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1 Einleitung

Der vorliegende Nationale Aktionsplan fir seltene Erkrankungen (Kurztitel: NAP.se) wurde
im Auftrag des Bundesministeriums fiir Gesundheit (BMG) von der Nationalen Koordina-
tionsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE; vgl. Punkt 2.2.2) in Zusammenarbeit mit den
zwei beratenden Gremien—Expertengruppe fir seltene Erkrankungen und Strategische
Plattform fir seltene Erkrankungen (vgl. Abschnitt 2.8) —erstellt. Die zentralen Financiers
im Gesundheitswesen (Bund, Lander, SV) waren in den gesamten Prozess der Erstellung
des NAP.se eingebunden: als Mitglieder der zwei zuvor genannten Gremien, ebenso wie
als Mitglieder der Fachgruppe Planung, denen der NAP.se bei mehreren Sitzungen zur
Kenntnis gebracht und zur Begutachtung vorgelegt wurde. Darliber hinaus waren weitere
relevante Ministerien (Sozialministerium, BMWFW) durch ihre Vertretung in der Experten-

gruppe fiir seltene Erkrankungen maBgeblich in die Erstellung des NAP.se involviert.

Der NAP.se setzt neun zentrale Themenschwerpunkte (= Handlungsfelder), die sowohl
die européischen Empfehlungen als auch die nationalen Erfordernisse berticksichtigen.

Die neun Handlungsfelder (HF) sind:

* HF1: Abbildung der seltenen Erkrankungen im Gesundheits- und Sozialsystem

* HF 2: Verbesserung der medizinisch-klinischen Versorgung der
von seltenen Erkrankungen Betroffenen

* HF 3: Verbesserung der Diagnostik von seltenen Erkrankungen

* HF 4. Verbesserung der Therapie und des Zugangs zu Therapien fir
von seltenen Erkrankungen Betroffene

* HF5: Fdrderung der Forschung im Bereich seltene Erkrankungen

* HF é: Verbesserung des Wissens Uber und des Bewusstseins
hinsichtlich seltene/r Erkrankungen

* HF 7. Verbesserung der epidemiologischen Kenntnisse im Kontext
seltener Erkrankungen

« HF 8: Einrichtung sténdiger Beratungsgremien fir seltene Erkrankungen
beim BMG

* HF 9: Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe

Lesehilfe

Der Nationale Aktionsplan widmet sich vorab der Definition seltener Erkrankungen und
zeigt die spezifischen Probleme in ihrem Kontext auf. Daran schlieBt die Darstellung des
Prozedere in der Erstellung des NAP.se an. Die einzelnen Kapitel greifen strukturiert

jeweils ein Handlungsfeld auf, womit aber keine Priorisierung verfolgt wird.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich



Die Kapitel gliedern sich schematisch in Ausgangslage (internationaler Kontext und
spezifische nationale Problemfelder bzw. Defizite im Bereich der seltenen Erkrankungen)
sowie Zielsetzungen und konkrete MaBnahmenvorschlége (Vorschlage mit Zeitplan sowie
verantwortliche Institutionen und Gremien). Die Reihung der Ziele in jedem Handlungs-
feld folgt grundsé&tzlich der Reihenfolge in der diese bearbeitet werden, da Ziele bzw.
MaBnahmen haufig aufeinander aufbauen. Die Bearbeitung einiger MaBnahmen wird nicht
im gleichen Jahr abgeschlossen, langerfristige MaBnahmen sind in der Spalte Zeitplan

nach der Jahreszahl durch das Kirzel ff. (fortfolgende) gekennzeichnet.

1.1 Definition seltener Erkrankungen

Seltene Erkrankungen (SE) werden Uiber die Haufigkeit ihres Auftretens in der Gesamt-
bevélkerung (Prévalenz) definiert. In der Européischen Union gilt eine Erkrankung dann
als selten, wenn sie bei nicht mehr als fiinf Personen pro 10.000 Einwohnerinnen/

Einwohner auftritt.

Diese Obergrenze wurde erstmals 1999 in der ,Verordnung tiber Arzneimittel fur seltene
Leiden™ festgelegt und anschlieBend mit der Verabschiedung des ,Aktionsprogramms fiir
SE einschlieBlich genetischer Erkrankungen® (giiltig von 1. Januar 1999 bis 31. Dezember
2003) (Europaische Kommission 1999) bestétigt.

In Osterreich existiert bislang keine offizielle Definition fiir SE. Auch wenn vielerorts
in der taglichen Praxis die Definition der Europ&ischen Union akzeptiert wird, fehlt die
offizielle Festschreibung einer MessgréBe fir SE und damit einhergehend die Méglich-
keit, eine Erkrankung als seltene Krankheit anzuerkennen. Infolgedessen fehlt auch die
Voraussetzung, besondere Bediirfnisse der von SE Betroffenen beriicksichtigen und den
spezifischen Herausforderungen mit gezielten MaBnahmen und Anreizen begegnen zu

kénnen.

Mit Inkrafttreten des NAP.se tibernimmt Osterreich offiziell die o.a. EU-Definition fiir
SE. Sollte es zukiinftig auf EU-Ebene zu Anpassungen der aktuellen oder Ausarbeitung
einer neuen Definition kommen, wird Osterreich diesen Entwicklungen Rechnung tragen

und seine offizielle Definition entsprechend anpassen.

1 Der im Folgenden fir Arzneimittel fur seltene Leiden verwendete Begriff ,Orphan Drugs”
umfasst neben den zentral zugelassenen Arzneimitteln mit einer Indikation fiir seltene
Erkrankungen auch jene, die vor Inkrafttreten der EU-Verordnung 141/2000 zugelassen
wurden.
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1.2 Gesundheitspolitische Relevanz trotz geringer
Pravalenz

Eine Pravalenz von bis zu fiinf Betroffenen pro 10.000 Einwohnerinnen/Einwohner be-
deutet fir die &ésterreichische Bevélkerungszahl, dass bis zu 4.200 Personen von einer
bestimmten Erkrankung betroffen sein kénnen, damit diese als ,selten” eingestuft wird.
Typischerweise erkranken allerdings deutlich weniger Menschen, manchmal sogar nur
einzelne, an einer seltenen Krankheit. Mangels zentraler Erfassungsmdglichkeit fehlen
zwar gesicherte epidemiologische Daten zur Haufigkeit von SE in Osterreich, doch lassen
sich anhand veréffentlichter Préavalenzdaten (Orphanet Report Series 2013) realistische

Schatzwerte hochrechnen.

Der Seltenheit einzelner Krankheiten steht ein weites Spektrum an unterschiedlichen
Krankheitsbildern gegeniiber. In ,Orphanet®, der weltweit anerkannten Referenzdaten-
bank fir SE (Orphanet 2011), waren mit Stichtag 4. Dezember 2014 5.833 verschiedene
seltene Krankheitsbilder erfasst. Schatzungen der Européischen Kommission gehen

davon aus, dass es in Europa bis zu 8.000 unterschiedliche seltene Krankheiten gibt.

Rechnet man mit Hilfe der einzelnen Pravalenzwerte und unter Beriicksichtigung der
Gesamtsumme an einzelnen Krankheitsbildern die Anzahl potenziell Betroffener hoch,
ergibt sich eine neue Dimension: Demnach werden insgesamt maximal sechs bis acht
Prozent der Gesamtbevélkerung im Laufe ihres Lebens von einer derartigen Erkrankung
betroffen sein. Dies entspricht rund einer halben Million Menschen in Osterreich und 27 bis
36 Millionen in der Europaischen Union, Zahlenwerte mit betréchtlicher gesundheits-
politischer und gesellschaftlicher Relevanz. Box 1 zeigt Prévalenzwerte und geschatzte
Patientenzahlen fiir Osterreich anhand einiger ausgewéhlter Krankheitsbilder. Es ist zu
beachten, dass das Abschatzen von Pravalenzwerten mit zunehmender Seltenheit einer
Krankheit schwieriger und ungenauer wird, da zuverldssige epidemiologische Daten
fehlen. Fir viele seltene Krankheitsbilder ist beispielsweise lediglich die Anzahl bisher

in der wissenschaftlichen Literatur publizierter Falle bekannt.
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Box 1: Ubersicht ausgewahlter seltener Erkrankungen - Prévalenz und Anzahl

an Betroffenen in Osterreich

Schétzung der

Anzahl der Patientinnen und

Erkrankung Prévalenz Patienten in Osterreich
(Orphanet 2011) (geschéatzt auf 8,4 Mio. EW)

Down Syndrom 50 / 100.000 4.200
Zystische Fibrose (Mukoviszidose) 12 / 100.000 1.000

Hodgkin Lymphom 10 /100.000 840
Hamophilie (Bluterkrankheit) 7,7 / 100.000 650
Osteogenesis imperfecta (Glasknochenkrankheit) 6,5 /100.000 550
Amyotrophe Lateralsklerose (ALS) 5,2 /100.000 440
Phenylketonurie 4 /100.000 340
Epidermolysis bullosa (Schmetterlingskinder) 1-9 /100.000 500°
Idiopathische pulmonal-arterielle Hypertonie (Lungenhochdruck) 6 /100.000° 500
Creutzfeldt-Jakob-Krankheit 2 /1.000.000¢ unbekannte

2 Zahlenangabe It. DEBRA Austria

b Pravalenz der idiopathischen pulmonal-arteriellen Hypertonie gemaB3 Humbert, M et al. (2006).
Pulmonary arterial hypertension in France: results from a national registry. Am J Respir Crit
Care Med 173, 1023-1030

¢ Zahlenwert stellt Inzidenz dar; keine Angabe der Prévalenz méglich, da Betroffene sehr rasch
versterben

1.3 Problemstellung

Seltene Erkrankungen werden einerseits epidemiologisch tber ihre geringe Prévalenz,
andererseits klinisch als chronische, mit einem schweren Verlauf einhergehende, komplexe
(d. h. mehrere Organsysteme betreffende), lebensbedrohende und/oder dauerhafte Invali-
ditat nach sich ziehende Krankheitsbilder definiert. Das bedeutet, dass der Begriff SE eine
groBe Bandbreite an méglichen Ausprégungsgraden umfasst. Aber nicht nur individuelle
Auspragung und Komplexitét der einzelnen Krankheitsbilder stellen Betroffene, Angehé-
rige, Arztinnen und Arzte sowie Angehérige weiterer nichtérztlicher Gesundheitsberufe

vor groB3e Herausforderungen; es ist das Prinzip Seltenheit, das viele Probleme verursacht.

Lange Zeit befanden sich SE nicht im Interessenfokus von Politik, Medizin, Wissen-
schaft und Gesellschaft, auch nicht im 8konomischen Fokus der Industrie. Der enorme
medizinische Fortschritt schldgt sich bei SE daher in weit geringerem Ausmal3 nieder
als bei haufigen Krankheitsbildern mit ihren deutlich hdheren Patientenzahlen. Die im
Prinzip der Seltenheit begriindeten Problemlagen identifiziert eine aktuelle empirische
Erhebung zur Situation von Betroffenen (im Auftrag des BMG) (Voigtlénder et al. 2012):

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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+  Defizite im Bewusstsein und im Wissen tUber SE in der Medizin und in nichté&rzt-
lichen Gesundheitsberufen (Allgemeinmedizinerinnen/Allgemeinmediziner und
Fachéarztinnen/Fachérzte sowie Krankenpflegepersonal, Physiotherapeutinnen/
Physiotherapeuten, Didtologinnen/Di&tologen, Psychologinnen/Psychologen,
Apothekerinnen/Apotheker und andere), im Gesundheitsversorgungssystem
(einschlieBlich Sozialversicherungswesen) und in der Allgemeinbevélkerung;

+ Defizite in der Sichtbarkeit von spezialisierten Einrichtungen und der Koordination
der medizinisch-klinischen Versorgung (erschwerter Zugang zu diagnostischen
und betreuenden Einrichtungen) sowie Defizite im Schnittstellenmanagement und
in der Kooperation zwischen niedergelassenem und station&drem Bereich;

+ Defizite im Aufbau, in der Unterstiitzung sowie langfristigen Sicherung zentraler
und zuverlassiger Informationsquellen zu SE;

« Defizite in der Definition und der Sicherung der Versorgungsqualitét in den
Bereichen Diagnostik, klinische Betreuung, Therapie, Rehabilitation und Pflege;

+ Defizite in Forschung und Entwicklung in den Bereichen Diagnostik, Therapie
und Screeningvon SE;

+ Defizite in der epidemiologischen Erfassung von SE;

+ Defizite bei der Anerkennung der Leistungen der Selbsthilfe.

1.4 Zielgruppe und Zielsetzungen

Der NAP.se in Osterreich verfolgt das iibergeordnete Ziel, die Lebenssituation aller von
SE betroffenen Patientinnen und Patienten, unabh&ngig von Alter, Geschlecht, Grad einer
Behinderung und soziodkonomischen Voraussetzungen, unter Einbeziehung ihrer Familien

und ihres erweiterten beruflichen und sozialen Umfelds zu verbessern.

Nationale und internationale Analysen bescheinigen dem &sterreichischen Gesundheits-
und Sozialsystem global gesehen - selbst im Vergleich zu anderen Industrienationen
- hoch entwickelte Strukturen (Bachner et al. 2012). Dementsprechend existieren auch
fur eine Reihe von SE bereits einzelne, allerdings meist isolierte Strukturen, die auf die
speziellen Anforderungen dieser Krankheitsbilder zugeschnitten sind. Wahrend sich in
diesen Féllen durch verstérkte Vernetzung und Integration in ein bergeordnetes, je
nach Bedarf auch multiprofessionelles und interdisziplindres Gesamtsystem weitere
Synergien generieren lassen, stehen viele von anderen SE Betroffene vor dem Problem,
dass sie zwar auf die generellen Versorgungsstrukturen des &sterreichischen Gesund-
heitssystems zuriickgreifen kénnen, vergleichbare spezifische oder integrative Anséatze

aber erst geschaffen werden miissen.

Mit dem nationalen Aktionsplan sollen nach Analyse bestehender Defizite und Gewich-
tung der notwendigen Aktivitaten geeignete MaBnahmen und Anreize definiert werden,
mit deren Hilfe die bestehende Zersplitterung tberwunden, der Informationsfluss
verbessert, die Prozessablaufe koordiniert und optimiert und Schwachstellen beseitigt

werden kénnen.
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1.5 Erstellung des NAP.se

Die ersten strukturierten Diskussionen zu Handlungsfeldern, die im NAP.se dargestellt
werden, begannen im Mai 2009 in der beim Obersten Sanitatsrat (OSR) eingerichteten
Unterkommission fiir SE, einem Beratungsgremium des BMG. Im Dezember 2010 schloss
dieses Gremium seine Tatigkeiten ab und die vom BMG im Janner 2011 neugegriindete, an
der Gesundheit Osterreich GmbH (GOG) angesiedelte NKSE (vgl. Punkt 2.2.2) iibernahm
die Agenden. Damit wurde vom BMG ein klares Zeichen gesetzt, an einer Verbesserung
der Versorgungsstruktur im Bereich SE zu arbeiten; die Erarbeitung des NAP.se ist dabei

zentraler Meilenstein.

Abbildung 1: Vier Auftragsfelder zur Erstellung des NAP.se

Nationaler Aktionsplan fir seltene Erkrankungen
NAP.se

NKSE- Strukturierter Weitere
Publikation Austausch mit nationale
,Seltene nationalen Anknupfungs-
Erkrankungen Expertinnen punkte

in Osterreich” und Experten

(2012)

Europdische
Erfordernisse

Européische Erfordernisse

Die Empfehlung des Rates der Europaischen Union vom 8. Juni 2009 fiir eine MaBnahme
im Bereich SE (2009/C 151/02) empfiehlt unter Abschnitt | (Pléne und Strategien auf
dem Gebiet der SE), dass die Mitgliedstaten ... auf der geeigneten Ebene Plane und
Strategien fur SE ausarbeiten und durchfiihren oder geeignete MaBnahmen fiir SE im
Rahmen anderer Gesundheitsschutzstrategien priifen, um sicherzustellen, dass Patienten
mit SE medizinisch gut versorgt werden; dies schlieBt die Diagnostik, die Behandlung
und die Habilitation der Menschen, die mit einer solchen Krankheit leben, sowie nach

Méglichkeit wirksame Arzneimittel fir SE ein; insbesondere sollten die Mitgliedstaaten:

+  moglichst bald, vorzugsweise vor Ende 2013, einen Plan oder eine Strategie
ausarbeiten undannehmen, der die im Rahmen ihrer Gesundheits- und Sozial-
systeme auf dem Gebiet seltenerKrankheiten getroffenen MaBBnahmen steuert
und strukturiert;

« MaBnahmen treffen, um alle laufenden und kiinftigen Initiativen auf lokaler,
regionaler undnationaler Ebene in ihre Plane oder Strategien fir ein umfassendes
Konzept einzubeziehen;

« im Rahmen ihrer Pléne oder Strategien eine begrenzte Zahl prioritarer MaB3-

nahmen, deren Ziele und deren Verfahren zu ihrer Weiterverfolgung benennen;

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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+ der Entwicklung von Leitlinien und Empfehlungen fir die Ausarbeitung nationaler
MaBnahmenin Bezug auf seltene Krankheiten durch die zusténdigen nationalen
Behdrden im Rahmen deseuropaischen Projekts zur Entwicklung nationaler Pléne
fur seltene Krankheiten (EUROPLAN),das zur Finanzierung aus dem ersten Gesund-

heitsprogramm im Zeitraum 2008-2010 ausgewahlt wurde, Rechnung tragen.”

Alle Handlungsfelder werden unter Beriicksichtigung der jeweiligen Empfehlungen und
Kriterien des European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD) ent-
wickelt (EUCERD 2011) (Hinweise auf die jeweiligen Dokumente finden sich im jeweiligen
Handlungsfeld des NAP.se).

