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Vorwort

Seit 30 Jahren erforscht, entwickelt und ver-
treibt Alexion Medikamente zur Behandlung
von Patientiinnen mit seltenen und sehr sel-
tenen Krankheiten, sogenannten Orphan oder
Ultra Orphan Diseases, mit dem Ziel, das Le-
ben dieser Menschen zu verandern, fUr die es
bisher nur vereinzelt Therapieoptionen gibt.
Doch trotz dieser Bemuhungen von Alexion
und anderer Arzneimittelhersteller, trotz der
UnterstUtzung durch die zustandigen europai-
schen und nationalen Behdérden bleiben Dia-
gnostik und Therapie dieser Krankheiten eine
Herausforderung — so warten die Betroffenen
noch immer durchschnittlich 4,8 Jahre auf die
korrekte Diagnose, um dann moglicherwei-
se erfahren zu mussen, dass ihre Erkrankung
nicht behandelt werden kann, da nur ca. 5%
der Krankheiten Uberhaupt therapierbar sind!

Die Entwicklung geeigneter Therapien zur Be-
handlung der etwa 7.000 seltenen Krankhei-
ten, die allein in Deutschland ca. 4 Millionen
Menschen betreffen, ist zwar immer noch eine
wichtige Aufgabe, darUber hinaus bedarf es
aber gemeinsamer Anstrengungen aller Be-
teiligten im Gesundheitssystem, um die Situ-
ation der Menschen mit seltenen Krankheiten
wirklich zu verbessern.

Deshalb hat Alexion die Initiative change4RA-
RE gegrundet. In change4RARE werden Mei-
nungen von Expertinnen aus unterschiedli-
chen Bereichen,in Formvon Interviews, Round

Table Diskussionen und Insights zusammen-
gebracht und mit einer interessierten Offent-
lichkeit geteilt. change4RARE-Expertiinnen
sind jene Vertreteriinnen des Gesundheitssys-
tems, die bei der Erkennung und Behandlung
von seltenen Krankheiten mitwirken oder
durch ihre Gestaltungsmoglichkeiten darauf
Einfluss nehmen. Auch die Perspektiven der
Patient:iinnen und ihrer Angehorigen werden
einbezogen. Dieser interdisziplinare Ansatz
hilft, Barrieren und Hemmnisse zu identifi-
zieren und abzubauen und damit den Dialog
Uber seltene Krankheiten voranzutreiben.

Insgesamt fanden im Rahmen der Initiative

change4RARE funf Round Tables statt, in de-

nen Expertiinnen aus verschiedenen Perspek-

tiven zu folgenden Themen diskutierten:

1. ,ACCESS - 6konomische Grenzen und Ge-
rechtigkeit”

2. ,DATA - glaserner Patient oder doch end-
lich Durchblick?*

3. ,CARE - zwischen Anspruch und Wirklich-
keit"

4. PATIENT - Selbstbestimmung versus
Fremdbestimmung*

5. "RESEARCH - vom Suchen und Finden*

Das vorliegende Whitepaper gibt einen Uber-
blick Uber die Positionen der Expertiinnen und
soll Anstof3 sein, die begonnenen Diskussio-
nen fortzusetzen und Handlungsoptionen ab-
zuleiten.

TVgl. Alexion (2022), Rare Disease Day, https:/iwww.alexion.de/rare-disease-day. Zuletzt gedffnet: Juni 2022.



Alle Events der Initiative change4RARE wer-
den aufgezeichnet und stehen als Video und
Podcast unter www.change4rare.com und auf
Spotify zur VerfUgung. Neben dem gesamten
Mitschnitt gibt es auch interessante Einzel-
interviews mit den Teilnehmer:iinnen der Dis-
kussionsrunden — ebenfalls als Video und Pod-
cast.

Wir wunschen Ihnen eine anregende LektUre
und freuen uns, wenn Sie auch weiterhin mit
uns Wissen verbinden, Perspektiven schaffen
und im Dialog bleiben zur Verbesserung der
Versorgung von Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten.

Mit besten GrufRen
Ihr Alexion-Team

Antje Graham
Emmermann Skarnvad

Stephanie
Ralle-Zentgraf

Executive Director VP & General Manager, Director

Market Access, Alexion Pharma Communications,

Alexion Pharma Germany GmbH Alexion Pharma

Germany GmbH Germany GmbH
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Alexion, AstraZeneca Rare Disease, ist der

Unternehmensbereich von AstraZeneca,
der sich auf seltene Krankheiten
konzentriert und 2021 durch die
Ubernahme von Alexion Pharmaceuticals,

Inc. entstand. Alexion ist seit 30 Jahren
fUhrend auf dem Gebiet der seltenen
Krankheiten und konzentriert sich darauf,
Menschen, die von schwerwiegenden
seltenen Krankheiten betroffen sind, und
ihren Familien durch die Entdeckung,
Entwicklung und Verbreitung von
lebensverandernden Medikamenten
zu helfen. Alexion konzentriert seine
Forschungsaktivitaten auf neuartige
MolekUle und Zielmolektle in der
Komplementkaskade und seine
Entwicklungsaktivitaten auf die Bereiche
Hamatologie, Nephrologie, Neurologie,
Stoffwechselstorungen, Kardiologie und
Ophthalmologie. Alexion hat seinen
Hauptsitz in Boston (Massachusetts, USA)
und Niederlassungen aufder ganzen Welt,
die Patientiinnen in mehr als 50 Landern
betreuen. Die deutsche Niederlassung
hat ihren Sitz in MUnchen.

Mehr unter www.alexion.de
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Allgemeine Informationen
zu seltenen Krankheiten?3

Eine Erkrankung gilt als selten (engl.:
rare oder orphan), wenn weniger als
500 Menschen pro 1 Million Einwohner

davon betroffen sind. Durchschnittlich wartet

Insgesamt gibt es etwa
7.000 verschiedene

seltene Erkrankungen.

ein Betroffener 4,8 Jahre
Von einer sehr seltenen (engl.: ultra auf die korrekte Diagnose.
rare) Erkrankung spricht man, wenn
weniger als 20 Menschen pro 1 Million

Einwohner betroffen sind.

50% aller Betroffenen sind Kinder.

3von 10 Kindern mit einer seltenen
i Erkrankung erleben ihren funften

1 ion Geburtstag nicht.
Einwohnern

Weltweit leiden rund 400 Millionen
Menschen an einer seltenen Erkrankung.
Allein in Deutschland sind es 4 Millionen.

tiaid

Nur fur 5% der Erkrankungen gibt es

4 Millionen

Menschen 85-000

leiden an Diabetes

eine zugelassene Therapie.

500

leiden an einer der vielen seltenen

e . Erkrankungen
Demnach betrifft jede einzelne seltene 9
Krankheit nur wenige Menschen,

<20

insgesamt ist jedoch ein maBgeblicher

Teil der Bevolkerung von einer seltenen
Krankheit betroffen.

leiden an einer der sogenannten ,sehr
seltenen” Erkrankungen




Rare Diseases

BESONDERE
HERAUSFORDERUNGEN

Seltene Erkrankungen stellen besondere Herausforderungen an das Gesundheitswesen:

Nur wenige Medizineriinnen kennen sich mit der Diagnose und Behandlung seltener
Erkrankungen aus. Dadurch kann es zu Fehldiagnosen, verspateten Diagnosen oder
unangemessenen Behandlungen kommen.

GCemessenanderAnzahlderseltenen Erkrankungengibtesnurwenige Wissenschaftleriinnen
oder Unternehmen, die an der Erforschung von Ursachen und Behandlungs- oder sogar
Heilungsoptionen arbeiten.

Die Arzneimittelentwicklung in dem Bereich der seltenen Erkrankungen ist mit hohen
Risiken und Investitionen verbunden, z. B. bei der Planung und Umsetzung von klinischen
Studien.

ZUGANG 2ZU
THERAPIEN SCHAFFEN

In vielen Landern erkennen Regierungen und Kostentrager mittlerweile den Wert innovativer
Arzneimittel fur Patientinnen mit seltenen Erkrankungen an. So kdnnen durch die
Zusammenarbeit von Politik, Kostentragern, Wissenschaft, Forschung und Unternehmen,
medizinische Forschung und Entwicklung unterstutzt und Arzneimittel zuganglich gemacht
werden, sobald diese verfugbar sind. Zur Verbesserung der gesundheitlichen Situation
aller Menschen mit seltenen Erkrankungen wurde 2010 das Nationale Aktionsbundnis fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) gegrindet. Es handelt sich hierbei um ein vom
Bundesministerium fur Gesundheit, vom Bundesministerium fur Bildung und Forschung sowie
von der ACHSE e. V. gegrundetes Koordinierungs- und Kommunikationsgremium.
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PATIENTENORGANISATIONEN

Wird ein:e Patientiin mit einer seltenen Erkrankung diagnostiziert, kann ein unterstlUtzendes
Umfeld genauso wichtig sein wie der richtige Arzt bzw. die richtige Arztin und die richtige
medizinische Behandlung. HierfUr gibt es Organisationen und Einrichtungen, an die sich
Patient:iinnen sowie Angehorige wenden kdnnen.

Eine geeignete Anlaufstelle sind beispielweise Selbsthilfegruppen. Hierbei handelt es sich um
ZusammenschlUisse von Menschen mit dem Fokus auf die gemeinsame Bewaltigung von
Krankheiten, sozialen oder psychischen Problemen. Es werden regelmaflige Gruppentreffen
durchgefuhrt, die der Information, dem Austausch, der gegenseitigen Hilfe und gemeinsamen
Aktivitaten dienen. Das vertrauensvolle offene Gesprach steht im Zentrum.#

SchlieBen sich mehrere regionale Selbsthilfegruppen zu landesweiten oder bundesweiten
Strukturen zusammen, spricht man von Selbsthilfeorganisationen. Selbsthilfeorganisationen
bieten Informationen und Beratung Uber die Moéglichkeiten und Perspektiven bezuglich
Diagnostik, Therapie und rehabilitativer MaBnahmen fur Patientiinnen. Auch fur Angehdrige
haben Selbsthilfeorganisationen zumeist spezielle Angebote. GegenUber der Politik und
Verwaltung nehmen sie die reprasentative Rolle der Patientinnen ein und versuchen
Einfluss im Sinne der Patienteninteressen zu nehmen.® In Deutschland ist die ACHSE (Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen e.V. - www.achse-online.de) der gro3te Zusammenschluss
von Selbsthilfeorganisationen fur Menschen mit seltenen Erkrankungen und ihre Familien. Auf
europaischer Ebene vertritt die EURORDIS (Europaische Gesellschaft fur Seltene Erkrankungen
—www.eurordis.org), eine gemeinnutzige Allianz von 1.000 Patientenorganisationen fur seltene
Erkrankungen aus 74 Landern, die Interessen der Patientiinnen.

“Vgl.Patient und Selbsthilfe (2020), Selbsthilfegruppen, https://www.patient-und-selbsthilfe.de/nachfragen/glossar/. Zuletzt gedffnet: August 2022.
5Vgl. NAKOS (2021), Was machen Selbsthilfeorganisationen? https:/Awww.nakos.de/informationen/basiswissen/selbsthilfeorganisationen/key@3430. Zuletzt
geodffnet: Juni 2022.
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ACCESS

ACCESS - 6konomische Grenzen und
Gerechtigkeit

Trotz der Erfolge bei der Erforschung und Entwicklung sowie der wachsenden Zahl von Arznei-
mitteln zur Behandlung seltener Krankheiten (sogenannte Orphan Drugs) in den vergangenen
20 Jahren stellen Diagnostik und Therapie dieser Krankheiten weiterhin eine Herausforderung
fur das Gesundheitssystem dar. Zwar werden Forschung und Entwicklung neuer Wirkstoffe
gegen seltene Krankheiten seit dem Jahr 2000 durch die geltenden Rahmenbedingungen ge-
fordert, was dazu gefuhrt hat, dass die Zahl der zugelassenen Medikamente seither kontinuier-
lich ansteigt (siehe Abbildung). Gleichzeitig steigen aber auch die Ausgaben fur Arzneimittel,
sodass die geltenden Sonderregelungen in Frage gestellt werden.

Quelle: vfa (2022), https:/mwww.vfa.de/de/arzneimittel-forschung/woran-wir-forschen/orphan-drugs-medikamente-gegen-seltene-erkrankungen.html. Zuletzt
gedffnet: Mai 2022.




ACCESS

Alsersteswird das Thema ,,ACCESS -okonomische Grenzen und Gerechtigkeit in der Versorgung
von Patientiinnen mit seltenen Krankheiten* beleuchtet, da die Rahmenbedingungen im
Gesundheitssystem entscheidend daflr sind, ob und wann die Patientinnen mit seltenen
Krankheitendiagnostiziert und wirksam therapiert werden kdnnen-selbst wenn entsprechende
Medikamente zur VerfUgung stehen.

Um das Thema umfassend zu untersuchen, werden die Perspektiven von acht Expertiinnen
aus den Bereichen der medizinischen Wissenschaft, Patienteninteresse, Arzneimittelhersteller,

Recht, Kassenarztlicher Vereinigung, Krankenversicherung, Gesundheitsbkonomie und Ethik
im Folgenden dargestellt.
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Prof. Dr.
Jurgen Schafer

Zentrum fUr unerkannte
und seltene Erkrankungen (ZUSE)

Prof. Dr. JUrgen Schafer ist Internist, Endokrinologe, Kardiologe, Intensivmediziner, Leiter des
Zentrums fur unerkannte und seltene Erkrankungen (Zusk) an der Universitatsklinik Marburg

und Autor.
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Medizinische
Wissenschaft

Die Medizinstudentinnen kon-
zentrieren sich vor allem zu-
nachst aus gutem Grund auf
die haufigeren Erkrankun-
gen, gemafl dem Leitsatz
.was haufig ist, ist haufig".
Dies ist im Prinzip auch rich-
tig. Aber bei schatzungsweise
7.000 seltenen Erkrankungen
sind es in der Summe alleine
in Deutschland etwa 4 Millio-
nen Menschen, die an einer
seltenen Krankheit leiden.
Somit finden sich in jeder
Arztpraxis auch Patientin-
nen mit einer seltenen Er-
krankung. Das Schicksal die-
ser Patientiinnen ist oft von
jahrelanger Suche nach der

richtigen Diagnose und Ver-
zweiflung  gekennzeichnet.
Aber auch wenn die korrek-
te Diagnose steht, bedeutet
dies noch lange nicht, dass es
daflr auch eine entsprechen-
de Therapie gibt. Hier besteht
weiterhin ein enormer For-
schungsbedarf. Prof. Dr. Jur-
gen Schafer, Leiter des Zen-
trums fur unerkannte und
seltene Erkrankungen (ZusE),
teiltim Folgenden seine ganz
persénlichen Ansichten aus
der Perspektive eines Univer-
sitatsmediziners.



Medizinische Wissenschaft

Fur viele Patienten mit seltenen Krankheiten
dauert es Jahre bis zur korrekten Diagnose, in
manchen Fallen gar Jahrzehnte. Doch selbst
wenn die Diagnose steht, fehlen oftmals wirk-
same und zugelassene Medikamente. Bei den
fUr seltene Erkrankungen zugelassenen Me-
dikamenten, den Orphan Drugs, bestehen in
der Regel keine Probleme bei der Verordnung
und Kostenerstattung.

Problematisch ist jedoch die Verordnung der
Medikamente bei (noch) nicht-zugelasse-
nen Indikationen. Bei dem ,off-label use*
dauert es manchmal Monate bis Jahre, bis die
KostenUbernahme durch die Krankenkasse
erfolgt. Hier kommt es regelhaft zur Begut-
achtung eines ,off-label use* Antrages durch
den ,Medizinische Dienst der Krankenkassen®
(MDK). Dabei ist die Erstellung eines Antra-
ges fur Arzneimitteltherapien recht aufwan-
dig und kann fur den antragstellenden Arzt
mehrere Tage Arbeit bedeuten - Zeit, die man
im eng getakteten Alltag kaum hat und auch
nicht honoriert bekommt. Allerdings steht das
Wohl und Wehe unserer Patienten auf dem
Spiel, weswegen eine belastbare Begrundung
inkl. gewissenhafter Literatur-Recherche ver-
fasst werden muss. Umso mehr wird man
dann von einer Ablehnung Uberrascht, die oft-
mals durch fehlende Fachkenntnis bzgl. des
seltenen Krankheitsbildes auffallt. Selbst fur
Rare Disease Therapien, die in medizinischen
Lehrblchern hinterlegt sind, werden die bu-
rokratischen Hurden bisweilen unuberwind-
bar. Als Ablehnungsgrund dienen in der Regel
fehlende Endpunktstudien, die tatsachlich bei
seltenen Erkrankungen oftmals fehlen. Zu-
weilen bekommt der Patient dann erst vom
Sozialgericht seine Therapie zugesprochen,
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— ein Weg, der die Patienten extrem belastet
und den Arzten sehr viel Zeit kostet. Interes-
santerweise sind die Mitarbeiter der Kranken-
kassen in der Regel sehr hilfreich — sie kennen
ihre Patienten und mochten, dass ihren Ver-
sicherten geholfen wird. Andererseits ist das
Verfassen einer gutachterlichen Stellungnah-
me zu einer Erkrankung, die man bestenfalls
als Kasuistik aus der Literatur kennt, auch fur
die Mitarbeiter des MDK nicht einfach. Daher
ware es sicherlich sinnvoll, wenn fur die Belan-
ge der Seltenen ein Rare Disease Experten-Pa-
nel Empfehlungen aussprechen kénnte —ahn-
lich wie dies die LDL-Apherese-Kommissionen
durchfuhren.

Die Verordnung hochpreisiger, als Orphan
Drugs zugelassener Therapien, sollte in der
ambulanten Arztpraxis eigentlich kein Pro-
blem sein. Wenn der Praxisinhaber diese
Kosten als Sonderfall der Kassenarztlichen
Vereinigung (KV) meldet, konnen die hoch-
preisigen Medikamente aus dem Budget he-
rausgerechnet werden. Allerdings stellt die
Fortsetzung der kostenintensiven Therapie
im stationaren Umfeld (NUB-LUcke) eine stete
Herausforderung fur das Krankenhaus sowie
fr die Kostentrager dar. Umgekehrt muss die
Fortsetzung einer stationar begonnenen me-
dikamentdsen Therapie in der ambulanten
Praxis gewahrleistet sein. Mehr noch, die Da-
ten mussen bei den Orphan Drugs oftmals an
ein Register gemeldet werden, was mit einem
nicht unerheblichen Arbeitsaufwand verbun-
den sein kann. Zusatzlich sollten die Patienten
mit seltenen Erkrankungen regelmafig in den
spezialisierten Zentren oder Praxen vorgestellt
werden.



Medizinische Wissenschaft

Dazu brauchen wir mehr Schulterschluss zwi-
schen den niedergelassenen Kollegen und
den Zentren fur seltene Erkrankungen. Und
diese Zentren sollten auch solide finanziert
werden, was vielerorts leider noch immer
nicht stattfindet!

Es gibt Arzneimittel fUr seltene Erkrankun-
gen, die das Resultat jahrelanger, teurer For-
schung und einer Uberaus aufwandigen
pharmazeutischen Produktion sind. Hier ist
nachvollziehbar, dass solche High-Tech-Pro-
dukte ihren Preis haben und zuweilen auch
sehr teuer sein konnen. Es gibt aber auch Me-
dikamente, die aus uralten Wirkstoffen beste-
hen, quasi aus der Chemikalien-Mottenkiste,
und die extrem preiswert herzustellen sind.
Erlangen diese Medikamente jedoch Orphan
Drug Status, dann kénnen exorbitant hohe
Preise aufgerufen werden, die um das mehr
als tausendfache Uber den Preisen liegen, die
ein Hobby-Chemiker im Chemikalienfachhan-
del dafur zu zahlen hatte. Diese Preise lassen
sich weder durch Entwicklungs- noch Her-
stellungskosten in irgendeiner Weise recht-
fertigen und gefahrden auf Dauer die breite
UnterstUtzung fur Orphan Drugs in unserer
Gesellschaft. Letztendlich ist nicht nachvoll-
ziehbar, warum Apotheker an Universitatskli-
nika nicht solche Substanzen herstellen dur-
fen oder aber namhafte, grof3e Pharmafirmen
dies mit Ubernehmen. Dabei durfen hochin-
novative Start-Ups, die wir gerade im Rare-Di-
sease Bereich so dringend bendtigen, nicht zu
Schaden kommen. Moglicherweise ware hier
ein ,Orphan-Drug-Soli“ fur einen auskommli-
chen Finanzierungspool hilfreich.

Generell ist die Preisgestaltung bei Orphan
Drugs schwierig und sorgt immer wieder fur
kontroverse Diskussionen. Derzeit wird argu-
mentiert, dass ein Medikament, durch dessen
Einsatz beispielsweise eine Lebertransplanta-
tion verhindert werden kann, zu Recht teuer
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sei. Immerhin lindert es menschliches Leid
und verhindert teure, risikobehaftete Folge-
mafBnahmen, wie eine Organtransplantation.
Die Forschungs- und Produktionskosten spie-
len hierbei nur eine untergeordnete Rolle.
Fur einfache Klinikarzte ist dieser Denkansatz
schwer nachvollziehbar. Immerhin gibt es
zahlreiche Operationen und Prozeduren, von
einer einfachen Appendektomie bis hin zu
einer komplexen Herzkatheter-Intervention,
die ebenfalls lebensrettend sind, ohne dass sie
gleich hunderttausende Euros kosten. Auch
Antibiotika oder Impfstoffe retten Menschen-
leben und vermeiden Folgekosten - und
sind bei weitem nicht so hochpreisig ange-
setzt. Naturlich soll und muss die forschende
Pharma-Industrie Gewinne machen. Bei der
Preisbildung sollte jedoch Transparenz her-
gestellt werden zwischen Produktionskosten,
Forschungs- und Entwicklungskosten sowie
einer konsensfahigen Gewinnmarge.

Dabei ist die Forschung im Bereich der selte-
nen Erkrankungen eine besondere Herausfor-
derung. In der heutigen Zeit steht und fallt der
medizinische Fortschritt auch mit der Nut-
zung groRer Datensatze. Ein aktuelles Bei-
spiel ist die — insgesamt sehr seltene, aber bei
groBen Datenauswertungen offenbar nach-
weisbare — Nebenwirkung der COVID-19 Imp-
fung mit dem Impfstoff Comirnaty (BNT162b2,
Biontech / Pfizer) in Form einer Myokarditis.
Ohne die Auswertung von Millionen Daten-
satzen ware diese Nebenwirkung nicht — oder
zumindest nicht so schnell — aufgefallen.

Die Nutzung von Datenbanken ist daher es-
senziell, wobei der Datenschutz zwar wich-
tig ist, aber keinen Selbstzweck darstellt und
auch nicht Uber den Menschenschutz gestellt
werden sollte.



Medizinische Wissenschaft

Viele unserer Patienten sagen, dass sie sich
den Luxus ,,Datenschutz* nicht leisten konn-
ten - sie wollen, dass ihnen geholfen wird und
stellen dafur sogar vertrauliche Daten unge-
schutzt ins Netz, in der (oft irrigen) Hoffnung,
irgendjemanden zu finden, der weiterhelfen
kann. Hier wird dem Datenmissbrauch gera-
de bei den schwachsten unserer Patienten
Tdr und Tor geodffnet. Moglicherweise waren
geschlossene Mediziner-Portale in einem ge-
schltzten und Uberwachten Umfeld hier eine
Hilfe.

Bei seltenen Erkrankungen sind etwa 80%
der Falle genetisch bedingt und daher ist
die genetische Diagnostik bei den Seltenen
so wichtig. Zudem versetzen uns genetische
Daten auch in die Lage, neue Erkenntnisse
ZU gewinnen und neuartige Medikamente zu
entwickeln. Das wirft allerdings auch ethisch-
moralische sowie wirtschaftliche Fragen auf:
Wenn wir beispielsweise die genetischen
Daten einer Familie mit einer sehr seltenen
Stoffwechselerkrankung dafur nutzen, um ein
hochwirksames, véllig neues Produkt zu ent-
wickeln, dann stellt sich die Frage, ob die Be-
troffenen nicht auch wirtschaftlich von dieser
Neuentwicklung profitieren konnen? Oder in
anderen Worten, kdnnen extrem personliche
genetische Daten wirtschaftlich genutzt wer-
den, ohne die Betroffenen mit einzubinden —
quasi ohne ,Urheberschutz"? Oder ware eine
solidarische Beteiligung an Innovationsgewin-
nen in der Art wie bei Journalisten die ,Ver-
wertungsgesellschaft Wort" (VG Wort) in Form
einer ,Verwertungsgesellschaft medizinische
Innovation” eine Losung? Dies sind sicherlich
Herausforderungen, die wir im Interesse einer
fairen Innovation zum Wohle aller Beteiligten
[6sen sollten.

Davon Vvollig unbenommen sollten die ge-
netischen Daten auch gepflegt werden und

18

neuere Entdeckungen den Patienten zugute-
kommen. Nach einer umfassenden Genomse-
quenzierung sind die Daten lebenslang gul-
tig. Es reicht aber nicht aus, nur im Moment
der Sequenzierung bestimmte Varianten mit
Krankheitswert zu diagnostizieren und dann
fUr immer zu vergessen. Die Daten mussen
kontinuierlich gepflegt und mit den neuesten
Erkenntnissen verglichen werden, um regel-
mafRig das Vorliegen genetischer Varianten
zu Uberprufen, die neu mit einer Krankheit
in Verbindung gebracht werden. Eine regel-
maBige Auswertung von medizinischen
Datenbanken kann so auch dazu fuhren, dass
Nebenwirkungen schneller erkannt und dem
sie auslosenden Arzneimittel zugeordnet wer-
den konnen. Als Beispiel seien hier nur Fluo-
rochinolone oder auch Finasterid genannt, wo
es Jahrzehnte dauerte, bis seltene Nebenwir-
kungen erkannt wurden. Hier konnten vor al-
lem gezielte Studien mit den Datensatzen der
Krankenkassen dazu beitragen, dass seltene
Medikamentennebenwirkungen fruher auf-
gedeckt werden. Mehr noch, ungewdhnliche
Symptomenkomplexe (wie juveniler Katarakt,
Achillessehnen Xanthome, Atherosklerose,...)
kénnten durch eine geschickte Bioinformatik
zur Aufklarung seltener Erkrankungen beitra-
gen. Die heutigen Méglichkeiten haben sich
gerade fur Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen enorm gebessert. Es liegt nunmehr an
uns allen, dies zum Wohle unserer Patienten
auch umzusetzen.



Medizinische Wissenschaft

Quelle: Gesundheitsindustrie BW (2018), https://www.gesundheitsindustrie-bw.de/fachbeitrag/dossier/mit-molekularer-diagnostik-zur-biomarker-basierten-

personalisierten-therapie. Zuletzt gedffnet: Mai 2022.
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Dr. Ruth Hecker

AktionsblUndnis Patientensicherheit e.V.

Dr. Ruth Hecker ist Vorsitzende des AktionsbuUndnis Patientensicherheit, stellvertretende
Vorsitzende bei Vision Zero und Chief Patient Safety Officer, Universitatsmedizin Essen.
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Jahre verantwortlich fur die
Leitung des Zentralbereichs
Qualitatsmanagement

und klinisches
Risikomanagement an der

Universitatsmedizin Essen

Vorsitzende Aktionsbundnis
Patientensicherheit,
Stellvertretende Vorsitzende
bei Vision Zero

o

Viele Jahre Erfahrung
als Arztin und
Notfallmedizinerin




Die meisten Patientiinnen mit
seltenen Krankheiten warten
viele Jahre auf die richtige
Diagnose, um dann zu er-
fahren, dass es fur sie keine
Therapie gibt. In den vergan-
genen Jahren sind jedoch
therapeutische Optionen fur
einige
entstanden, die allerdings oft
mit hohen Kosten verbunden
sind. Dies bringt zwei Heraus-
forderungen mit sich: Zum
einen haben viele Patient:in-
nen ein schlechtes Gewissen,
die Solidargemeinschaft mit
derart hohen Kosten zu be-
lasten, zum anderen sind vie-
le Arztinnen zurUckhaltend

dieser Krankheiten
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Patientenperspektive

bei der Verordnung. Dr. Ruth
Hecker, Vorsitzende des Akti-
onsbuUndnis Patientensicher-
heit und Chief Patient Safety
Officer der Universitatsmedi-
zin Essen, stellt sich den Fra-
gen zu den Kosten und wie
Patient:innen und Arztiinnen
damit umgehen oder umge-
hen sollten.



Patienteninteresse

Die richtige Behandlung beginnt mit der
Aufklarung. Allerdings liegen den Patienten
oft nicht ausreichend Informationen vor, um
ihr Recht auf Therapie einfordern zu konnen.
Wenn die Patienten dann endlich ihre Dia-
gnose haben, mussen sie erst eine Odyssee
hinter sich bringen, um einen Arzt zu finden,
der ihnen das Medikament verordnet. Dabei
werden sie auf Zentren verwiesen, die eine
entsprechende Erfahrung haben und wissen,
wie sie die administrativen Hurden fur die Ver-
ordnung Uberwinden konnen. Die Versorgung
in den Zentren ist auch fur die Patienten nicht
immer einfach, weil sie nicht regelmafig die
langen Strecken zurucklegen kdnnen, um die
spezialisierten Zentren aufzusuchen. Hinzu
kommt, dass die Arzneimittel zwar zugelassen
sind, aufgrund der Datenlage jedoch weiter
erforscht werden mussen, um mehr Uber Wir-
kungen und Nebenwirkungen zu erfahren.

Es gibt immer noch zu viele Einzelschicksale,
die an den burokratischen Hiirden verzwei-
feln. Nicht alle Krankenkassen sind in gleicher
Weise hilfreich. Hier wlrde mehr Transparenz
helfen, damit die Patienten auch wissen, wel-
che Ansprlche sie im System haben. Und eine
sektorubergreifende Versorgung muss dazu
beitragen, dass Krankenhauser, Zentren und
Praxen im Rahmen der Versorgung der Pati-
enten zusammenarbeiten.

Das Thema Kosten muss aus dem Arzt-Pati-
enten-Verhaltnis herausgehalten werden. Das
ist eine wichtige Voraussetzung fur das Ver-
trauen in diesem Verhaltnis.
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Aufgrund der Tatsache, dass Patientendaten
bisher nuringeringem Umfang geteilt werden,
gibt es heute keinen Uberblick wo Patienten
mit dieser seltenen Erkrankung Uberhaut be-
handelt werden. Daher darf das Zusammen-
fuhrenvon Daten und Wissen, z.B.in Registern,
nicht nur im nationalen Kontext diskutiert,
sondern muss international gesehen werden.
Register muUssen nicht nur errichtet, sondern
auch bedient und deren Ergebnisse verarbei-
tet werden. Die Daten aus der taglichen Ver-
sorgung und aus den Zentren mussen in den
Registern verbunden werden, da diese auch
Nebenwirkungen und Schadenfolgen erfas-
sen. Diese Transparenz ermadglicht uns, daraus
zu lernen und aus einem Fall in einem Zent-
rum werden vielleicht ersichtliche 10 Falle. Ein
Case Report in einer Fachzeitschrift fuhrt nicht
dazu, dass weitere Schaden von den ohnehin
schon Schwerstkranken abgehalten werden;
ein Register, das die Nebenwirkungen, Kom-
plikationen und Schadenfolgen erfasst, schon.
GCerade schwerkranke Patienten sind oft be-
reit, ihre Daten freizugeben, um dadurch zum
medizinischen Fortschritt beizutragen. Sehr
skeptisch stehen wir dem merkantilen Handel
mit Gesundheitsdaten gegenUber. Werden
dann nur noch diejenigen behandelt, die ihre
Daten verkaufen? Das darf nicht sein.
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Camilla
Harder Hartvig

SVP, International Business, Alexion

Camilla Harder Hartvig ist ehem. Senior Vice President und Head of International bei Alexion
Pharmaceuticals, Inc. Sie leitete den Bereich International des Unternehmens und fuhrte die
regionalen Funktionen in der Zentrale in Zurich, Schweiz.
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Jahre Erfahrung in der
pharmazeutischen
Industrie in einer Vielzahl
von Therapiegebieten
wie z. B. Herz-Kreislauf,
Diabetes, Atemwege,
ZNS, Ophthalmologie und

Onkologie

W

Camilla Harder Hartvig leitet
ihr Team mit Leidenschaft,
um die Mission von Alexion
ZU unterstUtzen, das Leben
von Patienten und ihren
Familien zu verandern,

die von schweren und
verheerenden Krankheiten
betroffen sind

©

lhre Expertise liegt in

der Kommerzialisierung
innovativer Therapien,

im Aufbau effektiver
Organisationen und in der
Arbeit Uber kulturelle und
Landergrenzen hinweg




Die Erforschung von Thera-
pien zur Behandlung von sel-
tenen Krankheiten ist kom-
plex herausfordernd,
besonders da die Zahl der
Patient:iinnen, die von einer
moglichen Therapie profitie-
ren, relativ klein ist. Dennoch
gibt es Unternehmen, die
sich dieser Aufgabe anneh-
men. Camilla Harder Hartvig,

und
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Arzneimittelhersteller

Head of International beim
Orphan Drug Hersteller Ale-
xion, gibt Einblicke in die-
ses Arbeitsfeld und teilt ihre
Sichtweise zum Zugang zu
Therapien fur Patientinnen
mit seltenen Krankheiten.



Arzneimittelhersteller

Obwohl die Einfuhrung der Europaischen Or-
phan Drug Verordnung aus dem Jahr 2000
dazu gefuhrt hat, dass deutlich mehr Thera-
pien zur Behandlung von seltenen Erkrankun-
gen erforscht und entwickelt werden, stehen
wir bis heute bei der Behandlung von selte-
nen Krankheiten noch immer am Anfang.

Anders als in vielen anderen europaischen
Landern sind Arzneimitteln fur seltene Krank-
heiten in Deutschland unmittelbar nach ihrer
Zulassung verfugbar und werden auch sofort
Im ersten Jahr nach Markteintritt
entspricht der Erstattungspreis dem Abgabe-

erstattet.

preis des Arzneimittelherstellers. Die klaren
Zeitvorgaben des AMNOG-Prozesses geben
dem Hersteller Planungssicherheit, wahrend
die Erstattungsprozesse in anderen europai-
schen Landern oft langwierig und unvorher-
sehbar sind. Das kann dazu fUhren, dass Pa-
tienten und Patientinnen keinen direkten
Zugang zu diesen Medikamenten erhalten
— eine Verzogerung, die bei seltenen Krank-
heiten besonders dramatisch ist, da die Be-
troffenen haufig ohnehin schon lange auf ihre
Diagnose gewartet haben und ein weiterer
zeitlicher Aufschub schwerwiegende Folgen
haben kann. Nach Angaben des deutschen
Pharmaverbandes vfa sind von 200 Arzneimit-
teln fur seltene Krankheiten 94% in Deutsch-
land verflUgbar®, also ein sehr hoher Anteil.

Fur die Gesundheitssysteme ist es eine Her-

ausforderung, den Wert einer Therapie fur eine
seltene Krankheit effektiv und gerecht zu be-
werten. Denn bei der Bewertung von Orphan
Drugs mussen die geringe GroBe der Patien-
tenpopulation, das Fehlen von validierten Be-
wertungsinstrumenten sowie der Mangel an
alternativen Therapien berucksichtigt werden.
Die forschenden Pharmaunternehmen hinge-
gen mussen einen Weg finden, ausreichende
und belastbare Daten zu gewinnen. Um also
erfolgreich das Nutzenbewertungsverfahren
zu durchlaufen und in die Preisverhandlungen
zu gelangen, mussen wir weit im Voraus wis-
sen, welche Daten hierfUr zusatzlich von uns
bereitgestellt werden sollen. Gemeinsam mit
unseren Kolleginnen und Kollegen in der glo-
balen Organisation gilt es dann zu entschei-
den, ob wir diese Daten generieren konnen.
Nur so konnen wir ein Produkt auf den Markt
bringen und am Ende einen Preis erzielen, der
dem Wert des Arzneimittels entspricht.

Bedauerlicherweise erhalt auch in Deutsch-
land eine relevante Anzahl
nen und Patienten mit seltenen Krankheiten
notwendige Medikamente nicht, obwohl sie
verfugbar sind und das gesetzliche Preisbil-
dungsverfahren durchlaufen haben, d. h. ein
vom System akzeptierter,
Preis verhandelt wurde. Das liegt unter ande-
rem daran, dass die behandelnden Arztinnen
und Arzte Sanktionen der Kostentrager oder

von Patientin-

wirtschaftlicher

Standesorganisationen furchten, wenn sie

5Vgl. vfa (2022), https://www.vfa.de/de/presse/pressemitteilungen/pm-003-2022-mehr-schwung-bei-seltenen-erkrankungen.html. Zuletzt geéffnet: Mai 2022.



Arzneimittelhersteller

verhaltnismafig kostenintensive Arzneimittel
verordnen. D. h. der Arzt oder die Arztin ent-
scheidet wegen moglicher finanzieller Konse-
guenzen, ob die Betroffenen das Arzneimittel
erhalten oder nicht und nicht aus medizini-
schen Grunden. Aber jeder Patient und jede
Patientin sollte das Recht haben, ein Arznei-
mittel zu erhalten, das indiziert ist, sobald es
zugelassen wurde — unabhangig von den Kos-
ten.

Uns ist bewusst, dass die Kosten fur Orphan
Drugs Auswirkungen auf die Systembudgets
haben konnen. Aber wir von der forschenden
Pharmaindustrie haben eine grof3e Aufgabe
zu bewaltigen: Bisher konnten wir erst fur ca.
5% der seltenen Krankheiten wirksame The-
rapien entwickeln. FUr die Patientinnen und
Patienten, denen bisher noch keine Therapie-
option zur Verfugung stehen, mussen weite-
re neue Arzneimittel entwickelt werden, und
dazu mussen wir weiter forschen und diese
Forschung auch finanzieren kénnen. Die mit
der Durchfuhrung klinischer Studien verbun-
denen Herausforderungen mussen daher bei

der Preiskalkulation berucksichtigt werden.

Neben klinischen Studien sind Register eine
Option, um die Evidenz zu starken und den
Nutzen einer neuen Therapie abzubilden.
Allerdings macht uns die diesbezuglich ge-
plante Gesetzgebung Sorgen, nach der die
Arztinnen und Arzte von der Verordnung aus-
geschlossen werden sollen, die nicht an ein
Register melden wollen. Dadurch entsteht
das Risiko, dass diese die Patientinnen und
Patienten gar nicht Uber die Mdglichkeit einer
medikamentdsen Therapie informieren und
damit eine adaquate Versorgung verhindern.

Es bedarf auch weiterhin einer Konzentra-
tion auf die Entwicklung neuer und die Ver-
besserung bestehender Therapien fur seltene
Krankheiten. Dazu mussen die rechtlichen
Rahmenbedingungen genugend Spielraum
bieten. Zusammenfassend kann ich jedoch
sagen, dass ich, nachdem ich in sieben Lan-
dern Europas gelebt habe, am liebsten in
Deutschland leben wurde, wenn ich eine Pa-
tientin mit einer seltenen Krankheit ware.

Quelle: Zamwora et al. (2019), Comparing access to orphan medicinal products in Europe. Orphanet J Rare Dis. 2019 May 3;14(1):95. doi: 10.1186/513023-019-1078-5.
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Prof. Dr. Dr.
Christian Dierks

Dierks+Company

Prof. Dr. Dr. Christian Dierks ist Fachanwalt fUr Sozialrecht und Medizinrecht, Facharzt fur
Allgemeinmedizin und Professor fur Gesundheitssystemforschung an der Charité Berlin.
Seit 1990 |6st er rechtliche Herausforderungen an der Schnittstelle von Medizin, Recht und

Informationstechnologie.

