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Verbesserung der Diagnostik und Versorgung
der Menschen mit seltenen Erkrankungen

W

\ \ \ \ \w

| \‘.‘;vf/"( 1 / \\\\\' \' \\\d
\'n m uu.

\!‘“‘l\"m\\ SN %

\ N \\\
“‘ LU \\\\\ \\\\} \\\\\\\\ ‘“\\

.'." \ \\\\\\} \\\\\\ \\\\ \\\\ “| \ l\ \'&\“\\ \
\\. “' \\\‘\\\ \\\\ l \\ ' “\ |
“\\\\Q:\\\ TS “\\ IIlI\.I\\ _\\\‘\ \

\\N\

\\\\\ S l1|‘l|\ltl\;"”““\‘;.\. ‘
"\ DO 1 A
i\ :

“\\} gf -\\\ \\\\‘ "Q

ALEXiON
ey

Eine Initiative der Alexion Pharma Germany GmbH






Agenda

2025

der Initiative change4RARE

Durch 16 Expert:innen:

PD Dr. Karin Berger-Thurmel - Prof. Dr. Dr. Christian Dierks - Dr. Tobias Gantner - Tobias Hagedorn
Prof. Dr. Thomas Klopstock - Prof. Dr. Giovanni Maio - Joachim Maurice Mielert - Christiane Mockenhaupt
Dr. Georg Munzenrieder - Frederick Richter, LL.M. - Prof. Dr. JUrgen Schafer - Silke SchlUter - Prof. Dr.

Barbara Sickmuller - Prof. Dr. Sylvia Thun - Prof. Dr. Christof von Kalle - Prof. Dr. Thomas O.F. Wagner

Eine Initiative der Alexion Pharma Germany GmbH

Hinweis: Die Expertiinnen wurden organisatorisch und finanziell von Alexion Pharma Germany GmbH unterstutzt
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Raie

Agenda 2025
Dafur setzt sich change4RARE ein

Die Initiative change4RARE hat im Jahr 2023 basierend auf Vorarbeiten aus verschiedenen Round Table-
Diskussionen und Werkstatt-Gesprachen Handlungsfelder fur die Verbesserung der Diagnostik und Versor-
gung von Menschen mit seltenen Erkrankungen entwickelt. Zusammen mit den Expert:iinnen der Initiative
mochte change4RARE diese Handlungsfelder an Entscheidungstrager:iinnen in Politik und Selbstverwal-
tung adressieren und sich fur eine Umsetzung einsetzen.

Die folgenden vier Kernbotschaften stellen die Leitplanken fur die Handlungsfelder dar:

Patientenpartizipation starken

Wir fordern die starkere Einbindung der Patientiinnen in der medizinischen
Entscheidungsfindung und in politischen Prozessen.

Daten systematisch erheben und nutzen

Wir treten fUr die Etablierung von Standards und die europaweite Harmoni-
sierung der Datenverarbeitung im Gesundheitswesen ein. Daten mussen ge-
nutzt werden konnen - intelligent und unburokratisch.

In Infrastrukturen investieren

Die Leistungserbringung sollte aufgewertet und ausgebaut und die Versor-
gung fur Menschen mit seltenen Krankheiten unkomplizierter und digitaler
werden.

Marktzugang der Orphan Drugs sicherstellen
Der Zugang der Menschen mit seltenen Krankheiten zu lebensverandernden
Therapien muss sichergestellt werden, indem Regelungen von der Forschung

bis zur Verordnung weiterentwickelt werden.
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Uber

Alexion, AstraZeneca
Rare Disease, ist der

Unternehmensbereich seine Forschungsaktivitaten auf neuartige
von AstraZeneca, der auf MolekuUle und Zielmolekule in der Komple-
seltene Erkrankungen mentkaskade und seine Entwicklungs-
spezialisiert ist und 2021 aktivitaten auf die Bereiche Hamatologie,
durch die Ubernahme von Nephrologie, Neurologie, Stoffwechselsto-
Alexion Pharmaceuticals, rungen, Kardiologie und Ophthalmologie.
Inc. entstand. Alexion hat seinen Hauptsitz in Boston

(Massachusetts, USA) und Niederlassun-
Alexion ist seit Uber 30 Jahren fUhrend auf gen auf der ganzen Welt, die Patient:in-
dem Gebiet der seltenen Krankheiten. Ziel von nen in mehr als 70 Landern betreuen.
Alexion ist es, betroffenen Patientiinnen und Die deutsche Niederlassung hat ihren Sitz
Familien durch die Entdeckung, Entwicklung in MUnchen.
und Verbreitung von lebensverandernden Me-
dikamenten zu helfen. Alexion konzentriert Mehr unter: www.alexion.de
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Sehr geehrte Damen und Herren,

die Initiative change4RARE entstand aus der Idee, die Wahrnehmung fur
die ungelésten Herausforderungen bei der Versorgung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen zu erhéhen und die offentliche Diskussion daruber
zU beleben. Denn: Allein in Deutschland leben vier Millionen Menschen mit
einer der Uber 7.000 seltenen Erkrankungen und noch immer warten sie im
Durchschnitt fast fUnf Jahre auf die korrekte Diagnose. Und auch dann sieht
es fur die meisten von ihnen schlecht aus, denn fur Uber 90 Prozent der Er-
krankungen stehen keine geeigneten Therapien zur Verfugung.

Seit dem Jahr 2021 erarbeitet change4RARE Inhalte und schafft Bewusst-
sein fur seltene Erkrankungen. In unserer langjahrigen Zusammenarbeit mit
Expertiinnen aus unterschiedlichen Bereichen haben wir bei change4RARE
Personen vernetzt und Wissen miteinander geteilt. Dieser interdisziplinare
Ansatz hilft, Barrieren und Hemmnisse zu identifizieren und abzubauen und
damit den Dialog Uber die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkran-
kungen voranzutreiben.

Vorschlage fur Initiativen, MaBnahmen und Veranderungen zur Verbesse-
rung der Versorgung von Patientiinnen mit seltenen Erkrankungen kénnen
aus unserer Sicht nicht in Silos oder getrieben durch einzelne Partikularinte-
ressen erarbeitet werden. Wir sind der Meinung, dass eine gemeinsame An-
strengung aller Akteure im Gesundheitswesen angesichts der prekaren Situ-
ation der vielen Menschen mit seltenen Erkrankungen erforderlich ist, dass
jeder Vorschlag bedacht werden sollte und dass wir das Gemeinwohl und
den Blick auf ganzheitliche Aspekte in den Vordergrund stellen mussen, um
die Ziele einer verbesserten Diagnostik und einer verbesserten Versorgungs-
qualitat zu erreichen.

Die bisherige gemeinsame Arbeit mit den Expertiinnen mochten wir wurdi-
gen und verstarken. Angesichts des Potenzials unserer Ideen sind wir heute
mehr denn je motiviert, sie in die Tat umzusetzen. Mit der Agenda 2025 rich-
tet change4RARE den Blick nach vorne und mochte Veranderungen herbei-
fUhren.
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Unser Dank gilt den 16 Expertiinnen, die in der zweiten change4RARE-
Werkstatt imn Dezember 2023 zusammengekommen sind und Handlungsfel-
der abgestimmt haben, die in den nachsten beiden Jahren an die Entschei-
dungstrager:iinnen in der Politik und Selbstverwaltung adressiert werden.

Wir freuen uns auf die aktive Beteiligung an dieser wichtigen Diskussion —
und begruf3en die Mitwirkung und UnterstlUtzung aller, die sich mit Leiden-
schaft fur die Menschen mit seltenen Erkrankungen einsetzen. Gemeinsam
kénnen wir dazu beitragen, dass die zahlreichen Hurden fur die Betroffenen
Uberwunden werden.