Im Oktober 2013 trat zudem die Richtlinie des Européischen Parlaments und des Rates
Uber die Austibung der Patientenrechte in der grenziiberschreitenden Gesundheitsver-
sorgung (Patientenmobilitatsrichtlinie) in allen Mitgliedstaaten in Kraft. Neben Aspekten
der Finanzierung von Gesundheitsdienstleistungen oder der Verwendung von Health
Technology Assessments hat in dieser Richtlinie auch die Etablierung von européischen
Referenznetzwerken—und damit verbunden die Einrichtung von entsprechenden spezi-
alisierten Zentren—einen besonderen Stellenwert (Europ&ische Kommission 2011). Diese
Netzwerke und Zentren sind zwar nicht ausdriicklich auf SE begrenzt, dennoch gehéren

die SE zu den Bereichen, die von diesem Teil der Richtlinie am meisten profitieren werden.
NKSE-Publikation ,Seltene Erkrankungen in Osterreich“ ( Voigtlénder et al. 2012)

Im Jahr 2012 verdffentlichte die NKSE (vgl. Punkt 2.2.2) im Auftrag des BMG eine um-
fangreiche empirische Erhebung, deren Ziel war, die Probleme der direkt Betroffenen
sowie der beruflich mit der Thematik befassten Personen und Institutionen zu erfassen
und Hinweise auf mégliche Fehler und Defizite im Versorgungssystem herauszuarbeiten.
Zusétzlich enthalt die Studie Meinungstendenzen und Prioritaten fiir mdgliche Lésungs-

szenarien, die in die Ausarbeitung des NAP.se einbezogen wurden.
Strukturierter Austausch mit nationalen Expertinnen und Experten

Die ersten strukturierten Diskussionen tber die Handlungsfelder im NAP.se begannen

im Mai 2009 in der beim OSR eingerichteten Unterkommission fur SE.

Diese Diskussionen wurden von den zwei beratenden Gremien der NKSE, der Exper-
tengruppe fiir SE und der Strategische Plattform fiir SE (vgl. Einleitung, 1. Absatz) unter
Leitung des BMG fortgesetzt (vgl. auch HF 2, Punkt 2.2.2: Organisationsstruktur sowie
HF 8: Zusammensetzung der Gremien). In insgesamt neun Sitzungen (ab 2011) wurden neun
Handlungsfelder festgelegt. Die Mitglieder der Expertengruppe wurden von der NKSE

eingeladen, ihren Standpunkt zu einzelnen Handlungsfeldern mit der Gruppe zu teilen.
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Die in der Expertengruppe fir SE diskutierten Inhalte wurden mit der Strategischen
Plattform fir SE in Bezug auf konkrete Umsetzbarkeit gepriift. Die Diskussionen wéhrend
der fiinf Sitzungen (ab 2011) wurden protokolliert und beinhalteten ndhere Informationen
zu den einzelnen Handlungsfeldern. Der vorliegende NAP.se wurde mit der Experten-
gruppe fir SE und der Strategischen Plattform fir SE (vgl. Abschnitt 2.8) abgestimmt
und bericksichtigt deren Feedback.

Weitere nationale Ankniipfungspunkte: Rahmen-Gesundheitsziele, Gesundheits-

reform und Kinder- und Jugendgesundheitsstrategie

Im August 2012 beschloss der Ministerrat zehn Rahmen-Gesundheitsziele fiir Osterreich
(BMG 2012b). In weiterer Folge bekannte sich die Bundesgesundheitskommission (BGK)
per Beschluss zu den Zielen und deren Umsetzung. Die Bundesgesundheitskommission
ist eines der hdchsten politischen Gremien im Bereich Gesundheit auf Bundesebene.
Ihr gehdren jeweils neun Vertreterinnen/Vertreter des Bundes, der Lander und der
Sozialversicherungen sowie Vertreterinnen/Vertreter der Interessensvertretungen wie
beispielsweise die Osterreichische Arztekammer und die Patientenanwaltschaft an. Zu
den Aufgaben der BGK z&hlen unter anderem die Weiterentwicklung des Systems der
leistungsorientierten Krankenanstaltenfinanzierung (LKF) und die Weiterentwicklung
der Gesundheitsziele fir Osterreich. Diese Gesundheitsziele bilden den Rahmen fir
die Steuerung des Gesundheitswesens und geben die Handlungsschwerpunkte fir die

nachsten 20 Jahre vor.

Die Gesundheitsziele, an denen sich die gesamte Gesundheitspolitik orientiert, sollen
zu einer Verbesserung der Gesundheit der Menschen in Osterreich fiihren. In die Er-
arbeitung der Ziele im Sinne einer Health-in-all-Policies-Strategie (Gesundheit in allen
Politikfeldern) waren sdmtliche relevanten Akteure eingebunden. Alle Politikbereiche
sollen Ubergreifend zur Férderung der gesunden Lebensbedingungen beitragen. Die
Gesundheitsziele sind auch fiir SE relevant, beispielsweise das Ziel 3 ,,Die Gesundheits-
kompetenz der Bevdlkerung stérken®, das Ziel 6 ,Gesundes Aufwachsen fir Kinder und
Jugendliche bestmdglich gestalten und unterstiitzen (viele SE betreffen Kinder) oder
das Ziel 10 ,Qualitativ hochstehende und effiziente Gesundheitsversorgung fir alle

nachhaltig sicherstellen®.

Um optimale Versorgungsstrukturen und zielgerichtete Leistungen fiir die kommenden
Generationen garantieren zu kdnnen, einigten sich Bund, Lander und Sozialversiche-
rung im Jahr 2012 auf eine Reform des sterreichischen Gesundheitswesens. Kern der
Reform ist die Einfihrung einer partnerschaftlichen Zielsteuerung-Gesundheit und
damit eine gemeinsame, partnerschaftliche und sektorentibergreifende Steuerung, Pla-
nung und Organisation des Gesundheitswesens (Bundes-Zielsteuerungsvertrag 2013).
Der Bundes-Zielsteuerungsvertrag weist zahlreiche Bezugspunkte zu SE auf. Fir vier

Steuerungsbereiche (Versorgungsstrukturen, Versorgungsprozesse, Ergebnisorientierung
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und Finanzziele) wurden strategische und operative Ziele sowie dazugehérige MaBnah-
men definiert. Durch diese soll eine abgestimmte Leistungserbringung am ,Best Point of
Service" sichergestellt werden. Als ,Best Point of Service* wird eine Ausgestaltung der
kurativen Versorgung verstanden, in der die Leistung zum richtigen Zeitpunkt am richtigen
Ort sowie bei optimaler medizinischer und pflegerischer Qualitat gesamtwirtschaftlich

moglichst kostengiinstig erbracht wird.

Die Definition der Ziele und MaBnahmen zu allen Handlungsfeldern im NAP.se beriick-
sichtigen sowohl die Rahmen-Gesundheitsziele als auch die Vorgaben der Zielsteuerung-
Gesundheit (Vereinbarung geméaB Art. 15a B-VG Zielsteuerung-Gesundheit, Bundes-Ziel-
steuerungsvertrag fir die Jahre 2013 bis 2016).

Im September 2011, ein Jahr vor dem Abschluss der Arbeiten zu den Rahmen-Gesund-
heitszielen und der Gesundheitsreform, veréffentlichte das BMG die Kindergesund-
heitsstrategie, ein umfassendes, integratives Strategiekonzept, das in einem intensiven
Diskussionsprozess im Rahmen des im Frihjahr 2010 vom BMG initiierten Kinder-
gesundheitsdialogs in Zusammenarbeit mit rund 180 Expertinnen und Experten aus
Wissenschaft, Praxis, Politik und éffentlicher Verwaltung erarbeitet worden war (BMG
2011). Im November 2012 wurde die ,Kindergesundheitsstrategie” anlasslich des ersten
Umsetzungsberichtes der Koordinationsstelle fir Kinder- und Jugendgesundheit am
BMG in ,Kinder- und Jugendgesundheitsstrategie“ umbenannt, um bereits im Titel zu
verdeutlichen, dass diese Strategie das Wohlergehen von Kindern und Jugendlichen
gleichermaBen zum Ziel hat (BMG 2012a). Getragen vom Grundgedanken der politikiiber-
greifenden Verantwortung fir Gesundheit (Health-in-all-Policies) definiert die Kinder- und
Jugendgesundheitsstrategie —verteilt auf finf Ubergeordnete Themenfelder—20 Ziele
und weit mehr als 100 MaBnahmen, mit deren Hilfe die Kinder- und Jugendgesundheit in
Osterreich insgesamt verbessert werden soll. Eine Vielzahl von MaBnahmen beschéftigt
sich dabei unmittelbar oder mittelbar mit gesundheitlichen, rehabilitativen und sozialen
Aspekten bei Kindern und Jugendlichen, drei Bereiche, die auch im Kontext der Ver-
sorgung von Kindern und Jugendlichen mit SE eine zentrale Rolle spielen. So ergeben
sich insbesondere im Themenfeld 1 ,Gesellschaftlicher Rahmen* (Ziel 1 ,Bewusstsein
fur spezielle Bedirfnisse von Kindern und Jugendlichen stérken“), im Themenfeld 4
»Gesundheitliche Chancengleichheit* (Ziel 10 ,Chancengleichheit fiir gesundheitlich
benachteiligte Kinder und Jugendliche férdern* sowie Ziel 11 ,Friherkennung und
gezielte Férderung bei Kindern und Jugendlichen verbessern“) und im Themenfeld 5
~Versorgung von kranken Kindern und Jugendlichen in spezifischen Bereichen* (Ziele 12
~Ambulante Erstversorgung optimieren und zu Tagesrandzeiten und am Wochenende
verbessern®, 13 ,P&diatrische Kompetenz in der Notfallversorgung starken®, 14 ,Versor-
gung in Krankenhdusern kinderfreundlicher machen®, 15 ,Versorgung in ausgewahlten
Bereichen verbessern (Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik, Neuropé&diatrie,

Sozialpadiatrie)*, 18 ,Angebot fir Rehabilitation von Kindern und Jugendlichen verbes-
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sern“ und 19 ,P&adiatrische Pflege sicherstellen sowie Kinderhospizarbeit und Palliative
Care ausbauen®) wichtige Ankniipfungspunkte zum NAP.se, die bei der konkreten Aus-
gestaltung der MaBnahmen des Aktionsplanes und deren nachfolgender Umsetzung

besonders beriicksichtigt werden sollen.

1.6 Evaluation und Monitoring

Der NAP.se kombiniert Plan und Strategie. Umsetzungsprozess des NAP.se sowie dessen
Erfolg werden durch ein entsprechendes Monitoring tiberpriift, wobei fir die einzelnen
Handlungsfelder spezifische Erfolgsindikatoren—unter anderem in Abstimmung mit
européischen Entwicklungen und Vorgehensweisen—noch festzulegen sind. Vielfalt
und Komplexitadt der MaBnahmen erfordern die Definition der Indikatoren im aktiven
Umsetzungsprozess zur jeweiligen MaBnahme. So ist sichergestellt, dass aktuellen
Entwicklungen und eventuell notwendigen Anpassungen Rechnung getragen werden
kann. Das Erstellen der Indikatoren soll im Jahr 2015 abgeschlossen sein. Das Monitoring
soll primar die NKSE tibernehmen, wobei das BMG zusétzlich geeignete Institutionen

identifizieren und beauftragen kann.

1.7 Kosten

Die Umsetzung von MaBnahmen ist mit Kosten verbunden. Diese sind bei der Planung
von den jeweils involvierten Akteuren zu beriicksichtigen. Derzeit steht allerdings kein
definiertes Budget zur Verfiigung, auBerdem ist gegebenenfalls auf fir mehrere Jahre

festgesetzte Budgetrahmen Bedacht zu nehmen.

Die tatsachlichen Kosten fir jede einzelne im NAP.se vorgeschlagene MaBBnahme werden
bereits bei der konkreten Planung und Definition des jeweiligen Umsetzungsprozes-
ses—analog der Indikatoren-Entwicklung—ermittelt. In die Kostenschatzung werden die
an der Umsetzung beteiligten Institutionen zeitnah einbezogen, damit die potenziellen
Financiers das bendtigte Budget entsprechend vorsehen kénnen. Am Ende der Laufzeit
des aktuellen NAP.se (2018) liefert das Gesundheitsressort mit Unterstitzung der NKSE
eine Gesamtaufstellung der insgesamt fir die Erarbeitung und Umsetzung des NAP.se

aufgewendeten Mittel.
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2 Nationaler Aktionsplan
fur seltene Erkrankungen
— Handlungsfelder

Die Versorgung von Menschen, die an SE leiden, soll in definierten Handlungsfeldern

mit konkreten MaBBnahmen in den Jahren 2014 bis 2018 nachhaltig verbessert werden.
Wichtige Aspekte sind:

+ verbesserter, landesweit einheitlicher Zugang zu Diagnose, Behandlung,
Rehabilitation und Pflege dank transparenter Behandlungspfade;

+ rasche, qualitdtsgesicherte Diagnosestellung und Versorgung in definierten
Expertisezentren und Labors unter Beteiligung aller Versorgungsebenen,
um bestmégliche, rasche und wohnortnahe Versorgung zu gewahrleisten;

+ gesicherte umfassende medizinische Versorgung von Menschen mit SE durch lang-
fristig gewahrleistete Finanzierung von Therapien fir SE (u. a. von Orphan Drugs);

*  statistische Erfassung der Haufigkeiten der einzelnen SE in Osterreich durch
eine geeignete Dokumentation und Sicherstellung einer addquaten Abgeltung
der Behandlung von SE auf Basis dieser Dokumentation;

« umfassendes Wahrnehmen von SE und der damit verbundenen Behandlungs-
mdglichkeiten insbesondere in den beteiligten Gesundheitsberufen;

+ starke unabhéngige Selbsthilfegruppen, die nicht nur essenziell zu héherer
Lebensqualitét, sondern auch enorm zur generellen Versorgung von

Erkrankten beitragen.

Aus diesen Uberlegungen leiten sich die nachfolgend im Detail behandelten

Handlungsfelder ab.

2.1 Handlungsfeld 1: Abbildung der seltenen
Erkrankungen im Gesundheits- und Sozialsystem

2.1.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Dieses Handlungsfeld beschéftigt sich mit Problemlagen, die durch mangelndes Wissen
und Bewusstsein zu SE entstehen kénnen. Themenschwerpunkte sind Entwicklung und

Einfihrung eines Kodierungssystems sowie die Erstellung einer persénlichen Informa-

tionskarte fiir an SE erkrankte Personen.
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Dokumentation und Erfassung der Patientinnen und Patienten mit SE

(Kodierungssystem fiir SE)

Internationaler Kontext

In der Empfehlung des Rates der Europaischen Union vom 8. Juni 2009 fir eine MaB-
nahme im Bereich SE wird unter Abschnitt II. (Angemessene Definition, Kodierung und
Bestandsaufnahme SE) festgehalten, dass die Mitgliedstaaten sicherstellen sollen, dass
»SE in geeigneter Weise kodiert werden und in allen Gesundheitsinformationssystemen
auffindbar sind, und eine angemessene Anerkennung der Krankheit in den nationalen
Systemen der gesundheitlichen Versorgung und Krankenversicherung auf Grundlage der
ICD (Internationale statistische Klassifikation der Krankheiten und verwandter Gesund-
heitsprobleme) férdern® (Rat der Européischen Union 2009). In dieser Empfehlung wird
insbesondere an die Verwendung des unter der organisatorischen Aufsicht der WHO
auszuarbeitenden ICD-11-Kodierungssystems gedacht, da die ICD-10 seltene Krankheiten

auBerst rudimentar abbildet.

Bislang gibt es im Erarbeitungsprozess der ICD-11 keine Einigung auf den Modus der
Integration von SE; generell ist die Fertigstellung derzeit nicht abzusehen. Inzwischen be-
schreiten einzelne Mitgliedstaaten andere Wege zur Entwicklung geeigneter Kodierungs-
systeme. Das deutsche Gesundheitsministerium beauftragte das DIMDI (Deutsches
Institut fir Medizinische Dokumentation und Information)? mit der Entwicklung einer
eigenen Kodierung fir SE (Projektlaufzeit: 3 Jahre). Diese baut auf der bestehenden
ICD-Kodierung auf und erlaubt eine Verlinkung mit den rund 7.000 ,Orpha Codes" aus

der Orphanet Datenbank fiir SE, sodass keine parallele Kodierung notwendig wird.

Nationaler Kontext

Problemfelder, die sich mangels adaquater Kodierungsmaglichkeit fir SE ergeben und durch

die Ergebnisse einer empirischen Erhebung (Voigtldnder et al. 2012) best&tigt werden:

*  Unzureichende Dokumentation von SE
- keine Information zur Pravalenz: Derzeit existiert in Osterreich keine Routine-
dokumentation zur Anzahl der Patientinnen/Patienten mit SE. Ausnahmen
bestehen gegebenenfalls punktuell fiir bestimmte Krankheitsbilder, fir die auf
Eigeninitiative von Expertinnen und Experten Patientenregister gefiihrt werden.
Mit ICD-10 kdnnen nur etwa zehn Prozent der Patientinnen und Patienten mit

SE im stationéren Setting erfasst werden;

2 http://www.dimdi.de/static/de/index.html
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— durch die fehlende Méglichkeit der addquaten Diagnosendokumentation
(Kodierung) ist es auch nicht méglich, jene Leistungen, die Patientinnen
und Patienten mit SE erhalten, zuzuordnen. Bedarfsorientierte gesundheits-
dkonomische oder planerische Analysen werden dadurch erschwert bzw.
kénnen nicht durchgefiihrt werden;

— nicht immer kostendeckende Honorierung der fiir die Betreuung von
Patientinnen undPatienten mit SE erbrachten Leistungen: Da die Betreuung
und dabei insbesondere diemedikamentése Therapie einer/eines Betroffenen
sehr hohe Kosten verursachen kann,ist es notwendig, geeignete Abrechnungs-
modalitaten fir eine adédquate Abgeltung zuentwickeln und sicherzustellen
(siehe auch HF 4, Abschnitt 2.4).

