitsgemein-
schaft Ganzheitliche Gesundheitsversor-
gung sowie in der Unterarbeitsgruppe Digita-
lisierung, wo es um die Integration von (Notfall)
Informationen zu Seltenen Erkrankungen in die
elektronische Patientenakte (ePA) geht. Zudem
spielte das zu Beginn des Jahres gestartete Pro-
jekt JARDIN (Mehr auf S. 18) eine Rolle im NAM-
SE. Denn im Rahmen der deutschen Beteiligung
wird darauf hingewirkt, die nationalen Strukturen
- insbesondere das NAMSE-Zentrenmodell - in
den Aktivitdten und zukinftigen MaBnahmen von
JARDIN adéquat in den inhaltlichen Diskussionen
zu berucksichtigen. JARDIN kann zudem inhaltli-
che Impulse fir die Themen und MaBnahmen des
NAMSE in den folgenden Jahren liefern.

1.5 Lobbyregister

Die Verscharfung der Angabepflichten im
Lobbyregister des Bundestages beschaftigte 2024
auch die ACHSE. Unser Eintrag enthalt seither
entsprechend den Vorgaben: genaue Angaben
dazu, wen wir, wann, womit, auf welchem Weg,
an welcher Stelle (Bundestag, Ministerium etc.)
kontaktiert haben, welche Aktivitaten wir im Lob-
bying planen (,Regelungsvorhaben™) und worauf
wir Einfluss nehmen. Verpflichtend wurden auch
die Veroffentlichung aller Stellungnahmen (wenn
diese nicht seitens des Ministeriums erfolgt) sowie
noch detailliertere Angaben zu Finanzierungen.

Link zum Registereintrag:




1.6 Veranstaltungen

Die ACHSE hat sich auf einer Vielzahl von Veranstaltungen eingebracht - mal mit Vortrag, mal auf
einem Podium und immer im Gesprdch. Wichtige Termine waren zum Beispiel die Jahresempfange
des Behindertenbeauftragten der Bundesregierung, Jirgen Dusel (SPD), und des Patientenbeauftragten
der Bundesregierung, Stefan Schwartze (CDU/CSU), die Beteiligung an Parlamentarischen Aben-
den, wie dem des Instituts fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG), die Teil-
nahme an politischen Fachgesprachen und der Besuch von Jubilaumsveranstaltungen - etwa zu
30 Jahren Grundgesetz, der Festakt der Patientenbeteiligung oder das zehnjahrige Jubildum des ZSE
Dresden sowie das politische Fachgesprach im Bundestag auf Einladung von Erich Iristorfer (CDU/
CSU). Organisiert und eingeladen hatten wir erneut selbst zu einem parlamentarischen Friihstiick.

Parlamentarisches Friihstiick zum Tag der Seltenen Erkrankungen

Am 21. Februar 2024 luden wir aus Anlass des Tages der Seltenen Erkrankungen am letzten Tag im
Februar zum parlamentarischen Frihstlick in die Parlamentarische Gesellschaft. Trotz einer kurzfristig
parallel anberaumten Bundestagssitzung konnten wir kompetente Gaste begriiBen. Dazu gehdrten
Stefan Schwartze (SPD), Patientenbeauftragter der Bundesregierung sowie die Bundestagsabgeordne-
ten Erich Irlstorfer (CDU/CSU) und Petra Sitte (Die Linke). Als Referenten konnten wir Prof. Knut Mai,
Direktor der Klinik fiir Endokrinologie und Stoffwechselmedizin an der Charité und Leiter des Teams
Erwachsene des Berliner Zentrums fiir Seltene Erkrankungen der Charité, sowie Tobias Hagedorn,
Patientenvertreter aus den Reihen der Deutschen Interessengemeinschaft Phenylketonurie e.V. (DIG
PKU), gewinnen. Schwerpunktthemen waren die ,Verbesserung und Erhalt der Versorgung von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen mit Blick auf die geplante Krankenhausreform". Das
Frihstick war Auftakt zu weiteren Gesprachen. Unsere Beziehungen zum Patientenbeauftragten konn-
ten wir festigen. Davon zeugt die gemeinsame Pressemitteilung zum Tag der Seltenen Erkrankungen im
Anschluss, die eine Vielzahl von Beitragen nach sich zog.

ACHSE - Tatigkeitsbericht 2024



»Es darf nicht sein, dass Patientinnen und
Patienten immer noch CDs mit Bildern von A nach
B tragen. Wir brauchen klirzere Versorgungswege
- etwa mit Hilfe der Telemedizin. Das Wissen muss

auf Reise gehen, nicht die Betroffenen!*

Varsitzende Geske Wehr

Politisches Fachgesprdach im Deutschen Bundestag: leidenschaftlicher Appell fiir kiirzere
Versorgungswege

Am 10. Oktober 2024 lud der Bundestagsabgebordnete Erich Irlstorfer (CDU/CSU), Initiator der Kam-
pagne ,Seltene Erkrankungen Bayern", Verfasser des WeiBbuchs ,Seltene Erkrankungen in Bayern
und Berichterstatter der CDU/CSU-Bundestagsfraktion flir Pflege sowie Kinder- und Jugendmedizin,
zu einem politischen Fachgesprdch in den Deutschen Bundestag. Das Interesse war so grof3, dass
der Saal wegen Uberfiillung geschlossen werden musste. Geske Wehr, Vorstandsvorsitzende der
ACHSE, und Prof. Dr. Annette Grlters-Kieslich, Vorstandsvorsitzende der Eva Luise und Horst Kdhler
Stiftung flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, fihrten nach vielféltigen Vortragen durch ein Podi-
umsgesprach und beantworteten die Fragen von Teilnehmenden. Die ACHSE hatte als Multiplikatorin
fur die Veranstaltung geworben und begleitete den Termin sowie weitere Initiativen von Erich Irlstorfer
mit Offentlichkeitsarbeit.

‘ I‘:

Nationale Konferenz zu Seltenen Erkrankungen:
Vorbereitungen fiir 2025

2024 war turnusgemaB zwar kein ,NAKSE-Jahr" - prasent bei der ACHSE
war sie dennoch. Denn parallel zum laufenden Betrieb wird die hybrid statt-
findende Nationale Konferenz zu Seltenen Erkrankungen (NAKSE)
mit wissenschaftlicher Posterausstellung alle zwei Jahre ,inhouse" von den
Teams Verwaltung und Offentlichkeitsarbeit sowie der ACHSE - Lotsin und
stellvertretenden Geschaftsflihrerin der ACHSE, Dr. med. Christine Mundlos,
organisiert. Viel Aufwand brachte 2024 wieder die Sponsorenakquise mit
sich. RegelmaBig traf sich auch die Programmkommission, zu der auch Ver-
treterinnen und Vertreter unserer Konferenz-Partner, der Zentren flir Seltene
Erkrankungen (ZSE), gehorten. Insbesondere die enge Zusammenarbeit mit
Dr. Holm GraeBner, Geschaftsflihrer des ZSE Tlbingen als Koordinationsstel-
le fr die Beitréage der ZSEs, sowie dem Leiter der Arbeitsgemeinschaft ZSE,
Prof. Helge Hebestreit, sorgte fiir hochwertigen Input, fundierte Expertise
und Inspiration. Auch die Zusammenfassung aller wichtigen Auftréage aus

der NAKSE 2023, die Anfang 2024 als Broschire veroffentlicht wurde, fand
Eingang in die Diskussion.
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1.7 Arbeitsgruppen

In den ACHSE - Arbeitsgruppen bringen Vertreterinnen und Vertreter der Mitgliedsvereine sowie des
ACHSE - Netzwerks ihre besondere Expertise ein und bearbeiten gemeinsam mit Mitgliedern des Vor-
standes und der ACHSE - Geschaftsstelle gezielt die Themen aus unserem Positionspapier - zumeist
die, die den jeweiligen Personen besonders am Herzen liegen.

AG Neugeborenen-Screening: Behandlungschancen wahren!

Manche angeborenen Stérungen des Stoffwechsels, Hormon-, Blut- und Immunsystems sowie des neu-
romuskuldren Systems kdnnen behandelt werden, wenn sie frihzeitig erkannt werden - ein Anliegen,
das unseren Mitgliedern besonders wichtig ist. Das Neugeborenen-Screening bietet die Grundlage da-
fur. 2024 drangten wir daher im Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) weiter auf die Beschleunigung
der administrativen Vorgange. Wir brachten uns zudem in Forschungsprojekte ein, nahmen das Thema
ins Positionspapier der ACHSE auf und tauschten uns bei Online- und Prasenzmeetings mit Patienten-
vertreterinnen und -vertretern aus: SchlieBlich haben sie nicht nur Anliegen und Forderungen, sondern
teilen auch ihre fiir die ACHSE wichtige Expertise lber ihre eigene Erkrankung.

Internationaler Tag des @achse
N e u ge b 0 r e n e n g S c re e n i n gs Allianz Qh'i::%c:%‘;::l:n:j[:;‘ikf:ﬁ:n
Jetzt an der EURORDIS Umfrage Instagram

zum Neugeborenen Screening
teilnehmen!

> Fiir einen besseren Start ins Leben,

5@/ _~" auch bei einer Seltenen Erkrankung.

¥
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AG Arzneimittel: Zugang wahren,
Orphan Drugs forcieren

Unser Fokus lag hier darauf, den Status quo
beim Zugang der Betroffenen in Deutschland
zu Arzneimitteln zu erhalten und die Entwick-
lung von Orphan Drugs voranzutreiben. Die
AG kam vor diesem Hintergrund unter ande-
rem zusammen, um sich zum GKV-Finanz-
stabilisierungsgesetz zu Anderungen der
EU Orphan Drug Regulation zu beraten
und die Punkte fiir die Stellungnahmen der
ACHSE zu erarbeiten.