Seltene Krankheiten erfordern eben nicht
seltenes, sondern richtiges und haufiges -
und gemeinsames Handeln!

lhre
v N (’“‘
Antje Emmermann Dominika Kowalski Stephanie Ralle-Zentgraf
Executive Director, Director, Government Director, Communications

Market Access Affairs & Policy
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Wissen verbinden,
Perspektiven schaffen

Bisherige MalRnahmen, wie die Einfuhrung von Forschungsanreizen und die Griundung von Zentren fur
seltene Erkrankungen, sind wichtige Meilensteine, reichen jedoch nicht aus, um die Versorgung von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen nachhaltig zu verbessern. Daher wurde change4RARE gegrindet, um
Wissen zu verbinden und Perspektiven zu schaffen, um Krafte zu bundeln und mit einer Stimme zu spre-
chen.

change4RARE ist eine Initiative, die sich fur die Verbesserung der Diagnostik und Versorgung von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen einsetzt und Expertiinnen der Patientenorganisationen mit Expert:in-
nen aus der Medizin und der Gesundheitspolitik, aus Gesundheitsokonomie und Ethik sowie Recht, aus
dem Versorgungsalltag und der Selbstverwaltung zusammenbringen will.

Im Rahmen verschiedener Formate setzen sich die Expertiinnen inhaltlich mit den relevanten Herausfor-
derungen bei der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen ein und erarbeiten gemeinsam
Losungsansatze. Dabei werden alle Aspekte im Detail betrachtet, die die Versorgung der Betroffenen be-
einflussen. Das beginnt bei der Forschung und geht Uber den Marktzugang flUr geeignete Therapien, die
Partizipation der Patientiinnen bis hin zum Umgang mit Daten und der Gestaltung von Versorgungspro-
zessen.

change4RARE ist l6sungsorientiert und erarbeitet praxisnahe Vorschlage zur gemeinsamen Umsetzung
mit Entscheidungstrager:iinnen. In der letzten Round Table Diskussion ,Seltene sind nicht selten” (hier
nachzuschauen: www.change4rare.com/seltene-sind-nicht-selten/#aufzeichnung) fokussiert sich
change4RARE auf konkrete Umsetzungsideen, zum Beispiel die Aufklarung von Patientiinnen zur bes-
seren Erhebung von Daten, die Etablierung einer Lotsenstruktur zur Entlastung der Arztiinnen und Pa-
tientiinnen oder auch die Starkung der Patientenstimme in der Politik.



Whitebook

Verbesserung der
Versorgung von Menschen
mit seltenen Krankheiten

Das Whitebook bundelt die Erkenntnisse der Initiative und

zeigt die in gemeinsamer Arbeit der Expertiinnen entwickelten
Losungskonzepte. Tauchen Sie ein in mehr als 100 Seiten Wissen
Uber die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen.

Laden Sie hier die digitale
Vollversion herunter

change4rare.com/whitebook
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Seltene sind nicht selten

Eine Erkrankung gilt als selten
(engl. rare oder orphan), wenn
weniger als 5 Menschen pro
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Diagnostik

auf die korrekte
Diagnose.®

4,8
Jahre

Im Schnitt warten

Betroffene

Versorgung

der seltenen Erkrankungen

stehen keine geeigneten
Therapien zur Verfigung.”

90%

-----------

Forschung
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Ursachen und Behandlungsoptionen arbeiten.

SCHAFTLER

Lehre

Die medizinische Lehre ist auf haufige Krankheiten spezialisiert und

vernachlassigt die Besonderheiten der seltenen Erkrankungen.
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Hintergrund

Mit der Agenda 2025 will change4RARE das Leben der Menschen mit seltenen Erkrankungen nachhaltig
verbessern. Im Rahmen der zweiten change4RARE-Werkstatt im Dezember 2023 sind hierfur 16 Expertiin-
nen zusammengekommen, um die politische Agenda der Initiative fur die kommenden beiden Jahre zu
entwickeln und MaBnahmen zu identifizieren, mit denen die erarbeiteten Ideen umgesetzt werden kénnen.

FUr die Uber 70 Losungsideen und die funf konkreten Losungskonzepte aus dem change4RARE-Whitebook
wurden 26 politische Handlungsfelder aufgestellt, welche die Expertiinnen im Rahmen der change4RARE-
Werkstatt validiert haben. Daraus wurden vier Kernbotschaften fur die relevanten Akteure in Politik und
Selbstverwaltung abgeleitet. Die Handlungsfelder wurden moglichst praxisnah formuliert und berUtcksichti-
gen die aktuellen politischen, technologischen und regulatorischen Entwicklungen.

change4RARE adressiert die Handlungsfelder in den nachsten Monaten mit Entscheidungstrager:iinnen
in Politik und Selbstverwaltung und wird sich in intensiven Diskussionen um eine Umsetzung bemuhen.

,Gib mir einen langen Hebel
und einen festen Punkt,

um ihn anzusetzen -

und ich bewege die Welt."

— Archimedes
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Agenda 2025

change4RARE setzt sich mit der Agenda 2025 fur die Positionierung und Kommunikation der folgenden

Kernbotschaften an Entscheidungstrager:innen in Politik und Selbstverwaltung ein, um eine umfassende

Verbesserung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen zu erreichen.
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Patientenpartizipation
starken

1.1 Gemeinsame
Entscheidungsfindung
1.2 Gesundheitskompetenz

1.3 Patientenvertretung im
politischen Prozess
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Daten systematisch
erheben und nutzen

2.1 Standards

2.2 Kodierung

2.3 Integrierte Datenerhebung

2.4 Datenzugriff

2.5 Intelligente ePA

2.6 Diagnosefindung

2.7 Nachhaltige Registerlandschaft
2.8 Datenschutz
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In Infrastrukturen
investieren

3.1 Zentren fur seltene
Erkrankungen

3.2 Forschungsverbunde zu
seltenen Erkrankungen

3.3 Ambulante spezial-
facharztliche Versorgung

3.4 Telemedizin
3.5 Zugang zu Diagnostik

3.6 Standardisierung
diagnostischer Verfahren

3.7 Patienten-Lots:innen und Case
Manager:innen

3.8 Heimtherapie
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Marktzugang der Orphan
Drugs sicherstellen

4.1 Grundlagenforschung
4.2 Forschungspreise

4.3 Studiendesign

4.4 Patientenrekrutierung
4.5 Zulassungsverfahren
4.6 Preisbildung

47 Arztliche Verordnungen

17



change4RARE Agenda 2025

Patientenpartizipation
starken

Ein zentraler Aspekt ist die Verbesserung der gemeinsamen Entscheidungsfindung (shared decision ma-
king). Es bedarf erheblicher Investitionen in verbesserte Aufklarungs- und Informationsmaéglichkeiten, um
die Steigerung der Gesundheitskompetenz der Patient:innen zu erméglichen. Dazu missen Arztiinnen
intensiver in der Kommunikation geschult sowie die Bekanntheit und das Wissen um seltene Erkrankun-
gen schon in der medizinischen Ausbildung gesteigert werden.

Wir setzen uns zudem fur eine Starkung der Patientenvertretung im politischen Prozess ein und fordern
die EinfUhrung eines eigenen, demokratisch legitimierten Stimmrechts fUr Patientenvertreter:innen in der

gemeinsamen Selbstverwaltung.

18



1.1 Gemeinsame Entscheidungsfindung

Um die Patientenpartizipation in der medizinischen
Entscheidungsfindung (shared decision making) zu
verbessern und flachendeckend umzusetzen, muUssen
Arztinnen im Bereich Kommunikation intensiver ge-
schult und ein klarer Konsens bzw. Prozess zur Patien-
tenbeteiligung geschaffen werden.