>25 B

Jahre Erfahrung als Anwalt, Veroffentlichung von
Arzt, Autor und Redner +100 BUchern, Aufsatzen,
Buchbeitragen und Essays
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Jahre Prasident der
Deutschen Gesellschaft fur
Medizinrecht




Recht

Die Gesetzliche Krankenver-
sicherung ist als Pflichtver-
sicherung ausgestaltet. Als
Gegenleistung fur die Ver-
sicherungspflicht und die
Pramienzahlung erwirbt der
oder die Versicherte einen
Anspruch auf Behandlung.
Dieser wird durch die Leis-
tungserbringeriinnen, z. B.
die Vertragsarztiinnen erfullt.
Sie sind verpflichtet, Leis-
tungen entsprechend dem
Stand der medizinischen
Erkenntnisse unter BerUck-
sichtigung des Fortschritts
zU erbringen oder zu veran-
lassen. Das Wirtschaftlich-
keitsgebot gebietet dabei,
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unter den therapeutisch
gleichwertigen Alternativen
die wirtschaftlichste auszu-
wahlen. Dies gilt auch fur
die Therapie mit (teils hoch-
preisigen) Arzneimitteln fur
seltene Krankheiten. Hier
fehlt es jedoch meist an the-
rapeutischen  Alternativen.
Prof. Dr. Dr. Christian Dierks,
Rechtsanwalt und Managing
Partner bei Dierks+Company,
gibt Auskunft Uber rechtliche
Rahmenbedingen und den
Anspruch des Patienten.



Recht

Es reicht aus, wenn die Indikation beim Pa-
tienten dem zugelassenen Anwendungsge-
biet der Fachinformation entspricht, denn
mehr als drei Viertel der Patienten, die mit
chronischen Krankheiten behandelt werden,
entsprechen hinsichtlich ihrer individuellen
Voraussetzungen nicht den Patienten, die in
die Studie eingeschlossen waren. Arzte kon-
nen also gar nicht dafur verantwortlich sein,
die Ubereinstimmung des Patienten mit dem
idealen Studienprobanden oder Patienten
nachzuweisen. Die Ein- und Ausschlusskriteri-
en der Studien durfen in der taglichen Verord-
nungspraxis daher nicht wie Kontraindikatio-
nen berucksichtigt werden, aber sie kdnnen
eine Auswahl aus verschiedenen Medikamen-
ten erleichtern.

Bezuglich der Fortfihrung einer speziali-
sierten Verordnung aus einem spezialisier-
ten Zentrum in der niedergelassenen Praxis
ist der Vorschlag des Bundesministeriums fur
Gesundheit bemerkenswert, die Verantwor-
tung beim spezialisierten Zentrum zu belas-
sen, auch wenn der niedergelassene Arzt die
Verordnung ausfuhrt.

Fur Deutschland ist ganz klar festzustellen,
dass die Verantwortung fiir die Preise auf
der Bundesebene liegt und die Auswahl des
Medikaments dem Arzt im Rahmen der Indi-
kation freigestellt ist. Trotzdem kommen vie-
le der Medikamente bei den Patienten auch
unter Berucksichtigung des Nikolaus-Urteils
nicht an. Diese Entscheidung des Bundes-
verfassungsgerichts ist in seiner abstrakten
Formulierung selten in der Praxis eins zu eins
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umzusetzen, selbst wenn der Gesetzgeber
den Urteilstenor im Sozialgesetzbuch aufge-
nommen hat. Die administrativen Hurden fur
eine in jedem Einzelfall sinnvolle Verordnung
sind nach wie vor hoch.

Zur Datenfreigabe ist festzustellen, dass es
in der Gesellschaft einen Paradigmenwechsel
gibt, hin zur solidarischen Einbringung der Da-
ten in ein System, das diese im gemeinsamen
Interesse am Erkenntnisgewinn auswertet.
Zur Datenerhebung und Verwaltung bedarf
es eines Treuhanders und wir gehen davon
aus, dass der Spitzenverband der Gesetzlichen
Krankenversicherung ein solcher Treuhander
sein kann. Deshalb ist es auch richtig, dass in
einem dort angesiedelten Forschungsdaten-
zentrum die Daten den Forschenden zur Ver-
flgung gestellt werden.

Wir sehen mit Besorgnis, dass Arzte von
der Verordnungsfahigkeit im Rahmen der
anwendungsbegleitenden Datenerhebung
ausgeschlossen werden, wenn sie nicht an ei-
nem Register teilnehmen wollen. Da sind die
Grundrechte der Patienten in Gefahr und wir
mussen genau beobachten, ob diese Losung
zu guten Ergebnissen fuhren kann.






Johann Fischaleck

ehem. KV Bayerns

Johann Fischaleck war 20 Jahre bei der Kassenarztlichen Vereinigung Bayerns, zuletzt als
Teamleiter Arzneimittel, tatig.
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Jahre Erfahrung bei Fachapotheker fur klinische Veroffentlichung der

der Kassenarztlichen Pharmazie Loseblattsammlung
Vereinigung, zuletzt als ,Retaxfallen” zusammen mit
Teamleiter Arzneimittel Dieter Drinhaus




Kassenarztliche
Vereinigung

Die Entscheidung fur oder
gegen die Verordnung eines
Arzneimittels
Entscheidung der
Vertragsarztin oder des Ver-
tragsarztes. Sie kann und darf
nicht von der Genehmigung
der Krankenkasse abhangig
gemacht werden. Deshalb
liegt die Entscheidung auch
in der Verantwortung des
Arztes oder der Arztin mit

ist eine sou-
verane

der Konsequenz, dass sie ei-
ner ruckwirkenden Kontrolle
bedarf, um wirtschaftlichen
Schaden durch ungerecht-
fertigte UbermaRige
Verordnungen zu vermeiden.
Fur diese Wirtschaftlichkeits-
prufung gelten komplexe
und je nach KV-Bezirk un-
terschiedliche Regelungen
der Prufvereinbarungen. Al-
len gemeinsam ist, dass bei

oder
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Ubereinstimmung von Diag-
nose und zugelassener Indi-
kation ein Regress nur dann
in Betracht kommt, wenn es
eine fur den einzelnen Pa-
tienten/Patientin  therapeu-
tisch gleichwertige Alternati-
ve gibt. Mit der schrittweisen
Umstellung dieser Prufver-
fahren auf Zielerreichungs-
vorgaben ergeben sich the-
rapeutische Privilegien, auch
fUr hochpreisige Arzneimit-
tel, sofern diese indikations-
gerecht eingesetzt werden
und die Anwendung ausrei-
chend dokumentiert ist. Jo-
hann Fischaleck, ehemals KV
Bayerns, gibt Einblick in die
Wirtschaftlichkeitsprufung
und beantwortet die Frage,
ob diese eine Geil3el oder Pri-
vilegierung fur Orphan Drugs
ist.



Kassenarztliche Vereinigung

Die Verantwortung des Arztes im System der
Versorgung mit Arzneimitteln ist die der In-
dikationsstellung und die Sicherstellung des
Einsatzes innerhalb der Zulassung. DarUber
hinaus ist er der Wirtschaftlichkeit verpflich-
tet. FUr Arzneimittel mit hohen Kosten ha-
ben die Kassenarztlichen Vereinigungen die
Wirtschaftlichkeitspriifung so gestaltet, dass
diese aus dem Prufverfahren herausgenom-
men werden. HierfUr eignen sich prinzipiell
nur Einzelprufantrage, die von den Kassen be-
grundet werden mussen. Die Diagnose wird
von den spezialisierten Zentren gestellt und
der niedergelassene Arzt Ubernimmt dann
meist die FortfUhrung der Medikation in sei-
ner ambulanten Praxis. Die Verantwortung
liegt zwar dann beim verordnenden Vertrags-
arzt, der sich aber auf die Indikationsstellung
des Zentrums verlassen muss.

Im Detail kdnnen Schwierigkeiten auftau-
chen, wenn die Krankenkassen einwenden,
dass das Medikament zwar innerhalb der Zu-
lassung angewendet wird, jedoch Ein- oder
Ausschlusskriterien der zugrunde liegenden
Studie bei der Auswahl der Verordnung nicht
berlcksichtigt wurden. Dies sind streng ge-
nommen keine Kontraindikationen, mussen
vom Arzt aber bei der Auswahl des Medika-
ments berucksichtigt werden. Auch sind ei-
nige Textstellen in den Fachinformationen
manchmal unklar und interpretierbar. Sie ent-
halten unbestimmte Begriffe und dann kann
es Streit Uber die Indikation geben. Medika-
mente, die erfolgreich eingesetzt werden, soll-
ten verordnungsfahig sein und bleiben, insbe-
sondere fuUr den einzelnen Patienten.
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Bezuglich der Preise ist anzumerken, dass es
eine faire Preisbildung sein muss. Was nicht
passieren darf, ist, dass ein pharmazeutisches
Unternehmen ein Patent kostengunstig ein-
kauft und dann ein Medikament entwickelt,
das teuer vermarktet wird. Fur diese Produkte
sollten Obergrenzen eingefuhrt werden.
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Tim Steimle

Techniker Krankenkasse

Tim Steimle ist Apotheker und seit 2010 Leiter des Fachbereichs Arzneimittel der Techniker
Krankenkasse, Hamburg. Seine Schwerpunkte: Innovationen, Adharenz, Kostenentwicklung,
Arzneimitteltherapiesicherheit.
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Jahre Erfahrung im Bereich Dozent and der Uni Apotheker und

der Arzneimittel bei der Hamburg und EBS Business Diplom-Pharmazeut
Techniker Krankenkasse, seit School

2011 Leiter des Fachbereichs

Arzneimittel




Im deutschen Gesundheits-
system stehen Arzneimittel
ab dem ersten Tag der Zu-
lassung fur
zur Verfugung. In der sich
daran anschlieBenden Nut-

Patientiinnen

zenbewertung pruft das
System den Zusatznutzen
zu anderen vergleichbaren
Medikamenten oder Thera-
pieformen. Dies ist bei Arz-
neimitteln fur seltene Krank-
heiten nur eingeschrankt
moglich, weil oftmals keine
Vergleichstherapien vorhan-
den sind. Deshalb hat der Ge-
setzgeber diese Arzneimittel
privilegiert und den Zusatz-
nutzen im Gesetz als gege-
ben vorausgesetzt. Erst ab
einem jahrlichen Umsatz von
50 Millionen Euro muss eine
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Krankenversicherung

komplette Nutzenbewertung
vorgelegt werden. Nichtsdes-
totrotz sind die hohen Preise
fur diese Arzneimittel fur das
solidarische  Versicherungs-
system
rung. Tim Steimle, Leiter des
Bereichs

eine Herausforde-
Arzneimittel der
Techniker Krankenkasse, gibt
Auskunft zu Arzneimittel-
kosten in einem solidarisch
finanzierten Gesundheitssys-

tem.
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Wir haben in Deutschland einen klaren und
sehr schnellen Zugang zu innovativen Arznei-
mitteln. Das schaffen wir besser als in anderen
Landern. Die Versorgung kommt daher auch
in der Breite der Bevolkerung sehr gut an. Die
gesetzliche Lage in Deutschland hindert Arzte
nicht an einer Verordnung. Nach der Entschei-
dung des Bundesverfassungsgerichts vom
06.12.2005, dem sogenannten Nikolausurteil,
gibt es weitreichende Freiheiten fur Arzte,
auch mit teuren Therapien, und auch aufBer-
halb der Arzneimittelzulassung. Manchmal
aber haben wir nicht genug Wissen darUber,
welche Therapie richtig ist und fur welche wir
die Verantwortung Ubernehmen kénnen. Eine
zwingend notwendige Therapie wird immer
durch die Krankenversicherung Ubernommen
—da gibt es keine Lucken.

Die Widerspruchsquoten fur die Genehmi-
gung von Arzneimitteltherapien, die aufer-
halb ihrer Zulassung eingesetzt werden, sind
zwischen den Krankenkassen allerdings sehr
unterschiedlich. Trotzdem haben wir keine
Anhaltspunkte dafur, dass das System der
Begutachtung und Entscheidung durch den
Medizinischen Dienst (MDK) nicht sinnvoll
ware. Im Grof3en und Ganzen funktioniert das
aus unserer Sicht. Der MDK hat eine wichti-
ge Aufgabe, auch wenn sie von auf3en nicht
immer positiv wahrgenommen wird. Seit In-
krafttreten des Patientenrechte-Gesetzes gibt
es auch das Antragsverfahren, bei dem die
Krankenkasse sehr schnell genehmigen muss.
Uberschreitet sie die dafur vom Gesetzgeber
gesetzte Frist, gilt die Therapie automatisch
als genehmigt. Schwieriger ist bei Patienten
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mit seltenen Krankheiten der Weg bis zur Ver-
ordnung, also die Odyssee bis zur Diagnose.
Die Versicherten der Techniker Krankenkasse
geben uns jedenfalls regelmafig Ruckmel-
dungen darUber, dass die Versorgung gut ist
und keine Einschrankungen stattfinden.

Fur die NUB-Lucke sollten wir ein spezielles
Vorgehen entwickeln, wie wir es auch schon
einmal fur neuartige Therapien (ATMP) vor-
geschlagen haben. HierfUr muss der Arzt die
Verantwortung Ubernehmen und in der Inter-
aktion mit der Krankenkasse die stationare
Versorgung sichern.

Mit Sorge sehen wir die Kostenentwicklung
fir die Versichertengemeinschaft: 92 Pro-
dukte fur seltene Leiden wurden der Nut-
zenbewertung unterzogen, von denen inzwi-
schen 12 die 50-Millionengrenze Uberschritten
haben, nach der eine vollstandige Nutzenbe-
wertung stattfindet. Die Preisentwicklung ist
fur die Krankenkasse nicht nachvollziehbar
und die Preise kdnnen so nicht unwiderspro-
chen im System bleiben.

Die Herausforderung ist: Wie kénnen wir das
Wissen um die Therapien besser verteilen, wie
gestalten wir die regelhafte Zusammenfuh-
rung von Informationen in Registern? Wenn
wir das vorhandene Wissen besser zusam-
menfliihren, werden auch die Arzte bei der
Diagnosestellung schneller und besser. Die
Register sollten jedoch nicht von der Indust-
rie finanziell unterstutzt, sondern Bestandteil
der offentlichen Gesundheitsversorgung
Deutschland werden. Dann kdnnen sie

in
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unabhangig dazu beitragen, die Evidenz zu
generieren, die uns gegenwartig fehlt.

In Europa haben wir die einmalige Chance,
den Datenschutz positiv umzusetzen, in dem
wir Daten umfassend nutzen und damit sehr
viel Neues erreichen kdnnen. Damit sind aber
auch die die Schwierigkeiten verbunden, dass
gerade bei seltenen Erkrankungen eine Frei-
willigkeit nicht ausreichen kann, wenn sie zu
einer unvollstandigen Datenerfassung fuhrt.
Vor diesem Hintergrund ist auch eine Ver-
bindlichkeit der RegisterfUhrung zu sehen.
Wir kennen in Deutschland ja bereits Register,
die verpflichtend sind, das brauchen wir bei
anderen seltenen Erkrankungen maoglicher-
weise auch. Die Rahmenbedingungen dafur
sind auf gesellschaftlicher Ebene noch einmal
zu diskutieren.
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Die gesetzliche Krankenver-
sicherung in Deutschland ist
ein solidarisch finanziertes
Versicherungssystem. Die
Beitrage der Versicherten,
ihrer Arbeitgeber:iinnen und
der Steuerzuschuss mussen
am Ende des Jahres die Aus-
gaben der Krankenkassen
decken. Fur zwei der grof3en
Ausgabenposten, die Hono-
rare der Vertragsarztinnen
und die Aufwendungen der
Krankenhauser, sind Budgets
vereinbart. FUr den drittgrof3-
ten Teil der Ausgaben, die
Arzneimittel,
keine fixe Ausgabenbudge-
tierung, aber eine Preisver-
handlung nach Nutzenbe-
wertung fur die innovativen
Arzneimittel. Dieses System

existiert zwar
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pbasiert im Wesentlichen auf
einer Nutzenbewertung und
dem Verhandlungsspielraum
zwischen Hersteller und dem
Spitzenverband der gesetz-
lichen Krankenversicherung.
Prof. Dr. Volker Ulrich, Leiter
des Lehrstuhls
schaftslehre Ill, insb. Finanz-

Volkswirt-

wissenschaft der Universitat
Bayreuth, gibt Auskunft Uber
die Regelungsmechanismen
zur Preisbildung und die zu-
kunftige Perspektive fur die
Kosten der Arzneimittel far
seltene Krankheiten.
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Die Diskussion um Preise fiir Arzneimittel ist nicht neu. Schon in den achtziger Jahren war sie
bereits Gegenstand der 6konomischen Debatte. Naturlich sind Arzneimittel fur seltene Krank-
heiten hochpreisig, das bedeutet aber nicht zwangslaufig eine finanzielle Gefahrdung fur das
System. Es handelt sich um Praparate fur eine ganz kleine Patientenzahl und dadurch ist der
Einfluss auf das Budget Uberschaubar. Schlief3lich ist der Anteil der Arzneimittelausgaben in
der GKV seit vielen Jahren stabil. Der Anteil der Kosten flUr hochpreisige Arzneimittel fur seltene

Leiden liegt zwischen 5 und 10% der Arzneimittel-Gesamtausgaben.

Quelle: vfa (2021), https://www.vfa.de/de/arzneimittel-forschung/seltene-erkrankungen/orphans-absatz-und-umsatz#:~text=Ausgaben%20der%20Gesetzli-
chen%20Krankenkassen%20(GKV,Arzneimittel%20ist%204%2C0%20%25. Zuletzt gedffnet: Mai 2022.

Wir haben zurzeit 37 Regulierungsinstrumen-
te fur den Arzneimittelmarkt, von denen allein
zehn am pharmazeutischen Unternehmer an-
setzen. Wir stehen also einer Preisentwick-
lung nicht hilflos gegenuber. Im Moment si-
mulieren wir die Zahlungsbereitschaft durch
das Instrument der Verhandlung zwischen
dem Hersteller und dem Spitzenverband, ge-
gebenenfalls mit der Entscheidung durch die
Schiedsstelle. Das ist ein System der Selbst-
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verwaltung, das zu einem Erstattungsbetrag
fuhrt. Dies passt zu einem Markt der Innovati-
on und einem wertbasierten Denkansatz: Wir
verbinden die Preise mit dem Zusatznutzen,
den wir monetarisieren. Naturlich mussen wir
fortlaufend prufen, ob wir dafur bessere Me-
thoden haben. Zur Losung der Kostenuber-
nahme hochpreisiger Arzneimittel im statio-
naren Sektor, der sogenannten NUB-LUcke,
kdnnen wir die Systematik aus dem ambulan-
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ten Bereich in die stationare Versorgung Uber-
tragen. Auch da waren Verhandlungen mit
dem Hersteller eine Losung. Arzte haben nicht
das Problem, die beste Therapie fur den Pa-
tienten auszuwahlen und erstattet zu bekom-
men. Dies ist durchaus maglich und auch im
System so vorgesehen. ZukUnftig wird auch
das Arztinformationssystem eine gute Hilfe-
stellung dafur bieten.

Wir durfen uns nicht vor der Frage drucken,
was gerechte Preise sind. Daher sollten wir in
Deutschland eine Diskussion Uber die gesell-
schaftliche Zahlungsbereitschaft fUhren. Der
gesellschaftliche Konsens ist doch gegenwar-
tig, dass wir fUr gute Arzneimittel auch gutes
Geld ausgeben wollen. Da reicht es nicht aus,
einfach zu sagen, wir zahlen keine ,Mond-
preise”. Bei der Preisbildung mussen zahlrei-
che Kriterien berlcksichtigt werden, Entwi-
cklungs- und Herstellungskosten spielen aber

nicht die zentrale Rolle, denn dies sind soge-
nannte ,versunkene Kosten* die letztlich Uber
kunftige Forschungsaktivitaten entscheiden.
Fur die Preisbildung des Arzneimittels sind sie
jedoch nicht mehr mafRgeblich. Determinan-
ten der Preisbildung sind das epidemiologi-
sche Marktpotential, das Indikationsgebiet,
die Wettbewerbssituation, oder auch die Be-
wertung der Informationsunterschiede zur
Vergleichstherapie, sowie Aspekte der Arz-
neimittelsicherheit, des Nutzens und der Ver-
triebserwartung. Dass dies funktionsfahige
Mechanismen sind, zeigt gegenwartig die Ver-
einbarung zwischen einem Impfstoffhersteller
und dem Land Israel, in dem die Preise davon
beeinflusst wurden, dass die Daten nach der
Impfung dem Hersteller zur VerfUgung ge-
stellt wurden.
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Universitat Freiburg und
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Ethikzentrums
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In Uber 400 Publikationen
hat sich Maio mit
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Fortschritts
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Ethik

Verteilungsgerechtigkeit st
eines der grof3en ethischen
Themen. Insbesondere in
einem Versicherungssys-
tem mit begrenzten Res-
sourcen. Wem ist zu geben?
Demjenigen, der die grofite
Not hat? Demjenigen, der
die meisten Beitrage einge-
zahlt hat? Demjenigen, der
der Gesellschaft den groB-
ten Nutzen bringt oder al-
len nach gleichen Teilen?
Hierzu gibt es unterschied-
liche und auch jeweils be-
grundbare ethische Ansatze.
Prof. Dr. Giovanni Maio, In-
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haber des Lehrstuhls fur Me-
dizinethik der Albert-Lud-
wigs-Universitat Freiburg,
gibt Auskunft Uber Kosten
und Gerechtigkeit: ethische
Grundsatze fur die Verord-
nung eines Arzneimittels fur
seltene Krankheiten.



Ethik

Im Sozialstaat mussen wir jedem Menschen
eine Chance geben, am Fortschritt zu par-
tizipieren. Eine seltene Erkrankung ist nicht
einfach Pech, sondern eine Herausforderung.
Gerade Menschen mit seltenen Krankheiten
muss der Zugang zu Therapien erleichtert
werden. Dabei ist nicht zwischen Erkrankun-
gen aufgrund eigenen Verschuldens oder un-
verschuldeten Erkrankungen zu unterschei-
den. Die Solidargemeinschaft schutzt alle
gleichermafen, Erkrankungen aufgrund eige-
nen Verschuldens durfen nicht ,entsolidari-
siert” werden. Und es muss den Menschen die
Maoglichkeit gegeben werden, gesundheitsbe-
wusst zu leben.

Ein grundlegendes Problem der Patienten mit
seltenen Erkrankungen ist die lange Suche
nach der richtigen Diagnose. Dieses Defizit
zeigt auf, dass es nicht nur um Medikamente
gehen darf, sondern um die Versorgung als
Ganzes, die geférdert werden muss. Die For-
derung kann beispielsweise dadurch erfolgen,
dass Spezialambulanzen mit o&ffentlichen
Mitteln errichtet werden. Ohne eine ausrei-
chende Verbreitung dieser Zentren bleibt die
Unterversorgung dieser Patienten bestehen.
Des Weiteren sind Anreize zu liefern, in die
Forschung seltener Erkrankungen zu investie-
ren, zugleich aber eine unfaire Preisentwick-
lung zu verhindern. Die forschende Industrie
ist auch nicht ausschlieBlich an Gewinnen in-
teressiert, sondern auch am Fortschritt.

Bei der Preisbildung sollte es nicht allein auf
Angebot und Nachfrage ankommen. Weitere
Kriterien sind erforderlich, beispielsweise die
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Chancengleichheit, Produktionskosten und
das Ausmafl3 des Nutzens. Die Ressourcen-
verteilung darf nicht am Krankenbett gefallt
werden, sie ist politisch zu lésen und sie darf
diejenigen Patienten nicht benachteiligen, bei
denen ein Medikament nur einen geringfugi-

gen Nutzen mit sich bringt.

Arzte durfen nicht in die Situation geraten,
zwischen dem Wohl des Patienten und einer
Konsolidierung der Bilanzen entscheiden zu
mussen. Im Spannungsfeld zwischen der Not-
wendigkeit, nach dem Stand der Erkenntnis
zu behandeln und der wirtschaftlichen Ver-
antwortung muss ein System etabliert wer-
den, in dem die verordnenden Arzte nicht in
einen Konflikt kommen. Dieses System muss
vom Bedarf der kranken Menschen ausgehen,
denn sie sind vulnerabel, man muss sich um
sie kimmern. Patienten mussen ihren Arzten
vertrauen kénnen. Daflr brauchen diese die
innere und auf3ere Freiheit, um den Patien-
ten nach seinem Bedarf gut zu beraten und
zu behandeln. Das System darf Arzte daher
nicht sanktionieren, wenn sie teure Medika-
mente verordnen, etwa weil ein Budget Uber-
schritten wird oder weil man einen Regress
befUrchten muss. Dies waren Anreize zur Un-
terversorgung und ein systemisches Problem.
Mit anderen Worten: Arzte durfen nicht Die-
ner zweier Herren sein — sie mussen auf Seiten
des Patienten stehen durfen. Wenn die Ver-
ordnung eines notwendigen Medikaments zu
einem Nachteil bei einem verordnenden Arzt
fuhrt, birgt dies das Risiko in sich, dass der Arzt
dem Patienten das Medikament vorenthalt,
um einem eigenen Problem zu entgehen.



Deswegen mussen Arzte frei entscheiden durfen, deswegen miussen sie eine freie Therapie-
wahl haben. Wenn die Zweckmaligkeit eines Arzneimittels erwiesen ist, darf die sinnvolle und
notwendige Verordnung nicht sanktioniert werden.
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Zusammenfassung

Zusammenfassung
und Ausblick

Die sachkundige und lebhafte Expertendiskussion behandel-
te ausfuhrlich die acht Perspektiven rund um ACCESS - 6ko-
nomische Grenzen und Gerechtigkeit in der Versorgung von
Patientiinnen mit seltenen Krankheiten. Ein gemeinsames
Anliegen war allen Gesprachsteilnehmern die adaquate Be-
handlung der Patientiinnen mit seltenen Krankheiten. Die
sachbezogenen Hurden wurden ebenso angesprochen wie
der emotionale Druck, unter dem die betroffenen Patient:in-
nen und deren Angehorige stehen, und es wurde gemeinsam
nach Losungsmoglichkeiten gesucht. Insgesamt ist zu bekla-
gen, dass es an unabhangigen Informationsplattformen und
-zugangen fehlt. Die Expertiinnen waren sich einig, dass die
Situation der Patientiinnen mit seltenen Krankheiten nach wie
vor verbesserungsbedurftig ist und dass die lUckenlose Aufkla-
rung der Patientiinnen sowie der Angehdrigen sichergestellt
werden muss. Daneben war allgemeiner Konsens, dass die
Forschung an neuen Arzneimitteln zur Behandlung von sel-
tenen Krankheiten unbedingt weiter geférdert werden muss.
Eine Diskussion um die Kosten von Arzneimitteln fur seltene
Krankheiten darf keinesfalls auf den Patienten oder die Patien-
tin abgewalzt werden, aber auch die Arztin oder den Arzt nicht
daran hindern, der Patientin bzw. dem Patienten die notwen-
dige Therapie zukommen zu lassen.

Auch das Thema Daten spielt im Zusammenhang mit selte-
nen Krankheiten eine grof3e Rolle, denn aufgrund der Daten-
zersplitterung in deutschen Krankenhausern und Arztpraxen
ist es unmoglich, nach Patientiinnen mit ahnlichen Sympto-
men zu suchen. Uberregionale Datenpools oder Register sind
haufig (noch) nicht installiert und es fehlt an interoperablen
Systemen. Auch der Zugriff und die Nutzung von Daten sind
in vielen Fallen noch nicht geklart, da aufgrund der féoderalen
Struktur der deutschen Bundeslander die DSGVO sehr unter-
schiedlich interpretiert und umgesetzt wird.
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Zusammenfassung

Auf unserer Webseite
finden Sie die Einzel-
gesprache mit den

Expertiinnen und die

Round Table Diskussion
als Video und Podcast.

www.change4rare.com/access

Eine neue Moglichkeit, die Behandlungsdaten seltener Krank-
heiten auch datentechnisch zu erfassen, schafft das Gesetz
fur mehr Sicherheit in der Arzneimittelversorgung (GSAV) mit
der Neuregelung der ABDE (anwendungsbegleitende Daten-
erhebung), allerdings ergibt sich hier eine Hurde fur Patient:in-
nen, deren behandelnder Arzt oder behandelnde Arztin nicht
gewillt ist, sich an der Dokumentation zu beteiligen und die
Daten in das Register einzuspeisen. Haufig erfahren die Pati-
entiinnen dann nicht einmal davon, dass es alternative Thera-
pien fur ihre Erkrankungen gibt. Alle Expertiinnen waren sich
jedoch darUber einig, dass insbesondere die Diskussion zum
Nutzen von Daten und zur Versorgung von Patientiinnen mit
seltenen Krankheiten weitergefuhrt werden muss.
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DATA - glaserner
Patient oder
endlich Durchblick?

Bei seltenen Krankheiten ist es besonders schwierig, ausreichende Datenmengen fur die Ver-
besserung der Diagnostik, die Erforschung und Entwicklung von wirksamen Therapiekonzepten
und zur Verbesserung der Versorgung zu gewinnen. Mit der Digitalisierung des Versorgungs-
geschehens werden hierfur allerdings neue Weichen gestellt, wodurch wiederum datenschutz-
rechtliche Herausforderungen entstehen.

In diesem Modul diskutieren die Expertiinnen, ob und wie sich Forschungsinteressen und

Datenschutz verbinden lassen, um die Versorgung zu verbessern.
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Um das Thema umfassend zu untersuchen, werden die Perspektiven von acht Expertiinnen

aus den Bereichen Datenschutz, Ethik, Recht, Medizinischer Wissenschaft, Politik, Patienten
IT- und Datensicherheit sowie Krankenkassen im Folgenden dargestellt.
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Patientiinnen mit seltenen
Erkrankungen stehen in ei-
ner digitalisierten Gesund-
heitswelt vor einer besonders
grof3en Herausforderung:
Zum einen sind ihre Daten in
Hinblick auf die Erforschung
seltener Erkrankungen ein
wichtiges, zum anderen aber
auch ein besonders schut-
zenswertes Gut. Das Gesund-
heitssystem sollte Verantwor-
tungdafur Ubernehmen, dass
Daten im Bereich der selte-
nen Erkrankungen erfasst
und im Sinne der Patient:in-
ausgewertet
konnen, ohne die Einzelne
oder den Einzelnen zu be-

nen werden
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Patientenperspektive

nachteiligen. Deshalb wollen
die Patientiinnen in diesem
System eine verantwortungs-
volle Rolle Ubernehmen und
auf  Datenerhebung
-verarbeitung mehr Einfluss
nehmen - sie wollen Daten-
souveranitat leben. Dies setzt
naturlich voraus,
entsprechendes Wissen und
Erfahrungen vorhanden sind.
Das Gesundheitswesen muss
dem Patienten oder der Pati-
entin die Méglichkeit bieten,
sich dieses Wissen anzueig-
nen.

und

dass ein



Patientenperspektive

Die Frage, ob wir in Deutschland ausreichend
Daten erheben und nutzen, ist sicherlich
nicht pauschal zu beantworten. In den letzten
Jahren wurden sowohl in Studien als auch in
Registern sehr groBe Datenmengen erhoben.
Fur seltene Erkrankungen existieren laut or-
pha.net in Deutschland derzeit mehr als 170
Register. Es gibt gute Ansatze, wie zum Bei-
spiel das OSSE Projekt, ein Open-Source-Re-
gistersystem fur seltene Erkrankungen. Es
ermoglicht kleinen Patientenvereinigungen,
kostenfrei Register aufzubauen. Dies bedeu-
tet, dass sich die Landschaft der Register in
Deutschland weiterentwickeln und auch die
Menge der erhobenen Daten erhdhen wird.
Die Herausforderung dabei besteht jedoch
darin, Voraussetzungen fur die Datenauswer-
tung und -vernetzung zu schaffen und vor
allem Patienten fruhzeitig in die Entschei-
dungsprozesse einzubinden. Zudem ware es
wunschenswert, einen einheitlichen Minimal-
datensatz zu definieren, um zukunftig Verglei-
che zwischen unterschiedlichen Datenbanken
zu erleichtern und auch festzulegen, welche
Datenqualitat gebraucht wird, um diese Vor-
haben zu ermaoglichen. Die Harmonisierung
der Datenerfassung und bereits bestehender
Datenbestande ist die grof3e Herausforderung
der kommenden Jahre. Es muss sich bereits
heute damit auseinandergesetzt werden,
welche Daten von wem eingesehen werden,
welche Datenbanken miteinander verknupft
werden und wer fUr die Auswertung dieser
Sekundardaten verantwortlich ist. Wir mussen
es schaffen, die Patienten friihzeitig einzu-
beziehen, sie bestmoglich Uber die Datennut-
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zung informieren, Vertrauen dahingehend
schaffen, dass die Daten sicher gespeichert
werden und tatsachlich im Sinne ihrer selte-
nen Erkrankung ausgewertet werden.

Unsere praktische Erfahrung aus dem Muko-
viszidose-Register und der Zusammenarbeit
mit den 90 teilnehmenden CF-Centren zeigt,
dass die 2015 erfolgte Umstellung auf eine
webbasierte Registersoftware beim derzei-
tigen Stand der Vernetzung die richtige Ent-
scheidung war. Sie erlaubt uns eine deutlich
hohere Flexibilitat in der Gestaltung von An-
passungen des Datensatzes (z.B. Aufnahme
von Items zur Dokumentation von COVID19
bei Mukoviszidose Patienten), Updates und in
der Datenauswertung. Durch die webbasierte
Lésung des Registers stellen wir sicher, dass
die Patienten in einem zentralen Datensatz,
ambulanzubergreifend dokumentiert wer-
den konnen. Mukoviszidose Patienten wer-
den erfreulicherweise immer alter, ziehen fur
die Aufnahme eines Studiums in eine andere
Stadt um und lassen sich nicht ein Leben lang
in demselben Zentrum behandeln. Bedauerli-
cherweise konnen wir bisher nicht auf die lokal
in den Krankenhausern gespeicherten Daten
(Labormessungen, Medikation, etc.) zurlck-
greifen, was die Dokumentationslast der Am-
bulanzen erheblich verringern wurde. Mit der
Medizininformatik-Initiative gibt es ein BMBF
gefordertes Projekt, welches diesen Umstand
versucht zu losen.

Ein entscheidender Aspekt des Mukoviszido-
se-Registers ist die datenschutzrechtlich un-
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bedenkliche und vor allem im Sinne des Pa-
tienten erfolgende Auswertung seiner Daten.
Externe Registeranfragen zur Datenauswer-
tung werden ausschlielich durch unsere Sta-
tistik- und Biometrie-Einheiten bearbeitet. Es
werden bisher keine Rohdaten an Dritte wei-
tergegeben.

Daten aus dem Deutschen Mukoviszidose-
Register werden seit drei Jahren an Post-Aut-
horisation Safety Study (PASS) teil. PASS sind
Sicherheitsprufungen fur bereits zugelassene
Arzneimittel. Das ist ein grof3er Erfolg fur den
Mukoviszidose e.V. und zeigt, wie relevant Re-
gisterdaten bereits heute fur die Forschung
und fur betroffene Patientengruppen sein
kdnnen.
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Recht

Es gibt zwar unglaublich vie-
le Daten von Patientinnen
mit seltenen Krankheiten im
Gesundheitswesen, sie ste-
hen jedoch nur selten struk-
turiert und gut aufbereitet
fur Forschungszwecke zur
Verflgung. Dies muss sich in
den nachsten Jahren andern,
indem die verteilten Daten
strukturiert und gebundelt
der offentlich oder privat fi-
nanzierten Forschung zu-
ganglich gemacht werden.
Dabei muss auch beach-
tet werden, dass die unter-
schiedlichen gesetzlichen
Vorgaben der EU-Ebene, des
Bundes und der Lander einer
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Forschung oft im Weg ste-
hen. Forschungsvorhaben
fur seltene Krankheiten sind
im Regelfall landerubergrei-
fende Forschungsvorhaben,
weil die Erkrankungen so
selten sind. Hierfur bedarf es
eines EU-weiten Ansatzes zur
Begrundung einer Daten-
schutzplattform, die als ein
Code of Conduct ausgestal-
tet werden kann. Die ent-
sprechenden Dialoge mus-
sen weiter vorangetrieben
werden.
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Es wird zusehends schwieriger, Forschungs-
projekte fuUr Deutschland einzuwerben, da die
Genehmigungsprozesse der Ethikkommissio-
nen und der Strahlenschutzkommission nicht
nur Hurden aufstellen, sondern auch zeitliche
Verzégerungen fur die Projekte bedeuten. Zu-
satzlich gilt es, die in den einzelnen Bundes-
landern unterschiedlichen Datenschutzvor-
gaben der Landesdatenschutzgesetze und
der Landeskrankenhausgesetze zu berlck-
sichtigen. Unter diesen Umstanden werden
Forschungsprojekte in Deutschland vermin-
dert angefragt, im internationalen Wettbe-
werb um Forschungsstandorte verliert unser
Land an Bedeutung. Der im Marz 2020 in Kraft
getretene § 287a SGB V erlaubt nun zwar die
Konzentration der Datenschutzaufsicht auf
eine Behorde und schreibt die einheitliche
Anwendung des Bundesdatenschutzrechts
vor, dennoch bleiben die zahlreichen anderen
HUrden bestehen.

Die Pandemie hat gezeigt, dass es keinen Sinn
macht, nur Daten zu schUtzen. Auch die me-
dizinische Forschung ist ein schutzenswertes
Gut. Im gesellschaftlichen Diskurs der letz-
ten Jahre hat sich herausgestellt, dass es eine
soziale Verpflichtung gibt, Daten fur die For-
schung zur Verfugung zu stellen. Diese Ver-
pflichtung sollte flankiert werden durch die
Bereitstellung einer Infrastruktur, die diese
Daten auch der Nutzung zuganglich macht.
Jedermann sollte auf Antrag mit den Daten
forschen durfen, um die Qualitat der medizi-

62

nischen Versorgung bspw. bei Orphan Disea-
ses im Ergebnis zu erhéhen. Wir brauchen
also nicht nur ein Konzept des Datenschutzes,
sondern auch der Datennutzung. Die Bun-
desregierung hat als ersten Schritt hierzu den
Entwurf eines Datennutzungsgesetzes vorge-
legt, der sich aber nur auf Daten der Bundes-
verwaltung bezieht. Weitergehende Ansatze
unter Einbeziehung der Datenquellen aus
der medizinischen Versorgung und auch der
Bundeslander sind geboten. Auch der Sach-
verstandigenrat hat darauf hingewiesen, dass
die medizinische Forschung und damit auch
die Qualitat der Versorgung von einem Daten-
nutzungsgesetz erheblich profitieren wurde.
Dies kdnnte auch aus einem Bundesland sei-
nen Ursprung nehmen. Erinnern wir uns: Das
erste Datenschutzgesetz der Welt wurde 1973
in Hessen eingefuhrt und war die Vorlage fur
das Bundesdatenschutzgesetz, dann fur die
Datenschutzrichtlinie der Europaischen Union
und schlieBlich fur die Datenschutz Grundver-
ordnung.

Zudem stellt sich die Frage, wie lange wir uns
noch erlauben kdnnen, mit krankenhausinter-
nen oder regionalen Servern zu arbeiten, statt
die Versorgung stationar und ambulant auf
Cloudlésungen umzustellen, um flachende-
ckend und interaktiv miteinander agieren zu
kénnen. Daflr kann auch die Einwilligungs-
erklarung der Patienten genutzt werden. Eine
,Broad Consent"-Einwilligung der Patienten
wird Uberdies in Zukunft wichtiger, denn wir
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konnen heute noch nicht abschatzen, welche
Daten in den nachsten zehn Jahren relevant
fUr die Forschung werden.

