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Am 22. Mai 2015 hielt das Bundesministerium für Gesundheit (BMG) in Kooperation mit 
dem nationalen Selbsthilfe-Dachverband Pro Rare Austria (Allianz für seltene Erkrankungen) 
und der Nationalen Koordinationsstelle für seltene Erkrankungen (NKSE) die österreichische 
EUROPLAN-Konferenz für Stakeholder und Interessierte ab.  

Zumeist werden EUROPLAN-Konferenzen von der europäischen Organisation für seltene 
Erkrankungen (EURORDIS, European Organisation for Rare Diseases) gemeinsam mit einer 
nationalen Betroffenen-Dachorganisation für seltene Erkrankungen in Vorbereitung oder im 
Verlauf der nationalen Strategieentwicklung veranstaltet, um ein Forum für den 
Patientenkreis und die Akteure und Akteurinnen zu schaffen und deren Austausch zu 
ermöglichen. 

Der im BMG-Auftrag von der NKSE in Zusammenarbeit mit der Expertengruppe für seltene 
Erkrankungen (nunmehr Beirat für seltene Erkrankungen) sowie der Strategischen Plattform 
für seltene Erkrankungen erstellte Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen 
(NAP.se) wurde am 26. Februar 2015 publiziert. Die österreichische Konferenz fand erst 
nach der NAP.se-Veröffentlichung statt und trug in ihrer Programmgestaltung den von 
üblichen EUROPLAN-Konferenzen abweichenden Rahmenbedingungen mit folgenden 
definierten Konferenz-Zielen Rechnung:  

• Präsentation des NAP.se 

• Information zu europäischen Rahmenbedingungen und Aktivitäten im Bereich der 
seltenen Erkrankungen 

• Gemeinsames Erarbeiten von Inputs für die optimale Umsetzung der im NAP.se 
definierten Maßnahmen im Rahmen von Workshops  

EUROPLAN-Konferenzen orientrieren sich zentral an Informationsbedürfnissen von Personen 
mit seltenen Erkrankungen (Einzelpersonen sowie Selbsthilfegruppen). Um die vielfältigen 
mit dem Thema verbundenen Perspektiven abzudecken, wurde zusätzlich zur Zielgruppe der 
Erkrankten ein multidisziplinär zusammengesetztes Publikum eingeladen: Mitglieder des 
Beirats für seltene Erkrankungen, der Strategischen Plattform für seltene Erkrankungen 
sowie Entsandte von Politik/Verwaltung (Ministerien, Sozialversicherung, Länder: 
Landesgesundheitsfonds, Landessanitätsdirektionen), Forschung (Universitäten, sonstige 
Forschungseinrichtungen, Forschungsförderungs-Einrichtungen), klinischen Einrichtungen 
(Krankenhäuser, Labors), medizinischen Fachgesellschaften, Berufsgruppen, 
Patientenvertretung, Krankenanstaltenapotheken, pharmazeutischer Industrie und Medien. 
Gezielt eingeladen wurden ebenfalls sämtliche Mitglieder von im Rahmen der Zielsteuerung-
Gesundheit tätigen Fachgremien. Insgesamt nahmen etwa 80 Personen an der Konferenz 
teil. 
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Am 22. Mai 2015 veranstaltete das Bundesministerium für Gesundheit (BMG) in Kooperation 
mit dem nationalen Selbsthilfe-Dachverband Pro Rare Austria (Allianz für seltene 
Erkrankungen) und der Nationalen Koordinationsstelle für seltene Erkrankungen (NKSE) die 
österreichische EUROPLAN-Konferenz1 für Stakeholder und weitere Interessierte mit 
folgenden Zielen:  

• Präsentation des Nationalen Aktionsplans für seltene Krankheiten (NAP.se) 2 

• Information zu europäischen Rahmenbedingungen und Aktivitäten im Bereich der 
seltenen Erkrankungen (SE) 

• Gemeinsames Erarbeiten von Inputs für die optimale Umsetzung der im NAP.se 
definierten Maßnahmen im Rahmen von Workshops  

Zwei Impulsreferate leiteten die Konferenz ein:  

• National Plans for Rare Diseases. Yann Le Cam (EURORDIS) 
• Der Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen, NAP.se. Till Voigtländer (NKSE)   

Daran schlossen Workshops, die auf den im NAP.se definierten neun Handlungsfeldern (HF) 
aufsetzten:  

• Workshop 1: Wissen bzw. Bewusstsein hinsichtlich seltener Erkrankungen sowie 
Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe, Informationskarte (Bezug: HF 1, 6 und 9) 

• Workshop 2: Expertisezentren für seltene Erkrankungen (HF 2) 

• Workshop 3: Therapie (HF 4) 

• Workshop 4: Kodierung seltener Erkrankungen, Epidemiologie (HF 1 und 7) 

• Workshop 5: Diagnostik (HF 3) 

• Workshop 6: Forschung (HF 5) 

Jeder Workshop wurde mit einer Problemdarstellung eingeleitet. Die Teilnehmenden 
diskutierten die Umsetzung der jeweiligen Maßnahmen im Handlungsfeld.  

Informationskarte, Wissen bzw. Bewusstsein hinsichtlich SE, Selbsthilfe (Workshop 1): Die 
Teilnehmenden formulierten konkrete Fragen, die vor Entwicklung einer Informationskarte 
für Patientinnen/Patienten mit SE zu klären sind und schlugen mögliche Inhalte einer 
solchen Karte vor. (Basis-) Informationsbedürfnisse der SE-Community wurden artikuliert 

                                                      

1  
Folgeprojekt 2012-2015, http://www.eurordis.org/content/europlan-project (letzter Zugriff 1. 11. 2016) 
2  
http://www.bmg.gv.at/home/Schwerpunkte/Krankheiten/Seltene_Erkrankungen_in_Oesterreich (letzter 
Zugriff 1. 11. 2016) 
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http://www.bmg.gv.at/home/Schwerpunkte/Krankheiten/Seltene_Erkrankungen_in_Oesterreich


 

 

und auf deren Spezifität je nach Zielgruppe (professionelle Helfer/innen, Betroffene) 
hingewiesen. Die Teilnehmenden konkretisierten die erwarteten Leistungen einer gestärkten 
und strukturierten Selbsthilfe, die insbesondere ein Motor für Verbesserungen sein soll. Die 
Diskutanten definierten nötige Voraussetzungen für die Mitsprache von 
Vertreterinnen/Vertretern der Selbsthilfe auf Augenhöhe mit dem politischen wie fachlichen 
Umfeld.  

Expertisezentren, EZ (Workshop 2): Zur Abgrenzung von Gruppen seltener Krankheiten, die 
das jeweilige Behandlungsspektrum in zukünftigen EZ bestimmen werden, sollen auch 
medizinische Fachgesellschaften einbezogen werden. Die akademische Ausbildung bzw. 
Tätigkeit der Expertinnen/Experten in den EZ ist ein zentraler Qualitätsaspekt. Die 
Designation soll die Kommunikation der Zentren untereinander und zu nachgeschalteten 
Versorgungsebenen fördern. Angeregt diskutiert wurden der Häufigkeitsaspekt von SE (sehr 
selten vs. weniger selten), das mögliche Spektrum eines EZ (Krankheitsgruppe/n), die Rolle 
der Allgemeinmedizin für die Versorgung von Personen mit SE sowie Möglichkeiten, mit 
denen das Wahrnehmen von SE (Aus-, Fortbildung) verstärkt werden kann. Besondere 
Herausforderung sei nach wie vor der Umgang mit Personen mit (noch) nicht 
diagnostizierten SE. Die mögliche Rolle der geplanten Typ-A-Zentren (sog. Expertisecluster 
laut NAP.se) wurde angesprochen, Vernetzung und Kommunikation relevanter Disziplinen 
als zentraler Lösungsansatz gesehen.  

Therapie (Workshop 3): Einschlägige Fort- und Weiterbildungen seien Schlüsselfaktoren für 
das Erkennen von SE sowie die rasche und adäquate Therapie. Kinder und Jugendliche sowie 
Rehabilitation sind Themen, denen zukünftig lt. Einschätzung der Diskutanden mehr 
Aufmerksamkeit zukommen sollte, nicht-medikamentöse Therapien würden aus ihrer Sicht 
vernachlässigt. Maßnahmen, die Gesundheitskompetenz fördern, sollten ausgebaut werden. 
Die unterschiedlichen Erstattungsregelungen der Krankenversicherungsträger seien für 
Patientinnen/Patienten teilweise nicht nachvollziehbar und frustrierend. Wohnortnahe 
Betreuung sei maßgeblich, wobei ein Spannungsfeld zwischen dem verständlichen Wunsch 
nach wohnortnaher Versorgung und der erforderlichen Spezialisierung bestehe. Zur 
potenziellen Einführung eines einheitlichen Leistungskataloges für Heilbehelfe und 
Hilfsmittel (Medizinprodukte) wurden die einzubeziehenden Stakeholder benannt. 
Abschließend wurde die Rolle der Medikamentenkommission thematisiert.  

Kodierung seltener Erkrankungen, Epidemiologie (Workshop 4): Die aktuelle ICD-10-
Kodierung von SE erweise sich als äußerst unzureichend, das sinnvolle Erfassen von Daten 
von Patientinnen/Patienten mit SE für epidemiologische Zwecke sei nicht möglich. Validierte 
Kodierung wurde als essentiell beurteilt. Sie könne insbesondere durch einfach zu 
handhabende Systeme, das Beschränken auf Erfassung/Kodierung gesicherter Diagnosen 
(keine Verdachtsdiagnosen) und das Kodieren durch Personen mit weitreichender Expertise 
(nur in spezialisierten Zentren) gewährleistet werden. In Registern (Erfassung 
personenbezogener Daten) sei der Datenschutzaspekt zentral (Einverständniserklärung ist 
essentiell), der Daten-Nutzen für die Forschung sowie Qualitätssicherung in der Versorgung 
sollten dennoch über das individuelle Einverständnis gestellt werden. Bei potenzieller 
Nutzung von Open Source Software für medizinische Register sind die Kompatibilität mit 
bestehenden Systemen ebenso wie die Sicherheit vorab zu prüfen. Das zentrale 
Zusammenführen von Daten unter Wahrung des Datenschutzes sei jedenfalls 



 

 

wünschenswert, selbst wenn man ggf. aus Kompatibilitätsgründen nur auf ein Minimal 
Dataset zurückgreifen kann. In weiteren nationalen Arbeiten zu Kodierung und Registern 
sind internationale Aktivitäten (z. B. RD-Action, ERN) zu berücksichtigen.  

Diagnostik (Workshop 5): Gute Abstimmung und Kommunikation bestehen bereits im 
Kontext des Neugeborenen-Screenings, dennoch soll zukünftig ein Gremium mit 
Beratungsfunktion den offiziellen Austausch sichern (analog zu internationalen Standards). 
Leistungs- und Qualitätskriterien für medizinische Laboratorien, die mit SE-Diagnostik 
befasst sind, sollten sich an bestehenden internationalen Leitlinien (z. B. ISO 15189) 
orientieren. An der Definition von Leistungs- und Qualitätskriterien seien 
Expertinnen/Experten, Allgemeinmediziner/innen und Patientinnen/Patienten zu beteiligen, 
wobei für Letztere vorrangig der klinische Betrieb wichtig sei. Erste Vorschläge für Kriterien 
wurden gesammelt. Von diagnostischen Einrichtungen erwarteten sich die anwesenden 
Patientinnen/Patienten korrekte Ergebnisse; aus Expertensicht ist die enge Zusammenarbeit 
von Klinik und diagnostischen Fächern von eminenter Bedeutung. Ein undiagnosed diseases 
program (UDP) sei eine wichtige Struktur, die als Anlaufstelle mit Sammelpunktfunktion 
fungiere. Als größter Hemmschuh für den Aufbau eines undiagnosed diseases program 
wurde der Mangel an Ressourcen gesehen; die Einrichtung interdisziplinärer Boards an 
zukünftigen Zentren für SE sei ein gangbarer Weg für die Zukunft.  

Forschung (Workshop 6): Der Wissensstand zu Rahmenbedingungen und konkreter 
Durchführbarkeit von Forschung und Entwicklung im SE-Bereich ist bei Akteuren und 
Betroffenen sehr unterschiedlich. Patientinnen/Patienten wüssten oft nicht, wo 
Informationen zu klinischen Studien zu finden sind, es herrsche Unsicherheit hinsichtlich der 
Verlässlichkeit von Genanalysen. Von Seiten der Selbsthilfe bestehe großes Interesse an 
Forschung teilzunehmen. Die NKSE wurde als mögliche Informationsdrehscheibe gesehen 
(Erarbeiten von: Best Practices zum Vermitteln von Informationen, Info-Packages für 
einzelne Krankheiten, Informationen zu Möglichkeiten der konkreten Förderung von 
Forschungsprojekten). Seitens Betroffener bestehe grundsätzliches Interesse an klinischen 
Studien teilzunehmen, allerdings orteten die Diskutanten auch Intransparenz und Ineffizienz 
in der Durchführung klinischer Studien und schätzten folgende Aspekte als wichtig ein: Es 
besteht starker Zusammenhang zwischen der Bereitschaft zur Studien-Teilnahme und 
individuellen Faktoren; Transparenz und Offenheit von Forschenden stärken das Vertrauen 
in Studien bzw. die Compliance der Mitwirkenden. Standard Operating Procedures (SOPs) 
sichern Qualität; Datenqualität und -erfassung sollen international vergleichbar, Register 
qualitätsgesichert und der Datenschutz effizient sein. 

In der Closing Session der österreichischen EUROPLAN-Konferenz wurden die Workshop-
Ergebnisse dem Plenum präsentiert. Die im Rahmen der Workshops erarbeiteten Inhalte 
fließen in die Bearbeitung der jeweiligen Maßnahmen im NAP.se ein.  

www.vielgesundheit.at erstellte im Auftrag des BMG einen Filmbeitrag, der die Konferenz 
ergänzte und unter folgendem Link abrufbar ist:  

https://www.vielgesundheit.at/informiert/2015/europlan-konferenz 

https://www.vielgesundheit.at/informiert/2015/europlan-konferenz


 

 

The national EUROPLAN-Conference3 was organized on 22nd May 2015 for stakeholders 
and other interested parties by the Federal Ministry of Health in cooperation with Pro Rare 
Austria (Allicance for Rare Diseases) and the National Coordination Centre for Rare Diseases  
(CCRD), pursuing the following objectives:   

• Presentation of the National Action Plan for Rare Diseases, NAP.se4 

• Information on European frameworks and activities in the field of rare diseases (RD) 

• Joint elaboration of inputs on the implementation of measures defined in NAP.se in 
several workshops 

The conference commenced with two keynote speeches:  

• National Plans for Rare Diseases. Yann Le Cam (EURORDIS) 
• National Action Plan for Rare Diseases, NAP.se. Till Voigtländer (CCRD),   

followed by workshops, based on the nine fields of action (FoA), as defined in NAP.se:  

• Workshop 1: Knowledge with respect to and awareness for RD, Acknowledgement of 
the merits of patient organizations for RD, information card (FoA 1, 6 and 9) 

• Workshop 2: Centres of Expertise for RD (FoA 2) 

• Workshop 3: Therapy (FoA 4) 

• Workshop 4: Coding of RD, Epidemiology (FoA 1 and 7) 

• Workshop 5: Diagnostics (FoA 3) 

• Workshop 6: Research (FoA 5) 

Each workshop was initiated with a short presentation of current challenges. Participants 
discussed the implementation of measures according to the respective FoA. 

Information card, RD-knowledge, awareness for RD, self-help (workshop 1): Participants 
formulated specific questions requiring clarification before developing an information card 
for patients with RD and suggested potential contents of such a card. (Basic) information 
needs of the RD-community were articulated, whereby participants pointed out the need of 
specification of information according to target-group/recipient (professionals, patients). 
Workshop members specified the services expected of a strong and structured self-help 
movement/-organization, representing a vital motor for improvement. Participants in the 
discussion defined necessary preconditions for a contribution of self-help (representatives/ 
organizations) on equal terms with the political and professional environment. 

                                                      

3  
Follow-up-project 2012-2015, http://www.eurordis.org/content/europlan-project (last accessed 1 November 
2016) 
4  
http://www.bmg.gv.at/home/Schwerpunkte/Krankheiten/Seltene_Erkrankungen_in_Oesterreich (last 
accessed 1 November 2016) 

http://www.eurordis.org/content/europlan-project
http://www.bmg.gv.at/home/Schwerpunkte/Krankheiten/Seltene_Erkrankungen_in_Oesterreich


 

 

Centres of Expertise (CoE) for RD (Workshop 2): workshop participants suggested involving 
medical associations in the grouping-process of RD, thereby determining the respective 
treatment spectrum of future CoE. Academic training and/or fields of work in the CoE are 
key quality aspects. The designation of centres should promote communication between 
centres as well as from centres to downstream health service providers. Lively discussions 
took place on: RD prevalence (very rare vs. less rare), the possible range of expertise 
(disease group/s) covered by a CoE, the role of general medicine with respect to the 
treatment of persons with RD as well as the means, by which the awareness for RD (training, 
further education) can be improved. Treating persons with undiagnosed RD still presents a 
considerable challenge. The role of planned type-A-centres (defined as clusters of expertise 
in NAP.se) was addressed, networking and communication of relevant medical disciplines 
identified as key approach and solution.  

Therapy (Workshop 3): Further education and training are key factors for diagnosis and fast 
therapy of RD. Workshop participants urge that the group of children and adolescents as 
well as the field of rehabilitation ought to receive more attention in the future; non-
pharmacological treatments are, from their point of view, currently neglected. Measures 
promoting health literacy should be extended. Patients partially have difficulties 
understanding the heterogeneous reimbursement regulations and procedures of the health 
insurance institutions and are frustrated. Care close to home is considered essential, 
however, conflicting demands between care close to home and (the level of) necessary 
specialization exist. Workshop participants defined stakeholders to be involved in the 
potential development of a uniform catalogue of medical devices and finally discussed the 
role of the medicines-commission.  

Coding of RD, Epidemiology (Workshop 4): Current codification of RD by ICD-10 codes is 
insufficient, it is not possible to acquire adequate data for epidemiological purposes. Valid 
coding is considered crucial and could be ensured by: userfriendly systems, focussing of data 
collection and/or coding on assured (reliable) diagnosis (instead of suspected diagnosis) as 
well as by entrusting only persons with an extensive expertise (in specialized centres for RD) 
with the process of coding. For registries (documentation of person-related data) the aspect 
of data protection (written consent) is key, however, the benefit for research and quality 
assurance in the context of the treatment process should be rated over individual consent. 
When potentially using open source software for medical registries, compatability thereof 
with existing systems as well as safety issues have to be assessed in advance. Linking data 
centrally should definitely be in accordance with data protection, even if – e. g. for 
compatability reasons – only a minimal data set can be used/is available. Further national 
work on coding and registries needs to take into account relevant international efforts (e. g. 
RD-Action, ERN).   

Diagnostics (Workshop 5): in the context of newborn-screening good communication and 
cooperation already exists, in the future, however, a committee with a consulting function 
could ensure an official exchange (analoguous to international standards). Criteria 
measuring performance and quality of medical laboratories entrusted with the diagnosis of 
RD should be in line with international standards (e. g. ISO 15189). The process of defining 
the above mentioned criteria should involve experts, general practitioners and patients, 
whereby the interest of the patients is strongly related to the clinical setting. First 



 

 

suggestions for criteria were collected by the workshop participants. Patients expect 
institutions diagnosing RD to provide reliable results; experts consider a close cooperation of 
clinical and diagnostic specialties/-specialists to be crucial. An undiagnosed diseases program 
(UDP) is an important structure, operating as a contact- and assembly-point. One of the 
greatest challenges with regard to establishing an UDP is the lack of resources; the 
installation of interdisciplinary boards at future CoE is considered a good way forward.  

Research (Workshop 6): Knowledge regarding the underlying conditions and the effective 
operability of research and development in the field of RD is very heterogeneous among the 
involved stakeholders. Patients often do not know where to find information on clinical 
studies, uncertainty exists with respect to the reliability of gene analysis. Self help 
organizations and –groups are very interested in participating in research. CCRD was 
identified as potential information hub (development of best practices to convey 
information, information-packages for individual illnesses, on possibilities to obtain speficic 
funding for research projects). RD-patients are generally interested in participating in clinical 
studies, workshop participants however also note a lack of transparency as well as inefficient 
implementation of clinical studies. A strong correlation exists between the willingness to 
participate in studies and individual factors; transparency and openness of researchers 
strengthens the trust in studies as well as enhancing the compliance of those involved. 
Standard Operating Procedures (SOPs) ensure quality; data quality and –recording should be 
internationally comparable, registries quality assured and data protection efficient.  

In the Closing Session of the Austrian EUROPLAN-Conference workshop-results were 
presented to the plenary. The results will be referred to when working on each of the 
measures listed in NAP.se. 

www.vielgesundheit.at was commissioned by the Federal Ministry of Health to create a film, 
which supplents the conference and is available on the following website:  

https://www.vielgesundheit.at/informiert/2015/europlan-konferenz 
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I. ECKPUNKTE ZUR KONFERENZ 

Land Österreich 

Datum und Ort  
der nationalen Konferenz 

22. Mai 2015 
1010 Wien, Bundesministerium für Gesundheit (BMG) 

Veranstalter Bundesministerium für Gesundheit in Kooperation mit 
der Nationalen Koordinationsstelle für seltene 
Erkrankungen (NKSE) und Pro Rare Austria 

Ziele Präsentation des Nationalen Aktionsplans für seltene 
Erkrankungen, NAP.se 
Information zu europäischen Rahmenbedingungen und 
Aktivitäten im Bereich der seltenen Erkrankungen 
Gemeinsames Erarbeiten von Inputs für die optimale 
Umsetzung der im NAP.se definierten Maßnahmen im 
Rahmen von Workshops  

Programm Siehe Anhang 1 

Website http://www.goeg.at/de/Bereich/Koordinationsstelle-
NKSE.html 

Mitglieder des 
Organisationskomitees 
(in alphabetischer Reihenfolge) 

Magdalena Arrouas, BMG 
Margit Gombocz, NKSE  
Ulrike Holzer, Pro Rare 
Joy Ladurner, NKSE 
Rainer Riedl, Pro Rare 
Johanna Sadil, Pro Rare 
Peter Schintlmeister, BMWFW 
Ursula Unterberger, NKSE 
Till Voigtländer, NKSE 
Friederike Zechmeister-Machhart, BMG 

EURORDIS  
Kontaktpersonen 

Valentina Bottarelli, Public Affairs Director, Head of 
European & International Advocacy 
Ariane Weinman, European Public Affairs Manager 

Plenarvorträge National Plans for Rare Diseases: Yann Le Cam 
(EURORDIS) 
Der Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen, 
NAP.se: Till Voigtländer (NKSE) 

Liste der Workshops, Moderatorinnen/Moderatoren sowie 
Protokollantinnen/Protokollanten 

Workshop 1 Wissen über bzw. Bewusstsein hinsichtlich seltene/r 
Erkrankungen sowie Anerkennung der Leistungen der 
Selbsthilfe, Informationskarte 
Moderation: Rainer Riedl, Pro Rare 
Protokoll: Joy Ladurner, NKSE 
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Workshop 2 Expertisezentren für seltene Erkrankungen  
Moderation: Till Voigtländer, NKSE 
Protokoll: Ulrike Holzer, Pro Rare 

Workshop 3 Therapie  
Moderation: Claudia Habl, NKSE 
Protokoll: Margit Gombocz, NKSE 

Workshop 4 Kodierung seltener Erkrankungen,  Epidemiologie   
Moderation: Till Voigtländer, NKSE 
Protokoll: Florian Bachner, NKSE 

Workshop 5 Diagnostik   
Moderation: Ursula Unterberger, NKSE 
Protokoll: Johanna Sadil, Pro Rare 

Workshop 6  Forschung  
Moderation: Peter Schintlmeister, BMWFW 
Protokoll: Rainer Riedl, Pro Rare 

Anhänge  1 Programm 
2 Liste der Teilnehmer/innen  
3 Präsentationsfolien Yann Le Cam 
4 Präsentationsfolien Till Voigtländer 
5 Präsentationsfolien Workshopinputs (1-6) 
6 Präsentationsfolien Workshopergebnisse 
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II. PLANUNG UND ORGANISATION DER KONFERENZ 

Zur Gestaltung der EUROPLAN-Konferenz für relevante Stakeholder und Interessierte 
formierten Vertreterinnen und Vertreter des Bundesministeriums für Gesundheit, von Pro 
Rare Austria und NKSE ein Organisationskomitee:  

• BMG: Magdalena Arrouas und Friederike Zechmeister 
• Pro Rare: Ulrike Holzer, Rainer Riedl und Johanna Sadil  
• NKSE: Margit Gombocz, Joy Ladurner, Till Voigtländer und Ursula Unterberger 
• BMWFW: Peter Schintlmeister 

Um EUROPLAN-Vorgaben einzuhalten wurde die Organisation laufend mit EURORDIS 
abgestimmt und EURORDIS CEO, Yann Le Cam, als Vortragender gewonnen.  