Informationskarte fiir Patientinnen und Patienten mit SE

Das European Project for Rare Diseases National Plans Development (EUROPLAN) greift
in seinem Zusatzdokument zur obengenannten Empfehlung des Rates die Problematik des
mangelnden Wissens tber SE als internationales Phdnomen auf. Dies betrifft sowohl &rzt-
liche sowie nichtérztliche Gesundheitsberufe wie auch Institutionen (Versicherungstréger
und Sozialbehérden). Im Kontakt mit Arztinnen/Arzten oder Institutionen, insbesondere
aber auch in mit der Krankheit in Zusammenhang stehenden Notféllen sind Betroffene
haufig mit dem Problem konfrontiert, dass zumeist schon die Krankheit an sich den
handelnden Akteuren unbekannt ist und somit auch hochrelevante Zusatzinformationen
(u. a. im Hinblick auf teilweise lebensrettende MaBnahmen) nicht zur Verfiigung stehen.
In einzelnen EU-Mitgliedsl&ndern (z. B. Portugal) gibt es in der Zwischenzeit persdnliche
Informationskarten fiir Patientinnen/Patienten mit SE (EUROPLAN 2013). Diese MaBnahme
soll sicherstellen, dass in Notféllen alle relevanten Patienteninformationen einschlieBlich
besonderer Begleitumsténde der jeweiligen SE zur Verfiigung stehen und der Kontakt
zu entsprechenden spezialisierten Zentren rasch hergestellt und die Patientin oder der
Patient der geeigneten Gesundheitseinrichtung zugewiesen werden kann. In Osterreich
haben sich gleichartige, fiir bestimmte Gruppen von SE geschaffene Informationskarten
bereits in der Praxis bewahrt. Die Karte ist von der Patientin / vom Patienten optional
mitzufiihren und enthélt Informationen zur jeweiligen SE, etwaige, insbesondere (aber
nicht ausschlieBlich) in Notféllen zu beachtende Besonderheiten der Krankheit sowie

die Kontaktdaten entsprechender spezialisierter Zentren.

Als weitere wichtige Informationsquelle fir das Vorgehen in Notféllen stellt ,Orphanet*
(Orphanet 2011), das Internetportal zu seltenen Krankheiten, fiir eine Reihe von SE Not-
fallleitlinien, die von internationalen Expertinnen und Experten ausgearbeitet wurden,

zum Download frei zur Verfigung.
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2.1.2 Zielsetzung

Ziel 1: Einflihrung einer geeigneten Dokumentation (Kodierung) fiir SE in allen Expertise-
zentren (Typ A, Typ B und Typ C; vgl. HF 2, Punkt 2.2.1) sowie in weiterer Folge
optional Ausdehnung auf andere Versorgungsstufen;

Ziel 2: Sicherstellung einer addquaten Abgeltung der medizinischen Leistungen fur SE;

Ziel 3: Einfuhrung einer persdnlichen Informationskarte fiir Patientinnen/Patienten mit SE.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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2.2 Handlungsfeld 2: Verbesserung der medizinisch-
klinischen Versorgung der von seltenen
Erkrankungen Betroffenen

Verbesserte medizinisch-klinische Versorgung vereint ein breites Spektrum an teils
direkt, teils indirekt wirkenden MaBnahmen, die sich hier im NAP.se auf drei inhaltlich

und funktionell aufeinander abgestimmte Schwerpunkte verteilen:

+ Designation spezialisierter Zentren fiir nach medizinischen Gesichtspunkten
in Gruppen zusammengefasste SE;

+ Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle fur SE;

*  Weiterfuhren und nachhaltiges Sichern von Orphanet als umfassendes

Informationssystem fiir SE.

Da diese Schwerpunkte—ungeachtet der engen inhaltlichen Verkniipfung—von Strukturen
getragen werden, die organisatorisch véllig unabhéngig voneinander sind, werden sie

im Folgenden in drei separaten Unterkapiteln dargestellt.

2.2.1 Designation spezialisierter Zentren fiir in Gruppen
zusammengefasste seltene Erkrankungen

2.2.1.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Einrichtung spezialisierter Zentren® fir SE in den einzelnen européaischen Mitglied-
staaten und deren nachfolgende Vernetzung auf européischer Ebene stellt seit mehr
als einem Jahrzehnt eines der zentralen Anliegen der Européischen Union dar. Die Be-
miihungen der EU werden dabei u. a. von dem Grundgedanken geleitet, dass SE einen
jener Bereiche bilden, in denen eine intensivierte Zusammenarbeit auf européischer

Ebene zu einem signifikanten Mehrwert fiir alle Einwohnerinnen und Einwohner Europas

3 In den européischen Textdokumenten ist im Zusammenhang mit Zentren fiir SE nur von
.Centres of Expertise” (Expertisezentren) die Rede. Dieses Ein-Stufen-Konzept ist eine
Empfehlung, macht aber nicht fiir alle européischen Mitgliedstaaten gleichermaBen Sinn.
Fir Osterreich wird mit dem NAP.se ein deutlich differenzierteres, dreistufiges Modell aus
sogenannten ,Expertisezentren®, ,Expertiseclustern” und ,Assoziierten Zentren“ vorgestellt,
das gezielt auf die Besonderheiten und strukturellen Rahmenbedingungen in Osterreich
abgestimmt ist (s. Abschnitt ,Nationaler Kontext*). Um diese Zentren nicht jedes Mal im
NAP.se einzeln auflisten zu miissen, werden sie im Folgenden unter dem Oberbegriff
~spezialisierte Zentren“ zusammengefasst.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich

25



26

fuhrt. Aus diesem Grunde beschaftigten sich im Verlauf der letzten zehn Jahre diverse
europdische Gremien und Institutionen mit verschiedenen Aspekten des Themas SE
und publizierten ihre Arbeitsergebnisse in einer Reihe von Textdokumenten. Diese Vor-
arbeiten bildeten schlieBlich eine wesentliche Grundlage fir die Ausarbeitung der drei
zentralen Grundsatzdokumente der EU zum Thema SE: Der Mitteilung der Kommission
von 2008, der Empfehlung des Rates von 2009 und der Richtlinie des Europ&ischen
Parlaments und des Rates von 2011. Dariber hinaus flossen sie auch in die Ausarbeitung
der Empfehlung des Sachverstandigenausschusses der Européischen Union fir seltene
Krankheiten (EUCERD) zu méglichen Qualitatskriterien fur spezialisierte Zentren fiir SE
ein (EUCERD 2011).

Diese vier Dokumente bilden die Basis fiir das vorliegende Unterkapitel, ihre wesentlichen
Inhalte und Vorgaben werden daher im Folgenden kurz beschrieben. Eine ausfihrliche
Darstellung aller Entwicklungsschritte und der hierbei beteiligten Gremien finden sich
in Anhang 4.1 und Anhang 4.3 des NAP.se.

Mitteilung der Kommission an den Rat, das Européische Parlament, den Européaischen
Wirtschafts- und Sozialausschuss und den Ausschuss der Regionen iiber seltene
Krankheiten—eine Herausforderung fiir Europa: In dieser Mitteilung empfiehlt die
Européaische Kommission nachdriicklich die Entwicklung nationaler/regionaler speziali-
sierter Zentren fur SE und die Errichtung von Europ&ischen Referenznetzwerken (ERN),
um ,die flichendeckende qualitativ hochwertige Gesundheitsversorgung im Bereich
seltener Krankheiten zu verbessern®, und weist in diesem Zusammenhang darauf hin, dass
derartige spezialisierte Zentren fiir SE ,,auch eine wesentliche Rolle bei der Entwicklung
oder Férderung spezialisierter sozialer Dienstleistungen” spielen kénnten (Européische
Kommission 2008).

Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fiir eine MaBBnahme im Bereich seltener
Krankheiten: Die nachfolgende Empfehlung des Européischen Rates (in dieser Ange-
legenheit vertreten durch die Gesundheitsministerinnen/Gesundheitsminister) geht
einen Schritt weiter und fordert die Mitgliedstaaten in einem eigensténdigen Abschnitt
(IV. Fachzentren und Européische Referenznetze fiir seltene Krankheiten) zu einer Reihe
konkreter Schritte und MaBnahmen auf (Rat der Europé&ischen Union 2009).
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So sollen die Mitgliedstaaten:

+ ,bis Ende 2013 in ihrem gesamten Staatsgebiet geeignete Fachzentren* fir SE
ermitteln und gegebenenfalls eine Unterstiitzung fir die Errichtung solcher
Fachzentren prifen;

+ die Beteiligung der Fachzentren an europ&ischen Referenznetzen unter Beachtung
der nationalen Zustandigkeiten und Vorschriften fir ihre Zulassung oder Aner-
kennung férdern;

+  Strukturen fiur die Versorgung von Patienten einrichten, die an seltenen Krank-
heiten leiden, indem sie eine Zusammenarbeit der Spezialisten und einen Aus-
tausch von Fachleuten und Fachwissen auf diesem Gebiet innerhalb des Landes
oder erforderlichenfalls aus dem Auslandeinfiihren;

+ den Einsatz von Informations- und Kommunikationstechnologien, beispielsweise
der Telemedizin, unterstiitzen, wenn dies erforderlich ist, um die notwendige
spezielle medizinische Versorgung auch aus der Ferne sicherzustellen;

 in ihre Plane oder Strategien die notwendigen Bedingungen fiir die Verbreitung
des Fachwissens und die Mobilitat der Spezialisten einbeziehen, um die wohnort-
nahe Behandlung der Patienten zu erleichtern;

¢+ darauf hinwirken, dass in den Fachzentren bei SE ein multidisziplindrer® Ansatz

in der Versorgung verfolgt wird."

Richtlinie 2011/24/EU des Européischen Parlaments und des Rates vom 9. Mérz 2011
tiber die Ausiibung der Patientenrechte in der grenziiberschreitenden Gesundheits-
versorgung: Diese Richtlinie, urz auch ,Patientenmobilitatsrichtlinie“ genannt, ist ein
allgemeingliltiger, genereller Gesetzestext, der sich liberwiegend mit verschiedenen
rechtlichen und technischen Aspekten der grenziiberschreitenden Gesundheitsversor-
gung fir alle Patientinnen und Patienten befasst, unabh&ngig davon, ob es sich um eine
haufige oder eine seltene Erkrankung handelt. In den Artikeln 12 und 13 greift die Richtlinie
das Thema SE direkt auf. So werden in Artikel 13 (,Seltene Krankheiten“) mehrere allge-
meine MaBnahmen der Europédischen Kommission benannt, die die Mitgliedstaaten dabei
unterstitzen sollen, die Diagnose- und Behandlungskapazitat fir SE in Europa zu stérken

und weiterzuentwickeln. In Artikel 12, der der Einrichtung der ERN gewidmet ist, fiihrt

4 Ubersetzung des englischen Begriffes ,Centres of Expertise” in der Empfehlung;
da der Begriff ,Fachzentren” im medizinischen Zusammenhang die Gefahr in sich birgt,
zu eng—némlich ausschlieBlich bezogen auf ein medizinisches Fachgebiet-ausgelegt
zu werden, verwendet der NAP.se stattdessen den Oberbegriff ,spezialisierte Zentren®;
dieser Oberbegriff bringt zudem die Untergliederung des sterreichischen Zentrums-
konzeptes in drei Arten von Zentren (Expertisezentren, Expertisecluster und Assoziierte
Zentren; s. Abschnitt ,Nationaler Kontext“) besser zum Ausdruck.

5 Ubersetzung des englischen Begriffs ,multidisciplinary* in der Empfehlung; im deutschen
Sprachraum ist mit diesem Begriff im medizinischen Zusammenhang ein ,interdisziplindrer
und multiprofessioneller” Arbeitsansatz gemeint.
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die Richtlinie an, dass es eine wesentliche Aufgabe der zukiinftigen Referenznetzwerke
ist, ,Verbesserungen bei der Diagnose und bei der Bereitstellung einer hochwertigen, all-
gemein zugénglichen und kostengiinstigen Gesundheitsversorgung fir alle Patienten mit
Gesundheitsproblemen zu erleichtern, die eine besondere Konzentration von Fachwissen
erfordern und in medizinische Bereiche fallen, in denen es nur wenige Sachversténdige
gibt“—eine Definition, die in dieser Form primér auf Patientinnen und Patienten mit SE
zutrifft. Zu diesem Zweck legt Artikel 12 weiterhin fest, dass alle Gesundheitsdienstleister
(d. h. alle spezialisierten Zentren), die sich einem ERN anschlieBen méchten, nachprifbar
definierte Bedingungen und Qualitatskriterien erfillen missen, die von der Européischen
Kommission in Zusammenarbeit mit den Mitgliedstaaten ausgearbeitet wurden (Rat
der Européischen Union 2014a; Rat der Européischen Union 2014b). Hierzu z&hlen auch

besondere Qualitatskriterien fur auf SE spezialisierte Zentren.

EUCERD-Empfehlungen zu Qualitétskriterien fiir Expertisezentren fiir SE in den
Mitgliedstaaten: Die im Oktober 2011 verabschiedeten Empfehlungen des EUCERD
bilden den Abschluss eines mehrjshrigen Diskussionsprozesses auf EU-Ebene und stellen
den Mitgliedstaaten ein umfassendes Portfolio an Leistungs- und Qualitatskriterien fur
auf SE spezialisierte Zentren zur Verfiigung (EUCERD 2011).

Nationaler Kontext

Auch auf nationaler Ebene erlangte in den vergangenen Jahren die Designation spezia-
lisierter Zentren fir in Gruppen zusammengefasste SE hohen Stellenwert. Dementspre-
chend wurde die mégliche Bedeutung von spezialisierten Zentren im Bericht ,Seltene
Erkrankungen in Osterreich* (Voigtlander et al. 2012) mit mehreren Fragenkomplexen
erhoben, die sich gezielt mit den Aspekten Zugéanglichkeit der Versorgungsbereiche,
Qualitat der Versorgung und mégliche VerbesserungsmaBnahmen sowie Leistungskrite-
rien fiir Expertisezentren befassten (vgl. Abschnitt 3.1 des Berichtes). In Zusammenhang
mit der Designation spezialisierter Zentren wurden folgende Problemlagen im Bereich

der Versorgung identifiziert:

*  Verbesserungsbedarf beim Zugang zum stationdren Bereich (Spitéler, Tages-
kliniken) und zum ambulanten Bereich (Spitalsambulanzen, selbsténdige
Ambulatorien und niedergelassener Bereich): Um ihre grundsétzliche Einschat-
zung gebeten, bewerteten die Befragten die allgemeine Zugéanglichkeit zum Ge-
sundheitsversorgungssystem lberwiegend als niederschwellig. Hinterfragte man
hingegen die Zugénglichkeit verschiedener Versorgungsbereiche fiir Patientinnen
und Patienten mit SE, zeigten sich teils markante Unterschiede zwischen den ein-
zelnen Befragungsgruppen. So bewerteten Kostentrager und Arztinnen/Arzte den
Zugang zum stationéren und ambulanten Bereich Uberwiegend positiv, wéhrend
die explizit positive Zustimmungsquote bei allen anderen Befragungsgruppen
auf etwa 50 Prozent sank—ein eindeutiger Hinweis darauf, dass viele Befragte in

diesen Bereichen relevantes Verbesserungspotenzial fir Betroffene sehen.
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Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitét der Versorgung im
station&ren und spitalsambulanten Bereich: Zur Frage, in welchen Bereichen
eine Verbesserung von Umfang und/oder Qualitét der Versorgung von an SE
Leidenden notwendig sei, wiinschten sich die Befragten mit groBer Mehrheit
entsprechende Leistungs- und Qualitétsverbesserungen im Bereich der Spitals-
ambulanzen und der station&ren Versorgung. Zusatzlich unterstitzten sie den
Gedanken nachdricklich, auf einzelne oder auf Gruppen von SE spezialisierte
Zentren zu designieren. Nur Kostentréger waren in ihrer Einschdtzung zum Ver-
besserungsbedarf in diesen Bereichen etwas zuriickhaltender (50 Prozent orteten
einen Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitét der ebengenannten
Versorgungsbereiche).

Verbesserungsbedarf bei der Vernetzung der Leistungserbringer: Alle Befrag-
ten wiesen auf Defizite insbesondere in der Vernetzung zwischen den verschiede-
nen Ebenen des Gesundheitssystems, aber auch zwischen den einzelnen Berufs-
gruppen hin und sprachen sich mit Zustimmungsquoten von 80 bis 100 Prozent fiir
die Entwicklung von MaBnahmen zur Verbesserung der Vernetzung zwischen den
verschiedenen Leistungserbringern aus.

Fehlen expliziter spezialisierter Zentren fiir SE: Um eine Bewertung gebeten, in-
wiefern die Designation expliziter, spezialisierter Zentren fur SE eine zielfihrende
MaBnahme zur Verbesserung der Versorgung von Betroffenen sei, stimmten die
Befragten fiir das Etablieren derartiger Zentren an ausgew&hlten Standorten.