Dazu bedarf es zunachst auch der Steigerung der Be-
kanntheit und des Wissens Uber seltene Erkrankungen
auf Seiten der medizinischen Fachkrafte. Dies macht
Anpassungen in der medizinischen Ausbildung erfor-
derlich. Eine Orientierung der Curricula am Nationalen
Kompetenzbasierten Lernzielkatalog Medizin (NKLM)
kann zur Starkung der Rare Disease Literacy und zur
Forderung von differentialdiagnostischen Fahigkeiten
in der Arzteschaft fuhren. Fur die seltenen Erkrankun-
gen ist die Kenntnis digitaler Diagnosefindungsstra-
tegien wichtig. Digitale Kompetenz bei der Diagnostik
und fur die Auswertung von Daten aus der Routinever-
sorgung muss ein Lernziel sein.

1.2 Gesundheitskompetenz

Durch eine verbesserte Studienlage sollte das Wissen
Uber Diagnostik- und Therapieoptionen bei seltenen
Erkrankungen mittel- und langfristig erweitert werden.
Dies soll Betroffenen ermaéglichen, sich einfacher Uber
Krankheiten informieren und fundierter Entscheidun-
gen treffen und kommunizieren zu kdnnen.

change4RARE Agenda 2025

Handlungsfeld

Anl. 15 der Approbationsordnung fur
Arztiinnen ist um Grundziige der Diag-
nostik und Therapie sowie der Kommu-
nikation bei Herausforderungen der sel-
tenen Erkrankungen zu erganzen. Dabei
ist eine Orientierung am Nationalen Kom-
petenzbasierten Lernzielkatalog Medizin
des medizinischen Fakultatentages zur
Starkung der Rare Disease Literacy vorzu-
nehmen.

Adressat:

AWMEF & FORSCHUNG BMG BAK

Handlungsfeld

Das Nationale Gesundheitsportal nach
§ 395 SGB V erhalt einen gesonderten
Auftrag zur Information von Patientiinnen
und Arzt:innen Uber seltene Erkrankungen.

Adressat: BMG

1.3 Patientenvertretung im politischen Prozess

Die Patientenbeteiligung sollte weiter gestarkt wer-
den, um die Kompetenz und Unabhangigkeit der Pa-
tientenvertreteriinnen auch zuklnftig zu unterstitzen.
Ein eigenes, demokratisch legitimiertes Stimmrecht in
der gemeinsamen Selbstverwaltung sollte angestrebt
werden.

Zur Wahrnehmung dieser Verantwortung muss die
Patientenvertretung qualifiziert und mit entsprechen-
den Ressourcen ausgestattet werden.

Handlungsfeld

Weiterentwicklung der Patientenbeteili-
gungsverordnung nach §140g SGB V und
Verankerung des Mechanismus in der ge-
setzlichen Grundlage fur die Beschluss-
gremien des G-BA nach § 91 SGCB V.

Adressat:

BMG G-BA PATIENTENORG.
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Daten systematisch
erheben und nutzen

Wir setzen uns fur die Etablierung gemeinsamer Standards im stationdaren wie auch ambulanten Be-
reich des Gesundheitswesens zur Datenerhebung und -nutzung ein.

Um mit der elektronischen Patientenakte (ePA) auch fur Menschen mit seltenen Erkrankungen Mehrwerte
zU bieten, muss die ePA um intelligente Funktionen erweitert werden.

Die Nutzung datengestutzter Diagnosefindung, z. B mit Clinical Decision Support Systems (CDSS) und
KUnstlicher Intelligenz (KI), sollte geférdert werden.

Die europaweite Harmonisierung der Datenverarbeitung ist unerlasslich, um wichtige Daten Uber selte-
ne Erkrankungen in gréBerem Umfang erheben und teilen zu kdnnen. Dazu gehort neben der Entwicklung
des europaischen Gesundheitsdatenraums (EHDS) auch der Aufbau einer nachhaltigen Registerlandschaft

fur seltene Erkrankungen.
SchlieBlich betonen wir die Notwendigkeit des unburokratischen Zugangs zur sicheren und rechtlich kon-

formen Datennutzung, eines forschungsfreundlicheren Ansatzes der Aufsichtsbehdrden und einer neuen
Kultur der Ausschoépfung des Datenpotenzials flr Versorgung und Forschung.
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2.1 Standards

In sektorenubergreifenden Gremien sollten die ge-
setzlichen Rahmenbedingungen fur die Entwicklung
gemeinsamer Standards zur Datenerhebung und
-nutzung, die dem Stand der Technik entsprechen, kon-
kretisiert werden. FUr eine grof3e Anzahl von typischen
Datenverarbeitungsvorgangen koénnten bundesweit
einheitliche und datenschutzrechtlich abgestimmte
SOPs (standard operating procedures) und Vorlagen
die heute bestehenden Barrieren zur Nutzung medizi-
nischer Daten — auch und gerade zur Verbesserung von
Diagnose und Therapie seltener Erkrankungen —erheb-
lich abbauen. Die bereits durch die Medizininformatik-
Initiative (MIl) aufgebauten Strukturen sollten bundes-
weit zur Anwendung kommen.

2.2 Kodierung

Bis zur EinfUhrung der ICD-11, die Uber 5500 seltene
Erkrankungen enthalt und schatzungsweise 1.000 sel-
tene Erkrankungen mit einem spezifischen Code ver-
sieht, ist die verknUpfte Kodierung von ICD-10-GM und
Orpha-Kennnummern mithilfe der Datei Alpha-ID des
Deutschen Instituts fur Medizinische Dokumentation
und Information (DIMDI) zu unterstutzen. Mit Blick auf
die Mehrheit der im ambulanten Sektor behandelten
Patientiinnen ist eine einheitliche Standardisierung und
verbesserte Granularitat der Kodierung und der Forma-
te (FHIR) fur seltene Erkrankungen im stationaren und
im ambulanten Bereich dringend geboten.

2.3 Integrierte Datenerhebung

Die Qualitat der Datenerhebung lasst sich dadurch
steigern, dass schon in der initialen Versorgung Daten
strukturiert erhoben und in interoperablen Formaten
der Apothekeninformationssysteme (AIS) und Klinikin-
formationssysteme (KIS) abgelegt werden. Auch sollte
die Integration der Labordaten in die Informationssys-
teme der ambulanten und stationaren Leistungserbrin-
ger luckenlos erfolgen. Der Datenaustausch zwischen
ambulanter Versorgung und spezialisierten universi-
taren Zentren ist essenziell. Insbesondere im Kontext
der sehr seltenen Erkrankungen wird dieser Datenaus-
tausch zur Grundlage fur die Forschung.

Erganzend mussen Daten der PROMs (patient reported
outcome measures) integriert werden. Die Anwendung
von PROMs sollte finanziell geférdert und der Aufbau
einer entsprechenden Infrastruktur rechtlich verpflich-
tend ausgestaltet werden. Schulungen zum Nutzen von
PROMSs und finanzielle Anreize kbnnen die Akzeptanz
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Handlungsfeld

Entwicklung gemeinsamer Standards
und Vorlagen fur die niedrigschwellige
Verarbeitung medizinischer Daten unter
BerUcksichtigung der Strukturen und Vor-
arbeiten der Medizininformatik-Initiative.

Adressat:

GEMATIK AWMF & FORSCHUNG.

Handlungsfeld

Die Verpflichtung der Krankenhauser zur
Kodierung seltener Erkrankungen wird
auf die ambulante Versorgung Ubertra-
gen. § 87 SGB V soll zuklnftig eine ent-
sprechende Verpflichtung fur die Ab-
rechnung arztlicher Leistungen Uber den
Bundesmantelvertrag regeln.

Adressat:

GKV-SV KBV BFARM BMG

Handlungsfeld

change4RARE entwickelt ein Konzept zur
integrierten Datenerhebung einschliel3-
lich der verbesserten Ablage in den Sys-
temen, der Integration der von Patient:in-
nen unter Einsatz von standardisierten
Fragebogen beobachteten Daten und
von Labordaten. Die Zentren fur seltene
Erkrankungen sollen eine Vorreiter- und
Koordinierungsrolle Ubernehmen. Der
G-BA soll diese Anforderung in seine Zen-
trums-Regelung nach §136¢c Abs. 5 SGB V
(Anlage 1) Ubernehmen.