AG DRN Deutsche Referenznetzwerke:
Ausbau geht weiter

Die Deutschen Referenznetzwerke wurden
2024 weiter ausgebaut und nutzten dabei die
Erfahrungen in den 24 Europaischen Refe-
renznetzwerken. Ziel der AG ist es, eine struk-
turierte Patientinnen- und Patientenpartizi-
pation zu gewadhrleisten. Dazu wurden 2024
ein Patientenbeirat, eine Verfahrensordnung
und Modell-Schriftsticke entwickelt. Zudem
wurde einmal mehr das Potenzial der ACHSE
als Vernetzungsplattform genutzt - etwa die
Synergien mit dem Projekt JARDIN und der
Gruppe der ePAGs von EURORDIS. Dr. Holm
GraeBner stellte die aktuellen Entwicklungen
der breiteren Mitgliederschaft im Rahmen un-
serer Online-Reihe ,,Wissen auf die Hand" vor.

AG Transition: Informationspaket fiir
Mitgliedsvereine

In der AG wurde eine Positionierung zum
Thema Transition erarbeitet, die in die nachs-
te Auflage des Gesamt-Positionspapiers der
ACHSE einflieBen wird. Darliber hinaus gab
es Online-Veranstaltungen mit geladenen
Gasten, u.a. in Kooperation mit dem Wis-
sensnetzwerk Beratung, zu den Erfahrungen
mit Transition bei Seltenen Erkrankungen.
Die hier gewonnenen Erkenntnisse bilden die
Basis fur ein seitdem kontinuierlich wachsen-
des Paket zur Unterstitzung der Transition in
der ACHSE Selbsthilfe - Gemeinschaft. Darin
werden etwa eine Checkliste, ein Musterbrief
sowie Beispiele aus Mitgliedsorganisationen
enthalten sein.

AG Hilfsmittel: Arbeitshilfe fiir Antragstellende auf den Weg gebracht

Damit Betroffene wahrend des Antragsprozesses auf Hilfsmittel bestmdgliche Unterstitzung erhal-
ten, nahmen die Mitglieder der AG die Erstellung einer umfassenden Arbeitshilfe auf. Sie soll allen
Mitgliedsorganisationen zur Verfiigung gestellt werden. 2024 wurden eine Grundstruktur sowie
einige zentrale Themen, wie der Ablauf der Hilfsmittelversorgung und ein Uberblick tber die recht-
lichen Moglichkeiten bei einer Ablehnung eines Antrags, ausgearbeitet.

Dartiber hinaus beobachtete das Team der AG aktuelle Gesetzesanderungen im Bereich der Hilfs-
mittelversorgung und formulierte bei Bedarf entsprechende Forderungen, um die Situation der Be-

troffenen nachhaltig zu verbessern.
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1.8 Internationale Zusammenarbeit

Weltweit leben 300 Millionen Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Um etwas flr die Seltenen zu
bewegen, ist die internationale Zusammenarbeit essenziell. Beispielhaft fiir unser internationales En-
gagement im Jahr 2024 seien hier die Vorbereitung und Durchfiihrung des Rare Disease Days, die
Beteiligung an verschiedenen Arbeitsgruppen, die regelmaBige Teilnahme an den Arbeitstreffen des
Councils of National Alliances - in Anwesenheit und online - sowie der Wissenstransfer seitens unserer
Vorstandsvorsitzenden Geske Wehr als General Secretary von EURORDIS, die Verbreitung der Rare-Ba-
rometer-Umfragen und -Ergebnisse sowie die Beteiligung mit Stellungnahmen wie jene zur ,Orphan
Drug Regulation™ genannt.

Wechsel bei EURORDIS: Abschied von einer -

Legende Sl T
9 " Sal’

202¢ rce vann o camats ceovon  J ¢ EURORDIS

EURORDIS verabschiedet. Nach 25 Jahren RARE DISEASES EUROPE
an der Spitze von EURORDIS - Rare Diseases
Europe, unserem europdischen Dachverband fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen, beendete
Yann Le Cam seine Tatigkeit als CEO und Uber-
aus pragende Personlichkeit im Einsatz fir die
Seltenen weltweit. Er Ubergab den Staffelstab
an Virginie Bros-Facer.

RARE DISEASE PATIENTS

European Conference on Rare Diseases (ECRD)

Am 15. und 16. Mai 2024 fand die Europaische Konferenz fiir Seltene Erkrankungen (ECRD) in Brissel
statt. Dem Ziel folgend, Seltenen Erkrankungen auch in Zukunft oberste Prioritat fir die europaische
politische Flihrung zu sichern, formulierten die Teilnehmenden einen offenen Brief an die EU-Institutio-
nen sowie die und EU-Staats- und Regierungschefinnen und -chefs. Ihre Forderung: ein umfassender
europaischer Aktionsplan fiir Seltene Erkrankungen, der die Bericksichtigung der Empfehlungen von
Rare 2030 in der Gesetzgebungsagenda der EU vorantreibt. Die ACHSE war vertreten.

#ActRare 2024: Unsere Botschaft wird

geteilt!
Mit der Kampagne #ActRare2024 unseres Dachverbands = 10 ,I“Ké SURE IT ﬁEMMNS
EURORDIS - Rare Diseases Europe sollen vor allem Euro- " - A {ITY FOR EUROPE!

pa-Abgeordnete mobilisiert werden, sich fir einen neuen
bzw. Uberarbeiteten europadischen Aktionsplan fir Seltene
Erkrankungen einzusetzen. Auf dem ECRD 2024 stellten die
Nationalen Allianzen einen gemeinsamen Offenen Brief vor.
Im Rahmen der Kampagne zur Europawahl im Mai 2024
wurden die Kandidatinnen und Kandidaten aufgerufen,
Stellung zu beziehen. Das erfreuliche Ergebnis: 85 Kandi-
datinnen und Kandidaten haben sich mit ihrer Unterschrift
hinter unsere Kampagne gestellt!

TO MAKE SURE T REMAINS
JRITY FOR EUROPE!
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ACHSE auf Achse

Mit mehr als 200 Terminen, in denen wir unser Fach- und Erfahrungswissen eingebracht haben, war
der ACHSE-Kalender gut gefillt - von Fachkonferenzen und -foren, Aktionen und Events, Workshops,
Gremienarbeit, Podiumsdiskussionen Uiber wissenschaftliche Vortrage bis hin zu eigenen Seminaren
und Workshops - ob Teilnahme oder eigene Formate. Die Zusammenarbeit in Gremien, Arbeitsgruppen
sowie Vernetzung in den Bereichen Politik, Gesundheitswesen und -industrie, Wissenschaft und For-
schung sind nicht nur Pflicht, sondern auch Kir. Unsere eigenen Bildungsformate wie die Reihe ,Wissen
auf die Hand" fanden zudem wieder groBen Anklang in unserem Netzwerk. Workshops und Beratungs-
angebote rund um die Themen Finanzierung, Selbsthilfeférderung und Digitalisierung wurden sehr gut
angenommen. Highlights zogen sich wie eine Perlenschnur durch das Jahr, so die Ausstellung ,Selten
allein®, die wir im Hauptbahnhof Berlin mit Medienprasenz eréffneten, unsere zwei Benefizauktionen
~Seltener Gelegenheiten™ auf Sylt und in Berlin oder die Verleihung des Eva-Luise-Kéhler-Forschungs-
preises. Darlber hinaus tagte der Vorstand monatlich und die ACHSE brachte sich in die Veranstal-
tungen ihrer Dachverbande wie der BAG SELBSTHILFE ebenso ein wie in den Council-Sitzungen und
Konferenzen von EURORDIS-Rare Diseases Europe. Es war viel los. Die Welle an Kraft und Zusammen-
halt innerhalb unserer Community konnten wir dabei nicht nur zum wiederholten Mal auf den 5 Tagen
Messe REHACARE in Dusseldorf erleben, sondern auch bei der Mitgliederversammlung, die 2024 ganz
im Zeichen des 20. ACHSE-Geburtstages stand.

genomDE

JARDIN

ICH BIN I]ABEI

mEn
[IEIHSEUW

= = are Disease Da RARE{—
e ,.-252 DISEASE

AG Sitzungen 2024 DAY {: '

SELBSTHILFE

Rehacare

ZSE-
Lotsentreffen

CORD-MI
Patientenbeira
Jahresempfange
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2. Wissensnetzwerk und Beratung

Wissen: teilen und mehren

Wissen ist eine der kostbarsten Ressourcen, wenn es um Seltene Erkrankungen geht. Umso wichtiger
ist es uns, dazu beizutragen, dass das Wissen lber Seltene Erkrankungen kontinuierlich wachst und
sich verbreitet: Wir unterstlitzen die Forschung ebenso wie die Vernetzung und den Wissenstransfer -
aufseiten der Wissenschaft ebenso wie aufseiten der Betroffenen.

2.1 Projekte
Projektarbeit: am Puls der Zeit

Die im Bereich Wissensnetzwerk und Beratung 2024 gestarteten bzw. weitergefiihrten Projekte haben
allesamt eine hohe Relevanz fiir die Betroffenen und ihre Angehoérigen. Seien es die mit der Genom-
medizin oder auch mit optimierten Patientenpfaden verbundenen Hoffnungen, die Evaluation von Pro-
grammen wie Fair4Rare oder auch Fortschritte in der Erforschung Seltener Erkrankungen.

-
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genomDE: Chance auf Genomsequenzierung,
Hoffnung auf Diagnose

Das im Juli 2024 beschlossene und auf funf Jahre angelegte Mo- .
dellvorhaben zur Genomsequenzierung (gem. §64e SGB V) war der '
erfolgreiche Abschluss eines aufwandigen, mehrjahrigen Prozes-
ses: Ausgewdhlte Patientinnen und Patienten mit Verdacht auf eine
Seltene Erkrankung oder Krebs kdénnen diese innovative Diagnos-
tik seitdem innerhalb der GKV-Regelversorgung wahrnehmen. Die
ACHSE war von Beginn an eingebunden und sorgte flr Awareness

L] (RN B L] LW

GENOM

sy u LA R MR

-~

A i

fir das Thema Genomsequenzierung bei Kassen, niedergelassenen
Arztinnen und Arzte und Betroffenen. Wir setzten dazu auf Social
Media, Interviews und Filme - zum Beispiel einen Erklarfilm tber
Genomsequenzierung. Zudem gestalteten wir auch das 3. genom-
DE-Symposium im Juli 2024 erfolgreich mit.