Die hohen Zustimmungsraten von rund 70 Prozent bei den Kostentrédgern (wobei
hier anzumerken ist, dass aus dieser Gruppe in absoluten Zahlen lediglich sechs
von insgesamt 20 Kostentragern [einschlieBlich des Hauptverbandes der Sozial-
versicherungstrager] an der Befragung teilgenommen hatten, was allerdings, in
Prozentwerten ausgedriickt, 30 Prozent der Kostentréger entspricht) und 90 bis
100 Prozent bei allen lbrigen Befragungsgruppen belegen dabei eine hohe Akzep-
tanz, die das Konzept von spezialisierten Zentren fiir SE inzwischen auch national
genieBt. In die gleiche Richtung weisen auch die Ergebnisse zur Frage nach mégli-
chen Leistungs- und Qualitatskriterien fur spezialisierte Zentren, denn die meisten
vorgeschlagenen Kriterien wurden nicht nur von allen Befragten mehrheitlich
positiv bewertet, sie erzielten haufig sehr hohe Zustimmungswerte zwischen

80 und 100 Prozent. Diese Uberdurchschnittlich hohe Zustimmung untermauert
nicht nur die weitreichende Akzeptanz gegeniiber dem Zentrenkonzept, sie doku-
mentiert in indirekter Form auch den Bedarf an spezialisierten Zentren fur SE.
Verbesserungsbedarf hinsichtlich der Dauer bis zur Diagnosestellung: Die
Problematik langer Latenzzeiten bis zur Diagnosestellung bei SE tangiert mehrere
Bereiche der Gesundheitsversorgung gleichermaBen und l&sst sich daher nicht
alleine durch die Designation spezialisierter Zentren fiir SE beseitigen. Dennoch
sahen alle im Kontext der Berichterstellung befragten Expertinnen und Experten
die Designation spezialisierter Zentren fiir SE als ein wichtiges Element an, mit
dessen Hilfe die durchschnittlichen Diagnosestellungszeiten fiir Patientinnen und

Patienten verkiirzt werden kénnten.
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Die geschilderten Problemlagen stiitzen die Uberlegungen des Gesundheitsressorts
und anderer Vertreterinnen und Vertreter des Gesundheitswesens zur Designation
spezialisierter Zentren fir SE nachdriicklich. Alle am Ausarbeitungsprozess des NAP.
se beteiligten Akteure sind sich allerdings darin einig, dass das Konzept spezialisierter
Zentren nur fir jene Gruppen von SE sinnvoll ist, fir die es einerseits entsprechende Ex-
pertinnen und Experten in Osterreich gibt und deren (kumulierte) Anzahl an Patientinnen
und Patienten andererseits so grof3 ist, dass die erforderliche besondere medizinische

Expertise Uberhaupt aufgebaut und langfristig erhalten werden kann.
Bisherige Vorarbeiten im Rahmen der Erstellung des NAP.se

Als Vorbereitung auf die geplante Designation von spezialisierten Zentren fiir Gruppen
von SE wurden erste grundlegenden Arbeiten bereits im Zuge der Ausarbeitung des NAP.
se in Angriff genommen. Hierzu zéhlen die Ausarbeitung (1) eines Stufenkonzepts fiir
spezialisierte Zentren, (2) allgemeiner Leistungs- und Qualitatskriterien fir die verschie-

denen spezialisierten Zentren und (3) einer medizinisch sinnvollen Gruppierung von SE.

Stufenkonzept fiir spezialisierte Zentren fiir SE / Gruppen von SE: Spezialisierte
Zentren fiir SE sollen die Kompetenzen rund um eine definierte SE oder Gruppen von SE
biindeln und als zentrale Anlaufstelle fiir Patientinnen/Patienten, andere Krankenanstal-
ten sowie niedergelassene Arztinnen/Arzte fungieren. Dariiber hinaus sollen die Zentren
relevante Forschungsarbeiten im nationalen und internationalen Kontext durchfihren.
Aufgrund der 8sterreichischen Bevélkerungsstruktur sieht das fir den NAP.se entwickelte

Konzept ein differenziertes Drei-Stufen-Modell mit folgenden Zentrumstypen vor:

*  Expertisecluster (Typ A-Zentrum)
+  Expertisezentrum (Typ B-Zentrum)

* Assoziiertes Zentrum (Typ C-Zentrum)

Die einzelnen Zentrumstypen sowie ihre Funktion und Einbindung in die &sterreichische

Versorgungslandschaft werden in Anhang 4.2 des NAP.se detailliert beschrieben.

Leistungs- und Qualitatskriterien fiir Typ A- und Typ B-Zentren: Ausgehend von den
Empfehlungen des EUCERD (EUCERD 2011) und dem im Kontext der Patientenmobilitats-
richtlinie entwickelten Konzept zu Leistungskriterien fir jene Gesundheitsdienstleister
(d. h. spezialisierte Zentren), die an ERN teilnehmen wollen, wurden spezifische, an die
dsterreichische Situation angepasste Leistungs- und Qualitatskriterien fiir Typ B-Zentren
einerseits und Typ A-Zentren andererseits ausgearbeitet, die die Basis fiir das in Osterreich
geplante Designationsverfahren fiir Zentren fir SE bilden. Die vollsténdigen Kriterien-

Listen einschlieBlich begleitender Erlduterungen finden sich in Anhang 4.3 des NAP.se.
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Gruppierung von SE in Osterreich: Um spezialisierte Zentren fiir Gruppen von SE de-
signieren zu kénnen, bedarf es neben definierter Leistungs- und Qualitatskriterien auch
einer Festlegung von Krankheitsgruppen, die im jeweiligen Zentrum behandelt werden
sollen. Als Vorarbeiten wurden im Jahr 2013 seitens der NKSE aus Quellmaterialien der
internationalen Referenzdatenbank fiir SE Orphanet mehrere Dokumente erstellt. Hierbei
handelte es sich um eine Gesamtliste aller in Orphanet erfassten SE sowie spezifische
Listen fir die verschiedenen Organ- und/oder Querschnittsfécher. Diese Arbeiten wer-
den im Jahr 2014 in Kooperation mit den medizinischen Fachgesellschaften fortgesetzt
(s. Tabelle 2, MaBnahmen 8-12)°.

6 Waéhrend die NKSE insbesondere bei der Ausarbeitung der Leistungs- und Qualitatskriterien
fiir Typ B-Zentren auf mehrere, im Konsens erarbeitete EU-Dokumente zuriickgreifen konnte
(s. o. sowie detaillierte Erlduterungen in Anhang 4.1, Punkte 4.1.4 und 4.1.5, und Anhang 4.3),
existieren vergleichbare gemeinsame européische Empfehlungen zur Gruppierung von SE
nicht. Dies hangt im Wesentlichen mit zwei Faktoren zusammen: Erstens ist die Gruppierung
von SE, d.h. die sinnvolle, Entwicklung und Erhalt von Spezialexpertise gewéhrleistende
Zusammenfassung von einzelnen, medizinisch zusammengehérenden Krankheitsbildern zu
einer groBeren Gruppe, von der GréBe des betreffenden Mitgliedstaates und seiner Zahl
an Patientinnen und Patienten mit einer SE abhéngig. So kénnen beispielsweise in Deutsch-
land mit seiner gut zehnfach gréBeren Bevdlkerungszahl deutlich kleinere Gruppen an
Einzelerkrankungen zusammengefasst werden, um auf jene Mindestanzahl an Patientinnen/
Patienten zu kommen, die fur die Entwicklung und den Erhalt der fiir diese Krankheitsgruppe
erforderlichen hochspezialisierten Expertise notwendig ist. Zweitens wird die Gruppierung
von SE auch von strukturellen Rahmenbedingungen und der Organisationsstruktur des
jeweiligen Mitgliedslandes beeinflusst (zentrale versus féderale Strukturen, integrative Kran-
kenanstaltenkonzepte versus Disziplinenorientierte Kliniken). Aus diesen beiden Griinden
muss sich die Erarbeitung der funktionellen Gruppierung von SE letztlich an den spezifi-
schen Erfordernissen in Osterreich ausrichten. Durch den Riickgriff auf die Orphanet-Quell-
materialien (Gesamtliste der erfassten SE und Klassifikationsstruktur der Datenbank) als
Ausgangsmaterial fiir die weiteren Arbeiten mit den Fachgesellschaften ist allerdings
gewahrleistet, dass der gemeinsame européische, supranationale Aspekt von SE so weit wie
méglich in den Gestaltungsprozess der Gruppierung von SE in Osterreich integriert wird.
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2.2.1.2 Zielsetzung

Ziel 1: Zusammenfassung der einzelnen SE zu medizinisch sinnvollen Krankheitsgruppen
auf Basis gemeinsamer klinischer, differentialdiagnostischer, therapeutischer
und/oder pathophysiologischer Merkmale sowie Definition der interdisziplindren
und multiprofessionellen Anforderungen in der (medizinischen und sozialen)

Versorgung von Menschen mit Erkrankungen in diesen Gruppen;
Ziel 2: Designation spezialisierter Zentren fir definierte Gruppen von SE, die sich
hinsichtlich ihres Anforderungsprofils und Leistungsspektrums in drei Versor-

gungsstufen untergliedern;

Ziel 3: Integration dieser spezialisierten Zentren in die &sterreichische Versorgungs-

landschaft durch intensivierte Vernetzung aller beteiligten Versorgungsebenen;

Ziel 4: Bereitstellung von Rahmenbedingungen fir die Integration &sterreichischer

Expertise in ERN.
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2.2.2 Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle
fir seltene Erkrankungen

2.2.2.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des européischen Rates von 2009 erwéhnt nicht explizit die Einrichtung
einer nationalen koordinierenden Stelle fiir SE, wobei Erfahrungen aus anderen Landern
wie z.B. Italien und Deutschland aber zeigen, dass es sinnvoll und notwendig ist, eine

zentrale nationale Anlaufstelle bzw. Informationsdrehscheibe fiir SE zu haben.
Nationaler Kontext

Die Grindung der Nationalen Koordinationsstelle fir seltene Erkrankungen (NKSE)
basiert auf einer Petition fir einen Nationalen Aktionsplan fur SE im Februar 2008.
Infolge dieser Petition wurde im Mai 2009 eine Unterkommission fiir SE beim OSR
eingerichtet. Im Dezember 2010 beendete dieses Gremium seine Tatigkeit und die vom
BMG im Janner 2011 neugegriindete NKSE Gbernahm die Agenden. Die NKSE ist an der
Gesundheit Osterreich GmbH (GOG) angesiedelt und arbeitet in enger Kooperation
mit der Medizinischen Universitdt Wien (MUW) u. a. an der Verbesserung des Versor-
gungssystems im Bereich SE. Die Organisationsstruktur der NKSE sieht zwei beratende
Gremien vor (vgl. Abbildung 2): die Expertengruppe fir SE (ab 2014 Beirat fiir SE) mit
einem breiten Spektrum verschiedener Akteure und die Strategische Plattform fiir SE, die
Entscheidungstréger von Bund, Landern, Sozialversicherung und der GOG représentiert
(zur detaillierten institutionellen Zusammensetzung beider Gremien vgl. Anhang 4 sowie
Anhang 5 des NAP.se).

Beiden Gremien kommen dabei unterschiedliche Aufgaben und Funktionen zu. So ist
die Expertengruppe fiir SE als ein rein beratendes Gremium zur Diskussion von Inhalten
SE-relevanter Dokumente oder zur Diskussion anderer Fragestellungen im Kontext von
SE konzipiert. Mitglieder der Expertengruppe kdnnen dabei selbstverstandlich eigene,
mit der jeweiligen Institution oder Gruppe von Akteuren, die sie reprasentieren, abge-
stimmte Konzepte in den Diskussionsprozess einbringen. Steht am Ende eines Diskus-
sionsprozesses ein Textdokument, wird das Einverstandnis zum Inhalt des Dokumentes
durch einen informellen Abstimmungsprozess dokumentiert, wobei nach Maglichkeit
ein Konsensentscheid innerhalb der gesamten Gruppe erzielt werden soll. Ist dies nicht
madglich, erfolgt die Zustimmung oder Ablehnung im Rahmen eines Mehrheitsentscheids.
Das Abstimmungsergebnis hat dabei auBerhalb der Expertengruppe grundsétzlich nur

Empfehlungscharakter ohne jegliche Form rechtlicher Verbindlichkeit.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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Die Strategische Plattform fiir SE ist hingegen als ein inhaltliches Prifungs- und strate-
gisches Beratungsgremium fir das BMG angelegt. Sie ist damit funktionell betrachtet
ein Uber der Expertengruppe fiir SE stehendes Gremium, welches die in Zusammenarbeit
mit der Expertengruppe oder unabhéngig von dieser erstellten Arbeitsergebnisse der
NKSE noch einmal inhaltlich begutachtet und deren Koh&renz mit den ibergeordneten
Zielen und Strategien des Gesundheitswesens tberprift. Zusatzlich soll die Strategische
Plattform das BMG anlassbezogen bei der Frage der weiteren strategischen Ausrichtung
der Arbeiten der NKSE beraten. Die Ergebnisse dieses Beratungsprozesses besitzen
im Gegensatz zu denen der Expertengruppe (s. o.) eine weitgehende Verbindlichkeit,
die nur durch die Entscheidungsbefugnis jener Institutionen, Gremien und Fachgrup-
pen im Gesundheitswesen begrenzt wird, die fir ein spezielles Thema gesondert und
letztendgiiltig zusténdig sind. Aufgrund dieser weitgehenden Entscheidungsbefugnis
sollen die Beschliisse der Strategischen Plattform im Konsens (einschlieBlich méglicher
Stimmenthaltungen) geféllt werden, nicht aber gegen die Stimme/Stimmen eines betei-

ligten Systempartners.

Aufgrund der einander synergistisch ergdnzenden Inhalte und Arbeiten ist auch das
Ssterreichische Landerteam der internationalen Datenbank Orphanet (Orphanet Austria)
an die NKSE angebunden. Das Orphanet Austria Landerteam wird zwar primér an der
MUW gefiihrt und koordiniert, auch wird der Hauptteil der Arbeiten von den Mitarbei-
terinnen und Mitarbeitern der MUW geleistet. Dennoch kann das volle Potential der
dsterreichischen Beteiligung an Orphanet nur ausgeschépft werden, wenn eine enge
Zusammenarbeit mit dem Team der NKSE besteht, ein Umstand, der durch eine enge
Vernetzung zwischen der NKSE und Orphanet Austria und durch die gemeinsame Mit-
gliedschaft beider Tragerorganisationen (MUW und GOG) als Partner im EU-Projekt Joint
Action Orphanet Europe gewahrleistet werden soll. Zu weiteren Details zu Orphanet

Austria siehe Schwerpunkt 2.2.3.
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Abbildung 2:
Organisationsstruktur der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen

inklusive Auftraggeber und begleitende Gremien

® J BUNDESMINISTERIUM
= | FUR GESUNDHEIT

Gesundheit Osterreich
Fxpertengruppe fiir SF GmbH e
(ab 2014: Bewrat furSE™)

Strateaqis che Plattform fiir SC
Nationale Koordinations stelle fior
s etene Erkrankungen

[ Orphanet J

Legende: Das Bundesministerium fiir Gesundheit ist der primare Auftraggeber der NKSE, die in
ihrer Arbeit durch zwei extra fur diesen Zweck geschaffene Gremien (die Expertengruppe fir
SE—ab 2014 ,Beirat fir SE“~und die Strategische Plattform fiir SE) unterstiitzt wird (durchge-
zogene Linien). Dabei fungiert die Expertengruppe fiir SE als reines Beratungsgremium, wahrend
die Strategische Plattform fir SE als inhaltliches wie strategisches Prif- und Entscheidungs-
gremium dient. Zuséatzlich besteht auBerhalb dieser Organisationsstruktur auf Grund der einan-
der ergénzenden Aufgabenbereiche eine enge Assoziation mit dem an der MUW angesiedelten
Landerteam der Datenbank Orphanet (Orphanet Austria, gestrichelte Linie).

Zielsetzung

Das grundlegende Ziel der NKSE ist die messbar verbesserte Versorgung von Patientinnen

und Patienten mit SE; im Speziellen werden nachstehende Ziele verfolgt:

Ziel 1: Defizite hinsichtlich SE im Gesundheits- bzw. Versorgungssystem erheben;

Ziel 2: Nationale Strategie zur Behebung der identifizierten Defizite im Bereich SE
(NAP.se) erarbeiten;

Ziel 3: Umsetzung der nationalen Strategie fur SE (NAP.se) begleiten;

Ziel 4: Erhebung und Strukturierung des medizinischen Leistungsangebots im Bereich SE;

Ziel 5: Férderung eines sterreichweit einheitlichen Zugangs zur medizinischen Versor-
gung von SE einschlieBlich Therapien am ,Best Point of Service;

Ziel 6: Informationsdrehscheibe fiir SE;

Ziel 7: Vernetzung auf européischer Ebene zur Gewéhrleistung eines kontinuierlichen

Austausches im Bereich SE.
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2.2.3 Einrichtung und nachhaltige Unterstiitzung eines
umfassenden Informationssystems (Orphanet)

2.2.3.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die 1996 in Frankreich ins Leben gerufene, kostenlos zu nutzende Online-Datenbank
fur SE Orphanet (Orphanet 2011) stellt weltweit das umfassendste Informationssystem
fur SE dar. Orphanet enthélt einerseits ein Verzeichnis fir Serviceleistungen einschlieB3-
lich Kliniken und Ambulanzen, Labors, Selbsthilfegruppen, Register, Biobanken, sowie
Forschungsprojekte und klinische Studien in den Partnerléndern, andererseits eine

Enzyklopadie mit Ubersichtsartikeln und/oder Kurzzusammenfassungen.
Nationaler Kontext

Seit 2002 gibt es Orphanet auch in und fiir Osterreich (Orphanet Austria). Das Team
von Orphanet Austria besteht aus Mitarbeiterinnen und Mitarbeitern der MUW und der
NKSE und wird aus Netzwerkprojekten der EU, seit 2011 auch zur Halfte Giber das BMG
finanziert. Im Kontext der empirischen Erhebung zur Situation von Betroffenen mit SE
in Osterreich bewerteten die Befragten das Internet als eine der wichtigsten Informa-
tionsquellen zu SE (Voigtlander et al. 2012). Zusétzlich zur fortlaufend aktualisierten
Online-Version von Orphanet ist allerdings auch eine regelmaBige, jeweils liberarbeitete
Herausgabe einer Druckversion von Orphanet (z.B. in einem Abstand von drei Jahren) zu
Uberlegen, um auch Menschen zu erreichen, die derzeit noch keinen oder nur ungenii-
genden Internetzugang haben. Beispiele aus Frankreich, Deutschland und Italien zeigen,
dass in diesen Landern die Printversion intensiv genutzt wird und damit die allgemeine

Sichtbarkeit von Orphanet noch einmal deutlich gesteigert werden kann.