Die maximale Gesamtteilnehmerzahl von rund 100 Personen sollte die Diskussion in den 
Workshops ermöglichen. Absicht war, neben betroffenen Personen auch Vertreter/innen 
möglichst aller relevanten Akteursgruppen einzubinden. Insgesamt meldeten sich 94 
Personen an, von denen etwa 80 Personen tatsächlich teilnahmen (siehe Anhang 2). 

Die im NAP.se definierten neun Handlungsfelder (HF) bildeten den Ausgangspunkt zu den 
Workshop-Inhalten, die teilweise thematisch gebündelt wurden:  

• Workshop 1: Wissen bzw. Bewusstsein hinsichtlich seltener Erkrankungen sowie 
Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe, Informationskarte (Bezug: HF 1, 6+9) 

• Workshop 2: Expertisezentren für seltene Erkrankungen (HF 2) 

• Workshop 3: Therapie (HF 4) 

• Workshop 4: Kodierung seltener Erkrankungen, Epidemiologie (HF 1+7) 

• Workshop 5: Diagnostik (HF 3) 

• Workshop 6: Forschung (HF 5) 

Die Teilnehmer/innen wurden ersucht, im Zuge ihrer Anmeldung ihre Präferenz für zwei 
Workshops abzugeben. Die angemeldeten Personen wurden den Workshops unter 
Berücksichtigung folgender Kriterien zugeordnet:  

• Maximale Teilnehmerzahl wird nicht überschritten (35 Personen pro Workshop) 

• Personen sind vertreten, die zu diskutierende Fragestellungen beantworten können 

• Diversität und ausgewogene Verteilung sind gegeben 

• Die jedem Workshop zugeteilten Protokollantinnen/Protokollanten sicherten die 
Workshop-Ergebnisse und schufen gemeinsam mit den Moderatorinnen/Moderatoren 
eine Präsentationsunterlage mit zentralen Ergebnissen für das Plenum.  

Neben dieser Publikation des Konferenzberichts steht auch ein Filmbeitrag zur Veranstaltung 
unter folgendem Link bereit:  

https://www.vielgesundheit.at/informiert/2015/europlan-konferenz 

https://www.vielgesundheit.at/informiert/2015/europlan-konferenz
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III. BEGRÜßUNG UND ERÖFFNUNG 

Die nationale EUROPLAN-Konferenz wurde von Frau Dr. Magdalena Arrouas (stv. 
Sektionsleiterin BMG), Dr. Rainer Riedl (Obmann Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen) und Mag. Georg Ziniel MSc. (Geschäftsführer GÖG, Nationale 
Koordinationsstelle für seltene Erkrankungen (NKSE) eröffnet.  

Allen Expertinnen und Experten, die am Nationalen Aktionsplan für seltene Erkrankungen 
mitgearbeitet hatten, wurde Wertschätzung und Dank für ihre Arbeit ausgesprochen. Es sei 
gelungen Bewusstsein für seltene Erkrankung zu schaffen und nun gelte es rasch an die 
Umsetzung der definierten Maßnahmen zu gehen, um den NAP.se-Vorgaben entsprechend 
die Lebenssituation aller von seltenen Erkrankungen betroffenen Personen zu verbessern.  

Wesentlicher Aspekt in allen Belangen seltener Erkrankungen ist das konsequente Einbinden 
von Personen mit seltenen Erkrankungen. Sie waren gemeinsam mit Vertreterinnen/ 
Vertretern der Dachorganisation Pro Rare am Erstellungsprozess des NAP.se maßgeblich 
beteiligt, wirkten als Co-Organisatoren der EUROPLAN-Konferenz mit und spielen bei der 
Umsetzung des NAP.se eine zentrale Rolle.  

Die Konferenz will mit Informationen zum aktuellen Stand der Aktivitäten auf europäischer 
und nationaler Ebene und mit den Inputs, die im Rahmen von Workshops und mit allen 
Stakeholdern erzielt wurden, einen nachhaltigen Beitrag zur Realisierung des NAP.se leisten.  

 
Arrouas (BMG), Le Cam (EURORDIS), Voigtländer (NKSE), Ladurner (NKSE), Riedl (Pro Rare) 

Foto: BMG 
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IV. PLENARVORTRÄGE 

Zwei Experten leiteten mit Impulsreferaten die Konferenz ein:  

• Yann Le Cam (EURORDIS): National Plans for Rare Diseases und  
• Till Voigtländer (NKSE): Der Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen, NAP.se  

Yann Le Cam informierte über europäische Rahmenbedingungen und Aktivitäten im Bereich 
seltene Erkrankungen und stellte das Konzept der EUROPLAN-Konferenzen vor. Er 
präsentierte aktuelle Informationen zu nationalen Strategien bzw. Plänen für seltene 
Erkrankungen und ging detailliert auf Herausforderungen ein, die mit dem Erstellen sowie 
auch Umsetzen in Zusammenhang stehen. Darüber hinaus thematisierte er das Einrichten 
von Europäischen Referenznetzwerken für seltene Erkrankungen sowie die Versorgung mit 
Arzneimitteln. 

Till Voigtländer präsentierte den Nationalen Aktionsplan für seltene Erkrankungen. Zunächst 
beschrieb er detailliert Hintergrund und Ausarbeitungsprozess, anschließend Aufbau und 
Inhalte des NAP.se. Der Schwerpunkt seines Vortrages lag auf dem geplanten 
österreichischen Modell spezialisierter Zentren zur Versorgung von Personen mit seltenen 
Erkrankungen sowie auf der Einbettung dieses Modells in die europäische 
Versorgungslandschaft und der damit verbundenen Vernetzung in Europäischen 
Referenznetzwerken, ERN. 

National Plans for Rare Diseases 

Yann Le Cam, Chief Executive Officer von EURORDIS  
Vortrag in englischer Sprache, siehe Präsentationsfolien im Anhang 3 

Definition seltener Erkrankungen  

In der Europäischen Union (EU) wird eine Erkrankung als selten definiert, wenn sie bei nicht 
mehr als fünf Personen pro 10.000 Einwohner/innen auftritt. Schätzungen der Europäischen 
Kommission gehen davon aus, dass in der EU insgesamt rund 30 Millionen Menschen von 
etwa 5.000 bis 8.000 unterschiedlichen seltenen Erkrankungen betroffen sind. Seltene 
Erkrankungen sind klinisch als chronische, mit einem schweren Verlauf einhergehende, 
komplexe (d. h. mehrere Organsysteme betreffende), lebensbedrohende und/oder 
dauerhafte Invalidität nach sich ziehende Krankheitsbilder definiert. Aufgrund dieser 
Charakteristika besteht für seltene Erkrankungen Bedarf an gobalen Anstrengungen und 
Zusammenarbeit. 

Zentrale Dokumente auf EU-Ebene zu seltenen Erkrankungen 

Für die Entwicklung nationaler Strategien zu seltenen Erkrankungen bilden europäische 
Dokumente eine wesentliche Grundlage. Patientenvertreter/innen waren an der Erstellung 
dieser Dokumente maßgeblich beteiligt: 

• Verordnung (EG) 141/2000 über Arzneimittel für seltene Leiden („orphan drugs“) 

• Verordnung (EG) 1901/2006 über Kinderarzneimittel  

• Verordnung (EG) 1394/2007 über Arzneimittel für neurartige Therapien  
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• Mitteilung der Kommission an den Rat, das europäische Parlament, den europäischen 
Wirtschafts- und Sozialausschuss der Regionen über seltene Krankheiten – eine 
Herausforderung für Europa (KOM(2008) 679 endgültig). 11. November 2008  

• Empfehlung des Rates der Europäischen Union vom 8. Juni 2009 für eine Maßnahme 
im Bereich seltener Krankheiten (2009/C 151/02)  

Die Empfehlung des Europäischen Rates fußt auf sieben Säulen: 

I. Pläne und Strategien auf dem Gebiet der seltenen Krankheiten 
II. Angemessene Definition, Kodierung und Bestandsaufnahme seltener Krankheiten 

III. Erforschung seltener Krankheiten 
IV. Fachzentren und europäische Referenznetzwerke für seltene Krankheiten 
V. Zusammenführung des Fachwissens über seltene Krankheiten auf europäischer Ebene 

VI. Mitbestimmung von Patientenverbänden 
VII. Langfristige Funktionsfähigkeit 

Die Entwicklung nationaler Pläne für seltene Erkrankungen in Europa berücksichtigt sowohl 
europäische als auch nationale Grundlagen und beruht auf einem Austausch zwischen 
diesen Ebenen. EURORDIS, nationale Allianzen und Patientenvertreter/innen sind auf allen 
Ebenen aktiv vertreten. 

EUROPLAN-Konferenzen zielen darauf ab, Länder in der Ausarbeitung ihrer nationalen 
Strategien bzw. Pläne zu unterstützen. Nationale Strategien sollen auf europäischen 
Grundlagen aufbauen und die Umsetzung dieser auf nationaler Ebene fördern. Sie sollen sich 
an allen zentralen Themen der Empfehlung des Europäischen Rats orientieren, nationale 
Grundlagen berücksichtigen, den Aufbau von Strukturen und Netzwerken für seltene 
Erkrankungen vorantreiben und möglichst alle relevanten Akteure einbeziehen. Zwischen 
den Jahren 2012 und 2015 wurden 25 nationale EUROPLAN-Konferenzen abgehalten. 

Bislang publizierten 19 von 28 EU-Mitgliedstaaten eine nationale Strategie / einen 
nationalen Plan. Ersichtlich wird darin, dass nicht immer alle zentralen Themen behandelt 
wurden und/oder viele Aktivitäten mit keinen definierten finanziellen Ressourcen hinterlegt 
wurden, zahlreiche Maßnahmen schwer umzusetzen sind und einige Krankheitsgruppen 
nicht behandelt wurden. Gemeinsame Anstrengungen hinsichtlich der Implementierung 
nationaler Pläne sind erforderlich. 

Die von der Europäischen Kommission (EK) eingerichtete Expertengruppe für seltene 
Erkrankungen (CEG-RD: European Commission Expert Group on Rare Diseases, vormals 
EUCERD European Union Committee of Experts on Rare Diseases) besteht aus zentralen 
europäischen Entscheidungsträgern/-trägerinnen im Bereich der seltenen Erkrankungen. Die 
Expertengruppe unterstützt die EK in der Ausarbeitung rechtlicher Grundlagen und 
strategischer Dokumente inkl. Leitlinien und Empfehlungen. Vertreten sind 28 EU-
Mitgliedstaaten sowie Island, Norwegen, die Schweiz, die Europäische Kommission, die 
Europäische Arzneimittelbehörde, pharmazeutische Industrie, Forschung, 
Patientenvertreter/innen sowie weitere ausgewählte Expertinnen/Experten. Arbeiten von 
EUCERD bzw. CEG-RD behandeln u. a. folgende Themen: spezialisierte Einrichtungen, 
Arzneimittel, Europäische Referenznetzwerke (ERN), Register, Indikatoren und Kodierung. 
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Die Einrichtung von Europäischen Referenznetzwerken (ERN) beruht auf folgenden 
Dokumenten:  

• Richtlinie 2011/24/EU des Europäischen Parlaments und des Rates vom 9. März 2011 
über die Ausübung der Patientenrechte in der grenzüberschreitenden Gesundheits-
versorgung 

• Deligierter Beschluss der Kommission vom 10. März 2014 (2014/287/EU) 

• Durchführungsbeschluss der Kommission vom 10. März 2014 (2014/287/EU) 

Betreffend ERN gibt es 2 Ausschreibungen:  

• Tender Assessment Manual 
• Tender Framework Assessment Bodies.  

Entscheidungsgremium für die Einrichtung von ERN ist das Board of EU-Member States on 
ERN. 

Die erste Aussschreibung für ERN-Bewerbungen war ursprünglich für Dezember 2015 
geplant, tatsächlich starteten Bewerbungen erst im März 2016. Voraussetzung für eine 
Bewerbung ist die Bestätigung dieser Bewerbung auf nationaler Ebene durch die 
entsprechende National Health Authority, für Österreich das BMG.  

Basis für die Versorgung mit Arzneimitteln im Bereich der seltenen Erkrankungen bilden 
folgende Dokumente und Aktivitäten:  

• Verordnung (EG) 141/2000 über Arzneimittel für seltene Leiden (orphan drugs) (1999) 

• EU Pharmaceutical Forum on Improving Access to Orphan Medicines for all EU citizens, 
2009 

• EUCERD Recommendation on the Clinical Added Value of Orphan Medicinal Products 
(CAVOMP), 2012 

• Working Group on Mechanism of Coordinated Access to Orphan Medicinal Products 
(MoCa-OMP), Process on Corporate Social Responsibility in the Field of 
Pharmaceuticals Platform on Access to Medicines in Europe, 2013 

EURORDIS startete im Mai 2015 eine Ausschreibung für National Competent Authorities 
zum Thema Preisbildung und Erstattung, Ergebnisse wurden für Herbst 2015 erwartet5. 
Federführende Rollen nehmen in diesem Prozess Belgien (INAMI) gemeinsam mit den 
Niederlanden ein. Weitere Kooperationspartner waren zur Zeit der Konferenz noch in 
Diskussion. Erwartet wird mehr Kostentransparenz. 

Die Initiative MoCA (Mechanisms of Coordinated Access to Orphan Medicinal Products) 
wurde für einen Early Dialogue zwischen Industrie und Zahlern gestartet, um bereits vor 
einer neuen Produktentwicklung über mögliche unmet medical needs zu diskutieren. EU 
Pharma Forum und EU Corporate Responsibility Platform erarbeiteten Prinzipien für einen 

                                                      

5 Nähere Informationen siehe: http://www.eurordis.org/sites/default/files/eurordis-pricing-release-final.pdf 
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abgestimmten Zugang zu Arzneimitteln für seltene Erkrankungen. Seit dem Jahr 2014 laufen 
Pilotversuche mit Beteiligung von Patientenvertretungen und Industrie.  

In Zusammenhang mit der Preisbildung und Erstattung von Arzneimitteln für seltene 
Erkrankungen sind Prozesse zur Abstimmung von Aktivitäten auf EU- bzw. nationaler Ebene 
dringend erforderlich, um für Patientinnen/Patienten Zugang und Leistbarkeit zu 
gewährleisten und bestmögliche gesundheitliche Outcomes zu unterstützen. Eine 
abgestimmte Entscheidungsfindung von Vertreterinnen/Vertretern der Behörden (z. B. 
European Medicines Agency, EMA), Expertinnen/Experten für Health Technology 
Assessment (HTA) sowie Zahlern bedingt die Einbindung zu kritischen Zeitpunkten sowie 
umfassende Information. Europäische Referenznetzwerke werden im Jahr 2016 eingerichtet. 
Wichtige Themen in diesem Zusammenhang sind: Evidenzgenerierung, klinische Studien, 
Register, Datenanalysen, elektronische Patientenakten, elektronische Verschreibungen 
sowie klinische Leitlinien (Diagnostik, Behandlung). 

Der Nationale Aktionsplan für seltene Erkrankungen, NAP.se 

Till Voigtländer, Medizinischer Leiter der NKSE 
Siehe Präsentationsfolien im Anhang 4  

Zentrale nationale Dokumente sowie Prozesse im Zusammenhang mit der Ausarbeitung des 
NAP.se: 

• NKSE-Publikation Seltene Erkrankungen in Österreich (Voigtländer et al. 2012) 

• Strukturierter Austausch mit nationalen Expertinnen und Experten (2012 / 2013) 

• Weitere rechtliche nationale Anknüpfungspunkte (Rahmen-Gesundheitsziele, 
Gesundheitsreform, Kindergesundheitsstrategie) 

Ausarbeitungsprozes des NAP.se 

Dem Prozess zur Ausarbeitung des NAP.se sind folgende Aktivitäten vorausgegangen: 

• Einrichtung einer Unterkommission für seltene Erkrankungen beim Obersten 
Sanitätsrat 

• Gründung der NKSE an der Gesundheit Österreich GmbH Anfang 2011 

• Einrichtung von zwei begleitenden Gremien: Expertengruppe für seltene Erkrankungen 
und Strategische Plattform für seltene Erkrankungen 

Arbeiten zum NAP.se wurden schwerpunktmäßig in den Jahren 2012 und 2013 geleistet. Zur 
Ausarbeitung des NAP.se wurden Mitglieder der Expertengruppe eingeladen ihre 
Standpunkte zu den einzelnen Handlungsfeldern mit der Gruppe zu teilen. Die Eckpunkte 
aller Handlungsfelder wurden mit der Expertengruppe abgestimmt. Ergebnisse der 
Expertengruppe wurden der Strategischen Plattform präsentiert und auf Umsetzbarkeit 
geprüft. Der finale Entwurf des NAP.se wurde im Jahr 2014 einem umfassenden 
Begutachtungsverfahren unterzogen (Expertengruppe für seltene Erkrankungen, 
Strategische Plattform für seltene Erkrankungen, Fachgruppe Planung, Fachabteilungen im 
BMG, Ministerbüro, BMWFW, Sozialministerium) und anschließend vom BMG Ende Februar 
2015 publiziert. 
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Aufbau und Inhalte des NAP.se 

Der NAP.se soll “Die Versorgung von Menschen, die an seltenen Erkrankungen leiden, in 
definierten Handlungsfeldern mit konkreten Maßnahmen in den Jahren 2014 bis 2018 
nachhaltig verbesseren.” Der NAP.se umfasst ein Hauptdokument und Anhänge. Das 
Hauptdokument gliedert sich in insgesamt neun Handlungsfelder und umfasst 46 Ziele und 
82 Maßnahmen. Anhänge enthalten detaillierte Erweiterungen zu ausgewählten Handlungs-
feldern sowie Informationen zu den begleitenden Gremien. Weitere Anhänge können zu 
einem späteren Zeitpunkt (auch nach der Publikation) ergänzt werden. Der NAP.se 
behandelt die folgenden neun Handlungsfelder, HF: 

• HF 1: Abbildung der seltenen Erkrankungen (SE) im Gesundheits- und Sozialsystem 
• HF 2: Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung der von SE Betroffenen 
• HF 3: Verbesserung der Diagnostik für SE  
• HF 4: Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu Therapien für von SE Betroffene 
• HF 5: Förderung der Forschung im Bereich SE 
• HF 6: Verbesserung des Wissens über und des Bewusstseins zu SE 
• HF 7: Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse im Kontext von SE 
• HF 8: Einrichtung ständiger Beratungsgremien für SE beim BMG  
• HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe 

Spezialisierte Zentren für seltene Erkrankungen (Expertisezentren, EZ) 

Durch die Designation von EZ soll Expertise gebündelt, sichtbar gemacht und vernetzt 
werden. Ziel ist es durch eine koordinierte und systematische Nutzung bereits bestehender 
Strukturen und Abläufe, bei Wahrung definierter Qualität, auf den dringenden 
Versorgungsbedarf der betroffenen Bevölkerung zu reagieren. 

Das österreichische Modell sieht ein Drei-Stufen-Modell vor (siehe NAP.se, Anhang 2):  

• Expertisezentrum (Typ B-Zentrum) 
• Expertisecluster (Typ A-Zentrum) 
• Assoziiertes Zentrum (Typ C-Zentrum) 

Das Expertisezentrum (Typ-B-Zentrum) ist ein spezialisiertes Einzelzentrum mit 
entsprechender Expertise und Erfahrung für eine vorgegebene Gruppe von SE. Es entspricht 
dem auf europäischer Ebene konzipierten Centre of Expertise und steht im Mittelpunkt des 
österreichischen Stufen-Modells, weshalb es als erstes genannt wird. Darüber hinaus stellt 
dieser Zentrumstyp jene Form einer spezialisierten Einrichtung dar, die das Rückgrat der ab 
2016 auf europäischer Ebene gebildeten Europäischen Referenznetzwerke bilden 
sollen/werden.  

Der Expertisecluster (Typ-A-Zentrum) ist ein krankheitenübergreifender, integrativer 
Zusammenschluss von mindestens drei Typ-B-Zentren (obligatorisch) und fakultativ 
zusätzlichen Typ-C-Zentren aus unterschiedlichen medizinischen Fachbereichen. Neben der 
Versorgung der von der jeweils definierten SE-Gruppe betroffenen Personen, sind von Typ-
B-Zentren weitere definierte Aufgaben wahrzunehmen.  

Das Assoziierte Zentrum (Typ-C-Zentrum) ist ein spezialisiertes Einzelzentrum mit 
entsprechender Expertise und Erfahrung für eine vorgegebene Gruppe von SE basierend auf 
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Individualexpertise, nachgewiesen durch spezielle Kenntnisse, Erfahrungen und Fertigkeiten 
der Spezialistin / des Spezialisten. Im Vergleich zum Typ-B-Zentrum und zum Typ-A-Zentrum 
ist der Grad an Nachhaltigkeit/Kontinuität (durch die Individualexpertise) geringer.  

Im Zuge der NAP.se-Erstellung (siehe Anhang 3) wurden für alle Zentrumstypen Leistungs- 
und Qualitätskriterien ausgearbeitet, die für alle von diesen zu versorgenden 
Krankheitsgruppen gleichermaßen zu erfüllen sind. Ergänzt werden diese durch spezifische – 
für konkrete Krankheitsgruppen – zu erfüllende Kriterien, die anlassbezogen im Rahmen des 
jeweiligen Designationsverfahrens definiert werden.  

Alle Zentrentypen sollen sich sowohl untereinander (intrasektoral) als auch mit den anderen 
Versorgungsstufen – z. B. weitere Krankenanstalten, niedergelassener Bereich 
(transsektoral) – vernetzen.  

Vernetzung auf europäischer Ebene – Europäische Referenznetzwerke (European 
Reference Networks of Centres of Expertise) 

Auf europäischer Ebene werden zahlreiche Aktivitäten zum Aufbau von European Reference 
Networks (ERN) gesetzt. In Österreich wird aktuell der Designationsprozess für 
Expertisezentren wie auch zur Integration österreichischer Expertise in ERN ausgearbeitet. 
Klar ist, dass das österreichische Typ-B-Zentrum das Rückgrat der ab 2016 auf europäischer 
Ebene gebildeten Europäischen Referenznetzwerke bilden soll.  