Adressat: BMG GEMATIK G-BA
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und Umsetzung weiter starken. Standardisierte, vali-
dierte elektronische Fragebdgen kénnen gerade bei
seltenen Erkrankungen zusatzliche Erkenntnisse liefern.

2.4 Datenzugriff

Cloudbasierte Speicherorte stellen einen Ldsungsan-
satz dar, um einen orts- und zeitunabhangigen Zugriff
auf relevante Daten zu ermdglichen, deren Zusammen-
fUhrung gerade fur seltene Erkrankungen besonders
wichtig ist. DarUber hinaus sollten auf qualitativ hoch-
wertigen — den datenschutz- und héchsten sicherheits-
rechtlichen Anforderungen gentgenden — Portalen fur
Behandelnde oder fur Patientiinnen Daten gebUndelt
zur VerfUgung gestellt werden. Bei Gewahrleistung der
Interoperabilitat waren solche Systeme auch bei dezen-
traler Datenspeicherung umsetzbar. Winschenswert in
der Ubergangsphase ware die finanzielle Férderung der
Einrichtung dieser Strukturen und die Ubertragung der
Datenbestande.

2.5 Intelligente ePA

Um mit der elektronischen Patientenakte (ePA) auch
Menschen mit seltenen Erkrankungen einen Mehrwert
zU bieten, sollte die ePA strukturierte Daten unter Be-
achtung der FAIR-Prinzipien enthalten und durch erwei-
terte Funktionen, wie zum Beispiel Symptomchecker,
Patientinnen und Behandelnden ermdéglichen, die Ver-
sorgung gezielter und umfangreicher zu steuern. Dabei
sollten technisch bereits ausgereifte Konzepte aus ande-
ren Gesundheitssystemen adaptiert werden.

2.6 Diagnosefindung

CDSS (clinical decision support systems) und vor allem
KuUnstliche Intelligenz (KI) konnten genutzt werden, um
Krankheitsbilder bei unklarer Diagnose zu beobachten
und Muster zu erkennen, die eine Diagnosefindung
ermoglichen. Ein regelmaBiges Update auf neue Er-
kenntnisse von Mutationen mit Information der Be-
troffenen sollte verpflichtend angeboten werden. Unter
BerUcksichtigung relevanter ethischer, rechtlicher und
gesellschaftlicher Faktoren sollten auch bisher noch
nicht therapierbare Erkrankungen in das Neugebore-
nenscreening aufgenommen werden. Dadurch wird

Handlungsfeld

Gesetzliche Auftrage zur Errichtung von
Portalen zur gemeinsamen Datennut-
zung von Patientiinnen und Arztiinnen,
die hochsten Sicherheitsstandards ent-
sprechen.

Adressat: BMG

Handlungsfeld

Entwicklung Kil-gestUtzter Tools zur Ei-
geneinschatzung, zum  Symptomab-
gleich, zur Zusammenfihrung der dia-
gnostischen MaBnahmen und Befunde.
Konzept fur eine Integration der mehr-
wertbildenden Anwendungen Uber me-
dizinische Informationsobjekte nach § 355
SGB V. Die Anbindung an Register wird
Uber die Rechtsverordnung nach § 363 VIII
SGB V ermoglicht.

Adressat:  pATIENTENORG.

BMG GEMATIK KBV

Handlungsfeld

Die Umsetzung der gesetzlichen Vorga-
ben zum Modellvorhaben Genomsequen-
zierung sind auf Kongruenz mit dieser
Forderung zu prufen und gegebenenfalls
Erganzungsvorschlage zu entwickeln. Der
G-BA soll die gesetzlichen Vorgaben zum
Neugeborenenscreening gemal3 dieser
Forderung erweitern.

Adressat: G-BA GKV-SV VUD



ermoglicht, Eltern (mit deren Einwilligung) auch Uber
entsprechende Erkrankungen ihrer Kinder zu informie-
ren oder die Befunde gesichert und pseudonymisiert
fur alle Kinder zu speichern, um die Betroffenen nach
Entwicklung von Therapiemaoglichkeiten fur ihre Krank-
heit informieren zu kdnnen. Dabei sollten Eltern auch
darauf hingewiesen werden kénnen, dass das Risiko
einer Erkrankung auch fur nahe Familienmitglieder be-

2.7 Nachhaltige Registerlandschaft

Fur die seltenen Erkrankungen ist es notwendig, eine
nachhaltige Registerlandschaft aufzubauen, um In-
zidenzen, Krankheitsverlaufe, Therapieverlaufe, Kom-
plikationen, Nebenwirkungen und Folgeschaden zu
sammeln. Dafur braucht es europaische Losungen,
die nationale Register verbinden. Teilnehmende soll-
ten Uber Landergrenzen hinweg in Registern erfasst
werden. Die Einbindung internationaler Patienten-
organisationen kann die Erfassung der Patientinnen
erleichtern. Die auch nach dem Gesundheitsdaten-
nutzungsgesetz (GDNG) zu erstellende Zentralstelle
fur Register, wie im Gutachten der Technologie- und
Methodenplattform fur die vernetzte medizinische For-
schung eV. (TMF) vorgeschlagen, sollte Transparenz
schaffen und Wissen gebundelt zur VerfUgung stellen.

2.8 Datenschutz

Eine zu restriktive Auslegung datenschutzrechtlicher
Maoglichkeiten kann zu einer unzureichenden Nutzung
von Datenbestanden fuhren. Angst vor einem verhin-
dernden Datenschutz darf nicht auf Kosten der Versor-
gung gehen. Ein ermdglichender Datenschutz soll im
Dienste der Patientinnen stehen. Legitime Datennut-
zung und notwendiger Datenschutz mussen austariert
werden, damit alle Heilungschancen ergriffen werden
kénnen. Anwendungsfalle aus dem Ausland, wie bei-
spielsweise Estland, zeigen auch hier Ansatzpunkte fur
eine einfache, aber sichere Ldsung fur die Datennut-
zung im Gesundheitssystem.

Nur durch die Kooperation von und mit Datenschutz-
behoérden und -beauftragten kann die Datennutzung
im Rahmen des rechtlich Zulassigen ermaoglicht wer-
den, sodass Daten in zeitlich angemessenem Rahmen
durch berechtigte Datenempfanger und -nutzer ausge-
wertet werden kénnen. Der Mustertext zur Patienten-
einwilligung der Medizininformatik-Initiative als Ergeb-
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steht und eine Untersuchung auf die gleichen
Mutationen hin in Betracht gezogen werden
kann. Verbesserter Zugang zu und ausrei-
chende Finanzierung von  Whole-Genom-
oder Exomsequenzierung im Rahmen der
Regelversorgung sind unerlasslich fur eine Er-
hdéhung der diagnostischen Rate und die Ent-

wicklung neuer gentherapeutischer Ansatze.

Zu berUcksichtigen sind dabei die Spezifika-
tionen fUr das Nationale Register fur Seltene
Erkrankungen (NARSE), welches durch das
Berlin Institute of Health (BIH) betrieben wird,
sowie das EU-Konzept ERDRI (Verzeichnis,
Pseudonymisierungsdienst, Metadatensatz

und Suchmaschine).

Handlungsfeld

change4RARE entwickelt eine entspre-
chende Eingabe zum Entwurf des Regis-
tergesetzes.

Adressat: BMG BFARM

PATIENTENOR.

nis einer solchen Kooperation zwischen Praxis
und Aufsicht bietet groRes Potential und sollte
standardmafig genutzt werden. Die bereits in
der Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO)
angelegte Option einer Einwilligung fur be-
stimmte Bereiche wissenschaftlicher For-
schung (Broad Consent) sollte dringend brei-
ter genutzt werden.