Da die Finanzierung von Orphanet in Osterreich seit dem Jahr 2002 nicht lickenlos
gewahrleistet werden konnte und zudem die aktuelle Teilfinanzierung durch die EU im
Jahr 2014 vorerst auslauft, stellt sich folgendes Problem:

+ Derzeit ist die Finanzierung von Orphanet Austria langfristig nicht sichergestellt.
Fir den Ausbau und die Nachhaltigkeit der Datenbereitstellung ist ein Finanzierungs-
modus vonnéten, der den laufenden Betrieb von Orphanet Austria sichert.

2.2.3.2 Zielsetzung

Ziel 1: Ausbau der Inhalte der Datenbank sowie Sicherstellung einer langfristigen

Finanzierung von Orphanet Austria.
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2.3 Handlungsfeld 3: Verbesserung der Diagnostik von
seltenen Erkrankungen

2.3.1 Ausgangslage und Problemanalyse

Aufgrund der Verschiedenheit der Themenfelder im Bereich Diagnostik wird dieses

Handlungsfeld in folgende Subkapitel untergliedert:

* Medizinisch-diagnostische Laboratorien
* Andere diagnostische Leistungen fiir SE
+  Screening-Untersuchungen fur SE

* Undiagnosed Diseases Program
Medizinisch-diagnostische Laboratorien
Internationaler Kontext

Gegeniiber den in HF 2 genannten klinischen Expertisezentren gibt es auf européischer
Ebene keine Richtlinien oder Kriterien fir diagnostische Laboratorien fir SE. Zwar
existiert mit der Akkreditierungsnorm 1SO 15189 ein Goldstandard fir die Qualitat und
Kompetenz medizinischer Laboratorien, die speziellen Anforderungen an die Diagnos-
tik von SE werden darin aber nicht berticksichtigt. Fur genetische Labors besteht mit
dem européischen Projekt Eurogentest der Versuch einer Harmonisierung genetischer

Untersuchungen und genetischer Beratung auf européischer Ebene.
Nationaler Kontext

Die empirische Erhebung zur Situation von Betroffenen mit SE in Osterreich stellt die iiber-
durchschnittlich lange Latenz bis zur Diagnosefindung als einen der Kernproblempunkte
aus Patientensicht—mit entsprechenden Implikationen fiir die daraus entstehenden
Kosten im Gesundheitswesen — dar (Voigtlénder et al. 2012). Neben Méangeln in der Primé&r-
versorgung und klinischen Abklérung sind dafir auch Liicken in der Zusammenarbeit
zwischen klinischen und diagnostischen Féchern sowie fehlende Leistungsstandards
im Bereich der Labordiagnostik in Bezug auf SE verantwortlich zu machen. Besondere

Problempunkte bei der Labordiagnostik von SE sind folgende:

*  Problemstellungen, die sich aufgrund der im Vergleich zu Routineanalysen deutlich
geringeren Untersuchungszahlen ergeben:
— Hoher technischer Aufwand, da sich die Entwicklung von Kits und Automaten

fir Firmen kaum lohnt;
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- hohe Kosten der Einzeluntersuchung aufgrund hohen technischen Aufwands
und geringer Anzahl zeitgleicher Analysen (dadurch zusatzlicher personeller
Aufwand);

- besondere Anforderungen an die Durchfiihrung von Analysen und die Inter-
pretation der Ergebnisse: dazu nétige Qualifikationen werden im Rahmen der
allgemeinen Ausbildung in einem Laborfach nicht erworben;

— mangelnde Erfahrung und Routine befundender Arztinnen/Arzte aufgrund der
seltenen Durchfihrung der Analysen;

- besondere Anforderungen an die Qualitatssicherung: typischerweise werden
aufwandige Untersuchungen zur Abkl&rung einer SE im Lauf eines Patienten-
lebens nur einmal angefordert, wodurch zusétzlich héchster Anspruch an die

Zuverlassigkeit des Einzelergebnisses entsteht.

« Unzureichende Erstattung des tatséchlichen Aufwandes der Analyse durch
pauschale Abgeltung der Einzeluntersuchung (vgl. HF 1, auch analog zu in HF 4
geschilderter Problematik).

Andere diagnostische Leistungen fiir SE

Auch auf dem Gebiet anderer unterstiitzender diagnostischer Leistungen (apparative Dia-
gnostik wie z.B. bildgebende Diagnostik, andere klinisch-diagnostische Untersuchungen)
existieren—&hnlich wie fir medizinisch-diagnostische Laboratorien—derzeit weder auf
europaischer noch auf nationaler Ebene verbindliche Qualitéts- und Kompetenzrichtlinien
im Hinblick auf SE.

Screening-Untersuchungen fiir SE
Internationaler Kontext

Ein weiteres zentrales Gebiet in der Diagnostik von SE stellen Screening-Untersuchungen
dar. Laut einer EU-weiten Evaluation von Neugeborenen-Screeningprogrammen fir SE
in den Mitgliedstaaten betreibt Osterreich in diesem Bereich eines der umfangreichsten

Programme weltweit (Europaische Kommission 2006).
Nationaler Kontext

Wahrend in der empirischen Erhebung zu SE in Osterreich Screeningverfahren fir SE
jenseits des Neugeborenenalters von den Kostentrdgern mehrheitlich abgelehnt wurden,
bestéatigten alle Befragungsgruppen die Notwendigkeit des Neugeborenenscreenings
bzw. friiher Diagnoseverfahren im Neugeborenenalter (Voigtldnder et al. 2012). Trotz des
sehr hohen Standards des 6sterreichischen Neugeborenenscreenings bestehen derzeit

in diesem Bereich noch einzelne Herausforderungen:
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+ Fehlen eines unabhangigen Gremiums zur regelméBigen, systematischen, alle medi-
zinischen Disziplinen umfassenden Beobachtung und Bewertung von wissenschaft-
lichen Entwicklungen auf dem Gebiet des Neugeborenenscreenings bzw. von neuen
therapeutischen Méglichkeiten bei SE, nach denen potenziell gescreent wird;

« Fehlen von transparenten Ein- und Ausschlusskriterien fir SE in das

Neugeborenenscreening.
Undiagnosed Diseases Program
Internationaler Kontext

Fir Betroffene, fiir die trotz Idngerer Bemiihungen keine Diagnose gestellt werden kann
und die mit groBer Wahrscheinlichkeit an einer SE leiden, wurde im Jahr 2008 das NIH
(National Institutes of Health) Undiagnosed Diseases Program (UDP) in den USA ins
Leben gerufen. Es handelt sich dabei um eine Initiative des National Human Genome
Research Institute (NHGRI), des NIH Clinical Center und des NIH Office of Rare Diseases
Research. Um an dem Programm teilnehmen zu kénnen, muss die/der Erkrankte von
seiner/seinem behandelnden Arztin/Arzt dem UDP zugewiesen werden. Zunéchst wird
nur die Krankenakte begutachtet und dann entschieden, ob die Patientin / der Patient
fir das Programm in Frage kommt. Ist dies der Fall, wird die/der Betroffene fiir einen
ublicherweise einwéchigen stationdren Aufenthalt im NIH Clinical Center aufgenommen,
wahrend dessen ein interdisziplinar arbeitendes Team aus Spezialistinnen/Spezialisten
der verschiedensten Fachbereiche eine umfassende Abkl&rung vornimmt. Insgesamt
werden aus Kapazitatsgrinden pro Jahr nur etwa 150 Erkrankte (der Bedarf an einer
solchen Abklarung ist tatséchlich um ein Vielfaches héher) im Rahmen dieses Programms
untersucht; davon erhélt rund ein Viertel bis die Hélfte eine klinisch, molekularbiologisch

oder biochemisch gesicherte Diagnose.
Nationaler Kontext

Derzeit existiert in Osterreich keine spezielle, ausgewiesene Anlaufstelle fiir Betrof-
fene mit langfristig nicht diagnostizierten Erkrankungen, bei denen es sich mit hoher
Wahrscheinlichkeit um eine SE handelt. Daraus ergibt sich sowohl fiir die betroffenen

Patientinnen und Patienten als auch fiir das Gesundheitssystem eine Reihe von Problemen:

*  Hohe Latenzzeit bis zur Diagnosestellung, daher unter Umsténden Fortschreiten
einer chronischen Erkrankung, fehlende, falsche oder zu spéate Therapie sowie
hohe psychische Belastung fiir die Betroffenen und deren Umfeld;

+ wiederholtes Aufsuchen verschiedenster medizinischer Einrichtungen durch die
Betroffenen, dadurch hoher finanzieller und personeller Aufwand pro Patientin/

Patient;
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« wiederholte, oft redundante Anordnung diagnostischer MaBBnahmen durch das
Fehlen einer zentralen, die Befunde iiberschauenden und administrierenden

Anlaufstelle, dadurch ebenfalls Entstehen unnétiger Kosten.

2.3.2 Zielsetzung

Medizinisch-diagnostische Laboratorien

Ziel 1: Ausarbeitung und Implementierung von Qualitéts- und Leistungskriterien fir
diagnostische Laboratorien fir SE;

Ziel 2: Designation spezialisierter Labors fiir SE / Gruppen von SE;

Ziel 3: Integration dieser spezialisierten Labors in die &sterreichische Versorgungsland-
schaft durch enge Vernetzung aller beteiligten Versorgungsebenen;

Ziel 4: Erarbeitung von Finanzierungsmodellen fir labordiagnostische Leistungen fur SE.

Andere diagnostische Leistungen fiir SE

Ziel 5: Ausarbeitung und Implementierung von &sterreichweit einheitlichen Standards
fur die apparative Diagnostik bei SE;

Ziel 6: Designation von spezialisierten diagnostischen Einrichtungen fiir SE / Gruppen
von SE geméB den vorgenannten 3sterreichweit einheitlichen Standards.

Screening-Untersuchungen fiir SE

Ziel 7: Einrichtung eines auf ministerieller Ebene angesiedelten offiziellen wissenschaft-

lichen Beirates fiir das 8sterreichische Neugeborenenscreening-Programm.
Undiagnosed Diseases Program

Ziel 8: Entwicklung eines dsterreichischen ,Undiagnosed Diseases Program®.
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2.4 Handlungsfeld 4: Verbesserung der Therapie
und des Zugangs zu Therapien fiir von seltenen
Erkrankungen Betroffene

Generell unterscheiden sich Therapieangebote fiir Personen mit SE-siehe dazu auch
Abschnitt 2.4. des Berichts ,Seltene Erkrankungen in Osterreich“ (Voigtlander et al.
2012) - nicht substanziell von Therapieformen anderer, chronischer und/oder lebensbe-
drohlicher Erkrankungen (wie z.B. der Strahlentherapie). Eine Besonderheit besteht aber
in der medikamentdsen Therapie, hier gibt es ,spezielle* Arzneimittel: einige ,Orphan
Drugs* wurden spezifisch zur Therapie einer oder mehrerer bestimmter SE entwickelt
(vgl. Definition in Abschnitt 1.1). Diese stehen daher auch im Fokus des HF 4.

2.4.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fiir eine MaBnahme im Bereich seltener
Krankheiten sieht im Abschnitt V. (Zusammenfihrung des Fachwissens tber seltene
Krankheiten auf europ&ischer Ebene) vor, dass die Mitgliedslénder vorhandenes Fach-
wissen zusammenfihren und die Zusammenfihrung dieses Wissens mit europ&ischen
Partnern im Hinblick auf eine Reihe von Zielen unterstiitzen, u.a. durch (Ziel 17 €):
»-..die gemeinsame Nutzung von Bewertungsberichten iber den therapeutischen oder
klinischen Mehrwert von Arzneimitteln fiir seltene Krankheiten auf EU-Ebene, damit diese
Arzneimittel den Patienten, die an seltenen Krankheiten leiden, schneller zur Verfligung
zu stehen” (Rat der Européischen Union 2009). Internationale Zusammenarbeit ist u. a.
wichtig, um aussagekréftige Fallzahlen fir die jeweilige Erkrankung zu erhalten, die fir

eine Nutzenbewertung unerl&sslich sind.

Das Fehlen von speziellen Anreizen zur Férderung von Forschungs- und Entwicklungs-
leistungen pharmazeutischer Unternehmen im Bereich Arzneimittel fur SE fihrte zur
Européischen Verordnung (EG) Nr. 141/2000. Diese definierte den Begriff der ,Orphan
Drugs" und schuf Anreize zu deren Entwicklung. Laut Einsch&tzung der pharmazeutischen
Anbieter ist die reale Erfolgsquote fiir eine Orphan Drug-Zulassung dennoch relativ
gering, obwohl die FérdermaBnahmen dazu fiihrten, dass inzwischen 76 Medikamente
fur SE verfugbar sind, davon 68 mit einer zentralen Zulassung aufgrund der genannten
EU-Verordnung 141/2000 http://ec.europa.eu/health/documents/community-register/
html/orphreg.htm (Zugriff 09.12.2013) Im Jahr 2005 hatte es erst 22 Medikamente mit
einer zentralen Zulassung gegeben (Habl/Bachner 2011).
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Die Européische Kommission unterstiitzt verschiedenste Aktivitdten zum verbesserten
Zugang zu Orphan Drugs auf européischer Ebene, wobei die nachstehenden zwei zentrale

und aktuelle Initiativen sind:

*  Kooperation zwischen der European Medicines Agency EMA (Européische Zulas-
sungsbehérde 2013) und dem Européischen Netzwerk fiir Health Technology
Assessment (EUnetHTA 2013), deren wesentlicher Bestandteil die Weiterentwick-
lung des Dialogs (,Early Dialogue®) tiber die Wirksamkeit von Orphan Drugs vor
deren Zulassung ist (European Medicines Agency 2013). Osterreich war an dieser
Kooperation von Anfang an beteiligt.

* Auch die Initiative ,Mechanism of Coordinated Access to Orphan Medicinal
Products (MoCA-OMP)* im Kontext der EU-Plattform ,Zugang zu Medikamenten
in Europa“ (Européische Kommission 2013) zielt darauf ab, einen ,Early Dialogue”
zwischen Industrie und Zahlern zu starten, um bereits vor einer neuen Produktent-
wicklung Gber mégliche ,unmet medical needs” zu diskutieren. Klinische Studien
sollen nicht nur fiir die Zulassung, sondern auch fiir zukinftige Zahler der Medi-
kamente relevante Informationen (z.B. fir Nutzenbewertungen und Preisverhand-
lungen) liefern. Dies soll in einem Pilotversuch getestet werden; die zusténdigen
Behorden Belgiens, Italiens, und der Niederlande gaben bereits eine fixe Zusage
dazu. Der Hauptverband der &sterreichischen Sozialversicherungstréger (HVB) war
als ESIP-Mitglied (European Social Insurance Platform, eine Interessenvertretung
von Sozialversicherungstrégern auf européischer Ebene) von Anfang an Teil der
MoCA-Initiative und signalisiert grundsétzlich ebenfalls Interesse, am Pilotversuch
teilzunehmen, da dieses Projekt maBBgeblich von den Zahlern mitgestaltet wird
und ihnen sowie den pharmazeutischen Anbietern in Zukunft eine wissenschaftlich

fundierte Verhandlungs- und Bewertungsgrundlage bieten kénnte.
Nationaler Kontext

Im Bericht ,Seltene Erkrankungen in Osterreich* (Voigtlander et al. 2012) wird der Zugang
zu Arzneimitteln von der Mehrheit der befragten Patientinnen/Patienten mit SE bzw.
anderen Stakeholdern als sehr gut bewertet, es wurden aber auch einige Problemfelder

im Bereich medikament&ser Therapie identifiziert. Die Kernaussagen des Berichtes sind:

+ Finanzielle Aufwendungen fiir Orphan Drugs im niedergelassenen Bereich: Im
Jahr 2012 wendete die Sozialversicherung fir alle erstatteten Medikamente rund
2,7 Mrd. Euro auf. Davon entfielen ca. 106 Mio. Euro auf Arzneimittel zur Behand-

lung von Patientinnen/Patienten mit SE (Orphan Drugs).

Die Ausgaben umfassen alle auf Kosten der sozialen Krankenversicherung verord-
neten und abgerechneten Orphan Drugs (auf Basis von Packungen), unabhéngig
davon ob sie im Erstattungskodex (EKO) angefiihrt sind oder nicht. Anfang 2012

waren von 62 in der EU zugelassenen Orphan Drugs 51 in Osterreich erhaltlich; im
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selben Zeitraum enthielt der EKO 14 Orphan Drugs, davon waren 13 Arzneimittel
in der Gelben und eines in der Roten Box (Voigtlénder et al. 2012). In diesem
Zusammenhang ist allerdings darauf hinzuweisen, dass der Aufnahme eines
Arzneimittels in den EKO ein auch den Aspekt der Preisbildung beinhaltender
Verhandlungsprozess zwischen den Sozialversicherungen und den das jeweilige
Praparat vermarktenden pharmazeutischen Unternehmen vorangeht und dass ab-
héngig vom Verlauf dieses Verhandlungsprozesses pharmazeutische Unternehmen
oftmals entscheiden, auf eine Aufnahme der entsprechenden Arzneispezialitét in

den EKO zu verzichten.