Die Gruppierung von seltenen Erkrankungen in Zusammenhang mit ERN orientiert sich an 
europäischen Empfehlungen; die Mitgliedstaaten können diese Gruppen entsprechend 
ihren nationalen Bedürfnissen anpassen.   

Folgende Szenarien sind hinsichtlich einer Mitwirkung an ERN für Österreich vorstellbar:  

• Mitwirken in leitender Funktion in einem Netzwerk 
• Mitwirken als reguläres Mitglied in einem Netzwerk 
• Kein aktives Mitwirken (Vertretung) in einem Netzwerk 

V. WORKSHOPS 

Der NAP.se setzt neun Themenschwerpunkte (Handlungsfelder, HF), die europäische und 
nationale Erfordernisse berücksichtigen. Die neun HF bildeten die Grundlage zur Definition 
von Workshop-Themen. Um die Zahl der Workshops überschaubar zu halten, wurden 
Themen teilweise zusammengefasst.  

Jeder Workshop wurde von der Moderatorin / vom Moderator mit einer Problemdarstellung 
(definierte Ziele und Maßnahmen im NAP.se) eingeleitet (siehe Anhang 5). Darauf 
diskutierten Teilnehmer/innen anhand bereits formulierter Fragen die Umsetzung der zuvor 
benannten Maßnahmen. Die Diskussionsfragen waren vom Programmkomitee gemeinsam 
mit den Moderatorinnen/Moderatoren vor der Konferenz formuliert und aufeinander 
abgestimmt worden. Die Teilnehmenden hatten die Möglichkeit weitere Fragen zu ergänzen.  

Moderatoren und Moderatorinnen fassten die Ergebnisse im Plenum zusammen, die zuvor 
von definierten Protokollantinnen/Protokollanten für alle sichtbar festgehalten wurden.  
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Workshop 1 Wissen über bzw. Bewusstsein hinsichtlich SE sowie Anerkennung der 
Leistungen der Selbsthilfe, Informationskarte  

Moderation: Rainer Riedl; Protokoll: Joy Ladurner  

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 1, 6 und 9) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Wie könnte eine Informationskarte für Personen mit SE gestaltet sein (Format, Inhalte, 
relevante Aspekte in Hinblick auf Datenschutz)? (Konnex HF 1) 

2) Welche Information wird gebraucht und soll qualitätsgesichert zur Verfügung gestellt 
werden (Gesundheitsportal). Was ist Basiswissen zu SE bzw. was sind Frequently Asked 
Questions? (Konnex HF 6) 

3) Welche Erwartungen richten sich an eine gestärkte Selbsthilfe? Was soll diese leisten? 
(Konnex HF 9) 

4) Welche Hilfestellungen benötigen SH-Vertreter/innen für die (politische und fachliche) 
Mitsprache auf Augenhöhe6? (Konnex HF 9) 

Weitere Themen, die eingebracht wurden, waren Best Point of Service (BPoS) und die 
Finanzierung von Orphanet. Zu BPoS wurde auf den Workshop 3 verwiesen, zur Finanzierung 
von Orphanet wurde auf die aktuelle Joint Action zu seltenen Erkrankungen (RD Action), an 
der Österreich teilnimmt, hingewiesen.  

Diskussionsergebnisse:  

Zur Entwicklung einer Informationskarte formulierten die Teilnehmer/innen vorab zu 
klärende Fragen:  

• Was ist das Ziel?  
• Notfallinformationen  
• „Legitimation“ für z. B. Sozialversicherung 
• Erklärung für Umfeld (z. B. Arbeit)? 

• Wer ist die Zielgruppe? 
• Welche Modelle gibt es bereits? Was funktioniert gut? 
• Welchen Status hat die Karte? Ist sie als offiziell anerkanntes Dokument gedacht? 
• Welchen Konnex zur Elektronischen Gesundheitsakte (ELGA) hätte eine solche Karte? 

Bedenken hinsichtlich der Größe, der Kosten und der technischen Komplexität eines 
derartigen Projekts wurden geäußert, ebenso wie betreffend Datenschutz. Angeregt wurde 
das Zusammenfassen von zentralen Informationen unabhängig von der Erkrankung (den 
Fokus nicht nur auf seltene Erkrankungen zu legen) z. B. in Form eines Gesundheitspasses 

                                                      

6 
mit anderen Akteuren im Gesundheitssystem 
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oder eben einer Karte, da diese einen besseren gesamthaften Überblick geben würde und 
den Wiedererkennungswert sowie die Anerkennung der (Inhalte der) Karte fördern könnte.  

Konkrete Vorschläge für mögliche Inhalte einer Informationskarte:  

• Name der Erkrankung 
• Information zu den schlimmsten möglichen Auswirkungen 
• Handlungsanweisungen für den Notfall (was muss man (sofort) tun? Was sollte man 

nicht tun?) 
• Informationen, wohin sich z. B. die Rettung wenden soll/kann 
• Basisinformationen in englischer Sprache 

Patientinnen und Patienten sollen entscheiden, was auf der Karte steht und wer welche 
Information sehen darf.  

Nach (Basis)Informationsbedürfnissen der SE-Community gefragt, wird betont, dass 
Zielgruppen (Ärztinnen/Ärzte, Betroffene, Umfeld) unterschiedliche Informationsbedürfnisse 
und ein unterschiedliches Verständnis des Themas (inklusive Sprache) haben. Die 
Zuständigkeit für das Stellen einer Diagnose liegt bei der Ärztin / dem Arzt. Informationen 
können zentral (z. B. auf dem Gesundheitsportal) oder dezentral (z. B. von 
Selbsthilfegruppen) zur Verfügung gestellt werden, Fachinformationen sollten jedoch bei der 
jeweiligen Stelle abgerufen werden (z. B. Sozialversicherung, Selbsthilfe). Folgende 
Vorschläge für konkrete Inhalte bzw. Informationen wurden eingebracht:  

• Ansprechpartnerinnen/Ansprechpartner: Wohin / an wen kann ich mich wenden? (z. B. 
um sich bei Krankenversicherungsträgern –„nicht immer neu erklären zu müssen“, 
Liste von Zentren, etc.)  

• Mögliche Patientenwege für Diagnose und Behandlung (BPoS) 
• Information zu Krankheiten (z. B. erbliche Komponente) 
• Verhaltensempfehlungen (z. B. Kindergarten, Schule) – sehr unterschiedlich, je nach 

Erkrankung 
• Erfahrungsberichte, Patientengeschichten 
• Empfehlungen bei unklarer Diagnose 
• Finanzielle und soziale Unterstützungsmöglichkeiten 
• Best-Practice-Beispiele (auch international) 
• Hilfe zur Selbsthilfe 

Die Erwartungen an eine gestärkte Selbsthilfe unterscheiden sich je nach Art der 
Organisation (Selbsthilfegruppe vs. Verein: z. B. hinsichtlich Grad an Organisation sowie 
rechtlicher und administrativer Verpflichtungen; ob es sich um lose Treffen oder aktiv 
agierende Patientenvertreter/innen handelt). Es wird erwartet, dass strukturierte Selbsthilfe 
etwas bewegt. Konkret werden u. a. folgende Leistungen erwartet: Information (u. a. zu 
Erkrankung, nationalen und internationalen Aktivitäten); aktive Interessenvertretung als 
Sprachrohr für die Erkrankten und Hilfe zur Selbsthilfe; betont werden die Notwendigkeit 
einer sichergestellten Basisfinanzierung ebenso wie das Schaffen von Rahmenbedingungen, 
die sowohl das Mitwirken in als auch das Engagement für die Selbsthilfe ermöglichen (z. B. 
durch die Unterstützung von Seiten der Arbeitgeber, die im Gegenzug Anerkennung für ihre 
Unterstützung erhalten). Eine Stärkung von Pro Rare wird als Stärkung der einzelnen 
Selbsthilfe-Organisationen gesehen. 
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Politische sowie fachliche Mitsprache von Vertretern/Vertreterinnen der Selbsthilfe auf 
Augenhöhe (mit anderen Akteuren des Gesundheitssystems) erfordert aus Sicht der 
Diskussionsteilnehmer/innen:  

• Anerkennen des wirtschaftlichen und sozialen Nutzens von Selbsthilfe 
• Zeitliche und finanzielle Ressourcen (gesetzliche definierte Förderung)  
• Soziale Unterstützung (für Betroffene und Angehörige) 
• Wissen, Fort- und Weiterbildung 
• Motivation (ich helfe mir / ich will anderen helfen) 
• Bereitschaft, die eigene Geschichte zu erzählen / Erfahrungen zu vermitteln, 

jemanden, der zuhört 
• Flexibilität (Abstimmung mit Arbeit, Betreuungspflichten, etc.)  
• Vernetzung (Kennen nationaler und internationaler Kooperationspartner) 

Workshop 2 Expertisezentren für seltene Erkrankungen 

Moderation: Till Voigtländer; Protokoll: Ulrike Holzer  

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 2, Punkt 2.2.1, Anhang 1-3) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Welche Faktoren und Indikatoren sollten Ihrer Ansicht nach in die Ausarbeitung von 
spezifischen Leistungs- und Qualitätskriterien zu definierten Gruppen von seltenen 
Erkrankungen einfließen? 

2) Wie lassen sich Ihrer Ansicht nach die im NAP.se definierten Leistungs- und 
Qualitätskriterien von Zentren für seltene Erkrankungen messen? 

3) Welche Elemente und Akteure sollten Ihrer Ansicht nach in den Bewerbungs- und 
Designationsprozess von Zentren für seltene Erkrankungen eingebunden sein und an 
welchen Stellen könnte das geschehen? 

4) Wie kann man die Vernetzung (zwischen Zentrum und niedergelassenem Bereich) 
erfolgreich umsetzen und mit Leben erfüllen? 

5) Wie soll die europäische Vernetzung funktionieren und welche Erwartungen an diese 
Vernetzung haben Sie? 

6) Wie versorgt Österreich Personen mit seltenen Erkrankungen, für die es in Österreich 
kein Expertisezentrum geben wird? 

7) Welche Rückmeldungen gab es von den medizinischen Fachgesellschaften zur 
Gruppierung der seltenen Erkrankungen?  

Diskussionsergebnisse:  

Die medizinischen Fachgesellschaften sollen in den Prozess der Gruppierung der seltenen 
Krankheiten (d. h. in die Festlegung der Schwerpunkte für Expertisezentren für seltene 
Krankheiten) einbezogen werden, da selbst innerhalb der Fachgesellschaften die seltenen 
Erkrankungen „Orphans“ sind. Zu diesem Zweck sollen spezifische Ansprechpartner/innen 
identifiziert werden.  
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Hinsichtlich der Qualitäts- und Leistungskriterien für Expertisezentren werden die 
akademische Ausbildung bzw. Tätigkeit als zentraler Punkt gesehen. De facto leben viele 
bestehende, hochspezialisierte klinische Einrichtungen bereits den Prozess, der jetzt Inhalt 
der Designation sein wird. Ziel der anstehenden Gestaltung der Zentrumslandschaft soll es 
vor allem sein, die Kommunikation der Zentren untereinander und zu den nachgeschalteten 
Versorgungsebenen zu gewährleisten. Eine besondere Herausforderung besteht in diesem 
Zusammenhang noch im Bereich der transitionellen Versorgung. Problematisch wird das 
Erfüllen der Kriterien vor allem für Einrichtungen die für kleine Gruppen von seltenen 
Erkrankungen bzw. sehr seltene Erkrankungen zuständig sind gesehen. Für relativ häufige 
seltene Erkrankungen (z. B. die cystische Fibrose) könnten dagegen auch Zentren für nur 
eine einzelne seltene Erkrankung eingerichtet werden; dies wird jedoch von den 
Teilnehmern/Teilnehmerinnen des Workshops kontroversiell diskutiert. Jedenfalls muss der 
relative Anteil, den eine Einrichtung hinsichtlich der Betreuung der respektiven 
Patientinnen/Patienten in Österreich übernimmt – so dieser Anteil als Qualitäts- und 
Leistungskriterium herangezogen wird – krankheitsspezifisch gesehen werden, da es für 
häufigere seltene Erkrankungen oft mehrere spezialisierte Einrichtungen gibt.   

Grundsätzlich werden Defizite auf Allgemeinmedizin-Ebene beklagt, für die die Lokalisation 
der hochspezialisierten Expertise besser sichtbar sein sollte, und wo bereits bei primärer 
Diagnosesuche die Möglichkeit einer seltenen Erkrankung in Erwägung gezogen werden 
sollte. Hier könnte bereits bei der Ausbildung im Medizinstudium angesetzt werden, sodass 
Jungmediziner/innen bereits frühzeitig eine breitere Streuung von Wissen mitbringen, mit 
dem eine strukturierte Zuordnung eines seltenen Krankheitsbildes zu einer Gruppe von 
seltenen Erkrankungen möglich gemacht wird. Eine Schulung sollte frühzeitig dahingehend 
erfolgen, dass bei erwachsenen Patientinnen/Patienten die gleichen Maßstäbe wie bei 
Kindern angesetzt werden (ganzheitliche Betreuung).  

Eine weitere Möglichkeit wäre die Einbindung von seltenen Erkrankungen in das 
Diplomfortbildungsprogramm der Ärztekammer, um Anreize für eine verbesserte 
Wahrnehmung von seltenen Erkrankungen zu schaffen. Die jeweiligen Fachgesellschaften 
könnten Fortbildungskonzepte innerhalb der medizinischen Disziplinen (einschließlich 
Allgemeinmedizin) erarbeiten. Punktuelle Fortbildungen für Allgemeinmediziner/innen 
werden hingegen eher skeptisch beurteilt.  

Als besondere Problematik wird der Umgang mit noch nicht diagnostizierten Erkrankungen 
von Patientinnen/Patienten gesehen; hier gibt es große Unterschiede in der Versorgung. Die 
geplanten Typ-A-Zentren (Expertisecluster) sollten nicht als offene Anlaufstellen für alle 
nicht diagnostizierten Erkrankungen von Patientinnen/Patienten dienen, da dies einerseits 
die Kapazitäten übersteigen und die Arbeitsfähigkeit der Zentren in anderen Bereichen 
massiv einschränken würde. Andererseits könnten sehr seltene Erkrankungen durch den 
Cluster auch von der Expertise her gar nicht abgedeckt werden, wenn a priori die spezielle 
Expertise fehlt, da selbst ein Expertisecluster nicht alle Gebiete auf dem Feld der seltenen 
Erkrankungen beinhalten kann. Als Um und Auf bei der Lösung dieses Problems wird die 
Vernetzung und Kommunikation innerhalb der relevanten Disziplinen gesehen. Dafür 
bräuchten die Expertisecluster Geldmittel, um die dazu notwendigen Verwaltungsstrukturen 
aufbauen bzw. vorhalten zu können. Grundbedingung ist auch eine Filter- und 
Steuerungsfunktion durch den niedergelassenen oder nachgeordneten Spitalsbereich, damit 
Erkrankte gezielt an die Zentren überwiesen werden können.  
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Workshop 3 Therapie   

Moderation: Claudia Habl; Protokoll: Margit Gombocz 

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 4) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Welche Schritte wurden bei den fünf Maßnahmen, die dem NAP.se entsprechend in 
den Jahren 2014/2015 vorgesehen waren, bereits gesetzt? 

2) Welche besonderen Herausforderungen bringen diese Maßnahmen ihrer Ansicht nach 
mit sich? 

3) Konkret zu Maßnahme 47 des NAP.se: Wer soll an der geplanten Arbeitsgruppe zur 
Diskussion einer möglichen Einführung eines einheitlichen Leistungskataloges 
teilnehmen und welche Produkte/Heilbehelfe (Prioritäten) sollen zuerst thematisiert 
werden? 

4) Gibt es Therapien, die zentral für eine Vielzahl von seltenen Erkrankungen, sind oder 
gibt es keinen gemeinsamen Nenner? 

5) Diskussion zu wohnortnaher Versorgung 

Diskussionsergebnisse:  

Die Anwesenden wurden über den Umsetzungsstatus von einzelnen Maßnahmen (41-49) 
des Handlungsfelds 4 informiert: 

• Die laut NAP.se geplanten Maßnahmen 41 (Vernetzung auf europäische Ebene), 43 
und 44 (Support Medikamentenkommission), 46 (Minimierung von Problemlagen bei 
seltenen Erkrankungen) und 48 (Austausch mit Chefärztinnen und Chefärzten) sind 
bereits in Umsetzung. 

• Die Maßnahmen 42 (Erhebung Orphan-Arzneimittel), 47 (Diskussionsgruppe 
einheitlicher Leistungskatalog-Heilbehelfe unter Federführung SV) und 49 
(Unterstützungsinstrument für SV-Bewilligungen: Kriterienkatalog) sind in Bearbeitung.  

• Maßnahme 45 (Optimierung von Versorgungsabläufen) wird laut NAP.se ab 2016 in 
Angriff genommen. 

Im Diskurs wurden Erkennen bzw. Anerkennen einer seltenen Erkrankung als Ausgangsgröße 
beschrieben, da ein verzögertes Erkennen in der Regel zu einer Verzögerung bei möglicher 
Therapie führe. Nicht-ärztliche Berufe könnten beim Erkennen von seltenenen Erkrankungen 
unterstützen. Die Teilnehmer/innen sprachen sich für ein Mehrangebot an einschlägiger 
Fort- und Weiterbildung aus.  

Da sich seltene Erkrankungen zu einem großen Teil bereits im Kindes- und Jugendalter 
manifestieren, wurde der Fokus auf Kinder- und Jugendliche nahe gelegt. Darüber hinaus 
sollte der Themenbereich Rehabilitation ebenfalls stärker in den Fokus rücken, hier gäbe es 
derzeit in einigen Bereichen nicht abgedeckten Bedarf.  
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Zu den definierten Maßnahmen und ihrem Umsetzungsstatus wurden Herausforderungen in 
Planung und Umsetzung angesprochen. Nicht-medikamentöse Therapie würde 
vernachlässigt. Betroffene von seltenen Erkrankungen benötigten neben der essentiellen 
medikamentösen Behandlung ebenso dringend Versorgung aus den Bereichen 
Psychotherapie, Physiotherapie, Logopädie und Ergotherapie, aber auch allgemeine 
Schulungen zur Gesundheit, um die Gesundheitskompetenz zu stärken. Die 
Kostenübernahme oder Erstattung solcher Leistungen ist landesweit unterschiedlich, was 
teilweise – auch aus Unkenntnis bestehender Regelungen – zu Frustrationen der betroffenen 
Patientinnen/Patienten, wie auch der Betreuer/innen und Therapeutinnen/Therapeuten 
führe. Dazu sei derzeit ein Sozialversicherungs-Projekt in Planung, um den 
Verordnungskatalog zu überarbeiten. 

Übereinstimmend hielten die Teilnehmer/innen wohnortnahe Betreuung für maßgeblich und 
sprachen sich für Homecare aus, da die Organisation einer Fahrt in eine nächstgelegene 
Versorgungseinheit mit zusätzlichem Aufwand verbunden sei, nicht zu reden von der 
teilweisen psychischen Belastung. Es wurde festgehalten, dass Rahmenbedingungen, die 
Homecare – wo angezeigt – flächendeckend ermöglichen, noch verbessert werden müssten. 
Es wurde aber auch klargestellt, dass es – speziell bei seltenen Erkrankungen – ein 
natürliches Spannungsfeld zwischen dem verständlichen Wunsch nach wohnortnaher 
Versorgung und der erforderlich Spezialisierung gäbe. In diesem Zusammenhang wird das 
Prinzip der zentralen Steuerung und der dezentralen Versorgung präferiert.  

An der Diskussionsgruppe zur Einführung eines einheitlichen Leistungskatalogs für 
Heilbehelfe und Hilfsmittel sollen jedenfalls das Bundesministerium für Gesundheit, die 
Sozialversicherung, vertreten durch den Hauptverband der österreichischen 
Sozialversicherungsträger, das Kompetenzzentrum der Versicherungsanstalt für Eisenbahn 
und Bergbau (CC-HBHI) sowie bei Bedarf einzelne Träger, das Sozialministerium, die Länder 
(Sozialhilfeträger, Krankenanstalten) und Patientenvertreter/innen teilnehmen. Die NKSE 
solle hier unterstützend tätig sein. Weiteres Thema sollen Physio-, Logo und Ergotherapie 
(Querbezüge zur Maßnahme 47) sein. 

Abschließend wurde noch die Rolle der mit der Gesundheitsreform Zielsteuerung-
Gesundheit eingeführten Medikamentenkommission thematisiert und festgestellt, dass ihre 
Aufgaben öffentlich zu wenig bekannt seien. Besonderes Interesse galt naturgemäß den 
Orphan-Arzneimitteln, also jenen Produkten, die speziell zur Behandlung seltener Leiden 
zugelassen sind. 

Workshop 4 Kodierung seltener Erkrankungen, Epidemiologie   

Moderation: Till Voigtländer; Protokoll: Florian Bachner 

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 1 und 7) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Wie werden seltene Erkrankungen derzeit in Ihrer Einrichtung kodiert? – Konnex HF 1 

2) Wie kann nach Einrichtung eines entsprechenden Systems die vollständige und valide 
Kodierung von allen seltenen Erkrankungen sichergestellt werden? Welche Hilfsmittel 
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(z. B. EDV-Unterstützung) können Sie sich für die mit der Kodierung befassten 
Personen vorstellen? – Konnex HF 1 

3) Wie kann man sicherstellen, dass die Kodierung von seltenen Erkrankungen mittel- bis 
langfristig umfassend praktiziert wird, d. h. möglichst alle Patienten/Patientinnen mit 
seltenen Erkrankungen erfasst werden? – Konnex HF 1 

4) Wie sehen Sie aus Ihrem Kontext betrachtend den Wert von Registern und welche 
Daten/Dateninhalte sollten in Registern erfasst werden? – Konnex HF 7 

5) Das epidemiologische Erfassen von Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen 
beinhaltet sowohl gesundheits- als auch forschungstechnische Aspekte, die in 
unterschiedliche Verantwortungsbereiche fallen. Welche Möglichkeiten gibt es, beide 
Ebenen aufeinander abzustimmen oder miteinander zu verbinden? – Konnex HF 7 

6) Wie bewerten Sie das Angebot einer einheitlichen, modular aufgebauten, kostenfreien 
Registersoftware? Würden Sie eine solche Software implementieren? – Konnex HF 7 

7) Wo sollen die Daten gespeichert werden? Nur lokal, lokal und zusätzlich in einer 
zentralen Stelle, nur zentral? – Konnex HF 7 

8) Wie ist die erforderliche Datensicherheit zu gewährleisten? – Konnex HF 7 

Diskussionsergebnisse:  

Die aktuelle Situation der Kodierung in den verwendeten Krankenhausinformationssystemen 
mit ICD-10 wird als äußerst unzureichend für seltene Erkrankungen angesehen. Seltene 
Erkrankungen können in den meisten Fällen nur über Freitext erfasst werden. Die Kodierung 
mit ICD-10 wird daher nur zu Abrechnungszwecken durchgeführt, eine sinnvolle 
epidemiologische Erfassung von Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen ist damit 
nicht möglich. 

Wichtig für zukünftig zu implementierende Systeme ist vor allem eine leichte Auffindbarkeit 
der Codes; eine valide Kodierung kann insgesamt nur sichergestellt werden, wenn die 
Handhabung vereinfacht wird, z. B. sind vereinzelt bereits innovative Systeme mit 
automatischer Erkennung von Schlagworten/Texten auf dem Markt. Dies weiter zu verfolgen 
wäre evtl. sinnvoll. 