Gerade wenn wir Uber die Chancen und Ri-
siken der Forschungsdaten sprechen, muss
bedacht werden, dass viele Datensatze der
stationaren und ambulanten Versorgung in
Papierform und unstrukturiert vorliegen. Wir
mussen also in den nachsten Jahren ein Sys-
tem entwickeln, welches die automatisierte
Strukturierung und Erfassung unstrukturier-
ter Daten ermoglicht.

Die Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO)
unterscheidet nicht offentlich-
rechtlicher und privatwirtschaftlicher For-
schung. Und auch das Bundesverfassungs-
gericht differenziert diesen Forschungsbegriff
nicht. Deswegen ist es auch richtig, dass das
Ministerium und einige Fraktionen mehrere
Anlaufe unternommen haben, den Zugang zu
diesen Daten so zu regeln, dass er nicht auf die
offentlich-rechtliche Forschung beschrankt
ist. Es kann doch gar keine Frage sein, dass
auch privatwirtschaftliche Unternehmen
Zugriff auf Daten zu Forschungszwecken ha-
ben sollen. Wesentliche Anteile des medizini-
schen Fortschritts werden durch privatwirt-
schaftliche Unternehmen erzeugt. Es macht
keinen Sinn, gerade diese Unternehmen, die
den Fortschritt treiben und beispielsweise
Medikamente fur seltene Krankheiten entwi-
ckeln, von Forschungsdaten auszuschlief3en.
Dazu bedarf es aber eines gesellschaftlichen
Konsenses bezluglich des Umgangs mit den
Forschungsergebnissen, beispielsweise hin-
sichtlich Publikation und Verwertung. Wir
brauchen mehr Kultur fur Use and Access,
also Spielregeln fur den Zugang zu diesen Da-
ten. Die Umsetzung der Medizininformatik-
Initiative mahnt dieses an: An den Universi-
tatskliniken werden Use and Access Komitees

zwischen
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gebildet, in deren Verantwortung die Spielre-
geln fur Daten und Publikation liegen und die
jedermann Zugriff gewahren, der ein wissen-
schaftlich fundiertes Konzept vorlegt. Gegen-
wartig gehen wir davon aus, dass die Daten al-
leine noch gar nicht der ,Schatz"sind, sondern
dass erst durch die Aufbereitung und Aus-
wertung im Rahmen eines Forschungsvorha-
bens der eigentliche Wert der Daten erzeugt
wird. Deswegen spricht auch nichts dagegen,
aus diesen Erkenntnissen dann gewerbliche
Schutzrechte abzuleiten, die schlief3lich auch
mit einer Publikation einhergehen und somit
Bestandteil einer Transparenzkultur werden.
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In dieser Legislaturperiode
hat das Bundesgesundheits-
ministerium wichtige Meilen-
steine erreicht, um die Digi-
talisierung in der Versorgung
voranzubringen. Mit mehr als
30 Gesetzen wurden recht-
liche Rahmenbedingungen
verbessert, damit Gesund-
heitsdaten fur die Forschung
verantwortungsvoll und si-
cher genutzt werden kénnen.
Der entstehende enorme
Wert wird auch Betroffenen
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von seltenen Erkrankungen
zugutekommen, indem die
Erkenntnisse aus der For-
schung fur die Verbesserung
der Versorgung eingesetzt
werden. Dr. Gottfried Lude-
wig, Abteilungsleiter fur ,Di-
gitalisierung und Innovation®
des Bundesgesundheitsmi-
nisteriums, gibt uns weitere
Einblicke in die Zielsetzung
der deutschen Gesundheits-
politik.
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Der Grundstein fur die digitale Transforma-
tion des Gesundheitswesens ist gelegt. Ers-
te MaBnahmen, wie das Forschungsdaten-
zentrum beim BfArM als nationaler Hub, der
Zusammenfihrung der Krebsregisterdaten
beim RKI und ab 2023 die Moglichkeit zur
Datenfreigabe aus der elektronischen Patien-
tenakte (ePa) wurden auf den Weg gebracht.
Forschungsdaten sind unerlasslich fur Ver-
sorgung, Innovation und Weiterentwicklung
des Gesundheitswesens. Gerade seltene Er-
krankungen sind auf Daten angewiesen und
darauf, dass man diese auch nutzen darf. Nur
dann konnen Forschende neue Erkenntnisse
gewinnen, um neue Arzneimittel und neue
Therapieoptionen zu entwickeln. Ein besseres
Verstandnis von Daten wird auch der Patien-
tenversorgung helfen, die Zusammenhange
von Krankheiten besser zu verstehen, Ursa-
chen schneller zu erkennen und Diagnostik
zu prazisieren. Genau dafur mussen Gesund-
heitsdaten nutzbar gemacht werden und
mit Blick auf Anwendungen der Kunstlichen
Intelligenz (Kl) auch auf groBen und qualita-
tiv hochwertigen Datensatzen ,made in Eu-
rope"” trainiert und getestet werden. Dies ist
besonders wichtig fur Forschung im Bereich
von seltenen Erkrankungen. Bisher sind medi-
zinische Daten in Deutschland nur zu einem
geringen Grad fur die Forschung erschlossen
und zuganglich. Deswegen brauchen wir eine
funktionierende Gesundheitsdateninfrastruk-
tur, die kunftig in einem Gesundheitsdaten-
okosystem gebundelt wird. Dabei muss die
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VerknUpfung von verschiedenen Datensat-
zen zukunftig erleichtert werden - z.B. auch
Uber neue Datenhaltungskonzepte wie ver-
trauenswurdige Datentreuhander, die Daten
fr die Patientinnen und Patienten verwalten.
Dabei
und patientenzentrierten Ansatz, der ethi-
sche Grundsatze ebenso beachtet wie die in-
formationelle Selbstbestimmung. Wir wollen
hier aber naturlich nicht in Deutschland Halt
machen, sondern brauchen ein gemeinsa-
mes europaisches Verstandnis, wie wir Daten
verfUgbar und nutzbar machen wollen — und
zwar schnell. Denn das ist gerade fur seltene
Erkrankungen essentiell, bei denen nationale
Datensatze schlichtweg nicht ausreichen, um
zu validen Ergebnissen zu gelangen. In die-
sem Zusammenhang ware die Nichtnutzung
von vorhandenen Daten genauso unethisch,
wie eine missbrauchliche Nutzung der Daten.

bauen wir auf einen wertebasierten

Infolgedessen zielen wir auf einen gemeinsa-
men Werte- und Rechteraum fur eine vertrau-
enswurdige und verantwortungsvolle Verar-
beitung und Nutzung von Gesundheitsdaten
in Europa mit hohen Ansprichen an Daten-
schutz und Informationssicherheit. Der Euro-
paische Gesundheitsdatenraum (European
Health Data Space - EHDS) schafft dabei die
GCrundlage, dass Forschungsdaten nicht mehr
an den innereuropaischen Grenzen aufgehal-
ten werden und Datenhalter vernetzt werden
kdnnen. Der Europaische Gesundheitsdaten-
raum wird der erste von mehreren Datenrau-
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men in der EU sein und kann daher als Vorbild
fUr andere Bereiche und Staaten dienen.

Das Ziel muss sein, datengetriebene Gesund-
heitsinnovationen, sowie Diagnose- und The-
rapiemoglichkeiten unter Beteiligung aller

Akteure zu entwickeln. Denn nur so konnen
wir die Patientenversorgung fur seltene Er-
krankungen verbessern, einen verantwor-
tungsvollen Umgang mit Gesundheitsdaten
gewahrleisten und schlussendlich Leben ret-
ten.
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Krankenkasse

Krankenkassen haben in
Deutschland in den ver-
gangenen Jahren einen er-
heblichen Rollenwechsel
erfahren. Sie bewegen sich
langsam vom Bezahler zum
Cestalter (payer to player).
Mit dem Inkrafttreten des Di-
gitale-Versorgung-Gesetzes
am 19. Dezember 2019 ent-
stand fur Krankenkassen die
Maoglichkeit, gemeinsam mit
privatwirtschaftlichen Unter-
nehmen innovative Produk-
te und Versorgungsformen
zu entwickeln, bei denen sie
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die erhobenen Daten des
Projekts fur die Forschung
nutzen durfen. Weitere Auf-
gaben ergeben sich aus den
Maoglichkeiten der Nutzung
von Abrechnungs- und Ver-
sorgungsdaten. Die Expertin
gibt Einblicke in diese neu-
en Moglichkeiten, deren Ein-
satz fur Patientinnen mit
seltenen Krankheiten
notwendige Weiterentwick-
lungen des Systems.

und
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Das Verbundprojekt TRANSLATE-NAMSE
widmet sich dem Defizit der Patienten mit
seltenen Erkrankungen und will durch kon-
sentierte MaBnahmen eine Verbesserung der
Versorgungssituation erreichen. Hierzu wur-
den einzelne zentrale Maf3nahmen aus dem
nationalen Aktionsplan fur drei Jahre bundes-
weit umgesetzt und im Hinblick auf die Um-
setzung in der Regelversorgung erprobt. Das
Projekt wurde durch 13 Universitatskliniken,
die gesetzlichen Krankenkassen AOK Nordost
und BARMER sowie vier gensequenzierende
Labore unterstlUtzt und umgesetzt. Nach Be-
endigung der Finanzierung durch den Inno-
vationsfonds haben wir es geschafft, mit allen
Ersatzkassen und dem AOK-Bundesverband
inhaltsgleiche Selektivvertrage zu verhandeln.
Besonders in Bezug auf die Nutzung und Ver-
wertung der Krankenkassendaten konnten
wir gemeinsame Erkenntnisse generieren: Da
wir als Krankenkasse nur die ICD-10 Daten ein-
sehen und Orphan Diseases hier nicht kodiert
werden, ist es nur eingeschrankt maoglich, die
Versorgungsverlaufe der Patienten Uber die
Behandlungssektoren nachvollziehen. Beson-
ders wichtig ist eine gemeinsame Terminolo-
gie, sodass wir verschiedene Daten auch aus
Registern miteinander verknUpfen koénnen.
Daher mein Appell gerade, wenn es um Daten
geht: Es geht nur im Team weiter!

Ich mochte zudem ein praktisches Beispiel
anfuhren, welches auf die Verknupfbarkeit
von unterschiedlichen Daten abzielt. Wir ar-
beiten mit sehr unterschiedlichen Registern
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wie etwa Krebsregistern, Endoprothesen-Re-
gistern, postoperativen Schmerz-Registern
und sind derzeit bestrebt, diese Registerdaten
mit Krankenkassendaten zu verknupfen. Ak-
tuell scheitern wir daran, dass wir in den un-
terschiedlichen Datensatzen zum Teil keine
einheitliche Verknupfungsstelle haben. In den
Abrechnungsdaten ist die Identifikation Uber
die Krankenversichertennummer gegeben,
welche in den Registern teilweise nicht ab-
gebildet ist. Zudem stehen wir vor der Hurde,
dass wir als Krankenkasse und damit als Kor-
perschaft éffentlichen Rechts keine medizini-
schen Informationen haben durfen. Anhand
dieses praktischen Beispiels mochte ich noch
einmal auf die Dringlichkeit einer gemeinsa-
men Sprache hinweisen.

Das Forschungsdatenzentrum hat riesige
Chancen und Potential, aber gleichzeitig auch
Risiken. Das Erste, was man wissen muss, wenn
man mit Kassendaten arbeitet: Kassendaten
sind und bleiben Abrechnungsdaten. Abrech-
nungsdaten sind zum Zwecke der Abrech-
nung erhoben worden. Ein praktisches Bei-
spiel: Adipositas findet in Krankenkassendaten
nicht statt. In den Kassendaten sehen wir nur
Adipositas Grad 3, also wenn es beispielswei-
se um einen operativen Eingriff geht und der
Patient bereits im Krankenhaus ist. Adipositas
GCrad | und Il werden deutlich weniger kodiert,
da die Erlos- und damit Abrechnungsrelevanz
fehlt. Daher sind die Daten der Krankenkassen
in der Fruherkennung oder allgemeinen Dia-
gnosestellung nur beschrankt aussagekraftig
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bzw. muUssen mit Ergebnissen aus medizini-
schen Studien ins Verhaltnis gesetzt werden.
Wenn man sich mit Kassendaten beschaftigt,
muss dies im Team geschehen, hei3t: Daten-
spezialisten, Statistiker gemeinsam mit Me-
dizinern, die einsortieren, ob das, was man in
den Kassen analysieren kann, mit der medizi-
nischen Versorgungsrealitat Ubereinstimmt.
Je mehr wir uns auf Subgruppen konzentrie-
ren, wie zum Beispiel Patienten mit seltenen
Erkrankungen, desto weniger aussagekraftig

sind auch die Daten von nur einer Kranken-
kasse. Zusammenfassend bleibt festzustellen:
Der Datensatz an sich ist eine grof3e Chance,
wir mussen die Risiken jedoch kennen. Es ist
nicht zielfUhrend, dass jemand, der noch nie
mit Kassendaten gearbeitet hat, ohne Unter-
stUtzung zu den Hintergrunden und Details
der Abrechnungsdaten, Auswertungen be-
treibt.
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Datenschutz

Durch die  Datenschutz-
Grundverordnung ist in
Europa eine grundsatzlich
forschungsfreundliche Rah-
mengesetzgebung geschaf-
fen worden. Die Freiraume,
die diese Verordnung bie-
tet, kbnnen im Interesse der
Forschung auch fur seltene
Krankheiten und das Mo-
nitoring der Therapien mit
Orphan Drugs genutzt wer-
den. Es ist allerdings auch
geboten, die gesetzlich vor-
geschriebenen MaBnahmen
zum Schutz der informatio-
nellen Selbstbestimmung

in jedem einzelnen For-
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schungsvorhaben zu beach-
ten und umzusetzen, um
die besonders sensiblen Ge-
sundheitsdaten gerade von
Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten zu schutzen. Die
jetzt vom Gesetzgeber vorge-
sehenen Moaglichkeiten der
elektronischen Patientenak-
te, der potenziellen Freigabe
der Daten fur die Forschung
durch die oder den Versi-
cherten und die Integration
in eine Telematik-Infrastruk-
tur mussen kritisch begleitet
werden, um Nachteile fUr die
Einzelne oder den Einzelnen
ZuU vermeiden.
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Wir mussen auf das Ziel der Erméglichung
medizinischer Forschung und dem Schutz
der Rechte und Freiheiten der betroffenen Per-
sonen mittels Datenschutzes in Einheitlichkeit
zustreben.Die Datenschutz-Grundverordnung
(DSGVO) ist grundsatzlich forschungsfreund-
lich — an verschiedenen Stellen wird heraus-
gestellt, dass Forschung ermaéglicht werden
soll. Von Kritikern am Datenschutz wird haufig
behauptet, der freie Fluss von Daten sei ledig-
lich in der Uberschrift der DSGVO enthalten
und finde sich nicht im Gesetzestext wieder.
Es gibt jedoch verschiedene Stellen im Gesetz,
die dies sehr wohl widerspiegeln: Im Artikel 9,
welcher die Gesundheitsdaten regelt, ist zum
Beispiel von einer Weiterverarbeitung zu For-
schungszwecken ohne Einwilligung die Rede.
DarUber hinaus gibt es viele Gesetzesstellen,
in denen die Wissenschaftsfreiheit gebuh-
rende Beachtung findet. Wir mussen jedoch
aufpassen, dass wir in der Durchsetzung der
DSGVO nicht zu sehr voneinander abweichen,
da wir in Deutschland, anders als in anderen
europaischen Mitgliedsstaaten, keine fur den
Gesundheitsbereich zustandige nationale Da-
tenschutzaufsicht haben. In Deutschland fin-
det das Begleitgesetz zur DSGVO, namlich das
neue Bundesdatenschutzgesetz, seit 2018 An-
wendung. Dort ist in § 27 klargestellt, dass die
wissenschaftliche Forschung nicht behindert
werden soll. Wenn wir aber das einheitliche
europaische Recht unterschiedlich interpre-
tieren und in den Bundeslandern Sonderrege-
lungen etablieren, dann schaffen wir unnétige
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Unsicherheiten fur die Forschung. Und Unsi-
cherheiten reichen bereits aus, um Investitio-
nen in Forschung zu behindern. Somit durfen
wir in unserem foderalistischen System keine
neuen Risiken schaffen, die der Forschung im
Wege stehen.

Die Frage des Zugangs zu Daten wird immer
mehr in den Vordergrund rucken. Zukunftig
wird es weniger darum gehen, wem Daten
,gehoren”, sondern vor allem, wer die Daten
nutzen darf. Treuhandmodelle kbnnen Anrei-
ze setzen, um das freiwillige Teilen von Daten
und die Nutzung durch Dritte Uber eine neut-
rale Instanz zu erleichtern. Ob eine Datentreu-
handerschaft die medizinische Forschung
befordern kann, ist aktuell schwierig zu be-
urteilen. Mit der Datentreuhand ist es wie mit
der Datenspende, beide existieren in der Rea-
litdt noch nicht, so dass keine Detailbeurtei-
lung moglich ist. Treuhandmodelle kdnnen
Anreize setzen, um das freiwillige Teilen von
Daten und die Nutzung durch Dritte Uber eine
neutrale Instanz zu erleichtern. Der Aufbau
von Treuhandstrukturen fur die Verwaltung
von Datenzugangsrechten kann bei perso-
nenbezogenen Daten auch die Datenkontrol-
le und -souveranitat der betroffenen Personen
starken.

Als abstraktes Konstrukt hat die Datentreu-
handerschaft grof3es Potential: Gesundheits-
daten konnen in die treuen Hande einer Ein-
richtung gegeben werden, die bezlglich des
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Ziels der Datenverwendung Uber jeden Zwei-
fel erhaben ist. So wird nicht nur Vertrauen
geschaffen, sondern auch die Austbung von
Datenspenden erleichtert. Wenn sich die of-
fentliche Hand dahinter stellt und Datentreu-
handstrukturen nicht nur im Gesundheitsbe-
reich vorantreibt, kbnnen grofRes Vertrauen
und auch vermehrte Weitergabe von Daten
entstehen.Gleichzeitig sind Begriffe wie Kinst-
liche Intelligenz, Block Chain und Big Data im
Datenschutzrecht noch nicht geregelt, da das
Datenschutzrecht moglichst technologieneu-
tral sein will. Die DSGVO besagt, dass immer
ein Mensch Uber die ausgewerteten Daten
schauen soll, bevor eine maschinelle Entschei-
dung gefallt wird. Das ist sehr wichtig, wenn
wir Uber Vertrauen im Umgang mit Gesund-
heitsdaten diskutieren, denn sobald der Ein-
zelne das Gefuhl hat, zum Objekt einer ma-
schinellen Entscheidungsfindung zu werden,
entstehen gerade im Gesundheitssektor be-
sondere Bedenken.

Daruber hinaus ist es wichtig, das System der
Einwilligung neu zu denken. Wir kénnen uns
nicht zufrieden geben mit dem bisherigen
Ansatz des Datenschutzrechts ,Der Nutzer
kann ja die Datenschutzerklarung lesen®. Mit
dieser Erwartung aus dem Gesetz fUhlen sich
viele Menschen im digitalen Raum allein ge-
lassen. Auch praktisch gesehen fuhrt dieser
Ansatz nicht weiter. So wird niemand von Pa-
tienten in einer akuten Versorgungssituation
verlangen kdénnen, dass die unter Stress ste-
hende Person sich sperrige Informationen zur
geplanten Verwendung ihrer Daten durch-
liest. Dennoch erwartet das strenge Einwilli-
gungserfordernis beim Umgang mit Gesund-
heitsdaten genau das. Durch die ,informierte
Einwilligung” wird die Verantwortung des As-
sessments der Datenverarbeitung auf die BUr-
gerinnen und Burger abgeladen. Dies fuhrt zu
einer vollkommenen Uberforderung, da wir
uns im privaten Bereich nicht zu Hobby-Tech-
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nikern und Hobby-Juristen weiterbilden kon-
nen und wollen. Besonders invasive Daten-
verarbeitung maximal zu regulieren, indem
wir sie verbieten, ist im Gesundheitsbereich
problematisch. Der europaische Gesetzgeber
tut sich mit diesem Konzept auch sehr schwer,
da wir im Datenschutzrecht den Ansatz ,one
size fits all“ haben. Das bedeutet konkret, dass
auch im Gesundheitsbereich keine Ausnah-
men fur risikoarme bzw. risikoreiche Daten-
erhebung bestehen. Es sollte also auch Uber
technische Losungen zur Einwilligungsprob-
lematik nachgedacht werden. Neuartige An-
satze wie Personal Information Management
Services (PIMS) kénnten Hilfe leisten. Diese
Dienste wollen Personen in die Lage verset-
zen, die Verarbeitung personliche Daten bes-
ser steuern zu kdnnen. Fur eine solche Daten-
nutzungskontrolle sollen PIMS-Systeme es
ermoglichen, im Rahmen eines Einwilligungs-
managements Dritten den Zugriff auf persén-
liche Daten gezielter zu gestatten oder zu ver-
weigern. Dies kann gerade bei der Nutzung
von Gesundheitsdaten eine Hilfestellung sein
und die Rechtssicherheit steigern.

Wenn wir uns nun mit dem Begriff Daten-
sparsamkeit aus der DSGVO befassen, kann
dies als ,so wenig Daten wie moglich” inter-
pretiert werden, jedoch beinhaltet die DSGVO
nur den Wortlaut ,so viel Daten wie der Zweck
erfordert” — also so viel Daten wie nétig. Wenn
somit ein Zweck besteht, fur welchen viele
Daten bendtigt werden, so kdnnen die Daten
nach diesem Grundsatz verarbeitet werden,
und dies wird auch nicht durch die Datenmi-
nimierungsvorgabe behindert. Jedoch durfen
nicht noch mehr Daten verarbeitet werden,
die nicht oder erst zukUnftig fur einen noch
unbekannten Zweck bendtigt werden. Wie
viele Daten nétig sind, muss durch die daten-
verarbeitende Stelle unter dem Grundsatz der
Rechenschaftspflicht belegt werden.
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Es gibt durchaus Experten, die dafur pladieren, neben einem Gesundheitsdatenschutzgesetz
auch ein Gesundheitsdatennutzungsgesetz zu etablieren. Es kdbnnte dann auch eine Dop-
pelrolle fur Datenschutzbeauftragte vorgesehen werden: Die Aufgabe besteht nicht darin, die
Datenverarbeitung zu bekampfen, sondern darin, diese in die richtigen rechtlichen Bahnen zu
lenken und Forschung DSGVO-konform zu ermaoglichen.

76






Prof. Dr.
Sylvia Thun

Director of eHealth and
interoperability BIH
Professorin Hochschule
Niederrhein

Prof. Dr. Sylvia Thun ist approbierte Arztin und Ingenieurin fur biomedizinische Technik. Sie lehrt
seit2011als Professorin fur Informations- und Kommmunikationstechnologie im Gesundheitswesen
an der Hochschule Niederrhein; seit 2018 ist sie Gastprofessorin an der Charité und Direktorin fur
E-Health und Interoperabilitat am Berliner Institut fur Gesundheitsforschung (BIH). Sie forscht
zu Themen wie der elektronischen Gesundheitsakte oder dem elektronischen Rezept und gilt

als Expertin fUr nationale und internationale IT-Standards im Gesundheitswesen.

10

Jahre Professorin fur
Informations- und
Kommunikationstechnologie
im Gesundheitswesen an der
Hochschule Niederrhein

[ ]
A
(X X}
Vorstandsvorsitzende der
HL7*-Benutzergruppe
Deutschland und

Vorsitzende des technischen
Komitees "Terminologien"

o

Mitglied und Beteiligte von
zahlreichen Arbeitsgruppen,
Projekten und
Organisationen, die sich mit
Medizin-Standardisierung

beschaftigen




Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten durchlaufen
oft eine Odyssee durch das
Gesundheitssystem, bis sie
die richtige Diagnose erhal-
ten. Zahlreiche Datensatze
werden
erzeugt, die in unterschied-
lichen Silos lagern und nur
schwierig zusammengefuhrt
werden kdnnen.
groBen Hurden ist die feh-
lende Interoperabilitat der

in diesem Kontext

Eine der
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IT- und Datensicherheit

Datenverarbeitung bei den
unterschiedlichen Leistungs-
erbringern. Die Expertin hat
sich immer wieder dafur ein-
gesetzt, diese Interoperabili-

tat herzustellen.
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Wir stehen noch vor einigen Herausforderun-
gen, um in Deutschland Interoperabilitat fur
verschiedene Datenquellen zu erreichen. Be-
sonders spannend hervorzuheben ist der Use
Case CORD "Collaboration on Rare Diseases":
ein die vier Konsortien der Medizininformatik-
Initiative umfassendes Verbundvorhaben, an
dem zahlreiche deutsche Universitatsklinika
und Partnerinstitutionen beteiligt sind. Das
wichtigste Wort hierbei ist die Kooperation.
FUr sie ist es wichtig, dass wir eine weltweit
gemeinsame Sprache nutzen. Seit Januar 2021
kédnnen wir auf diese Sprache (SNOMED-CT)
zuruckgreifen und wir haben auch bereits Vor-
gaben in Form erster Ansatze einer Standardi-
sierungs-Road Map, um zu wissen, in welchen
IT-Standards man hier arbeiten sollte, erhalten.
Die Problematik, die wir in CORD vorfinden, ist
jedoch vielfaltig:

1. Die notwendigen Terminologien sind
nicht im Einsatz, wie SNOMED- CT, ICD 17,
Orphanet, aber auch die Human Phenoty-
pe Ontology (HPO), die von den Forschern
genutzt werden.

Es bestehen keine einheitlichen Daten-
satzvorgaben, auch nicht in Europa. Es
gibt zwar Kerndatensatze in Europa, diese
sind jedoch in Deutschland nur rudimen-
tar eingesetzt worden. In Deutschland
arbeiten wir noch in Access Datenbanken,
die mit viel Aufwand nun zusammenge-
fuhrt werden mussen.

Es fehlt eine Registerstrategie, damit die-
se nach einem existierenden Standard
eingefuhrt werden und die Daten der ein-
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zelnen Register auch zusammengefuhrt
werden konnen.

Einer der wichtigsten Aspekte ist die di-
gitale Dokumentation der normalerwei-
se papierbasierten Patientenakte durch
Arzte und Forscher. Um dies zu erreichen,
brauchen wir agileres Handeln der Soft-
warefirmen in Deutschland, da es um die
Abbildung tieffachlicher
Themen geht und nicht nur um Abrech-
nungsdaten.

medizinischer

Wenn Uber Datensparsamkeit diskutiert
wird, muss gleichzeitig angefuhrt werden,
dass die derzeitig erhobenen Daten genutzt,
ausgewertet und teilweise der Kunstlichen In-
telligenz (KI) Uberfuhrt werden, um neue Er-
kenntnisse zu generieren. Durch diese neuen
Erkenntnisse haben wir auch bessere Thera-
piemoglichkeiten. Wir mussen bereits heute
im Zuge der ,Variance of Uncertain Signifi-
cance” Daten sammeln, um vielleicht in zehn
Jahren zu erfahren, dass gewissen Varianten
signifikant fur gewisse Krebsarten sind. Von
daher ist es den Menschen und Patienten von
morgen gegenuber unethisch, heute daten-

sparsam zu sein.

Zusatzlich mochte ich auf die Ausmafle feh-
lender Daten hinweisen, denn die Auswirkun-
gen auf die Forschung sind bedenklich. Die
Daten werden zum Teil nicht ausreichend in
die Krankenhausinformationssysteme (KIS)
eingegeben. Forscher haben einen hohen Lei-
densdruck, da die Daten mit der Publikation
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mitgeliefert werden mussen, was in Deutsch-
land nicht moglich und fast schon verboten
ist. In der nachsten Instanz wandern die For-
scher ab, Daten kdnnen an die Industrie nicht
weitergegeben werden, wir haben keinerlei

Moglichkeiten mitzuwirken. In dieser Konse-
guenz werden nicht nur die Software und IT-
Industrie abwandern, sondern auch eventuell
andere Industrien wie Medizinprodukteher-
steller oder die Pharmaindustrie.
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Medizinische
Wissenschaft

In den Datensilos des deut-
Gesundheitswesens
lagern Millionen von Daten-

schen

satzen, aus denen sich mit
intelligenten  Programmen
sehr schnell Erkenntnisse ab-
leiten lieBen, die zu einer Ver-
dachtsdiagnose bei seltenen
Erkrankungen fuhren kon-
nen. Diese Zusammenhange
zu erkennen, fallt digitalisier-
ten Programmen wesentlich
leichter als den behandeln-
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den Arztinnen, die immer
nur kleine Ausschnitte aus
dem Gesamtbild eines Pa-
tienten sehen.
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Datenschutz hei3t letztendlich Patienten-
schutz. Der Patient soll mit Hilfe seiner Daten
vor den verschiedenen Lebensrisiken ge-
schutzt werden. Ein Risiko ist demnach das
Risiko des Datenverlustes. Hierbei muss ange-
merkt werden, dass wir in Deutschland noch
keinen Fall nennen kdnnen, bei dem ein Pati-
ent durch Datenverlust kdrperlich zu Schaden
gekommen ist. Wir kbnnen aber sicherlich aus
unserer medizinischen Praxis Uber einige Fal-
le berichten, bei denen das Nicht-Prozessieren
von Daten fur Patienten zu erheblichen Nach-
teilen gefuhrt hat und beispielsweise in einer
Medikamenten-Inkompatibilitat, Hospitalisie-
rung oder sogar im Tod geendet ist. Insofern
muss festgehalten werden, dass die deutsche
Interpretation des Datenschutzes, im Sinne
des Nicht-Prozessierens, nicht zum Schutz
dient, sondern eine sehr einseitige Auslegung
bestimmter Datensicherheitsuberlegungen
ist. Dies ist zweifelsohne gerechtfertigt, wird
gleichzeitig dem ganzheitlichen Herangehen
an die Probleme des Patienten aber nicht ge-
recht.

Auch bei klinischen Studien sind Erleichte-
rungen dringend notwendig. Die ruckblicken-
de Betrachtung einer Arzneimitteltherapie
wird von den Bundesoberbehorden als klini-
sche Studie eingestuft, wodurch es umfang-
reiche Genehmigungsverfahren einschlief3lich
Beurteilung der Ethikkommission durchlau-
fen muss. Im Zuge der COVID-19-Pandemie
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gab es auch in Deutschland eine Ausnahme-
verordnung des Bundesministeriums fur die
Genehmigung klinischer Prufungen. Hierbei
handelt es sich nicht um eine generelle Frei-
gabe, sondern das jeweilige Vorhaben muss
dem Paul Ehrlich-Institut und der Ethikkom-
mission zur Kontrolle und Genehmigung
vorgelegt werden. Wenn man sich jetzt vor
Augen fuhrt, dass in Deutschland kraft Emp-
fehlung der StlKo (Standige Impfkommission)
mit einem heterologen, also nicht direkt zu-
gelassenen Verfahren, die meisten Patienten
geimpft werden, aber es gleichzeitig daten-
schutzrechtlich verboten ist, die Titer von die-
sen Patienten nachzumessen, zeigt die Wider-
sinnigkeit des Vorgehens. In der Realitat reden
wir auch nicht nur von 17 Datenschutzebenen,
denn es gibt bei multizentrischen Studien
Datenschutzbeauftragte fur jede beteiligte In-
stitution und auch fur ihre Trage. In der Praxis
bedeutet dies, dass wir bei multizentrischen
Studien von teilweise fast 3-stelligen Zahlen
an Datenschutzbeauftragen abhangig sind,
die einer Studie zustimmen mussen. Eine
organisatorische Erleichterung mit einem
grundlichen Review-Prozess nur an einer Stel-
le ist daher eine deutliche Erleichterung und
ein wesentlicher Fortschritt.

Hinsichtlich der technischen Vorgehensweise
der Datenspeicherung durfen wir nicht res-
triktiv sein, um offen fur zukUnftige Entwick-
lungen zu bleiben. Wir haben zum einen ge-
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lernt, dass Cloudnutzung moglicherweise
sicherer ist als die Einlagerung an einer be-
stimmten Server-stelle, wie zum Beispiel
Arztpraxen oder Krankenhausern. Die zweite
Herausforderung ist, dass ein zusammenge-
setzter Datensatz sich patientenzentriert um
das Wohl des Patienten kimmern sollte, denn
der Patient verbleibt nicht sein ganzes Leben
bei einer Institution. Die Thematik der Daten-
speicherung und das Modell mussen insofern
zu Ende gedacht werden, dass eine patienten-
zentrierte Datenspeicherung angestrebt wird.
Der einzelne Patient oder auch Burger hatte
so die Moglichkeit, den Zugriff auf seine Ge-
sundheitsdaten in einer zusammengefassten
Form zu verstehen, zur VerfUgung zu stellen
oder auch zum nachsten Behandlungster-
min weiterzutragen. Eine reine institutionelle
Datenspeicherung ist hier nicht die Ldsung.
Wir mussen uns letzten Endes nicht Uberle-
gen, ob Daten gespeichert werden, sondern
wo und zu welchem Zweck wir diese einset-
zen. Das medizinische System sollte sich in der
Versorgung und nicht nur in der Forschung
zu einem lernenden System entwickeln. Das
heil3t, dass die Analyse und Erforschung von
Daten nicht die Ausnahme, sondern die Regel
sein mussen.

Nicht nur die Datenerhebung, sondern auch
das intelligente und individuelle Monito-
ring vorhandener Daten der Patienten muss
Beachtung finden. Auf der einen Seite ist es
kein bevolkerungsweites Monitoring, auf der
anderen Seite denken wir intensiv Uber Algo-
rithmen zum Scannen der Bevolkerung nach.
Patienten mit wiederkehrenden Beschwer-
demustern von bekannten Krankheiten oder
auch unklaren Diagnosen, die auch nach ge-
wisser Zeit noch nicht zu einer Klarung gefuhrt
haben, kdnnten einem regelmafiigen Monito-
ring durch Algorithmen unterzogen werden.
Durch das bewegliche und dynamisch zuneh-
mende medizinische Wissen kénnte es fur sol-
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che Untersuchungen ein Abonnement-Modell
geben. Das wurde bedeuten, einmal jahrlich
wurden die vorhandenen Daten auf neue Be-
handlungsmethoden und Therapiemoglich-
keiten Uberpruft werden. Momentan haben
wir noch keinen gut etablierten Algorithmus,
um festzustellen, wen wir frihzeitig solchen
Untersuchungen unterwerfen. TRANSLATE-
NAMSE ist ein grofR3er erster Schritt in die Rich-
tung.

Das Modell der Klassifizierung von Daten-
verwendung und Forschung in kommer-
ziell und nicht kommerziell sollte Uberdacht
werden. Mit der Weisheit der Pandemiebe-
trachtung ausgestattet, sollten wir dieses Mo-
dell noch einmal grundsatzlich dahingehend
anschauen, was aus der volkseigenen und
Non-Profit"-Impfstoffproduktion  hervorge-
gangen ist. Auch Arztpraxen und Uniklinika
arbeiten ,for Profit”, ebenso wie die allermeis-
ten der gesetzlichen und privaten Kranken-
kassen, und ihre Beitragszahler. Das ganze
Erklarungskonstrukt
licher vs. marktwirtschaftlicher Ausgrenzung
ist unzutreffend. An dieser Stelle mochte ich

nicht-marktwirtschaft-

den deutlichen Appell aussprechen, dass wir
eine Reform des bisherigen Vorgehens brau-
chen und uns Uberlegen, welchem Zweck die
Erforschung der Daten dient und wie verlass-
lich der jeweilige Partner ist. Die Betrachtung
und der Vergleich zwischen kommerzieller
und nicht kommerzieller Forschung sollte die
Datenverwendung nicht ausgrenzen.

Wenn wir gesetzliche Regelungen schaffen,
sollten wir in erster Linie garantieren, dass Pa-
tienten, die ihre Daten gerne verarbeiten las-
sen wurden, auch ein Recht darauf haben. Wir
mussen zu einem ganzheitlichen Konzept der
Verwendung zuruckkehren, sodass Datensi-
cherheit als Datensicherheit bezeichnet wird
und Datenschutz in erster Linie Patienten-
schutz bedeutet.



Prof. Dr. Christiane
Woopen

CERES,
Universitat zu Koln

Prof. Dr. Christiane Woopen ist Direktorin des Center for Life Ethics an der Universitat Bonn.
Von 2017-2021 war sie Vorsitzende des die Europaische Kommission beratenden Europaischen
Ethikrates.Zuvorwarsievon April 2012 bis April2016 Vorsitzende des Deutschen Ethikrates,von 2014
bis 2016 Prasidentin des 11th Global Summit of National Ethics/Bioethics Commmittees, Mitglied im
International Bioethics Committee der UNESCO und Co-Sprecherin der Datenethikkommission
der Bundesregierung. Christiane Woopen ist Mitglied der Academia Europaea, der Berlin-
Brandenburgischen Akademie der Wissenschaften und der Nordrhein-Westfalischen Akademie
der Wissenschaften und der Kunste. 2017 wurde ihr das Bundesverdienstkreuz 1. Klasse verliehen.

®

Direktorin des Center for Life Vorsitz des Europaischen Mitglied mehrerer
Ethics, Universitat Bonn Ethikrates (European Group Wissenschaftsakademien;
on Ethics in Science and 2017 wurde ihr das
New Technologies) Bundesverdienstkreuz 1.
Klasse verliehen




Ethik

Mit der in den vergangenen
Jahren aufgekommenen
Diskussion um die Daten-
spende, heute eher ,Daten-
freigabe®, ist die interessante
Projektion einer gemeinnut-
zigen Datenethik entwickelt
und auch vom Ethikrat zum
Gegenstand eines o&ffentli-
chen Dialogs gemacht wor-
den. Es wird diskutiert, ob Pa-
tientiinnen aus moralischen
Grunden verpflichtet sind,
ihre Daten im Gegenzug fur
die Leistungen, die sie solida-
risch finanziert in Anspruch
nehmen, freizugeben. Gleich-
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wohl, eine Voraussetzung fur
die KostenUbernahme darf
das nicht sein. Die absolute
Freiwilligkeit der Datenfrei-
gabe muss erhalten bleiben.
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Datensparsamkeit und Datenmiminierung
stammen aus dem Ansatz, nicht die Daten,
sondern die Privatsphare und den Menschen
dadurch zu schutzen, dass so wenig persona-
lisierte Daten wie moglich erhoben werden.
Gleichzeitig hat die Datensparsamkeit ihre
Schattenseiten: Wir brauchen in Forschung,
Therapie, Diagnostik maglichst viele Daten,
und zwar viele gute Daten. Wir produzieren
im Gesundheitswesen mit solidarischer Finan-
zierung taglich massenweise Daten, die aus
unterschiedlichen Grinden aber nicht fur die
Forschung genutzt werden. Unser Ziel muss
sein, dass die Daten, die wir fur eine Milliarde
Euro pro Tag an Gesundheitsausgaben produ-
zieren, nutzen, um Erkenntnisse fur die Men-
schen zu generieren, die unter ahnlichen oder
denselben Krankheiten leiden. Nur so konnen
wir vor die Welle kommen und ein praventives
Gesundheitssystem entwickeln. Insofern ist
Datenminimierung ein irrefUhrender Begriff.
GemalB der Datenethikkommission ist der
Schutzzweck der Datenminimierung grund-
satzlich richtig, lediglich der Weg dorthin soll-
te anders gestaltet werden. Hierfur gibt es un-
terschiedliche Méglichkeiten:

1. Technologische Ansatze: Nutzen von Tech-
nologien, um etwa im Rahmen von Swarm-
Learning ein Regelsystem zu vereinbaren
und die Algorithmen zu den Daten zu schi-
cken und so dezentrale Mechanismen zu
verfolgen.