JARDIN: ACHSE formuliert Empfehlungen
fiir Deutschland

Im Rahmen von ,JARDIN” (Joint Action on the Integration
of European Reference Networks (ERNs) into National
Healthcare Systems) sollen Kompetenzen der Europdischen
Referenznetzwerke (ERNs) in nationale Gesundheitssyste-
me Uberfihrt werden - geférdert von der EU, dem For-
derprogramm Europe4Health sowie den Mitgliedsstaaten.
Insbesondere Patientenvertretungen wissen das Projekt zu
schatzen: ,Es ist so wichtig, dass den Betroffenen gebiih-
rend zugehort wird. Hierfir brauchen wir die ACHSE - sie
kann daflir sorgen, dass der maximale Impact der ERNs
bei den Betroffenen ankommt." Bislang wurden durch
einzelne Patientenorganisationen bereits nationale Patient
Pathways flr bestimmte Erkrankungen formuliert, analoge p : =
nationale Strukturen aufgebaut und die ERN-Ressourcen in | ) ey ‘ ae)
die Diagnosefindung eingebunden. Die ACHSE entwickelt
Empfehlungen fiir Deutschland im Rahmen des Un- \ X
diagnosed Disease Program (UDP) und pilotiert sie I

in Zusammenarbeit mit den Partnern.

Fair4Rare: kritische Begleitung des NARSE

Mit dem Evaluationsprojekt Fair4Rare soll anhand von drei ICD-codierten Seltenen Erkrankungen ge-
prift werden, ob das im Aufbau befindliche Nationale Register fiir Seltene Erkrankungen (NARSE) den
Belangen von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankungen gerecht wird. 2024 beteiligten
sich zwolf Institutionen - einschlieBlich Patientenorganisationen - an der Evaluation. Die ACHSE war
in Machbarkeitsstudien fiir ausgewdhlite Seltene Erkrankungen im Rahmen des Registers, in die
Kommunikation iiber und die Weiterentwicklung des Registers insgesamt eingebunden. Eine
Verldangerung fur das aktuell bis zum 30. September 2025 laufende Projekt bis zum 31. Marz 2026
wurde beantragt.
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Zentren-Zertifizierung: schon 15 A-Zentren zertifiziert

Eine vom Nationalen Aktionsbiindnis flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) eingesetzte
Zertifizierungskommission hat in Zusammenarbeit mit der ClarCert GmbH mittlerweile 15 Referenzzen-
tren (A-Zentren) zertifiziert. Anlasslich der ACHSE Fachtagung am 9. November 2024 erlauterten die
von der ACHSE an ClarCert vermittelten Auditorinnen und Auditoren den Zertifizierungsprozess.
Alle Beteiligten bewerteten das Verfahren sehr positiv. Die theoretischen und praktischen Grundlagen
zur Zertifizierung der Fachzentren (B-Zentren) sollen 2025 fertiggestellt werden.

Wissensnetzwerk Betroffenenberatung: strukturierter Austausch

Ziel des 2024 abgeschlossenen Projekts war es, einen strukturierten und systematischen Austausch
zwischen haupt- und ehrenamtlichen Beratenden aus unseren Mitgliedsorganisationen zu etablieren,
um Fachwissen, Erfahrungen und Best Practices zu biindeln und die Qualitét der Beratungsangebote
fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu verbessern. Zielgruppe waren die Beratenden aus unseren
Mitgliedsorganisationen. Im Rahmen dieses Projekts wurde erstmals eine bundesweite, strukturierte
Plattform fiir den kollegialen Austausch von Beratenden im Bereich Seltener Erkrankungen geschaf-
fen. Haupt- und ehrenamtliche Akteure vernetzten sich, Wissenstransfer wurde geférdert und die ge-
meinsame Entwicklung von Lésungen flir komplexe Beratungsanliegen ermdglicht. Die Einbindung von
individuellen Erfahrungen, Fallbesprechungen und externen Experten sowie die Nutzung digitaler Tools
(ACHSE - WIKI, Mailingliste) machen das Netzwerk nun besonders nachhaltig und praxisnah.

Erreichte Organisationen:

~Durch das Netzwerk fiihle ich mich in
meiner Beratungsarbeit nicht mehr allein.

Die Fallbesprechungen und der Austausch
mit anderen haben mir in schwierigen

Veranstaltungen Situationen sehr geholfen.™

15%

7 Online-Treffen, Ricklauf-

1 zweitagiges
Prasenzztreffen,
1 webinar

18

Durchschnittlich 18
Beratende pro
Online-Treffen

139

Mitgliedsorgani-
sationen wurden
eingeladen

Prasenztreffen:22
Teilnehmende in
Berlin
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L Medizinische Rehabilitation — selten wichtig!:
gemeinsam fiir eine bessere Versorgung

Im Oktober 2024 startete das Projekt ,Medizinische Rehabilita-
tion — selten wichtig!™. Ziel ist es, die Situation von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen in der medizinischen Rehabilita-
tion besser zu verstehen und langfristig zu verbessern. Dafir
wurde eine Arbeitsgruppe mit 21 Vertreterinnen und Vertre-
tern aus den Mitgliedsorganisationen gegrindet. Gemeinsam
werden Herausforderungen gesammelt, Erfahrungen
ausgetauscht und Informationen zu spezialisierten Kli-
niken aufbereitet, damit diese allen Mitgliedern zur Verfi-
gung stehen. Im Rahmen des Projektes wird der Austausch
zwischen Selbsthilfe, Rehabilitationskliniken und Kos-
tentragern unterstiitzt. Es werden bestehende Angebote
sichtbar gemacht, insbesondere der Deutschen Rentenversi-
cherung, um Chancen und Licken im Bereich der Rehabili-
tation fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen aufzuzeigen.

~Die engagierte Diskussion
und die Bereitschaft zur Zu-
sammenarbeit zeigen, dass das
Projekt von den Mitgliedern
als relevant und unterstiitzend

wahrgenommen wird."

Nicole Heider,
ACHSE Beraterin

O 00000 0000000000 O OGO
2.2 Weitere Initiativen

Eva Luise Kdhler Forschungspreis:
Arbeiten zur Behandlung des MILS-Syndrom ausgezeichnet

Der Eva Luise Koéhler Forschungspreis ging
2024 an die beiden Mediziner Prof. Ales-
sandro Prigione (Universitatsklinikum
Diisseldorf) und Prof. Markus Schiilke

PREISTRAGER 2008-2024

Charité - Universitatsmedizin Berlin

ACHSE - Tatigkeitsbericht 2024

(Charité - Universitatsmedizin Berlin)

2008 - Prof. Dr. Volkmar Gieselmann, Prof. Dr. Hans-loachim Galla fur ihre WegWeisenden Arbeiten zur Behand-

2009 Prof. Dr. Leana Bruckner- Tudermann

2010 —~ Prof. Dr. Marc Andra Waber, PD Dr. Karin Jurkatt-Rott |Ung des MILS'SyndrOms Nach der Aus-

. 201 = Prof. Dr. Christoph Klein, Prof. Dr. Christopher Baum, schreibung des FOI"SChUngSpreises durch die

PD Dr. Kaan Boztug, Pref.  Dr. Christeph van Kalle

2012 - Prof. Dr. Oliver Semler Eva Luise und Horst Koéhler Stiftung in Ko-

2003 - Prof. Dr. Gesine H T . . .

e S L operation mit der ACHSE hatte der Wissen-

5 - Prof. Dr. Heymut Omran

2015 - Prof. Dr. Stephan Lobitz schaftliche Beirat der ACHSE in einem struk-
(Anerkennungsg MNeugel eening  Sichelzell ] A A

2016 - PD Dr. Sven Thems, Prof. Dr. Ekkehard Wilichowski und Team turierten AUSW8h|Verfahren der Eva Luise

20" = ftok b Mechis) Schme e et Tadn und Horst Kéhler Stiftung die Kandidaten fir

2018 - Dr. Ulrike Hedrich Klimosch und Team i i

2019 - Prof. Dr. Bjsn Schumacher den Forschungspreis vorgeschlagen. Mit der

2020 — Prof. Dr. Martina Rauner u. Dr. Ulrike Baschant . . . .

2021 = Prof. Dr. Thersten Marquardt, Or. Julien Park und Prof. Dr. Kard Kunzelmann Prelsvergabe im Mai 2024 startete ZUQIEICh

2023 - Prof. Dr. Simone Mayer und Elbern der Initiative PCH-Familie e. V. die Vorbereitung der Ausschreibungsunterla-

2024 - Prof. Dr. Alessandra Prigione,/ UK Disseldorf und Prof, Or. Markus Schilke/

gen fur den Forschungspreis 2025.
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Fachgruppe Patientenlotsen: ACHSE bringt Initiator: Fachgruppe Patientenlotsen
sich ein der Deutschen Gesellschaft fir Care und °

Case Management (DGCC)
Die Anerkennung von Patientenlotsen als zentrale Griindung: 2021, ACHSE ist
Anlaufstelle fir Menschen mit komplexen Versor- Griindungsmitglied
gungsbedarfen wurde auf dem 3. Patientenlotsentag Ziel: strukturierte Weiterentwicklung
2024 als wichtige Wertschatzung wahrgenommen. von Patientenlotsen-Angeboten
Auch die aktive Beteiligung an den Netzwerktref- Erfolg: Vernetzung verschiedener
fen sowie die Rickmeldungen zur praxisnahen Aus- Lotsenprojekte, Definition von
gestaltung des Care Managements bestatigten die Qualititsstandards und Weiterbildungsin-
hohe Relevanz und Wirksamkeit der Fachgruppen- halten, hohe Wertschatzung
treffen.

2.2 Beratung
Beratung 2024: ein viel genutztes Angebot

Die ACHSE bietet Menschen mit Seltenen Erkrankungen bzw. unklarer Diagnose, ihren Angehdrigen
sowie Fachpersonal aus dem Gesundheits- und Sozialwesen bundesweit eine kostenfreie telefonische,
Online- und postalische Beratung an. Das Beratungsangebot verbindet Erreichbarkeit, Kompetenz und
enge, interdisziplindre Zusammenarbeit mit Expertinnen und Experten - von Arztinnen und Arzten bis
zu krankheitsspezifischen Selbsthilfeorganisationen. Dadurch sind wir immer ,,am Puls®™ der Versorgung
und kénnen zudem flexibel auf die Bedirfnisse der Ratsuchenden eingehen.