Handlungsfeld

change4RARE bietet UnterstUtzung bei
der Task Force Gesundheitsdatenschutz
der Beauftragten des Bundes und der
Lander an und entwickelt Vorschlage, die
Uber das Gesundheitsdatennutzungsge-
setz hinausgehen.

Adressat: BMG BFDI & DSK
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In Infrastrukturen
investieren

Spezialisierte Zentren mussen personell und technisch hinreichend ausgestattet werden. Dies umfasst
auch die Sicherstellung einer hochwertigen Versorgung mit spezialisierter Diagnostik und Therapie in Zen-
tren fur seltene Erkrankungen und die FortfUhrung der BMBF-Forderung der Forschungsverblnde fur sel-
tene Erkrankungen.

Ebenso gilt es, die ambulante spezialfacharztliche Versorgung weiterzuentwickeln und telemedizini-
sche Angebote zu fordern. Dazu gehdért auch die UberfUhrung spezifischer MaBnahmen in die Regelver-
sorgung, wie die telemedizinische Beratung in der Gendiagnostik oder spezialisierte Labordiagnostik fur
Hochdurchsatz-Sequenzierung.

Um Betroffene und ihre Angehorige starker zu entlasten und ihnen Orientierung in Versorgungsmaoglich-
keiten und UnterstUtzungsangeboten zu bieten, fordern wir die geregelte Einfilhrung von Patienten-

Lots:innen und Case Manager:innen.

SchlieBlich betonen wir die Notwendigkeit, qualifiziertes Pflegepersonal fiir die Heimtherapie durch Auf-
wertung des Berufsbildes und Zusatzqualifikationen zu gewinnen.
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3.1 Zentren fur seltene Erkrankungen

FUr Hochschulambulanzen (HSA) und Zentren fur sel-
tene Erkrankungen, insbesondere in der Kindermedi-
zin, sind zusatzliche VergUtungsmodelle notwendig,
um deren Aufwand und der Komplexitat der Diagnos-
tik und Therapie besser Rechnung zu tragen. Auf3er-
dem sollte die Vorhaltung personell und technisch hin-
reichend und nachhaltig ausgestatteter Zentren fur
unerkannte und seltene Erkrankungen an allen Uni-
versitatskliniken verbindlich vorgeschrieben werden.

Die geplante Vernetzung von B-Zentren auf nationaler
Ebene sollte vorangetrieben werden und dabei eine ad-
aquate Patientenbeteiligung sichergestellt werden. Zur
Gewahrleistung der flachendeckenden Qualitat und fur
mehr Transparenz diesbezUuglich bedarf es verpflichten-
der Regelungen zur Zertifizierung, beispielsweise nach
Vorgaben des Nationalen AktionsbUndnisses fur Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) und des
G-BA. Mit Honorierungsverfahren fur zertifizierte Zent-
ren kann die Bereitschaft fur den zusatzlichen Aufwand
einer Zertifizierung geférdert werden.
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Handlungsfeld

Die Vorhaltung personell und technisch
hinreichend ausgestatteter Zentren fur
unerkannte und seltene Erkrankungen
sollte an allen Universitatskliniken ver-
bindlich vorgeschrieben werden. Moglich-
keiten zur telemedizinischen Beratung
und ambulanten Behandlung werden
fester Bestandteil des Leistungsangebots
nach §§136¢c Abs. 5 SGB V und 2 Abs. 2 Satz
2 Nr. KHEntgG. Weiterhin wird der G-BA
Uber §136¢ Absatz 5 SGB V verpflichtet, die
Anlage 1 zur Zentrums-Regelung weiter-
zuentwickeln und dabei die Vorgaben des
NAMSE berucksichtigen.

Adressat: AWMF & FORSCHUNG BMG

PATIENTENORG. VUD G-BA

3.2 Forschungsverbunde zu seltenen Erkrankungen

Das seit 2003 durch das BMBF geférderte translations-
orientierte Verbundvorhaben im Bereich der seltenen
Erkrankungen ist weiterzufuhren. Durch dieses Pro-
gramm ist es gelungen, Register, longitudinale Patien-
tenkohorten und Biobanken fur verschiedene seltene
Erkrankungsgruppen aufzubauen sowie die diagnosti-
schen Maoglichkeiten entscheidend zu verbessern und
neue Ansatzpunkte, insbesondere auch fur molekulare
Therapien, zu identifizieren. Viele dieser Forschungs-
verblUnde haben eine internationale FUhrungsrolle auf
dem Gebiet der seltenen Erkrankungen eingenommen.

Handlungsfeld

Das BMBF-Forderinstrument Forschungs-
verbUnde zu seltenen Erkrankungen wird
weitergeflhrt.

Adressat: BMBF

3.3 Ambulante spezialfacharztliche Versorgung

Es bedarf einer Finanzierung und der Schaffung von
Strukturen, die eine Zusammenarbeit und Kommuni-
kation Uber die Sektorengrenzen hinweg ermaoglicht.
Durch die ambulante spezialfacharztliche Versorgung
(ASV) wurde 2012 der Versuch gestartet, die Sektoren-
grenzen zwischen der vertragsarztlichen und der sta-
tionaren Versorgung zu Uberwinden. Die ASV sollte nun
in Bezug auf die seltenen Krankheiten hinsichtlich ihrer
Strukturen und Prozesse und der Vergutungssystema-
tik einheitlicher und krankheitsspezifisch neu organi-
siert werden. Gegebenenfalls existierende Leitlinien der
AWMEF sollten dabei bertcksichtigt werden.

Handlungsfeld
Zur Uberarbeitung der ASV nach § 116b
SGB V wird ein Vorschlag erarbeitet.

Adressat:
BMG KBV GKV-SV G-BA
DKG VUD PATIENTENORG.
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3.4 Telemedizin

Der Zugang zu Diagnostik und Therapie wird durch feh-
lende wohnortnahe Versorgung von Betroffenen ein-
geschrankt. Zur Uberbrickung der Distanzen kénnen
telemedizinische Angebote, wie eine telemedizinische
Sprechstunde und Routineuntersuchungen bei (ge-
schulten) (Haus-)Arztinnen und in Klinikambulanzen
dazu beitragen, die Betroffenen zu entlasten und eine
engmaschige Betreuung zu unterstutzen. Das Digital-
gesetz (DigiG) ermoglicht und beschleunigt die Ent-
wicklung dieser telemedizinischen Angebote, die es
nach Umsetzung auch an Versicherte und Betroffene zu
kommunizieren gilt.

3.5 Zugang zu Diagnostik

In interdisziplinaren virtuellen Boards kdnnten die Dia-
gnostik- und Behandlungsablaufe fur Patientinnen ko-
ordiniert und Entscheidungen Uber die Erforderlichkeit
umfassender Sequenziermethoden getroffen werden,
deren Kosten die Gesetzlichen Krankenversicherungen
(GKV) Ubernehmen sollten. Mobile Diagnostik, Diagnos-
tikpunkte in Pflegeheimen sowie telemedizinische Gen-
diagnostik von Humangenetiker:iinnen im Verbund mit
Vor-Ort-Arzt:innen kénnen den Zugang zu einer um-
fanglichen Diagnostik mit entsprechender Aufklarung
erhohen. Spezialisierte Labore fur spezifische Biomarker
und zur Hochdurchsatz-Sequenzierung konnen eben-
falls eine wertvolle Rolle fur eine qualitativ hochwertige
und schnelle Diagnostik spielen.

Handlungsfeld

Im einheitlichen Bewertungsmalstab
flr die vertragsarztliche Versorgung wer-
den mengenmaBige Beschrankungen
far die telemedizinische Versorgung von
Patientinnen mit seltenen Krankheiten
aufgehoben und die Leistungen entbud-
getiert (§ 87 Abs. 2n SGB V idF DigiG).