Regulatorische Ansatze: EinfUhrung von
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gesetzlichen Verwertungsverboten von
Gesundheitsdaten fuUr andere Zwecke wie
etwa den Abschluss von Lebensversiche-
rungen oder die Auswahl von Bewerbern
auf einen Arbeitsplatz. So wurde kein
Nachteil fUr den Patienten entstehen, in-
dem Dritte die Daten verwenden wurden.
Solche Verwertungsverbote sollten sich
in den Zeiten vielfaltiger Omics-Technolo-
gien nicht nur auf genetische Daten, son-
dern auch auf andere Gesundheitsdaten
beziehen. Patienten, die zum Fortschritt
beitragen wollen, mussen sich sicher sein
kénnen, dass die Daten nicht zu ihrem
Nachteil verwendet werden.

Im Rahmen der Diskussion um die Einwil-
ligung des Patienten zur Datennutzung
schlagt die Datenethikkommission die Pru-
fung eines Meta-Consent-Modells vor. Pa-
tienten, Versicherte, eigentlich alle Burger
auBern unabhangig von einem konkreten
Forschungsprojekt ihre Praferenzen auf der
Grundlage ihrer Wertvorstellungen: Wem ver-
trauen sie so sehr, dass sie eine breite Einwil-
ligung geben und diesen Institutionen ihre
medizinischen Daten fur die Forschung zur
Verfugung stellen, und bei wem und in wel-
chem Kontext ist eine spezifische Einwilli-
gung erforderlich. So ein Einwilligungsmodell
kann etwa bei einem Datentreuhander hin-
terlegt werden, sodass bei einem Datenzu-
griffswunsch automatisch geschaut werden
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kann, ob eine Einwilligung des Patienten be-
reits besteht oder eine erneute Anfrage zur
Einwil-

ligung erforderlich ist. Eine solch Ubergreifen-
de Festlegung der eigenen Einwilligungsopti-
onen kann naturlich angepasst werden, wenn
sich die personlichen Einstellungen andern. In
diese Richtung weiterzudenken, halte ich fur
aufBerst sinnvoll.

In diesem Zusammenhang ist auch die ge-
sellschaftliche Wahrnehmung von Forschung
relevant. Das betrifft etwa die Differenzierung
zwischen kommerzieller und nicht kom-
merzieller Forschung. Wir haben in der Pan-
demie gesehen, dass die privatwirtschaftliche
Entwicklung von Impfstoffen segensreich war.
Gleichwohl gibt es in der Bevoélkerung teilwei-
se eine grofBe Skepsis gegenuber der Phar-
maindus-trie und ihr werden Uble Absichten

Omics-Technologien

Die Untersuchung der molekularen Grundlagen

von Krankheiten kann auf unterschiedlichen

Ebenen und mit unterschiedlicher Komplexitat

erfolgen. Holistische Analysen werden haufig

unter dem Begriff "omics"-Technologien zusam-
mengefasst. Dazu gehoren unter anderem die

Genomics, Proteomics oder Metabolomics.

unterstellt. Wenn man die Bevolkerung auf
dem Weg in eine starker datengestutzte Ge-
sundheitsversorgung mitnehmen mochte,
mussen solche Vorbehalte berucksichtigt und
in einem transparenten offentlichen Diskurs
aufgegriffen werden. Letztlich geht es auch
um eine kulturelle Transformation bei allen
beteiligten Akteuren — seien es die Arztiinnen,
die Patientiinnen, die Krankenversicherungen,
die Forschenden oder die Politiker. Zusam-
menfassend mochte ich funf Ansatzpunkte
fur die Forderung der Datennutzung fur eine
gute Gesundheitsversorgung nennen: Ver-
wertungsverbote, strafrechtliches Verbot der
Deanonymisierung, Anpassung des allge-
meinen Gleichbehandlungsgesetzes, Daten-
treuhandmodelle und Einwilligungsmanage-
ment-Modelle. Weiterfuhrende Informationen
hierzu konnen in dem Gutachten der Daten-
ethikkommission nachgelesen werden.”

Quelle: Universitat Tubingen, https://uni-tuebingen.de/exzellenzstrategie/
forschung/plattformen/personalisierte-medizin/zpm-zentrum-fuer-
personalisierte-medizin/technologien/. Zuletzt gedffnet: Juni 2022.

7Vgl. Datenethikkommission, https:/www.bmi.bund.de/SharedDocs/downloads/DE/publikationen/themen/it-digitalpolitik/gutachten-datenethikkommission.
9 P P gitalp 9

pdf?__blob=publicationFile&v=6. Zuletzt gedffnet: Juni 2022.
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Zusammenfassung
und Ausblick

Die sachkundige und lebhafte Expertendiskussion behandelte
ausfuhrlich die acht Perspektiven rund um das Thema ,DATA
— glaserner Patient oder endlich Durchblick?”. Ein gemeinsa-
mes Anliegen der Gesprachsteilnehmer:innen ist, verbesserte
Voraussetzungen fur die Datenerhebung und eine einheitliche
Struktur der Datensatze zu schaffen. Die Expertiinnen waren
sich einig, dass eine umfassende Registerstrategie sowie eine
gemeinsame Sprache bendtigt werden, um die erhobenen
Daten nicht nur auswerten, sondern auch aus verschiedenen
Datenquellen verknUpfen zu kénnen. Gerade bezuglich der
Auswertung von Kassendaten wurde die Empfehlung ausge-
sprochen, dies kooperativ umzusetzen, da die Interpretation
anspruchsvoll und stets zu Uberprufen ist, wie weit die Abrech-
nungsdaten die Versorgungsrealitat abbilden kénnen.

Auch die Einstellungen und das Wissen der Patientiinnen
spielten eine wichtige Rolle in der Diskussion. Es gilt zu beden-
ken, dass in der Bevolkerung noch Vorurteile und Vorbehalte
zur Datennutzung durch kommerzielle Forschung existieren.
Daher sind die Patientenkommunikation und die Entwick-
lung besserer Kriterien, um das Vertrauen der Nutzer:iinnen zu
gewinnen, notwendig. Hier gabe es auch die Moglichkeit, ein
Einwilligungsmodell - den ,Meta-Consent” zu nutzen. Dieser
gabe der Patientin oder dem Patienten die Mdglichkeit zu hin-
terlegen, wem sie oder er das Vertrauen in der Nutzung ihrer
oder seiner Gesundheitsdaten entgegenbringt und in welchen
Fallen eine erneute Einwilligung erforderlich ware.

Der im Gesetz enthaltene Begriff der Datensparsamkeit wur-
de kritisch beleuchtet: Die Datensparsamkeit sei eine recht
schlichte und einseitige Auslegung des Datenschutzes. ,Da-
tenschutz muss Patientenschutz sein — im Sinne des Schutzes
vor Lebensrisiken®, so das Postulat von Professor von Kalle. Im
Zusammenhang der Erkenntnisse aus der Pandemie wurde
ebenfalls in der Diskussionsrunde bestatigt, dass es nicht aus-
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Zusammenfassung

Auf unserer Webseite
finden Sie die Einzel-
gesprache mit den

Expertiinnen und die

Round Table Diskussion
als Video und Podcast.

www.change4rare.com/data

reichend ist, Daten zu schutzen, sondern dass auch die me-
dizinische Forschung als ein schUtzenswertes Gut betrachtet
werden muss. Die medizinische Forschung und die Quali-
tat der Versorgung wurden durch ein Datennutzungsgesetz
deutlich profitieren. Dies konnte eine Doppelrolle fur Daten-
schutzbeauftragte vorsehen: Die Aufgabe bestunde nicht da-
rin, die Datenverarbeitung zu verhindern, sondern diese in die
richtigen rechtlichen Bahnen zu lenken und Forschung auch
in Deutschland DSGVO-konform zu ermaéglichen.
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"CARE - zwischen Ansprédch und Realitat"
in der Versorgung vondPatientiinnen mit
seltenen Krankheiten.
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CARE - zwischen Anspruch und Realitat

Patient:iinnen mit seltenen Krankheiten stehen vor besonderen Herausforderungen: der Weg
zur Diagnose ist lang, und nur wenigen Betroffenen mit seltenen Krankheiten steht eine geeig-
nete Therapie zur Verfugung. Die Herausforderungen, vor denen die Patientiinnen, aber auch
das Gesundheitssystem stehen, lassen sich anhand einer Umfrage im Rahmen der Initiative
change4RARE , welche in der Arzte Zeitung verédffentlicht wurde, gut nachvollziehen.®

Herausforderungen bei der Versorgung
von Menschen mit seltenen Krankheiten

Ergebnisse der Befragung vom change4RARE Round Table am 29.9.2021

zur
Wissenssicherung und -vermittlung Uber Diagnose,
Verlauf und Behandlung seltener Krankheiten

in der breiten
Bevolkerung sowie Zugang zu Informationen und Hilfe
far Betroffene

fur alle Betroffenen mit seltenen Krankheiten

von Fachpersonal,
Vertretern der gesundheitlichen Grundversorgung,
Patientenorganisationen und den verantwortlichen
Instanzen

Priorisierung
seltener Krankheiten, um neue Diagnostika und
Therapien zu entwickeln

durch verstarkten Fokus auf
Genomsequenzierung, Neugeborenenscreenings und
Einsatz kunstlicher Intelligenz

32%

24%

20%

16%

4%

4%

8\Vgl. Laschet, H. (2021), Arzte auf einem steilen Lernpfad. In: Arzte Zeitung Sonderbericht 15. Oktober 2021, Nr. 73.
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Um das Thema umfassend zu untersuchen, werden in diesem Whitepaper die Perspektiven
von sieben Expertiinnen aus den Bereichen Innovation, Diagnostik, Gesundheitssystem,
Patientenvertretung, Medizinische Wissenschaft, Krankenkasse und Politik dargestellt. Sie
beleuchten die Erwartungen an die Versorgung und die Versorgungsrealitat von Patientiinnen
mit seltenen Krankheiten und gehen unter anderem den folgenden Fragen nach:

Ist unser Gesundheitssystem gut (optimal) auf die Versorgung von Menschen mit seltenen
Krankheiten eingestellt?

Undwie kdnnen wirdurch Innovationen, Nutzung vorhandener Daten, erweiterte Diagnostik
und engere Zusammenarbeit der Akteuriinnen eine patientenzentrierte Versorgung
schaffen?
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PD Dr. Karin
Berger-Thurmel

Leitung AG Angewandte Versorgungs-
forschung / Gesundheitsékonomie;
LMU-Klinikum

PD Dr. Karin Berger ist leitende Wissenschaftlerin am LMU-Klinikum (Abteilung Onkologie /
Hamatologie) und am LMU Institut fUr Medizinische Informationsverarbeitung, Biometrie und
Epidemiologie. Sie leitet dort die Arbeitsgruppe Outcomes Research, Health Economics.
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25 Jahre Erfahrung als Ge-
sundheitsokonomin in der
Gesundheitsversorgung
eines Universitatsklinikums
mit den Schwerpunkten an-
gewandte Versorgungsfor-
schung, Outcomes Research
& gesundheitsdkonomische
Evaluationsforschung der
Versorgung von Patient:in-
nen mit hamatologischen,
onkologischen Erkrankungen

sowie angeborenen seltenen
Gerinnungsstérungen

Expertise in der Identifizie-
rung, Erfassung und Analyse
von Daten aus der Routine-
versorgung sowie Sekundar-
daten zur Identifizierung von
Innovationspotentialen und
der Evaluation von Innovatio-
nen

Aktives Mitglied in nationalen
und internationalen Arbeits-
gruppen, die strukturelle,
klinische und 6konomische
Aspekte in Bezug auf die Ver-
sorgung von Patientiinnen
mit seltenen Erkrankungen
bearbeiten. Umfassende
Kenntnisse in der Konzep-
tion, Auswertung und Durch-
fUhrung von versorgungsre-
levanten Projekten




Innovation

Um innovative und integ-
rierte Versorgungsformen zu
fordern, die Uber die bisheri-
ge Regelversorgung hinaus-
gehen, hat der Gesetzgeber
2015 den sogenannten In-
novationsfonds geschaffen,
der ausgewahlte Projekte
finanziell fordert, damit de-
ren Anwendung in der Pra-
xis getestet und evaluiert
werden kann. Gerade im Zu-
sammenhang mit der Ver-
sorgung seltener Krankhei-
ten ist die Kooperation aller
Beteiligten im Gesundheits-
system unabdingbar, aber in
den bestehenden Strukturen
bisher nicht vorgesehen. Auf-
grund ihrer Seltenheit gestal-
tet sich die Behandlung von
Patientiinnen mit seltenen
Krebserkrankungen oft au-
Berst komplex, da entspre-
chende Erfahrungen
Expertise nicht immer fla-
chendeckend zur Verfugung
stehen kdnnen. Dementspre-
chend schwierig kann es fur
die behandelnden Arztin-
nen sein, zeitnah alle not-
wendigen diagnostischen
und therapeutischen Schrit-
te in die Wege zu leiten, ge-
gebenenfalls den Einschluss

und
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in eine klinische Studie zu
prufen und gleichzeitig eine
moglichst heimatnahe Ver-
sorgung zu ermaoglichen.
Mit dem Ziel, Patientiinnen
mit einer seltenen oder fort-
geschrittenen Krebserkran-
kung einen schnelleren Zu-
gang zu einer
Diagnostik und  Therapie
unter Einbeziehung von Pa-
tientenpraferenzen und aller
am Versorgungsprozess be-
teiligten Fachgruppen zu er-
maoglichen, erprobt das CCC
Munchen, gemeinsam mit
der AOK Bayern und der Kas-
senarztlichen  Vereinigung
Bayerns, die neue Versor-
gungsform , TARGET - Trans-
sektorales
Versorgungskonzept fur Pa-
tienten mit seltenen Krebser-
krankungen". Wissenschaft-
lich evaluiert wird das Projekt
von Prof. A. Steckelberg,
Martin-Luther-Universitat
Halle-Wittenberg, und Prof.
O. Schoffski, Friedrich-Alex-
ander-Universitat Erlangen-
NuUrnberg. Geférdert wird die
Erprobung und Evaluierung
der neuen Versorgungsform
vom G-BA-Innovationsfonds.

optimalen

personalisiertes



Innovation

Wir haben analysiert, welche Anreize in unserem Gesundheitssystem fehlen, um Patientiinnen
mit seltenen Krebserkrankungen schneller an ein akademisches Haus zu bringen, aber nach
der Diagnosestellung und ggf. dem Einschluss in eine klinische Studie, gemeinsam in engem
Austausch mit dem niedergelassenen Facharzt oder der Facharztin wohnortnah zu betreuen.

~JTARGET" steht fur ,Transsektorales persona-
lisiertes Versorgungskonzept fur Patient:in-
nen mit seltenen Krebserkrankungen®. Im
Zentrum des vierjahrigen Projektes steht der
Aufbau eines Netzwerks zwischen der uni-
versitaren Versorgung und den niedergelas-
senen Facharztinnen fur Hamatologie/On-
kologie in Sudbayern. Dieses Netzwerk soll
Méglichkeiten der Digitalisierung nutzen, um
die Kommunikation, Diagnose, Behandlung
und Nachsorge, unter maximaler Einbezie-
hung von Patientenwulnschen, zu verbessern.
Beispiele dafur sind

Fortlaufender Austausch behandlungsre-
levanter Informationen Uber eine virtuelle
Fallakte,

gemeinsame Tumorboards,
Onco-Coaches,

Starkung des Patientenbewusstseins fur
ein ,Shared Decision Making*,
psychoonkologische UnterstUtzung.

Der Grundstein fur ,TARGET" ist die Erkennt-
nis, dass Menschen mit seltenen Krebserkran-
kungen oft erst sehr spat an ein spezialisiertes
Zentrum kommen. Daraufhin haben wir ana-
lysiert, welche Anreize in unserem Gesund-
heitssystem fehlen, um Patientiinnen schnel-
ler an ein akademisches Haus zu bringen,
aber nach der Diagnose auch wohnortnah zu
betreuen. Unser Ziel ist es, eine transsektorale,

102

verknUpfte Versorgung zu schaffen. Das heif3t:
wir arbeiten in diesem Projekt auch digital zu-
sammen, sodass Informationen Uber einen
Patienten oder eine Patientin ausgetauscht,
keine Untersuchungen mehrfach durchge-
fuhrt und vor allem die Patient:innen sowie die
Familienangehorigen starker in die Therapie-
entscheidung eingebunden werden koénnen.
Neue Prozesse sollen durch Anreizsysteme
unterstutzt werden. Als Ergebnis soll nicht nur
die Versorgung, sondern auch die Lebensqua-
litat der Patientiinnen verbessert sein. All dies
soll mit dem Innovationsfonds-Projekt TAR-
GET erprobt werden. Gemeinsam mit einem
Evaluationsteam werden die Prozesse, die als
neu identifiziert wurden und die kosteninten-
siv fur das Gesundheitssystem sind, summa-
tiv und formativ sowie 6konomisch bewertet,
damit die Ubernahme in die Regelversorgung
moglichst problemlos vonstattengehen kann.

Eine digital gefuhrte und patientenindivi-
duelle Akte ist essenziell fur die Optimierung
der Kommunikation innerhalb des gesamten
Behandler-Teams und die Verbesserung der
Versorgungsprozesse. Wir haben vor, mit den
digitalen Tools, die uns zur VerfUgung stehen,
eine digitale Patientenakte aufzusetzen, auf
die niedergelassene Arztiinnen in den spezia-
lisierten Zentren, aber auch der Onko-Lotse,
der den Patienten oder die Patientin durchs
System fuhrt, zugreifen konnen.



Innovation

Patientenempowerment

Patientenschulungen sind ebenfalls ein Be-
standteil von TARGET, da das Feedback der
Patientiinnen enorm wichtig ist, um der oder
dem Behandelnden die Moglichkeit zu ge-
ben, sie rechtzeitig zur Therapieoptimierung
einzubestellen.

Die Herausforderungen, die fur die Versor-
gung von Patientiinnen mit seltenen Krank-
heiten gelten, kbnnen auch auf andere selte-
ne Krankheiten, wie z.B. angeborene seltene

103

Gerinnungsstérungen, Ubertragen werden.
Vor allem ist es im Kontext der Versorgung
von Patientinnen mit seltenen Krankheiten
wichtig, umfassend Daten zu sammeln, um
Erkenntnisse zu verbinden und auch die Er-
fahrungen aus diesen Erkenntnissen wieder
zurlck in die Behandlung zu geben. Es ist
zwingend notwendig,
de Implementierung der Digitalisierung ge-
meinschaftlich anzugehen und umzusetzen,
und die Akzeptanz aller Nutzeriinnen im Ge-
sundheitssystem sicherzustellen.

die flachendecken-
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Wir haben in den vergange-
nen Jahren viel daflur getan,
dass die Versorgung der Pa-
tientiinnen mit chronischen
Krankheiten, insbesondere
mit den groBRen Volksleiden
koronare Herzerkrankung,
Asthma und den haufigen
Krebserkrankungen,
strukturiert

besser
wird.  FrUher-
kennung, Stufendiagnostik,
Disease Management Pro-
gramme (DMP) und sektor-
Ubergreifende  Versorgung
sind systematisch ausgebaut
worden. Auch fur die Versor-
gung der Patientiinnen mit
seltenen Erkrankungen st
einiges getan worden, aller-
dings ist das Ergebnis noch
sehr weit von einer zufrieden-

stellenden flachendecken-
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Gesundheitssystem

den Versorgung entfernt.
Es dauert lange, bis diese
Patientiinnen korrekt diag-
nostiziert sind. Dann kann
es ebenso lange dauern, bis
sie ein Zentrum identifiziert
haben, das sich mit ihrer Er-
krankung auskennt und ein
therapeutisches Konzept an-
bietet. Es gilt fur die Zukunft
und damitfur die neue Regie-
rung, die Ansatze strukturier-
ter Konzepte auf die seltenen
Krankheiten zu Ubertragen
und mit entsprechenden Ge-
setzesvorhaben ein stabiles
Gerust fur die Versorgung zu
bilden. Das Modellvorhaben
Genomsequenzierung, das
2023 beginnen wird, ist hier-
fur ein maoglicher Anknup-
fungspunkt.



Gesundheitssystem

Die Versorgungssituation seltener Krankhei-
ten kann nur durch eine enge Kooperation
aller Beteiligten im Gesundheitssystem ver-
bessert werden. Es gibt ein sozialversiche-
rungsUbergreifendes Gebot zur Berucksich-
tigung von Kosteneffekten. Das heif3t, wir
durfen nicht nur auf die eine Sparte schauen,
wie dies eben auch schon angesprochen wur-
de, sondern mussen durchaus weitere Berei-
che im Blick haben, wenn wir an einer Stelle
etwas tun oder unterlassen. Es muss immer
die Frage gestellt werden: Was passiert in der
Pflege, was passiert in der Reha, was passiert
in der Unfallversicherung..? Das gilt es im
Blick zu haben, und das kann auch eindeu-
tig aus dem Gesetz abgeleitet werden. Dazu
haben wir bereits vor einigen Jahren ein um-
fangreiches Gutachten erstellt.®

Es reicht auch nicht aus, eine Momentauf-
nahme des Genoms zu machen und einmal
eine Diagnose zu stellen. Es mussen auch die
Abgleiche mit dem Phanotyp erfolgen, und
das setzt voraus, dass wir nicht nur jeman-
den haben, der die Genomdiagnostik macht,
sondern auch einen Ansprechpartner bendti-
gen, der dann als Schnittstelle zum Patienten
fungiert und diese Erkenntnisse in der Praxis
nachverfolgt. Zudem haben wir gelernt, dass
ein Grof3teil der detektierten Erkrankungen

vor zwei Jahren noch gar nicht bekannt war.
Daher sollten wir diese Genomanalysen upda-
ten und monitorieren, um festzustellen, wel-
che neuen Erkenntnisse vorliegen, die auch
wieder in die Patientenversorgung integriert
werden konnen.

Diese Nutzung und Auswertung von For-
schungs- und Versorgungsdaten ist ein wich-
tiger Baustein, um die digitale Transformation
auch fur die seltenen Erkrankungen sinnvoll
einzusetzen. Gerade bei seltenen Krankheiten
sind die Patientenzahlen haufig so klein, dass
klinische Forschungsvorhaben haufig erst
sehr spat oder Uberhaupt nicht zustande kom-
men. Dieser Sachverhalt kann Uber die Nut-
zung und den Zugang zu Versorgungsdaten
geldst werden. Unter Beachtung der Datensi-
cherheit und des Datenschutzes sind auch die
Kapazitaten der Industrie und privater Daten-
verarbeiter einzubeziehen. Weder die DSGVO
noch das Bundesverfassungsgericht unter-
scheiden rechtlich zwischen privater und of-
fentlicher Forschung. Deswegen wird es auch
eine wichtige Aufgabe der neuen Regierung
sein, die Diskrepanz des unterschiedlichen Zu-
gangs der privaten und offentlichen Institutio-
nen zu Daten aufzuldésen und der Forschung
in Deutschland Auftrieb zu geben.

°Vgl. von der Schulenburg, J.-M. Graf; Greiner, W.; Dierks, C. (2010), Methoden zur Ermittlung von Kosten-Nutzen-Relationen fur Arzneimittel in Deutschland, in

Gesundheitsokonomie & Qualitdtsmanagement, 15.
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Politik

Versorgung besteht nicht nur
aus Diagnostik und Therapie.
Insbesondere bei Patientin-
nen mit seltenen Krankheiten
ist die Pflege ein wichtiger
Faktor. Der bisher vorwie-
gend arztliche Blick auf die
Versorgung dieser Patient:in-
nen muss daher durch den
ganzheitlichen Blick der Pfle-
ge erweitert werden. Kordula
Schulz-Asche gibt, gestutzt
aufihre langjahrige politische
Tatigkeit im Gesundheitssys-
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tem, Einblick und Aussicht
auf die Verbesserung der Ver-
sorgung von Patientinnen
mit seltenen Krankheiten, die
aus ihrer Sicht auch durch die
Aufwertung des Pflegeberufs
initilert werden kann.



Politik

Die Diagnose und die Therapie sowie die Zu-
sammenarbeit von spezialisierten Zentren
und ambulanter Versorgung stehen in der pa-
tientennahen Versorgung haufig im Vorder-
grund. Dabei wird auf3er Acht gelassen, dass
auch fur die Pflege ein groBer Bedarf besteht.
Hier ist eine ,Versorgungslucke" unterhalb des
Hausarzt-Niveaus entstanden. Aber die Pflege
wird in Zukunft auch in der Versorgung von
Patienten mit seltenen Krankheiten eine gro-
Be Rolle spielen und insbesondere aufgrund
des Mangels an qualifizierten Fachkraften
sollte hier ein besonderes Augenmerk darauf
gerichtet werden. Die Zusammenarbeit von
verschiedenen Gesundheitsberufen und eben
auch der Pflege ist von grofBer Bedeutung.
Um eine verbesserte Betreuung und Versor-
gung zu ermaoglichen, sind Anreize sowie die
Erhdhung der Ausbildungsquote und die Auf-
wertung des Berufsfelds durch die Ermogli-
chung von Zusatzqualifikationen oder ande-
ren Spezialisierungen zwingend notwendig.
Der ganzheitliche Fokus ist auch fur jungere
Leute deutlich attraktiver.

Die inhaltliche Verbindung von Pflegewis-
senschaft und Versorgungswissenschaft
weist aktuell ein groBes Defizit auf. Wir ha-
ben bei den Pflegewissenschaften gerade in
Deutschland sehr viel aufzuholen. Das Berufs-
bild besteht in der Mehrzahl aus sehr geringen
akademischen Graden und hat kein hohes An-
sehen, wenn sich auch durch die Pandemie
die Sichtbarkeit des Berufes verandert hat. An-
ders als in vielen anderen europaischen Lan-
dern gibt es vor allem fur die akademisch aus-
gebildeten Pflegefachkrafte in Deutschland
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kaum attraktive Einsatzgebiete. Selbst die uni-
versitaren Ausbildungsbereiche laufen immer
wieder Gefahr, geschlossen zu werden. Es ist
eine ungeldste Frage, wie wir in Deutschland
in Zukunft sicherstellen, die Mitarbeiter in den
Pflegeberufen besser auszubilden und ins-
besondere die hoch qualifizierten Mitarbeiter
einzusetzen.

Auch die Patientenorientierung ist ein we-
sentlicher Wert in der Versorgung. Hierbei
ist die Vernetzung der Versorgung einer der
entscheidenden Ansatze: Die hausarztliche
Versorgung ist aktuell sehr stark auf die Dia-
gnostik und Therapie ausgerichtet, wahrend
die Betreuung des Patienten im hauslichen
Umfeld noch keine BerlUcksichtigung fin-
det. Gleichwohl! findet dort die grofRRte Be-
lastung statt, namlich die der Angehodrigen,
die die notwendige Pflege der Patienten si-
cherstellen mussen. Um hier besser zu wer-
den, sollten wir uns an den Erfolgsbeispielen
aus dem Ausland orientieren, beispielsweise
am System der ,Community Health Nurse".
Hochqualifizierte Pflegekrafte koordinieren
die gesamten Therapie- und Pflegeprozesse
vor Ort, was auch das Umfeld und die Familie
des Patienten einschliet sowie die Kontak-
te zu Haus- und Facharzten. Sie ,Ubersetzen”
die Diagnosen und Therapieplane, sodass der
Patient jederzeit optimal informiert ist. Eine
flachendeckende Umsetzung dieses Konzep-
tes in Deutschland wird voraussichtlich nicht
abbildbar sein. Jedoch ist es sinnvoll, auch im
pflegerischen Bereich sowohl in der Ausbil-
dung als auch in Fort- und Weiterbildungen
die seltenen Krankheiten sehr viel mehr in den
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Fokus zu nehmen. Es gibt seltene Krankhei-
ten, die mit einem sehr hohen Pflegebedarf
einhergehen. Da bendtigen wir auch spezia-
lisierte Fachkrafte, die dazu ausgebildet sind,
solche komplexen Pflegesituationen zu be-
gleiten. Insgesamt werden Erkrankungen
und Patientenversorgung in Deutschland aus
einer sehr ,arztlichen Perspektive” betrachtet.
Ilch moéchte an dieser Stelle darauf verweisen,
dass es unter anderem die Starke der Pflege
ist, einen ganzheitlichen Blick auf die Patien-
tenversorgung zu richten. Von daher muss die
entsprechende Qualifikation des Berufsbildes
dringend verbessert und aufgewertet werden.
Das dient dann auch der Verbesserung der
Versorgung.

Ein weiterer Aspekt, der erheblich zur Ver-
besserung der Versorgung von Patienten
mit seltenen Krankheiten beitragt, ist die Zu-
sammenfihrung von Daten. Durch die Wei-
terentwicklung der individualisierten Medi-
zin werden die Patientengruppen, die einem
spezifischen Indikationsbild zugeordnet wer-
den kénnen, immer kleiner. Das gilt ebenso
fur die seltenen Erkrankungen. Daher mus-

sen zuklnftig Wege gefunden werden, um
verschiedene Daten und Informationen zu-
sammenzufuhren und im Sinne einer An-
wendungsforschung zu  Studienzwecken
auszuwerten. Bei allem notwendigen patien-
tenbezogenen Schutz von Daten halte ich eine
bessere Kooperation fur unverzichtbar. Gleich-
zeitig stellt sich damit auch erneut die Frage
nach der Finanzierung. Durch mehr Wissen
und mehr Daten werden wir eine Revolution
im medizinisch-wissenschaftlichen Bereich
erleben und dazu ist es notwendig, die Finan-
zierungssysteme anzupassen. Gerade in be-
stimmten therapeutischen Bereichen ist das
AMNOG-Verfahren nicht mehr ausreichend,
um eine adaquate Bewertung durchzufuhren.
Wir mUssen neue Wege finden, wie wir Pati-
enten mit neuen Medikamenten kostenguns-
tig und vor allem moglichst schnell versorgen
kénnen. Die Frage des Datenaustauschs wird
daher entscheidend, denn ein groRer Teil der
Forschung findet in den Unternehmen statt
und daher sollte es auch fur diese entspre-
chende Moglichkeiten fur einen besseren,
schnelleren Datenaustausch geben.
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Durch die Entschlusselung
des Genoms haben die dia-
gnostischen  Maglichkeiten
in den letzten 20 Jahren ex-
ponentiell
Gerade Patienten mit sel-
Erkrankungen
nen von diesem Fortschritt
profitieren. Mittlerweile sind
diese Leistungen durch die
breite Anwendung und die
Kommerzialisierung auch so
preiswert geworden, dass die
Erstattungssituation fur die
Labore durchaus auskdmm-

zugenommen.

tenen kon-

lich ist. Dennoch hat sich die
regelhafte Anwendung der
Gendiagnostik
land noch nichtdurchgesetzt.

in Deutsch-
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Das CeGaT (Center for Geno-
mics and Transcriptomics) ist
ein weltweit fuhrender An-
bieter von Genanalysen fur
ganz unterschiedliche Anfra-
gen aus der medizinischen
Praxis, aus Forschungsinsti-
tuten und der Pharmabran-
che. Seit 2009 hat sich das
Unternehmen zur Aufgabe
gemacht, die genetische
Ursache seltener Erkrankun-
gen zu detektieren. Es liefert
Forschern genetische Analy-
sen fur klinische Studien und
medizinische Innovationen.
Arzte und Patienten werden
dabei unterstutzt, die beste
Therapieoption zu finden.
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Als erstes muss festgehalten werden: Natdr-
lich mussen wir die genetische Diagnostik
an den Anfang stellen. Dazu mussen wir eine
schnelle Verfugbarkeit und Finanzierbarkeit
gewahrleisten. Die Genomdiagnostik muss
zur Standardabklarung der Erkrankung dazu-
gehdren. Das ist das Ziel. DafUr muUssen wir ein
einheitliches Vorgehen einfuhren und stan-
dardisierte Ablaufe schaffen, um die Daten in
den Datenbanken vergleichbar zu machen.
Auch in der Angabe der Untersuchungen gibt
es keine Standardisierung Uber die Bundes-
lander hinweg. Das ist der Grund, warum eine
einheitliche Erfassung und Auswertung der
Patientendaten aktuell kaum maglich ist.

Das Wichtigste fur die Verbesserung der Ver-
sorgung in Deutschland ist, dass wir endlich
eine Standardisierung in der Diagnostik si-
cherstellen und qualitatssichernde MaBnah-
men einfUhren. Aktuell werden je nach Durch-
fUhrungsort der genetischen Diagnostik vollig
unterschiedliche Methoden angewendet, un-
terschiedliche Gene ausgewertet und unter-
schiedlich finanziert. Auch die Wartezeiten
auf die Diagnostik sollten dringend standardi-
siert werden. Ich kann in diesem Falle nur von
unserer Praxis sprechen: Ein Tumorpatient er-
halt innerhalb von 1-2 Wochen einen Termin
und ein Patient mit einer seltenen Krankheit
innerhalb von maximal 4 Wochen. Ich habe
im Hinblick auf den Gesetzesvorschlag (mo-
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lekulare Datenbank, § 64e SGB V) grof3e Sor-
ge, dass der schnelle Zugang zur Diagnostik
verloren geht, den wir bereits im niedergelas-
senen Bereich fur die Patienten erreicht ha-
ben. Es ist unverstandlich, warum nicht alle
Versorgungsstrukturen in Deutschland und
damit auch die niedergelassenen Arzte in ein
solches Vorhaben mit einbezogen werden. Die
Universitatsklinika sind nicht immer die inno-
vativsten. Viele Universitaten haben Labore,
die nicht akkreditiert sind fur die neue Tech-
nologie. Kurzum: Wir kbnnen auch im nieder-
gelassenen Bereich Standards setzen und ha-
ben das auch bereits getan — jetzt muss man
uns nur mit einbeziehen. Zudem glaube ich
sehr wohl, dass dies auch ohne weiteres finan-
zierbar ist, denn es existieren inzwischen Ab-
rechnungsziffern fur die Gendiagnostik (Next
Generation Sequencing). Fur das, was gerade
fur das Gen-Panel abgerechnet werden darf,
kdnnen wir ein gesamtes Exom oder Genom
analysieren.

Mit der Motivation, die Diagnostik fur Patien-
ten zuganglich zu machen, habe ich CeGaT
gegrundet. Die Herausforderungen in der Ver-
sorgung liegen vor allem in der Verfugbarkeit
— nicht nur der genetischen Diagnostik, son-
dern auch in der Datenverfugbarkeit fur das
gesamte Behandler-Team. Wir haben uns im
Bereich der niedergelassenen Arzte zusam-
mengetan, eine nationale Allianz fur seltene
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Erkrankungen NASGE gegrundet und von
Januar bis Oktober so viele Exome und Trios
untersucht, wie TRANSLATE-NAMSE in den
letzten vier oder funfJahren. Aber in den aktu-
ellen Diskussionen wird die Erfahrung des nie-
dergelassenen Bereichs nicht berlcksichtigt.
Es ist wichtig, dass wir gemeinsam an einem
Strang ziehen und die Daten fur jeden verfug-
bar machen, der im System arbeitet.

Ich bin Teil des ,Beyond One Million Genome
Projects”, einer europaischen Initiative. Von au-
Ben betrachtet, erinnert der Zugang zu Daten
in Deutschland an den Eurovision Song Con-
test: Wir sind vorletzter! Ich habe inzwischen
mehr Hoffnung, dass wir europaisch schneller
vorankommen als mit einem deutschen Vor-
haben. Auf der einen Seite wird zwar immer
davon gesprochen, dass dringend Daten be-
notigt werden, auf der anderen Seite werden
die akkreditierten Labore, die bereits mit Stan-
dards arbeiten, nicht eingebunden, um eben
diese Daten zu generieren und zu teilen. Mir
tut es fur die inlandischen Patienten wirklich
leid, dass wir in Deutschland nicht die glei-
chen Mdaglichkeiten anbieten, die im Ausland
bereits Standard sind. An dieser Stelle mochte
ich noch einmal betonen: Die Versorgung in
Deutschland ist fur viele Patienten nicht gut.
Das kann ich mit vielen Ruckmeldungen von
Patienten belegen:

Es gibt haufig keinen Ansprechpartner fur

Patienten; Arzte wechseln standig.

Arzte sind Uberlastet und schwer erreich-

bar und haben wenig Zeit fur den Patien-

ten.

Richtige Diagnosen werden oft nicht zeit-

nah gestellt. Damit verzogert sich die rich-

tige und wichtige Behandlung.

Wenn wir wirklich etwas andern wollen, mus-
sen wir uns diesen fur viele Patienten nicht
guten Zustand noch einmal vor Augen fuhren,
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um die notwendige Motivation zu generieren,
dies schnellstmoglich zu andern. Wichtig ist
vor allem, dass wir die Patienten navigieren:
Die Behandlungssituation wird immer kom-
plexer durch die interdisziplinaren Teams, der
Patient kennt den Status der Diagnostik und
die Workflows nicht, auch Familie und Ange-
hérige mussen informiert werden.

Ilch wurde mir wunschen, dass wir eine an-
dere Wahrnehmung von allen Playern entwi-
ckeln, von den niedergelassenen Arzten, von
den Unternehmen. Wir sollten die Krafte in
Deutschland bundeln, miteinander arbeiten,
nicht gegeneinander; und dann sollte auch
das Beste dabei herauskommen.



Diagnostik

pe L 8§
;U“l T B WY L

c
@
ok
@
O
€
o
Q
Q
g
o)
N
(3]
o
P~
7]
©




Diagnostik

Beyond 1 Million Genomes Projekt

Das Projekt Beyond 1 Million Genomes (BIMG) tragt dazu bei, ein europaweites Netz
von genetischen und klinischen Daten zu schaffen. Das Projekt dient der Koordinierung
und Unterstltzung der 1+ Million Genomes Initiative (1+MG). Mit dieser Initiative haben
sich 23 europaische Lander verpflichtet, bis 2022 grenzUberschreitend Zugang zu einer
Million sequenzierter Genome zu gewahren. Die BIMG wird jedoch Uber die 1+MG-Ini-
tiative hinausgehen, indem sie langfristige Moglichkeiten fur die gemeinsame Nutzung
von Daten nach 2022 schafft und den Zugang zu mehr als einer Million Genomen er-

moglicht.

Quelle: BIMG, Beyond 1 Million Genomes, https:/blmg-project.eu/. Zuletzt gedffnet: Mai 2022.
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Krankenkasse

Die gesetzliche Krankenver-
sicherung ist ein zentrales
Element in der Versorgung.
lhre Aufgabe ist es, die Ge-
sundheit von Versicherten
zu erhalten, im Krankheitsfall
wiederherzustellen und den
Gesundheitszustand der Ver-
sicherten zu verbessern. In
den letzten Jahren wurde viel
fur die Versorgung der Pa-
tientiinnen mit chronischen
Erkrankungen, insbesondere
mit den groBBen Volksleiden,
koronarer Herzerkrankung,
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Asthma und den haufigen
Krebserkrankungen, getan.
Doch wie kann auch die Ver-
sorgung von Patientinnen
mit seltenen
verbessert werden?