Die Umstellung auf eine neue Dokumen-
tationssoftware und die Einfihrung neuer
Datenschutzregelungen nahm viel Zeit in
Anspruch hat aber zugleich die Qualitat
unserer Beratung weiter befligelt. Das
bestatigen die vielen positiven Rickmel-
dungen, die wir sowohl von Betroffenen
als auch aus der Arzteschaft erhalten.

10%

der Anfragen
entfielen auf
unklare
Diagnosen

23%

betrafen _
Seltene bezogen sich

Erkrankungen auf Kinc_'eﬁ kontakte
Jugendliche wurden 2024

19%
0 719

Beratungs-

bis 25 Jahre verzeichnet.
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3. ACHSE Selbsthilfegemeinschaft
Gebiindeltes Wissen: eine wichtige Quelle

Menschen mit Seltenen Erkrankungen sind Expertinnen und Experten in eigener Sache. Oft genug ist
ihre Krankheit kaum bekannt oder gar unbekannt, sodass auch medizinische Fachleute ratlos sind. Der
Selbsthilfe kommt deshalb eine groBe Bedeutung zu: In der ACHSE - Selbsthilfegemeinschaft flieBt
Wissen zusammen, werden Erfahrungen und praktische Tipps flir den Alltag ausgetauscht. Es entstehen
Netzwerke, die oft nicht nur erste Anlaufstelle flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen sind, sondern
aus denen auch Ideen resultieren, die zu einer besseren Versorgung von Menschen mit Seltenen

Erkrankungen beitragen.

3.1 Projekte

Start und Fortsetzung: Projekte 2024

Drei Projekte standen 2024 im Fokus: die Fort-
setzung des erfolgreichen Avatar-Projekts, das
neue Projekt Kelle mit Fokus auf die Bedirf-
nisse in den verschiedenen Lebensphasen der
Betroffenen sowie Mona Kids, das gezielt Eltern
von Kindern mit Diagnosen ohne Namen an-
spricht.

Kelle: damit Betroffene aus dem Vollen
schopfen konnen

Am 1. Juli 2024 startete das auf drei Jahre an-
gelegte Projekt ,Aus dem Vollen schopfen -
selbstbestimmt und gut unterstitzt leben mit
einer Seltenen Erkrankung in allen Lebenspha-
sen" (kurz: Projekt Kelle). In dem von der
ACHSE entwickelten Projekt geht es um die
besonderen Bedlrfnisse von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen in verschiedenen Le-
bensphasen, die bestehende Rechtslage sowie
vorhandene Angebote. Die Erkenntnisse wer-
den systematisch im ACHSE - Wiki und der
ACHSE Akademie aufbereitet und dauerhaft fir @ Avatare: abwesende Kinder bleiben prisent
Mitgliedsorganisationen verfligbar gemacht.
Im ersten Projektjahr lag der Fokus auf der _ kinder und Jugendliche mit Seltenen Erkrankungen
systematischen Bestandsaufnahme. kénnen oft nicht oder nur unregelmé&Big am Schul-
Mona Kids: o und Sportunterricht sowie an Freizeitaktivitaten
@ teilnehmen. Dank einiger privater Spenden und vor
allem der ,Stiftung RTL: Wir helfen Kindern™ konnte
Das 2024 von der ACHSE mit Unterstiitzung die ACHSE zehn Avatare - kleine Roboter - anschaf-
fen und zur Verfligung stellen. Die Avatare besu-
@ chen stellvertretend flr Kinder oder Jugendliche die
Schule und sorgen dafiir, dass das abwesende Kind
prasent bleibt. Die Familien berichteten, dass ihre
Kinder wieder aufbliihen, weil sie im Kontakt bleiben
@ und teilhaben kénnen. Die ACHSE Gbernimmt die
Verwaltung und Zuteilung der Gerate und steht im
Austausch mit den Familien.

Unterstiitzung bei unklarer Diagnose

des Bundesverbands AOK initiierte Projekt
bringt Eltern von Kindern ohne Diagnose zu-
sammen und bietet ihnen als Selbsthilfegruppe
Raum, einander zu unterstlitzen, um Mut zu
fassen, Energie zu tanken und die Zeit der Un-
sicherheit mit vereinten Kraften bewadltigen -
auch im Hinblick auf die Bewéaltigung der vielen o
offenen Fragen.
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3.2 ACHSE Selbsthilfeakademie

Gut aufgestellt: groBes Interesse am digitalen Selbsthilfeangebot

Bei der 2022 gestarteten ACHSE Selbsthilfeakademie Online haben sich zwei Formate fest etabliert: die
Veranstaltungsreihe ,Wissen auf die Hand", die Erfahrungen von Selbsthilfevertreterinnen und -vertre-
tern beleuchtet, sowie die Reihe ,Alles digital oder was?!" zu Digitalisierungsthemen. Die Referierenden
der insgesamt 18 Veranstaltungen im Jahr 2024 kamen wie gehabt aus den Reihen der Selbsthilfe, der
ACHSE Geschéftsstelle sowie von befreundeten Organisationen. Ziel bleibt es, die Expertise innerhalb
der ACHSE Selbsthilfegemeinschaft zu teilen und auch im digitalen Umfeld unmittelbaren Austausch zu
ermdoglichen. Teilweise waren die Veranstaltungen so begehrt, dass die Kapazitat des Zoom-Accounts
nicht ausreichte und wir auf die Aufzeichnung verweisen mussten.

ACHSE Selbsthilfe Wiki
Lesen Sie mit! Machen Sie mit!
redaktion@achse-mailing.de

80+ Videos fiir die
Selbsthilfegemeinschaft

40+ Videos mit
Untertiteln

3.3 ACHSE Selbsthilfe Wiki

Online-Bibliothek fiir unsere Mitglieder: verstindlich sortiert und viel genutzt

Das ACHSE Selbsthilfe Wiki ist als festes Element unseres digitalen Angebotes seit 2019 unsere Online-
Bibliothek - ein exklusives und rege genutztes Angebot an unsere Mitgliedsverbdnde, deren Mitglieder
und die Arbeitsgruppen der ACHSE. 2024 kamen weitere krankheitstbergreifende Artikel zu verschie-
densten Themen der Selbsthilfe hinzu - insbesondere zu Patientenrechten, Vereinsrecht, politischer
Mitbestimmung sowie Tipps und Hilfestellungen fir alltagliche Hirden im Gesundheitssystem. Fir das
regelmaBige Beflllen ist das ACHSE Wiki-Redaktionsteam zustandig, zu dem auch Mitglieder gehdren.

3.4 Community-Plattform

Netzwerk fiir Betroffene: patientenorientierter, krankheitsiibergreifender und
sicherer Austausch untereinander

In die Startléocher gebracht wurde 2024 unsere Gemeinschaftsplattform ,Selten sind Viele®. Die einzel-
nen Mitglieder unserer Mitgliedsvereine kénnen sich hiertber digital besser vernetzen, direkt austau-
schen oder auch gemeinsam an Projekten arbeiten. Mit der von der GKV geférderten Community-Platt-
form bieten wir zuklnftig einen patientenorientierten, krankheitstibergreifenden und sicheren Ort als
Alternative zu Angeboten der Pharmaindustrie. Bei der Auswahl der Inhalte und der konzeptionellen
Umsetzung sind unsere Mitgliedsvereine mit im Boot, sodass wir ihre Bedarfe stets im Blick behalten.
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4. Unterstiutzung Selbsthilfeforderung

22
°
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Mittelnutzung: mehr Teilhabe und Effizienz

Die Selbsthilfe muss mit knappen Ressourcen arbeiten. Wir unterstitzen die unter dem Dach der
ACHSE zusammengeschlossenen Vereine dabei, ihre Mittel optimal zu nutzen.

4.1 Chancen der Digitalisierung: mehr Effizienz in den Prozessen

Um die Efizienz der Verbandsarbeit zu steigern und eine

bessere Anbindung an andere Programme wie Microsoft Of-
fice, aber auch Buchhaltungssoftware und Veranstaltungs-
Tools zu ermdéglichen, wurde 2024 mit Unterstiitzung des
BKK Dachverbands und in Zusammenarbeit mit dem extenL
nen Dienstleister NetFidelity das bestehende CRM—Systém
durch Linear ersetzt. Das neue System vereinfacht_éie
Datenmigration, -pflege und -nutzung. Es bietet eing;ien—
trale Anlaufstelle fir die Mitgliedsdatenverwaltgﬂg und
erlaubt die Zuweisung von Rollen. Das gesamte ACHSE Team
wurde anschlieBend geschult - etwa im Hinbl%cktauf Seri-
enbriefe, Serienmails, HTML-Signaturenrpna-batenpﬂege.

4.2 Barriere-Abbau Warum keine

Hybridveranstaltungen:

Zugang schaffen: Hiirden fiir Betroffene beseitigen

70%

Technische, sprachliche und kognitive Barrieren machen es vielen Betroffe- der Befragten fehlt d!e

nen Seltener Erkrankungen schwer, an Veranstaltungen teilzunehmen. Im Technik
0,

Rahmen des von Januar bis Dezember 2024 laufenden Projekts wurden die 50 %

48 Mitgliederorganisationen Uber hybride Veranstaltungsplanung und Kon- das Per:t;r;al

/o

zeptentwicklung informiert und individuell beraten, um solche Barrieren
maoglichst zu Uberwinden. Die Resonanz auf unsere praxisnahe Unterstiit-
zung, bedarfsgerechte Information und barrierefreie Umsetzung war durch-
weg positiv. Derweil wachst die Barrierefreiheit deutlich. Dazu tragen unter
anderem Elemente wie Untertitel, Dolmetscher, Empfehlungen zu Hérschlei-
fen, Leichte Sprache, Leitsysteme, Abstimmungstools etc. bei.

machen nur Prasenzver-
anstaltungen

40%

haben erste Erfahrungen
mit Hybridveranstaltungen
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4.3 Beratung Pauschalforderung
Wissenstransfer: bewilligte Fordermittel signifikant gestiegen

Mit dem Unterstitzungsprojekt werden die Kompetenz der Mitglieds-
organisationen gestarkt, die Transparenz hinsichtlich finanzieller Mit-
tel der Industrie verbessert und der Erfahrungsaustausch zu Férder-
antrédgen angeregt. Angesprochen wurden 2024 insbesondere kleine reiche Beantragung
und mittlere Mitgliedsorganisationen der ACHSE im Gesundheitswesen von
(GKV, Krankenkassen), die Férdermittel beantragen oder ihre Forder- 2.061.660 €
strukturen verbessern wollen (Pauschalférderung, Projektférderung).
Angeboten wurden individuelle Beratungen zur Selbstauskunft, ein pra-
xisorientierter Workshop sowie eine kontinuierlich wachsende Excel-
Arbeitshilfe. Diese Kombination aus digitalem Werkzeug, personlicher ﬂjrderung
Unterstitzung und strukturellem Wissenstransfer kam gut an: Die Zahl involviert.
der Workshop-Teilnehmenden stieg wahrend der Laufzeit von 2022 bis
2024 auf zuletzt mehr als 100, die Zahl der Einzelberatungen kletterte
auf 45. Zentrale Inhalte und Vortrége stehen auf achse.live bereit - und
die ACHSE Arbeitshilfe ist in vielen Vereinen ein fest

etabliertes Werkzeug.