Der oben genannte Betrag von 106 Mio. Euro entspricht ca. 3,9 Prozent der gesam-
ten Arzneimittelausgaben der gesetzlichen Krankenversicherung und stellt eine
Steigerung um 0,4 Prozent im Vergleich zum Vorjahr dar. Im Jahr 2012 betrug der
mengenmaBige Anteil der Orphan Drugs an den gesamten jahrlichen Verordnungen
rund 0,3 Promille (HVB 2012).

Wahrend die durchschnittlichen Kosten pro Heilmittelverordnung im niederge-
lassenen Bereich 21,33 Euro betrugen, lagen die durchschnittlichen Kosten einer
Verordnung einer Orphan Drug im niedergelassenen Bereich bei Gber 2.700,- Euro
im Jahr 2012. Diese Zahlen zeigen, dass Orphan Drugs sich fast immer durch sehr
hohe Preise auszeichnen, wofir als Argumente sowohl die hohen Entwicklungs-
kosten gepaart mit kleinen Fallzahlen einerseits, als auch die Monopolstellung der

Anbieter andererseits angegeben werden kénnen.

Nicht addquate Abbildung bzw. Abdeckung der Behandlungskosten fiir SE
einschlieBlich der Kosten fiir Orphan Drugs im stationdren Verrechnungs-
system: Die leistungsorientierte Krankenanstaltenfinanzierung (LKF), die ein Ab-
rechnungssystem von stationéren Krankenhausaufenthalten Gber Fallpauschalen
der einzelnen Spitéler innerhalb jedes Bundeslandes darstellt, erméglicht keine
Leistungsdokumentation und Abrechnungsmdglichkeit fir hochpreisige Orphan
Drugs. Ausgenommen hiervon sind parenterale medikamentdse Therapien von
onkologischen SE, die eine entsprechende Leistungserfassung und LKF-Punkte-

vergabe erlauben.

Die H6he der Aufwendungen fiir medikamentdse Therapien (inkl. Orphan
Drugs) im stationdren Bereich ist nicht bekannt, unter anderem auch deshalb,
da Preise von jedem Krankenhaus bzw. Krankenanstaltentrager individuell mit

den Pharma-Unternehmen ausverhandelt werden.

Finanzielle sowie strukturelle Herausforderungen aufgrund der bundeslénder-
tibergreifenden bzw. grenziiberschreitenden Gesundheitsversorgung: Die
bundeslanderibergreifende Gesundheitsversorgung betrifft die Betreuung von

Patientinnen/Patienten aus anderen Bundesldndern innerhalb Osterreichs;
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grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung umfasst die Betreuung von Gast-
patientinnen/-patienten aus dem Ausland (dieser Aspekt hat mit der weitgehenden
Umsetzung der Patientenmobilitatsrichtlinie in den européaischen Mitgliedslandern

(Européische Kommission 2011) mit Ende 2013 verstérkt an Relevanz gewonnen).

Bundesweit einheitliche Kostenerstattung bei Heilbehelfen: Die Verschreibung
von Heilbehelfen unterliegt zwar den Richtlinien tber die konomische Verschrei-
bungsweise von Heilmitteln und Heilbehelfen (R3V) der sozialen Krankenversi-
cherung, es liegt allerdings kein einheitlicher Leistungskatalog fur die Erstattung
von Heilbehelfen vor. Somit ist jeder Krankenversicherungstrager fiir die Ausver-
handlung der Preise fir Heilbehelfe—in Zusammenarbeit mit dem Competence
Center Heilbehelfe / Hilfsmittel der Versicherungsanstalt fur Eisenbahn und
Bergbau-selbst verantwortlich. Dies fiihrt hufig zu Unterschieden zwischen

den Bundesléndern.

Unklare Finanzierungsstruktur an der Schnittstelle zwischen spitalsambu-
lantem und station&rem Bereich: Aufgrund der unzureichenden Abdeckung

der Finanzierung von medizinischen Leistungen tiber Pauschalbetrége im spitals-
ambulanten Bereich werden vermehrt Leistungen, die potenziell spitalsambulant
erbracht werden kénnten, stationar durchgefiihrt (beispielsweise teure molekular-

genetische Untersuchungen oder ambulante Therapien mit teuren Orphan Drugs).

Unklare Finanzierungsstruktur an der Schnittstelle zwischen spitalsambulan-
tem/stationdrem und niedergelassenem Bereich: Aufgrund der unterschiedlichen
Zustandigkeiten bei der Finanzierung von medizinischen Leistungen im intramura-
len (Landesgesundheitsfonds) sowie im extramuralen (Sozialversicherungstréger)
Sektor kann es besonders bei den hochpreisigen Therapien bislang zur Problematik
kommen, dass sich die beiden Systempartner angesichts der teils sehr hohen
Kosten die Verantwortung zur Ubernahme der Finanzierung wechselseitig zuschie-
ben, mit der Folge, dass die Patientin / der Patient zwischen dem intra- und dem
extramuralen Bereich hin- und hergeschickt wird und entweder die medizinisch

indizierte Leistung gar nicht oder erst mit erheblicher Verzégerung erhélt.

H&ufig hohe private finanzielle Aufwendungen von Patientinnen/Patienten
mit einer SE: Laut NKSE-Erhebung liegen die Grinde hierfir vor allem in der
Nicht-Bewilligung von Leistungen (insbesondere Spezialnahrungsmittel oder Nah-
rungsergénzungsmittel, Heilbehelfe). Sehr oft fallen die beantragten Leistungen
nicht in die Leistungspflicht der sozialen Krankenversicherung und kénnen schon
allein aus diesem Grund nicht bewilligt werden. Seitens der Sozialversicherung
wird darauf hingewiesen, dass hier zum Teil auch ein Informationsdefizit bei den
Betroffenen vorliegen kénnte: einerseits dariiber, welche Leistungen die Kranken-
versicherung zu erbringen hat, andererseits, welche Hilfen von anderen Institutio-

nen zur Verfligung gestellt werden.
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* Hiirden bei den Bewilligungen von Therapien: Laut NKSE-Erhebung werden von
den Patientinnen und Patienten haufige bzw. regelmé&Bige Kontrolluntersuchungen
fur allfallige Kostenerstattungen bei Arzneimitteln, Therapien und Hilfsmitteln
gefordert, obwohl ihre Krankheit als unheilbar gilt bzw. keine Besserungsaussicht
besteht. Allerdings weist der HVB in diesem Zusammenhang darauf hin, dass dies
als QualitatssicherungsmaBnahme notwendig sei (eine Bewilligung steht nicht un-
bedingt mit der Tatsache, dass eine Erkrankung unheilbar ist, in Zusammenhang;
méglich ist auch, dass sich eine Behandlung als ungeeignet erweist, weil sich der

Zustand der Patientin / des Patienten verschlechtert hat).

Der infolge der Vereinbarung gemaB Art. 15a B-VG Zielsteuerung-Gesundheit im Juni
2013 beschlossenen Bundes-Zielsteuerungsvertrag greift einzelne der genannten Prob-
lemfelder auf. So ist im Steuerungsbereich ,Versorgungsprozesse* das strategische Ziel
»Behandlungs- und Versorgungsprozesse inklusive der Versorgung mit Medikamenten
sektoreniibergreifend am Patientenbedarf und am “Best Point of Service' zu orientieren”
festgelegt. Die im HF 4 definierten Ziele und MaBnahmen beriicksichtigen die Vorgaben
der Zielsteuerung-Gesundheit (Vereinbarung geméaB Art. 15a B-VG Zielsteuerung-

Gesundheit, Bundes-Zielsteuerungsvertrag fir die Jahre 2013 bis 2016).

2.4.2 Zielsetzung

Ziel 1: Vernetzung auf européischer Ebene, um die Finanzierung von Orphan Drugs

nachhaltig zu sichern;
Ziel 2: Ermittlung der Kosten ausgewéhlter Arzneimittel ohne Indikationsiiber-
schneidung zur Behandlung von Personen mit SE sowohl im niedergelassenen

als auch im intramuralen Bereich;

Ziel 3: Gewahrleistung eines einheitlichen Zugangs zu Therapien am ,Best Point

of Service*

Ziel 4: Erstellung eines bundesweit einheitlichen Leistungskataloges fiir ausgewéahlte
Heilbehelfe (Pilotprojekt fiir SE);

Ziel 5: Gewahrleistung eines kontinuierlichen Zugangs zu addquater medikamentéser

Versorgung.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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2.5 Handlungsfeld 5: Férderung der Forschung im
Bereich seltene Erkrankungen

2.5.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fir eine MaBnahme im Bereich seltener
Krankheiten sieht unter Abschnitt Ill. (Erforschung seltener Erkrankungen) fiinf Schwer-
punkte vor: ,,...1) laufende Forschungsprojekte und Forschungsmittel im nationalen und
im gemeinschaftlichen Rahmen zu ermitteln und die Koordination der gemeinschaftlichen,
nationalen und regionalen Programme fir seltene Krankheiten zu verbessern; 2) den
Bedarf an Grundlagenforschung, klinischer Forschung, transnationaler Forschung und
Sozialforschung auf dem Gebiet seltener Erkrankungen zu ermitteln; 3) die Beteiligung
nationaler Wissenschaftler an Forschungsprojekten zu seltenen Erkrankungen zu fér-
dern; 4) in ihre Plane oder Strategien Bestimmungen zur Férderung der Forschung tiber
seltene Erkrankungen aufzunehmen; 5) gemeinsam mit der Kommission den Ausbau
der Forschungszusammenarbeit mit Drittléndern, in denen tber seltene Erkrankungen

geforscht wird, zu erleichtern” (Rat der Européaischen Union 2009).

Ein erfolgreiches Beispiel von européischer Forschungszusammenarbeit im Bereich SE
ist das E-Rare-Projekt (ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases) (ERA-Net
2013), das das Ziel einer Vernetzung der Forschung im Bereich SE innerhalb Europas
durch regelméBige Planung und Verdffentlichung von transnationalen Ausschreibungen
verfolgt. Osterreich ist durch den Fonds zur Férderung der wissenschaftlichen Forschung
(FWF) vertreten, der sich seit dem Jahr 2006 an vier Ausschreibungen beteiligt und
insgesamt neun dsterreichische Teilprojekte mit einer Gesamtférdersumme von 1.8 Mio.

Euro bewilligt hat.
Nationaler Kontext

Allgemeines Ziel der sterreichischen Forschungs-, Technologie- und Innovationsstra-
tegie ist es, Potenziale von Wissenschaft, Forschung, Technologie und Innovation in
Osterreich weiter zu entfalten und gesamthaft zum Einsatz zu bringen, um die groBen
gesellschaftlichen und wirtschaftlichen Herausforderungen der Zukunft zu meistern.
Als eine der groBen Herausforderungen fiir unsere Gesellschaft wird die Sicherstellung
eines Lebens in Sicherheit, Gesundheit und mit hoher Lebensqualitat fiir die Menschen
in Osterreich gesehen. Die Forschungsférderung orientiert sich insbesondere an den
Kriterien der Qualitat, der Effizienz und der Effektivitat.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich



In weiterer Folge wird die fir den Forschungsbereich SE relevante &sterreichische

Forschungs- und Férderlandschaft skizziert:

Forschungstréger:

Universitaten: Universitdten haben den gesetzlichen Auftrag, der wissenschaft-
lichen Forschung und Lehre zu dienen und hierdurch auch verantwortlich zur
Lésung der Probleme des Menschen sowie zur gedeihlichen Entwicklung der
Gesellschaft und der natirlichen Umwelt beizutragen. Die Grundfinanzierung der
offentlichen Universitaten in Osterreich erfolgt aus Bundesmitteln, deren Hohe im
Rahmen von 3-jéhrigen Leistungsvereinbarungen zwischen jeder Universitat und
dem Bundesministerium fiir Wissenschaft, Forschung und Wirtschaft (BMWFW)
vertraglich festgelegt wird. Forschung an 6ffentlichen Universitaten in Osterreich
im Bereich SE wird insbesondere an den Medizinischen Universitaten Wien, Inns-
bruck und Graz betrieben. Ebenso z&hlt die Paracelsus Medizinische Privatuniver-
sitat Salzburg zu den nationalen Forschungsakteuren im Bereich SE.
Osterreichische Akademie der Wissenschaften (OAW): Diese ist die groBte
Tragerin auBeruniversitarer akademischer Forschung in Osterreich. Die Grund-
finanzierung wird ebenfalls tiber 3-jshrige Leistungsvereinbarungen zwischen
OAW und dem BMWFW vertraglich festgelegt. OAW-Institute mit Bezug zu
Forschung zu SE sind insbesondere das Center for Molecular Medicine (CeMM)
und das Institute of Molecular Biotechnology (IMBA), die zum Teil sehr eng mit
universitaren Einrichtungen zusammenarbeiten.

Ludwig Boltzmann Gesellschaft (LBG): Die LBG ist eine Trégerorganisation

fur auBeruniversitare Forschung, die Forschungsinstitute auf bestimmte Zeit im
Bereich Medizin und Sozialwissenschaften einrichtet. Ludwig Boltzmann Institute
werden auf Basis einer dffentlichen Ausschreibung und internationalen Evaluation

ausgewahlt. Die LBG wird aus &ffentlichen und privaten Mitteln finanziert.

Fordereinrichtungen:

Wissenschaftsfonds-FWF: Der FWF stellt Osterreichs zentrale Einrichtung zur
Férderung der Grundlagenforschung dar und wird aus Bundesmitteln, die durch
das BMWFW bereitgestellt werden, gespeist. Der Fonds steht allen Wissen-
schaftsdisziplinen offen. Die unabh&ngige Rechtsstellung des FWF gewaéhrleistet
den Schutz vor direkter Einflussnahme durch Interessensgruppen. Zentrales
Férderkriterium ist die wissenschaftliche Exzellenz der eingereichten Projekte,

die nach dem Wettbewerbsprinzip durch ein internationales peer-review Verfahren
beurteilt wird. Aktuell férdert der FWF Projekte im Bereich SE allgemein {iber
Einzelprojekte und im Speziellen lber transnationale Projekte durch die Beteili-
gung am ERA-Net E-RARE (siehe oben).
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Osterreichische Forschungsférderungsgesellschaft mbH (FFG): Die FFG ist die
Forderagentur fiir unternehmensnahe Forschung und Entwicklung in Osterreich.
Trager der FFG sind das Bundesministerium fir Verkehr, Innovation und Tech-
nologie (BMVIT) und das BMWFW. Das Férderportfolio der FFG setzt sich aus
unterschiedlichen bottom-up und top-down Fdrderschienen zusammen. 2013 hat
das ehemalige BMWFJ, jetzt BMWFW, im Rahmen des ,Aktionsplans Biotechno-
logie* einen spezifischen Férderschwerpunkt fiir SE mit einem Férdervolumen von
5 Mio. € als Zuschuss veréffentlicht, den die FFG im Rahmen ihres Basisprogramms
abwickelt.

Austria Wirtschaftsservice Gesellschaft mbH (AWS): Die AWS ist die Férder-
bank des Bundes fiir innovative Unternehmen in Osterreich. Eigentiimervertreter
des Bundes sind das BMWFW sowie das BMVIT. Aufgabe ist es, durch die Vergabe
von glinstigen Krediten, Zuschiissen und Garantien die Unternehmensgriindung
sowie die Umsetzung von innovativen Unternehmensprojekten zu unterstiitzen.
Die AWS wickelt auch das Life Science Austria (LISA) Schwerpunktprogramm im
Auftrag des BMWFW ab.

Jubildumsfonds der 8sterreichischen Nationalbank: Férdermittel werden fir
wissenschaftliche Forschung hoher Qualitét unter anderem im Bereich der medizi-
nischen Wissenschaften mit klinischem Bezug vergeben. Fir 2015 ist ein medizini-
scher Férderungsschwerpunkt auf dem Gebiet der ,Seltenen Krankheiten« geplant.
Bundesl&nderspezifische Fonds wie z.B. der medizinisch-wissenschaftliche
Fonds der Biirgermeisterin/des Biirgermeisters der Bundeshauptstadt Wien und

der Wiener Wissenschafts-, Forschungs- und Technologiefonds (WWTF).

2.5.2 Zielsetzung
Verbesserung der Strukturen und des Service fir die Forschung im Bereich SE durch:

Ziel 1: Sichtbarmachen von und Bewusstsein schaffen fiir vorhandene nationale und

internationale Férdermdglichkeiten fur SE in der ,wissenschaftlichen Community*,

Ziel 2: Schaffen von strukturellen Rahmenbedingungen, um qualitativ hochwertige

Bewerbungen zu gewahrleisten (hier ist die Querverbindung zu HF 2, Punkt
2.2.1 Designation von spezialisierten Zentren fir Gruppen von SE—insbesondere

Expertisezentren bzw. Expertisecluster—vorgesehen);

Ziel 3: Vernetzung heimischer mit anderen européischen Expertisezentren, um gemein-

sam an internationalen Férderprogrammen teilzunehmen;

Ziel 4: Koordination der Unterstiitzung von SE-spezifischen Forschungsinitiativen, um

Osterreich als Forschungsstandort im Bereich SE zu positionieren.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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2.6 Handlungsfeld 6: Verbesserung des Wissens
liber und des Bewusstseins hinsichtlich
seltene/r Erkrankungen

2.6.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fir eine MaBBnahme im Bereich seltener
Krankheiten (Rat der Europaischen Union 2009) sieht in Abschnitt V. (Zusammenfiih-
rung des Fachwissens Uber seltene Krankheiten auf européischer Ebene) vor, dass
die Mitgliedslénder in ihrem Land vorhandenes Fachwissen Uber seltene Krankheiten
zusammenfiihren und die Zusammenfiihrung dieses Wissens mit européischen Partnern

im Hinblick auf einige Ziele unterstiitzen, u. a. durch:

* ... den Austausch bew&hrter Verfahren in Bezug auf Diagnoseinstrumente und
medizinische Versorgung sowie Bildung und soziale Versorgung auf dem Gebiet
seltener Krankheiten.”