Krankheiten
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lch mdéchte zunachst anmerken, dass wir in
Deutschland eine gute Versorgung haben, je-
doch gleichzeitig viele Patienten mit seltenen
Erkrankungen eine bessere Diagnostik und
Versorgung benotigen. Dieses ,mehr” wurde
fur Menschen mit Verdacht auf seltene Er-
krankungen zum Beispiel im Projekt TRANS-
LATE-NAMSE umgesetzt, indem vor allem die
notwendigen Strukturen geschaffen wurden,
um Menschen mit bislang ungelostem Ver-
dacht auf eine seltene Erkrankung eine Dia-
gnose zu ermoglichen und eine hohe Quali-
tat der Versorgung zu gewahrleisten. Um ein
Beispiel zu nennen: Die Falle von Patienten,
die zuvor nicht diagnostiziert werden konn-
ten, werden in TRANSLATE-NAMSE durch ein
Expertenpanel gemeinsam begutachtet. Bei
24% der vorher auch in spezialarztlichen Zen-
tren nicht geldsten Falle konnte eine Diagno-
se gestellt werden. Dabei wurde bei 9% der
Kinder und bei 28% der Erwachsenen eine
bislang unerkannte haufige Erkrankung dia-
gnostiziert, bei Erwachsenen kamen weitere
19% mit psychosomatischen Erkrankungen
hinzu. Die seltenen Erkrankungen wurden zu
einem Drittel bei den Kindern und zur Halfte
bei den Erwachsenen klinisch gestellt, bei den
anderen brachte eine Exomsequenzierung die
Lésung. Die sequenzierenden Zentren hatten
eine besondere Expertise in der Exomsequen-
zierung und auch die notwendigen wissen-
schaftlichen Teams fur die bioinformatorische
Auswertung und IT. Und auch die Ergebnisse
der Exomsequenzierung wurden dann an-
schlieBend durch das interdisziplinare Exper-
tenpanel gemeinsam beurteilt und mit dem
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Phanotyp in Einklang gebracht. Besonders
interessant ist: Bei mehr als der Halfte der sel-
tenen Erkrankungen, die diagnostiziert wur-
den, handelte es sich um Krankheiten, die seit
weniger als zwei Jahren bekannt sind. Dies be-
deutet aber auch: Um eine Diagnose zu stel-
len, werden Wissenschaftler benotigt, die auf
dem aktuellen Stand der Forschung sind. Des-
halb glaube ich, dass man fur besondere Falle
auch solche besonderen Strukturen benotigt,
die sicherstellen, dass das Wissen schnell ge-
nug von der Wissenschaft zum Patienten ge-
langt und aus der Patientenversorgung in die
Wissenschaft. In allen Bereichen der Medizin
haben wir die Herausforderung, dass wir eine
Uber viele Jahre dauernde Verzdgerung im
Knowledge-Transfer haben, den man nur mit
einer vernetzten Struktur Uberwinden kann.
TRANSLATE-NAMSE wird aktuell durch kas-
senubergreifende Selektivvertrage in die Ver-
sorgung ausgerollt. Dies ist auch wirtschaftlich
relevant, da ein grof3er Teil von Erkrankungen
ohne weitere genomische Untersuchungen
erkannt wird und den Patienten weitere oft
belastende diagnostische Prozeduren und
Behandlungsversuche erspart werden, die
auBerdem sinnlose Mittel verschlingen. Die
diagnostischen Panels werden sachgerecht
bezahlt. Es lohnt sich also auch, in solche be-
sonderen Strukturen zu investieren.

Wenn wir uns der Verbesserung der Versor-
gung widmen, ist das Thema Digitalisierung
essenziell. Die Vorgaben, welche Daten in der
elektronischen Patientenakte gespeichert
sind, werden von der Gematik festgelegt. Die
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Gematik gehdrt zu 51% dem Bund. Daher ha-
ben Krankenkassen keinen Einfluss auf diese
Patientenakte. Leider war bislang der Aufbau
der elektronischen Patientenakte in meiner
Wahrnehmung teilweise schlecht geplant,
das Fachwort heif3t heute ,agil” und das hat
maoglicherweise die Akzeptanz beeintrachtigt.
lch wlnsche mir sehr, dass wir bald eine hohe
Akzeptanz der elektronischen Patientenakte
erreichen, auch wenn diese nicht spezifisch
auf die Patienten mit seltenen Krankheiten
ausgerichtet sein kann. Eine spezielle elektro-
nische Patientenakte (ePA) flr Patienten mit
seltenen Krankheiten gibt es nicht und wird
es vielleicht auch nicht geben. Daher wird
es fur diese spezifische Anforderung eige-
ne Losungen geben. Bei der personalisierten
Medizin des Lungenkrebses werden bereits
neue Strukturen aufgebaut. Zu nennen ist
hier das Projekt DigiNet (Steuerung persona-
lisierter Lungenkrebstherapie durch digitale
Vernetzung von Behandlungspartnern und
Patienten), in dem unterschiedliche Daten
erfasst werden und fur die wichtigen Thera-
pieentscheidungen zur VerfUgung stehen
sowie auch eine zugehende Beratung der
behandelnden Arzte durch die Netzwerkzen-
tren ermadglichen. Das sind die Daten, die die
niedergelassenen Arzte erheben, die von den
Patienten mit einer App erhobenen Daten
(Patient reportet outcome) und die Daten der
Netzwerkzentren. Obwohl einige Krankenkas-
sen das Projekt aktiv unterstUtzen, haben sie
in diese Daten keinen Einblick.

Wenn wir uns nun dem Modellvorhaben der
Genomsequenzierung (§ 64e SGB V) wid-
men, das der Gesetzgeber gerade auf den
Weg gebracht hat, mdchte ich kritisch festhal-
ten, dass ein malfl3geblicher Faktor nicht be-
rUcksichtigt wird: Wichtig ware gewesen, die
Genomsequenzierung direkt mit der transla-
tionalen Forschung zu verbinden. Nur so kann
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man erreichen, dass die aktuelle Studienlage
bei der Diagnosefindung und Therapieent-
scheidung direkt in die Patientenversorgung
gelangt und die bei der Genomsequenzie-
rung erhobenen Befunde und klinischen Be-
funde durch die Forschung genutzt werden.
Das komplexe Zusammenspiel soll nach dem
Willen des Gesetzgebers alleine eine grof3e
zentrale Datenbank errichten — deren Auf-
bau und die Normierung der genotypischen
und phanotypischen Parameter bereits eine
Herkulestat ist. Welch eine Herausforderung
der Aufbau einer solch hoch komplexen Da-
tenbank in so kurzer Zeit ist, kann man ab-
schatzen, wenn man sieht, wie schlecht die
notwenigen digitalen Losungen in Deutsch-
land in der Pandemie waren. Die Befunde von
Gesundheitsamtern sind mit Boten oder Fax
ins RKI geliefert worden. AufB3erdem ist der
Glaube vollig abwegig, dass eine Datenbank
alleine die notwendige Wissensgenerierung
und den Knowledge-Transfer gewahrleisten
soll. Der Gesetzgeber will das dann wie von
Zauberhand mit der kunstlichen Intelligenz
[6sen, was nicht funktionieren wird. DaruUber
hinaus weigert man sich, gut funktionierende
Beispiele aus dem Ausland zu Ubernehmen.
Genomsequenzierung inklusive einer funktio-
nierenden Struktur und Datenbank ist in Eng-
land seit einigen Jahren etabliert. Und auch in
Deutschland haben wir international hoch an-
erkannte Projekte mit langjahriger Erfahrung.
Ich hatte mir die Einbindung der Experten
dieser bereits bestehenden Projekte bei der
Planung der EinfUhrung der Genomsequen-
zierung gewunscht. Ich stehe dem Modellvor-
haben weiterhin kritisch gegenuber, werde
aber trotzdem konstruktiv daran mitarbeiten.
Die Vorbereitungen auf Seiten der Kranken-
kassen laufen bereits und der GKV-Spitzen-
verband bindet auch die existierenden Kom-
petenzen der Experten ein.
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Es ist festzuhalten, dass die richtige Diagnose
ein erster essenzieller Bestandteil der Patien-
ten-Journey ist, jedoch noch nicht zwangs-
laufig direkt zur richtigen Therapie fuhrt. So-
fern eine Therapie zugelassen ist, sollte diese
dem Patienten auch unverzuglich nach der
Diagnose zuganglich gemacht werden. Sei-
tens der Krankenkasse werden Routinedaten
genutzt, um mogliche Lucken in der Versor-
gung hinsichtlich eines verspateten Zugangs
zu passenden Therapien aufzudecken. Bei der
personalisierten Medizin von Krebserkrankun-
gen gelingt diese schon und zeigt, dass es viel
zu verbessern gibt, was wir durch die Unter-
stUtzung von richtungsweisenden Projekten
auch schon angepackt haben. Aber bei den
seltenen Erkrankungen genugt die Granu-
laritat der Routinedaten nicht, um aussage-
fahige Analysen durchfUhren zu kénnen. Wir
benodtigen in Deutschland daher dringend die
Daten aus der klinischen Versorgung, da wir
die Wissenslucken sonst weder sehen noch

schlieBen kdnnen. Die Daten, die in Zukunft in
der Patientenakte oder in §64e SGB V erhoben
werden, sind einerseits ein grofRer Schatz und
sollten der Forschung zur Verfugung stehen,
um die medizinische Wissenschaft und Ver-
sorgung weiterzubringen, andererseits kann
deren Missbrauch auch zu schwerem Schaden
fUr die betroffenen Patienten fUhren, gerade
bei seltenen Erkrankungen. Der Zugang und
die Nutzung von Daten durch Hochschulinsti-
tute oder offentliche Forschung sind der rich-
tige Weg, wichtig ware es auch, dass die Roh-
daten in der Datenbank sicher verschlossen
sind, und die Forscher nur die aggregierten
Ergebnisdaten ihrer Auswertungen mitneh-
men konnen. Die pharmazeutische Industrie
kann die Hochschulen fordern, damit fur sie
wichtige Analysen durchgeflihrt werden kon-
nen.
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Aufgrund der Seltenheit vie-
ler Muskelerkrankungen be-
stehen grofBe Herausforde-
rungen: zu wenig Wissen,
zu wenig Expertinnen, zu
wenig Therapien, zu wenig
Forschung und der Weg bis
zu einer korrekten Diagno-
se ist lang. Durch die CO-
VID-19-Pandemie hat die
Qualitat der Versorgung von
Patientinnen mit seltenen
Muskelkrankheiten
lich gelitten, da wichtige

zusatz-
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Patientenvertretung

Untersuchungen, Behand-
lungs-, Praventions-, Pfle-
ge- und Rehamalnahmen
und therapeutische Eingriffe
nicht durchgefuhrt wurden.
Wie kann vor diesem Hinter-
grund die Versorgung von
Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten verbessert wer-
den, was ist der Anspruch
der Patientiinnen an die Ver-
sorgung, und wie kann er pa-
tientenzentriert und flachen-
deckend umgesetzt werden?



Patientenvertretung

Im Bereich der neuromuskularen seltenen Er-
krankungen mit komplexer Diagnostik erge-
ben sich viele Herausforderungen, von denen
ich drei hervorheben maochte:

1. Zugang zur Diagnostik: Die Patienten mit
seltenen Krankheiten durchlaufen haufig
eine jahrelange Odyssee, bis sie zur Diag-
nose gelangen. Dabei ist eine frUhzeitige,
moglichst prasymptomatische Diagnostik
entscheidend fur den Behandlungserfolg
—auch wenn nicht in jedem Fall eine Arz-
neimitteltherapie zur VerfUgung steht.
Zusammenarbeit der Akteure im Ge-
sundheitswesen: Die Zusammenarbeit
zwischen niedergelassenen Arzten und
spezialisierten Zentren muss verbessert
werden, um maoglichst fruhzeitig eine The-
rapieentscheidung treffen zu kdnnen. Um
eine Therapie erfolgreich durchzuflhren,
ist auch die interdisziplinare Zusammen-
arbeit der Akteure enorm wichtig.
Verbesserung der Kommunikation: Die
forschende Pharmaindustrie muss die Er-
gebnisse ihrer Forschung zuganglich ma-
chen und publizieren. Gleichzeitig mussen
wir im Blick behalten, wie diese Informa-
tionen bei den betroffenen Kindern und
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Eltern ankommen, um deren Erwartun-
gen gezielt zu managen. Auch die Awa-
reness hinsichtlich der seltenen Krankhei-
ten muss geférdert werden, um mehr und
bessere Forschungsvorhaben auf den Weg
zU bringen.

In den letzten Jahren hat man sich zuneh-
mend darum bemuht, die Patienten mehr
zU beteiligen; Patienteninteressen zu wahren
und Patientenmeinungen einzuholen (Pa-
tientenpartizipation). Die Patienten sind auch
durchaus dazu bereit, ihre Daten beizusteuern
und die Versorgung mitzugestalten, jedoch ist
ein Dialog Uber die gemeinsamen Ziele und
den Weg dorthin essentiell. Insbesondere bei
der Zusammenarbeit der Akteure im Gesund-
heitssystem besteht aus unserer Sicht Verbes-
serungsbedarf. Metaphorisch ist die Situation
am ehesten mit vielen ,Zahnradern® zu um-
schreiben: Im niedergelassenen Bereich, in
den Laboren, in den Zentren, aber auch auBer-
halb der GKV sind Uberall einzelne Zahnrader
zu erkennen, die noch zu oft individuell agie-
ren, nicht ineinandergreifen und somit keine
Synergieeffekte bewirken. Es herrscht ein gro-
Bes Sparten- und Kostenstellendenken sowie
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zu wenig Kollaboration, um Effizienzen zu
generieren und schneller agieren zu konnen.
Insgesamt fehlt noch ein konzeptioneller und
Ubergeordneter Ansatz, welcher die einzelnen
existierenden Zahnradchen im Gesundheits-
system miteinander verbindet, sodass diese
ineinandergreifen und sich gemeinschaftlich
drehen kdnnen. Es gibt punktuell gute Pro-
jekte, wie das vom Innovationsfonds geforder-
te ,TARGET"-Projekt, bei dem die Zahnrader
bereits ineinandergreifen, sich in die richtige
Richtung drehen und die Themen konkret
anschieben. Gleichzeitig existieren aber auch
viele andere Projekte, die unterschiedliche
und divergierende Zielsetzungen haben. Mein
Appell ist, auch die durch den Innovations-
fonds geférderten Projekte begleitend zu eva-
luieren und jeweils zu hinterfragen: Welche
Projekte bauen aufeinander auf oder kbnnen
gemeinsam gefordert werden, um eine héhe-
re Effizienz und Effektivitat zu erzielen?

Die Versorgung von Patienten mit seltenen
Krankheiten sollte ganzheitlich, das heif3t sys-
temuUbergreifend, betrachtet werden, sodass
neben Diagnostik und Therapie auch die Pfle-
ge und therapeutische Versorgung wie Phy-
sio-, Logo- und Ergotherapie sowie die Reha-
bilitation BerUcksichtigung finden. Nur eine
Kooperation Uber die verschiedenen Sozial-
versicherungs- und Kostenstrukturen hinweg
fuhrt unabhangig von Sektorengrenzen zur
Effizienzsteigerung und Kosteneffektivitat.

Die Spinale Muskelatrophie (SMA) birgt die
Besonderheit, dass sogar mehrere therapeu-
tische Alternativen existieren, bei denen es
sich um unterschiedliche Wirkmechanismen,
unterschiedliche Therapieformen und unter-
schiedliche Zulassungen handelt. Fur alle
Akteure ist das eine komplexe, neue und fur
den Erfolg der Therapie sehr herausfordernde
Situation. Wir hoffen, dass diese unterschied-
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lichen Wirkmechanismen auch bei anderen
Diagnosen und Therapien Wirkung zeigen!
Ein wichtiger Ansatz zur Verbesserung der
Versorgung ist das Konzept des Patienten-
Lotsen. Unserer Erfahrung nach mussen die
Verordner der Therapien fur seltene Krankhei-
ten eine betrachtliche Anzahl an Dokumen-
tationen, Antragen und ggf. Widerspruchen
gegen ablehnende Entscheidungen einrei-
chen, wodurch der Therapiebeginn und der
Behandlungserfolg massiv  beeintrachtigt
werden. Insbesondere bei den Motoneuro-
nenerkrankungen spielt die Zeit aber eine
erhebliche Rolle, da die Neuronen ohne the-
rapeutische Intervention unwiderruflich ab-
sterben. Damit sich das medizinische Perso-
nal auf seine Kernaufgaben fokussieren kann,
haben wir das Pilotprojekt ,Patienten-Lotse”
entwickelt. Wir haben in dem Pilotprojekt be-
wusst die Administration Ubernommen, um
die medizinische Expertise freizustellen und
vermehrt beim Patienten ankommen zu las-
sen. Fur die Umsetzung des Projektes konn-
ten wir Forderer aus der Pharmaindustrie
gewinnen. Die Evaluierung bestatigt den Nut-
zen dieses Projektes und unterstreicht seinen
okonomischen Wert. Unser Ziel ist es, dass das
Pilotprojekt ,Patienten-Lotse" in die Regelver-
sorgung Ubernommen — und damit durch die
GKYV finanziert wird.
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Medizinische
Wissenschaft

Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten haben nicht nur
das Problem, dass es bis zur
Diagnose sehr lange dauern
kann und sie bis dahin hau-
fig einen langen Leidensweg
hinter sich bringen mussen;
eine weitere Hurde tut sich
auf, wenn die diagnostizier-
te, seltene Krankheit auch
behandelt und versorgt wer-
den soll. Nur fur einen Teil der
seltenen Krankheiten gibt
es Therapien. Die ldentifizie-
rung neuer Erkrankungen
schreitet durch die bessere
diagnostische Differenzie-
rung immer schneller voran.
Nur wenige Arztiinnen kon-
nen die Zeit aufwenden, ent-
sprechend spezialisiert und
umfassend informiert zu
sein. FUr eine bessere Ver-
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sorgung ist daher besonders
die schnelle Umsetzung der
digitalen
dringend notwendig. Die un-
zureichende Nutzung der
Gesundheitsdaten und die
schleppende Anpassung der
notwendigen Prozesse und
Kostenstrukturen behindert

Transformation

und verzogert unndtigerwei-
se die Verbesserung der Ver-
sorgung. Durch das systema-
tische Sammeln der Daten
zu seltenen Erkrankungen
und eine ebenso systemati-
sche wissenschaftliche Ana-
lyse von Versorgungsoptio-
nen — bspw. in spezialisierten
Boards und Netzwerke — kon-
nen neu identifizierte sel-
tene Erkrankungen kunftig
schneller und besser behan-
delt werden.
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Wir haben in der Pandemie gesehen, dass
unsere Fahigkeit, Daten zu prozessieren,
das heif3t, komplexe Daten von Patienten ent-
gegenzunehmen und weiter zu verarbeiten,
weit hinter unseren Wunschen zurlckbleibt.
Dies trifft naturlich auch auf die Patienten mit
seltenen Krankheiten zu. Wir wissen nicht nur
aus der Literatur, sondern auch aus unseren
praktischen Erfahrungen, dass viele dieser Pa-
tienten eine lange Odyssee an Untersuchun-
gen, Vermutungen und diagnostischen An-
gangen durchlaufen haben, bis ihre Diagnose
gestellt wird. Dies sind nur die Patienten, bei
denen der Verdacht auf eine seltene Erkran-
kung im Raum steht. DarUber hinaus muss
auch eine gewisse Dunkelziffer fur die Patien-
ten angenommen werden, die aktuell unter
der Diagnose einer haufigen Erkrankung lau-
fen, jedoch eigentlich unter einer seltenen
Krankheit leiden oder Uber Jahre undiagnos-
tiziert bleiben. Kurzum: Insgesamt steht eine
Infrastruktur fUr die Prozessierung von Pati-
entendaten in digitaler Form in Deutschland
noch nicht zur VerfUgung. Die ersten Ansatze
wurden mit der elektronischen Patientenakte
(ePA) als ,Patientenfenster” in die Datenwelt
geschaffen, jedoch fehlt ein systematischer
digitaler Prozess, welcher uns erlaubt, diese
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Daten einerseits tatsachlich zum Patienten zu
bringen und andererseits auch weiter zu ana-
lysieren.

Die Einsicht, dass digitale Programme auch
Ressourcenaufwande erfordern und nicht
zum Nulltarif zu haben sind, ist bei den Kran-
kenkassen und arztlichen Berufsverbanden
noch nicht in der Breite realisiert worden. Na-
tarlich waren wir mit den elektronischen Pa-
tientenakten, die reprasentativ die tatsachli-
chen Daten der Patienten enthielten, auch in
der Lage, den Patienten mit seltenen Erkran-
kungen gerecht zu werden. Wir haben die
meisten Daten inzwischen in digitaler Form
vorliegen, sie sind nur noch nicht miteinander
verknupfbar. Hier muss mittelfristig eine Lo-
sung geschaffen werden. Das ist sicherlich ein
dickes Brett, das gebohrt werden muss, aber
das kommmt dann auch Patienten mit haufi-
gen Krankheiten zugute.

Zum Teil muss unsere Unfahigkeit, Daten im
Gesundheitssystem zu prozessieren, darauf
zuruckgefuhrt werden, dass es keine nach-
haltige 6ffentliche Finanzierungsgrundlage
hierfur gibt. Die Krankenkassen fuhlen sich
nicht wirklich fur klinische oder Versorgungs-
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Forschung zustandig. Diese Rahmenbedin-
gungen mussen geandert werden, wenn wir
Routinedaten fur die Forschung verwenden
wollen. Dazu mussen wir einen ,Daten- und
Finanzierungsubergang”
daten werden also erhoben und transferiert,
wobei Kosten fur die Speicherung und den
Transfer entstehen. Dazu muss unser Finan-
zierungssystem in die Lage versetzt werden,
diese Prozesse nachhaltig und wirksam zu
finanzieren. Gleichzeitig mussen die struktu-
rellen Probleme, wie die Systemtragheit und
Disincentivierung von Experimentier- und An-
derungswillen, adressiert und eliminiert wer-
den.

haben. Routine-

Ein groBer Teil der Diagnosen, die aktuell ge-
stellt werden, hat vor einigen Jahren noch gar
nicht existiert. Auch im Bereich der Krebs-
erkrankungen sehen wir, dass selbst die Pa-
tienten, bei denen eine haufige Erkrankung
vermutet wird, zum Teil seltene Erkrankun-
gen haben. Wir wissen aus unseren Studien,
dass bei 11-15% der vorgestellten Patienten
mit einer Krebserkrankung eine familiare
Komponente existiert, also eine genetische
Grundkonstellation, die eine gewisse Veran-
lagung fur eine Krebserkrankung nahelegt.
Wir wissen, dass insgesamt bei den erwach-
senen Patienten die Gruppe mit seltenen Er-
krankungen zusammengenommen fast eher
die haufigen Erkrankungen darstellt. Insofern
besteht eindeutig die Notwendigkeit, einen
flieBenden Ubergang von der Diagnostik zur
Forschung zu schaffen und diesen dann via
Feedback-Loop und Wissenstransfer zuruck-
zufUhren. Das heif3t, wir stellen heute aus der
genetischen Diagnostik bei ungefahr 25% der
Patienten mit seltenen Erkrankungen eine
Diagnose. Aber auch die rund 75% der Patien-
tendaten, die nicht zu einer Diagnose gefuhrt
haben, enthalten vielfach wichtige diagnos-
tische Informationen, die wir nur noch nicht
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richtig verstehen. Fast wie eine kriminalisti-
sche ,Cold Case“-Ermittlung sollten wir zu-
kunftig der Wahrheit auf den Fersen bleiben
und in regelmafBigen Abstanden reevaluieren,
ob wir aufgrund neuer Forschungsergebnis-
se eine Diagnose stellen oder den Patienten
anderweitig besser helfen kénnen. Anders
gesagt: Es macht wenig Sinn, immer noch
weitere Modellprojekte zu schaffen, um zu
verstehen, was wir eigentlich schon wissen.
Es ist nicht die Frage, ob die Untersuchung
und Prozessierung von digitalen Daten einen
wirklichen Nutzen fur Patienten bietet. Das
haben wir insbesondere in der Pandemie ge-
lernt: Wenn wir die Prozessierung von Daten
nicht umsetzen, werden Patienten auch in
der Versorgung sterben, beispielsweise durch
Medikamenteninkompatibilitaten oder Fehl-
dosierungen. Wir mussen diese Erkenntnis in
der Wirklichkeit ausrollen, um zu dem Punkt
zu kommen, dass wir flachendeckend Daten
besser verstehen, prozessieren und in all die-
sen Bereichen einen flieBenden Ubergang
schaffen — zwischen dem, was wir in der Ver-
sorgung aus den Daten herleiten, wie wir die-
se beforschen und wie wir den Ruckfluss der
Erkenntnisse an den Patienten sicherstellen.

Es gibt Gruppen von Patienten mit einer be-
stimmten Symptomkonstellation, bei denen
eine frihere genomische Diagnostik von Nut-
zen ware. Man kdnnte fast so weit gehen und
sagen: Eine genomische Diagnostik wird im
Leben immer mal nutzlich sein, deshalb konn-
te man diese auch fruher durchfUhren. Man
hat zum Beispiel auch gelernt, dass Kinder,
die hospitalisiert werden, zu einem grofBen
Prozentsatz Besonderheiten im Genom auf-
weisen, die man kennen sollte, zum Beispiel
kdnnte sich dahinter eine Erkrankung des Im-
munsystemsverbergen. Besonders bei Patien-
ten, die im Kindesalter auf der Intensivstation
behandelt werden, weil3 man, dass die geno-
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mischen Informationen wichtig sind. Auch im
erwachsenen Alter sind diese Informationen
nutzlich. Es kdnnte also zukUnftig tatsachlich
sinnvoll sein, gendiagnostische Untersuchun-
gen haufiger und frihzeitiger durchzufuhren.
Dabei muss klinische Forschung auf profes-
sionellem Niveau weiter verbessert werden,
sowohl in der akademischen wie in der kom-
merziellen Forschung, aus deren Arbeiten ja
alle unsere Medikamente und zahlreiche dia-
gnostische Tools kommen. Wir haben heute
auch Unternehmen in der Gesundheitsfor-
schung, die klinische Forschung durchfuhren
und Patientendaten mittelbar oder unmittel-
bar verarbeiten. In der Konsequenz: Wenn wir
der pharmazeutischen Forschung, wie heute
noch im Gesetz vorgesehen, keine Daten zur
Verfugung stellen, werden medizinische Pro-
dukte zukunftig vermehrt nur noch in den
USA oder China entwickelt, getestet und pro-
duziert. Ein Problem, welches wir in Ansatzen
schon in der aktuellen COVID-Pandemie zu
spUren bekommen haben. Ohne industrielle
Medikamentenentwicklung zu arbeiten hie-
Be ja eigentlich: Wir kdnnten Apotheken auch
gleich abschaffen, denn die brauchen wir
dann auch nicht mehr? Wie immer hat auch
dieser Prozess mehrere Seiten und Grunde.
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Auch die Industrie, die solche Daten bendtigt,
kédnnte etwas positiv Uberraschendes fur un-
sere Patienten tun und sich Uberlegen, was sie
auf der Datenseite fur das Gesundheitssystem
leisten kann. Also, welche Beitrage geleistet
werden konnten in Form von eigenen Daten,
konsentierter Datenformate und Aufwands-
beteiligungen fur eine gemeinsam zu nutzen-
de Dateninfrastruktur. Ich nehme an, dass es
zukunftig zunehmend kommerzielle Angan-
ge zu diesen Themen geben wird — ob es phar-
mazeutische Unternehmen, Diagnostik-Un-
ternehmen oder ganz andere Unternehmen
sind, wie Amazon, Apple und Google, werden
wir sehen. Ich glaube, dass die Annahme, eine
offentliche Datenverarbeitung sei immer gut
und eine private Datenverarbeitung zwangs-
laufig ,bdse”, ein untaugliches Modell fur die
Zukunft ist. Die Fahigkeit und die Erlaubnis,
Gesundheitsdaten zu prozessieren, ist etwas,
bei dem wir hohe qualitative Anforderungen
stellen sollten, wen wir dort einsetzen. Wir
durfen dabei auch den Patienten die Freiheit,
kommerzielle Datenverarbeitungsprodukte in
Anspruch zu nehmen, nicht durch solche Ent-
scheidungen komplett verwehren. Das ware
inhaltlich und wohl auch verfassungsrechtlich
ein vollig falscher Weg.






Zusammenfassung

Zusammenfassung
und Ausblick

Medizin - Wissenschaft
- Daten:

Die sachkundige und lebhafte Expertendiskussion behandel-
te ausfuhrlich die sieben Perspektiven rund um das Thema
.CARE — zwischen Anspruch und Realitat" bei der Versorgung
von Patientiinnen mit seltenen Krankheiten. In der Diskussion
wurde festgehalten, dass sich die Strukturen des Gesundheits-
wesens in den letzten Jahren zwar auch fur die Patientiinnen
mit seltenen Krankheiten weiterentwickelt haben, aber Inkon-
sistenzen in den Prozessen oder Fehlanreize im System Uber-
wiegen, die einer besseren Versorgung von seltenen Krankhei-
ten im Wege stehen.

Dabei stimmten die Expertinnen in den meisten Punkten
bzgl. des Verbesserungsbedarfs Uberein.

Der Zugang zur richtigen Diagnostik ist fur Patientiinnen mit
seltenen Krankheiten essentiell, aber meistens erst nach ei-
ner jahrelangen Odyssee von Erfolg gekront. Eine fruhzeitige,
moglichst prasymptomatische Diagnostik ist entscheidend
fur den Behandlungserfolg — auch wenn noch keine Arznei-
mitteltherapie oder andere Behandlungsoptionen zur Verfu-
gung stehen.

Gerade bei seltenen Krankheiten ist eine kontinuierliche
VerknUpfung von neuen medizinischen Erkenntnissen
mit Patientendaten sinnvoll, da sich das Wissen um neue
Erkrankungen sprunghaft weiterentwickelt. Patientiinnen mit
unklaren Symptomen kénnen sehr viel schneller und genauer
zugeordnet werden. In diesem Zusammenhang muss auch
darUber nachgedacht werden, ob eine frihe Gendiagnostik —
im Sinne einer Disease Interception — Krankheiten verhindern
bzw. deren Symptomatik erfolgreich hinauszogern kann.

Die Nutzung und Auswertung von Forschungs- und Versor-

gungsdaten ist ein wichtiger Baustein, um die digitale Trans-
formation auch fur die seltenen Krankheiten umfassend nut-
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System - Strukturen
- Versorgung:

zen zu kdnnen. Die Patientenzahlen sind haufig so klein, dass
klinische Forschungsvorhaben maglicherweise gar nicht zu-
stande kommen. Hier muss die Einspeisung der Daten aus der
Versorgung in die Forschung und vice versa deutlich schneller
gehen. Die elektronische Patientenakte (ePA) wird nach Mei-
nung der Expertiinnen fur seltene Krankheiten nicht wirklich
hilfreich sein, da die dort gespeicherten Daten fur den bend-
tigten Erkenntnisgewinn nicht ausreichen. Da werden zusatz-
liche Datenmodule benotigt, die teilweise bereits in Projekten
vorbereitet werden.

Unter Einhaltung von Datenschutz und Datensicherheit soll-
ten auch die Kapazitaten der Industrie und privater Datenver-
arbeiter genutzt werden. Diese Einschatzung wird grundsatz-
lich von allen Expertiinnen geteilt, wenn auch die Einbindung
der Industrie nach wie vor kontrovers gesehen wird. Allerdings
trennt weder die DSGVO noch das Bundesverfassungsgericht
zwischen &ffentlicher und privater Datenverarbeitung.

Um die Daten Uberhaupt sinnvoll prozessieren zu kdnnen, ist
es erst einmal notwendig, gemeinsame Standards zu definie-
ren und Qualitatssicherungsmaflnahmen einzufuhren. Damit
wird eine weitere Baustelle im System sichtbar. Die Gestal-
tung eines sinnvollen Datenprozesses, die Finanzierung neu-
er Strukturen und die Uberfihrung von Leistungen in digitale
Angebote kdnnen nicht ohne weiteres aus dem Topf der So-
zialversicherung bestritten werden. Daher bleibt es bei den al-
ten, haufig verkrusteten Strukturen, und die benotigten neuen
Kooperationen und Arbeitsprozesse werden nicht umgesetzt,
weil haufig auch der Wille zur Veranderung fehlt.

Ein gemeinsames Anliegen der Expertiinnen ist eine Verbes-
serung der interdisziplinaren Zusammenarbeit aller Beteilig-
ten im Gesundheitssystem. Der Vergleich mit den Zahnradern,
die nicht ineinandergreifen und daher keinen gemeinsamen
Antrieb erzeugen, beschreibt die grundsatzliche Herausforde-
rung: Es muss neue Anreizstrukturen geben, damit eine neue
vernetzte Versorgung entsteht, von Zentren fur seltene Krank-
heiten gesteuert und wohnortnah vom Hausarzt/-arztin und
Patienten-Lotsen unterstutzt. Entsprechende Projekte wer-
den zurzeit umgesetzt und auch vom Innovationsfonds unter-
stutzt. Diese guten Ansatze, die medizinisch und ékonomisch
sinnvoll und evaluiert sind, scheitern haufig daran, Eingang
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in die Regelversorgung zu finden. Andere Projekte, die ins-
besondere zur Verbesserung der Versorgung seltener Krank-
heiten vom Gesetzgeber ins Leben gerufen werden, wie zum
Beispiel das Modellvorhaben zur Molekulardiagnostik (§64e
SGB V), werden kritisch gesehen, weil sie nicht alle Beteiligten
mit ins Boot holen. Die Gesprachsteilnehmer stimmen darin
Uberein, dass bei allen derartigen Projekten grundsatzlich be-
rucksichtigt werden muss, dass neue Kooperationsformen alle
Prozesse im Gesundheitssystem Uber die Sozialversicherungs-
perspektive hinaus berucksichtigen und verknupfen sollten,
den niedergelassenen, stationaren und universitaren Bereich,
und nicht zuletzt die Pflege, die bei seltenen Krankheiten eine
zunehmend wichtige Rolle spielt. Auch der/die Patient:in und
sein/ihr Umfeld mussen starker als bisher bertcksichtigt wer-
den. Patientenpartizipation darf kein leerer Begriff bleiben. Je
besser der/die Patientiin seine/ihre Erkrankung und Therapie
versteht, desto besser kann er/sie mit seiner/ihrer Krankheit
umgehen und desto besser wird seine/ihnre Lebensqualitat.

Zusammenfassend kann gesagt werden, dass es gerade im Be-
reich der Versorgung seltener Krankheiten viele Herausforde-
rungen gibt. Das Wissen darum, wie diese zu bewaltigen sind,
ist aber grundsatzlich vorhanden und muss jetzt konsequent
umgesetzt werden, sonst wird das deutsche Gesundheitssys-
tem weiter an Leistungsfahigkeit verlieren. Das ist zum einen
eine Aufgabe fur den Gesetzgeber, der die entsprechenden
Wege ebnen muss. Andererseits kann aber auch schon einiges
bewegt werden, wenn Tragheit und Mangel an Anderungswiil-
len von Kreativitat und Experimentierfreude abgelost werden.
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Zusammenfassung

Auf unserer Webseite
finden Sie die Einzel-
gesprache mit den
Expertiinnen und die
Round Table Diskussion
als Video und Podcast.

www.change4rare.com/care

139



140



PATIENT - Selbst-
bestimmung versus
Fremdbestimmung

Insights von Expertiinnen zum Thema
"PATIENT — Selbstbestimmung versus
Fremdbestimmung" in der Versorgung,von
Patientiinnen mit seltenen Krankheiten.

LEXIGN

AstfaZeneca Rare Disease

Eine Initiative der@AleXion Pharma 'Germahy GmbH






Inhalt

PATIENT - Selbstbestimmung versus Fremdbestimmung 144
Patientenorganisation 147
Mirjam Mann: ,Menschen mit Seltenen Erkrankungen brauchen auf ihrem lebenslangen Weg durch das
Gesundheitssystem jemanden, der an ihrer Seite steht, der sie bei all ihren Fragen unterstiutzt und
fur sie kdmpft. Sie brauchen einen Case Manager auf Rezept.”

Patientenpartizipation 153
PD Dr. Jens Ulrich Ruffer: ,Aktuell nutzt das Gesundheitssystem die wichtigste Ressource nicht bzw. nur
ungenugend: die Patient:in."

Patientenvertretung 157
Claas R6hl: ,So wie ich daran glaube, dass Patient:innen in Forschung und Entwicklung eingebunden sein
sollten, glaube ich auch, dass das genauso fur die Gesundheitsversorgung gilt."

Medizinische Wissenschaft 163
Prof. Dr. Andreas Meisel: ,Empowerment braucht am Ende Vertrauen.”

Politik 167
Martina Stamm-Fibich: ,Die Bereitschaft und Fahigkeit der Entscheider, die geduBerten BedUrfnisse

der Patientinnen und Patienten aufzunehmen und einflieBen zu lassen, sind Punkte, die wir in unserem

System dringend fordern und bewegen mussen.”

Community und Digitalisierung 173
Dr. Tobias Gantner: ,Kulturelle Interoperabilitat ist wichtig, damit das, was vom Arzt gesendet wird, beim
Patienten Uberhaupt empfangen wird.”

Recht 177

Prof. Dr. Dr. Christian Dierks: ,Das Gesundheitssystem kann von der Einbindung des Wissens der Patienten

erheblich profitieren und diese Verbesserung dann auch direkt an den Patienten zurtickgeben.”

Zusammenfassung und Ausblick 180

143



PATIENT

PATIENT - Selbstbestimmung versus
Fremdbestimmung

Der Umgang mit Patient:iinnen hat sich in den letzten Jahren grundlegend verandert. Wahrend
noch in der zweiten Halfte des 20. Jahrhunderts ein paternalistischer Umgang mit erkrankten
Menschen Ublich war, hat sich — nicht zuletzt durch die zunehmende Digitalisierung und die
wachsende Bedeutungvon Social Media—die Vorstellung durchgesetzt,dassein:e Patientiinindie
Entscheidungen bezuglich ihrer oder seiner Erkrankung eingebunden werden sollte. Allerdings
istesgerade beiden seltenen Krankheiten schwierig, diese positive Entwicklung umzusetzen. Seit
2010 setzt sich das Nationale AktionsbUndnis fir Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE)
daflur ein, gerade diese Patientiinnen durch Initiativen und Informationen bei der Bewaltigung
ihrer Krankheit zu unterstutzen. Denn die adaguate Behandlung von Patient:innen mit seltenen
Krankheiten ist aufwandig und komplex: Auch wenn es insgesamt in Deutschland vier Millionen
Patient:iinnen sind, also mehr als einer von 30 MitbUrger:innen betroffen ist, sieht eine Arztin oder
ein Arzt in ihrem oder seinem gesamten Berufsleben keine Patientiinnen mit einer bestimmten
seltenen Krankheit. Deshalb stehen Erfahrung und Expertise meist nicht flachendeckend zur
Verflgung, sodass die notwendigen differentialdiagnostischen und therapeutischen Schritte
haufig erst sehr spat in die Wege geleitet werden. Die Patient:iinnen haben dann haufig bereits
einen langen Leidensweg hinter sich. Umso wichtiger ist die Einbeziehung der Patientiinnen
von der Entscheidung Uber den diagnostischen Weg bis zur gemeinsamen Gestaltung der
optimalen Therapie.

In diesem Whitepaper wollen wir untersuchen, wie die Einbindung von Patientiinnen im
Austausch mitdem Behandler-Teamvorangebracht werden kann. Wie kbnnensich Patientiinnen
und ihre Angehdrigen besser vernetzen - sowohl mit ihren Arztiinnen als auch mit anderen
Betroffenen, um einen schnellen und effektiven Zugang zu Informationen zu bekommen und
damit ihre eigene Kompetenz zu erhéhen?

Wo stehen wir in Deutschland beziiglich Partizipation der Patient:innen bei Diagnostik
und Therapie ihrer (seltenen) Erkrankungen auf einer Skala von 0-3 (0 — gar keine
Partizipation / 3 optimale Partizipation)?

Ergebnisse der Befragung vom change4RARE Round Table am 30.03.2022
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0% 20% 40% 60% 80% 100%

0 - gar keine Partizipation 1 2 m3optimale Partizipation
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Was wird gebraucht, um mehr Partizipation der Patient:innen bei Diagnostik und
Therapie ihrer (seltenen) Erkrankungen zu erreichen?

Ergebnisse der Befragung vom change4RARE Round Table am 30.03.2022

Qualitativ hochwertige Informationen fur
die Patienten

Wissenschaftliche Evidenz Uber die
Vorteile der Partizipation

.Patientenpartizipation“in der
medizinischen Ausbildung

Gesetzliche Vorgaben
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Mirjam Mann

Geschaftsfuhrerin der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE) e.V.

Mirjam Mann ist als GeschaftsfUhrerin der ACHSE neben der Leitung der ACHSE-Geschaftsstelle
insbesondere fur Strategie- und Projektentwicklung sowie fur die Netzwerkarbeit und politische
Interessenvertretung des Verbandes zustandig.