4.4 Workshops

Das Projekt war
direkt in die erfolg-

an Fordermitteln
aus der Pauschal-

Direkter Wissenstransfer: von Zertifizierung bis Transparenzsteigerung

Bei unseren Workshops konnten die Mitgliedsvereine auch 2024 wieder direkt von der gebiindelten
Kompetenz und Erfahrung der ACHSE profitieren. Angeboten wurden diverse, allesamt gut besuchte
Workshops, u.a.:

@ Aktuelle politische Themen - prioritédre Forderungen der ACHSE

@ Patientenbeteiligung bei der Zertifizierung von Zentren fiir Seltene Erkrankungen (ZSE)

@ Leben mit einer Seltenen Erkrankung in verschiedenen Lebensphasen

@ Selbsthilfeféorderung und Transparenzverpflichtung
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5. Der Verein: Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen (ACHSE) e.V.

20 Jahre ACHSE: Und weiter voller Tatendrang!

Die 2004 gegriindete Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) e. V. ist das Netzwerk von
und fir Menschen mit chronischen seltenen Erkrankungen und deren Angehoérige in Deutschland und
daruber hinaus. Die ACHSE fordert Strukturen, die national wie international zur Verbesserung der Le-
ben von Menschen mit Seltenen Erkrankungen beitragen und ist zu diesem Zweck als ,,Rare Diseases
Germany" auch international vernetzt.

Als Dachverband von rund 140 Selbsthilfeorganisationen in Deutschland biindelt die ACHSE unter der
Schirmherrschaft von Eva Luise Kéhler Expertise und Wissen im Bereich Seltene Erkrankungen und ver-
tritt die Interessen aller Betroffenen in Politik und Gesellschaft, Medizin, Wissenschaft und Forschung.
Als einzige krankheitsliibergreifende Anlaufstelle berat ACHSE zudem kostenlos Betroffene und Angeho-
rige sowie Rat suchende Arztinnen und Arzte und andere Fachkrafte im Gesundheitswesen zu Seltenen
Erkrankungen und unklaren Diagnosen.

ACHSE ist Mitglied von EURORDIS — Rare Diseases Europe, Rare Diseases International und der
Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe (BAG Selbsthilfe).

Unsere Ziele:

Wissen iiber Seltene Erkrankungen vergrofB3ern

Aufbau iiberregionaler Selbsthilfeorganisationen fiir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen unterstiitzen

Menschen mit Seltenen Erkrankungen und ihre Selbsthilfeorganisationen vernetzen
Interessen der Menschen mit Seltenen Erkrankungen politisch vertreten

Arztinnen und Arzte sowie Therapeutinnen und Therapeuten iiber Symptome, Diag-
nose, Verlauf und Therapie unterrichten und den Austausch mit Spezialisten fordern

Zusammenarbeit zwischen Arzten, pharmazeutischer Industrie und der Selbsthilfe
auf der Grundlage von Transparenz und Unabhangigkeit verbessern

Seltene Erkrankungen, Arzneimittel fiir Seltene Erkrankungen und weitere
Therapiemoglichkeiten erforschen und voranbringen
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5.1 Organe der ACHSE

Am e
Geflhrt wird die ACHSE von einem ehrenamtlichen Vorstand. Die 31.Dezember 2024
in Berlin ansassige Geschéftsstelle (ibernimmt die operative Ab- zahlten wir
wicklung der Aufgaben und Anfragen und ist far die Koordination 137 ordentliche

der Ablaufe zustandig. Bundesweit tatige Selbsthilfeorganisationen Mitglieder, hin-
sind ordentliche Mitglieder, sie bringen ihre Interessen aktiv ein. Die

Mitgliederversammlung bewertet die Arbeit des Vorstands und ent- zu kamen neun
scheidet Uber die nachsten Schritte. Begleitet wird die Arbeit der auBerordentliche
ACHSE von einem Wissenschaftlichen Beirat. Mitglieder, dazu

zahlen unter ande-

rem Stiftungen, mit

—_— denen die ACHSE
| eng zusammen-

‘ : arbeitet, die aber
keine Selbsthilfe-
organisation per
Definition sind.

Mitgliederversammlung 2024: Toast auf 20 Jahre ACHSE

Im November 2024 eroffnete Eva Luise Kbdhler, Schirmherrin der ACHSE, die Mitgliederversammlung
mit einem GruBwort. Der Vorstand wurde entlastet. Alle Dokumente Tatigkeits- und Finanzbericht,
Haushaltsplan wurden ordnungsgemaB verabschiedet und anschlieBend auf die Website gestellt. Au-
Berdem wurde das Positionspapier ,,4 Millionen Grinde fir eine bessere Gesundheitspolitik™ vorgestellt
und diskutiert. Neu aufgenommen wurden der Dup15q e.V., der Herzkranke Kinder Kohki e.V., der
Narkolepsie-Netzwerk e.V. sowie der Bundesverband fiir PFFD, FFU, Fibula- und Tibiadefekte e.V. Ge-
meinsam sind wir lauter!
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Vorstand: voll entlastet

Der Vorstand setzte sich 2024 zusammen aus Geske Wehr (Vorsitzende), Ute Palm (1. Stellvertretende
Vorsitzende), Sandra Mdsche (2. Stellvertretende Vorsitzende), Dr. Willibert Strunz (Schatzmeister),
Florian Innig, Anika Schlaud und Dr. Wiebke Papenthin. AuBerdem stand der frithere Vorsitzende Chris-
toph Nachtigaller als Ehrenvorsitzender beratend zur Seite.

Geschaftsstelle: der operative Arm der ACHSE

Unter der Leitung von Mirjam Mann als Geschaftsfihrerin sowie Dr. med. Christine Mundlos als stell-
vertretende Geschéftsfiihrerin, ACHSE Lotsin fiir Arzte und Therapeuten sowie Leiterin ACHSE Wissens-
netzwerk und Beratung sorgte die Geschaftsstelle fiir die operative Umsetzung der auf der Mitglieder-
versammlung getroffenen Entscheidungen. Im Jahr 2024 waren 17 Mitarbeitende bei der ACHSE, mit
insgesamt 15,15 Vollzeitaquivalenten beschaftigt.

Wissenschaftlicher Beirat: Kompetenz aus erster Hand

Der ehrenamtlich arbeitende Wissenschaftliche Beirat der ACHSE besteht aus renommierten Wissen-
schaftlerinnen und Wissenschaftlern der Medizin und Forschung. Er unterstltzte die ACHSE auch 2024
vor allem als Gutachtergremium im Auswahlverfahren der Bewerbungen fir den Eva Luise Kdhler For-
schungspreis flr Seltene Erkrankungen 2025 (s.S. 18).

Kassenpriifung: keine Beanstandungen

Vielen Dank an Kirstin Kiekbusch (Selbsthilfe Ichthyose e.V.) und Sabine Haas (Nephie e.V.) fir ihre
ehrenamtliche Tatigkeit als Kassenpriferinnen. Die Priifung ergab keine UnregelmaBigkeiten.
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Mitglieder Verzeichnis

Achalasie-Selbsthilfe e.V.

Achromatopsie Selbsthilfe e.V.

AGS - Eltern- und Patienteninitiative e.V.
AHC 18+ e.V.

AHC-Deutschland e.V.

Alpha 1 Deutschland e.V.

Angelman e.V.

Aplastische Anamie e.V.
Arbeitsgemeinschaft Spina Bifida und
Hydrocephalus (ASBH) e.V.

Arbeitskreis Cornelia de Lange Syndrom e.\V.
ARVC- Selbsthilfe e.V.

AWS Aniridie-Wagr e.V.

Berliner Leberring e.V.
Bundesselbsthilfeverband Kleinwtchsiger
Menschen e.V. (vkm)

Bundesverband Angeborene
GefaBfehlbildungen e.V.

Bundesverband der
Clusterkopfschmerz-Selbsthilfe-Gruppen e. V.
Bundesverband der Ehlers Danlos Selbsthilfe e.V.
Bundesverband fir Brandverletzte e.V.
Bundesverband Glaukom-Selbsthilfe e.V.
Bundesverband fir PFFD, FFU, Fibula- und
Tibiadefekte e. V.

Bundesverband Kleinwlichsige Menschen und
ihre Familien e.V.

Bundesverband Neurofibromatose e.V.
Bundesverband Poliomyelitis e.V.
Bundesverband Schilddriisenkrebs -

Ohne Schilddrise leben e.V.

Bundesverband Skoliose-Selbsthilfe e.V.
Bundesverband Williams-Beuren-Syndrom e.V.
Bundesverein CDG-Syndrom e.V.

CHARGE Syndrom e.V.

Cystinose-Selbsthilfe e.V.

Deutsche Dystonie Gesellschaft e.V.
Deutsche Ehlers-Danlos-Initiative e.V.
Deutsche Fanconi-Anamie-Hilfe e.V.
Deutsche GBS CIDP Initiative e. V.