Adressat: BMG KBV GKV-SV

G-BA PATIENTENORG.

Handlungsfeld

Im Modellvorhaben Genomsequenzie-
rung nach § 64e SGB V sind diese Forde-
rungen bereits zum Teil abgebildet. Mit
dem nahenden Vertragsschluss zwischen
GKV-SV und VUD ist ein Katalog mogli-
cherweise erganzender MaBBnahmen far
die Umsetzung aufzustellen. Die Ande-
rungen durch das GDNG sind zu prufen
und ggf. zu erganzen.

Adressat: MG GKV-SV VUD

3.6 Standardisierung diagnostischer Verfahren

Der Diagnosesicherheit kommt im Kontext der selte-
nen Erkrankungen eine besondere Bedeutung zu. Mit
einer Standardisierung diagnostischer Verfahren und
Therapiemoglichkeiten kédnnten die Behandlung opti-
miert und die Behandelnden unterstutzt werden. Bei
fehlender Evidenz sollte durch interdisziplinare Arbeits-
gruppen eine Standortbestimmung, beispielsweise do-
kumentiert und verdffentlicht in Positionspapieren, er-
folgen. Die Anwendung eines diagnostischen Leitfadens
oder einer Checkliste fur Arztiinnen ist hier denkbar. Al-
lerdings mussen mit Blick auf die erweiterte Gendiag-
nostik die versicherungsrechtlichen Konsequenzen fur
die Patientiinnen bedacht werden.

Handlungsfeld

change4RARE kann eine Plattform initiie-
ren, auf der Patientenorganisationen und
Fachgesellschaften gemeinsam einen
indikationsunabhangigen Leitfaden ent-
wickeln. Der diagnostische Leitfaden ent-
halt auch Hinweise zur Moglichkeit, Zen-
tren fur seltene Erkrankungen in deren
interdisziplinaren Sprechstunden teleme-
dizinisch zu konsultieren. Ausreichende
Finanzierung der Konsultationsverfahren
ist beidseitig sicherzustellen.

Adressat: AWMEF & FORSCHUNG

PATIENTENORG. G-BA
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3.7 Patienten-Lots:innen und Case Manager:innen

Die Etablierung geschulter Patienten-Lotsinnen zum
Aufzeigen geeigneter Anlaufstellen sowie von Case-Ma-
nagerinnen, welche die Betroffenen bei der Behand-
lung sowie bezlglich burokratischer Angelegenheiten
unterstltzen, fuhrt zu enormer Entlastung der Betroffe-
nen und kann den Behandlungsablauf optimieren. Ein:e
Case-Manager:in auf Rezept, wie von der Allianz Chro-
nischer Seltener Erkrankungen ACHSE e. V. vorgeschla-
gen, kann mit der notwendigen Systemkompetenz zur
UnterstUtzung der Patient:iinnen und ihrer Angehoérigen
bei der Suche nach relevanten Informationen zu Er-
krankungen und nach geeigneten Behandelnden und
Therapien beitragen. Zur UnterstUtzung im Rahmen der
Behandlung konnen ,Kimmererstationen® fur komplex
erkrankte Patientinnen an allen Universitatskliniken
vorgehalten werden.

3.8 Heimtherapie

Eine Versorgungsstruktur fur eine wohnortnahe Versor-
gung ist die Heimtherapie (Behandlung der Patient:in-
nen vor Ort bzw. zu Hause). Es werden hochqualifizierte
Pflegekrafte benotigt, die Behandlungen wie eine Infusi-
onsgabe durchfuhren, den Therapie- und Pflegeprozess
unter Berucksichtigung der Angehdorigen vor Ort koor-
dinieren und Kontakte zu den Haus- und Facharztiinnen
herstellen und unterhalten. Um qualifiziertes Pflegeper-
sonal fur die Heimtherapie zu gewinnen, bedarf es einer
Aufwertung des Pflegeberufs und entsprechender Zu-
satzqualifikationen, aber auch ausreichender Mittel der
Finanzierung. Das Pflegepersonal konnte den entspre-
chenden B-Zentren fur seltene Erkrankungen zugeord-
net und von dort aus supervidiert werden.

Handlungsfeld

Die Kommission nach § 53 Pflegeberufe-
Gesetz wird verpflichtet, ein standardisier-
tes Modul zum Erwerb erweiterter Kom-
petenzen zur AusUbung heilkundlicher
Aufgaben als Patienten-Lots:in oder Ca-
se-Manager:in zu erstellen. Eine Abgren-
zung und Rollenklarung sind erforderlich.
Weiterhin wird die Betreuung durch ein:e
Lots:iin oder Case-Manager:iin eine ver-
tragsarztliche veranlasste Leistung nach
§ 37d (neu) SGB V. Die erstmalige Ver-
ordnung bleibt qualifizierten Arztinnen
in den Zentren fur seltene Erkrankungen
vorbehalten. Zusatzlich sollte in Abstim-
mung mit anderen Gesellschaften und In-
itiativen ein Tag der Patienten-Lots:innen
etabliert werden.

Adressat: BMG KBV GKV-SV

G-BA PATIENTENORG. DPV

Handlungsfeld

Die Kommission nach § 53 Pflegeberu-
fe-Gesetz wird verpflichtet, ein standar-
disiertes Modul zum Erwerb erweiterter
Kompetenzen zur AusuUbung heilkund-
licher Aufgaben als Pfleger:in fur seltene
Erkrankungen zu erstellen.

Adressat: BMG DPV
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Marktzugang der Orphan
Drugs sicherstellen

Neue Wege zur Férderung und Finanzierung der Forschung, gerade am Anfang der Forschungskette,
sollten entwickelt und etabliert werden, um das Potenzial in diesen frihen Phasen der Arzneimittelent-
wicklung besser nutzen zu kénnen. Um das zu erreichen, bedarf es einer Task Force zur Férderung der
Forschung fur seltene Krankheiten und der Konzeptentwicklung zur Auslobung von Forschungspreisen.

Wir sehen die Notwendigkeit, neue Studiendesigns fiir Orphan Drugs zu entwickeln, die sowohl die ge-
ringen Patientenzahlen als auch die Anforderungen an eine ausreichende Evidenz berlcksichtigen. Dabei
betonen wir die Wichtigkeit der Férderung einer effektiven Patientenrekrutierung im Rahmen der Stu-
dienplanung.

Relevant ist zudem die Weiterentwicklung der Zulassungsverfahren flur Arzneimittel, um Konzepte fur
klinische Prufungen mit extrem kleinen Fallzahlen zu berucksichtigen.

Wir fordern innovative Ansatze zur Preisbildung von Orphan Drugs, um deren Verfligbarkeit in Deutsch-
land sicherzustellen.

Um Betroffene schnell und zuverlassig mit der richtigen Therapie versorgen zu kénnen, gilt es Therapie-

entscheidungen abzusichern und Regresssicherheit fur arztliche Verordnungen der Orphan Drugs zu
erreichen.
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4.1 Grundlagenforschung

Gerade am Anfang der Forschungskette, in den Berei-
chen Grundlagenforschung und fruhe klinische Pru-
fungen, besteht erhohter Finanzierungsbedarf. Die ge-
genwartige Systematik der Forschungsforderung und
-finanzierung ist in Bezug auf die Integration von Aca-
demia, Investigator Initiated Trials (IIT) und industrieller
Forschung nicht ausreichend. Neue Wege und Konzep-
te sollten entwickelt werden, um das Potenzial in diesen
frihen Phasen besser zu nutzen. Dabei gilt es auch die
Ubertragbarkeit und Machbarkeit alternativer Finan-
zierungsinstrumente zu bewerten, wie beispielsweise
die der Einfuhrung einer ,Solidaritatsabgabe” der im
Bereich Orphan Drugs aktiven Pharmaunternehmen.
Weitere Aspekte sind ein bundesweit bindendes Daten-
schutzvotum und ein bundesweites Ethikkommission-
Votum auch fur die Grundlagenforschung.