Als wichtiger Punkt zur Validität der Kodierung wird angeführt, dass nur gesicherte 
Diagnosen kodiert und erfasst werden sollten (im Gegensatz dazu werden derzeit häufig 
Verdachtsdiagnosen inkludiert, die sich retrospektiv als falsch erweisen und das Bild 
verfälschen). Darüber hinaus ist die korrekte Kodierung vermutlich nur in spezialisierten 
Zentren gegeben, da die Kodierung seltener Erkrankungen einen hohen Grad an Expertise 
voraussetzt (eine mögliche Kodierung von seltenen Erkrankungen z. B. im niedergelassenen 
Bereich wird als problematisch angesehen). 

Zum Thema Register und – damit verbunden – Datenschutz wird angemerkt, dass bei 
Einholung der Einverständniserklärung von Patienten/Patientinnen a priori klargestellt 
werden muss, wofür die Daten verwendet werden. Eine missbräuchliche Verwendung ist 
selbstverständlich abzulehnen. Ansonsten sind individuelle Daten zwar schützenswert, doch 
sollte der Nutzen für die Forschung darüber gestellt werden. Eine zuverlässige 
Diagnosenerfassung dient zudem auch der Qualitätssicherung, sodass auch hier ein Nutzen 
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für die Patienten/Patientinnen entsteht. Insbesondere würde es auch als begrüßenswert 
angesehen, wenn gespeicherte Daten dazu verwendet werden könnten, Hürden für 
Erkrankte abzubauen (z. B. durch leichteres Erkennen bei wiederholter Vorstellung).  

Das Angebot einer frei zugänglichen („Open Source“) Software für medizinische Register, wie 
sie von einer Mainzer Arbeitsgruppe speziell für seltene Erkrankungen entwickelt wurde, 
müsste hinsichtlich der Kompatibilität mit bestehenden Systemen geprüft werden. Ebenso 
müsste die Sicherheit eines derartigen Systems vorab getestet werden. Grundsätzlich 
entspricht der modulare Aufbau dem derzeitigen State of the Art. International abgestimmte 
Lösungen sind gegenüber regionalen Einzellösungen zu bevorzugen. Um den Erfolg eines 
Systems zu gewährleisten, muss vor allem auch die Compliance der eintragenden Personen 
gegeben sein. Zusammenfassend wird festgestellt, dass eine Datenzusammenführung an 
zentraler Stelle unter Wahrung des Datenschutzes auf alle Fälle wünschenswert wäre, auch 
wenn man gegebenenfalls aus Kompatibilitätsgründen nur auf ein „Minimal Dataset“ 
zurückgreifen kann. 

Derzeit gibt es jedoch für die Umsetzung sowohl hinsichtlich der Kodierung als auch der 
Register für seltene Erkrankungen noch keinen konkreten Zeitplan, da man hier von parallel 
laufenden Prozessen wie zum Beispiel der Implementierung der europäischen 
Referenznetzwerke (ERN) abhängig ist bzw. diese bei den Planungen berücksichtigen muss.   

Workshop 5 Diagnostik   

Moderation: Ursula Unterberger; Protokoll: Johanna Sadil  

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 3) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Was soll im Festlegen von Leistungs- und Qualitätskriterien für medizinische 
Laboratorien, die mit der Diagnostik von seltenen Erkrankungen befasst sind, 
berücksichtigt werden?  

2) Welche Kompetenzen sollen die in diesen Labors mit der Befundung befassten 
Fachleute vorweisen?  

3) Welche Rolle sollen die Patientinnen/Patienten in der Begutachtung der Labors im 
Rahmen des Designationsprozesses spielen?  

4) Welche Kompetenzen der mit der apparativen Diagnostik (Radiologie, etc.) von 
seltenen Erkrankungen befassten Fachleute sind vonnöten?  

5) Wie stellen Sie sich ein österreichisches undiagnosed diseases program (d. h. eine 
Anlaufstelle für Patientinnen/Patienten mit noch nicht diagnostizierten Erkrankungen) 
vor?  

Ein weiteres Thema, das die Teilnehmer/innen während der einführenden Präsentation 
spontan aufwarfen, ist die Einrichtung eines offiziellen wissenschaftlichen Beirats für das 
österreichische Neugeborenenscreening-Programm. 
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Diskussionsergebnisse:  

Die derzeitige Leiterin des österreichischen Neugeborenenscreening-Programms (NGS) 
betonte, dass bereits sehr gute Kommunikation und Abstimmung, insbesondere in der 
Arbeitsgruppe Stoffwechsel der Österreichischen Gesellschaft für Kinder- und 
Jugendheilkunde, bestehe (bei einem Großteil der vom Screening umfassten Erkrankungen 
handele es sich um Stoffwechselerkrankungen). Dennoch würde es als absolut notwendig 
erachtet, diesen Austausch in Zukunft auf offizielle Basis zu stellen und ein Gremium mit 
Beratungsfunktion – analog zu internationalen Standards – einzurichten. Hauptargument ist 
hier die Kontinuität. Wichtig sei auch das Einbeziehen der Erwachsenenmedizin. 

Zu den Fragen 1, 2 und 4 wurde unter anderem auf bestehende internationale Leitlinien 
(z. B. ISO 15189) verwiesen. Um hier auf die besonderen Anforderungen der Einrichtungen 
für seltene Erkrankungen einzugehen, sei es wichtig, die in den Zentren tätigen klinischen 
Expertinnen und Experten in einen allfälligen Evaluationsprozess bzw. entsprechende 
Gremien einzubeziehen, da die Diagnostik im Idealfall in enger Kooperation verschiedener 
Ebenen (Klinik – apparative Diagnostik – Labor, Pathologie, etc.) erfolge. Auch Allgemein-
medizin-Praxen als Erstanlaufstelle übernehmen eine wichtige Rolle. So kann die 
vorhandene Kompetenz im diagnostischen Bereich identifiziert, überprüft und sichtbar 
gemacht werden; Einzelkriterien könnten z. B. die Anzahl an durchgeführten Analysen, die 
Teilnahme an externen Ringversuchen oder die Anzahl an Publikationen sein. Die 
Verpflichtung zur Zusammenarbeit mit hochqualifizierten diagnostischen Einrichtungen 
sollte zugleich auch in den Qualitätskriterien für klinische Expertisezentren festgehalten 
werden. 

Die Rolle der Patientinnen/Patienten in einem allfälligen Begutachtungs-
/Designationsprozess für Labors wird als eher weniger wichtig angesehen; vorrangig sei für 
die Patientinnen/Patienten der klinische Betrieb. Von diagnostischen Einrichtungen erwarte 
man sich das Abliefern korrekter Ergebnisse. Auch hier sei die enge Zusammenarbeit von 
Klinik und diagnostischen Fächern von eminenter Bedeutung. 

Der Aufbau eines undiagnosed diseases program (UDP) in Österreich sei grundsätzlich für 
Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen sehr wichtig, da dies eine 
Anlaufstelle mit Filter- und Sammelpunktfunktion für besonders schwierige Fälle darstelle. In 
Salzburg gäbe es bereits Ansätze zu einer derartigen Einrichtung, wobei Patientinnen und 
Patienten von einem Board, deren Mitglieder aus verschiedenen Bereichen kommen, 
betreut werden. Derzeit seien allerdings nur wenige Patientinnen/Patienten inkludiert, da 
keine entsprechenden Ressourcen zur Verfügung stehen. Dies wird als größter Hemmschuh 
beim Aufbau eines UDP analog dem des National Institutes of Health (NIH) in den USA 
angesehen, da ein solches Programm auf jeden Fall eine gesonderte Mittelzuteilung 
erfordere. Für Österreich gangbar wird die Einrichtung von interdisziplinären Boards an 
zukünftigen Zentren für seltene Erkrankungen betrachtet; UPD-Strukturen könnten dann 
langsam wachsen. Auch die Rolle der Allgemeinmediziner/innen, die idealerweise 
Erstanlaufstelle sein sollten und damit eine Filter- und Verteilfunktion übernehmen, wird 
nochmals betont. 
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Workshop 6 Forschung  

Moderation: Peter Schintlmeister; Protokoll: Rainer Riedl 

Ausgangslage / Input:  
Siehe NAP.se (HF 5) und Präsentationsfolien im Anhang 5 

Diskussionsfragen: 

1) Forschung, Forschungsförderung, Forschungszusammenarbeit – welche Informationen 
fehlen in den unterschiedlichen Stakeholdergruppen? 

2) Welche Aufgaben kann eine Nationale Koordinationsstelle als Servicestelle und 
Informationsdrehscheibe übernehmen? 

3) Wie können die geplanten Expertisezentren am besten an Forschungsprojekte 
angebunden werden? 

4) Klinische Studien geben Patientinnen/Patienten Hoffnung, bergen aber auch gewisse 
Risiken in sich. Wie interessant ist es für Patientinnen/Patienten an klinischen Studien 
teilzunehmen? Wenn ja, wie bringt man Erkrankte am effizientesten (im kürzesten 
Weg) zum Experten / zur Expertin? 

5) Wie kann die Information über / die mögliche Teilnahme an klinischen Studien 
möglichst effizient gestaltet werden? 

Diskussionsergebnisse:  

Im Workshop Forschung trafen Vertreter/innen aus dem Forschungsumfeld 
(Universität/Forschungsinstitute, Pharma-Unternehmen und Interessenvertretungen, …), die 
mit Rahmenbedingungen für Forschung und Entwicklung vertraut sind, auf Vertreter/innen 
von Selbsthilfegruppen, die ihren großen Informationsbedarf zu Rahmenbedingungen und 
konkreter Durchführbarkeit von Forschung offen äußerten. 

• Selbsthilfegruppen wissen oft nicht, wo Informationen über klinische Studien zu einem 
bestimmten Krankheitsbild zu finden sind. 

• Insbesondere im Bereich von Genanalysen herrscht Unsicherheit (speziell im familiären 
Umfeld von Erkrankten) hinsichtlich verlässlicher Informationen. 

• Seitens der Selbsthilfe-Vertreter/innen besteht großes Interesse - im Sinne eines 
Patient Empowerment bzw. Patient Involvement an Forschung teilzunehmen (bis hin 
zur Finanzierung von Studien). Die Rahmenbedingungen für ein konkretes Umsetzen 
sind jedoch meist nicht bekannt. 

Die NKSE kann als Informationsdrehscheibe genau hier ansetzen: 

• Auf einer Meta-Ebene sollten Best Practices zur Vermittlung von Informationen 
erarbeitet werden, die dann an die Bedürfnisse von Selbsthilfegruppen und hinsichtlich 
einzelner Krankheiten angepasst werden können. 

• Gemeinsam mit Selbsthilfegruppen sollten Info-Packages für einzelne Krankheiten 
erarbeitet werden. 
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• Für Selbsthilfegruppen, die sich an der Förderung einzelner Forschungsprojekte aktiv 
beteiligen möchten, sollte ebenfalls Information zur Möglichkeit der konkreten 
Umsetzung erstellt werden. 

Grundsätzlich besteht seitens Betroffener Interesse an der Teilnahme an klinischen Studien. 
Allerdings registrieren insbesondere Selbsthilfegruppen auch eine gewisse Intransparenz und 
Ineffizienz in der Durchführung klinischer Studien. 

• Das Interesse an der Teilnahme an klinischen Studien steht stark im Zusammenhang 
mit individuellen Faktoren, wie z. B. dem persönlichen Leidensdruck Betroffener wie 
auch mit krankheitsabhängigen Faktoren, wie z. B. der allfälligen Verfügbarkeit bereits 
existierender Therapien. Erkrankte wägen individuell Nutzen und Risiko für eine 
allfällige Teilnahme an klinischen Studien ab und entscheiden danach über eine 
Teilnahme. 

• Verstärkte Transparenz und Offenheit von Forschenden gegenüber Erkrankten würde 
die Compliance im Zusammenhang mit Studien verbessern. 

• Die dezentrale Konzeption klinischer Studien (Satellitenzentren) ist in Österreich 
regulatorisch weniger günstig gestaltet als in anderen europäischen Staaten, was 
speziell bei seltenen Erkrankungen stark zum Tragen kommt. Hier wurde die 
Notwendigkeit der Qualitätssicherung durch Standard Operating Procedures (SOP) 
thematisiert, da mangelnde Qualität in – auch nur marginalen – Teilbereichen einer 
multizentrischen Studie den regulatorischen Zulassungsprozess gänzlich 
verunmöglichen. 

• Die internationale Vergleichbarkeit von Datenqualität und -erfassung wurde einhellig 
als Desiderat gesehen. 

• Ebenso wurde das Sichern der Qualität von Registern gewünscht. Dem stehe allerdings 
die Finanzierungsproblematik entgegen. 

• Insbesondere bei klinischen Studien – nicht nur im Bereich der seltenen Erkrankungen, 
aber dort durch die geringen Fallzahlen vordringlich – wurde effizienter Datenschutz 
eingefordert. Hier wurde generell dem Datenschutz Priorität vor einem allfälligen 
erhöhten Erkenntnisgewinn im Rahmen einer klinischen Studie zugemessen.  
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VI. CLOSING SESSION: BERICHTE AUS DEN WORKSHOPS, AUSBLICK  

Die Leiter/innen der Workshops präsentierten dem Plenum die Ergebnisse (siehe Anhang 6).  

Die Ergebnisse der Konferenz und dabei insbesondere die im Rahmen der Workshops 
erarbeiteten Inputs fließen zukünftig in die Bearbeitung der jeweiligen Maßnahmen im 
NAP.se ein.  
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VII. ANHANG 

ANHANG 1: PROGRAMM 
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ANHANG 2: LISTE DER TEILNEHMERINNEN/TEILNEHMER 

Name Firma Kategorie 

Arrouas Magdalena Bundesministerium für Gesundheit Bund 

Ashton Sharon EURORDIS Selbsthilfe 

Bachner Florian Gesundheit Österreich GmbH (GÖG) 
Nationale Forschung und 
Planung 

Bauer Johann 
Univ.Klinik f. Dermatologie der 
PMU/SALK Ärzteschaft 

Beck Monika Celgene Pharma 

Berger Christa Alpha1-Österreich Selbsthilfe 

Bilic Ivan CeRUD Ärzteschaft 

Blöchl-Daum Brigitte Medizinische Universität Wien Pharma Behörde 

Böck Martina Cushing Österreich Selbsthilfe 

Dangl Doris Wiener Gebietskrankenkasse Sozialversicherung 

Deutsch Johann Politische Kindermedizin Ärzteschaft 

Draxler Sonja Burgenländischer Gesundheitsfonds  Land 

Egger Heidemarie Marfan Initiative Österreich Selbsthilfe 

Endel Gottfried 
Hauptverband der österr.  
Sozialversicherungsträger Sozialversicherung 

Embacher Gerhard Bundesministerium für Gesundheit Bund 

Ettl Nicole Healthcare at Home mobile Pflege 

Feldhofer Karin 
Pro Rar Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Fischer Gerald SHG Lungenhochdruck Selbsthilfe 

Fischer Timo 
Hauptverband der österr.  
Sozialversicherungsträger Sozialversicherung 

Födinger Manuela 
SMZ-Süd KFJ Spital, Institut für 
Labordiagnostik Ärzteschaft 

Forstenlehner Manfred Kedrion International Pharma 

Freiberger Ingrid GÖG/NKSE 
Nationale Forschung und 
Planung 

Freynschlag Elisabeth 

Niederösterreichischer 
Gesundheits- und Sozialfonds 
(NÖGUS) Land 

Fried Andrea Plattform Patientensicherheit Selbsthilfe 
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Name Firma Kategorie 

Frohner Ursula ÖGKV - Krankenpflegeverband Pflege 

Gadner Helmut St.Anna Kinderspital Ärzteschaft 

Geiblinger Ella Alpha1-Österreich Selbsthilfe 

Gombocz Margit GÖG/NKSE 
Nationale Forschung und 
Planung 

Greber-Platzer Susanne 

Medizinische Universität Wien, 
AKH: Universitätsklinik für Kinder- 
und Jugendheilkunde Ärzteschaft 

Habl Claudia GÖG/NKSE 
 Nationale Forschung 
und Planung 

Häusler Gabriele 

Medizinische Universität Wien, 
AKH: Universitätsklinik für Kinder- 
und Jugendheilkunde Ärzteschaft 

Hinger Susanne MedMedia Verlag Presse 

Hochreiter Johann SHG Sarkoidose Selbsthilfe 

Hoess Victoria Roche Pharma 

Holzer Ulrike 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Holzhauser Christa Pharmig Pharma 

Huber Evelyn MPS Austria Selbsthilfe 

Jankowitsch Astrid Baxter Pharma 

Kerbl Reinhold LKH Leoben Ärzteschaft 

Konstantopoulou Vassiliki 

Medizinische Universität Wien, 
AKH: Universitätsklinik für Kinder- 
und Jugendheilkunde Ärzteschaft 

Ladenstein Ruth 
St.Anna Kinderspital – St.Anna 
Kinderkrebsforschung Ärzteschaft 

Ladurner Joy GÖG/NKSE 
Nationale Forschung und 
Planung 

Lagler Florian 

Zentrum für Seltene Krankheiten 
und UK für Kinder- und 
Jugendheilkunde der PMU Salzburg Ärzteschaft 

Laimer Martin LKH Salzburg, Dermatologie Ärzteschaft 

Le Cam Yann EURORDIS Selbsthilfe 

Mair Angela Seltene Bauchgefäßerkrankungen Selbsthilfe 

Mannas Friedrich Marfan Initiative Österreich Selbsthilfe 
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Name Firma Kategorie 

Mannhalter Christine FWF – Der Wissenschaftsfonds Forschung 

Matousek Melitta 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Meixner Arabella IMBA Wien Forschung 

Miksch-Aichenegg 
Christoph Novartis Pharma 

Modl Karin 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen, ÖSPID Selbsthilfe 

Moik Michaela 
SHG d. Contergan- und 
Dysmeliegeschädigten Österreichs Selbsthilfe 

Näglein Silke Wiener Gebietskrankenkasse Sozialversicherung 

Nanz Sylvia Pfizer Pharma 

Novak Ursula 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Österreicher Christoph 
Hauptverband der österr.  
Sozialversicherungsträger Sozialversicherung 

Otzelberger Jürgen Verein Angelman Selbsthilfe 

Piessnegger Jutta 
Hauptverband der österr. 
Sozialversicherungsträger Sozialversicherung 

Plaickner Astrid Roche Pharma 

Prunbauer Michael NÖ Patientenanwalt Selbsthilfe 

Racamier Isabelle Arlys Consulting Consulting 

Reitsamer Herbert Ö.Ges.f.Ophthalmologie Ärzteschaft 

Riedl Rainer 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Riedl Stefan 
St.Anna Kinderspital + 
Med.Univ.Wien Ärzteschaft 

Roehl Claas NF Kinder Austria Wien Selbsthilfe 

Sadil Johanna 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Sauermann Robert 
Hauptverband der österr.  
Sozialversicherungsträger Sozialversicherung 

Sax Gabriele GÖG Moderation 

Schierl Richard 
Österreichische Gesellschaft für 
Dystonie Selbsthilfe 
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Name Firma Kategorie 

Schintlmeister Peter BMWFW Bund 

Schmidt Martina Actelion Pharma 

Schneck Karin Mediaplanet GmbH Presse 

Schober Anton cf Austria Selbsthilfe 

Scholler Bernd MARATHON Selbsthilfe 

Schramm Thomas Verein Angelman Selbsthilfe 

Schroller Christa Apotheke KH Hietzing Apotheker 

Schuhmann-Hingel 
Susanne Stmk. KAGES KH-Träger 

Sperl Wolfgang Kinderklinik Sbg. Ärzteschaft 

Stickler Markus Peri Consulting Consulting 

Szepfalusi Zsolt Univ.Kinderklinik Wien Ärzteschaft 

Tesch Christine 
Pro Rare Austria, Allianz für seltene 
Erkrankungen Selbsthilfe 

Tieben Helga Pharmig Pharma 

Unterberger Ursula GÖG/NKSE 
Nationale Forschung und 
Planung 

Voigtländer Till GÖG/NKSE, MUW 
Nationale Forschung und 
Planung 

Waldhauser Franz Politische Kindermedizin Ärzteschaft 

Wanke Günter Lungenfibrose Forum Austria Selbsthilfe 

Weiss Harald ICA-Austria, SH-Schmerz Selbsthilfe 

Wenzel Gilbert Healthcare at Home mobile Pflege 

Wilken Corinna 

Österreichische 
Forschungsförderungsgesellschaft – 
FFG Forschung 

Worel Thomas Bundesministerium für Gesundheit Bund 

Zechmeister-Machhart 
Friederike Bundesministerium für Gesundheit Bund 

Zieger Constantin Bundesministerium für Gesundheit Bund 

Zschocke Johannes Universitätskinik Innsbruck Ärzteschaft 



 

 

ANHANG 3: Präsentation Yann Le Cam 
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National Plans for Rare
Diseases
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THE EURoPEAN RARE DISEASE

PoLIcY FRAMEWoRK

Rnne D¡se¡ses, EURoPE'S CHALLENGE

> The European Un¡on considers diseases to be rare when
, they affec{ not more than 5 per f0 000 persons; (EU

Regulation on orphan medicinal producls (EC) No

14112000)

> Between 5 000 and I 000 different RDs afiec,t around 30

million people in the European Union

Þ RDs are llfe-threaten¡ng or chronically debilitating
d¡seases with a low prêvalence and a hlgh level of
complexity. Therefore lhey call for a global approach

based on spec¡al ând combined efforts

EURoPEAN REGULAToRY FRAMEWoRK

EU Regulat¡on on Orphan Medícinal Products,1999
. Crsat¡on of thð COiIP - Commlttss for Orphan Msdlcln.l Producb at

tho EMA including 3 palients' reprèsèntat¡vês for lhe first time

. To date, over 1469 Orphân Drugs Dèsignâted

. 103 Orphan Drugs rôceived a MA sincê 2000; 78 with st¡ll market
exclusiv¡ty for 10-12 ysars, benefiting approximately 3 million EU pat¡ents

EU Regulation on Mediclnal Products for Paed¡atr¡c Uso,2006
. Creat¡on of tho PDCO - Commlttss Paodlatrlc Drugs at the EMA

includ¡ng 3 patisnts' rêpressntatives and thsir alternatss

EU Regulation on Advanced The¡apy Med¡cinal Products,2007
. Creation of lhê CAT - Comm¡ttoê for Advanced Thorapiè3 at lhê EMA

including 2 patients' repressntatives and thsir alternates



STNPINE EU RARE D|SEASE POLIGY

Communical¡on from the Europôan Commlssion to the Europêan
Parliamsnt, tho Counc¡1, tho European Economic and Social
Committee ând lhe Comm¡ttee of the Reg¡ons : ( Rare Dlssasss:
Europe's Challenge D l'l Novembor 2008

. Fißt comprehens¡ve policy text addressing issues faæd by RD palients,
from ßsearch on RDs, lo diagnos¡s, aæess lo ære end adapted sêry¡ces
and development of lrå¡ning, edu€lion, ilareness on RDs

Council Rêcommsndatlon on an Act¡on in the f¡sld of Rare
Disêases, 8 June 2009
. AdopledbyEU M¡n¡stersof Health

. Promot€ the adopllon of RD Natlonal Planrstmtegy In EU MS

. Crealion of the Eurcpean Union Comm¡ttee of Experts on Rare Diseasês
(EUCERD) ¡n November 2009

. Replaæd by lhe Eurcpeân Comm¡ssion Export Grcup on Ra¡e Diseases
¡n July 2013

THE 7 PLLARS OF THE EU GOUI.¡CII- RECoMMENDATION

l. National Plans end Strategies

ll. Adequate defin¡tion, codificaüon and inventory¡ng of rare
diseases

lll. Research on Rare D¡seases

lV. Centres of Expertise & European Reference Networks for
Rare Diseasês

V. Gathering the expertise on rare d¡seases at European level
(ex: guidelines on diagnosis and care, cl¡nical add€d value
of orphan drugs... )

Vl. Empowerment of patient organisations

Vll. Sustainability

STRATEGY

lntegrated Eu/National - Promota EU referencê documents on
RD pol¡cf EUCERD Rscommêndâtions, and âssess lheir
transferab¡lity at nat¡onal lêvel

Comprshêns¡vê - Across mâin themês (7 p¡llârs) of the Council
Recommendât¡on

grassroots movemenl in favour of national
RDs

Mulli-stakeholdeß - lnvolve all stakehold€rs, broadest poss¡bls
outreach

Long-torm - Sustain
plans or strategies for

I coMMoN oBJEcrvE & I comnor Srnnreev

Support the nêcessary steps towards outlining high qual¡ty Rare
Diseases National Plans w¡th coÍcrete ofriectives ¡n each f¡eld
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However:

- not all areas covered and/or

- most actions w¡thout funding allocations and/or

- many policy measures difficult to implement and/or

- some disease areas left uncovered

We need to work togethor on th6 IMPLEMENTATION
PHASE of Nat¡onal Plens

WHERE AREWE ?