Deutsche Gesellschaft fur

interkranielle Hypertension e.V.

Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V.
Deutsche Gesellschaft fur Osteogenesis
Imperfecta Betroffene e.V.

Deutsche Heredo- Ataxie- Gesellschaft
Bundesverband e.V.

Deutsche Huntington-Hilfe e.V.

Deutsche Interessengemeinschaft

PhenylKetonUrie — DIG PKU e.V.

Deutsche Klinefelter - Syndrom Vereinigung e.V.
Deutsche Leukamie-Forschungshilfe -
Aktion fir krebskranke Kinder e.V.
Deutsche Myasthenie Gesellschaft e.V.
Deutsche Morbus Crohn/Colitis ulcerosa
Vereinigung DCCV e.V.

Deutsche Pankreashilfe e.V.

Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e.V.
Deutsche UVEITIS Arbeitsgemeinschaft e.V.
dsai e.V. — Patientenorganisation fir
angeborene Immundefekte

Deutsche Syringomyelie und

Chiari Malformation e.V.
Diamond-Blackfan-Selbsthilfegruppe e.V.
DSAKU e.V. (Deutschsprachige
Selbsthilfegruppe fiir Alkaptonurie)

Dupl5q e.V.

ELA Deutschland e.V.

Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syndrom e.V.
Elterninitiative Apert Syndrom (EAS) e.V.
European Chromosome 11 Network e.V.
Fontanherzen e.V.

Férderverein fur Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva - Erkrankte e.V.

Forderverein Glukosetransporter

(GLUT1) - Defekt e.V.

Galaktosamie Initiative Deutschland e.V.
Gaucher Gesellschaft Deutschland (GGD) e.V.
Gesellschaft fiir Mukopolysaccharidose e.V.
Glykogenose Deutschland e.V.
Haarzell-Leukamie-Hilfe e.V.
Hamochromatose-Vereinigung

Deutschland e.V. (HVD)

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

Herzkranke Kinder Kohki e.V.
Histiozytosehilfe e.V.

HOCM Deutschland e.V.

Hoffnungsbaum e.V.

HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland e.V.
Hypophosphatasie (HPP) Deutschland e.V.
Interessengemeinschaft Arthrogryposis e.\V.
Interessengemeinschaft Epidermolysis
Bullosa (DEBRA) e.V.
Interessengemeinschaft Fragiles-X e.V.
Interessengemeinschaft Hamophiler e.V.
Interessengemeinschaft Sichelzellkrankheit
und Thalassamie e.V.
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Interessengemeinschaft
Sturge-Weber-Syndrom e.V.

Kartagener Syndrom und Primare Ciliare
Dyskinesie e.V.

KEKS e.V.

Wir sind 22qg e.V. (ehem. KiDS-22q11 e.V.)
Kinder in schwieriger Ernahrungssituation e.V.
Kopf-Hals-M.U.N.D.-Krebs e.V.
KLS-Netzwerk e.V.

LAM-Selbsthilfe e.V.

Leben mit Usher-Syndrom e.V.

Leona e.V.

Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft e.V.
Marfan Hilfe e.V.

Mastozytose e.V.

Morbus Osler Selbsthilfe e.V.

Morbus Wilson e.V.

MPGN und aHUS e.V.

MPN Netzwerk e.V.

Mukoviszidose e.V.

Myelitis e.V.

Narkolepsie-Netzwerk e.V.
Navus-Netzwerk Deutschland e.V.

NCL - Gruppe Deutschland e.V.

Nephie e.V.

Netzwerk Hypophysen- und
Nebennieren-erkrankungen e.V.

NF und Freunde e.V.

Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e.V.
Nierenkinder Berlin e.V.

Patientenverband FAP e.V.
Peutz-Jeghers-Syndrom Germany e.V.
Phelan-McDermid-Gesellschaft e.V.
PHOSPHATDIABETES Selbsthilfe e.V.
PH-Selbsthilfe e.V. Férderverein Primare
Hyperoxalurie

Plexuskinder e.\V.

Prader-Willi-Syndrom Vereinigung

(PWSV) Deutschland e.V.

Pro Retina Deutschland e.V.
Proteus-Syndrom e.\V.

Pulmonale Hypertonie (PH) e.V.
Sarkoidose Netzwerk e.\V.

Scleroderma Liga e.V.
SelbstBestimmtLeben - Klippel-Feil-Syndrom e.V.
Selbsthilfe EPP e.V.

Selbsthilfe Ichthyose e.V.
Selbsthilfegruppe Blasenekstrophie/Epispadie e.V.
Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e.\V.
Selbsthilfegruppe Franceschetti e.V.
Selbsthilfegruppe Glutarazidurie e.V.

Selbshilfevereinigung fir
Lippen-Gaumen-Fehlbildungen e.V.
Selbsthilfegruppe fur

PXE-Erkrankte Deutschlands e.V.
Selbsthilfegruppe Scleroedema

adultorum Buschke e.V.

Selbsthilfegruppe Undine-Syndrom e.V.
SIRIUS e.V.

Sklerodermie Selbsthilfe e.V.

SLO Deutschland e.\V.

SoMA e.V.

SSADH-Defizit e.V.

Standbein e.V.

Stiff-Person Vereinigung Deutschland e.V.
Tuberdse Sklerose Deutschland e.V.
Turner-Syndrom-Vereinigung Deutschland e.V.
Verein VHL (von Hippel-Lindau)

betroffener Familien e.V.

Zwerchfellhernie bei Neugeborenen — CDH e. V.

AuBerordentliche Mitglieder

CFD Foundation e.V.

FAUN Stiftung

Heimer Stiftung
Hem-Stiftung
Kinder-Augen-Krebs-Stiftung
Kindness for Kids

NCL - Stiftung

Tom Wabhlig Stiftung
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6. Offentlichkeitsarbeit

Kommunikation auf allen Kanalen: laut fiir die Seltenen

Menschen mit Seltenen Erkrankungen brauchen eine starke Stimme. Wo immer sich die
Méglichkeit bot, war die ACHSE zur Stelle, um mit aufmerksamkeitsstarken Kampagnen, Ver-
anstaltungen und pointierter Pressearbeit auf die Anliegen der Betroffenen aufmerksam zu
machen. Anlasse dazu boten etwa der weltweite Rare Disease Day, unsere Ausstellung Selten
allein, eine Social-Media-Kampagne und ein Fotowettbewerb anldsslich unseres 20-jahrigen
Bestehens, die Verleihung des Eva Luise Kbéhler Forschungspreises, aber auch eine Vielzahl
weiterer MaBnahmen.

Rare Disease Day 2024: bundesweit lebhafte Beteiligung

2024 fand der Internationale Tag der Seltenen Erkrankungen wieder einmal an einem wirklich
seltenen Tag statt: dem 29. Februar. Das Motto ,Gemeinsam bunt werden und Farben teilen®,
das wir ausgerufen hatten, wurde deutschlandweit lebhaft umgesetzt: mit vielen Aktionen
und Events, in den Farben des Rare Disease Days angestrahlten Gebauden, der Kunstaus-
stellung , Selten allein®™ - und wochenlang befeuert und begleitet auf Social Media. Angepasst
an die internationale Kampagne wurde unsere eigene Social-Media-Kampagne gespickt mit
politischen Botschaften der ACHSE ein voller Erfolg. Die Informationspakete, die wir erstellt
und wie immer kostenlos zum Download zur Verfligung gestellt hatten, rege genutzt.

33 Veranstaltungen unterschiedlichster Art fanden statt, davon 16 an Kliniken oder durch
Kliniken initiiert, die die Selbsthilfeorganisationen mit eingeladen hatten. Im Jahr 2024 er-
lebten wir erneut eine starke und wachsende Bewegung der Community der Menschen mit
Seltenen Erkrankungen online. Insbesondere auf Instagram herrschte der Wunsch, sich zu
prasentieren, zu vernetzen und Sichtbarkeit zu schaffen. Mehr als 800 Medienbeitrage zeug-
ten von groBem Interesse der breiten Offentlichkeit. Politikerinnen und Politiker zeigten ihre
Unterstitzung ebenfalls durch Posts auf Social Media.

@H[—S?—J\R’f‘.l—# FOR RARE
W - o=

PeeRNeS

2024

FORSCi.-!UN.G FUR DIE SELTENEM TEILT EURE
um Patientiinnen stark zu machen!

@) 1 ‘

radioehs
Heute ist "Tag der
seltenen Krankheiten"

Do 29.02.24 | 09:40 Uhr
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o Selten Allein: Kunst kam wieder gut an

In bundesweit fiinf Einkaufsbahnhofen und in mehreren Kliniken
konnten wir die Ausstellung ,Selten allein - Unsere Kunst macht al-
len Mut" 2024 rund um den Tag der Seltenen Erkrankungen platzie-
ren. Menschen, die bisher keine Berlihrungspunkte mit dem Thema
seltene Krankheit oder Einschréankung hatten wurden erreicht - ein
weiterer Erfolg flr das Format. Bei der von der ACHSE durchgefihr-
ten Ausstellung, die von Dr. Christina Miller initiiert und zusam-
men mit ihr und der DB-Tochter ,Mein Einkaufsbahnhof* und der
kreativen Energie der Agentur Ketchum sowie dank der finanziel-
len Férderung der IKK classic ein weiteres Mal umgesetzt wurde,
wurden wieder gemalte, gezeichnete und anders kreativ gefertigte
Selbstportrats von Menschen mit Seltenen Erkrankungen mit einem
kurzen Steckbrief Gber sich, ihre Erkrankung und ihr Leben gezeigt.
Neben groBem Interesse vor Ort gab es unter anderem Berichte in
der rbb Abendschau und in der Berliner Morgenpost.

Fotowettbewerb 20 Jahre ACHSE: wiirdige Preistragerinnen und Preistriager

Zu ihrem 20-jahrigen Bestehen hatte die ACHSE Menschen mit Seltenen Erkrankungen aufgerufen, das
abzulichten, was ihr Leben mit einer Seltenen Erkrankung aus- und was sie stark macht. Die Jury aus
Vorstandsmitglied Anika Schlaud und der Fotografin Anna Spindelndreier — beide als Mutter bzw. selbst
betroffen — und der ACHSE Offentlichkeitsarbeit hatten die schwere Aufgabe, aus einer Vielzahl groB-
artiger Einreichungen die Preistragerinnen und Preistrdger auszuwahlen.