®

Geschaftsfuhrerin der
ACHSE seit ihrer Grindung
im Jahr 2004

\4

Bringt Wissen von Betroffe-
nen und eigene langjahrige
Erfahrung im Bereich der
seltenen Erkrankungen in
ein starkes Netzwerk ver-
schiedener Akteure im Ge-
sundheitswesen und in der

Gesellschaft ein

o

Hat in vier Landern studiert,
spricht Niederlandisch,
Englisch, Deutsch und Fran-
zOsisch, war Anwaltin in den
Niederlanden, Deutschland
und New York




Der Allianz Chronischer Sel-
tener Erkrankungen (ACH-
SE) eV, kurzz ACHSE, ist
der Dachverband von und
fur Menschen mit chroni-
schen seltenen Erkrankun-
gen und deren Angehorige
in Deutschland und vertritt
mit seinen mehr als 130 Pa-
tientenorganisationen die
Interessen aller Betroffenen
in Politik und Gesellschaft, in
Medizin,
Forschung national und auf
europaischer Ebene. Die ein-
zige krankheitsubergreifen-
de Anlaufstelle fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen

Wissenschaft und
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in Deutschland berat kosten-
los Betroffene und ihre Ange-
horigen sowie Rat suchende
Arzte und andere Therapeu-
ten. ACHSE vernetzt, setzt
sich fur mehr Forschung und
verlassliche Informationen
ein. ACHSE gibt den Seltenen
eine starke Stimme! Der ge-
meinnutzige Dachverband
wurde in 2004 gegrundet.
Schirmherrin ist seit 2005 Eva
Luise Kdhler. ACHSE ist Mit-
glied in der BAG Selbsthilfe
und EURORDIS - Rare Disea-
ses Europe.
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Die ACHSE fordert bessere Vernetzung auf al-
len Ebenen und leitet daraus drei Kernforde-
rungen ab, die sie mit hoher Prioritat verfolgt:

Mit der Digitalisierung vorankommen.
Dies umfasst die Themen: funktionierende
elektronische Patientenakte, nachhaltige
Registerlandschaft, Telemedizin, Wissens-
management.

Strukturierte Patientenpfade schaffen: Sie
bilden den optimalen Weg durch das Ge-
sundheitswesen, indem sie die nachsten
Schritte, die notwendigen Experten etc. fur
Arzte und fur Patienten transparent und
recherchierbar beschreiben.
~MyCaseManager” anwenden: Der person-
liche Case Manager auf Rezept soll Patien-
ten dabei unterstutzen, die richtige Ver-
sorgung und UnterstUtzung, auf die sie
Anspruch haben, auch tatsachlich zeitnah
zu erhalten. Er leistet Hilfe bei der Antrags-
stellung, recherchiert die Maoglichkeiten,
unterstutzt bei den burokratischen Ablau-
fen.

Mit einer seltenen Erkrankung zu leben be-
deutet, ein Leben lang suchen und kampfen
ZU mussen. Gesucht wird zuerst nach der Di-
agnose, dann nach der besten Behandlung,
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den wirkungsvollsten Hilfs-, Heil- und Arznei-
mitteln, guter Reha und passenden Pflege-
moglichkeiten. Und viel zu oft muss dann ge-
kampft werden, damit die betroffene Person
diese bestmogliche Versorgung tatsachlich
erhalt. Da sich beim Fortschreiten der Erkran-
kungen die Bedarfe andern und manchmal
zusatzliche Erkrankungen hinzukommen,
wiederholt sich das Suchen und Kampfen im-
mer wieder. Es ermudet und zermurbt die Be-
troffenen.

Seltene Erkrankungen sind meist sehr kom-
plizierte Erkrankungen, betreffen haufig meh-
rere Organsysteme und sind meist unheilbar.
FUr eine bessere Versorgung dieser Patienten
bedarf es einer besseren Vernetzung auf allen
Ebenen - sowohl zwischen Zentren und Nie-
derlassungen, der deutschen Arzteschaft und
internationalen Organisationen sowie Versor-
gungseinrichtungen als auch zwischen den
einzelnen arztlichen Disziplinen. Mit der Ein-
fUhrung der ambulant spezialfacharztlichen
Versorgung (ASV) waren enorme Hoffnungen
verbunden, da ein interdisziplinares Arbeiten
gefordert und eine extrabudgetare Vergu-
tung ermaoglicht werden sollten. Doch heute
ist die ASV ein burokratisches ,Monster®, das
Uberhaupt nicht vorankommt. Sie hat das Po-
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tenzial fur die richtige Losung, aber die Kon-
kretisierung der Erkrankungen geht langsam
voran. Es gibt nur wenige Erkrankungen, fur
die die ASV auch praktisch umgesetzt wer-
den kann. Und noch schlimmer: Fur die Er-
krankungen, fur die die ASV angewandt wird,
sind in ganz vielen Fallen keine entsprechen-
den ASV-Teams entstanden. Offenbar sind die
tatsachlichen Rahmenbedingungen fur die
Arzte nicht interessant oder fur die Experten
nicht die richtige Lésung. Deswegen fordert
die ACHSE auch, dass alle Leistungen ent-
sprechend abgerechnet werden konnen und
neue EBM-Ziffern entwickelt werden, die die
Komplexitat seltener Erkrankungen und den
dadurch entstehenden Behandlungsauf-
wand adaquat abbilden.

Mit Blick auf die Zentren sind Qualitatskrite-
rien von extremer Bedeutung, da sie einen
Benchmark bieten. Wer darf sich ,Zentrum fur
seltene Erkrankungen” nennen? Wer darf sa-
gen: ,lch bin darin Experte?*. Doch das gréite
Thema sind fuUr uns im Moment nicht so sehr
die Zentren selbst, die schon auf einem sehr
guten Weg sind, sondern der Weg zum Zen-
trum. Denn der Hausarzt oder Facharzt muss
daflr Sorge tragen, dass Patienten mit einer
seltenen Erkrankung auch im Zentrum an-
kommen. Dafur braucht es entsprechende
Aufklarung. Mit der Griundung und Forderung
des Aktionsbundnisses NAMSE - eines Koor-
dinierungs- und Kommunikationsgremiums
—wurden der Austausch und das Wissensma-
nagement zu seltenen Erkrankungen weiter
gestarkt. Durch den Erfolg dieses BlUndnisses
sind auch Projekte, die Uber den Innovations-
fonds geférdert werden, entstanden. Hierzu
zahlt unter anderem das Projekt ,TRANSLATE-
NAMSE" das die Nutzung der Genomsequen-
zierung im Rahmen der Diagnosemaglichkei-
ten zum Gegenstand hatte.

Im Gegensatz zu haufig auftretenden Erkran-
kungen, bei denen es bereits evidenzbasierte
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Behandlungspfade gibt, liegt die Herausfor-
derung bei seltenen Erkrankungen darin, die
nachsten Diagnose- oder Behandlungsschrit-
te zu bestimmen. Aus diesem Grund und zur
Forderung einer besseren Vernetzung sehen
wir die Entwicklung strukturierter Behand-
lungspfade als besonders relevant, um einer
adaquaten Versorgung von Patienten mit
seltenen Erkrankungen gerecht zu werden.
Neben dem langen Weg, die richtige Diag-
nose sowie eine adaquate Behandlung zu er-
halten, stehen Patienten noch vor weiteren
Herausforderungen. Fragen bezuglich der
sozialen Absicherung, Abklarung relevanter
Anspriche und entsprechende Behodrden-
gange im Zusammenhang mit der zugrun-
deliegenden Erkrankung erhohen die bereits
bestehende Belastung der Patienten weiter.
Aus diesem Grund sollte ein Case Manager
etabliert werden, der den Patienten nicht nur
bei der Abstimmung der einzelnen Behand-
lungsschritte unterstutzt, sondern auch in
burokratischen Angelegenheiten. Patienten
brauchen kontinuierlich aktualisierte und gut
verstandliche Informationen. Die Selbsthilfe
hat eine wesentliche Rolle bei der Informa-
tionsvermittlung. Orphanet ist beispielsweise
eine geeignete Plattform, um Wissen zu poo-
len und Informationen auszutauschen.®

Das Gesundheitswesen ist von der Denke her
aufeinen all-wissenden Arzt eingerichtet, aber
bei Menschen mit seltenen Erkrankungen
brauchen wir ein Team von Experten. Und das
braucht nicht nur das arztliche Wissen, das
braucht auch das Wissen der Selbsthilfe sowie
das der Angehdrigen und der nicht-arztlichen
Berufsgruppen, welches wir besser miteinan-
der verbinden mussen. Wir mussen einander
besser zuhdren, uns mehr fUreinander inter-
essieren und auch die Erkrankungen ganz-
heitlicher betrachten. Der Mensch ist nicht
seine Erkrankung, sondern er will mit seiner
Erkrankung leben, so gut es eben geht.

“Datenbank fur Seltene Krankheiten in der EU: https://www.orpha.net/
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PD Dr. Jens
Ulrich Ruffer

Facharzt fur Innere Medizin

PD Dr. Jens Ulrich RuUffer ist Facharzt fUr Innere Medizin mit Schwerpunkt Hamatologie
und Onkologie, Vorsitzender der Deutschen Fatigue Gesellschaft, Mitglied der Deutschen
Krebsgesellschaft und war viele Jahre Vorstandsmitglied der Arbeitsgemeinschaft fur

Psychoonkologie (PSO).

2002: Grundung des Medien-
produktionsunternehmen
TAKEPART Media + Science
mit dem Unternehmens-
gegenstand der Patienten-

information

®

Fokus Patientenkommu-
nikation, Initiator shared
decision making-Studien in
Norwegen und Schleswig-
Holstein

Koautor des Buches ,Wenn
eine Begegnung alles
verandert — Arztinnen und
Arzte erzdhlen®




Erfolgreiche Therapien brau-
chen aktive Patientinnen!
Patientenpartizipation hat
das klare Ziel, patientenzen-
trierte Medizin Wirklichkeit
werden zu lassen. Patientin-
nen sollen die Moglichkeit
haben, durch Teilhabe mitzu-
bestimmen, welche Behand-
lungen sie bekommen, um
dann auch erfolgreicher be-
handelt werden zu kdnnen.
Ein wichtiger Beitrag, den
die Patientin oder der Patient
leisten kann, ist Adharenz -
die Therapietreue, die durch
shared decision making ge-
starkt wird. Das vom Innova-
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tionsfonds seit 2017 geforder-
te Projekt SHARE TO CARE
setzt erstmalig die Prozesse
von shared decision ma-
king in einem Krankenhaus
der Maximalversorgung,
Universitatsklinikum
Cam-

dem
Schleswig-Holstein,
pus Kiel, vollstandig um. Das
SHARE TO CARE-Programm
unterstutzt Patientiinnen,
Arztiinnen und Pflegekrafte
gemeinsam eine ,Gesund-
heits-Entscheidung” zu tref-
fen, die auf die persdnlichen
BedUrfnisse der Betroffenen

abgestimmt ist.
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Die Frage, was eigentlich Partizipation ist,
lasst sich nicht so einfach beantworten. Dies
zeigt sich auch in Umfragen, in denen neun
von zehn Kollegen angeben, sie hatten eine
100%ige Patientenpartizipation. Doch Unter-
suchungen zeigen, dass eine tatsachliche
Partizipation lediglich bei einem von zehn
Patienten vorliegt. Eine wesentliche Voraus-
setzung fur eine Partizipation liegt in der Ge-
sundheitskompetenz. Wir als Arzte haben die
Aufgabe, die Patienten kompetent zu machen
und durfen nicht voraussetzen, dass diese be-
reits entsprechende Kompetenzen mitbrin-
gen. Ziel ist eine Befahigung der Patienten,
mit uns als Arzten gemeinsam auf Augenho-
he zu sprechen.

Im Rahmen eines seit 2017 laufenden Pilotpro-
jektes in Kiel haben wir erste Ergebnisse, die
zeigen, dass shared decision making (SDM)
und eine Ausbildung der Patienten fur ihre
spezifische Situation funktionieren kann. Wir
haben unser Projekt zur patientenzentrierten
Medizin mit einer Gruppe von Menschen ge-
plant, deren Antrieb es war, Patienten in den
Mittelpunkt des Geschehens zu stellen und
ihnen die Moglichkeit zu geben, mitzubestim-
men, welche Behandlungen sie bekommen.
Mir personlich ist das besonders wichtig, weil
ich glaube, dass wir in diesem Gesundheits-
system die wichtigste Ressource nicht aus-
reichend nutzen. Das ist namlich der Patient
selbst, der zur Behandlung beitragen kann, zur
Adharenz — der Therapietreue. Wir haben im-
mer komplexere Ablaufe und Therapien, und
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wenn wir die Patienten nicht mit einbeziehen,
dann ist das aus meiner Sicht ein katastropha-
ler Fehler und eine grof3e ,SicherheitslUcke*.

In unserem Projekt haben wir uns fur vier
Interventionen zur gemeinsamen Entschei-
dungshilfe entschieden: zwei richten sich an
die Patientiinnen und zwei an das medizini-
sche System, das sich dann wiederum an den
Patienten wendet. Anhand webbasierter Infor-
mations-Container werden dem Patienten im
Vorfeld die zur VerfUgung stehenden Behand-
lungsoptionen mit allen Vor- und Nachteilen
in patientenfreundlicher Sprache zur Verfu-
gung gestellt. Der Patient kann dann seine
Praferenzen abgeben. Als zweite Intervention,
die insbesondere durch Eckart von Hirschhau-
sen mitgetragen wird, wahlten wir die austra-
lische Methode ,Ask me 3. Patienten werden
dabei instruiert, drei Fragen in ihrem Arzt-Pa-
tienten-Gesprach zu stellen, die sie auf ihre
anstehende Entscheidung vorbereiten. Damit
strukturieren sie das Arzt-Patienten-Gesprach
und sind deutlich besser informiert als vor
dem Gesprach. Die drei Fragen lauten: Welche
Optionen habe ich? Welche Vor- und Nachtei-
le gehen mit diesen Optionen einher? Und mit
welcher Wahrscheinlichkeit tritt diese Neben-
wirkung oder dieser Vorteil bei mir persdnlich
ein? DarUber hinaus bieten wir Schulungen
fur Arzte und Pflegepersonal mit dem Fokus
SDM an. Fur das Pflegepersonal wird noch ein
intensivierendes Training bereitgestellt, das
ihre Position als Entscheidungsunterstutzer in
den Fokus ruckt.
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Es gibt etwa 5 bis 6 Krankheitsbilder, die 80%
des Arbeitsalltags eines Arztes ausmachen.
FUr diese Situationen haben wir Entschei-
dungshilfen hergestellt. Diese Interventionen
fUhren am Ende dazu, dass auch Patienten
mit seltenen Erkrankungen davon profitieren
werden: vom Training der Arzte, vom Training
der Decision Coaches und dem Patienten-Fra-
gekatalog. Diese Interventionen sind unab-
hangig von der Erkrankung, aber wesentlich,
da sie eine Haltungsanderung mit sich brin-
gen. Wenn ich den Patienten mit einer selte-
nen Krankheit einbinde, dann kann er genau-
so davon profitieren wie ein Patient mit einer
haufigen Erkrankung.

Da es sich hierbei um ein vom Innovations-
fonds geférdertes Forschungsprojekt handelt,
mussten wir vorab klar definieren, an welchen
Parametern wir messen, ob diese Intervention
funktioniert hat oder nicht. Wir haben eine
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klassische Vorher-Nachher-Untersuchung
durchgefuhrt und jetzt die ersten Ergebnisse
publiziert, die zeigen, dass die Parameter, die
wir anhand von verschiedenen Fragebogen
erhoben haben, tatsachlich die gesteigerte,
wahrgenommene SDM-Qualitat aufweisen.
Die Qualitat hat deutlich zugenommen, und
zwar in dem Maf3e, wie wir das vorab gefordert
hatten. Wenn es sich um geférderte Projekte
aus dem Innovationsfonds handelt, die ein
positives Ergebnis gezeigt haben, dann mus-
sen diese innerhalb von 12 Monaten in die Re-
gelversorgung Ubernommen werden. Dann
muss entschieden werden, ob diese Finanzie-
rung durch die Lander, den Bund, die Renten-
kasse oder die gesetzlichen Krankenkassen
erfolgt.



Claas Rohl

Member of the IMI Scientific
Committee, President NF Kinder

Claas Rohl studierte Publizistik und Kommunikationswissenschaften an der Universitat Wien,
nachdemerdieHohereTechnischelLehranstalt(HTL)furMaschinenbau/Automatisierungstechnik
abgeschlossen hatte. Er grindete den &sterreichischen Verein NF Kinder im Dezember 2013
und baute das erste Osterreichische Neurofibromatose Expertisezentrum in Kooperation mit
der Medizinischen Universitat Wien auf.

@ 2 ®

Aufbau des ersten Board Member des ERN Grunder des Vereins NF
Osterreichischen GENTURIS Engagement in Kinder im Jahr 2013
Neurofibromatose der Dachorganisation NF

Expertisezentrums in Patients United seit 2018

Kooperation mit der

Medizinischen Universitat
Wien




Der Wunsch, mehr Uber eine
bestimmte Erkrankung zu
erfahren, sich mit anderen
Betroffenen auszutauschen,
herauszufinden, was in der
Forschung passiert und wie
man sich konstruktiv ein-
bringen kann, ist haufig die
erste Triebfeder fur die Grun-
dung einer Patientenorgani-
sation. Patientenvertreter:in-
nen spielen eine zunehmend
wichtige Rolle im Manage-
ment von Krankheiten, aber
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auch in der Forschung und
im Zulassungsprozess von
Medikamenten. Dennoch
ist der Einfluss auf politi-
sche Entscheidungen, die
das Gesundheitssystem und
Versorgungs- oder Finanzie-
rungsfragen betreffen, noch
gering. Im Hinblick auf die
seltenen Erkrankungen wird
das Engagement der Pa-
tientenorganisationen umso
wichtiger.
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Die Diagnose meiner Tochter mit Neurofib-
romatose Typ 1 hat mich dazu bewogen, den
Verein NF Kinder zu grunden. In der Zeit, in
der meine Tochter eine Chemotherapie ab-
solvierte und ein neurochirurgischer Eingriff
durchgefuhrt wurde, ist in mir der Wunsch
gewachsen, alles mir Mogliche zu tun, um die
Situation von Menschen mit Neurofibromato-
se zu verbessern. Daraus entstand die Initiati-
ve NF Kinder, um Betroffene zu unterstltzen,
an akkurate Informationen zu gelangen, einen
Austausch zu ermdaglichen sowie einen Uber-
blick Uber die aktuelle Studienlage bzw. For-
schung zu erhalten. Im Rahmen unseres Ver-
eins haben wir den Fokus zu Beginn auf den
Zugang zu Informationen gelegt und einen
solchen Uber unsere Website bereitgestellt.
Des Weiteren haben wir Broschuren fur Be-
troffene und Angehdrige entwickelt und uns
ein Netzwerk mit Experten und Expertinnen
aufgebaut. In Zusammenarbeit mit der Me-
dizinischen Universitat Wien gelang es uns
im Jahr 2018, ein Expertisezentrum fur Kinder
und Jugendliche mit Neurofibromatose auf-
zubauen. Wir betreuen etwa 300 Kinder und
Jugendliche im NF Kinder Expertisezentrum
und haben zwei Tage pro Woche Ambulanz-
dienst. Hierdurch gelang es uns, Wartezeiten
von mitunter zwei bis drei Monaten, die bei
einer vorherigen Betreuung auf onkologi-
schen Ambulanzen entstanden, zu verkUrzen.
Neben einer ,State of the Art“-Versorgung
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bieten wir zudem eine psychosoziale Betreu-
ung an, die eine ganzheitliche Versorgung Be-
troffener unterstutzt. Daneben wurden Aus-,
Weiter- und FortbildungsmaBnahmen eta-
bliert, um junge Nachwuchsmediziner:iinnen,
Forscher:iinnen sowie Psycholog:innen in das
Krankheitsbild NF einzufuhren und eine nach-
haltige Forschungsarbeit zu schaffen. Zuletzt
erweiterten wir unser Versorgungsspektrum
um ein padiatrisches Rehabilitationsangebot,
zusammen mit dem Rehabilitationszentrum
kokon in Niederosterreich.

Ein weiteres Forschungsprojekt lautet ,Fit fur
Schule und Alltag trotz NF 1%, mit dem Ziel, ent-
wicklungspsychologische oder neuropsycho-
logische Testungen bei den von uns betreu-
ten Betroffenen durchzufUhren. Spatestens
im Volksschulalter, wenn es ums Lesenlernen,
Schreiben- oder Rechnenlernen geht, sind
Kinder, die hier Defizite aufweisen, auffallig
und schnell benachteiligt. In Zusammenarbeit
mit der Medizinischen Universitat Wien haben
wir das Forschungsprojekt ,Fit fur Schule und
Alltag trotz NF 1" aufgesetzt. Dieses Projekt ha-
ben wir 2016 gestartet und fortlaufend Daten
erhoben. Einige Teilergebnisse konnten wir
bereits publizieren und auch schon auf inter-
nationalen Kongressen vorstellen. Das Ziel ist
es, Leitlinien zur psychologischen Betreuung
von Kindern und Jugendlichen mit Neurofib-
romatose Typ 1 zu erarbeiten.
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Die Entwicklung klinischer Leitlinien ist ei-
nes der Ziele des Europaischen Referenznetz-
werks. Wir haben 2020 begonnen, Leitlinien far
das Management von NF 1-assoziierten Tumo-
ren zu erarbeiten. Hierzu stellten wir zunachst
ein interdisziplindres Team von Arztinnen,
aber auch Patientenvertreteriinnen zusam-
men, um den Umfang und die Interdiszipli-
naritat entsprechender Leitlinien festzulegen.
Es gibt eine Vielzahl weiterer Symptome, die
orthopadischer Natur sein kdnnen. Etwa 80%
der Betroffenen haben neurokognitive De-
fizite. Deswegen nennen wir Neurofibroma-
tose Typ 1 in der Patienten-Community auch
,die Krankheit mit den tausend Gesichtern®.
Zu Beginn legten wir unseren Fokus der Leit-
linien jedoch ausschlieBlich auf die Tumoren.
Wahrend der Literaturrecherche konnten LU-
cken in der Evidenz aufgezeigt werden, sodass
neben ,Evidence-based Medicine” auf ,Emi-
nence-based” Empfehlungen zuruckgegriffen
werden musste. ,Eminence-based” meint: Wir
als Spezialistinnen haben gute Erfahrungen,
wenn wir diese und jene Strategie anwen-
den. Insgesamt fuhrten wir drei Delphirunden
(Umfragerunden) mit 120 internationalen Ex-
perti:nnen aus verschiedenen Fachdisziplinen
(Onkologie, Radiologie, Chirurgie, Dermato-
logie, Psychologie etc.) durch. Diese Leitlinien
sollen der Fachwelt zeitnah zur VerfUgung ge-
stellt werden. Einige Teilergebnisse konnten
bereits publiziert und auch schon auf interna-
tionalen Kongressen vorgestellt werden.

FUr eine weitere Verbesserung der Versorgung
von Patientiinnen mit seltenen Erkrankungen
setzt sich das Europaische Referenznetzwerk
dafur ein, dass nicht Patient:innen reisen mus-
sen, um Expertiinnen aufsuchen zu kénnen,
sondern dass die Expertise reisen sollte. Das ist
einer der Grundgedanken der Europaischen
Referenznetzwerke. |hr Credo: Teilen, versor-
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gen und heilen. Doch muss die Gesundheits-
politik auch die notwendigen Budgets und
finanziellen Ressourcen bereitstellen, dass
die Strategie, die auf europaischer Ebene ins
Leben gerufen wurde, auch national umge-
setzt wird. In diesem Kontext ist eine gesund-
heitsbkonomische Betrachtung seitens der
Gesundheitspolitik notwendig, um die Aus-
mafe seltener Erkrankungen kostenseitig zu
verstehen und MaBnahmen zu treffen. Etwa
5% der allgemeinen Bevolkerung sind von ei-
ner seltenen Erkrankung betroffen. Das sind
ungefahr 30 Millionen Menschen in Europa.
Gesundheitsokonomische Studien kdnnen
zeigen, auf welche Hohe sich die langfristigen
Kosten bei Untatigkeit, verspateter Diagno-
sen oder zu spat eingeleiteter Interventionen
belaufen. Ein weiterer Handlungsbedarf liegt
darin, die hohe Beanspruchung der Familien
zu erkennen, die oft aufgrund des Reiseauf-
wands, des organisatorischen Aufwands oder
des zusatzlichen Therapieaufwands in eine fi-
nanzielle Belastungssituation kommen, in der
sie UnterstUtzung bendtigen.
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Medizinische
Wissenschaft

Seltene Erkrankungen soll-
ten in Universitatskliniken
und spezialisierten Zentren
von entsprechend ausgebil-
deten Spezialistinnen mit
Erfahrung begutachtet und
behandelt werden - Arztin-
nen, die mit anderen Spezia-
list;innen interdisziplinar zu-
sammenarbeiten, denn viele
seltene Erkrankungen sind
nicht nur einem Fachgebiet
zuzuordnen. Die Patientin-
nen mussen auf diesem Weg
in gegenseitigem Vertrau-
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en und adaquatem Wissen
Uber ihre Krankheit mitge-
nommen werden. Das Know-
how wird dann auf Seiten der
Arzt:iinnen und auf Seiten der
Patientiinnen weiter wach-
sen.
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Spezialisierte Zentren spielen in der Versor-
gung der Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen eine wesentliche Rolle. Der Unterschied
zu herkommlichen Kliniken besteht darin,
dass ein Universitatsklinikum unter anderem
breiter aufgestellt ist und Experten verschie-
dener Disziplinen bereitstellt, die mit seltenen
Erkrankungen vertraut sind. Ziel der Zentren
ist es, diese Experten sowie deren Erfahrungen
und deren Expertise im Umgang mit selte-
nen Erkrankungen zu biindeln und entspre-
chende Untersuchungsverfahren vorzuhalten.
Seltene Erkrankungen kdnnen haufig nicht
sofort einer spezifischen Disziplin zugeordnet
werden, weshalb bereits bei der Diagnosestel-
lung eine interdisziplinare Zusammenarbeit
geboten ist. In der Praxis muss die Diagnos-
tik haufig durch spezialisierte Verfahren er-
ganzt und teilweise wiederholt werden, wenn
die Experten der Meinung sind, dass die bis-
herigen Untersuchungen keine ausreichende
Aussagekraft oder Qualitat haben. Folglich
sind Doppeluntersuchungen in der Diagnos-
tik keine Seltenheit. Doch muss die Frage ge-
stellt werden, ob die Befunde eine Diagnose
erlauben. Die Durchfuhrung entsprechender
Untersuchungen ist relativ einfach, doch eine
kritische Bewertung der Diagnostik im Kon-
text der klinischen Beschwerden der Anam-
nese stellt die eigentliche Aufgabe dar. Hier
muss frihzeitig eine Entscheidung getroffen
werden, ob der Patient Zugang zu spezialisier-
ten Zentren erhalt.

Zu behaupten, jemand kenne alle seltenen
Erkrankungen, ist abwegig. Durch Spezialisie-
rungen wahrend der Ausbildung kann man
sich jedoch auf ein Segment, eine Fachdiszi-
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plin fokussieren. Doch auch innerhalb einer
Fachdisziplin kann nicht gesagt werden, Uber
alle dazu gehdrenden seltenen Erkrankun-
gen Bescheid zu wissen, zumal man immer
wieder auf neue Erkrankungen stoRt. Doch
durch die Zusammenarbeit verschiedener
Fachdisziplinen kénnen Ursachen, Defini-
tionen oder Entscheidungen Uber die Zuord-
nung der Erkrankung in die entsprechende
Erkrankungsgruppe schneller getroffen wer-
den. Kennt man ein Muster einer bestimmten
Erkrankung nicht, gilt es, Recherchen in wis-
senschaftlichen Datenbanken durchzuflUhren
oder sich an Experten vor Ort zu wenden, aus
Deutschland oder aber auch aus anderen Lan-
dern, mit denen man dann versucht weiterzu-
kommen. Eine Aussage daruber, wie schnell
eine entsprechende Diagnose erfolgt, kann
nicht pauschal getroffen werden. Dies hangt
von vielen Parametern, wie der Seltenheit so-
wie der Prasentation der Erkrankung, ab.

Zum Thema Partizipation kann man die Er-
fahrung in der Deutschen Myasthenie Gesell-
schaft als Beispiel anfUhren. In dieser Selbsthil-
fegruppe sind etwa 3.500 Patienten vertreten.
Mit Blick auf Patient Empowerment wird
zunachst vom Arzt ein Umgang mit dem Pa-
tienten gefordert, in dem der Patient im Mit-
telpunkt steht. Hier ist die Haltung des be-
handelnden Arztes entscheidend. Wahrend
der Anamnese folgt eine Interaktion, die den
Patienten spuren lasst, inwieweit der Arzt den
Aussagen des Patienten Glauben und Beach-
tung schenkt. Vertrauen von beiden Seiten ist
fur den weiteren Behandlungsablauf elemen-
tar, denn Empowerment braucht am Ende
Vertrauen. Die meisten Patienten, Betroffe-
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nen oder Angehodrigen kennen sich per Be-
ruf mit der Krankheit nicht aus. Jedoch zeigt
die Erfahrung, dass gerade bei chronischen
Erkrankungen die Patienten die Krankheit
immer besser verstehen und sie auch gegen-
Uber Arzten und Arztinnen vertreten kénnen.
Im Kontext des ,Mitentscheidens des Patien-
ten” kann gesagt werden, dass die meisten
Patienten verstehen wollen, warum man als
Arzt eine Entscheidung so getroffen hat. Die
Aufgabe des Arztes ist es, Zeit zu investieren
und den Patienten Uber die anstehenden Ver-
fahren, sowohl in der Therapie als auch in der
Diagnostik, hinreichend aufzuklaren, was im
Gegensatz zu Notfallsituationen bei chroni-
schen Erkrankungen gut maglich ist.

Vor dem Hintergrund, dass aussagekrafti-
ge Studien zu den Therapeutika bei seltenen
Krankheiten aufgrund der geringen Patien-
tenzahlen wesentlich schwerer umsetzbar
sind bzw. bei singularen Erkrankungen im
klassischen Sinne (Verum vs. Placebo) nicht
machbar sind, stellen Register bei guter Fuh-
rung und einer entsprechenden Qualitatskon-
trolle ein geeignetes Instrument dar, Daten im
Rahmen von Behandlungen zu sammeln. Die
Wertigkeit von Medikamenten sowie von The-
rapien kénnen so erfasst und bewertet wer-
den. Naturlich kénnen durch Register keine
klinischen Studien ersetzt werden. Unser Pro-
blem liegt darin, dass wir mit dem derzeitigen
Vorgehen und dem Standard der klinischen
Phase lIlI-Studien Schwierigkeiten haben, ein
Zulassungsverfahren fur Medikamente fur sel-
tene Erkrankungen zu ermoglichen. Obgleich
N=1 Studien fur singulare Erkrankungen hilf-
reich sein konnen, werden diese fur ein Zu-
lassungsverfahren nicht akzeptiert. In diesem
Kontext sollte z.B. der Basket Trial-Ansatz star-
ker verfolgt werden: Es konnten Therapien auf
einzelne Erkrankungsgruppen mit gleichen
pathophysiologischen Signalkaskaden und
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Mechanismen anstelle bezlglich einzelner Er-
krankungen entwickelt werden. Da eine Ver-
besserung der Lebensqualitat bzw. Aktivitaten
im taglichen Leben in der Regel das Uberge-
ordnete Behandlungsziel darstellt, sollten die-
se im Sinne der PROs als primare Studienend-
punkte definiert werden.

Optimierungspotenzial in Universitatskliniken
im Zusammenhang mit der Versorgung von
Patienten mit seltenen Erkrankungen liegt
in einer weiteren Spezialisierung und darin,
seltene Erkrankungen starker in den Vorder-
grund zu stellen. Hierdurch lassen sich nicht
nur die Diagnostik und Therapie weiterentwi-
ckeln, sondern auch Fortschritte in der perso-
nalisierten Medizin im Allgemeinen mit Be-
deutung fur haufige Erkrankungen erzielen.
Auch wenn dieser Aspekt kontrovers disku-
tiert wird, ist eine gewisse hierarchische Struk-
tur bezuglich der Behandlung seltener Er-
krankungen erforderlich. Es sollten Strukturen
mit entsprechenden Spezialisten fur seltene
Erkrankungen vorgehalten werden, die fur die
Diagnostik und Therapien priorisiert werden.
Doch eine Behandlung dieser Erkrankungen
bedarf entsprechender Ressourcen wie Zeit
und Personal, die in den aktuellen Abrech-
nungskennziffern fUr den ambulanten Sektor
(EBM-Kennziffern) sowie stationaren Sektor
(G-DRGs) nicht ausreichend abgebildet wer-
den.
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Nach der starken finanziellen
und personellen Belastung
der  Sozialsysteme durch
die Pandemie muss das Ge-
sundheitssystem reformiert
werden; dabei kénnen die
digitalen Méglichkeiten, eine
bessere Vernetzung der Zen-
tren, aber auch die enge Ein-
bindung der Patientiinnen
und ihrer Angehorigen so-
wie eine gute Kommunika-
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tion eine wichtige Rolle bei
Patientiinnen mit seltenen
Krankheiten spielen.
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FUr die beginnende Legislaturperiode mus-
sen wir uns einer ganzen Palette an Versor-
gungsthemen widmen. Hierzu gehoren der
Erhalt einer flachendeckenden Versorgung,
der Ausgleich des Stadt-Land-Gefalles und
der Fokus auf die Qualitat in der Versorgung.
Die Patientenzentrierung und -beteiligung
ist fur mich ein wichtiger Punkt sowie eine si-
chere Arzneimittelversorgung. FUr die bereits
jetzt bestehenden Lieferengpassen mussen
schnelle Losungen gefunden werden. Des
Weiteren stehen die Beratung - zentral die Re-
formm der Unabhangigen Patientenberatung
in Deutschland (UPD) - sowie die Patienten-
sicherheit im Krankenhaus im Fokus. Letztere
ist fur mich nach wie vor reformbedurftig, da
dort noch immer keine Fehlerkultur gelebt
wird und wir weiterhin mit dem Problem mul-
tiresistenter Keime konfrontiert sind. Die Star-
kung der Patientenrechte wurde ebenso im
Koalitionsvertrag verankert. Der Schwerpunkt
wird hier auf das medizinische Haftungsrecht
und die Beweislasterleichterung gelegt. Daru-
ber hinaus gehen wir auch nochmal den Pati-
entenentschadigungsfonds an, den wir schon
in der letzten Legislatur vorgesehen hatten.
Zusatzlich wird es eine Reform des G-BA ge-
ben, in der auch die Mitbestimmung der Pa-
tientinnen und Patienten adressiert werden
soll. Neben der Bedarfsplanung sind ebenso
integrierte Versorgungsangebote fur die Pati-
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entinnen und Patienten, aber auch die Finan-
zierung der Krankenhauser Thema.

Handlungsbedarf sehe ich ebenso im Infor-
mationsgefalle zwischen den Experten und
dem Patienten
ist fur mich immer der miindige Patient, der
in die Entscheidungen eingebunden ist. Nur
dann funktioniert Gesundheitskompetenz.
Diese Patientenbeteiligung scheitert aller-
dings bereits in den Gremien. Wir brauchten
sie jedoch, damit wir mehr Partizipation er-
reichen. Auch eine finanzielle sowie personel-
le Starkung der Selbsthilfe steht fur mich auf
der Agenda. Weiterer Verbesserungsbedarf in
der Versorgung seltener Erkrankungen liegtin
der Bereitstellung effektiverer Diagnosestel-
lungen und entsprechender Dokumentation,
die eine bessere Vernetzung zwischen allen
Akteuren ermoglicht. In diesem Kontext sehe
ich Chancen besonders in der elektronischen

im Gesundheitswesen. Ziel

Patientenakte (ePA). Ein Grundproblem, das
einer flachendeckenden, interdisziplinaren
und sektorenubergreifenden Versorgung im
Wege steht, ist die mangelnde Finanzierung
der NAMSE Zentrenstruktur. Die Behandlung
seltener Erkrankungen zeichnet sich durch
geringe Fallzahlen aus, denen jedoch hohe
Kosten fur Personal und Material gegenuber-
stehen. Die bestehenden DRGs und EBM-
Kennziffern konnen die anfallenden Kosten
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oft nicht decken. Daraus resultiert, dass die-
se Art von Erkrankungen wirtschaftlich nicht
rentabel versorgt werden kann. Eine weitere
Ursache der Unterfinanzierung der Zentren
liegt darin, dass eine Mehrheit der Patienten
und Patientinnen ambulant oder in Instituts-
ambulanzen versorgt wird und die Lander ih-
ren Investitionsverpflichtungen bezuglich der
Ambulanzen nicht nachkommen. Die schlep-
pende Entwicklung der ambulant spezialfach-
arztlichen Versorgung (ASV) und die zeitinten-
siven Beratungen im G-BA kommen teilweise
noch erschwerend hinzu.

Folglich muss die Kalkulation der EBM-Kenn-
ziffern dahingehend verandert werden, dass
wirtschaftliche Faktoren einem breiten Roll-
out der ASV-Teams nicht entgegenstehen.
Besondere Aufgaben mussen refinanziert
werden und das Anzeigeverfahren der ASV
vereinheitlicht werden. Gleichzeitig muss der
G-BAschnellerwerden,wenn esum die Ergan-
zung der ASV-Richtlinie geht. Uns steht zwar
ein Instrumentenkasten zur Verflugung, der
aber von uns bzw. von den Landern noch nicht
richtig angewendet wird. Ein Losungsansatz
bezuglich der Finanzierung von Zentren stellt
fUr mich die bereits eingefUhrte Zuschlags-
regelung dar, von der Hochschulambulanzen
bzw. Zentren profitieren kédnnen. Dafur mus-
sen die Zentren jedoch in die Krankenhaus-
planung aufgenommen werden. Das passiert
noch zu wenig. DarUber hinaus brauchen wir
— nach wie vor — eine bessere Vernetzung zwi-
schen den Zentren. HierfUr mussen wir konse-
guent auf digitale Lésungen setzen. Gleiches
gilt fur die sektorenUbergreifende Kommuni-
kation sowie fur eine engmaschigere und bes-
sere Versorgung in landlichen Regionen. Nur
wenn wir digitale Losungen anbieten, kbnnen
Patienten und Patientinnen in die Versorgung
und in das Disease Management starker ein-
gebunden werden.
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Um bestehende wirtschaftliche Fehlanreize
zu verringern, muss die Ambulantisierung vo-
rangetrieben werden. Hybrid-DRGs konnten
Problematiken an den Sektorengrenzen ab-
bauen, DRGCs und EBM-Kennziffern so weiter-
entwickelt werden, dass eine wirtschaftliche
Behandlung in allen Bereichen ermaglicht,
und hohe Behandlungsaufwande abgebildet
und Vorhaltekosten gedeckt werden kénnen.

In Bezug auf Orphan Drugs konnen wir sa-
gen, dass wir in Deutschland eine vielfaltige
und sehr gute Versorgung besitzen. Insbe-
sondere bezluglich der Verfugbarkeit nehmen
wir eine Spitzenreiterrolle ein. Wir haben aber
nach wie vor das Kosten- und Datenproblem
bei den Orphans. Daher mdchte ich, dass wir
eine Orphan-Regelung bekommen, die An-
reize schafft, solche Wirkstoffe weiter zu ad-
ressieren und sowohl die Therapiealternative
als auch neue Wirkstoffentwicklungen bewer-
ten zu konnen. Grundsatzlich glaube ich, dass
wir eine Eindammung der Kostenbelastung
durch die Halbierung/Herabsetzung der 50
Millionen Euro-Grenze bendtigen. Damit da-
durch jedoch die derzeitige gute Versorgung
in Deutschland mit Orphan Drugs nicht nega-
tiv beeinflusst wird, mUssen wir die Industrie
mit einbinden.