Commission Expert Group on Rare Diseases
(former EUCERD)

. Brings together European main decision-makers ¡n the field of
Rarè Diseases

Objective: Ass¡st the Commiss¡on in the drawing up of legal
¡nstruments and policy documents, includ¡ng guidelines and
recommêndations, ¡n the f¡eld of rare diseases

Representat¡on: 28 EU Member States + lceland, Norì¡ray,
Switzerland + EC, EMA COMP + industry + academia + indiv¡dual
experts + patients' represenlatives

I patients' representatives ) members of EURORDIS.
They cover main rare disease patient supporl groups and
different European regions. They coordinale advocacy work
through regular contact.

Recommendat¡ons of
the EU Committee of Experts on Rarc Diseases

(Nov 2009 . June 2013)
&

the Commission Expert Group on Rare
Diseases (July 20{3 - 20t6)

Tuming the policy and regulatory framework
into reality through technlcal guidance &

support in priorityr areas

wwweucerd.eu



lntegration of technical guidance & support in pr¡or¡ty areas

à EU Commlttee of Experts on Rare Dlseases {EUCERD)

. Quâlity Cr¡teriâ of Centrês of Expert¡se, 2011

. lnformation f¡ow on Clinicâl Added Valuè of Orphan Msd¡cinal
Products (CAVOMP), 20'l 2

¡ European Reference Networks for Rare D¡seases, 2013
. Rar.e D¡seasê Pâtient Reg¡stries and Dâtâ Collect¡on,2013
. Core ¡nd¡catorsfor Nat¡onal Plâns,2013

) Comm¡ss¡on Expêñ Group on Rarê Disêases (CEG-RD)

. Ways to lmprove Cod¡f¡€tion for Rare D¡seâsês in Health
lnformation Systems, 2014

. Next: Addêndum to Rêcommêndâtion on European Referenca
Nêlworks

RECOMMENDATIONS Focus oN lMpRovtNG AccEss ro DtAGNosts, GARE,

ORPHAN DRUGS AND TREATMENT

EUROPEAN REFERENCE NEÏ,IIORKS

PREPAREDNESS OF AUSTRIA

EURoPEAN REFERENCE NETWoRKS (ERNS)

EU Diroct¡ve on Patients'R¡ghts in Cross-bordor Hêalthcare,
9 March 20ll
. Provides the legal framework for the mobility of pâtients

across EU

. Providès the legal framework for European Reference
Networks

. Article 13 specifically on Rare Diseases

Commission Dolegated Doc¡sion (Acts), l0 March 2014

. Commiss¡on lmplement¡ng Doc¡sion (Acts), l0 March 2014

THE REGULATORY FRAMEWORK

EURoPEAN REFERENCE NETWORKS (ERNS)

r. Process design, manual ând toolbox for tho assossmênt
of European Reference Networks

) ïhe Consortium PACE -ERN ( Partnership for the
Assessment of Clinicâl Excellence in Europeen Reference
Network ) (EURORDIS - HOPE - Accred¡tation Europe/
Accreditation Canada lnlernational)

2. Functions of ERNS and members, economic model (ongoing)

. Accreditation Agonc¡es for ERNS'appl¡cations to be selected
based on Call for Tender 2015 lAssessmentl

. Dec¡sion Body for ERN3 appl¡cation by Board of EU
STATES on ERNs (Appra¡sa¡l

. 2 Cells for Tenders:



EU MEMBER STATES' PREPAREDNESS ro ERNS

. lst Call fo¡ ERN applicat¡ons : DECEMBER 2015

. Healthcare Providers / Rare Oisease Centres of Expe¡tise
w¡ll be included in future ERNS only ¡f they are nationally
¡ecognised (nom¡natedl

. EU Member States need to ant¡cipate the support to ERN
lêaders in their own country

Focus oN IMPRoVING AccEss To DIAGNoSIS, GARE,

ORPHAN DRUGS AND TREATMENT

IMPROVING ACCESS TO ORPHAN DRUGS

LEADERSHTP oF AUsrRtA

REGULATIoN AND EU INITIATIVES FoR DEVELoPING

ORPHAN DRUGS AND INNOVATI\Æ MEOICINES

EU Regulation on Orphan Medicinal Products, 1999
A successful regulation to ¡ncentivize R&D of med¡cines þuti

) No optimal developm€nt of ¡nnovative medicinês in part¡cularfor
d¡seasês for wh¡ch there is no med¡cine yet approved

I Poor patient access

à No EU Market, no structured market accsss and post launch

) Challenge of sustainabil¡ty

EU Pharma Forum on lmprov¡ng Acc€ss lo ODs, 2009

EUCERD Recommendat¡on on the Clinical Added Value of Orphan
Med¡c¡nal Products (CAVOMP), 2012

Working Group on Mechan¡am of Coord¡natêd Access to
Orphan Medicinal Products (MoCA-OMP), Process on Corporate
Sociâl Rêspons¡b¡l¡ty in the F¡old of Pharmaceut¡cals Platform on
Acæss to Medicines in Europê, 2013

EURORDIS Call
to

National Competent Authorities on
Pricing & Reimbursement

Released: May 2015
Expected lmpact: F all 201 5



Callto scale-up specific early dialogue
between payers and industry (MOCA)

> The Principle of Mechanlsm of Coordinated Access to
Orphan Drugs has been elaborated by the EU Pharma
Forum and by the EU Corporate Responsibility Platform

> MOCA pilots have been implemenled since 2014 by MEDEV
involv¡ng palient representatives (EURORDIS) and industry
(EFPIA-EuropaBio Task Force on OMPs & RDs)

> EURORDIS Call to NCAPR to suppoÉ MOCA as the
spec¡fic early d¡alogue w¡th payers on Orphan Drugs

> Exemples of early d¡alogue

Bridging the Gap Between EU centralised
regulatory decision and National decisions on
Pricing & Reimbursement
> one way or another, EMA and HTA and Payers need to be involved

¡n their respective process at key points of time to be well informed
about the real¡ty of medical needs, the polential and real¡ty of the
product, the uncertainties and the pathway to generate additional
evidence forwell targeted patients and good medical practices

> ïme points:

- Scientific Adv¡ce / Protocol Assistance at EMA

- Scientilic Advics Parallel EMA & HTA (or EUnetHTA) at EMA

- SEED : Sc¡sntific Early European Dialogue at EUnetHTA

- Risk-benef¡t assessment at CHMP EMA - as Obseruer only

Callto establish a new
"Table for Price Negotiations"

with a core group of volunteer EU MS
> EURORDIS Call lo NCPAR most imporlant message

> Championed by Belglum (lNAMl) together with the
Nethorlands. Possibly with Austria, ltaly and Portuga¡?

> Value-based pr¡cing d¡scuss¡on linked to the volume of
patients and to post-market¡ng ev¡dence generation

> Certain level of transparency on cost ¡6 expectod

> Pr¡ce: a) Price will have to fluctuate over lime based on
additional generated evidence, b) conditional pricing, managed
entry âgreements, paymenl on oulcomes, and other innovative
pricing schemes, c) a reference for basket of price

Focus oN lMpRovrNG AccEss ro DrAcNosrs, CARE,

ORPHAN DRUGS AÎìID TREATMENT

KEEPING SIGHT oF THE OBJEGTIVES AND SYSTEMS

BUILDING IT UP IN NATIONAL PLAN AUSTRIA



MEDICINES -A CONTINUUM oF EVIDENCE

Þ The journey to outcomes is recognised - and
promoted - as a continuum of evidence generat¡on

Þ The challenge to outcomes has to be addressed
with a new mind-set to risk trade-off and to
innovation appetite

GENERATION
DECISION MAKING PROCESS

GOAL SHOULD BE: PATIENTS ACCESS +AFFORDABILIW

The opin¡on & decision making processes should be streamlined
botwoên regulators, HTA and payeß. No more vert¡cal s¡los. A ser¡es of
disconnected rat¡onal dêc¡s¡ons doesn't make a rational outcome. No
more gaps between EU centralised and national levels.

A d¡alogue all along lhê medicines development pathwaf w¡th lhe same
aim to pat¡ents'health outcomês, w¡th streaml¡ned ev¡dènæ generâtion
requirements

Wo cannot separate these dec¡sion maklng procsss from market
access, Focus¡ng on outcomes means focus¡ng on reâl l¡fe world, on rêãl
patients l¡fe (actual holistic care, treatment opt¡ons, rêal aæss), on
captur¡ng real world ev¡dênce.

Wê cannot separate the R&D model from the bus¡ness model and from
market access, they are cond¡t¡oning pat¡ent access & affordab¡lity.

HEALTHCARE SYSTEMS:
TOWARD A EUROPEAN SYSTEM FOCUSED ON OUTCOMES

Hosp¡tal special¡sed serv¡ces / Centres of Expert¡se - no fit for all EU MSs

European Reference Networks: New Íom 2016 and w¡ll focus on pat¡ents'
hêalth outcomes. Th¡s ¡s where the'ey¡dsnce' are be¡ng generated by lhè
¡ntèrface pat¡ents-doctors, wherê clinicâl trials take place, and where real
l¡fe treatments ¡s presdbed (the real use of a med¡c¡ne not always be¡ng
thê def¡ned good uss of th¡s mêd¡c¡ne) and experimented in real medicâl
pract¡ce.

Largo scale EU Data Collect¡on and registries: ¡nter-operabiljty, e-
prêscr¡pt¡ons, patient summar¡es, electron¡c pat¡ents' health reærds, EU
pool¡ng and analysis

Mult¡-centr¡c Europeân Clinicâl tr¡als

Good Pract¡ces Guidel¡nes on D¡agnos¡s & Ca¡e



ANHANG 4: Präsentation Till Voigtländer



Gesundhe¡t 0stetreich

Der Nationale Aktionsplan für
seltene Erkrankungen (NAP.se)

Till Voigtländer, NKSE

Osterreichische EUROPLAN-Konferenz / 5. Osterre¡ch¡scher
Kongr€ss für seltene Erkrankungen, BMC, 22. Mai 201 5

6esundheit 0stetre¡ch

lnhaltsverzeich n is

) Zentrale europäische und nationale Dokumente und
Prozesse im Zusammenhang mit der Ausarbeitung
des NAP.se

Gesundhe¡l 0stetreich

Europäische Do kumente (l )

) Mitteilung der Kommission über seltene Erkrankungen -
eine Herausforderung für Europa (2008)

> Empfehlung des Rates der Europäischen Union für
eine Maßnahme im Bereich SE (2009):
r ... empfiehlt, dass d¡e M¡tgl¡edstaten ,,aufder geeigneten Ebene

Pláine und Strategien fúa SE ausa.beiten" ...
) insbesondere sollten d¡e M¡tgl¡edstaaten: ,,mö91¡chs¡ bald,

vo¡zugsweise vor Ende 20ì 3, e¡nen Plan oder eìne Strateg¡e
ausarbe¡ten und annehmen, der/die die ¡m Rahmen ¡hrer
Cesundheits und Sozialsysteme auf dem Gebiet seltener
Krankheiten getroffenen Maßnahmen steueft und struktur¡ert"

> Pat¡entenmobilitätsrichtlinie des Europäischen
Parlaments und des Rates (201 I )
) Artikel l2 (,,Europäische Referenznetzwerke") und

Artikel I I (,,Seltene Erkrankungen")

Gesundheit Östeffeich

Europäische Dokumente (2)

> Berichte der Task Force for Rare Diseases (RDTF) zu de¡r
Themen Expertisezentren für SE und Europäische
Referenznetzwerke (2005, 2006, 2008)

> Empfehlungen zu Qualitätskriter¡en für Expertisezentren
für SE des European Un¡on Committee of Experts on Rare
Diseases (EUCERD; 20,l l)

> Empfehlungen des EUROPLANT)Projektes für die
Ausarbeitung nationalerAktionspläne für seltene
Erkrankungen (20'l l)

l) EUROPLAN: European Project for Rare D¡seases Nat¡onal Plans
Development (2008-201 ì )



Gesundheit 0sterre¡ch

Nationale Dokumente und Prozesse

> NKSE-Publikation,,seltene Erkrankungen in Öster¡eich"
(Voigtländer et al. 201 2)

) StrukturierterAustausch mit nationalen Expertinnen
und Experten (201 2 I 201 3)
> Expertengruppe für SE

) Strateg¡sche Plattform fúr SÊ

> Weitere rechtliche nat¡onale Anknüpfu ngs punkte:
> Rahmen-Gesundheitsziele
>> Cesundheitsreform

" Kindergesundheitsstrategie

Gesundheit österreich

ln haltsverzeichn is

Der Ausarbeitungsprozess des NAP.se

Gesundheit Österre¡ch

Ausa¡bejt¡¡n,9_sprozess des NAP.se (2)

) ExpertengruppefürSE ) Strateg¡schePlattformfür5Ê
selbsth¡lfegruppen
Österreichische Ärztekammer
I\¡led¡zi n¡sche Expeni n¡e¡ uìd
Expen€n (¡nkl. NCS)

Cesundhe¡tswesen
sozialw€sen und Pfl€ge

Forschung

Sozialv€rs¡cherung
Krankenanstaltentráger
Bundeslânder (W, Vbg)

A.zne¡m¡ttelzulassung/Arznei
m¡t¡êlçicherhê¡t
Pharmazeut¡sche Industrie
Mediz¡¡rêchl rnd Mediz¡nethik
NKSE und Orphanet

8tc
HVB, WCKK

!ánder (Stmk, S)

c0c

) D¡e Mitgl¡eder der EC

wurden eingeladen,
¡hren Standpunkte ¿u
den einzelnen HF m¡t der
cruppe zu te¡len.

t D¡eEckpunkteallerHF
wurden m¡t ¡hnen
âbgest¡mmt

à lnformation zum Siatus
Quo des Bearbeitungs
standes des NAP.se

Gesundheil 0slerreích

Ausarbeitu ngsprozess des NAP-se (l )
> Einrichtung einer Unterkommission für SE beim

Obersten San:tätsrat
) Ausarbeitung des Cründgerüstes und erste Definit¡on der

Pr¡oritäten / Handlungsfelder

> Funktionsperiode 2008-2010

> Cründung der Nationalen Koordinationsstelle für
seltene Erkrankungen (NKSE) an der Cesundheit
0sterreich GmbH
D Weiterentwicklung und finale Deta¡lausarbeitung des

NAP.se und seiner Annexe

D Unterstützung durch zwei Gremien

" Expertengruppe für SE

, Strategische Plattform fi¡r 5E

) Funktionsper¡ode ab 201 ì



Gesûndhêit 0sleffeich

Ausa¡bei¡yng-sprozess des NAP.se (3)
> Durchfúhrung eines abschließenden, mehrstufigen

Beg utachtu ngs prozesses

) Begutachtung Expertengruppe für SE

r Begutachtung stràteg¡sche Plattform fúr 5E

> Parallele Begutachtung Fachgruppe Planung
und Fachabte¡lungen der Min¡ster¡n BM6,
BN/WFW und BNIASK

> Begutachtung M¡n¡sterbi]ro BMC

) Fre¡gabe M¡nisterbüro BN¡C

Publikation des NAP.se zum RDD 2015

\ Uberarbeitunq

¿ NK5E

\ Uberarbeitung

¿ NKsE

\
¿
\¿

Überårbeitung
NKSE

Ùberarbeitung
NKSE

Gesundheit Östetreich

ln haltsverzeich n is

> Aufbau und lnhalte des NAP.se

Gesundheit 0sletrBich

NAP.se: M ission Statement

> Die Versorgung von Menschen, die an seltenen

Erkrankungen leiden, soll :n defin¡erten

Handlungsfeldern mit konkreten Maßnahmen

in den Jahren 2014 bis 201 I nachhaltig

verbessert werden.

Gesúndheil 0stetre¡cl'¡

Aufbau und ]nhalte des NAP,se (I)
> Hauptdokument

) Einle¡tung

" Handlungsfelder
> Grundstruktur: - Ausganglage und Problemanalyse

- Z¡elsetzungen
- Maßnahmen

, 9 Handlungsfelder, 46 Ziele, 82 l\4aßnahmen
> Literaturuerzeichn¡s

> Anhánge
) Detaill¡erte Erueiterung zu ausgewâhlten Handlungsfeldern ì)

>) Zusammensetzung der beg¡e¡tenden Gremien

r) Derzeit drei Anhánge zu einem Handlungsfeld (HF 2.ì)



Gesundheit Òsberreich

Aufbau und lnhalte des NAP.se (2)

Hauptdokument:

> HF 1: Abb¡ldung der SE ¡m Cesundheits- und Soz¡a¡system
> HF 2: Verbesserung der med¡z¡n¡sch-klinischen Versorgung

der von SE Betroffenen
) HF 3: Verbesserung der D¡agnostik fúr SE

) HF 4: Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu Therapien
für von SE Betroffene

) HF 5: Förderung der Forschung ìm Bere¡ch SE

D HF 6: Verbesserung des Wìssens über und des Bewusstseins zu SE

> HF 7: Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse ¡m
Kontext von 5E

) HF 8: Einrichtung stàndiger Beratungsgremien fiir SE b€im BMC

) HF 9: Anerkennung der Le¡stungen der Selbsthilfe

Gesundheit Östereich

Aufbau und lnhalte des NAP.se (3)

Entw¡cklung spez¡alisierter Zentren fùr SE und
nachfolgende Vernetzung zu Europä¡schen Referenz-
netzwerken: Entw¡cklungen ¡n der EU von 2004-2014

Das österreichische Stufen-Modell fiir spez¡al¡s¡ene
Zentren für SE: Darstellung der Zentrumstypen und
der Einbindung in die ôsterreichische Versorgungs-
landschaft

Tabellarische Darstellung der Leistungs- und
Qualitätskriter¡en für die verschiedenen Typen
spezial¡sierter Zentren für SE in Österre¡ch

Anhang:

, Anhang 1

) Anhang 2

> Anhang 3

Gesundheit Öslerreich

ln haltsverzeich nis

> Das Konzept von spezialisierten Zentren für SE
(,, Expe rt¡seze ntre n")

Gesundheit Öslerreich

Spezial is¡erte Zentren f ü r SE (,,Expenise_ze ntren")
) Vorste¡lung e¡nes lvodells für spezialisiene Zentren für SE mit

dre¡ Differenzierungsstufen :

> Bezeichnungen: . Expert¡secluster Typ A (Typ A-Zentrum)
. Expe.tisezentrum Typ B $yp B-Zentrum)
. Assozi¡ertes Zentrum Typ C (Typ C-Zentrum)

> Einbettung dieser Zentren ¡n die ôsterreich¡sche und die
europâische Versorgungslandschaft

) Nutzung vorhandener und Aufbau neuer lnformations-/
Komm unikat jonswege

> Z¡ele: . Ausbildung schnellerer Versorgungswege
. Schaffung klarer Wege, Strukturen und Prozesse fiìr das

langfr¡st¡ge Management von Setroffenen
. Môglichst we¡tgehende lntegrat¡on in bestehende

Strukturen und Abläufe in der Prax¡s



Gesundhe¡t 0slerreich

Expertisezentrum Typ B ô
Typ B ist das ,,klassische" Expertisezentrum

K"e,jlnze""iç,h_en: Spez¡alisiertes Zentrum für eine definierte Gruppe
seltener Erkrankungen
(Ausr¡chtunq an Krankhe¡tsgruppen)

) Lsislutg5prof¡l:

' Klinische Versorgung: Le¡stungs- und Qual¡tätskr¡terien für
Expert¡sezentren

r Forschung: Reg¡ster(fakultat¡vweìtereForschungsleistungen)

" Ausbildung: Fa€harztausbildung mileinemSchwerpunktim
eigenen Expertisebereich

> Crundbaustein des CoE- und des ERNr-Konzeptes

> Qrrèlitälskllejìq!: Vêrankerung in den Annexen des NAP.se

Europe¿¡ Rel€ren(e N€sorkt

4#
Gesundheit òstereich

Expertisecluster Typ A

> Typ A ¡st synerg¡st¡scher Zusammensch¡uss aus > 3 Typ B-Zentren

" Ke_n"rl,¿ej!hs-!i
, Krankhe¡tsübergreifender Zusammenschluss spezial¡siefter Einzelzentren für

def¡n¡ene Cruppen seltener Erkrankungen

r L-q1!t!¡qsûqfil:
> KlinischeVersorgung:

. Versorgung auf Ebene d€s Typ B, i¡bergr€¡fe¡de Struklur fúr Versorgung
von Patienten/ Patientinnen mit unklarer Diagnose

" Forschung:
. crundlage¡Jorschung. angewandte (translationale) Forschung,

kl¡n¡sche Forschung {klinische Stud¡en, Register)

' Ausbildung:

' Facharztausbildung: Schwe.punkt im e¡genen Expeft¡sebereich,
Aus-/Fo( /We¡terbildung fùrAngehörige medizìnischer Heílberufe

' Beteil¡gung an der Erstellung von,,Cood practice 9u¡deljnes (opi¡onal)

) Qual¡tätskr¡ter¡en: Verankerung in den Annexen des NAP.se

Gesundhe¡t Òslerreich

Assozl¡ertes Zentrum Typ C O "'-* *'""'*-

) Typ C steht personell / ressourcentechnisch eine Stufe ,,u¡ter"
dem lxpert:sezentrum Typ B

K.en.0_2..e,,iç..h9.n: Spezialisiertes Zentrum ft¡r eine definierte Gruppe
seltener Erkrankungen
(Ausrichtung an Krankheitsgruppen)

Zwischenstellung zwischen Zentrum Typ B

und,,reiner" Un¡versitátsklin¡k

Le¡stungsprofil:
) Klinische Versorgung: Ausgewählte Le¡stungs- und Qual¡täts-

kr¡ter¡en fúr Expert¡sezentren
> Forschung: Reg¡ster (fakultat¡v we¡tere Fo.schungsleistungen)

" Ausbildung: Facharztausbildung mit e¡nem Schwerpunkt im
e¡genen Expert¡sebere¡ch (soweit mögl¡ch)

QqaLilatsk-L!-ejle!1: Verankerung in den Annexen des NAP.se

Gesundheit Ösletreich

Versorgungslandschaft

Expertjsezentrum Typ B

(m¡t intrasektoraler Vernetzung von
Zentrei für gle¡che Cruppen von 5E)

(Modell) (t )

6
ô

â



Gesundheil 0slereich

Versorgungslandschaft (Modell)

Expert¡sezhñtenfÍtrgÉ. B

(mit intrasektoraler Vernetzung von
Zentren für gleiche Cruppen von SE)

ô

(l )

ô

ô

Gesundheit Östetreich

Versorgu ngslandschaft (Modell)

Expertisecluster Typ A
(m¡t intrasektoraler Vernetzung von
Typ A- und Typ B-Zent.en)

(l )

ô.,A

Gesqndheit Östereich

Vers,orgungs landschaft (Modell) (2)

Expertisec¡uster Typ A
(mit intrasekloraler Vernelzung von
Typ A- und Typ 3-Zentren) â...,A

Gesuodheil Östetreiclì

Versorgungslandschaft (Modell) (3)

Transsektorale Vernêtzung in
der Versorgungslandschaft

. Assoz¡¡erte Zentren Typ C

. Zentral-/ Schwerpunkt- und
Standard- Krankenanstalten

. Niedergelassener
Bereich

t-\
ô-,



6esundhe¡t 0sterre'ch

Zusammenfassung des Modells

,,Expert¡secluster"
Expert¡sezentrum

Tvp B

,,Assozi¡ertes
Zenltuû"

Standard-KA r) &
niedergelassener

Bere¡ch

')KA: Krankenanstalt
Unterschiedliche wegê jê
Verda.htsdlågnose odêr

nachdêm ob: gaslcheÍe D¡ågñose,
rnklare Dlagnore

B
B'B'

Gesundheit österreich

Ve rs o rg u n g s9tl-g flq f e ! fi¡ r S E - Aktu-ell_ç1'- lta n d

u niversitätsklinik
(99f. andere zentral-KAr))

Schwerpunkt-
Krankenanstalten

!
./
I

(

{

I
Þ

þ

Standard-
Krankenanstalten

Niedergelassener
Bereich

l)KA: Krankananstah

6esundhe¡t 0steffeich
6mÞH " '

Versorgungsstrukturen für SE - Neues Konzept

,,Expertise-
zentrum"

,,Expertise-
cluster"

U niversitätsk:inik
(ggf. anders Zerrral- KAr ì) -Assoziiertes

Zentrum"
Schwerpunkt*

Kräîkenånstaltèn

Standard
Krarìkenansta¡len

N !ed e rgelas sener
Bere¡ch

lrKA: Krankenangtalt

i'"i,ul9l'ui 
t o ttu uuittt

"Plus"-Kennzeichen 
v9n Expert¡sezentr"nî;-*""**

Was ¡st unter dem Konzept ,,Expenlsezentren" zu verstehen?