. . . ?\a,a 3. Michae/

ot =
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Eva Luise Kdhler Forschungspreis fiir Seltene
Erkrankungen wiirdigt Therapieperspektive
fiir das mitochondriale Leigh-Syndrom

Gemeinsame Erklarung mit dem Patientenbeauftrag-
ten der Bundesregierung: ein klares Statement

Anlasslich des Internationalen Tags der Seltenen Erkrankungen
am 29. Februar 2024 gaben Stefan Schwartze, MdB und Patien-
tenbeauftragter der Bundesregierung, und die ACHSE eine ge-
meinsame Erkléarung ab. Darin forderten sie, die Versorgung und
Aufklarung fir Menschen mit seltenen Erkrankungen auch bei der
Krankenhausreform und dem Gesetzesvorhaben zum Europai-
schen Gesundheitsdatenraum dringend in den Blick zu nehmen.
Bereits aufgebaute, aber noch nicht gefestigte Strukturen wie die
Zentren flir Seltene Erkrankungen sowie das Potenzial des Euro-
paischen Datenraums sollen weiterhin berlicksichtigt werden.

Sonderbeilagen, Zeitungs- und Fernsehbeitrdge

Lauter sein bedeutet auch prasenter sein: Neben der vier Sonder-
beilagen (gedruckt und online) in Handelsblatt, Stern, Spiegel und
Welt, in den wir unsere Themen platzieren konnten, vermittelten
wir Hintergrundinformationen, Interviewpartnerinnen und -part-
ner, Expertise aus Medizin und Selbsthilfe, gaben Interviews in
Podcasts, Fernseh- und Radiobeitragen.

ACHSE auf Social Media erfolgreich - daflir sprechen wachsende
Followerzahlen und Likes auf Instagram, Facebook und seit 2024
auch auf LinkedIn.
b
Qy
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. [ ]
Eva Luise Kohler

Forschungspreis 2024: °
stimmungsvolles
Rahmenprogramm

Im Vorfeld und Nachgang der
Verleihung des Eva Luise Koéh-
ler Forschungspreises am 3. Mai
2024 in Berlin unterstitzte die
ACHSE die Ausschreibung, das
Auswahlverfahren, und die Preis-
verleihung mit Offentlichkeits-
arbeit. (s.S. 18)
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WIR HELFEN kINDERN E )

21. November 2024
RTL-Spendenmarathon

Stiftung RTL- Wir helfen Kindern:
flankierende MaBnahmen fiir ein groBartiges Engagement

Die Stiftung RTL — Wir helfen Kindern unterstlitzte die ACHSE 2024 ein weiteres Mal in groBem Umfang.
Das Team Offentlichkeitsarbeit der ACHSE begleitete das Engagement der Stiftung im Rahmen des Ava-
tar-Projektes und des Spendenmarathons im November. Die beliebte Schauspielerin Esther Schweins
hatte die ACHSE als ihre Organisation auserkoren - ein groBes Glick. Fur das dort beworbene und 2025
startende Projekt ,Team Zebra" leisteten wir Pressearbeit, unterstlitzten mit Briefings und einer Social-
Media-Kampagne, die unseren Kreis der Follower auf Instagram um mehr als 200 erweiterte.

20 Jahre ACHSE: breit angelegte Kommunikation

Das 20-jahrige Bestehen der ACHSE wurde von einer Reihe an KommunikationsmaBnahmen begleitet.
Dazu gehérten eine Ubersicht tiber die Meilensteine, neue Flyer, eine Social-Media-Kampagne, ein neu
bestiicktes Infokéfferchen, einige Filme, der reaktivierte Newsletter ACHSE Aktuell mit neuem Design,
eine neue Imagebroschiire — sowie eine Vielzahl an Presseanfragen.

. 5

Als ACHSE ’ ‘
Freund michte Die ACHSE haL_ ) ||||
i ich Sie ermutigen, Paitik. Sie hat den

20 Jahre starke aing - sich einzubringen, zu Draht zu vielen Personen aus
Gemeinschaft helfen und zu spenden. dem difentlichen Leban.

EENERREERNERERRENREREERE RL
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Website: Relaunch machte Fortschritte

Die dank der Férderung der Barmer im Jahr 2023 ermdglichte Arbeit an einer neuen Website
ging 2024 in die kreative Phase. Im Mittelpunkt: Design und Funktionalitaten. Struktur und
Templates flr die unterschiedlichsten Inhaltstypen wurden in enger Zusammenarbeit mit der
Offentlichkeitsarbeit und der Agentur Tack Design entwickelt, Inhalte durch ACHSE er- und
bearbeitet. Dem Relaunch 2025 steht nichts im Weg.
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20 Jahre ACHSE: Der Film

20 Jahre laut - 20 Jahre sichtbar - 20 Jahre starke Gemeinschaft

Link zum
Film
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7. Fundraising &E"K‘k :

Sach-, Dienst- und Geldleistungen: eine Sadule der Existenzsicherung

Fir einen gemeinnitzigen Verein wie die ACHSE sind jenseits der Férderungen und Mitglieds-
beitrage Spenden, Sponsorings und andere Zuwendungen Voraussetzung, um die Finanzie-
rung der eigenen Arbeit zu sichern.

7.1 ,Wer nicht nach Spenden fragt..."

20 Jahre 20 Euro

Unter dem Motto: ,ACHSE - seit 20 Jahren unentbehrlich.™
begleiteten wir unsere Meilensteine mit einer Spendenkam-
pagne und machten darauf aufmerksam, dass die Existenz
der ACHSE auch von Spenden abhangig ist. Eine team-
Ubergreifende, kurzfristig eingesetzte ,SOKO Fundraising"
EAN T entwickelte zu diesem Zweck neue zielgruppenorientierte
Ich bin ACHSE s Spendenflyer, Infomaterial, Newsletter und eben die Spen-
Unterstiitzer! Du auch? denkampagne mit dem ,Call-to-Action™: ,20 Jahre 20 Euro"®,
den wir auch in die Mitgliederreihen trugen, um Multiplikato-
; rinnen flir unsere Sache zu gewinnen. Ein riesiger Dank flr
www.achse-online.de/20Jahre20Euro ihre Unterstitzung geht an unsere Mitgliedsorganisationen
— und deren Mitglieder!

Trag auch du mit deiner Spende dazu bei, dass

Seltene Gelegenheiten auf Sylt und in Berlin : Hammer!

Seit Uber zehn Jahren ist das beliebte Format einmal im Jahr eine wichtige Méglichkeit,
Spenden zu generieren und Beziehungen zu pflegen. Bedeutende Personlichkeiten stellen
sich und besondere Momente in einer Auktion zur Verfliigung und werden in einer Reihe mit
Kunstwerken versteigert, das Magazin BUNTE berichtet regelmaBig. Illustre Gaste begleiten
die Events, bieten mit und spenden darltber hinaus.

Ein besonderer Abend auf Sylt: Ende August stellten Promi-
nente aus Kunst, Medien, Musik und Sterne-Gastronomie sich
oder ihre Werke zur Verfigung, um den Einsatz der

ACHSE fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen zu unterstitzen.
Gestiftete Kunstwerke von Kiinstlerinnen und Kunstlern (u.a.
Elvira Bach) sowie auBergewoéhnliche, ganz und gar nicht alltag-
liche Begegnungen wurden von Christiane Grafin zu Rantzau von
Christie “s versteigert: u.a. eine Weinverkostung mit Bérbel Ring,
der Sommeliére 2023, ein Kochkurs bei Graciele Cucciara und
oder auch ein Segeltérn mit dem mehrfachen Segelweltmeister
Alex Hagen sowie Anne Petersen, der Chefredakteurin von SALON.
Zu den prominenten Gasten gehdrte unter anderem Schauspiele-
rin Margarita Broich. Flankiert wurde das Event erneut von einem
Gottesdienst fir die ,Waisenkinder der Medizin®, der von Pastorin
Susanne Zingel geleitet wurde. Wir danken der Gemeinde Keitum
fur ihre Unterstitzung, denn die Kollekte wurde ebenfalls an die
ACHSE gespendet.
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Hammer, die Zweite: 26 Lose kamen am Abend des 28. Novembers unter das goldene Hdmmerchen
von Prof. Dr. Peter Raue, der das Beste aus den Gasten herauszukitzeln wusste. “Beschirmt von Eva
Luise Kbhler erlebten 130 Gaste einen kurzweiligen Abend mit Dinner im Wasserwerk Berlin-Charlot-
tenburg. Darunter auch die Erfolgsautorin Ildiké von Kirthy sowie Regielegende und Oscarpreistrager
Volker Schléndorff. Ein riesiges Dankeschon allen, die diese Auswahl ermdglichten, Kunstwerke oder
ihre Zeit zur Verfligung stellten.

Durch die beiden Versteigerungen und die Spenden, die anlasslich der Veranstaltungen getatigt
wurden, nahm die ACHSE etwa 175.000 Euro ein.

Mit dem Bergdoktor in den Bergen

Einen Leuchtenden Himmel und strahlende Gesichter
gibt es immer dann, wenn eine Seltene Gelegenheit
umgesetzt wird. So zumindest im Herbst 2024 in Kitz-
bihel, wo Autorin Gabriele Pochhammer ihr ,Los" ein-
I6sen durfte, das sie zuvor auf Sylt ersteigert hatte.
Namlich ein Treffen mit dem beliebten Schauspieler
Hans Sigl, besser bekannt als Bergdoktor.
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Spenden sammeln: viele Mdglichkeiten

Viele Menschen und Organisationen spendeten 2024 an die ACHSE. Vier Beispiele zeigen, wie unter-
schiedlich die Spenden zusammenkommen - eine Inspiration fiir andere, die die ACHSE kiinftig mit
Spendengeldern unterstitzen méchten, und ein beeindruckender Beweis dafiir, was unsere Unterstit-
zerinnen und Unterstltzer sich einfallen lassen, um Spenden fiir die ACHSE aufzubringen.

Spende Hape Kerkeling: starker Einsatz!