* ... eine angemessene Schulung und Ausbildung aller Leistungserbringer im
Gesundheitswesen zur Sensibilisierung fir diese Krankheiten und zur Information
Uber die zur Versorgung in diesen Fallen zur Verfiigung stehenden Mittel ...

* ... den Ausbau der medizinischen Ausbildung auf Gebieten, die fir die

Diagnose und die Versorgung bei seltenen Krankheiten wichtig sind ...*

Die Cross-Border Healthcare Directive sieht in Artikel 12 ,Europ&ische Referenznetz-
werke”, Punkt 2 f) als ein mégliches Ziel vor ,, ... die virtuelle oder physische Verbreitung
von Fachwissen zu erleichtern und Informationen, Wissen und bewéhrte Verfahren in-
nerhalb und auBerhalb der Referenznetzwerke zu erarbeiten, zu teilen und zu verbreiten
sowie Entwicklungen bei der Diagnose und Behandlung von seltenen Erkrankungen zu
férdern;* und betont in Artikel 13 Punkt a) fiir seltene Erkrankungen die Notwendigkeit der
»Sensibilisierung von Angehdrigen der Gesundheitsberufe fiir die Instrumente, die ihnen
auf der Ebene der Union zur Verfiigung stehen, um sie bei der konkreten Diagnoseerstel-
lung bei seltenen Krankheiten zu unterstiitzen, insbesondere die Orphanet-Datenbank

und die Européischen Referenznetzwerke* (Européische Kommission 2011).

Eine EU-weite Erhebung im Jahr 2010 (Sonder-Eurobarometer Nr. 361) zeigt, dass die
européische Bevélkerung den Begriff ,seltene Erkrankungen® weitgehend definieren kann
(EU: 63%, Osterreich: 64 %), dass jedoch Detailwissen sowie das Bewusstsein dariiber
immer noch gering sind. Ein GroBteil gab an, jemanden zu kennen oder zumindest von

jemandem gehért zu haben, die oder der an einer SE leidet (Voigtlénder et al. 2012).

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich



Nationaler Kontext

Der NKSE-Bericht ,Seltene Erkrankungen in Osterreich“ (Voigtlander et al. 2012) identi-

fiziert fir das Handlungsfeld 6 folgende wesentliche Problemfelder:

Ausgeprégtes Informationsdefizit in allen Zielgruppen: In der Befragung wur-
den als wichtigste Informationsquellen fir Betroffene und Stakeholder an erster
Stelle (Fach-)arztinnen und -arzte, gefolgt von Selbsthilfegruppen und Internet

genannt. Die Aufklarung der Offentlichkeit und des medizinischen Fachpersonals
ist mangelhaft, ebenso wie spezifische Informationen tber die einzelnen Erkran-

kungen fir die Betroffenen selbst.

Mangel an iibersichtlichen, objektiven und zuverldssigen Informationen zu
SE: Informationen zu SE im Internet sind Uberschaubar. Die Qualitét der Inhalte
ist fur Nutzerinnen/Nutzer nicht immer nachvollziehbar. Das Ziel 3 der Rahmen-
Gesundheitsziele (Gesundheitskompetenz der Bevélkerung—health literacy —stér-
ken; s. a. Abschnitt 1.5) sieht u. a. vor ,,... den Zugang zu versténdlicher, unabhan-
giger und qualitatsgesicherter Information zu erleichtern ... Die frei zugéngliche
Online-Plattform Orphanet leistet einen wichtigen Beitrag, indem sie von interna-
tional anerkannten Expertinnen/Experten validierte Informationen zu vielen der
derzeit bekannten SE bereitstellt. Auch Selbsthilfegruppen/-organisationen
tragen wesentlich zur Bewusstseinssteigerung und zum Informationsaustausch

bei. Gebiindelte zielgruppenspezifische Informationen fehlen jedoch.

Leistungen der kurativen Versorgung sollen laut Bundes-Zielsteuerungsvertrag
am ,Best Point of Service* erbracht werden. Haufig ist der Weg durch das Sys-
tem bis zur Inanspruchnahme der Leistung nicht ausreichend transparent bzw.
nachvollziehbar. Der Zugang zu benétigten Leistungen wird dadurch erschwert.
Der Bundes-Zielsteuerungsvertrag sieht im Strategischen Ziel 8.3 vor, ,Patienten-
sicherheit und Gesundheitskompetenz durch objektive, qualitadtsgesicherte und
zielgruppenspezifische Informationen zu stérken“ und dadurch den Zugang zu

Leistungen am ,Best Point of Service* zu férdern.

SE finden in Osterreich zu wenig Beachtung: Das Thema SE stéBt innerhalb der
Bevélkerung grundsétzlich auf positives Interesse. Die Gberwiegende Mehrheit
der von der NKSE befragten Personen stimmte jedoch der Aussage zu, dass SE
derzeit in Osterreich zu wenig Beachtung finden und forderte eine Verbesserung
der Aufmerksamkeit in der Offentlichkeit.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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Nicht alle von SE betroffene Personen (Erkrankte mit/ohne Diagnose, Angehérige, kon-
sultierte Angehdrige von Gesundheits- und Sozialberufen, Vertreterinnen und Vertreter
anderer Institutionen wie z.B. Behdrden) kénnen und sollen Expertinnen und Experten
fur SE sein oder werden. Bei einem GroBteil der Betroffenen werden eine erhéhte Sensi-
bilisierung fir das Thema und die Vermittlung von Basiswissen angestrebt, bei einigen

wenigen Zielgruppen ist eine Spezialisierung erforderlich.

2.6.2 Zielsetzung

Ziel 1: Ausbau des Wissensstandes bei den wichtigsten Informationsquellen (v. a. in der
Primarversorgung: Arztinnen und Arzte sowie andere Gesundheitsberufe);

Ziel 2: Stérkung der Patientensicherheit und Gesundheitskompetenz durch objektive,
qualitatsgesicherte und zielgruppenspezifische Informationen und dadurch
Forderung des Zugangs zu Leistungen und Leistungserbringung am ,Best Point
of Service" (besseres Leiten durch das System bzw. Wegweiser);

Ziel 3: Erhdhung des Bewusstseins fir SE in allen Zielgruppen und Sensibilisierung fiir

das Thema.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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2.7 Handlungsfeld 7: Verbesserung der
epidemiologischen Kenntnisse im Kontext seltener
Erkrankungen

2.71 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

In der Empfehlung des Rates der Europé&ischen Union vom 8. Juni 2009 fir eine MaBnahme
im Bereich seltener Krankheiten wird im Abschnitt Il (Angemessene Definition, Kodierung
und Bestandsaufnahme seltener Krankheiten) erwéhnt, dass die Mitgliedstaaten prifen
sollen ,,...inwieweit auf allen geeigneten Ebenen, einschlieBlich der Gemeinschaftsebene,
zum einen spezifische Krankheitsinformationsnetze und zum anderen, fir epidemio-
logische Zwecke, Register und Datenbanken geférdert werden kénnen, wobei auf eine

unabhéngige Verwaltung der Netze zu achten ist“ (Rat der Europaischen Union 2009).

Dartiber hinaus haben sich noch einige weitere von der Européaischen Kommission ein-
gesetzte Gremien mit dem Thema befasst und in ihren Empfehlungen die besondere
Bedeutung von epidemiologischen MaBnahmen fir SE herausgearbeitet (EUCERD
2011; EUROPLAN 2013), wobei jedoch keine abschlieBende Entscheidung hinsichtlich
gemeinsamer minimaler Datensatze getroffen wurde. Weiters wurden von der EU
mehrere Forschungsprojekte geférdert, die einerseits die Machbarkeit (EPIRARE 2013),
andererseits die Interoperabilitdt (PARENT 2013) von epidemiologischen Plattformen zum
Inhalt hatten. In diesem Kontext ist insbesondere zu erwdhnen, dass die Européische
Kommission das von der EU finanzierte Joint Research Centre Ispra mit dem Aufbau
einer europédischen Plattform zur Erfassung der verschiedenen Register fur SE in den

Mitgliedstaaten beauftragt hat.
Nationaler Kontext

Auf nationaler Ebene zeichnet der Bericht von Voigtlander et al. (2012) ein Gberwiegend
homogenes Bild der Zustimmung zur Einrichtung von Patientenregistern. Konkret wur-
den Betroffene bzw. Stakeholder im Gesundheitswesen zu folgenden Themen befragt:
Nutzen von Registern fiir das Gesundheitssystem hinsichtlich der Erfassung relevanter
epidemiologischer Parameter, der Unterstiitzung der Forschung, der Standardisierung
diagnostischer und therapeutischer MaBnahmen, der Etablierung neuer Diagnose- und
Therapieformen sowie der Ressourcenerfassung und Ressourcenplanung (Voigtldnder et
al. 2012). Da derzeit in Osterreich noch kein einheitliches Erfassungssystem fiir SE (z.B.
spezifische Kodierung fiir SE, vgl. HF 1) existiert bzw. lediglich einige wenige Patienten-

register zu SE gefiihrt werden, ergeben sich folgende Problemlagen:
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+  Keine Méglichkeit, Inzidenz- und Prévalenzzahlen der in Osterreich vorkommen-
den SE real zu ermitteln;
* keine Méglichkeit, den natiirlichen Verlauf, die Altersverteilung und klinische

Phanotypen der in Osterreich vorkommenden SE zu erfassen.

Ein einheitliches epidemiologisches Erfassungssystem muss sich auf jeden Fall zun&chst
den genannten Problempunkten widmen. Darlber hinaus bringt eine moglichst liickenlose
epidemiologische Datenerfassung von SE insbesondere fir die Forschung (klinische
Studien) groBe Vorteile mit sich. Bisherige Erfahrungen mit Registern weisen auf As-
pekte hin, die bei der Implementierung eines epidemiologischen Erfassungssystems in

Osterreich besonders zu beriicksichtigen sind. Dazu gehéren:

*  Konkrete und genaue Definition von Zweck und Inhalt eines Registers;

+ Abgrenzen planungsrelevanter und forschungsrelevanter Aspekte;

Sicherstellen der Datenschutzkonformitdt gemaB den aktuell giltigen und
méglichen zukiinftigen nationalen und europ&ischen Datenschutzrichtlinien;

* Wahren der Patientenrechte;

*  Gewahrleisten der Anonymitat der Patientin / des Patienten;

+  klare Definition der Eigentiimerschaft der Daten;

+  klare Definition der Zugriffsrechte;

+  Definition von MaBnahmen zur Sicherstellung der vollstdndigen Eintragung;

+  Definition von Qualitatsstandards und Sicherung der Datenqualitét;

*  Nutzen bestehender Infrastruktur;

*  Gewabhrleisten nationaler und internationaler Interoperabilitat;

*  bestmdgliches Begrenzen des Dokumentationsaufwandes.

2.7.2 Zielsetzung

Ziel 1: Etablierung eines umfassenden, qualitatsgesicherten epidemiologischen Erfas-
sungssystems fiir Patientinnen und Patienten mit SE in Osterreich;

Ziel 2: Beriicksichtigung der Interoperabilitdt mit bestehenden Systemen auf nationaler
und européischer Ebene;

Ziel 3: Abstimmung mit aktuellen und zukiinftigen Entwicklungen auf europé&ischer Ebene.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich

63



uswyeuge
ususbuebabueion
slp ue ssn|yasuy wi

Jsbeijusyjeisueusyuely .
Bunue|d o4 - (uswyeuge|y usuabuebabuelioa Jep usssiugebig usp jne pusneqine)
ISIN/OWG -+ uolreuipiooy pun Buniaydissielljeny) Inz wiojiie|d uayasibojolwapidas Jsule usiyoLulg 89

‘B v1l0C

Jabeijusyeisueusyuely .

ISIN/OWEG usbunpoimiug Jojeuoiyeusaiul Bunbiyoisyoniag Jejun seziesusie UsjRWIUIW SBUID U9 DIMIU] /9

auaq3 Jayosiedoins jne usbunpyoimiug usbiyunynz pun usjeniye yw bunwwisqy ¢ a7
auaq3 Jaydsjedoins pun Jsjeuoijeu Jne uswalsAs uspusyalsaq Jw 1elljiqeiadoiaiu sep bunbiaysisyoniag 7 (917
Yo19.4491SQ Ul S HW UBUBIIE/UBUUIIUBIIE] Ny swaysAssbunsseig usyosibojolwepids usriayoisabsielienb ‘uspusssejwn saure buniaijqers i [ai7

Jebeijusyjeisueusyuesyl .

AS ¢
sessazoidsBunwwiysqy pun Jspue|sapung . uswejsAssbunssejisusleq pun
-suoljiuye( sep uswyey wi ISIN/OWEG - uleysibaiusiusilied Us|eUOIIRUISIUI PUN US|EUOIIRU USURAS|S] USpUBYalsaq MW elljiqeladolalu| Jop us||@isiaydls 99
suaqy Jayosiedoins pun usjeuolieu jne uswalsAs uspuayarsaq Jw 1eiljiqesadoisiul sep bunbiayoisyoniag iz |97
Jebeijusyjeisueusyuesyl . Buniayoissielljeny Jnz usbunwwilsag UOA aIMOS
‘1 5107 ISIN/OWEG - usbunbBuipaquawiyey J9|[91zueul pun Js||2inNils Jaydijaydal(-zanyosuale) Bunwwiisqy pun uoniuysq G9
eLIsSNy aley old .
IDIN - yo1eueysQ ul swelsAssbunssepisuale( Joues|al Jaisriom 466
‘B §l0¢ elasny jaueydiQ - pun 35 uny se3sibalusjusiied Jopusyslisaq swyeujnespueiseg 9
suaq3y Jayosiedoins pun usjeuolieu jne uswalsAs uspuayarsaq Jw 1elljiqesadoisiul sop bunbiayoisyoniag iz |97
Yo19.1193SQ Ul S HW USUBIIRY pUN UBUUNUSIIEY N4 swalsAssbunsseyis usyosibojojwapids usiiayoisabsigljenb ‘uspusssejwn sauje bun.aiqels :| di7
ue|diiaz U3 6ipueisnz eyu| uswyeugep

Luabunyueiyug Jsusyjes 1xe1uoy Wi assiuluuay usyosibojolwepids Jep Buniessequap” / 4H Wi uswyeugely pun s|al7

6 9l|1°qeL

uswyeugep €77



2.8 Handlungsfeld 8: Einrichtung sténdiger
Beratungsgremien fiir seltene Erkrankungen
beim BMG

2.8.1 Ausgangslage und Problemanalyse
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fiir eine MaBnahme im Bereich seltener
Krankheiten sieht unter Abschnitt VI. (Mitbestimmung von Patientenverbanden) u. a. vor,
dass ,....Patienten und Patientenvertreter zu den Strategien fiir seltene Krankheiten zu

konsultieren sind“ (Rat der Européischen Union 2009).
Nationaler Kontext

Mit der Einrichtung von zwei beratenden Gremien, der Expertengruppe fir SE und der
Strategischen Plattform fir SE, verfolgte das BMG das Ziel, Wissen und Expertise zu SE
aus der Forschung und gelebten Praxis in die Arbeiten der NKSE einflieBen zu lassen (vgl.
HF 2, Punkt 2.2.2). Die Gremien hatten bei der Erstellung des NAP.se bzw. haben auch
generell unterschiedliche, einander ergénzende Mandate: So fiel der Expertengruppe
konkret bei der Erstellung des NAP.se die Aufgabe zu, die NKSE durch kritische Reflexion
und Diskussion der NKSE-Konzepte sowie durch Einbringen eigener Vorschlége beratend
zu unterstiitzen. Die Strategische Plattform hingegen war vorranging damit beauftragt,
die Umsetzbarkeit der von der NKSE in Zusammenarbeit mit der Expertengruppe erar-

beiteten Konzepte zu priifen.
Expertengruppe fir SE:

+ Die Funktionsperiode der Expertengruppe fir SE erstreckte sich tber den Zeit-
raum Janner 2011 bis Dezember 2013. Sie ersetzte die im Dezember 2010 turnus-
gemaB beendete Unterkommission fiir SE (UK-SE) des OSR und fiihrte deren
Arbeiten im Rahmen des oben beschriebenen Mandates als ein reines Beratungs-
gremium ohne verbindliche Entscheidungsbefugnisse fort (vgl. auch HF 2, Punkt
2.2.2.1). Im Vergleich zur vorangehenden Unterkommission wurde die Experten-
gruppe um mehrere Akteure (Wissenschaftsministerium, Bundeslédnder, Kranken-
haustrager) erweitert und setzte sich im Detail aus Vertreterinnen und Vertretern
der folgenden Institutionen bzw. Bereiche zusammen:

— BMG Sektion Il

- HVB

— Selbsthilfegruppen fir SE

— Medizinische Spezialistinnen/Spezialisten fiir SE (inkl. selektives Screening /

Neugeborenenscreening)
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- Sozialministerium

- Wissenschaftsministerium

- Bundeslander

- Krankenhaustrager

- Osterreichische Arztekammer
- Pharmig

— Bereich Medizinrecht und Medizinethik
- AGES/PharmMed

— Orphanet

- NKSE/GOG

— 2 vakante Platze bei Bedarf

2014 wird die Expertengruppe fiir SE durch einen ,Beirat fur seltene Erkrankungen®

(gemaB § 8 Bundesministeriengesetz) ersetzt.
Strategische Plattform fir SE:

* Im Gegensatz zur Expertengruppe fir SE wurde die Strategische Plattform fiir
SE von Anfang an als ein permanentes Gremium mit strategischer Begleit- und
Rickkoppelungsfunktion zwischen dem BMG, den Bundesléndern und den Sozial-
versicherungstrégern eingerichtet. Sie besitzt im Gegensatz zur Expertengruppe
eine weitgehende Entscheidungsbefugnis zu den seitens der NKSE erarbeiteten
Inhalten, die nur durch die Entscheidungsbefugnis jener Institutionen, Gremien
und Fachgruppen im Gesundheitswesen begrenzt wird, die fir ein spezielles
Thema gesondert und letztendgliltig zusténdig sind (vgl. auch HF 2, Punkt 2.2.2.1).
Die Strategische Plattform setzt sich aus Vertreterinnen und Vertretern folgender
Institutionen zusammen:
- BMG: Sektion | und IlI
- Bundeslander
- HVB
- GOG

2.8.2 Zielsetzung

Fur beide Gremien gelten folgende Ziele:

Ziel 1: Dauerhafte Einrichtung beider Gremien;

Ziel 2: Nationaler Beirat fur SE: kontinuierliche Bereitstellung von Expertenwissen bzw.