Organisatorisch-strukturellé Ébene:

+! Hochspez¡ali5lèr..le .zusammengehörende

Gruppen seltener

{. Limitierte Anzahl von

+ Zentren auf

Mediz¡n¡sche

+ Spez:aJ¡sienè Therapie-
einstellung, und

+ Konzentration, Optimierung, Ausbau und nachhalt¡ge
Sicherung vorhandener fu penise

J'{ 
' t,i lii(ì.tll:Ì



6esuodheil 0slerreich

kêtØAh*ñúùì!Û¡¡a.

,Plus"-Kennzeichen von Expertisezentren (2)

Was ist unter dem Konzept,,Expertisezentren" zu verstehen?

Medizinische Leistungskr¡terien:

* Hohes Maß an (dokument¡erter) Fachexpertise

+ opt¡mierte Diagnostik, Pflege, lherapie und Betreuung von
Patienten/ ¡nnen

+ We¡t überdurchschnitt'iche Patientenzahlen

+ Multidiszipl¡närer Behandlungsansatz

+ Bereitstellung des Fachw¡ssens bei externen Anfragen (b¡s h¡n
zu geme¡nsamen Fallvisiten vor On)

+ (Mit-)Entwicklung und gefolgung von gehandlungsle¡tlin¡en

+ Vernetzung mit anderen nat¡onalen/¡nternat¡onalen Zentren

f Forschungsleistungen nach Maßgabe der Mög|¡chkeiten
(Register, Beteiligung an klinischen Studien, etc.)

Gesundheit Öslerre¡ch

¡*rd ,år!*.t*ì4r

,,Minus"-Kennzeichen von Expertisezentren

Was ist urter dem Konzept ,,Expert¡sezentren" NICHT zu verstehen?

Organisator¡sch-strukturellê Ebene:

I Kein eigenes Zentrum filrJ€dè seltene Erkrankung

t Kein hochspezlallslertes Zentrum für eine Cruppe se Itener
zu kleinderen

oder gegeben ¡st

I rein Strukturen

Niedizinische Ebene;

I K"in Ert"t, fi¡r dle.wohnortnåhe Grundversorgung

Zusammenfassu n9

Gesundheit 0sterreich

des EZ-Modells
> Gle¡chwertigke¡t in der klinischen Versorgung zwischen den

verschiedenen Typen von Expertisezentren (keine H¡erarch¡e)

> Klare zuordnung e¡nes defin¡erten zentrums zu einer definierten
Gruppe seltener Erkrankungen (Typ B)

') Nutzung des additiven Potentlals krankheitsùbergreifender
Strukturen (Typ A; der ,,Cluster")

r Entwicklung einer neuen Versorgungsmögl¡chkeit für nicht
diagnost¡z¡erte Patienten (integrat¡ves [xpertise-Netzwerk des Typ A)

D Stärkung bestehender rnd Etablierung neuerVersorgungspfade:
. PotentielleBesch¡eun¡gungvonD¡agnosewegen
. Klare Strukturen und wege für das follow-up Management

' Real¡sierbarke¡t des Modells

> Schaffung der Rahmenbedingungen für die lntegrat¡on
österreichischer Expertise in europä¡sche Referenznetzwerke

Gesundheil Österre¡ch

ln haltsverzeichnis

irrr)lirlr.. il! l,ìì,- i.,,í!1 l

,ii ¿il\, !llÌlìi-lll1 ,r ì'rl ii : r:':,ri'¡-i'rrr
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!, r.,i sir'r,. J

i!tjliriri ,!r¿11,.

> Europäische Referenznetzwerke - die europäische
D¡mension in der (nationalen) Versorgung von SE

tit :,.:i,t r,., lì,.t,i|tr. r ¡1,'t ì,- I l,' ,i.,i,,itr",,



Das Konzept von ExDe

6esundheit osterreich

ezentren und ERN

> Expertisezentren
ôô'ô

GÑ
,ô4

> Europâische Referenznetzwerke
\..-

0

Ko

0

Haar- and Nagel-
anomalien Angeborene

Ep¡dermolys¡s
Bullosa

lchthyosis

palmoplantare
Keratos¡s

'- Angeborene

tc

ropean Reference Networks (ERNS) of Centers of Expert¡se



Gesundhe¡t ösletre¡ch

lnhaltsverzeichn is
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> Die Themenaufleilung in den Parallel-Workshops

Gesundheit öslerreich

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:

> HF 1: Abbildung der und Sozialsystem

¡.. , ,r t,i

> HF 6: Verbesserung des Bewusstseins zu 5E

> HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe

ws1

6esundhe¡t 0stere¡ch

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument

D HF2

lrr il . ,;lrlr!\ !r¡ rl

schen Versorgung
der von SE

'r, .,, ¡ it'
t:q¡¡¡r'i :¡, rtÌ; r,1rìrì
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Gesundhe¡t österreich

*t¡r]'r{¡'dÉ'¡...b'¡F

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:
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Gesundheit 0stetreich

l¡¡dre*þk!!æ,

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:

> HF l: Abbildung der und Sozialsystem
!..i1,,, : <'.,¡1, ,i

ll

',.,,.i
Lrij.L'Ll. -'i l,r.r:,ìi.l

I

,i ,.r v,,r' i¡.i,.,ri,

Kenntn¡sse ¡mHF 7: Verbesserung
Kontext vôn SE
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ws4

6esundheit Östereich

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:

> HF3

rirl',\:t' i u ir, ¡.r¡it r¡r', r.i lilirl

ws5

6esúndhe¡t 0stetreich

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:

, HF 5: Fórderung 5E

I

ws6

Gesundheit östere¡ch

{*rdl(t*.rá.¡ll¡s

Aufbau und lnhalte des NAP.se

Hauptdokument:

!",:rLr¡i( I' I.' :, :Lr.i

',:,i,:..,,,rr,1 :,,r.,ìi.,..,:l

. rlrÈ ,,. ¡ir:: .! rt,r Lr,.l ,
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HF 8: Einrichtung ständiger Beratungsgremien für 5E be¡m BMG



6esündheil 0sterreich

Zusammenfassung

> Zentrale europäische und nationale Dokumente und
Prozesse im Zusammenhang mit der Ausarbeitung
des NAP.se

> Der Ausarbeitungsprozess des NAP.se

> Aufbau und lnhalte des NAP.se

) Das Konzept von spezialisierten Zentren für SE
(,,Expertisezentren")

> Europâische Referenznetzwerke - die europäische
Dimension in der (nationalen) Versorgung von SE

> Die Themenaufte¡lung in den Parallel-Workshops

CI



ANHANG 5: Gesamt-Input WS 1- WS 6



Gesundheit Östetreiclì

Nationale EUROPLAN-Konferenz
22.5.201 5 in Wien

Workshops I -6:
lnputs und Diskussionsfragen

Gesundheit ÓsterreÌch

Workshop l:
Wissen über bzw. Bewusstsein hinsichtlich SE sowie
Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe (HF 6 + 9)

Ra¡ner R¡edl und Joy Ladurner

GesundheiL Ósfetreich

Workshops

> WS 'l : w¡ssen ùber bzw. Bewusstse¡n h¡ns¡chtlich SE sowie
Anerkennung der Le¡stungen der Selbsthilfe (HF 6 + 9)

> WS 2: Expert¡sezentren fùr SE (HF 2.1)

> WS 3: Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu
Therapien flir von seltenen Erkrankungen Betroffene (HF 4)

> WS 4: Seltene Erkrankungen im Cesundhe¡tssystem /
Epidemiologie (HF l+7)

> WS 5: Verbesserung der Diagnost¡k von seltenen
Erkrankungen (HF 3)

> WS 6: Forschung (HF 5) ,,Förderung der Forschung ¡m Bere¡ch
seltene Erkrankungen"

Gesuodhe¡t 0slerreich

Ziele und Ablauf der Workshops

Ziele

> Vorstellung des Themas

) Bezug = NAP.se: Ausgangslage und Problemanalyse
¡nternational und national sowie Ziele und Maßnahmen zum
entsprechenden Handlungsfeld (HF) / zu entsprechenden HF

) E¡nholen von lnputs zur Umsetzung

> Ablauf (Dauer 90 min)

> lnputs/Präsentatìoni ca. l0 min

) D¡skussion: verbleibende Ze¡t (vordef¡n¡erte tragen, ergänzt um
Frage/n der Workshopte¡lnehmer/¡nnen)



Gesundheit östetreich

Problemstellung - übersicht

> HF 6: Fehlendes W¡ssen über und mangelndes Bewusstsein
hinsichtlich SE

> HF l: Unzureichende Abbildung der SE im Gesundheits-
und Sozialsystem - hier: lnformationskarte

> HF 9: Mangelnde Anerkennung der Leistung der Selbsthilfe

Gesundheit Öslere¡ch

Problemstellung HF 6 - I /3
Der NKSE-Bericht ,,Seltene Erkrankungen in Osterreich", 201 2
ze¡9t:

) Ausgeprägtes lnformationsdefizit in allen Z¡elgruppen

> lnformationsquellen für Betroffene und Stakeholder:
Ârztinnen/Arzte, Selbsthilfegruppen, lnternet

> Aufklärung der Offentlichkeit und des medizinischen
Personals ist mangelhaft

> lVangelhafte spezifìsche lnformationen für Betroffene
ûber ihre Erkrankung

Gesundheìt Östetre¡ch

ProbfemstellungHF 6 - 213

" Mangel an übersichtlichen, objektiven und zuverlässigen
lnformationen zu SE

> lnformationen zu SE im lnternet sind überschaubar

>> lnformationsqualitât nicht immer nachvollziehbar

" Orphanet leistetw¡chtigen Beitrag, gebündelte
zielgruppenspezifische lnformation fehlt aber

> Zugang zu Leistungen zu wenig transparent

6esundheit 0sterrei€h

Problemstell-ulg HF 6 - 3 I 3

> SE finden in Österreich zu wenig Beachtung

> Thema SE stößt grundsätzlich auf positives lnteresse

)> trotzdem, allgeme!ne Rückmeldung: Verbesserung der
Aufmerksamkeit der Öffentlichkeit dringend notwendig

, erhöhte Sensibil¡tät bei allen Betroffenen, bei e¡n¡gen
Zielgruppen ist Spez¡alisierung erforderlich



Gesundheil 0sterreich

Ziele und Maßnahmen HF 6 - I /4
> Ziel l: Ausbau des Wissenstandes bei den w¡chtigsten

lnformat¡onsqueìlen (v.a. Primärversorgung:
Ärzte/Arztinnen und Cesundheitsberufe)

> Ziel2: Stärkung der Patientensicherheit und
Cesundhe¡tskompetenz durch zielgruppenspezifische
lnformationen, dadurch Förderung des Zugangs zu
Leislungen und Leistungserbrìngung am ,,Best Point of
Service"

> Ziel 3: Erhöhung des Bewusstseins fúr SE ln allen
Zie¡gruppen und Sensibilisierung für das Thema

Gesundheit Ósterreich

Ziele und Maßnahmen HF 6 - 2/4 
*'"'"'-'*""''".""''"'""'-

Ziel I : Ausbau des Wíssenstandès bei den wicht¡gsten
lnformationsquellen

> 55: Vermitteln von Basiswissen zu SE und den
möglichen Behandlungsoptionen

> 56: Fort- und Weiterbildungsmaßnahmen für Ärztinnen
und Ärzte

, 57: Fort- und Werterb¡ldungsmaßnahmen für weitere
Gesund heitsberufe

> 58: lnformation für relevante Behörden ¡m Cesundheits-
und Sozialbereich

> 59: Darsteìlung der Fort- und Weiterbildungen zu SE

Gesundhe¡t 0sterreich

Ziele und Maßnahmen HF 6 - 3/4
> Ziel2: Stärkung der Pat¡entensicherhe¡t und

Gesundheitskompetenz durch zielgruppenspezifi sche
lnformat¡onen, dadurch Förderung des Zugangs zu
Le¡stungen und Leistungserbringung am 

"Best 
Po¡nt of

Service'

> 60: Ergänzen eines Schwerpunktes SE im
Cesundhe¡tsportal www.gesundheit.gv.at

> 29: Komplett¡eren und Fortführen von Orphanet

6esundhÊìl 0sterei.lì

Ziele und Maßnahmen HF 6 - 414

> Ziel 3: Erhöhunq des Bewusstseins fi¡r SE in allen
Zielgruppen und Sensibilisierung für das Thema

> 6l: Defin¡tjon konkreter Ansprechpartner für
lnteressengruppen im Bereich SE

> 62: Vernetzung und Dissemination von Wissen fördern

" 63: Öffentlichkeitsarbeit



Gesundheil 0stetreich

Problemstellung HF I

lm Kontakt mit ÄrztenlÄrztinnen, insbesondere auch in
Notfällen zeigt s¡ch, dass

, Erkrankungen bei den ,,Spezialisten" oft unbekannt sìnd

> relevante Zusatzinformationen (lebensrettende
Maßnahmenl) nicht zur Verfi.¡gung stehen

Gesundheif 0sterreich

Ziele und Maßnahmen HF I

Ziel 3: Einführung einer persönl¡chen lnformationskarte für
Pat¡enten/Patientinnen mit SE

> 6: Erstellen eines Konzepts zur Ëìnführung einer
Patienten¡ nformat¡onskarte

> 7: Entw¡ckeln einer Onllne-Plattform für Behandlungs-
und Notfallleitlinien für definierte Cruppen von SE

6esurdheil 0sletreich

Problemstellung HF 9

Folgende Herausforderungen wurden identifiziert:

> håufige fehlt krit¡sche Masse, um eine Patienten-
organisat¡on zu betreiben

" fehlende Versorgung, wenig Wissèn und/oder Bewusstsein

" unklare Rolle der Selbsthilfe in der Versorgung,
ökonomischer Nutzen n¡cht ausreichend evaluiert

o Herausforderung Finanzierung

> kaum Mitsprache bei relevanten Entwicklungen und
Entscheidu ngen

Gesu¡dheil 0sLetreich

Ziele und Maßnahmen HF 9 * I /3 
*-"""""""" '-'""'"'

> Ziel l: Sicherstellung einer österre¡chwe¡ten Vertretung für
Personen mit SE (v. a. auch dort, wo keine SHG vorhanden)

> Ziel2: Klärung der Selbsth¡lfe, Förderung von
Unabhänglgkeit und Transparenz, S¡cherstellung einer
langfristigen F¡nanzierung

> Ziel3: Anerkennung der Expertise und Schaffung
partiz¡pativer Entscheidungsstrukturen

> Ziel 4i Erhebung gesundheitsökonomischer Effekte der
Selbsth ilfe

) Ziel 5: Stärkung des lmagesderSelbsthilfe in der
Óffentli€hkeit



6esundheit 0stetreich

Ziele und Maßnahmen HF I - 213

> Ziel I : Sicherstellung e¡ner österreichweiten Vertretung für
Personen m¡t SE (v. a. auch dort, wo keine SHG vorhanden)

r 75: Cründung einer österreichweiten Dachorganisation

> Ziel 2: Klärung der Selbsthi lfe, Förderu ng von
Unabhångigkeit und Transparenz, S¡cherstellung einer
langfristigen F¡nanzierung

> 76: sicherstellen einer langfristigen F¡nanzierung

> 77: Qualitätskriter¡en für die F¡nanzièrung

> 78: klären der Legitimation zur kollektiven Vertretung

> 79: nicht-materielle und strukturelle Förderung

Gesu¡cllìeil Oste..ei.h

Ziele und Maßnahmen HF 9 - 3i 3 """'-'""""'''"-.'"''*

> Ziel 3: Anerkennung der Expertlse und Schaffung
partiz¡pativer Entscheidungsstrukturen

> 80: Vertretung der Selbsthilfe fúr SE in Entscheidungs-
gremien, Einbeziehen in Entscheidungsprozesse

> Tiel 4: Erhebung gesundheitsökonomischer Effekte der
Sel bsth ilfe

> 8l: wissenschaftliche Untersuchungen zum Nachwe¡s
gesundheitsökonomischer Effekte der Sèlbsthilfe

> Zlel 5: Stårkung des lmages der Selbsthilfe ¡n der
Öffe ntl¡chkeit

, 82: Öffentlichkeitsarbeit

6esundheit 0sletreích

Diskussionsfragen 1 l2

> HF 6: Fehlendes Wissen über und mangelndes Bewusstse¡n
hinsichtl¡ch SE

) welche lnformation wird gebraucht und soll
qualitätsges¡chert zur Verfügung gestellt werden
(Cesund heitsportal)?

> was ¡st ,,Basiswissen zu SE" bzw. was sind ,,Frequently
Asked Quest¡ons"? ) den Maßnahmen 55 und 60

Gesundhe¡t 0stetre¡ch

Diskussionsf'agen 2 l2

HF ì : Unzureichende Abbildung de¡ SE im Cesundhe¡ts-
und Sozialsystem - hier: lnformationskarte

, w¡e stellen Sie sich eine solche lnformationskarte vor?
(Format, lnhalte, Datenschutzbedenken?)

HF 9: Mangelnde Anerkennung der Leistung der Selbsthilfe

> welche Erwartungen gibt es an eine gestärkte
Selbsthilfe? ) Ziel 2 - Le¡stungen

> welche H¡lfestellungen benöt¡9en SH-Vertreter/innn für
eine Mitsprache aufAugenhöhe? ) Maßnahme 80



Gesundl¡eii Östereich

Workshop 2:
Expertisezentren für 5E (Handlungsfeld 2.1)

Till Vo¡gtländer und Ulrike Holzer

Gesundhei[ 0stetre¡ch

Problemstell!an9 
..

) Defizite in der Sichtbarkelt von spezialisierten
Einrichtungen

> Defizite in der Koordination der medizinisch-
klinischen Versorgung

> Defizite im Schnittstellenmanagement und in der
Kooperation zwischen niedergelassenem und
stationärem Bereich

Gesundheit 0sterreich

Ziele und Maßnahmen (l)

Ziel 1 :

> Zusammenfassung dereinzelnen SEzu med¡zinisch
sinnvollen Krankheitsgruppen sow¡e Def¡nit¡on der
¡nterdisz¡plinären und multlprofessionellen
Anforderungen in der Versorgung

u Abschluss der Arbe¡ten zur Gruppierung von SE

> Abschluss der Erfassung interd¡szipl¡närer und
multiprofessioneller Anforderungen

> Regelmäß¡9e Überprúfun9/Aktualisierung der CTupp¡erung
von SE und der ¡nterd¡szipl¡nären und multiprofessionellen
Anforderungen

> öffentliche lnformatìon zur Grupp¡erung von SE

Gesuodheit 0sterre¡rh

Ziele und Maßnahmen (2)

Ziel 2:

> Des¡gnation spez¡alisierter Zentren für definierte
Gruppen von SE

> Verankerung der allgeme¡nen Leistungs- und Qualitätskr¡terien
für Zentren für SE in geeignetem Planungs¡nstrument

) Ausarbe¡ten der spezifischen Leistungs- und Qualitätskriter¡en
für Zentren für SE

) Entwicklung eines Bewerbungs- , Begutachtungs- und
Designationsverfahrens für Zentren fi¡r SE

> Def¡n¡t¡on e¡ner Des¡9nat¡onsslelle; Def¡n¡t¡on e¡ner
koordin¡erenden Ste¡le

' Durchführung von Designalìonen; òffentl¡che Informat¡on zu den
des¡q¡¡erten Zentren

> Workshop zur Entwicklung von lndikatoren fúr das Messen der
Qualität der Patìentenversorgung

) Entw¡cklung e¡nes separaten Evaluations- und Auditverfahrens



Gesundhe¡t 0stetre¡ch

Ziele und Maßnahmen (3)

Ziel 3:

) lntegrat¡on dieser spezialisierten Zentren in d¡e
österreichlsche Versorgungslandschaft
) Unterstützung der horizontalen und transsektoralen

Vernetzung der Zentren m¡t den anderen
Versorgungsstufen

Ziel 4:

) Bere¡tstellung von Rahmenbedingungen für die
lntegrat¡on österreich¡scher Expertise in ERN

) Unterstùtzung ¡n der europâischen Vernetzung m¡t ERN

Gesundheil 0stereich

Dis kussionsfragen

Welche Faktoren und lndikatoren sollten lhrer Ans¡cht nach in
die Ausarbeitung der spez¡fischen Leistungs- und
Qualitätskriter¡en für def¡nierte Cruppen von SE e¡nfl¡eßen?

w¡e lassen sich lhrer Ans¡cht nach die im NAP.se definierten
Leistungs- und Qual¡tätskr¡terien für Zentren für SE messen?