Wenn sich Persdnlichkeiten des 6ffentlichen Lebens fur die Seltenen Erkrankungen stark machen, schaf-
fen sie Sichtbarkeit und damit Wissen, Interesse und neue Chancen fiir Betroffene. Deshalb war es eine
groBe Freude, als der Komiker, Autor, Fernsehmoderator und Schauspieler Hape Kerkeling anlasslich
des Rare Disease Days am 29. Februar 2024 zu Gast im Podcast ,Unglaublich krank - Patienten ohne
Diagnose" war und mit Schauspielerin Esther Schweins sowie Prof. Martin Miicke eine Folge rund um die
Seltenen Erkrankungen stemmte. Im Nachgang erhielt die ACHSE auf Wunsch von Hape Kerkeling eine
Spende von den Podcastmachern. Zudem werden wir als Anlaufstelle fir Betroffene und Angehdérige im
Buch zum Podcast genannt.

VW- Mitarbeitende sammeln fiir die ACHSE

Mit einer groBartigen Aktion haben uns Mitarbeitende im VW-Werk in Hannover ebenfalls zum Tag der
Seltenen Erkrankungen unterstitzt. So erstrahlte nicht nur der Ausstellungsort der Oldtimer kilometer-
weit sichtbar in den Erkennungsfarben des Aktionstages lila, griin, rosa und blau in die dunkle Nacht.

Eine Gruppe Werktatiger postierte sich zudem am 28.02. einen ganzen Tag lang mit Plakaten, Flyern
und Spendendosen bestickt an den Werkstoren. Knapp 4.500 Euro wurden an dem Tag von den Mit-
arbeitenden, die durch die Pforten mussten, gespendet. Wir sind unendlich dankbar, auch fir die Auf-
klarungsarbe|t di
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Boardgames for Rare Diseases:
gelungene Aktion zum
Tag der Seltenen Erkrankungen

Thomas Schmitt, Vorsitzender des ACHSE-Mitglieds-
vereins Zwerchfellhernie bei Neugeborenen - CDH e.V,,
rief die weltweite Brettspiele Community auf Social Me-
dia anlasslich des Rare Disease Days auf, Spielsteine,
S Spielbretter, Wirfel, Spielepackungen usw. farblich so

zu arrangieren, dass die Farben des Tages zu sehen
sind. Ein Foto davon sollte dann unter dem Hashtag
#BoardgamesForRareDiseases geteilt werden. Wah-
rend der Aktion wurde in einem Livestream Uber Sel-
tene Erkrankungen gesprochen und zu Spenden auf-
gerufen — die Verlosung eines Brettspiels durch einen
Spieleverlag sorgte flir zusatzliche Reichweite. ,Die
ACHSE setzt sich flir unser aller Anliegen ein und steht
gerade uns kleinen Vereinen mit Rat und Tat zur Seite.
Deshalb freut es mich, wenn wir auf diese Weise etwas
zurlickgeben koénnen®, begriindete Schmitt seine Ini-
tiative.

Weihnachtsbasar Private KANT-Schule
Berlin: Geschenk unterm Tannenbaum

Jedes Jahr um die Weihnachtszeit erhalt die ACHSE, die
Chance, sich auf dem Weihnachtsbasar der Kant-Schule
Berlinzu prasentieren. 2024 spielten Mitarbeitende aus
der Geschéftsstelle Gesellschaftsspiele mit den Kindern
und Jugendlichen und stellten Eltern und Lehrern die
ACHSE vor. Als Weihnachtsgeschenk erhielt die ACHSE
wie in den Jahren zuvor einen groBziligigen Spenden-
scheck. Herzlichen Dank fiir diese treue Unterstitzung!

Lions Club Darmstadt:
zwei Vortriage gegen eine Spende

Fur zwei Vortrage - einer auf Basis einer vierminitigen
Kurzfolge des TV-Dauerbrenners ,Der Bergdoktor® zu
Seltenen Erkrankungen - von Dr. Christine Mundlos so-
wie einem Vortrag zum Einsatz genetischer Diagnostik
am Beispiel komplexer Erkrankungen von Prof. Stefan
Mundlos beim Lions Club in Darmstadt erhielt die
ACHSE eine beeindruckende Spende.
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8. Finanzielle Forderung
Selbsthilfeforderung: ohne sie ging es nicht

Die Selbsthilfeférderung gemaB § 20h SGB V durch die gesetzlichen Krankenkassen ist als
wesentliche Finanzierungssdaule von besonderer Bedeutung flir die ACHSE. Hier gilt unser
Dank 2024 insbesondere:

GKV-Gemeinschaftsforderung fir die finanzielle Férderung der Projekte: Marktanalyse
& Machbarkeitsstudie ,,Geschéftsstelle flir kleine Organisationen™, ACHSE Selbsthilfe Akade-
mie - ,Wissen auf die Hand und Digitalisierung", Unterstlitzungsprojekt Selbsthilfeférderung,
Wissensnetzwerk Betroffenenberatung und die Plattform fiir die Gemeinschaft der Seltenen

BARMER flir das GroBprojekt neue ACHSE Website und ,Gesundheitsdaten schiitzen -
Selbsthilfe starken™

AOK Bundesverband flir das Unterstlitzungsangebot flir Familien mit einem Kind ohne ge-
sicherte Diagnose - ,,MONA-Kids - Pilot" sowie die Konzeptentwicklung fir die digitale Ver-
netzung der Selbsthilfe ,Hybride Selbsthilfe"

BKK Dachverband fiir die Ermdglichung der Entwicklung eines Modells zur Beteiligung der
Patientenselbsthilfe in den deutschen Zentren fiir Seltene Erkrankungen, die Starkung der
digitalen Prozesse der SH und das Projekt ,Zugang schaffen", bei dem hybride Konzepte flr
Veranstaltungen geschaffen werden, sowie die Arbeitshilfe ,Selbsthilfe flr Hilfsmittel® zur Er-
stellung entscheidungsreifer Antrage

IKK Classic fur die Ausstellung ,Selten allein®
Unterstitzung erhielten wir auch jenseits der Kassen. Dafiir ganz herzlichen Dank an:

den Partizipationsfonds des BMAS Projekt ,Kelle — aus dem Vollen schépfen®

das BMAS fir die Férderung des Seminars ,Stark im Ehrenamt®

den Innovationsfonds, der die Projekte JARDIN, Fair4Rare finanziert

das BMG, dass das Projekt genomDE finanziert

Eva Mayr-Stihl Stiftung fir die Unterstitzung des Projekts ,ACHSE Soforthilfe™ zur Star-
kung unseres Wissensnetzwerks und der Beratung

Stiftung RTL-Wir helfen Kindern: flir die Férderung eines Projekts zur Beratung, Unter-
stitzung und Vernetzung der Waisenkinder der Medizin
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,Aus vielen Stimmen
entsteht ein Echo, das
gehort wird.”

In 20 Jahren hat die ACHSE ein einzigartiges Netzwerk geschaffen, das in viele
Bereiche hineinreicht und sich in wertschatzender Projektzusammenarbeit,
Multiplikation, in ideeller wie finanzieller Unterstiitzung niederschldgt — und so unseren
Einsatz flur Menschen mit seltenen Erkrankungen ermdaglicht. Daflr sind wir unendlich
dankbar.

Ein besonders groBes Dankeschdn geht an unsere Schirmherrin, Eva Luise Kdéhler, fiir
ihr, unermudliches Engagement fiir die ACHSE und ihre Selbsthilfegemeinschaft, fir all
die betroffenen Menschen und Angehorigen, denen sie ihre wirkungsvolle Stimme gibt.
Wir danken unseren Mitgliedsorganisationen — wir alle sind die ACHSE und nur
gemeinsam sind wir stark. Wir danken der DRK-Schwesternschaft Berlin und ihrer
Oberin Doreen Fuhr, Sie gibt der Geschaftsstelle seit 20 Jahren ein Dach Gber dem Kopf
und lasst uns nicht im Regen stehen! Wir danken den vielen treuen Leiterinnen und
Leitern, Lotsinnen und Lotsen an den Zentren fir Seltene Erkrankungen, dass wir eine
so konstruktive Zusammenarbeit auf Augenhéhe pflegen. Wir danken den Privaten
Kant-Schulen Berlin, die seit Anfang an dabei ist und Schilerinnen und Schiiler
aktivieren — man kann nicht friih genug anfangen.

Wir danken denjenigen,
die 2024 die Seltenen Gelegenheiten ermoglicht haben, darunter:

Galerie Friedmann-Hahn, Galerie Herold, Galerie Kornfeld, Galerie Schmalfuss Berlin,
Konig Galerie, Galerie Deschler, Ingeglasmanufaktur, Haerlin, Auerbach, Christie's,
Johannes King, Hotel Taschenbergpalais, Pressence, Roma e Toska, Salon, St. Severin,
Talbot Runhof, MediosApotheke, Ildikd von Kurthy, Volker Schlondorff, Helge Leiberg,
Wilhelm Schmid, Markus Lipertz, Xenia Hausner, Elvira Bach, Fritz Bornstlck,
Christopher Lehmpfuhl. AuBerdem Anne Petersen sowie Christiane Grdfin zu Rantzau
und Prof. Peter Raue flr ihren beherzten Einsatz als Auktionatorin und Auktionator.

Unterstiitzung aus der Industrie: eine grof3e Hilfe

Vielen Dank schlieBlich auch an die folgenden Unternehmen der pharmazeutischen
Industrie flr die Unterstiitzung unserer Arbeit, insbesondere im Bereich
Offentlichkeits- und Vernetzungsarbeit:

Alexion Pharma Germany, Amgen, C. H. Boehringer Sohn AG & Co. KG, BPI, Chiesi,
CSL Behring GmbH, GlaxoSmithKline GmbH & Co. KG, IPSEN, Janssen-Cilag GmbH,
Jazz Pharmaceuticals, Kyowa Kirin, MSD Sharp & Dohme GmbH, Novartis Pharma
GmbH, Orphalan GmbH, Pfizer Pharma GmbH, Pharming Group, PTC Therapeutics
Germany GmbH,Roche Pharma AG, Sanofi Aventis GmbH, Takeda, UCB Pharma.
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