4.2 Forschungspreise

Forschungspreise koénnten Anreize setzen, die For-
schungsaktivitaten im Bereich der seltenen Erkrankun-
gen zu starken. Gesundheitsokonomische Studien zu
klinischen Effekten und langfristigen Kosten von Nicht-
behandlung sowie verspateter Diagnose und/oder The-
rapie konnten hier mehr Aufmerksamkeit schaffen. In
diesem Kontext sind auch Stiftungsprofessuren in Be-
tracht zu ziehen. Forschungspreise kdnnen auch fur For-
schungsvorhaben im Bereich der Krankenkassen nach
§25 b SGB V vergeben werden.
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Handlungsfeld

Zur Verbesserung der Bedingungen der
Grundlagenforschung und der frihen kli-
nischen PrUfungen wird change4RARE
Gesprache mit den Forschungsgemein-
schaften und ausgewahlten Stiftungen
fUhren. Eine entsprechende Kommunika-
tion mit dem BMBF soll im Ergebnis auf
die Bildung einer Arbeitsgemeinschaft
oder Task Force zur Forderung der For-
schung fur seltene Krankheiten hinwirken.
In die Kommmunikation werden der Euro-
paische Gesundheitsdatenraum (EHDS)
mitadressiert und das BMG eingebunden.

Adressat: BMG BMBF

AWMEF & FORSCHUNG

Handlungsfeld

change4RARE nimmt mit der industriel-
len Gesundheitswirtschaft (iGW), Stiftun-
gen und Academia Gesprache auf, um ein
Konzept zur Auslobung von Forschungs-
preisen und zur Finanzierung gesund-
heitsokonomischer Studien durch Unter-
nehmen der iGW zu entwickeln. Auch
wird die Einrichtung eines Medienpreises
fur exzellente Berichte Uber "Seltene" an-

geregt.
Adressat:  IGW. AWMF & FORSCHUNG

BMBF (MEDIEN-)STIFTUNGEN
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4.3 Studiendesign

In dem Spannungsfeld zwischen einer unzureichenden
Aussagekraft aufgrund niedriger Patientenzahlen bei
seltenen Erkrankungen und der nachvollziehbaren An-
forderung, auch fur Orphan Drugs eine ausreichende
Evidenz zu erreichen, sollten neue Studiendesigns in Be-
tracht gezogen und mit den Zulassungsbehorden und
den Erstattungsinstitutionen der EU-Mitgliedstaaten im
Vorfeld der klinischen Prufung verlasslich abgestimmt
werden.

Eine frUhzeitige Einbindung der Patientenorganisatio-
nen und -vertreteriinnen in die Planung der Studien-
designs zur Berucksichtigung patientenrelevanter Out-
comes ist notwendig. Die Entwicklung standardisierter
und validierter krankheitsspezifischer Fragebdgen zur
Evaluation patientenrelevanter Verbesserungen, die
spezifisch auf gebietsgleiche Studien Ubertragen wer-
den konnen, stellen ein geeignetes Instrument dar. So
kdonnen PROs (patient reported outcomes) gemessen
und die Bedurfnisse der Patientiinnen ausreichend ab-
gebildet werden. Bei der Entwicklung sind die neuen
Vorgaben nach der Verordnung der EU Uber HTA zu be-
ricksichtigen.

4.4 Patientenrekrutierung

Zur Rekrutierung der Patientiinnen im Rahmen einer
Studienplanung sollten weitere Ressourcen genutzt
werden. Patientinnen mit seltenen Krankheiten sollten
regelhaft und ohne konkreten Anlass die Moglichkeit
eingeraumt werden, ihre grundsatzliche Bereitschaft
zur Teilnahme an Studien erklaren und zur Informa-
tion Uber eine mogliche Studienteilnahme in einem
Register zusammengefluhrt werden zu kénnen. Hierzu
sollten moglichst viele Patientiinnen in die Patienten-
register aufgenommen werden. Um Doppelungen von
Patientiinnen in den Registern zu vermeiden, sollte ein
globaler ,Patient Identifier” entwickelt werden. Die neu
in § 4 Abs. 9 Nr. 1 GDNG vorgesehene anlassbezogene
Forschungskennziffer ist ein erster Schritt dazu. Durch
internationale Kooperationen lassen sich zusatzlich ver-
besserte Rekrutierungsmoglichkeiten herstellen. Die
Rekrutierungspotenziale Uber die Versorgungsdaten bei
den Krankenkassen, die ePA und die Wearables kom-
men ebenfalls als Ressourcen in Betracht. Auf3erdem
sollte mit Informations- und Aufklarungskampagnen
unter anderem die Sicherheit von klinischen Studien er-
lautert werden, um die Bereitschaft Sorgeberechtigter
zur Teilnahme ihrer Kinder an einer Studie zu steigern.

Handlungsfeld

Das IQWIiG erhalt den gesetzlichen Auf-
trag, in § 139a Abs. 3 Nr. 6a (neu) SGB V
Methoden und Kriterien fur die Evidenz-
bewertung bei Arzneimitteln fur seltene
Erkrankungen zu entwickeln. Der erwei-
terte gesetzliche Auftrag an das IQWiG
umfasst auch die Einbindung der Pati-
entenorganisationen in die Planung der
Studiendesigns, die Entwicklung stan-
dardisierter, validierter krankheitsspezi-
fischer Fragebogen und die Einbindung
patientenbeobachteter Befunde (PROs).

Adressat: BMG IQWIG G-BA

AWMEF & FORSCHUNG PATIENTENORG.

Handlungsfeld

Das im Entwurfsstadium befindliche
Registergesetz sollte die Verpflichtung
des Registerzentrums vorsehen, die be-
troffenen Patientiinnen Uber mogliche
Studienteilnahmen zu informieren. Die
Verpflichtung erfolgt unter der MafR3gabe,
insbesondere seltene Erkrankungen zu
berucksichtigen. Ebenso sollten Informa-
tions- und Aufklarungskampagnen uUber
die Sicherheit klinischer Studien veran-
kert werden (alternativ im Arzneimittel-
gesetz). Register werden darUber hinaus
verpflichtet, durch internationale Koope-
rationen verbesserte Rekrutierungsmaog-
lichkeiten herzustellen. Das BMG in-
formiert in einer Kampagne uber die
Registerlandschaft und die Vorteile fur
die Patientiinnen und die Forschung.

Adressat: BMG BFARM PEI

AWMF & FORSCHUNG



4.5 Zulassungsverfahren

Mit dem innovativen Zulassungsverfahren (PRIME) hat
die EMA dazu beigetragen, Licken in der Evidenzgene-
rierung fur Arzneimittel zu Uberbricken und dadurch
einen fruhzeitigen Markteintritt der Orphan Drugs er-
moglicht. Bei der weiteren Entwicklung mussen auch
Bewertungsverfahren fur Therapiekonzepte mit extrem
kleinen Fallzahlen (Ultraorphans und individualisierte
Therapien) berUcksichtigt werden. Eine Verlangerung
des bisherigen Unterlagenschutzes fur die Erforschung
von Ultraorphans und individualisierten Therapien sind
anzustreben, um die Forschung im Sinne der Patient:in-
nen voranzubringen.

4.6 Preisbildung

Gesetzgeber und G-BA, Arzneimittelhersteller und GKV-
Spitzenverband sollten gemeinsam innovative Vertrags-
strukturen und Determinanten zur Preisbildung von
Orphan Drugs suchen, um die Marktprasenz der Arz-
neimittel fur seltene Krankheiten fUr Patientinnen in
Deutschland sicherzustellen. Dabei sind auch Pay-for-
Performance Konzepte zu berucksichtigen. Insgesamt
sollen die Vorgaben transparent und verlasslich sein.