Welche Elemenle und Akteure sollten lhrer Ansicht nach in
den Bewerbungs- und Des¡gnationsprozess von zentren ftr
5E eingebunden sein und an welchen Stellen kônnte das
geschehen?

Kurzbeichrelbu¡g -ExoèillsezêntrenTvp B I /2 Prlorlâ

Crad an Expetrlse und EÉahrunq (Frequenzen)

Kooperarlonen ln der trânslllonellen Versorgung ({Jbergang Jugend-
EMachsenênmed¡z¡n u. der alle Krankhellsstadlen überbilckenden
Patlentènvêrro¡qung)

Behôndlung.ansålzês''

yernetzunq únd Koordlnatlon m¡t and€ren Expenls€zenlr€n und
r€levanten organ¡satlon€n (NKsE, orphanet)

vefneEung uno Áoorqrna(on mtr
Patlentensêlbslhilf€oroan¡sÀt¡onen

Angemessenè Maßnahmen ¡nnerhalb d€r Mltgliedsstaaten tür die
Ubefrelsung von Pali€nt€n/Pali€nÍnn€n ¡n andere Eu-Staaten

des zugangs zur
dér Dåuer bls zur

von 
"E-He¡hh"-Lösunqên

(urzhschr€lbung - Expêrt¡s€zenreñTvo B 2/2 PdolËt

6j 8€teillduns an
Publlkàl¡onên)

(u. a. zur

:Ärztliche Aus- und wellerblldú¡9 (Farhàr:taurbildung im
:Sondedåch nlt Schwerpunkt ¡m Expe^irebere¡ch sdle anteil¡ge
lFacharrtåusblldung für deñ Arzt / dle-Ärztln für
'Allqeme¡nmedlzlñ / praktls.he/n Ä¡ztln/Ar¡t)

Entspr€ch€nd€ p€ßonelle rdl€ ¿eltllche Kapultåten f0r €ln
umfåssendes Pal¡ente¡mañagemeñt (Slcherung der Nachhaltlgkeit
durch Vo¡hâltung von mind. nei Fachårztlnnen oder Fachärzt€n
lñkl. Nachbeset¡ongsregelung z. 8. 6-9 M.)

!achweir €lne5 etabl¡enen Qualllålsmanagementr

Gpuitåten, lndlkaloren tür d¡€ Qùalltàt der Pàtlent€nv€rsorgung
¿u ênÞ¡ckêln und Ergebn¡sm€ssungen durchzuführ€n¡u¡liláß-

nanagement:

(apdltåten, sogenanntê 
"Good-practice"-R¡chtllnien 

für
)¡agnosik und 8et€uung zu €rst€llen



Gesundheit Òstereích

Expertisezentrum (CoE) Typ B t̂fl
Kennzeichen;

> Aufgaben:
> Durchführung der Erst- oder Bestätigungsdiagnostrk
> Durchführung dês initialen Stagings
> Einleitung / ¡nit¡ale Einstellung allfällì9er Therapien
> Durchfiìhrung regelmäßiger Kontrolluntersuchungen
> Betreuung von Notfallsituationen
> Beratung bei €xternen medizinischen Anfragen

> Dezidierte Nicht-Aufgaben:
> keine monopolistische Dauerbetreuung von

Pat¡e nt¡ n nen / Pat¡e nten
> kein Ersatz der wohnortnahen Grundversorgung 4 
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Enlu¡tlon

ERN Scenario

Gesurdheit 0stetreich

Dis kussionsfragen

> Wie kann man den nat¡onalen
Vernetzungsgedanken (vom Zentrum zum
niedergelassenen Bereich und zurück) erfolgreich
umsetzen und mit Leben erfüllen?

> Wie soll die europäische Vernetzung funktionieren
und welche Erwartungen an diese Vernetzung
haben Sie?

> Wie gehen wir mit seltenen
Erkrankungen i Cruppen seltener Erkrankungen
um, für die es ìn Österreich kein Expertisezentrum
geben wird?

Gesundheit Òstereich

Versorgu ngs landschaft (Modell)

Expert¡secluster Typ A
(m¡t ihtrasektoraler Vernetzung von
Typ-A- und Typ-B-Zentren) {+È¡i\A



Gesundheit 0sterreich

Versorgungsll¡dschaft (Modell) (2)

Transsektorale Vernetzung in
der Versorgungslandschaft

. Assoziierte Zentren Typ C

. Zenúal- I Schwerpunkt- und
Standard- Krankenanstalten

. Niederge¡assener
Bere¡ch

%
ô.,

B BrBr B

Gesun

-Ko
o

NetworksReference of ofCênters Ex(ERNs) pertise

-

Timeline ERN
6esundheil Österreich

Workshop 3:
Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu
Therapien für von seltenen Erkrankungen Betroffene
(HF 4)

Claudia Habl und Margit Combocz



Gesundheìi 0sbetreich

Problemstellung I

> Für eine Vielzahl von Erkrankungen ist keine
adäquate Therapie verfügbar.

> Trotz EU Verordnung Nr. I 41 /2000 gibt es zu
wenige Anreize für Forschung und Entwicklung im
Bereich Medikamente.

> Für nicht-medikamentöse Therapien gibt es nicht
einmal diese Anreize.

> l\¡ledikamente für seltene Erkrankungen werden als
,,OD - Orphan Drugs" bezeichnet, derzeit 82 in EU

verfügbar.
> Fehlende bundesweit einheitliche Kostenerstattung

bei Heilbehelfen.

Gesundheil Ösiereicl¡

Problemstellung 2

> hohe Kosten derTherapien, z. B. betrugen 2012
die Durchschnittskosten einer Verordnung e¡nes
OD EUR 2.700,- (¡m verqleich - EUR 22,- für andere
l\'ledikamente)

> nicht adäquate Abbildung bzw. Abdeckung der
Behandlungskosten für SE einschließlich der Kosten
für OD im stationären Verrechnungssystem

> Höhe der Aufi¡rendungen für medikamentöse
Therapien (inkl. Orphan Drugs) im stationären
Bereich nicht bekannt

> finanzielle sowie strukturelle Herausforderungen
aufgrund der bundesländerúbergreifenden bzw.
grenzùberschreitenden Gesundheitsversorgung

Gesundhe¡l Östetre¡ch

Problemstellung 3

> unklare Finanzierungsstruktur an der Schnittstelle
zwischen spitalsambulantem und stationärem
Bereich bzw. zwischen spitalsambulantem/
stationàrem und niedergelassenem Bereich

> Húrden bei den Bewilligungen von Therapien )
Zugang fúr Patient¡nnen / Patien¡en gefährdet

> hàufig hohe private finanzielle Aufurrendungen von
Patientinnen/Patienten mit einer SE

6esundheit òsterreich

Ziele

) Ziel l: S¡chtbarmachen der Kosten für ausgewählte Arzneimitte¡
zur Behandlung von SE sowohl im niedergelassenen als auch im
¡ntramuralen Bere¡ch

> Ziel 2: Gewährleistung eines einhe¡tlichen zugangs z¿
Therapien am ,,Best Point of Seruice"

> Ziel 3: Erstellung eìnes bundesweiten, e¡nheitlichen
Le¡stungskataloges fú¡r ausgewählte Heilbehelfe (Fokus sE)

r Ziel 4: Cewährleistung e¡nes kontinu¡erl¡chen Zugangs zu einer
adäquaten med¡kamentösen Versorgung

> z¡el 5: Vernetzung auf europäischer Ebene zur s¡cherung der
nachhalt¡9en F¡nanzierung von Orphans



Gesundheil 0sterreich

Maßnahmen/ I
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Gesundheit 0sterreiIh
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Maßnahmen 2

Chefårztl¡nen/Chefårzte¡, d€r rozlâlen
Krañkênvers¡cherün9 ünd

HV8
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Gesundhei¡ östere¡ch

Workshop 4:
Seltene Erkrankungen im Gesundheitssystem /
Epidemiologie (HF I +7)

fill Vo¡gtländer und Florian Bachner

6esrndheil 0steaae¡ch

Diskussionsfragen

> Welche Schritte wurden zu den fiinf Maßnahmen, die nach
dem NAP.se in denJahren 201412O15 fållig s¡nd, bere¡ts
gesetzt?

> Welche besonderen Herausforderungen sehen Sie bei diesen
lVaßnahmen?

> Konkret zu Maßnahme 47: Wer soll an der geplanten
Diskussionsgruppe zur Einführung eines einheitlichen
Leistungskataloges te¡lnehmen und mit welchen
Produkten/Heilbehelfen (Pr¡oritâten) soll angefangen werden?

> Gibt es Therapien, die zentral für eine Vielzahl fiÌr SE s¡nd
oder gibt es keinen geme:nsamen Nehner?

> Publikumsfragen?



Gesundlìe¡l 0stetre¡ch

Ziele und Maßnahmen HF I

Ziel 1: Einführung einer geeigneten Dokumentation
(Kodierung) für SE in allen Expertisezentren

) l\4itarbe¡t ¡n der Entwicklung ein€s Kodierungssystems fi¡r SE

D Veranstaltung eines Workshops zur Kod¡erung mit natlonalen
und deutschen Expert¡nnen/ Experten

) Folgeschr¡tte werden ¡m Anschluss an den Workshop defin¡ert

> Einführung einer geeigneten Dokumentat¡on (Kodierung) fùr SE

in Expertisezentren (Typ A, Typ B, Typ C; vgl. HF 2, Punkt 2.2.1)

u Prúfen der mögl¡chen Auswe¡tung der Dokum€ntat¡on
(Kodierung) fùr SE auf Bereiche außerhalb der Expertisezentren
(andere Spitäler, niedergelassener Bere¡ch)

Gesundheil 0stetreirh

Seltene Erkrq¡kungen ¡n ICD-10
N4ehr als 7.000 seltene Erkrankungen sind derze¡t ¡n der
Datenbank Orphanet erfasst.

Rund I 4.400 Diagnosen s¡nd derzeit in ICD-1 0 kodìerbar

> davon s¡nd nur rund 355 eindeutig seltenen Erkrankungen
zugeordnet (2.5. Q87 .4 l\4arfan Syndrom)

) we¡tere 366 Codes betreffen seltene Krankheitsgruppen (2. B.

Duchenne N,luskeldystrophie wird als 671.0 kodìert, worunter
alle Muskeldystrophien fallen)

D Weitere seltene Erkrankungen kommen in ICD-l 0 nicht vor
und müssen nach Gutdünken des Arztes / der Ârztin
zugeordnet werden
) me¡st ex¡st¡eren mehrere Mögl¡chke¡ten

' Folge sind Ungenauigke¡ten, d¡e s¡chere Aussagen und
Schlussfolgerungen unmöglich machen

Gesurdire¡l 0sterreich

ICD-lO.GERMAN MODIFICATION

tcD-10 wHo tilt
svilcndbcbcs v€z¡ìcnrß Aptrahti$fres vé%ichn¡s

rcD-10 GM

orror I wo'kshop zuf xdi.¡unq wn thmú r¡kang$edrv.gir. 17

Gesùndheil Oslerreirh
g**FæffiùF. "

ù&ÈrhFhEdrr'bÈ

ALPHA-ID

5êrciln rÌtfânkons.¡ ¡n D.uB.hr¡id I orMDr I wô'[!hop !( Rd¡..mq hn 3.hùm ErÙân$,gßDbwnstu .s



orphociotCI
Gesundhe¡t 0sterreich

I
Rare D¡6easês And Crosgfêterencing orphgnet

Dß Þml nr !.1t.ñê Kónkhritrn ünd OÞh6n
Orug3

ftlns.rm'! I

'i$i-iimú+É{

ek**qffi¡*

6esundhe¡l Österre¡ch

Ziele und Maßnahmen HF 7 
Þe'd¡-*e(hhÑ

zlel t: etabllerung eii", ,rf",,ln¿"n, q*lkätsgeslchenen 
"pìJ".i.r.lir.r,"nErfassungssystems für Patient¡nnên und Pat¡enten mit SE ¡¡ OsteÛe¡ch

> Bestandsaufnahme besìehender Patientenregister für SE und 9gf. weitercr
relevanter Daten€rfassungssysleme ¡n Osterreich

) Def¡nit¡on und Abst¡mmung (Datenschutz-)rechtlicher. slruktureller und
f¡nanzieller Rahmenbedingungen sow¡e von Bestimmrnge¡ zur
Qualitàtss¡cherung

Z¡el 2: Berücks¡cht¡gung d€r lnteroperabll¡tät m¡t bestehenden Systemen auf
nat¡onaler und europä¡saher Ebene

> Bestandsaufnahme bestehender Pat¡entenreg¡ster fúr SE und ggf, we¡tere¡
re¡evanter Þatenerfassungssysteme ¡n Ostere¡ch

> Definit¡on und Abstimmung (Datenschutz-)rechtl¡cher, struktur€ller und
finanziellerRahmenbed¡ngungen sow¡e von Eestimmungen zur
Qualitâtssicherung

Zlel 3: Abst¡mmung mlt aktuellen und zukûnft¡gen Enwicklungen auf europä¡schêr
Ebene

> (Ziell,2,3)S¡cherstellenderlnteroperab¡l¡tåtmitbestehendenrelevanten
nat¡onalen und internat¡onalen Patientenreg¡stern und Datenerfassungs-

Gesundheìt 0sterreich

Zusammenfassu n9

Zentrales Se¡versystem

Basismodul

Neue Reg¡ster Bestehende Req¡ster

Anwender

Bas¡smodul-Daten für
Fragestellungen der
Cesundheit5behörden

6esundheil öslerreich

Diskussionsfragen - Kodierung HF I

Wie erfolgt derze¡t d¡e Kodíerung von SE ?

Wie kann man sicherstellen, dass d¡e Kodierunq von SE

korrekt erfolgt, sobald ein entsprechendes System für alle SE

etabliert ¡st? Welche Hilfsmittel können sich die m¡t der
Kodierung befassten Personen (2. B. Ärzte/Ärztinnen)
vorstellen ?

Wie kann man sicherstellen, dass d¡e Kodierung von SE

m¡ttel- bis langfr¡st¡g umfassend erfolgt, d. h. möglichst alle
Pat¡enten/ Pat¡ent¡nnen m it SE erfasst werden?
Macht eine Erweiteru¡g der Kodierung für SE außerhalb der
zuki¡nftigen Zentren, z. B. nachgeschalteter Spita¡s- und
ambulanter Sektor, Sinn ?



Gesundheit 0stereich

Diskussionsfragen - Register HF 7:

> Wie sehen Sie aus lhrer Warte den Wert von Registern ?

, Welche Aspekte sollten unbed¡ngt erfasst werden ?

> Die ep¡demiologische Erfassung von Patienten/Patientinnen
mit SI beinhaltet sowohl gesundheitstechnische als auch
forschungstechnische Aspekte, die ¡n untersch¡edl¡che
Verantwortungsbereiche fallen. Welche Môglichke¡ten gibt es,
be¡de Ebenen aufeinander abzustimmen oder m¡teinander zu
verbinden?

> Wie werden Register derzeit geführt? w¡e wìrd die
Datenqual jtât ges¡chert?

) Macht das Angebot einer e¡nheitlichen, modular aufgebauten,
auf Open-Source Basis entw¡ckelten, kostenfre¡en
Registersoftware S¡nn und würden Sie es anwenden ?

, Wo sollen die Daten gespeichert werden? Nur lokal, lokal und
zusâtzlich in e¡ner zentralen Stelle, nur zentral?

, Wie gewàhrleistet man die erforderliche Datens¡cherheìt?

GesundheiL 0sterreìch

Workshop 5:
Verbesserung der Diagnostik von seltenen
Erkrankungen (HF 3)

Ursula Unterberger und Johanna Sadil

Gesundlìeit 0stetreich

Ziele und Maßnahmen

Z¡el 'l: Ausarbeitung und lmplement¡erun9 von Qual¡täts-
und Le¡stungskriter¡en für d¡agnostische Laboratorien fúr SE

o l\4aßnahme 30 : Fortsetzen und Abschließen der Defin¡t¡on
von Le¡stungs-und Qualitátsk¡¡ter¡en für med. Laborator¡en,
die mit der D¡ãgnost¡k von SE befasst sind.

> l\¡âßnahme 3l i Definieren von Anforderungen an die
Kompetenz der mit der Befundung von SE befassten
Fachleute.

Gesundheit Òstereich

Ziele und Maßnahmen

Z¡el 2: Designation spezialis¡erter Labors für SE /
Gruppen von SE

" Maßnahme 32: Entw¡ckeln eines Bewerbungs-,
Begutachtungs- und Designationsverfah¡ens ftr mit der
D¡agnostik von SE befassten mediz¡nischen Laboratorien
(analog zur Vorgehenswe¡se be¡ Ez, siehe Punkt 2.2.1)

o Maßnahme 33: Umsetzen der Des¡gnation (E¡nr¡chtung e¡ner
Des¡gnationsstelle)

> Maßnahme 34: Einrichten e¡ner offiz¡ellen Webseite zur
Sichtbarmachung design¡erter Laboratorien

> ¡/aßnahme 35: Entw¡cklung eines Êvaluations- und
Aud¡tverfahrens für design¡erte Laboratorien



Gesundheit 0sietre¡ch

Ziele und Maßnahmen

zlel 3: lntegration dieser spez¡al¡sierten Labors in die
ôsterreichische Versorgungslandschaft durch enge
Vernetzung aller beteiligten Versorgungsebenen

Maßnahme 36: Unterstützen der bundesweiten Vernetzunq
des¡gnierter Laboratorien untere¡nander und m¡t anderen
Versorgungsebenen; Unterstützung bei der Vernetzung mit
Orphanet

Z¡el 4: Erarbeitung von F¡nanzierungsmodellen für
labordiagnost¡sche Leistungen für SE

, Maßnahme 37: Prüfung und allfällige Rev¡sion der relevanten
Leistungskataloqe

Gesundheit ÖsLereiclr

Ziele und Maßnahmen

Ziel 5: Ausarbeitung und lmplementierung von österreichwe¡t
e¡nhe¡tlichen Standards für die apparative D¡agnostik bei SE

" Maßnahme 38: Ausarbeiten von Kompetenzkriterien fiir
Expert¡nnenlExperten, die m¡t der apparativen Diagnost¡k von
SE befasst s¡nd.

Ziel 6: Des¡gnation von spezial¡sierten diagnost¡schen
Einr¡chtungen für SE / Cruppen von SE gemäß den
vorgenannten österreichweit e¡nheitl¡chen Standards

> Maßnahme 38: Ausarbeiten von Kompetenzkriterien fùr
Expert¡nnen/Experten, die mit der apparativen Diagnost¡k von
SE befasst sind.

6esundheit Östetreich

Ziele und Maßnahmen

ziel 7: Einr¡chtung eines auf m¡nisterieller Ebene
angesiedelten offiziellen wissenschaftlichen Beirates fi¡r das
österreichische Neu geborenen-Screen¡ngprogramm

lVaßnahme 39: E¡nrichten e¡nes stândigen wissenschaftlichen
Be¡rates für das österre'chische Neugeborenen Screening

Z¡el 8: Entw¡cklung e¡nes österre¡chischen,,Undiagnosed
Diseases Program"

l\4aßnahme 40: Ausarbe¡ten e¡nes Konzeptes fûr e¡n UDP ¡n

Österreich

Gesundheit östereich

Dis kussionsfragen

) Frage l: Was soll be¡ der Festlegung von Leistungs-und
Qual¡tätskriterien für med¡zin¡sche Laboratorien, d¡e mit der
Diagnostik von SE befasst s¡nd, berücksichtigt werden?

> Frage 2:was sollen die Kompetenzen der in diesen Labors m¡t
der Befundung befassten Fachleute umfassen?

D Frage 3: Welche Rolle sollen d¡e Patient¡nnenlPatienten be¡

der Begutachtung der Labors im Rahmen des
Designationsprozesses spielen?

>> Frage 4: was sollen die Kompetenzen der mit der apparat¡ven
D¡agnostik (Rad¡ologie etc.) von seltenen Erkrankungen
befassten Fachleute umfassen?

> Frage 5: w¡e stel¡en S¡e s¡ch ein ôsterreichisches undiagnosed
diseases program (d. h. e¡ne Anlaufstelle fùr
Patientinnen/ Patienten mit noch n¡cht diagnostiz¡erten
Erkrankungen) vor?



Gesundhe¡l 0slerei.h

Workshop 6 :

Forschung (HF 5),,Förderung der Forschung im Bereich
seltene Erkrankungen"

Peter Sch¡ntlmeister und Rainer R¡edl

Gesundheil 0stetre¡.h

Medikamenten- und Diagnostikaentwicklung

1,5-2 É8 7,5 2

I
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Gesundhe¡t Östetre'ch

Forschu ngsträger
o Fokus auf Seltene Erkrankungen:

> [Jn¡versitäten lililä':v."*' Ort-

EI?*.,,,"

> MedUni Wien, MedUni 6raz,
MedUni lnnsbruck, PMU Salzburg o

u öAw

> IMBA, CeMM
f-+.,$-$.

> Ludwig Boltzmann Gesellschaft

, Unternehmen

AVA
Yev'r¡ -n."o- c* ,".t

6esundheit 0stetre¡ch

Forschungsförderung I

> Schwerpunkte Seltene Erkrankungen

> FWF

> Einzelprojekte

" Crundlagentorschung

" E¡nreichungen laufend

> ERA-NET E-Rare 3

> crundlagenforschung

i. lllFo**"**.*oo-*

è'0",s
\j-

transnationale P.ojekte (Konson¡um aus 1 7 Staaten)

E¡nreichungen nach Calì-Prinzìp

bewilligte Fòrde.summe AT: 1,8 [4io. Eu.o seit 2006

:b



6esrndhÊit Ostereich

Forschungsförderung 2

" SchwerpunkteSeltene Erkrankungen

> FFC

) integrale Bestandteìle der Basisprogrammeì
([Jnte.nehmen, Einzelforscher/ innen, lntermediàre)

> Programmlinie,,Seltene Erkrankungen"

' Fokus Präklinische Entwicklung

' Einreichungenlaufend

, Budget I 0 À¡io. Euro voî 201 3 20¡ 6

> Programmlinie,,KLlPHA"

) Fo¡(us Klinische Phase llll

) E¡nreichunqen lauf€nd {nur KMU)

.11*
;i' í: f {;

Gesundhe¡t 0stetre¡ch

Forschungsförderung 3

" Schwerpunkte Seltene Erkrankungen:

> Jubilãumsfonds der OeNB O N B
> Schwerpunktthema 201 5: .,O.phân/Rare Diseases"

" klinische kra¡ken- bzw. palientenorient¡erte P¡ojekte bis zu 200.000 Euro

) 2 fntscheìdungssitzungen/Jahr

r AWS - LISA (L¡fe Science Austria)

(Vor-)Cründu¡gsunterstützung b¡s zu I lvl¡o. Euro pro Unternehmen

D CDG - Chr¡stian Doppler Gesellschaft

*,ffi:@

CL
Labors mit einer Laufze¡t von TJahren an den Un¡versitâten

Finanzjerung zu je 50 % Bund (BtulWFW) und lndustrie

6esundhÊìL 0slerreich

Ziele und Maßnahmen

z¡el l: S¡chtbarmachen von und Bewusstsein schaffen für
vorhandene nat¡onale und internationale Fördermöglichkeiten
für SE in der w¡ssenschaftlichen Commun¡ty

, Bere¡tstellen spezifischer lnformat¡onen/L¡nks für SE-relevante
Ausschreibungen auf der NKSE-Webse¡te in Kooperat¡on mit den
relevanten Förderagenturen und -inst¡tut¡onen (BMWFW)

) Gezielte H¡nwe¡se auf von Fórderinst¡tutionen angebotene
Coaching-Workshops, um Antragstellungen zu unterstützen

z¡el 2: Schaffen von strukturellen Rahmenbedingungen, um
qual¡tativ hochwert¡ge Bewerbungen zu gewährle¡sten

) Des¡gnat¡on von Expert¡sezentren mit e¡nem Schwerpunkt aul
Forschung (vgl. HF 2)

Gesundheil 0sietreirh

Ziele und Maßnahmen

Z¡el 3: Vernetzung heim¡scher m¡t anderen europäischen
Expertisezentren, um gemeinsam an internationalen
Förderprogrammen teilzunehmen

) Teilnahme Österre¡chs an ERN bezüqlich torschunqsaspekten

Ziel 4: Koordination der Unterstützung von 5E-spezifischen
Forschungsin¡tiativen, um Österreich als Forschungsstandort
im Bereich SE zu positionieren

) D¡alog m¡t den relevanten Stakeholdern, ¡nsbesondere m¡t
F¿irderagenturen sowie SE-relevanten Forschungseinr¡chtungen



Gesundheit Õsterreich

Diskussionsfragen

, Forschung, Forschungsförderung,
Forschungszusammenarbe¡t - wo fehlt es an lnformation ¡n

den untersch¡edlichen Stakeholdergruppen?
) Welche Rolle kann eine Nat¡onale Koord¡nationsstelle als

Serv¡cestelle und lnformationsdrehscheibe übernehmen?
) W¡e können die geplanten Expenisezentren am besten an

Forschungsprojekte angebunden werden?
> Klin¡sche Studien geben Patient¡nnen/Patienten Hoffnung,

bergen aber auch gewisse Risiken in sich. Wie interessant ist
es für Patientinnen/Pat¡enten an klinischen Studien
teilzunehmen?