Mit Blick auf die Patientenpartizipation bin ich
der festen Uberzeugung, dass wir mit den ge-
setzten Zielen ein gutes Stuck weiterkommen,
wie
dem starkeren Transfer von Wissen zu den
Patientinnen und Patienten und
den zu starkenden Patientenrechten im
G-BA sowie
dem Fokus auf die Versorgungsstrukturen
und
eine auskdmmliche Finanzierung und
einer Begegnung auf Augenhohe inner-
halb des Systems.
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Community und
Digitalisierung

Das Gesundheitswesen steht
mitten in der digitalen Trans-
formation. Daraus ergeben
sich fur alle Akteure besonde-
re Herausforderungen: Wie
kann ich mich als Patientin
Uber meine Symptome oder
die Krankheit informieren
und aktiv zur Behandlung
beitragen? Wie schaffe ich es
als Arztin oder Arzt, eine Pa-
tientin oder einen Patienten
zur Partizipation zu ermu-
tigen und dies gleichzeitig
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nicht als Angriff auf meine
Kompetenz zu verstehen?
Eine Botschaft muss so kom-
muniziert werden, dass sie
beim Patienten und der Pa-
tientin ankommt. Die kultu-
relle Interoperabilitat stellt si-
cher, dass die Patientin oder
der Patient sich inhaltlich
und emotional abgeholt fuhlt
und sich an das halt, was er
mit der Arztin oder dem Arzt
vereinbart hat.
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Neben der digitalen Interoperabilitat muss
auch eine kulturelle Interoperabilitat her-
gestellt werden. Das bedeutet, dass das, was
vom Arzt gesendet wird, beim Patienten auch
ankommen muss. Wenn ich mit Menschen
auf digitalemm Wege kommuniziere, die je-
doch nicht digitalaffin sind oder keine digita-
len Rezeptoren besitzen, dann wird die Bot-
schaft nicht ankommen. Ich muss also in der
Sprache des Patienten kommunizieren, die
er versteht. Dabei geht es nicht nur um die
wortliche Ubersetzung, es geht auch um das
Verwenden kulturell immanenter Bilder von
Krankheit und Gesundheit, also um Patho-
und Salutogenese.

Die Herausforderung ist, in das Narrativ des
Patienten einzutreten und die kulturellen
Perspektiven sowie die Wertevorstellungen
des Patienten zu berulcksichtigen. Wir muUs-
sen verstehen, wie das System, aus dem der
Patient kommt, Krankheit und Gesundheit be-
greift. Es reicht folglich nicht, lateinische oder
griechische Fachbegriffe fur den Patienten
verstandlich zu Ubersetzen, sondern es geht
mehr um Narrative oder Bilder des Systems,
aus dem der Patient kommt. Man kann zum
Beispiel eine Art Datenbank an kulturellem
und interkulturellem Verstandnis anlegen,
was meines Erachtens sehr wertvoll ware, um
Frustrationen auf beiden Seiten zu verhindern.

Es gibt professionelle und auch altere Alumni-
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Netzwerke, aber auch Netzwerke der Fachdis-
ziplinen, in denen sich arztliche Kolleginnen
und Kollegen auf einem Kongress treffen und
beispielsweise Uber ,Medical Mystery Cases,
also seltene Falle austauschen. Das geht bis zu
gemeinsamen Chatrooms, WhatsApp- oder
Twitter-Gruppen, in die medizinische Frage-
stellungen eingespeist werden, die auf dem
klassischen Weg nicht geldst werden kénnen.
Der Trend zeigt, dass sich neue Netzwerke
bilden oder alte Netzwerke verandern. Span-
nend ist aber auf der anderen Seite auch, dass
Patienten immer mehr in Netzwerken den-
ken. Gerade bei seltenen Erkrankungen ist das
wichtig, denn im Netz kann Kontakt zu ande-
ren Betroffenen mit ahnlichen Symptomen
aufgebaut werden und der Patient weif3 nun
»lch bin nicht allein® Eine Bildung von Patien-
tenverbindungen oder -organisationen kann
demnach durch die digitale Welt gefordert
werden.

Wir kommmen durch die digitale Vernetzung
immer mehr in eine Ubiquitat an Wissen. Wir
haben nicht mehr dieses Monopolwissen in
der Medizin, wie wir das frUher hatten. Ich
denke, dass Arztinnen und Arzte gut beraten
sind, das nicht als narzisstische Krankung zu
sehen, wenn sie einem gut ausgebildeten
Patienten gegenubersitzen, sondern dass sie
dies als Partnerschaftsangebot begreifen soll-
ten. So wird es auch zu einer Veranderung des
arztlichen Selbstverstandnisses kommen, hin



Community und Digitalisierung

zum partizipativ agierenden Partner, der den
Patienten auf seinem Weg berat. Aus meiner
Sicht findet digitale Transformation nicht
aufgrund von Vorgaben der Politik statt. Da-
mit eine solche Transformation stattfinden
kann, muss dem Menschen ein Nutzen ent-
stehen. Wenn Menschen aus einer digitalen
Thematik einen direkten Nutzen erzielen,
werden sie dem offener gegenuUberstehen
und auch Daten bereitstellen. Im Kontext
neuer Therapien oder Medikamente konnten
anhand digitaler Netzwerke Praferenzen bzw.
Erwartungen der Patienten bezuglich der
Therapien erfasst werden. Hierzu bedarf es
bereits wahrend der Behandlung eines Chief
Listening Officers — also einer Person, die dem
Patienten zuhort: ,\Was sind die Erwartungen
der Patienten, wenn sie Medikamente einneh-
men oder wenn sie eine Therapie erhalten?
Wollen sie besser oder langer leben? Wollen
sie weniger Nebenwirkungen?*. Die hierdurch
gewonnenen Informationen kdnnen wiede-
rum in die Nutzenbewertung als real world
evidence eingehen. Naturlich brauchen wir
mehr Patientenbeteiligung. Wir mussen Pa-
tienten, Menschen, auch bevor sie krank wer-
den, oder Angehorige von kranken Menschen
in die Lage bringen, zu verstehen, welche Op-
portunitaten bzw. welchen Nutzen beispiels-
weise digitale Transformationsmedien mit
sich bringen. Eine Patienteneinbindung ist
notwendig, um die BedUurfnisse der Patienten
in die Entwicklung von Produkten wie Phar-
maka oder klassischen Medizinprodukten,
aber auch digitalen Anwendungen wie Apps,
Gadgets, Wearables oder weiteren Lifestyle-
Produkten einflieBen zu lassen. Die Patienten-
einbindung ist meines Erachtens etwas, was
wir in Zukunft mehr forcieren sollten. Dazu
mussen die Patienten aber auch sprachfahig
gemacht werden, und hinter dieser Sprachfa-
higkeit steht wieder die Bildung.
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Ich kenne kein Land der GlUckseligen, in dem
gilt: ,Da findet Medizin so statt, wie sie bei-
spielhaft ist." Ich glaube aber, dass wir in Bil-
dung investieren mussen, um diese Partizi-
pation zu erreichen. Wir kommen aus diesem
mechanistischen Kérperbild ,Mein Korper ist
wie ein Auto — wenn irgendwas nicht funktio-
niert,dann bringeich ihnin die Werkstatt, und
dann bekomme ich ein neues Herz oder eine
neue Lunge®. Gleichzeitig ist der Arzt auch
kein Mechaniker, sondern im besten Sinne
ein Begleiter, ein Berater, ein Unterstutzer. Je
mehr das Teil der Bildung wird, desto besser
kédnnen Pravention, aber auch Therapie und
Therapietreue funktionieren.
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Recht

Es gibt zwar unglaublich vie-
le Daten von Patientinnen
mit seltenen Krankheiten im
Gesundheitswesen, sie ste-
hen jedoch nur selten struk-
turiert und gut aufbereitet
fur Forschungszwecke zur
Verflgung. Dies muss sich in
den nachsten Jahren andern,
indem die verteilten Daten
strukturiert und gebundelt
der offentlich oder privat fi-
nanzierten Forschung zu-
ganglich gemacht werden.
Dabei muss auch beach-
tet werden, dass die unter-
schiedlichen gesetzlichen
Vorgaben der EU-Ebene, des
Bundes und der Lander einer
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Forschung oft im Weg ste-
hen. Forschungsvorhaben
fur seltene Krankheiten sind
im Regelfall landerubergrei-
fende Forschungsvorhaben,
weil die Erkrankungen so
selten sind. Hierfur bedarf es
eines EU-weiten Ansatzes zur
Begrundung einer Daten-
schutzplattform, die als ein
Code of Conduct ausgestaltet
werden kann. Die entspre-
chenden Dialoge mussen
weiter vorangetrieben wer-
den.



Recht

GCegenwartig sagt das Sozialgesetzbuch, dass
in der Gesetzlichen Krankenversicherung der
Hausarzt als zentrale Figur die Uber die ver-
schiedenen Sektoren erhobenen Daten kon-
solidieren und bereitstellen muss. Ich glaube,
das ist eine Aufgabe, die so einfach nicht dort
abgeladen werden kann. Schauen wir einmal
auf das Leben eines Konsumenten, eines Bur-
gers und spateren Patienten. Bereits im Mut-
terleib werden erste Daten erhoben, woraufhin
man nach der Geburt einen Versicherungs-
schutz erhalt sowie im weiteren Leben Unter-
suchungen folgen. Kontinuierlich andern sich
die Rahmenbedingungen, die den Patienten
betreffen, wie die Krankenversicherung, der
Leistungstrager, das Behandlungsumfeld und
die familiare Situation. Da der Patient zugleich
derjenige ist, der am meisten Nutzen davon
hat, wenn die Uber ihn erhobenen Daten auch
geblUndelt und strukturiert vorliegen, ist es
sinnvoll und richtig, wenn wir sagen, dass der
Patient starker in die Datenverantwortung
eingebunden werden sollte. Und das ist eine
der wichtigen Rollen des Patienten, die ich
hier sehe, die auch seine Position starken wird
und eine Mitverantwortung begriunden kann
und soll.

Die elektronische Patientenakte (ePA) tragt
zu einem solchen patient engagement bei.
Derzeit ist sie eine Opt-in-Option. Das heif3t,
die Versicherten der Gesetzlichen Krankenver-

178

sicherung mussen selbst entscheiden, ob sie
eine solche ePA haben wollen, und sich aktiv
darum bemuhen, eine solche zu erhalten. Auf-
grund der geringen Nachfrage soll es nun in
eine Opt-out-Option abgeandert werden. Das
heif3t, jeder Patient besitzt eine solche ePA
und es liegt in seiner Verantwortung, ob er
diese dennoch ablehnt. Das konnte der ent-
scheidende Gamechanger fur die Datenverar-
beitung durch die Patienten, fur eine Starkung
dieser Rolle und fur mehr Verantwortung und
damit auch mehr Gestaltungsfreiheit sein. Mit
Blick auf die Ressourcen der Solidargemein-
schaftist es mit einer erwarteten Differenz zwi-
schen Einnahmen und Ausgaben der GKV in
Hohe von 50 Milliarden Euro in 2027 schlecht
bestellt. Die kunftigen Bedarfe der Versicher-
tengemeinschaft zu decken, wird zu einer
der grofBten Herausforderungen der gesetz-
lichen Krankenkassen werden. Daher kdnnte
die Eigenverantwortung der Patienten zu-
nehmend in den Fokus rucken, in dem Sinn:
»Was ist denn nun gerechter?” Die Ressourcen
der Solidargemeinschaft fur low cost phar-
maceuticals bei Patienten mit Diabetes Typ 2
einzusetzen oder bei den Patienten, die einen
angeborenen Enzymmangel haben, den sie
Uberhaupt nicht verantworten konnten? Die
Diskussion, welches Mafl3 an Eigenverantwor-
tung dem Patienten Ubertragen werden soll-
te, werden wir langfristig fUhren mussen. Im
Kontext der Eigenverantwortung ist auch Par-



Recht

tizipation gefordert. Unter Partizipation wird
sowohl eine Mitentscheidung verstanden,
aber auch, dass der Patient als Ressource im
System zur Verfugung steht, um bessere Allo-
kationsentscheidungen treffen zu kénnen. Al-
lerdings ist die Beteiligung von Patienten oder
deren Vertretern an den Entscheidungspro-
zessen durchaus ausbaufahig. Und die Frage
ist, ob wir sie auf versorgungsrelevante Fragen
beschranken sollen oder ob wir sie auch dazu
einsetzen, Patientensouveranitat zu starken
und den Versicherten vom Betroffenen zum
Beteiligten zu machen.

Der G-BA als Beschlussgremium besteht ne-
ben Vertretern der Arzte, Krankenhauser und
Krankenkassen auch aus einer Patientenver-
tretung. Durch die Patientenbeteiligungsver-
ordnung wurden die mafRgeblichen Organisa-
tionen benannt und die Vertreter bestellt. Sie
haben allerdings nur ein Fragerecht und ein
Diskussionsrecht. Wir wissen, dass der G-BA
diese Frage- und Diskussionsrechte der Pati-
entenvertreter und der beiihnen vertretenden
Organisationen sehr ernst nimmt und dass er
fur sich in Anspruch nimmt, keine Aussprache
zu beenden, solange nicht auch der Diskurs
mit den Patienten sichergestellt ist. Aber es
gibt nach wie vor kein Stimmrecht. Und der
Grund dafur ist: Es fehlt an der demokrati-
schen Legitimation dieser Patientenvertreter.
Es ware durchaus vorstellbar, in der Patien-
tenbeteiligungsverordnung zu regeln, welche
Qualifikation ein Patientenvertreter mitbrin-
gen soll. Darauf kénnten sich entsprechend
qualifizierte Burger bewerben. AnschlieBend
kdnnten sie vom Bundestag gewahlt werden,
wodurch eine demokratische Legitimation er-
moglicht wird. Damit der Patient jedoch als
sachkundige Person an relevanten Prozessen
mitwirken kann, bedarf es eines patient emp-
owerment. Es gilt, Kompetenzen zu schaffen,
um die Befahigung einer Partizipation der Pa-

179

tientenvertreter in Entscheidungsprozesse zu
starken. Relevante Voraussetzungen, um an-
dere Entscheidungstrager fur das eigene An-
liegen zu gewinnen, sind:
Systemkompetenz Uber die Funktionswei-
se des Gesundheitssystems
Gesundheits- und Krankheitskompetenz
Betroffenenkompetenz
Verhandlungs- und Kommunikationskom-
petenz

Diese Faktoren sollten im Rahmen des patient
empowerment vermittelt werden, um einen
neuen gestaltenden Partner im System zu
etablieren.



Zusammenfassung

Zusammenfassung
und Ausblick

Die sachkundige und lebhafte Expertendiskussion behandelte
ausfuhrlich die sieben Perspektiven rund um das Thema ,PA-
TIENT - Selbstbestimmung versus Fremdbestimmung* bei der
Versorgung von Patientiinnen mit seltenen Krankheiten. Die
Expertiinnen waren sich einig, dass eine Patientenpartizipa-
tion einen Mehrwert fur die Versorgung von Patientiinnen lie-
fert. Doch mussen diese durch die Leistungstrager auch hierzu
befahigt werden. Eine Einbindung in Entscheidungsprozesse,
gegenseitiges Vertrauen und eine ausfuhrliche Erlauterung
der Vor- und Nachteile bzw. Konsequenzen einer Therapieent-
scheidung machen eine Partizipation erst maglich. Zudem
mussen die Praferenzen und Wunschen der Betroffenen er-
fragt und berUlcksichtigt werden, um die fur die Patientin bzw.
den Patienten optimale Therapie zu identifizieren. Pilotprojek-
te, wie das seit 2017 laufende, vom Innovationsfonds gefdrder-
te Projekt SHARE TO CARE in Kiel, zeigen, dass die spezifische
Fortbildung des medizinischen Personals sowie Bildung des
Patienten bzw. der Patientin ein funktionierendes Shared-De-
cision-Making (SDM) ermoglichen.

Die Digitalisierung kann fur eine starkere Partizipation genutzt
werden, indem den Patientiinnen Wissen gebundelt zur Ver-
flUgung gestellt wird. Netzwerke ermoglichen es der Patientin
und dem Patienten zudem, sich mit anderen Betroffenen aus-
zutauschen. Auch fordern digitale Anwendungen eine bessere
Vernetzung zwischen den einzelnen Leistungserbringern im
Gesundheitswesen und einen Austausch der Expertise. Die
elektronische Patientenakte ist eine solche Anwendung. Sie
ermoglicht es nicht nur dem medizinischen Personal jederzeit
auf Patientendaten zuzugreifen, sondern stellt dem stellt der
Patientin bzw. dem Patienten eine Ubersicht Uber die bisher
gespeicherten Gesundheitsdaten bereit. Diese konnen wie-
derum von der Patientin und dem Patienten kontrolliert und
erganzt werden, wodurch sie starker in die Datengenerierung
sowie -strukturierung eingebunden werden, und ein patient
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engagement unterstutzt wird. Daneben kdnnen ein Ausbau
der Selbsthilfe und die Rolle der Patientenvertreter:iinnen in
Entscheidungsgremien eine Patientenbeteiligung positiv be-
einflussen. Eine Starkung der Patientenrechte ist bereits im
Koalitionsvertrag verankert. Auch soll im Rahmen einer Re-
form des G-BA die Mitbestimmung der Patientiinnen adres-
siert werden.

Im Kontext der Versorgung sehen die Expert:iinnen einen Vor-
teil in einer starkeren Etablierung spezialisierter Zentren so-
wie einer besseren Vernetzung der Zentren. Ziel der Zentren
ist es, Expertiinnen sowie deren Erfahrungen und Expertise im
Umgang mit seltenen Erkrankungen zu bundeln und entspre-
chende Untersuchungsverfahren vorzuhalten. Strukturierte
Patientenpfade schaffen darUber hinaus Transparenz und un-
terstUtzen eine Vernetzung. Der Verein NF Kinder, ein oster-
reichisches Neurofibromatose Expertisezentrum, entwickelte
bereits Leitlinien fur das Management von NF l-assoziierten
Tumoren, die eine interdisziplinare Zusammenarbeit beruck-
sichtigt. Das Zentrum gilt als einer der Vorreiter in diesem Ge-
biet und fokussiert sich auf eine ganzheitliche Betrachtung
des Krankheitsbildes. Optimierungspotential im Kontext der
Versorgung seltener Erkrankungen wird daruber hinaus in ei-
ner besseren Finanzierung der Zentren sowie adaquaten Ver-
gutung gesehen, bei welcher auch Vorhaltekosten und hohere
Zeitaufwande, die seltene Erkrankungen im Vergleich zu an-
deren Erkrankungen mit sich bringen, berucksichtigt werden.
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Selbsthilfeorganisationen un-
terstUtzen Betroffene nicht
nur, indem sie Beratungen
und Informationen bereit-
stellen, sondern auch indem
sie sich fur die Forschungs-
forderung einsetzen sowie
Betroffene im gesundheits-
politischen Umfeld vertreten.
Die Deutsche Gesellschaft fur
Muskelkranke e.V. (DMGQG) ver-
folgt seit 1965 diese Ziele —fur
Patientiinnen mit neuromus-
kularen Erkrankungen.

In  Deutschland sind ca.
100.000 Menschen von unter-
schiedlichen neuromuskula-
ren Erkrankungen betroffen.
Die Mehrheit dieser Muskel-
erkrankungen sind erblich
bedingt und bis heute un-
heilbar. In Form von Projekt-
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forderungen, Forschungssti-
pendien sowie der Vergabe
von Forschungspreisen be-
treibt die DGM Forschungs-
forderung. Ihr steht jahrlich
ein Etat von rund 600.000
Euro hierfUr zur VerfUgung.
Die DGM ist auBerdem ak-
tives und forderndes Mit-
glied des ENMC (European
Neuromuscular Centre), das
internationalen Wissensaus-
tausch und Forschungsko-
operationen fordert.

Seit 2012 gehort auch die Di-
agnosegruppe Myositis der
DGM an. Als Vorsitzende der
Diagnosegruppe gibt Silke
SchlUter nachfolgend Einbli-
cke in die Perspektive der Pa-
tientiinnen.
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Neben dem Einsatz fur die Forschung ist es
ebenso die Aufgabe einer Patientenvertre-
tung, den Patienten und deren Angehorigen
verschiedene UnterstUtzungsangebote be-
reitzustellen. Hierunter fallen Angebote fur
Hilfsmittel, (Sozial-)Beratung,
broschlren, Gesprachskreise oder aber Pa-
tientenfachtage sowie -symposien. Letztere
dienen einem Austausch der Betroffenen und
Angehorigen untereinander. Damit solche
UnterstUtzungsleistungen angeboten wer-
den konnen, werden ausreichend ehrenamt-
liche Mitarbeiter bendtigt. Personalakquise
stellt damit eine Herausforderung dar, denn
eine ehrenamtliche Tatigkeit geht unter an-
derem mit der Opferung von Freizeit einher,
die nicht vergutet wird. Die Deutsche Gesell-
schaft fur Muskelkranke eV. (DGM) zahlt mit
ihren 10.000 Mitgliedern als grof3te Selbsthilfe-
organisation fur Menschen mit neuromusku-
laren Erkrankungen in Deutschland und auch
die Diagnosegruppe Myositis ist bereits auf 351
Mitglieder angewachsen.

Informations-

Die Diagnosegruppe Myositis in der DCM st
mit dem MYOSITIS NETZ assoziiert, das sich
unter anderem zur Aufgabe gemacht hat,
die Forschung im Bereich der entzundlichen
Muskelerkrankungen zu fordern. Beispielswei-
se konnte ein Myositis-Forschungspreis ins Le-
ben gerufen werden, um junge Arzte an das

190

Feld der Myositis heranzufUhren und sie fur
dieses Forschungsfeld zu motivieren. Dieser
Myositis-Nachwuchsforschungspreis wird von
drei Patienten mit Myositis privat gesponsert
und konnte in den letzten funf Jahren verlie-
hen werden. Das MYOSITIS NETZ verfolgt au-
Berdem das Ziel, einheitliche Standards in der
Diagnostik und Behandlung von Patienten mit
Myositis zu etablieren. An der Uberarbeitung
der Myositis-Leitlinien konnte ich als Vertrete-
rin der DGM bereits erfolgreich mitwirken. Zu
den weiteren erfolgreichen Myositis-Projekten
gehoren zum Beispiel ein Erklarvideo Myositis,
der Patientenratgeber, der Flyer Uber Myositis
und eine neue Podcast-Reihe.

Handlungsbedarf besteht weiterhin in der
Einbindung des Patienten in die Forschung.
Haufig werden Patientenvertretungen erst in
spaten Stadien der klinischen Studien hinzu-
gezogen, beispielsweise wenn es um die Pa-
tientenrekrutierung geht. Jedoch sollten die
BedUrfnisse des Patienten von Beginn an be-
rucksichtigt werden und in das Forschungsde-
sign implementiert werden. Denn der Patient
lebt jeden Tag mit seiner Erkrankung, der Pati-
ent ist Experte fUr seine Erkrankung sowie fur
seine eigenen Bedurfnisse, und nur er kann
beurteilen, welche Parameter sowie kurz- und
langfristigen Ziele fur ihn wichtig sind. Damit
eine Studie erfolgreich durchgefuhrt werden
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kann, sind unter anderem folgende Fragen
von Relevanz:
Was ist dem Patienten wichtig?
Worauf legt er besonderen Wert?
Was erwartet der Patient von einer Thera-
pie?
Was sind seine kurzfristigen und langfris-
tigen Ziele?

Wunschenswert ist, dass fur bestimmte Be-
reiche oder Krankheiten ein entsprechender
Fragebogen entwickelt wird, der genannte
Aspekte berlcksichtigt und auf alle anderen
Studien, die in dem entsprechenden Gebiet
durchgefuhrt werden, angewendet werden
kann. Die anhand der Studien gewonnenen
Daten sollten dann in einem Register einge-
pflegt und im Idealfall in ein Ubergeordnetes,
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globales System Ubertragen werden.

Weiterer Handlungsbedarf besteht zudem da-
rin, der Selbsthilfe einen hoheren Stellenwert
beizumessen. Teils wird deren Relevanz von
Arzten nicht geschatzt, weshalb die notwen-
dige UnterstUtzung seitens der Arzte haufig
ausbleibt. Ein weiteres Problem liegt in den
langen Wartezeiten von Patienten mit selte-
nen Krankheiten, weshalb es nicht nur mehr
Pflegepersonal, sondern auch mehr Facharz-
te geben muss, die zusammenarbeiten, um
diese Wartezeiten zu verkUrzen.
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Prof. Dr. Klaus-
Michael Debatin

Arztlicher Direktor der Klinik fur
Kinder- und Jugendmedizin,
Universitatsklinikum Ulm

Prof. Dr. Klaus-Michael Debatin ist Arztlicher Direktor der Kinder- und Jugendmedizin am
Universitatsklinikum Ulm. Zuvor war er Vizeprasident und Dekan der Universitat Ulm sowie
leitender arztlicher Direktor des Universitatsklinikums Ulm. Seit 2015 ist Klaus-Michael Debatin
Vorstandsvorsitzender des Zentrums fur Seltene Erkrankungen (ZSE) am Universitatsklinikum
Ulm.

S 1

Langjahrige Erfahrung in der Stellvertretender Sprecher Mitglied der Nationalen
translationalen Forschung der ausgewahlten Standorte Akademie der

im Bereich Krebserkrankun- des Deutschen Zentrums fur Wissenschaften Leopoldina
gen ,from bench to bedsi- Kinder- und Jugendmedizin

de and vice versa® und bei

angeborenen Stérungen
des Immunsystems und der
Blutbildung




Kinder-und
Jugendmedizin

Derzeit werden etwa 7.000
Erkrankungen als selten ein-
gestuft. Gemeinsam ist die-
sen Erkrankungen, dass sie
meist genetisch  bedingt
sind, chronisch verlaufen und
haufig bereits im Kindesalter
auftreten. 50% der seltenen
Krankheiten betreffen Kinder,
wobei etwa 30% von ihnen
vor dem funften Lebensjahr
versterben. Die Besonderhei-
ten von Kindern und Jugend-
lichen finden in der gesund-
heitlichen Versorgung noch
zUu wenig Beachtung. Aus
diesem Grund etabliert das
Bundesministerium fur Bil-
dung und Forschung (BMBF)
ein standortUbergreifendes
Deutsches Zentrum fur Kin-
der- und Jugendgesundheit
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(DZK3J),
schungsbedingungen fur die
Kinder- und Jugendmedizin
zu schaffen und vorhande-

um optimale For-

ne Expertise besser mitein-
ander zu verknuUpfen. Neben
der Herausforderung einer
optimalen Versorgung selte-
ner Krankheiten bei Kindern
werden Arztinnen haufig
auch mit ethischen Konflik-
ten konfrontiert, wenn es um
die Behandlung nicht-einwil-
ligungsfahiger Patientiinnen
geht. Professor Klaus-Micha-
el Debatin teilt mit uns als
Standortleiter des Deutschen
Zentrums fur Kinder- und Ju-
gendgesundheit in Ulm sei-
ne Expertise in Bezug auf sel-
tene Erkrankungen bei den
Jungsten.



Kinder- und Jugendmedizin

Das Bundesministerium fur Bildung und For-
schung (BMBF) fordert fur den Zeitraum 2021
bis 2022 die Erstellung eines wissenschaft-
lichen Gesamtkonzepts fur den Aufbau des
standortubergreifenden Deutschen Zentrums
fur Kinder- und Jugendgesundheit, Ulm ist ei-
ner der elf Standorte. Es werden unter ande-
rem MafBnahmen zur umfassenden strategi-
schen Analyse des Forschungsfeldes inklusive
nationaler wie internationaler Trends und Ent-
wicklungen geférdert. In diesem Kontext sind
insbesondere personalisierte Medizin und der
Einfluss genetischer Veranderungen bzw. Mu-
tationen auf das Auftreten und gar den Zeit-
punkt der Manifestation bestimmter Krank-
heitsbilder zu sehen. Durch die Fortschritte in
der Genom-Medizin und die sinkenden Preise
fUr Sequenzierungen werden wir in naher Zu-
kunft den Patienten mit unklarer Erkrankung
flachendeckend innerhalb eines Uberschauba-
ren Zeitraums eine genetische Analyse anbie-
ten konnen. DarUber hinaus ermoglicht unser
zunehmendes Verstandnis der Funktions-
weise und der Ablaufe innerhalb von Zellen,
Endotypen zu definieren, deren Profil wir in
experimentellen Systemen wiederfinden und
auf diesen Erkenntnissen neue Medikamente
entwickeln oder bekannte neu positionieren
kdnnen. Die Typisierung von Erkrankungen
auf molekularer Ebene und die Identifikation
entsprechender Marker ermoglichen es uns,
zielgerichtete Therapien zu entwickeln und so
beispielsweise in Studien individualisiert fur
jeden Patienten die beste Behandlung anzu-
bieten.
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Die Notwendigkeit eines Zentrums mit dem
Schwerpunkt auf Kinder und Jugendliche liegt
in verschiedenen Aspekten begrundet. Bisher
wurde noch zu wenig Forschung getatigt, die
sich aufdie Besonderheiten der Kinder und Ju-
gendlichen fokussiert und diese insbesondere
im Entwicklungskontext beleuchtet. Darunter
fallt beispielsweise die richtige Dosierung von
Medikamenten bei Kindern und Jugendlichen
— hier wird sich meist auf eine Formel bezo-
gen, die das Gewicht berucksichtigt. Mit Blick
auf seltene Erkrankungen, von denen 20-30%
unserer Patienten betroffen sind, ist daruber
hinaus festzuhalten, dass einige dieser Erkran-
kungen bei Erwachsenen nicht auftreten, da
die Patienten das Erwachsenenalter aufgrund
der Schwere der Erkrankung nicht erreichen.
Hierunter fallen insbesondere Stoffwechsel-
stérungen bzw. Stoffwechseldefekte. Die Ver-
besserung der Diagnostik dieser Krankheits-
bilder gilt als einer der Schwerpunkte des
Zentrums fur Kinder- und Jugendgesund-
heit. Daneben konzentrieren wir uns hier am
Standort Ulm aber auch auf Erkrankungen
des Immunsystems. Die Pravalenz bei diesen
Erkrankungen ist extrem niedrig — lediglich
ein bis zwei Patienten sind in Deutschland be-
troffen. Die Herausforderung hierbei ist also
die Seltenheit der Seltenen. Damit verbunden
ist die Schwierigkeit, Expertenwissen fur die-
se Erkrankungen zu generieren, sich entspre-
chend in Arbeitsgruppen zusammenzuschlie-
Ben und Patientenkohorten mit ahnlichem
Erkrankungsbild zu bilden, um die Ursache
auf genetischer oder funktionaler Ebene zu
identifizieren. Aus diesem Grund kommen
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den Registern und der Zusammenarbeit ver-
schiedener Experten eine hohe Bedeutung zu,
um Erfolge wie in der padiatrischen Onkologie
(z.B. Leukamie) zu erzielen. Das standortuber-
greifende Zentrum ist ein Schritt in die richti-
ge Richtung, um Expertenwissen zu bundeln
und spezifische Entwicklungsaspekte zu be-
rucksichtigen.

Eine Besonderheit der Padiatrie liegt in der
Behandlung nicht-einwilligungsfahiger Pa-
tienten. Entsprechend bedarf eine Behand-
lung/Therapie oder die Teilnahme an einer
klinischen Studie der Einwilligung der Eltern.
Verweigern Eltern jedoch eine Therapie und
besteht eine ausreichende Heilungschan-
ce, so lasst sich die Behandlung gerichtlich
durchsetzen, denn jedes Kind hat das Recht
auf eine Behandlung - notfalls gegen den Wil-
len der Eltern. Allerdings mussen wir als be-
handelnde Arzte beachten, dass gewisse Maf3-
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nahmen nicht durchfuhrbar sind und auch
der Behandlungserfolg schwindet, wenn das
Familiensetting durch einschneidende Maf3-
nahmen Uber lange Zeit beeintrachtigt wird.
Dieser Konflikt muss sorgfaltig abgewogen
werden.

In diesem Kontext mussen neue Finanzie-
rungswege gefunden werden, die den erheb-
lichen Beratungsaufwand, der mit Kindern
und deren Familien verbunden ist, zu decken.
Ebenso besteht Optimierungspotential, wenn
es um die Forschungsforderung im Bereich
seltener Erkrankungen geht. Es gibt zwar be-
reits Incentives fur Pharmaunternehmen, da-
mit sie im Bereich der Orphan Drugs forschen,
wie beispielsweise die Marktexklusivitat, den-
noch kénnen die wirtschaftlichen Herausfor-
derungen dadurch nicht ganzlich aufgewo-
gen werden.



Prof. Dr.
Hermann Haller

Prasident MDIBL

AG-Leiter Klinik fur Nieren- und
Hochdruckerkrankungen an der
Medizinischen Hochschule Hannover

Prof. Dr. Hermann Haller ist Prasident des Mount Desert Island Biological Laboratory in
Bar Harbor, Maine, USA. Er leitet auBerdem eine Arbeitsgruppe in der Klinik fur Nieren- und
Hochdruckerkrankungen an der Medizinischen Hochschule Hannover. Seine Schwerpunkte
liegen auf dem GCebiet der Mikrozirkulation, Nierenerkrankungen, Hypertonie und
Nierenregeneration. Er hat sowohl in Deutschland als auch in China Studienzentren aufgebaut
und leitet diese bis heute.

® E %

Drei erfolgreiche 418 Publikationen in peer- 30 Jahre Erfahrung als
Firmengridndungen und reviewed Journals praktizierender Arzt
sechs weltweit angemeldete

Patente




Studien & klinische
Forschung

Durch politische Malnah-

men und Anreizsysteme
konnte die Forschung im
Bereich der seltenen Krank-
heiten geférdert werden:
Aufgrund der Maoglichkeit,
Arzneimittel in dem Bereich
Krankheiten

leichter einzufUhren als zuvor,

der seltenen

hat auch die Begeisterung
fur die klinische Forschung
in diesem Bereich zugenom-
men. Zudem ermadglichen
neue methodische Ansat-
ze eine bessere Analyse von
Patientenmaterial, um bei-
spielsweise anhand von Ce-
nomsequenzierungen ge-
netische Veranderungen zu
identifizieren, die fur Erkran-
kungen verantwortlich sind.
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Auch neue Erkenntnisse im
Rahmen der
gen von Stammzellen und

Untersuchun-

Organoiden schaffen einen
Mehrwert in der Versorgung
seltener Erkrankungen. Doch
insbesondere  junge
scheriinnen an den Universi-

For-

taten brauchen langfristige
Anreize, damit sie sich dauer-
haft in diesem Bereich enga-
gieren.

Fur Professor Hermann Hal-
ler und sein Team steht die
Translation der Erkenntnisse
in die klinische Medizin fur
ein besseres Verstandnis der
Entstehung von Krankheiten
und deren gezielte molekula-
re Therapie im Vordergrund.
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Das Gebiet der seltenen Erkrankungen galt
vor einigen Jahren noch als Orchideenfach,
mit dem sich nur wenige Forscherinnen und
Forscher beschaftigt haben. Doch aufgrund
verschiedener Initiativen hinsichtlich der Er-
forschung seltener Erkrankungen gab es in
den letzten Jahren positive Entwicklungen.
Insbesondere wurden die Erforschung, Ent-
wicklung und Zulassung von Orphan Drugs
erleichtert, wodurch die Begeisterung, sich in
diesem Fach zu betatigen, zugenommen hat.

Die Besonderheiten des Seltenen liegen auf
verschiedenen Ebenen begrindet. Zunachst
stellen seltene Erkrankungen eine klinische
Herausforderung dar. Die patientenorientier-
te klinische Untersuchung wird ins Zentrum
gestellt, wodurch aber auch im Bereich der
Diagnostik neue Methoden entwickelt wer-
den mussen, um differenzialdiagnostisch vor-
gehen zu konnen. Dort werden kunftig kinst-
liche Intelligenz und deren Kommunikation
mit Informationssystemen eine enorme Rolle
spielen. Die fortschrittlichen Entwicklungen
in der humanen Genetik bringen innovative
analytische Methoden hervor, wie beispiels-
weise eine gezielte molekularpathologische
Untersuchung von Biopsien oder anderem
Patientenmaterial. Auch stehen organoide
Zellmodelle im Fokus der Forschung. Sobald
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Erkrankungen genetisch definiert werden
kdnnen, folgen in der Regel Tiermodelle, um
RuckschlUsse auf die molekulare Pathoge-
nese menschlicher Erkrankungen zu ziehen.
Doch Tierversuche stehen immer starker in
Kritik, weshalb der Trend in die Richtung geht,
weniger Tiermodelle durchzufuhren. In die-
sem Kontext gewinnt die Forschung an Orga-
noiden an Bedeutung, da hier zum einen auf
Tierversuche verzichtet und zum anderen der
humane Phanotyp im Vergleich zu Tiermo-
dellen besser abgebildet werden kann. Diese
innovativen Verfahren sind notwendig, um die
Komplexitat der seltenen Erkrankungen ad-
aquat abzubilden. Doch bedarf es politischer
MaBBnahmen in Form von finanziellen For-
derungen, damit diese innovativen Ansatze
in der universitaren bzw. akademischen For-
schung angewendet werden konnen. Insge-
samt muss es fur die Forscherinnen und For-
scher deutlich werden, dass es sich bei allen
MaBnahmen um langfristige Initiativen han-
delt und es sich fur sie lohnt, sich in das Fach-
gebiet der Seltenen einzuarbeiten.

Ein weiterer Ansatzpunk, um die Erforschung
seltener Erkrankungen voranzutreiben, liegt
in der Medizinerausbildung. In diesem Zusam-
menhang ist es wichtig, die Notwendigkeit
einer sorgfaltigen Anamnese bei seltenen Er-
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krankungen herauszustellen und auf die M6g-
lichkeit genetischer Analysen hinzuweisen.
Dabei spielen wiederum die Differenzialdia-
gnostik sowie der Einsatz von Kunstlicher In-
telligenz (Kl) eine wesentliche Rolle. Durch die
Entwicklung neuer Therapiestrategien wer-
den auch die Erkrankungen fur Forscherinnen
und Forscher interessanter. Teils kdnnen Er-
kenntnisse bestimmter therapeutischer An-
satze auf mehrere Krankheitsbereiche ange-
wendet und so das therapeutische Spektrum
erweitert werden. Im Kontext der Pharmako-
logie mussen wir aufgrund der steigenden
Anzahl verfugbarer innovativer Arzneimittel,
wie beispielsweise Inhibitoren, verstarkt die
komplexen Zusammenhange lehren.

Des Weiteren besteht Optimierungspotenzial
in der Einbindung von Patienten in die klini-

sche Forschung. Gerade bei seltenen Erkran-
kungen ist es von erheblicher Bedeutung,
wenn sich Patienten zusammenschlie3en und
aus der Kommunikation zwischen Patienten-
organisationen und der klinischen Forschung
sowie Grundlagenforschung neue Ansatze
entwickelt werden kénnen.

Zudem bendtigen wir nicht nur eine staatliche,
sondern auch eine private Forschungsforde-
rung, um Entwicklungen rascher vorantreiben
zu kénnen. SchlieBlich sind Anreizsysteme far
die Entwicklung innovativer diagnostischer
Ansatze bzw. Verfahren sowie neuer Medika-
mente notwendig. Haufig besteht Skepsis,
sich auf neue Gebiete bzw. Erkrankungen
einzulassen und es werden Me-Too Prapara-
te entwickelt, die die Gesundheitsversorgung
jedoch nicht voranbringen.