FUr eine Absicherung der Forscherinnen und einer
nachtraglichen Anerkennung der anwendungsbeglei-
tenden Datenerhebung wird eine transparente Rege-
lung Uber die Gultigkeit genannter Datenerhebung fur
nachgehende Preisverhandlungen gefordert.
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Handlungsfeld

Die Bundesregierung setzt sich auf EU-
Ebene daflr ein, dass bei der Weiter-
entwicklung der Zulassungsverfahren
im Rahmen des EU-Pharmapakets auch
Konzepte fur klinische Prufungen mit ex-
trem kleinen Fallzahlen als Zielsetzung
aufgenommen werden. Der Unterlagen-
schutz sollte keinesfalls verkurzt, eher ver-
langert werden.

Adressat: BmG BMBF
AWMF & FORSCHUNG BFARM
PATIENTENORG. PEI

Handlungsfeld

Der gesetzliche Auftrag an den GKV-SV
und die fur die Wahrnehmung der wirt-
schaftlichen Interessen gebildeten maf3-
geblichen  Spitzenorganisationen der
pharmazeutischen Unternehmer auf
Bundesebene fur die Rahmenvereinba-
rung nach § 130b Abs. 9 SGB V wird um
die Entwicklung innovativer Vertrags-
strukturen und Determinanten zur Preis-
bildung von Arzneimitteln fur seltene
Erkrankungen erweitert. Das Studiende-
sign und die Methodik der Bewertung
des Zusatznutzens fur und nach der an-
wendungsbegleitenden Datenerhebung
muss der Seltenheit der Krankheit ange-
passt sein und die effektive Moglichkeit
erdffnen, auch bei geringer Anzahl der in
die Studie einbezogenen Patientiinnen
einen Zusatznutzen belegen zu kénnen.
Die zweckmaflige Vergleichstherapie, die
flr die Bewertung des Zusatznutzens he-
rangezogen wird, ist auf die zu Studienbe-
ginn durch den G-BA beratene zu fixieren.

Adressat:

GKV-SV IGW BMG G-BA
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4.7 Arztliche Verordnungen

Ist ein Arzneimittel zugelassen und ein Erstattungsbe-
trag vereinbart, kann sich ZurUckhaltung bei der Ver-
ordnung durch Arztiinnen als Hirde erweisen. Unsicher-
heiten in Erstattungsfragen bei unklaren Indikationen
und die Sorge um wirtschaftliche Konsequenzen halten
Arztiinnen teilweise davon ab, die fur die Patientiinnen
notwendigen Arzneimittel zu verschreiben. Als Losungs-
ansatz fur Zweifelsfalle kommmt eine Empfehlung durch
ein Rare Disease-Expertinnen-Panel als erganzende Ab-
sicherung der Therapieentscheidung in Betracht. Alter-
nativ ist denkbar, dass die Verordnungsempfehlungen
aus einem Zentrum fur seltene Erkrankungen regress-
sicher durch niedergelassene Arztinnen weitergeflhrt
werden durfen. DarUber hinaus trige die Etablierung
einer Checkliste fur die Verordnung von Orphan Drugs
und einer bei Erfullung der Vorgaben der Checkliste
ausbleibenden Wirtschaftlichkeitsprifung dazu bei, die
Verordnungssicherheit der Arzt:innen zu starken und ei-
ner Unterversorgung entgegenzuwirken. Diese Check-
liste sollte auch Optionen eines Off-Label Use enthalten.
Gegebenenfalls kann die Expertengruppe Off-Label Use
beim BfArM einbezogen werden.

Handlungsfeld

Von der Wirtschaftlichkeitsprufung wer-
den arztliche Verordnungen von Arznei-
mitteln, die nach einer Zweitempfehlung
durch ein Zentrum fur seltene Erkrankun-
gen vorgenommen werden, ausgenom-
men. Eine entsprechende Erganzung ist
in § 106b Abs. 4 Nr. 2a (neu) SGB V zu ver-
orten.

Adressat: BMG G-BA GKV-SV
DKG VUD KBV BAK
AWMF & FORSCHUNG PATIENTENORG.
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Nachste Schritte

change4RARE setzt sich
aktiv far die Umsetzung
innovativer Ideen ein.

Zusammen mit den change4RARE-Expertiinnen wird der
Austausch mit Entscheidungstrager:iinnen in Politik und
Selbstverwaltung gesucht, um die konkreten Handlungs-
felder zu kommunizieren und Veranderungen herbeizu-
fUhren.

FUr die Begleitung dieser Umsetzung wird change4RARE
kunftig weiter auf innovative Krafte und Expert:iinnen, auf
Betroffene und Interessierte zugehen, die dieselbe Ziel-
setzung mitbringen, wie so viele Personen, die sich be-
reits heute in Patientenorganisationen und Verbanden,
in der Versorgung, in der Forschung und Lehre oder auf
politischer Ebene fur Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen einsetzen.

Nur gemeinsam koénnen die zahlreichen Hirden Uber-
wunden werden, welche sich Menschen mit seltenen
Krankheiten in den Weg stellen.

Nur gemeinsam werden Veranderungen umgesetzt.

change 4 ®

are
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Ubersicht der Handlungsfelder

Kern-

-
7] Handlungsfelder 5
botschaft £ 9 A P -
E 2 o & 212 z 2l q| 2
] 4 (a] X >
2 5 s 8 2 & @ Ea g g ¢ a
z L?’J] " @ a@a o & & & 6 5 £ & 2 % | B
11 17 Gemeinsame Entscheidungsfindung X X
Patienten-
partizipation 1217 Gesundheitskompetenz X
starken
13 17 Patientenvertretung im politischen Prozess X X
21 19 Standards X
22 19 Kodierung X X X X
23 19 Integrierte Datenerhebung X X X
Daten
. 24 20 Datenzugriff X
systematisch
erheben und
nutzen 25 20 Intelligente ePA X X X
26 20 Diagnosefindung X X X
27 2 Nachhaltige Registerlandschaft X X
28 2 Datenschutz X X
31 23 Zentren fur seltene Erkrankungen x X X
32 23 Forschungsverbinde zu seltenen Erkrankungen X
33 23 Ambulante spezialfacharztliche Versorgung x X X X X X
In Infra- 34 24  Telemedizin X X X X
strukturen
investieren 35 24 Zugang zu Diagnostik X X X
36 24 Standardisierung diagnostischer Verfahren X
37 25 Patienten-Lotsinnen und Case Manager:innen x X X X X
38 25 Heimtherapie X X
41 27 Grundlagenforschung X X
42 27 Forschungspreise X
43 28 Studiendesign x X X
Marktzugang
der Orphan
. 44 28 Patientenrekrutierung X X X
Drugs sicher-
stellen
45 29 Zulassungsverfahren X X X X
46 29 Preisbildung X X X

47 30 Arztliche Verordnungen x X X X xX X X

Patientenorg
AWMF & Forschung

iGwW

X
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Verzeichnis

Akteure

AWMF & Forschung

Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesell-
schaften & Forschungsgemeinschaften

BAK Bundesarztekammer

BfArM Bundesinstitut fur Arzneimittel und Medizinprodukte
Bundesbeauftragter fur den Datenschutz und die Informationsfreiheit &

BfDI & DSK
Datenschutzkonferenz

BMBF Bundesministerium fur Bildung und Forschung

BMG Bundesministerium fur Gesundheit

DKG Deutsche Krankenhausgesellschaft

DPV Deutscher Pflegeverband

G-BA Gemeinsamer Bundesausschuss

gematik Nationale Agentur fur Digitale Medizin

GKV-SV Spitzenverband Bund der Krankenkassen

iGW Industrielle Gesundheitswirtschaft

IQWIiG Institut fUr Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen

KBV Kassenarztliche Bundesvereinigung

Patientenorg.

Patientenorganisationen

PEI

Paul-Ehrlich-Institut

VUD

Verband der Universitatsklinika Deutschlands
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