> Wie kann die lnformation über / d:e mógliche Teilnahme an
klin¡schen Studien mögl¡chsl effiz¡ent gestaltet werden?



ANHANG 6: Gesamtergebnisse



Gesundhe¡t Östetreich

Nationale EUROPLAN-Konferenz
22.05-2O15 in Wien

Präsentation Works hop-Ergebn isse

6esundheit 0stetreìch

Workshop l:
Wissen über bzw. Bewusstsein hinsichtlich seltene
Erkrankungen, lnformationskarte (HF I, 6 und 9)

Rainer R¡edl und Joy Ladurner

Gesundheit 0sterreich

"Basiswissen zu SE" - Allgemeines

> lnformat¡on für unterschiedl¡che Z¡elgruppen w¡rd benötigt
(Ârzte, Betroffene, U mfeld)

) lnformationen sollen in einer zielgruppenspezifischen Sprache
(verständlich) sein

> lnformat¡on kann zentral (6esundheitsportal) oder dezentral
(2.8. be¡ den SHG) zur Verfügung gestellt werden
) idee: zentral aber mit Verl¡nkungen

Gesundhe¡l 0sletreich

,Basiswissen zu SE" - Vorschläge für konkrete lnhalte

> Anlaufstellen/Ansprechpartner: wo/an wen kann ich m¡ch

hinwenden (Zentren, sHc)? wo bekomme lch welche lnformat¡on?

, N4ögl¡chê Patjentenwege (Diagnose, Bêhandlung), BPoS

, Krankheits:nformation, Verhaltensempfehlungen

, Erfahrungsber¡chte, Patientengeschichten

) Was tun bei unklarer Diagnose?

> Finanzielle und soziale Unterstútzung

> Besl-Practice Beisp¡ele

" Hilfe zur Selbsthilfe



Gesundheit Òster¡eich

lnformationskarte - Allgemeines

Wer ¡st d¡e Z¡elgruppe?
Was ist das Ziel?
, Notfall,.,Legit¡malion" g€9. z.B. SV, Erklärung fur Umfeld (2.8. Arbe¡t)

Welche l\,lodelle gibt es schon? Was funktioniert gut?

,,Megaprojekt": teuer, langw¡er¡9, techn. komplex, Datenschutz
Konnex zulEinbettung in: e-Card, ELCA?

Off¡z¡ell anerkanntes Dokument?

) Vorschlag : Zusammenfassung zentraler lnformation

' unabhàng¡g von der Erkrankung, nicht nur Fokus auf 5E
wúnschenswert (f úr gesamthaften tlberblick)

> Format: z.B. Karle, Gesundhe¡tspass

' ZÌel: höherer W¡edererkennunqswert, Anerkennunq der Karte

Gesundhe¡l Österreich

lnformationskarte - konkrete Vorschläge zu lnhalten

Name der Erkrankung

lnformation zu schlimmsten möglichen Auswirkungen

Was muss man (sofort) im Notfall tun?

Was sol¡te man nicht tun?

Wo soll/kann z.B. die Rettung sich hinwendenT

) EventJell auch enqlis€he Bas¡sinformation

à Patient soll entscheiden, was auf der Karte ¡st, wer sie sehen darf

und was er/ s¡e ze¡gen möchte

Gesuodheit Ósle¡¡eich

Erwartungen an eine gestärkte Selbsthilfe?

" abhângig von der Art der Organ¡sat¡on der SH

)t lockere SHC vs. Vere¡n

) lmage: Patientenvertreter statt,,Sesselkre¡s

D Eruartungen ¡n Hinblick auf Leistungsspektrum der Selbsthilfe:
> lnformation, Sprecher fi¡r Erkrankung se¡n, hören/w¡ssen was läuft

(auch internat¡onal), Etwas bewegen, Hilfe zur Selbsthilfe geben

) Finanzielle Ressourcen: Bas¡sfinanzierung s¡chern

) Rahmenbedingungen schaffen: z.B. Organisationen, die ihre
Arbeitnehmer unterstützen (2.8. wie be¡ Feueruehr) und dafür
Anerkennung bekommen

à Pro Rare stärken stärkt die einzelnen SH-Organisationen

Gesundheit Òslerreich

Welche Hilfestellungen benötigen
SH-Vertreter für eine M¡tsprache ag-f-.AUg.enhöhe?

) ze¡tliche Ressourcen
, finanzielle Ressourcen
) Soziale Unterstützung
) W¡ssen, Fort-und We¡terb¡ldung
) Mot¡vat¡on
, Cehôrt werden/Jemand der zuhört: N4öglichkeit e¡gene

Wirk¡ichke¡t zu erzählen
> Flex¡bilit¿it: Vere¡nbarkeit m¡t z.B. Arbeit, Betreuung
> Vernetzung: Wissen wer d¡e Kooperat¡onspartner sìnd (national

und ¡nternational)



GesundheiL 0sterreich

Workshop 2:

Expertisezentren für seltene Erkrankungen (HF 2.1)

Till Vo¡gtlãnder und Ulrike Holzer

Gesundheit Österreich
6rßb1l " . r

Cruppierung von seltenen Erkrankungen

> Einbeziehung der Fachgesellschaften
> Problematìk seltene Erkrankungen sind ,,orphan" Ìn den

Fachg ruppen
> ldentif¡kation geeigneter Ansprechpartner erwr]nscht

Gesû¡dheìt 0stÊ..eich

Qualitäts- und Leistungskr¡terien

> erforderliche Qualitätskriterien: akad. Ausbildung /
Tätigkeit

> derzeit bestehende Zentren leben schon den Prozess
> Kommunikation untereinander und zu den unteren

Versorgungsebenen muss gewährleistet sein
>> Herausforderung: Transition
> für,,große" seltene Erkrankungen (CF) sollte es

Einzelzentren geben (kontroversielle Diskussion)
> Qualifizierung für kleine seltene Erkrankungen schwierig
> relativer Prozentsatz an Patientinnen/Patienten muss

krankheitsspez¡f¡sch gesehen werden

Gesundheit Oslerreich

Bessere Wah rnehmung vo n SE wichtige :J.-11: ;"'--..,,,,..,","-
Voraussetzung für Funkt¡on¡eren des Zentrenmodells

> Anreize sollten geschaffen werden, damit seltene
Erkrankungen von den Ärzten eher wahrgenommen
werden

> lntegration von seltenen Erkrankungen in das
Diplomfortbìldungsprogramm der Ärztekammer

> Schulungen von Studenten in Richtung seltene
Erkrankungen erforderlich - früher Anreiz - breitere
Streuung von Wissen - strukturierte Zuordnung muss
mö9lich sein

> Ârzte sollten die gleichen Maßstäbe be¡ Erwachsenen
wie bei Kindern anlegen



Gesundhe¡t 0sletreich

Transsektorale Vernetzung

> Allgemeinmed¡z¡ner - primary care - müssen wissen, wo
Expertise sitzt

> Ausbildungsdefizite bei den Ceneralisten
> klare Definition der Versorgungskriterien und Konzepte

der lnformationswe¡tergabe wird gefordert
> Fortbildungen für Ceneralisten haben nur begrenzten

Nutzen (kontroversielle Diskussion)
> Ausarbeitung geeignetet Fortbildungskonzepte durch

spezifische Fachgesellschaft der jeweiligen
med¡zinischen D¡szipl¡n und der 6esellschaft für
Allgemeinmedizin

Gesundheit ösierreich

Herausforde¡ungen im n¡edergelassenen Bereich

) derArzt muss die ldee bei Diagnosesuche haben, dass
es sich um e¡ne SE handelt

> Angebot e¡ner Symptom-Datenbank von Seite der
Pharmai nd ustrie

Gesundhe¡i Ostetreich

Verknüpfung von zentren :i='l;:: '""" "'"-.
und. hunê¡Senet¡sche / Labordiagnçstik
> W¡chtìger (zu ergánzender) Aspekt ist die Betreuung des

Patienten / der Patient¡n und der Angehörigen
(genetische Aspekte)

> ln¡tiative der Fachgruppe Labordiagnostik - Katalog, um
zu w¡ssen, wo die Experten zu finden sind

> Orphanet b¡etet e¡n Portal hierfür an

Gesundheit Österreich

Problematik noch nicht d¡agnost¡zierter
PatientenlPatientin n€n

große Unterschiede in der Versorgung zwischen Patienten
mit und ohne Diagnose

Typ A-Zentren als offene Anlaufstelle für alle unklaren
Fällè: Verneinung, der niedergelassener Bereich und
niederschwellige KH müssen eine Filter-/Steuerungs-
funktion erfüllen: Vorabklärung, zu welchem Zentrum ein
Patient geschickt werden soll

Zentren können diese Aufgabe n¡cht übernehmen,
ansonsten würde ìhre Arbeitsfähigkeit torpediert

Vernetzung als wichtiger Faktor !!



Gesundhe¡t 0stetreich

Kritische Fragen / Anmerkungen

" wie sollen ,,sehr" seltene Erkrankungen durch den
Expertisecluster abgedeckt werden, wenn konkrete
Expertise fehlt; alle seltenen Erkrankungen kann man in
A letztlich n¡cht abdecken

, Typ A Zentren brauchen Verwaltungsstrukturen (mit
einer Finanzierung) zusätzlich zur gebündelten
Experti se

, Kommun¡kation aller relevanter Disziplinen innerhalb
eines Zentrums, aber auch ¡m gesamten
Versorgungssystem ¡st ein absoìutes Muss

Gesundheit 0slereich

Workshop 3:

Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu
Therapien für von seltenen Erkrankungen Betroffene
(HF 4)

Claudia Habl und Margit Gombocz

Gesûn.ihe¡t 0sterreich

Stand der Dinge ad Maßnahmen laut NAP.se

ln Umsetzunq
r' Nr. 4l (Vernetzung auf europâischer Ebene)

/ Nr. 43 + 44 (Support Medikamentenkomm¡sslon)
r' Nr. 46 (M¡nim¡erung von Problemlagen bei seltenen Erkrankungen)
/ Nr. 48 (Austausch mit Chefârztinnen/Chefãrzten)

Arbeiten in Begìnn

' Nr. 42 (Erhebung OMP)

Nr. 47 (Diskussionsgruppe einhe¡tlicher Le¡stungskatalog
Heilbehelfe)
Nr. 49 (Unterstiìtzungs¡nstrument für SV-Bewìlligungen:
Kr¡ter¡enkatalog)

Gesundheit Öslerreich

Herausforderungen bei geplanten Maßnahmen

> Therapien finden nicht in den geplanten
Expertisezentren statt ) wichtig Kontinuität zu
gewährleisten

> Fokus sollte auf Kinder- u. Jugendl¡che gelegt
werden

> Grundlage ist das Erkennen bzw. Anerkennen einer
seltenen Erkrankung

à nicht nur durch Ärztlnnen, sondern auch durch
weitere Cesundheitsberufe ) Bewusstsein schaffen
) Spezifische Fort- und Weiterbildung auch für
nicht-ärztl¡che Cesundheitsberufe



GesundheiL 0sLereicli

Diskussionsgruppe zur Einführung eines 1" ,*.'l---',,,,",',',".*
einheitlichen Leistungskataloges

> Für Heilbehelfe und Hilfsmittel
> Teilnehmen sollten jedenfalls ...

> Sozialversicherung (HVB, Vertreter der KV-
Träger, CC an VAEB)

> BMG

> Sozialministerium
> Länder (Sozialhilfeträger, Krankenanstalten)
> Patientenlnnenvertreter
) Unterstützung NKSE

) Fokus: Ergo, Phys¡o, Logo und Querbezüge zu Maßnahme 47
m itdenken

Gesundheii Öste¡reich

Cemeinsamer Nenner der Therapien für SE

L N:cht-medikamentöse Therapien, insbesondere
Physiotherapie, Logopädie, Ergotherapie,
Psychotherapie aber auch Angebote wie
Lernschulungen ) Geplantes neues Projekt VO-
Katalog Ergo, Logo, Physio im Kinder- und

J ugend bereich

2. Flexibler Behandlungsort aber Kontinuität in der
Therapie ) bei BPoS beachten

3. Zentrale Steuerung und dezentrale Versorgung
à ldee einer Best-Pract¡ce Erhebung zu Homecare

4. Notwendiges soll das ,,System" bereitstellen

Gesundl¡e¡t 0siereicl'¡

Workshop 4:

Seltene Erkrankungen ¡m Cesundheitssystem /
Epidemiologie (HF I +7)

Tìll Voigtlànder und Florian Bachner

6esundheit Östetre¡ch

Fragen zu Kod ierung/Epidemiologie

> ln altuellen xls syíeú€ lAklm, P¿iìodo., openMedox, el..) lcD l0 (nzurekhend lùrsE. dzr-
E/assurq !o¡ 5E nurùber Freit€xl (nkhr suchbaD

' Derzeit Kodierunq nnrfúrAbre.hnungsae.ke (Linrnr€.unqen)

' 
le'chleA!rli¡dbarkerder Cod*. nur operãbel rvènil V€renila(hunq iñ operati!en Eetrieb

) RDA:M.Diaqnose.oderausweûer€niniernarionaletrSy5t€metr(lùr€rnz€l¡el€illã.h€4!o¡hand€n

') K&C6: Craz, Ope¡úedox ri¡hd H[l3te¡, qOt. konpâtibel

' 
9UÂ6ÊF: Nur operabel wenil úmrassend codie( wnd heist Konñe¡ zu¡ F$anzi€tuns). bisheriqe
€{ahnrnqeil âusderañbùlântent¿g¡osedoku'¡e¡rãtio¡ tind e¡nú(hternd

) ês 5olk. !o gêsi.h€nê Diåqnosen q€h€n. s. w¿rdê¡ Verda<hßdragno..¡ codier, die sich ¡eù6peltiv
¿lt latch €ñeis.n

' 
Ðerze¡ Deue Dåt€n5c¡utzverord¡¡nq au{ EU-Ebene d¡51!ti€t ("Re(ht, ver9es5e¡ z|werdeñ?, rei.ht
êi¡mariger ko¡5êns de5 på!ê¡¡€n?Spannungrr€ld rortchutrSrõffeDdi.hes [ü€r*s€]frdiv¡duilm

' 
selbtth¡lfe. g¡u¡dsãtzl¡.¡r !i¡d ardlviduelle Dateù rchice¡!s"il aber FoEcIu¡gsnileresse solhe
dartber trehenr m¡etbrãu.hli.hé v?ù!!d¡ng muç5 jedenaalleverñri€de¡ we¡d€n:
oiaqnos€nelåssunq dient àu.h de. Qualil¿ßsicheruns

D ?alienl€nànwalß.hãlt: E murs a pr¡ori ll¿rseinsofùr di€ D¿t€n v€sendetwerden

' Niederq€lassener Berekh: Kodi€,u¡9 von SE in niedergela5s€n€n Eereich bngr hohe 6efahren.
qesi.hene D¡agnos€ 5erzr hohe Expenise!o¡åut lnur ¡n Zeilren)
Crrnd5ãrzlich ¡* aber eine Xodaerung im nlederq. Ber.¡ch ang.dachr (ÀK bisher dases€n)



6esundheil Osterreich

Fragen zu Kod ierung/ Epidemiolog ie (2) **"""*'"''- """--*

Diãq¡ore¡ tìnd a!c¡ tú. Þlâne¡irc¡eZwe(ke sehr r€¡evâ.t¡ qtu)ds¡lzX(h ¡st P¿rienre¡bú¡deluro be¡ St

5c¡nnEtel¡enbere¡.h krùisch hiôs¡chilich Dâre¡*eilerOåbe trnd É¡nânzieru¡s zu seù€¡
lvern Då¡ên dazu die¡e¡ Hùrden li¡r Pa¡ienren (2.8. dùr.h lei<h¡.re Erk€tr¡unq) âbzubauen.dann

Ni(hr al5 ino¡opolisrir(he Oâûerue.sorq€r 2u seh€¡ (Diaqriostl, Cod¡erú¡9, Monùornrq e1(.), prm¿re
8eùeuunq solh€ ãberwohnorhahe €dolgen 12,8. ¡egelñãß¡ge Med¡kar¡oû)

Open Sourc€ Lôsunqen (MãinzerC¡uppe):

ÀrziltherWill€ d¿¡ Einqabe muss vo¡ieq€n. Krankên¿nstalt.n,¡üßên €benfãll5 zusranìnìÊn

sa.henrèt muss vorâb geprrlwerd.¡
crund5¡t¿,ich snrd a prio¡¡ abge!rimmre iilerñar¡ona1e Lôsunqen zu lrvoizuqen (l€nre l¡serlõsù¡getrÌ
Modul¿rerÀ¡lbau €¡lsp.¡.ht Srãt€ ollhe Aft

, OerzeIielìkortrererZe(Þlãn,ùrUmser2u¡g(Abhãngiqkeilenvo.a¡dereillrozesien,z,S.deus(her
DlM0LProzess, eRM)

fÀZlr: Oaiênz!samùen[ùhru¡g atr zentãlerSrel¡e unt€rWålnrnq ¿es Då¡ênsdnûze! wùnsd]e¡!wên (SSl
tru. Minrmrn Sasi( Dataser des qesanrên Dàrensâtzes qêêiqretlùr Zus¡mùetr,ührurq)

Gesundhe¡t 0stetreich

Soll es einen offiziellen Beirat für das
O 

11_e_y¡ç iç tr_!_¡ 
c h e N e u g e b o re n-e n S_ç ¡ee n 

i 
n g g e b e n?

> Zusammenarbeit der beteiligten Experten funkt¡oniert in
Österreich sehr gut, djeser eine off¡zielle Basis (offizielles
Gremium) zu geben wäre aber wünschenswert.

Gesundheil 0slerrei.h

Workshop 5:
Verbesserung der Diagnostik von seltenen
Erkrankungen

Ursula Unterberqer und Johanna Sadil

Gesundheit Ösletreich
mit 6itB

> Als besonders wlchtig w¡rd d¡e Kooperation aller Beteiligten
Experten im Rahmen der Expertisezentren gesehen

, Kl¡niker stellen ¡n Zusammenarbe¡t mit Labor, Rad¡olog¡e,...
die Diaqnose, D¡aqnost¡ker müssen auch fachlich klinischen
H¡ntergrund haben und berãtend tät¡g sein

> Diese Kriter¡en sollen schon be¡ der Designat¡on der Zentren
berùcks¡cht¡gt werden, die Diagnost¡k darf nicht isoliert
dastehen; daher soll es eine gemeinsame Festlegung geben,
wer als kompetent g¡lt



was soll bei der Festlequnq von Le¡stunqs-und Gesundhelt oslefreich
Qual¡tätskr¡terien für medlz¡n¡sche Laborator¡en, d¡e m¡t c { ¡ ! '
der Diagnost¡k von sE b€fasst s¡nd, berúcks¡cht¡gt werden?
welche Kompetenzen sollen Eefunder auñveise¡? (2)

Keinesfalls sollen Labors de novo als,,SE-Labors" design¡ert
werde n

ln allfâlligen we¡teren Expertenrunden zu dem Thema sollen
auch unbedingt wieder alle (Kl¡n¡ker, Laborexperten,...)
vertreten sein, sodass die Diskussion n¡cht alle¡n aus dem
Blickwinkel der D¡agnostik stattfindet

Wie stellen Sie s¡ch ein österre¡ch¡sches und¡agnosed
d¡seases program, LJDP (d.h. eine Anlaufstelle fùr

Gesundheit Óstereich

Patientlnnen mit noch nicht d¡agnostiz¡erten Erkrankungen) vor?

> Ein UDP nach dem Vorbild des NIH ist derzeit (auch aufgrund
(noch?) nicht vorhandener Ressourcen eher nicht real¡stisch

" Vorschtag: SE-Boards ¡m Rahmen der Expen¡sezentren (wenn
mciglich mehrere in Ö), diese sollen für d¡e Zentren
verpflichtend se¡n, es mi¡ssen dafúr auch Ressourcen
vorhanden sein; diese Strukturen kônnen dann ggf. in Zukunft
weiter wachsen

Gesundheit tlstetreich

Workshop 6:

Forschung

Peter Sch¡ntlme¡ster und Ra¡ner Riedl

6esundheil 0sterreich

Wo fehlt es an lnformation?

Unterschiedl¡che Kulturen: SHG w¡ssen oft n¡cht, wo s¡e
lnformationen über (klin.) Studien finden

Information an Betroffene für 6enanlysen im Fam¡lienbereich

,,Patientenempowerment"/"Pat¡ent lnvolvment" um Forschung
zu,,steuefn"



Gesundheit 0ster¡eich

r¡*,..frhl*ù4|núbfu

Rolle der Nationalen Koordinationsstelle

, lnformat¡onsdrehscheibe:
D Erstellung von Best Practices für Infoverm¡ttlung
> Erarbeitung von ,,,nfo-Packages" gêmeinsam mit SHC

> lnfo auch fijr SHG, die Forschung fördern wollen (speziell
internat¡onale Zusâmmenarbe¡t)

Gesundhe¡t Östetreich

tu*'Èodú¡!/w1¡!4

Pat¡enten¡nteresse an klinischen Studien?

, lnteresse sehr von individuellem Leidensdruck und
Verfügbarke¡t ev. existierender Therapien abhângig

> Transparenz von Forschenden vs. Pat¡êntenorganisation/en
würde compliance verbessern

6esundhe¡t Öslerre¡ch

Eff¡ziente Gestaltung klinische Studien

ln Osterreich,,Satell¡tenzentren" für klinische Stud¡en
ungünstiger geregelt als in anderen Staaten ->
Qualitätss¡cherung unerlässl¡ch!

> Datenerfassung/Datenqualität vergleichbar machen - auch
lnternational

> Qualitåt von Registern sichern! (F¡nanzierungsproblem)

> Achtung! Datenschutz!l!
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