Prof. Dr.
Thomas Klopstock

Neurologe am Friedrich-Baur-Institut
an der Neurologischen Klinik, LMU
Klinikum, Ludwig-Maximilians-
Universitat MUnchen

Prof. Dr. Thomas Klopstock ist Facharzt fur Neurologie und Oberarzt am Friedrich-Baur-Institut
an der Neurologischen Klinik der Ludwig-Maximilians-Universitat in Munchen. Er ist Mitglied
des Leitungsgremiums am MUnchner Zentrum fur seltene Erkrankungen des LMU Klinikums
und Studienleiter am Standort MUnchen fur die DZNE-Netzwerke zu hereditaren spastischen
Spinalparalysen und hereditaren Ataxien. Zusammen mit anderen Mitochondrien-Expertinnen
und -Experten grundete Thomas Klopstock das Deutsche Netzwerk fur mitochondriale
Erkrankungen (mitoNET).

@ H

Sprecher des Deutschen Autor von mehr als 300 Beteiligung an zahlreichen
Netzwerks fur mitochondriale  wissenschaftlichen Publika- Therapiestudien als Investigator
Erkrankungen (mitoNET) und  tionen bzw. Principal Investigator

des internationalen Netzwerk-

projekts Treat Iron-Related

Childhood-Onset Neuro-
degeneration (TIRCON) zur
Krankheitsgruppe ,Neuro-
degeneration with Brain Iron
Accumulation” (NBIA)




Seit 2003 fordert das Bun-
desministerium fur Bildung
und Forschung (BMBF) die
Etablierung
len Netzwerken in Form von
Forschungsverbuinden, die
sich auf seltene Erkrankun-
gen spezialisieren. Ziel ist
dabei, Kapazitaten in der For-
schung und der Versorgung
zusammenzufuhren, um die
Patientenversorgung durch
eine spezifische Diagnostik
und optimalen Informations-
transfer zu verbessern. Das

von nationa-

Deutsche Netzwerk fur mi-
tochondriale Erkrankungen
(MitoNET,
org)
elf vom BMBF geforderten
Forschungsverbunden. Die
Schwerpunkte des
schungsverbundes liegen in
der Erfassung betroffener Pa-
tientiinnen in einem Regis-
ter und in einer Studie zum

WWW.MitoNET.

ist einer der derzeit

For-

naturlichen Verlauf, in der
Identifikation neuer Gende-
fekte, die zu mitochondria-

len Erkrankungen beitragen,
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in der Erforschung von the-
rapeutischen Ansatzen und
der Vorbereitung von Thera-
pie-Studien sowie in der all-
gemeinen Verbesserung der
Versorgung betroffener Pa-
tientiinnen.

Professor Thomas Klopstock
ist nicht nur der Koordina-
tor des mitoNET, sondern
leitet zudem die Koordinie-
rungsstelle des Sprecher-
rats (,Research for Rare")
aller BMBF-geforderten For-
schungsverbunde. Er gibt
Aufschluss daruber, welche
Besonderheiten
der ,Seltenheit”
ter Krankheiten fur die For-

sich aus
bestimm-

schung und besonders fur
die Translation ergeben. Sein
wissenschaftliches Hauptziel
ist es, Beitrage zur Verbesse-
rung von Diagnostik, Thera-
pie und Versorgung neuro-
genetischer Erkrankungen,
insbesondere der mitochon-
drialen  Erkrankungen, zu
leisten.
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Unsere Forschungsgruppe verfolgt den An-
satz einer translationalen Forschung, was als
Ubersetzung der Erkenntnisse aus der Grund-
lagenforschung in klinisch anwendbares Wis-
sen definiert werden kann. Unser Ansporn ist
es daruber hinaus, diese Erkenntnisse aus der
Forschung auch in einen Nutzen fur die be-
troffenen Patienten zu Ubersetzen.

In diesem Kontext spielen Forschungsverbin-
de eine wesentliche Rolle. Das BMBF fordert
seit 2003 Verbunde, die sich den rund 8.000"
seltenen Erkrankungen widmen. Arzte und
Wissenschaftler arbeiten hier in Konsortien
zusammen, um Diagnostik und Therapie vo-
ranzubringen. Derzeit befinden sich elf von
diesen VerbuUnden in der aktiven Férderung.
Wie aus den zahlreichen Publikationen der
VerbUnde zu erkennen ist, haben diese Uber
die letzten Jahre wesentliche Beitrage und
neue Erkenntnisse in der Grundlagen- und in
der Therapieforschung geliefert. Mit moderns-
ten Sequenziertechnologien und weiteren
innovativen Methoden wurden wichtige Er-
gebnisse unter anderem zu genetischen und
molekularen Ursachen seltener Erkrankungen
erzielt, wodurch sich diese VerbUnde wesent-
lich an der Entwicklung der personalisierten
Medizin beteiligen. In der Diagnostik geht

die Tendenz immer starker in Richtung ,Ge-
netics first". Dieser Trend wird begunstigt, da
die Kosten der Exom- bzw. Genom-Sequenzie-
rung mit dem technischen Fortschritt immer
weiter sinken.

Eine wichtige Rolle bei all diesen Verbunden
spielen die Patientenregister. Anhand dieser
kdnnen wir eine ausreichend grofBe Zahl an
Patientendaten generieren, um Fortschrit-
te zu erzielen. Von einzelnen Patienten lasst
sich relativ wenig ableiten, vor allem bei der
grofRen Heterogenitat der Erkrankungen. Be-
trachtet man jedoch eine gréfRere Anzahl an
Personen, so kdnnen wir Muster erkennen, die
fur die Forschung relevant sind.

Ein Beispiel fur die erfolgreiche Zusammen-
arbeit in Form eines Forschungsverbundes ist
das von uns gegrundete mitoNET. Deutsch-
landweit arbeiten hier sieben neurologische
Universitatskliniken und zehn Kinderkliniken
zusammen. Anhand innovativer Verfahren, wie
den neuen Sequenzierungstechniken, konn-
ten im Rahmen dieses Forschungsverbundes
mehr als 50 neue Gene, die ursachlich fur mi-
tochondriale Erkrankungen sind, entdeckt
werden. Teils kann durch die Identifikation von
Cendefekten eine unmittelbare therapeuti-

Es wird davon ausgegangen, dass es insgesamt etwa 6.000 bis 8.000 unterschiedliche seltene Erkrankungen gibt. In Abhangigkeit der verwendeten Quelle

kénnen daher die Zahlen in vorliegendem Whitepaper voneinander abweichen.
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sche Konsequenz abgeleitet werden, weshalb
die Forschung und die Therapie immer weiter
zusammenrucken. Das im Rahmen des mit-
oNET aufgebaute deutsche Register umfasst
derzeit knapp 2.000 eingeschlossene Patien-
ten. Da Patienten zu jahrlichen Follow-up-Vi-
siten eingeladen werden, kann der naturliche
Verlauf der Erkrankung Uber die Jahre erfasst
werden — es handelt sich hierbei um eine Na-
tural History-Studie.

Um noch mehr Patienten mit den gleichen
Methoden zu erfassen und damit die For-
schung zu verbessern, haben wir zuletzt un-
ser nationales mitoNET-Register im Rahmen
unseres EU-geforderten Projekts GENOMIT zu
einem globalen Register ausgeweitet. Die Pa-
tienten aus Deutschland und aus ltalien sind
bereits in das globale Register aufgenommen.
Damit ein solcher Zusammenschluss ermég-
licht werden kann, mussen Registerfragen
harmonisiert, Datenschutzfragen geklart und
entsprechende Softwareldésungen gefunden
werden, um gemeinsam Daten zu erfassen
und austauschen zu kdédnnen. Um eine Ver-
stetigung nach Auslaufen der EU-Forderung
zu gewahrleisten, zahlen die teilnehmenden
Lander einen Beitrag, der aber weit unter den
Ausgaben, die ein Land fur ein eigenes Regis-
ter aufwenden musste, liegen. Entsprechend
attraktiv ist das Angebot einer Beteiligung
und es sind bereits zahlreiche Bewerbungen
von Landern bei uns eingegangen, die sich
diesem globalen Register anschlielBen moch-
ten.

Doch stehen diese Verbunde auch vor Her-
ausforderungen. Darunter fallt die unsichere
Finanzierungssituation. Vom Bundesministe-
rium werden die Verbunde jeweils in Drei-Jah-
res-Rhythmen unterstutzt, die Foérderungs-
hochstdauer belauft sich insgesamt auf neun
Jahre. Nach Auslaufen der BMBF-Forderung
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fehlt es jedoch an einer Verstetigung vieler
Aufgabenbereiche, unter anderem der Regis-
ter. Diese Research for Rare-Koordinierungs-
stelle, die ich leiten darf, versucht alle Verbun-
de bei Querschnitt-Themen inhaltlich und
organisatorisch zu unterstutzen. Wir haben
regelmagiige Netzwerktreffen, um uns unter-
einander auszutauschen und Synergieeffekte
zU nutzen.

Daruber hinaus werden in Deutschland zwar
sowohl in der Grundlagenforschung als auch
in der klinischen Forschung vielversprechen-
de Therapieoptionen entwickelt, aber auf-
grund mangelnder Finanzierung und Uber-
bordender burokratischer Hemmnisse nicht
in akademischen Studien, den Investigator Ini-
tiated Trials (lITs), weiter untersucht. Das fuhrt
dazu, dass die Bereitschaft zur Durchfuhrung
von solchen IITs immer weiter abnimmt und
Studien hauptsachlich in Kooperation mit der
Pharmaindustrie durchgefuhrt werden, mit
allen Vor- und Nachteilen. Es gibt Projekte, die
fur die Pharmaindustrie aufgrund okonomi-
scher Aspekte weniger relevant sind, wie bei-
spielsweise bei sehr niedriger Pravalenz oder
bei fehlender Patentierbarkeit. Damit auch
Erkrankungen erforscht werden, bei denen
einer dieser Falle zutrifft, ist ein Uberarbeiten
der Infrastruktur fur die Durchfuhrung akade-
misch geplanter Studien notwendig, indem
administrative Vorgange vereinfacht wer-
den, wie Ethik- und Datenschutzaspekte, und
akademische Studien finanziell etwa so aus-
gestattet werden wie Industriestudien. Zum
Ausgleich der aufzuwendenden finanziellen
Mittel konnten mittelfristig auch Einnahmen
generiert werden durch entsprechende Ver-
wertung der Nutzungsrechte im Lande. So
kédnnten Produkte an deutschen Universita-
ten entwickelt und eine Start-Up-Kultur wie in
den USA aufgebaut werden.
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Sequenzierung

Bestimmung der Basenreihenfolge in DNA oder RNA, um die Erbinformation zu ent-
schlUsseln. Auch bei der Ermittlung der Aminosaurenabfolge in einem Protein spricht
man von Sequenzierung.

Quelle: Helmholtz Zentrum fur Infektionsforschung, Sequenzierung, https:/mwww.helmholtz-hzi.de/de/wissen/glossar/entry/sequenzierung/. Zu-

letzt gedffnet: Juli 2022.
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Christiane Denzel ist Head of Country Operations bei Alexion Pharma Deutschland. Nach ihrem
Abschlussals Medizinische Dokumentarin (Clinical Studies Expert) im Jahr1996 an der Universitat
Ulm sammelte sie erste Berufserfahrungen in der klinischen Forschung als (Principal) Clinical
Research Associate, erst bei Bencard Allergie GmbH und dann bei ICON Clinical Research. Seit
2004 arbeitet sie in Management Funktionen im Bereich der seltenen Erkrankungen.
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> 20 Jahre Erfahrung in 15 Jahre internationale Leitet den Change Prozess

Clinical Research Erfahrung in der klinischen von einem CRO Modell zu
Forschung an seltenen einem Inhouse Modell fur
Krankheiten Alexion Deutschland




Die Erforschung von Thera-
pien zur Behandlung von sel-
tenen Krankheiten ist kom-
plex herausfordernd,
besonders da die Zahl der
Patientiinnen, die von einer
moglichen Therapie profitie-
ren, relativ klein ist. Dennoch
gibtes Unternehmen, die sich
dieser Aufgabe annehmen.
Das Orphan Designation Pro-
gramme der EU (Europaische

und

Verordnung Uber Arzneimit-
tel fur Seltene Erkrankungen
(EG) Nr. 141/2000) aus dem
Jahr 2000 unterstutzt seither
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Arzneimittelhersteller

Pharmaunternehmen durch
verschiedene Incentives, wie
reduzierter Zulassungsge-
bUhren sowie einer 10-jahri-
gen Marktexklusivitat, bei der
Entwicklung von Therapien
gegen seltene Krankheiten.

Christiane Denzel gibt uns
einen Einblick in die positi-
ven Entwicklungen, die Er-
folgsfaktoren sowie die un-
ausgeschopften Potenziale
fUr Arzneimittelhersteller in
der Entwicklung von Orphan
Drugs.



Arzneimittelhersteller

Durch die Initiativen zur Forschungsforderung
seltener Erkrankungen, wie beispielsweise die
Orphan Drug Verordnung der EU, die niedri-
gere Zulassungsgebuhren veranschlagt und
auch eine Marktexklusivitat zulasst, konnten
wir bereits positive Entwicklungen verzeich-
nen. So ist die Anzahl der Medikamente bei
seltenen Erkrankungen gestiegen. Es konn-
ten insgesamt 200 Orphan Drugs genehmigt
werden, wohingegen es vor dem Jahr 2000
lediglich fUunf waren. DarUber hinaus werden
Expertiinnen starker in den Entwicklungspro-
zess von Orphan Drugs einbezogen, wodurch
bereits zu Beginn des Entwicklungsprozesses
notwendige Informationen gesammelt und in
einem Advisory Board validiert werden kdn-
nen. Doch nicht nur die Expertiinnen, sondern
auch die Patientiinnen werden starker in die
Forschung einbezogen. Patientenvereinigun-
gen sind bei uns in der Prozessentwicklung
bereits eingebunden, um Protokolle entspre-
chend den Patientenbedurfnissen auszu-
richten. Und zuletzt kdnnen wir beobachten,
dass verschiedene pharmazeutische Unter-
nehmen, die sich auf die gleiche Indikation
fokussieren, starker zusammenarbeiten, mit
dem Ziel, fur die Patientiinnen einen grof3t-

moglichen Datensatz zu konsolidieren. In
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diesem Zusammenhang konnen zudem Sy-
nergieeffekte genutzt und die Kosten fur die
Forschung gesenkt werden.

Doch mit Blick auf die Durchfuhrung klini-
scher Studien bei Orphan Drugs stehen wir als
Pharmaunternehmen haufig vor Herausforde-
rungen. Zum einen mussen wir fur unsere Kkli-
nischen Studien eine ausreichende Anzahl an
Studienteilnehmern erreichen. Aufgrund der
Seltenheit dieser Erkrankungen bendtigen wir
UnterstlUtzung von Patientenorganisationen
und Expertiinnen, um geeignete Patient:in-
nen zu identifizieren. In diesem Kontext sind
auch die teils langen Anfahrtswege einzelner
Patientiinnen zu berucksichtigen, die an der
Studie teilnehmen. Dies ist insbesondere dann
von Relevanz, wenn wir Patientiinnen aus an-
deren Landern in unsere Studien einschlieBen.
In solchen Fallen unterstltzen wir die Zentren,
indem wir sicherstellen, dass Patientiinnen
anreisen kdénnen und entsprechende Trans-
portmaoglichkeiten vorhanden sind. Zum an-
deren mussen die an der Studie teilnehmen-
den Zentren entsprechend ausgestattet sein,
um den Qualitatsanforderungen zu genugen.
Aufgrund des haufig multidisziplinaren Cha-
rakters unserer Studien bedarf es ebenso der



Arzneimittelhersteller

Inklusion mehrerer Expert:iinnen aus verschie-
denen Fachdisziplinen, die alle sorgfaltig Uber
die Studie und Studienteilnahme aufgeklart
werden mussen. Zuletzt stellt die Definition
adaquater klinischer Endpunkte eine Heraus-
forderung dar. Bei Orphans gibt es zu Beginn
wenige validierte klinische Endpunkte, wes-
halb tiefgreifende Diskussionen mit den Ex-
pertiinnen, Aufsichtsbehdrden sowie den Pa-
tientiinnen zu fuhren sind. In diesem Kontext
muss dann ein Studiendesign gefunden wer-
den, das ein Gleichgewicht zwischen Patien-
tenrelevanz und der Erfullung regulatorischer
Anforderungen gewahrleistet.

Da die Planung und Durchfuhrung klinischer
Studien mit enormem Aufwand verbunden
sind, werden haufig Auftragsforschungsins-
titute von den Pharmaunternehmen beauf-
tragt, die diese Aufgaben Ubernehmen. Man
spricht hier von einem CRO-Modell. Wir bei
Alexion haben uns allerdings fur ein Inhouse
Modell entschieden und verzichten somit auf
einen dritten Partner. Wir unterstutzen die
Zentren bei Ethikeinreichungen, stellen alle
Studiendokumente zur Verfugung,
den Zugang zu Datenerfassungssystemen her
und weisen die Zentren bzw. das medizinische
Personal in die Studienmedikation, Studien-
verfahren und

stellen

laboratorischen Tatigkeiten
ein. Wahrend der Laufzeit der Studien fUhren
wir regelmafig sogenannte Monitoringbesu-
che durch. Ziel dieser Monitorings ist es, eine
Qualitatssicherung zu gewahrleisten und zu
Uberprufen, ob Protokolle befolgt werden und
auch die Datenerfassung, die uns im Daten-
erfassungssystem Ubertragen wird, mit den
Patientenakten Ubereinstimmt. Diese Qua-
litatssicherungsmafBnahmen sind nicht als
Kontrolle zu sehen, sondern vielmehr als Un-
terstUtzung fur die an der Studie beteiligten
Zentren. Alexion steht bei allem in direktem
Kontakt mit den teilnehmenden Zentren, wo-
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durch Prozesse, beispielsweise durch kurzere
Kommunikationswege, beschleunigt werden
und so ggf. eine schnellere Markteinfuhrung
der Medikamente ermoglicht werden kann.
Potenzial fUr kunftige Studienplanungen und
-durchfuhrungen liegt insbesondere in einer
automatischen Datenerhebung aus den elek-
tronischen Patientenakten. Ziel ist es, die rele-
vanten Patientendaten datenschutzkonform
und unter BeruUcksichtigung aller rechtlicher
Grundlagen aus den Patientenakten zu extra-
hieren und diese dann nicht nochmals in ein
Datenerfassungssystem einzutragen, sondern
direkt in ein System einzuspeisen, in dem auch
alle anderen Daten weiterer Studienverfah-
ren gespeichert werden. Daruber hinaus wird
durch die Digitalisierung die Studienteilnah-
me fur Patient:iinnen erleichtert. Patientenein-
willigungen kénnen elektronisch unterschrie-
ben und Fragebogen elektronisch ausgefullt
sowie automatisch hochgeladen werden. All
diese Dokumente konnen auch in verschiede-
nen Sprachen bereitgestellt werden.
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Internist und Pneumologe
Leitung Referenzzentrum fur
Seltene Erkrankungen, Frankfurt

Prof. Dr. Thomas O.F. Wagner ist Internist und Pneumologe und fuhrt die Zusatzbezeichnung
Allergologie. Bis 2017 war er Leiter der Pneumologie und Allergologie des Universitatsklinikums
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Klinisch und wissenschaft-
lich tatiger Pneumologe und
Internist, Hochschullehrer,
Leiter des Frankfurter Re-
ferenzzentrums fur Seltene
Erkrankungen (FRZSE) des
Universitatsklinikums Frank-
furt am Main und Leiter der
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Auf nationaler und europai-
scher Ebene engagiert fur
die Verbesserung der Situa-
tion von Betroffenen seltener
Erkrankungen — immer unter
Nutzung der umfangreichen
klinischen wie wissenschaft-
lichen Erfahrungen auf dem
Gebiet der Zentrumsversor-
gung von Mukoviszidosepa-
tienten als Modell




Die Sammlung von Patien-
tendaten und Beobachtun-
gen in Datenbanken ge-
winnen im Zusammenhang
mit Kunstlicher Intelligenz
(Kl) weiter an Bedeutung. In
computergestutzten
Mustererkennung liegt gro-
Bes Potenzial, um Symptom-
konstellationen automatisch
zu erkennen und Diagnhosen
Hierfar

einer

abzuleiten. mussen
Medizinstudentiinnen be-
reits in ihrer Ausbildung sys-
tematisches und methodisch

sorgfaltiges Arbeiten lernen.
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Klinische Forschung
& Register

Professor Thomas O.F. Wag-
ner zeigt in seinem Seminar
.Sehen, was andere nicht
sehen” den Studenten auf,
dass Unvoreingenommen-
heit und eine systematische
Herangehensweise grof3e
Starken in der erfolgreichen
Diagnose seltener Krankhei-
ten sind. Wenn die Nutzung
von Symptomdatenbanken
und anderen elektronischen
Medien normal wird, kann
die Zeit bis zur richtigen Dia-
gnose fur Patienten mit sel-
tenen Krankheiten verkurzt
werden.



Klinische Forschung & Register

Die Diagnose seltener Erkrankungen stellt die
Mediziner vor gro3e Herausforderungen und
erfordert von ihnen zunachst eine gewisse
Unvoreingenommenheit. Studierende haben
diese oft, da noch keine spezifische arztliche
Erfahrung vorhanden ist und sie nach einem
systematischen und methodisch sorgfaltigen
Ausschlussverfahren mogliche Diagnosen
ausschlieBen koéonnen. In unserem Seminar
,Sehen, was andere nicht sehen” wird der Fo-
kus auf dieses systematische Vorgehen ge-
legt, um die Studierenden fur Situationen in
der Zukunft vorzubereiten, in denen ihr akti-
ves Wissen ggf. nicht ausreicht, um direkt auf
eine Diagnose schlieBen zu kénnen. Kein Arzt
kann alle 7.000-8.000 seltenen Erkrankungen
kennen und schon gar nicht im Detail. Der Pa-
tient kann nicht der Schuldige sein, wenn der
Arzt keine erfolgreiche Diagnose stellen kann.
Vielmehr muUssen wir Arzte uns eingestehen,
dass unser aktives Wissen teils nicht ausreicht,
um auf die korrekte Diagnose zu schlieRen. In
solchen Fallen bedarf es Hilfsmitteln wie sys-
tematischen Recherchen in Datenbanken, in
denen man beispielsweise nach Symptom-
konstellationen recherchieren kann und ent-
sprechende Vorschlagslisten ausgegeben
bekommt. Das ist die erste Stufe der Unter-
stUtzung unseres diagnostischen Vorgehens
durch exzellente Datenbanken und gehort
heute zum taglichen Arbeitszeug.
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Durch Kunstliche Intelligenz (KI) kann unse-
re praktische Arbeit weiter unterstutzt wer-
den und daran arbeiten wir bereits mit dem
Institut fur Kunstliche Intelligenz in Marburg.
Maégliche UnterstUtzungsleistungen waren
beispielsweise eine automatische Suche in
Dokumenten oder im Gesprach mit dem Pa-
tienten nach entsprechenden Stichwoértern,
wobei der Computer bzw. die Kl ein bestimm-
tes Muster erkennt und eine entsprechende
Vorschlagsliste liefert, die differentialdiagnos-
tisch von uns Arzten angegangen werden
muss. Auch konnten bereits genetische Infor-
mationen zu Erkrankungen gesammelt wer-
den, doch fehlt eine VerknUpfung dieser mit
den klinischen Informationen des Patienten,
wie dem Krankheitsbild. Die Identifikation von
Korrelationen aus dieser Big Data kann eben-
falls durch Kl unterstlUtzt werden, um Geno-
typ-Phanotyp-Korrelationen herzustellen und
neue Erkenntnisse abzuleiten.

Patienten mit komplexen Beschwerdebildern,
deren Diagnose unklar ist, benotigen krank-
heitsUbergreifende  Versorgungsstrukturen
und Ablaufe, die wir in unserem vom BMBF
geforderten und in Wurzburg koordinierten
Projekt ,ZSE-DUQO - Duale Lotsenstruktur zur
Abklarung unklarer Diagnosen in Zentren fur
Seltene Erkrankungen® angehen mochten.



Klinische Forschung & Register

Die Ursache von Symptomen kénnen vielsei-
tig sein, weshalb nicht nur funktionelle, son-
dern auch psychosomatische Stérungen die
Ursache fur die Beschwerden des Patienten
sein konnen. Aus diesem Grund ist es not-
wendig, bei Erstkontakt eines Patienten mit
unklarer Diagnose nicht nur einen Organme-
diziner, sondern auch einen Psychosomatiker
zum Diagnose- und Behandlungsprozess hin-
zuzuziehen. Dies signalisiert dem Patienten,
dass es sich bei diesem dualen Ansatzpunkt
— Spezialisten fur kérperliche sowie fur psychi-
atrisch-psychosomatische Beschwerden —um
gleichwertige Strategien handelt. Dieser inter-
disziplinare Ansatz ist auch auf die Forschung
ZU Ubertragen, denn seltene Erkrankungen
sind Uberwiegend genetisch bedingt und au-
Bern sich haufig in Multiorganerkrankungen.
In diesem Kontext ist es notwendig, nicht nur
objektive, sondern auch subjektive Messgro-
Ben, wie die Lebensqualitat, zu erfassen.

Daruber hinaus bedurfen eine interdiszipli-
nare Zusammenarbeit und eine optimale
Versorgung von Patienten mit seltenen Er-
krankungen einer Reduktion der Schnittstel-
lenproblematiken zwischen den Spezialisten
und den Hausarzten sowie den Patienten
bzw. Selbsthilfegruppen. Eine Vernetzung
der einzelnen Stakeholder und Leistungser-
bringer ist notwendig. Es gibt seit 20 Jahren
Clinical Trial Networks, die zuerst in Amerika
sowie Kanada und dann auch in Europa ent-
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standen sind. Patientenorganisationen sind
hier die treibende Kraft. Sie sind involviert in
die Beratung uUber einzelne Studienprotokol-
le, sodass nicht oder schwer zumutbare Pro-
tokolle korrigiert oder nicht weiterempfohlen
werden. Diese klinischen Netzwerke besitzen
einen erheblichen Einfluss auf die Forschung.
Erhalt eine Studie keine Priorisierung durch
dieses Netzwerk, wird sie nicht durchgefuhrt
und behindert folglich nicht die Rekrutierung
sinnvoll eingestufter Studien. So kann vermie-
den werden, dass ,schlechtere” aber gut be-
zahlte Studien die Patienten rekrutieren, die
dann fur ,bessere” akademische Studien nicht
mehr in Frage kommen, und diese am Ende
aufgrund mangelnder Studienteilnehmeran-
zahl scheitern.
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Recht

Die Forschungsférderung
durch Privilegierung der Arz-
neimittel fur seltene Leiden
hat dazu gefuhrt, dass in den
vergangenen Jahren intensiv
an Orphan Drugs geforscht
wurde und weitere Arznei-
mittel zugelassen werden
konnten. Aus medizinischer
Sicht hat sich das bewahrt
und sollte beibehalten wer-
den.
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Professor Christian Dierks
gibt uns einen umfassen-
den Einblick in die derzeit
geltenden rechtlichen Rah-
menbedingungen bei der
Erforschung seltener Erkran-
kungen und Orphan Drugs.
Auch stellt er die Heraus-
forderungen der Gestaltung
klinischer Prufverfahren im
Kontext individualisierter
Therapeutika und magliche
Entwicklungen hinsichtlich
kUnftiger Zulassungsverfah-
ren heraus.



Recht

In den letzten Jahren konnten positive Ent-
wicklungen in der Zulassung von Orphan
Drugs verzeichnet werden, die unter ande-
rem auf die Verordnung Nr. 141/2000 des
Europaischen Parlamentes und Rates Uber
Arzneimittel fur seltene Leiden zurlckzufuh-
ren sind. Durch die Reduktion der Gebuhren
in Verbindung mit dem Zulassungsverfahren
sowie einer Marktexklusivitat, gekennzeichnet
durch den Schutz vor Nachahmerpraparaten,
der um einen zusatzlichen Zeitraum gewahrt
wurde, konnte die Forschung im Bereich der
Orphans gefordert werden. In diesem Kontext
sind Nachahmerpraparate nur dann zulassig,
wenn sie einen signifikanten Mehrnutzen als
das bereits zugelassene Arzneimittel besitzen.

Aufgrund der Besonderheiten der Orphan
Drugs wird die Zulassung dieser insoweit be-
gunstigt, dass diesen Solitaren von Beginn
ein Zusatznutzen zugesprochen wird und ein
vollumfangliches Dossier erst bei einer Uber-
schreitung eines Jahresumsatzes von 50 Mil-
lionen Euro erforderlich ist. Doch wird diese
Umsatzschwelle Uberschritten, so ist der Her-
steller verpflichtet, den Zusatznutzen des Arz-
neimittels nachzuweisen. Auch wenn der Zu-
satznutzen bei einigen Orphan Drugs vorliegt,
besteht die Herausforderung darin, diesen in
seiner Signifikanz nachzuweisen. Um eine sol-
che nachweisen zu konnen, muss eine Studie
ausreichend gepowert sein, was sich im Be-
reich der Seltenen als problematisch gestaltet.
Im Zuge der derzeit diskutierten GKV-Spar-
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maBnahmen gibt es auch die Uberlegung, die
Umsatzgrenze von 50 Millionen auf 20 Millio-
nen Euro abzusenken, sodass weitere Arznei-
mittel fur seltene Leiden von einer nachtragli-
chen Einreichung eines Volldossiers betroffen
waren.

Forschungsférderungen sind zudem in den
beschleunigten Zulassungsverfahren, wie den
accelerated pathways, zu finden. Anhand die-
ser kdnnen Arzneimittel zugelassen werden,
obgleich lediglich Daten aus der klinischen
Studie der Phase Il vorliegen. Der dadurch er-
moglichte beschleunigte Markteintritt birgt
fUr die Versorgung von Erkrankungen mit ei-
nem entsprechenden Medical Need einen er-
heblichen Nutzen. Die Notwendigkeit solcher
beschleunigten Zulassungsverfahren liegt da-
rin, dass es teils Jahre dauert, um bei seltenen
Erkrankungen ausreichend Teilnehmende zu
finden und eine klinische Prufung entspre-
chend dem PICO-Schema - Patient-Interven-
tion-Comparative-Outcome - zu gestalten.
Durch beschleunigte Zulassungen kommen
Orphan Drugs jedoch frUher in der Versor-
gung an. Damit dennoch ausreichend Evidenz
generiert werden kann, sind diese beschleu-
nigten Zulassungen mit Auflagen verbun-
den. Daten, die in der regularen Versorgung
erhoben werden, sind dann nachzureichen
— der Gesetzgeber hat dies als anwendungs-
begleitende Datenerhebung implementiert.
In diesem Rahmen werden die Daten jedoch
nicht unter CONSORT-Bedingungen erhoben,



Recht

sprich unter den Bedingungen einer klini-
schen Studie, sondern unter Bedingungen in
der realen Welt, in denen Kriterien wie Ver-
blindung oder Randomisierung fehlen. Daher
stellt sich die Frage, wie eine solche anwen-
dungsbegleitende Datenerhebung bewertet
wird und ob sie als Evidenzgenerierung des
Zusatznutzens gemafl den HTA-Gremien auch
akzeptiert werden kann, um nachgehend in
der Versorgung und der Preisbildung bertck-
sichtigt zu werden.

Zum anderen stellen Orphan Drugs haufig
Solitare dar, wodurch adaquate Vergleichs-
therapien ausbleiben. So liegt die Herausfor-
derung darin, einen geeigneten Komparator
fur die klinische Studie zu identifizieren. Hier
gibt es unterschiedliche Moglichkeiten. Man
kann auf individuell ausgewahlte Therapien
oder auf Best Supportive Care (BSC) abstellen.
Im Rahmen der Nutzenbewertung kann eine
BSC demnach als Komparator herangezogen
werden, doch inwieweit eine BSC als Preisan-
ker bei der nachgehenden Preisfindung die-
nen kann, ist umstritten. In anderen Landern
der Europaischen Union wird beispielswesie
der Off-Label-Use, also der Einsatz eines Arz-
neimittels auBerhalb des zugelassenen An-
wendungsgebiets, als mdglicher Komparator
betrachtet. Weitere Fragen, die sich um die
Planung und Ausgestaltung klinischer Stu-
dien, wie dem PICO-Schemata, drehen, sollen
in der europaischen HTA-Verordnung Ende
des Jahre 2022 geregelt werden.

Neben Studien, die an Menschen (in vivo) oder
aber im Labor (in vitro) durchgefuhrt werden,
kommen fur die Pharmakogenomik zuneh-
mend in silico Studien zum Einsatz. Hier wer-
den vorhandene Daten, Datenbanken und
Datenplattformen mit Programmen ausge-
wertet. Es werden Datenbestande auf spezifi-
sche Muster hin untersucht und Algorithmen
verwendet, die Aufschluss darUber geben, ob
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bestimmte Arzneimittel bei Erkrankungen po-
sitive Effekte zeigen. So konnen beispielsweise
neue Indikationen fur bereits bekannte Subs-
tanzen identifiziert oder aber notwendige
Modifikationen spezieller Arzneimittel ausge-
macht werden. FUr diese Form der Forschung
ist der rechtliche Rahmen gegenwartig noch
klarungsbedurftig und entwicklungsfahig.

Weitere Neuerungen bzw. relevante Verord-
nungen wie die EU-Verordnung 536/2014 sind
nun anwendbar. Danach sind nicht-interven-
tionelle Studien, auch wenn sie sich um die
Wirksamkeit von active pharmaceutical in-
gredientsin nicht zugelassenen Anwendungs-
gebieten bewegen, nicht als klinische Prufung
zu klassifizieren. DarUber hinaus ergibt sich
aus Artikel 28 der Verordnung 536/2014, dass
die Verarbeitung der Daten aus einer Klini-
schen Prufung nicht der Einwilligung des Pa-
tienten bedarf. Nach der neuen Rechtslage
ist die Einwilligung fur die Teilnahme an der
klinischen Prufung relevant und nicht fur die
Datenverarbeitung. Zugleich ist aber daruber
zu informieren, dass bei Einwilligung der Teil-
nahme in diese klinische Prufung die Daten
gleichwohl weiterverarbeitet werden. Diese
Regelung kann die klinische Prufung starken
und auch zu stabileren Ergebnissen fUhren.

Ein weiterer Trend, der zu beobachten ist, liegt
in der Prazisionsmedizin. Anhand der Klassi-
fizierung der Pharmakogenetik oder anderer
Biomarker kann die Eignung fur bestimmte
Therapeutika festgestellt werden. Doch wie
sieht eine klinische Prufung solcher Arznei-
mittel aus, wenn die Studienpopulation n=1
ist? Welches Zulassungsverfahren kann hier
angewendet werden? Die FDA fuhrt hierzu
bereits Pilotprojekte durch. Es wird kunftig
darum gehen, nicht das Medikament an sich
zuzulassen, sondern die Verfahren zur Herstel-
lung individualisierter Therapeutika. Die The-
rapie wird in Real Life fortlaufend beobachtet



Recht

und die Daten werden in Registern festge-
halten. Diese Forschungsergebnisse kdnnen
dann an einzelne Therapien zuruckgekoppelt
werden, indem die Forschungsdaten mit den
Daten der Behandlung verknupft werden. Da-
mit erhalten die Betroffenen die Gewissheit,
mit einer Datenfreigabe bereits anderen zu
helfen. Damit die Forschungsergebnisse auch
in der Behandlung ankommen, bedarf es in
den Registern einer Pseudonymisierung der
Daten und Treuhandstellen, die diese Trans-
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ferleistung Ubernehmen. Dadurch erhalt die
Forschung keine Kenntnis zu den individuel-
len Personen und kann mit den Datensatzen
so arbeiten, dass die daraus gewonnenen Er-
kenntnisse Uber das Pseudonym an die indi-
viduelle Therapie zurUckgespiegelt werden
kénnen. Fur funktionierende Register werden
zudem eine Interoperabilitat sowie Transpa-
renz gefordert, um die Erkenntnisse an den
Einzelnen zurlUckzugeben.
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Zusammenfassung

Zusammenfassung
und Ausblick

Die sachkundige und lebhafte Expertendiskussion behandelte
ausfuhrlich die sieben Perspektiven rund um das Thema ,RE-
SEARCH - vom Suchen und Finden” bei seltenen Krankheiten.
Die Expertiinnen waren sich einig, dass bereits positive Entwick-
lungen im Bereich der Erforschung seltener Erkrankungen und
Orphan Drugs zu verzeichnen sind. Dennoch besteht Konsens
darUber, dass eine starkere Kooperation zwischen den Universi-
taten und der Pharmaindustrie, mehr Netzwerke zwischen den
Expertiinnen sowie eine starkere Einbindung der Patientiinnen
die Forschung in Deutschland zu seltenen Krankheiten vorantrei-
ben konnen. Patientenvereinigungen sollten nicht nur am Ende
zur Rekrutierung von Patientiinnen fur klinische Studien heran-
gezogen werden, sondern von Beginn an in das Studiendesign
einbezogen werden, um die Bedurfnisse der Patient:iinnen zu be-
ricksichtigen. So konnen Studien entwickelt werden, die fur die
Patientin oder den Patienten tragbar und damit auch erfolgver-
sprechend sind.

Die anhand der Studien gewonnen Daten sollten im Anschluss in
ein Register eingetragen werden. Im Idealfall gibt es bereits ein
globales Register, in das die Daten eingespeist werden konnen.
Globale Register mit einer hohen Patientenzahl erlauben es, aus-
sagekraftige Erkenntnisse abzuleiten und erheblich zur Evidenz
beizutragen. Separate, nationale Register bei seltenen Erkrankun-
gen mit einer geringen Patientenzahl besitzen jedoch eine be-
grenzte Aussagekraft und sollten daher vermieden werden.

Im Kontext der klinischen Forschung wird zudem Handlungsbe-
darf bei akademischen Studien gesehen. Unternehmen der Phar-
maindustrie haben wirtschaftliche Interessen, weshalb Erkran-
kungen mit einer sehr geringen Pravalenz oder die Entwicklung
von Produkten, bei denen kein Patentschutz zu erwarten ist, we-
niger attraktiv sind. Damit aber auch Patientiinnen versorgt bzw.
entsprechende Arzneimittel entwickelt werden, auf die genannte
Sachverhalte zutreffen, kommt den akademischen Studien eine
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enorme Bedeutung zu. Jedoch stehen der Forschung in diesem
Bereich eine unzureichende Finanzierung sowie buUrokratische
Aufwande im Wege, sodass klinische Studien ausschlief3lich im
akademischen Bereich nur schwer durchfuhrbar sind.

Den Expertiinnen ist es zudem wichtig, dass die Erforschung sel-
tener Erkrankungen bei Erwachsenen und bei Kindern sowie Ju-
gendlichen separat betrachtet werden muss und eine ausreichen-
de Forschungsforderung fur beide Bereiche besteht. Vor dem
Hintergrund der hohen Pravalenz seltener Erkrankungen gerade
bei Kindern ist die Durchfuhrung von klinischen Studien unerlass-
lich, um Zulassungen neuer Therapien zu ermoglichen. Im Kon-
text der Forschung bei Kindern sind zudem die Herausforderung
der nicht-einwilligungsfahigen Patientiinnen zu sehen und der
hohe Aufklarungsbedarf der Familien entsprechend zu verguten.

Daneben werden die Potenziale der Kl noch zu wenig genutzt,
um beispielsweise eine Mustererkennung zu erleichtern oder aber
Genotyp-Phanotyp-Korrelationen zu erkennen. In den nachsten
Jahren werden den Patientiinnen vermehrt vollumfangliche ge-
netische Untersuchungen angeboten, um dadurch eine grof3e
Menge an Daten generieren zu konnen. Um anhand dieser Big
Data Erkenntnisse ableiten zu konnen, wird die Kl zu einem unver-
zichtbaren Bestandteil der Forschung. Auch profitiert die Studien-
planung von den Fortschritten in der Digitalisierung. Potenzial fur
kunftige Studienplanungen und -durchfUhrungen liegt insbeson-
dere in einer automatischen Datenerhebung aus den elektroni-
schen Patientenakten.
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