Wissen aus Forschung und Praxis zu SE;
Ziel 3: Strategische Plattform fir SE: strategische Begleitung der NKSE-Arbeiten.
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2.9 Handlungsfeld 9: Anerkennung der Leistungen der
Selbsthilfe

2.9.1 Ausgangslage und Problemanalyse

Selbsthilfe beschéftigt sich sowohl mit allgemeinen, alle Erkrankungen bzw. Krank-
heitsgruppen umfassenden Belangen, als auch mit spezifischen, eine oder mehrere

Krankheiten/Krankheitsgruppen betreffenden Aspekten. Beide sind fir SE relevant.

Einige der hier angesprochenen Problemfelder, Zielsetzungen und MaBnahmen gelten
nicht nur fiir den Bereich der SE, sondern sprechen giiltige Diskussionspunkte zur Selbst-
hilfe in Osterreich an. Dies ist u. a. auf die zum Teil noch unklare Rolle der Selbsthilfe

und, damit verbunden, deren Finanzierung zuriickzufiihren.
Internationaler Kontext

Die Empfehlung des Rates vom 8. Juni 2009 fiir eine MaBnahme im Bereich seltener
Krankheiten (Rat der Européischen Union 2009) sieht unter Abschnitt VI. (Mitbestimmung

von Patientenverb&nden) folgende Ziele vor:

* ,..Patienten und Patientenvertreter zu den Strategien fur seltene Krankheiten
konsultieren und den Patienten den Zugang zu neuesten Erkenntnissen tber
seltene Krankheiten erleichtern®.

+ ,..die Tatigkeiten von Patientenverbénden auf Gebieten wie Sensibilisierung, Auf-
bau von Kapazitaten, Schulungen, Austausch von Informationen und bewé&hrten

Verfahren, Vernetzung und Hilfsangebote fir sehr isolierte Patienten férdern...”

Ein vergleichbares Ziel zur Einbindung der unmittelbar Betroffenen verfolgt auch die
UN-Konvention fir Menschen mit Behinderungen’, die im Artikel 4 ,Allgemeine Verpflich-
tungen®, Absatz (4) Folgendes vorsieht: ,...bei der Ausarbeitung und Umsetzung von
Rechtsvorschriften und politischen Konzepten zur Durchfiihrung dieses Ubereinkommens
und bei anderen Entscheidungsprozessen in Fragen, die Menschen mit Behinderungen
betreffen, fiihren die Vertragsstaaten mit den Menschen mit Behinderungen, einschlieBlich
Kindern mit Behinderungen, tiber die sie vertretenden Organisationen enge Konsultati-

onen und beziehen sie aktiv ein.*

7  ,...Zu den Menschen mit Behinderungen z&hlen Menschen, die langfristige kérperliche,
seelische, geistige oder Sinnesbeeintrachtigungen haben, welche sie in Wechselwirkung mit
verschiedenen Barrieren an der vollen, wirksamen und gleichberechtigten Teilhabe an der
Gesellschaft hindern kénnen.” (Artikel 1)
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In Deutschland ist die Selbsthilfeférderung eine gesetzliche Aufgabe der Kranken-
kassen und ihrer Verbénde. Selbsthilfegruppen kdnnen gemaB §20 Sozialgesetzbuch
(SGB V) unter der Erfiillung bestimmter Férdergrundsétze Férderungen erhalten. Die
Fordergrundsétze des Spitzenverbandes der Gesetzlichen Krankenversicherung (GKV)
beschreiben den Rahmen fiir die Umsetzung der Fdrderung, definieren Inhalte und Ver-
fahren der Férderung und tragen zu einer weitgehend einheitlichen Rechtsanwendung
in der Férderpraxis bei. Die Anwendung steigert die Transparenz des Férderverfahrens
(GKV Spitzenverband 2013).

Nationaler Kontext

Aufbauend auf dem von der NKSE erstellten Bericht ,Seltene Erkrankungen in Oster-
reich* (Voigtlander et al. 2012) wurden gemeinsam mit der Expertengruppe fiir SE und
der Strategischen Plattform fiir SE fir das HF 9 folgende Problemfelder identifiziert:

«  Kritische Masse, um eine Patientenorganisation fir eine (Gruppe von) SE zu betrei-
ben, fehlt haufig: Die Gesamtzahl mit rund einer halben Million Patientinnen und
Patienten mit SE in Osterreich ist sehr hoch, in Orphanet sind 77 Patientenorga-
nisationen / Selbsthilfegruppen fiir bestimmte SE bzw. Gruppen von SE gelistet.
Allerdings stehen fir die iberwiegende Zahl von Patientinnen und Patienten keine
derartigen Einrichtungen zur Verfiigung, da es nur wenige Krankheitsbilder gibt,
die gentigend Betroffene in Osterreich zeigen, um sich zu einer arbeitsfahigen
Patientenorganisation bzw. Selbsthilfegruppe zusammenzuschlieBen. Fir Perso-
nen mit SE ist eine Vernetzung mit anderen Betroffenen besonders wichtig. Viele
suchen daher auch auf européischer Ebene Kontakt, Austausch bzw. Hilfe. Als
Dachverband der Selbsthilfegruppen und Patientenorganisationen fiir SE wurde im
Dezember 2011 Pro Rare Austria (Pro Rare Austria 2013), Allianz fiir seltene Erkran-
kungen, gegriindet, um Krafte zu blindeln und auch fir jene Personen ohne eigene
Selbsthilfeorganisation ein Ansprechpartner zu sein. Fir krankheitsiibergreifende

Belange ist dariiber hinaus die ARGE Selbsthilfe Osterreich zustandig.

* Nicht zielgerichtete oder fehlende Versorgung, wenig Wissen iber und Bewusst-
sein fir SE: verlassliches Wissen, genaue Diagnosen, arztliche Expertise und
zugéngliche Therapiemdglichkeiten sind fir viele SE begrenzt bzw. fehlen zum
Teil génzlich. (siehe HF 2-4 sowie HF 6): Diese Umsténde kénnen lber eine sehr
lange Zeit hinweg bestehen und zu einer hohen Unsicherheit sowie einer gro3en
emotionalen Belastung fiihren. Besonders in solchen Situationen sind Selbsthilfe-
organisationen fiir Personen mit SE und Angehérige oft der einzige ,Informations-
und Wissenspool®. Sie unterstiitzen Betroffene u. a. bei ihrem Weg durch das
Gesundheits- und Sozialsystem und férdern somit eine zielgerichtete Versorgung.
Dariiber hinaus fungieren sie als wesentliche Kontaktstelle fiir emotionale Unter-

stlitzung und Begleitung. Im Bereich SE tragen die Griindung der Pro Rare Austria
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sowie deren Aktivitaten (z.B. ,Marsch der seltenen Erkrankungen®, Verfassen

von Beitrdgen in Tageszeitungen und Zeitschriften, Mitwirkung bei einschlagigen
Veranstaltungen) stark zur Bewusstseinsbildung im Bereich SE bei (vgl. auch HF 6).
Neben den fiir einzelne SE bzw. Gruppen von SE bestehenden Selbsthilfegruppen

und -organisationen fungiert Pro Rare Austria auch als wichtige (erste) Anlaufstelle.

Unklare Rolle der Selbsthilfe in der Versorgung, gesundheitsékonomischer und
sozialer Nutzen der Selbsthilfe nicht ausreichend evaluiert: Selbsthilfegruppen
und -organisationen leisten einen erheblichen Beitrag zur Verbesserung der
gesundheitlichen und sozialen Situation von Personen mit SE sowie von deren
Angehdrigen. lhre Leistungen sind jedoch nicht ausreichend sichtbar. Selbsthilfe
bewirkt, dass Betroffene und Angehérige sich informieren, vernetzen und austau-
schen. Besonders bei einer geringen Anzahl an Betroffenen (siehe erster Punkt)
ist ein Austausch mit Gleichgesinnten wichtig. Gesprache auf Augenhéhe und

das Gefiihl, nicht alleine zu sein, mit den eigenen Bediirfnissen wahrgenommen
und verstanden zu werden, kénnen bereits Entlastung bringen und gesunheits-
férdernd wirken. Selbsthilfe bringt Empowerment durch die Steigerung der
Gesundheitskompetenz, den Austausch tiber Bewéltigungsstrategien, sie férdert
soziale Kontakte und leistet emotionale Unterstitzung in belastenden Lebenssitu-
ationen. Der GroBteil der von Mitgliedern geleisteten Arbeit ist ehrenamtlich. Der
gesundheitsdkonomische Effekt der von Laien bzw. Selbsthilfeorganisationen als
Erganzung zur professionellen Hilfe (z.B. durch Arztinnen und Arzte sowie weitere
Gesundheitsberufe) erbrachten Leistungen ist sichtbar zu machen, das Bild der

Selbsthilfe in der Offentlichkeit zu starken.

Herausforderungen bei der Finanzierung: In Osterreich gibt es keine gesetzliche
Verankerung der Selbsthilfe und damit verbunden auch keine verbindlichen Férder-
vereinbarungen. Eine zeitlich limitierte Basisférderung (3 Jahre) fiir die ARGE
Selbsthilfe Osterreich wurde im Jahr 2011 beschlossen; diese erméglichte einen
Strukturumbau der ARGE (Einrichtung der Bundesgeschéftsstelle in Wien). Durch
die eingeschrankte Verfligbarkeit dffentlicher Mittel grei- fen viele Selbsthilfeorga-
nisationen bei der Finanzierung derzeit auf pharmazeutische Firmen zuriick. Ohne
diese Férderungen kdnnten viele Selbsthilfegruppen und -organisationen nicht
bestehen. Offentliche Einrichtungen stellen aufgrund dieser Férderungen die Unab-
héngigkeit der Organisationen in Frage. Eine Selbsthilfeorganisation kann nur dann
ordentliches Mitglied der European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS)
werden, wenn sie nicht mehr als 50 Prozent ihrer Finanzierung von der Industrie
(unterschiedliche Unternehmen) erhélt. Fir eine aktive Beteiligung der Selbsthilfe
ist Unabhéangigkeit wesentlich und kann nur tGber verbindliche Rahmenbedingun-
gen auf personeller, struktureller und finanzieller Ebene hergestellt werden, wie
z.B. durch klare Férderregeln und Transparenz beziiglich der Finanzierungsquellen

und der Verwendung der Finanzmittel sowie durch die Offenlegung etwaiger
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Interessenkonflikte (Standards der Good Governance). Derzeit ist in Osterreich
nicht gesetzlich definiert, wer kollektive Interessen von Patientinnen und Patienten
vertreten darf (Legitimierungsgrundlage). Ohne diese Klérung kdnnen Interessen

der Patientinnen und Patienten nicht entsprechend vertreten werden.

+ Eingeschrénkte Mitsprache der Selbsthilfeorganisationen bei relevanten Entwick-
lungen und Entscheidungen: Im NKSE-Bericht (Voigtlénder et al. 2012) wurden
Selbsthilfe- / Patientenorganisationen von fast allen Befragten als eine der
wichtigsten Informationsquellen zu SE gesehen. Vertreterinnen und Vertreter von
Selbsthilfegruppen und Selbsthilfeorganisationen verfigen aufgrund ihrer persén-
lichen Situation und ihrer Tatigkeit im Rahmen der eigenen Organisation tber
wertvolle Informationen und einen reichen Erfahrungsschatz (v. a. hohes spezifi-
sches Wissen zu den jeweiligen Krankheitsbildern / Krankheitsgruppen, Erfahrung
mit Bewaltigungsstrategien sowie Erfahrung betreffend Inanspruchnahme von
Leistungen im Gesundheits- und Sozialsystem). Das vorhandene Wissen wird
jedoch nicht immer gehért, beriicksichtigt bzw. genutzt; noch immer denken und
handeln viele Entscheidungstrégerinnen und Entscheidungstréger fir Betroffene,

ohne diese direkt einzubinden.

Fur weitere Bezugspunkte zur krankheitsiibergreifenden (nicht nur auf SE fokussier-
ten) patientenorientierten Versorgung, zur Unterstiitzung von Selbsthilfegruppen,
zur Stérkung der Gesundheitskompetenz von Patientinnen und Patienten sowie zu
deren aktiver Beteiligung an gesundheitsrelevanten Entscheidungen wird auf folgende
Dokumente verwiesen: Gesundheitsreform 2012 (gemeinsame Planung, Steuerung und
Finanzierungsverantwortung, Orientierung am Bedarf der Patientin / des Patienten);
Regierungsprogramm 2008-2013 (z.B. Abschnitt ,Verbesserungen zur Gleichstellung®,
8. Punkt ,....Férderung von Dienstleistungsangeboten durch Selbsthilfe- und Vertretungs-
organisationen..” sowie Abschnitt ,Patientlnnenrechte”, 2. Punkt ,....um die Unabhéngig-
keit der Selbsthilfegruppen zu stérken, soll eine 6ffentliche Unterstiitzung erfolgen.);
Masterplan Gesundheit des Hauptverbandes der &sterreichischen Sozialversicherung
2010 (Forderung 4: Der/die selbstbestimmte eigenverantwortliche Versicherte); Rah-
men-Gesundheitsziele (3 und 10) sowie Bundes- Zielsteuerungsvertrag (z.B. Artikel 3,
Punkt 3.5; Artikel 8, Strategisches Ziel 8.3).
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2.9.2 Zielsetzung

Ziel 1: Sicherstellung einer dsterreichweiten Vertretung fiir Personen mit SE u.a. auch
als Ansprechpartner fiir Personen mit Erkrankungen, fir die es keine eigene
Selbsthilfeorganisation und/oder Selbsthilfegruppe gibt;

Ziel 2: Klarung der Rolle der Selbsthilfe, Férderung von Unabh&ngigkeit und Transparenz
mit dem Ziel der Sicherstellung einer langfristigen Finanzierung;

Ziel 3: Anerkennung der Expertise und der Erfahrungen von Personen mit SE und
jener von Angehdrigen und Schaffung partizipativer Entscheidungsstrukturen
(Einbindung in alle relevanten gesundheitspolitischen Entscheidungsprozesse);

Ziel 4: Erhebung gesundheitsékonomischer Effekte der Selbsthilfe;

Ziel 5: Starkung des Images der Selbsthilfe in der Offentlichkeit.
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4 Anhang

Der Anhang umfasst:

* Anhang 1: Entwicklung spezialisierter Zentren fir seltene Erkrankungen und
nachfolgende Vernetzung zu Européaischen Referenznetzwerken: Darstellung der
wichtigsten Arbeitsschritte und Entwicklungen in der EU von 2004-2014

* Anhang 2: Das 8sterreichische Stufen-Modell fiir spezialisierte Zentren fir seltene
Erkrankungen: Darstellung der drei Typen von Zentren und ihrer Einbindung in die
Ssterreichische Versorgungslandschaft

+ Anhang 3: Tabellarische Darstellung der Leistungs- und Qualit&tskriterien fir
die verschiedenen Typen spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankungen in
Osterreich

« Anhang 4: Zusammensetzung Expertengruppe fir seltene Erkrankungen

* Anhang 5: Zusammensetzung Strategische Plattform fiir seltene Erkrankungen
Die Anhénge 1 bis 3 beziehen sich auf das Handlungsfeld 2 (Punkt 2.2.1) des NAP.se.

Weitere Anhénge zu anderen Handlungsfeldern des NAP.se folgen nach ihrer jeweiligen
Ausarbeitung im Rahmen der Weiterentwicklung der Strategie und der Umsetzung des
NAP.se.

4.1 Anhang 1: Entwicklung spezialisierter Zentren fiir
seltene Erkrankungen und nachfolgende Vernetzung
zu Europédischen Referenznetzwerken:

Darstellung der wichtigsten Arbeitsschritte und
Entwicklungen in der EU von 2004-2014

411 Einleitung

Die Versorgung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen (SE) stellt hohe
Anforderungen an die Gesundheitssysteme der einzelnen européischen Mitgliedstaaten.
Eine zentrale Herausforderung besteht darin, dass es infolge des seltenen Auftretens
der Krankheitsbilder fur die einzelnen Staaten praktisch unméglich ist, medizinische
Spezialexpertise flaichendeckend in ihrem Hoheitsgebiet fiir jede der 6.000 bis 8.000
SE vorzuhalten. Dies gilt nicht nur fiir kleine Ldnder mit begrenzten PopulationsgréBen
und demzufolge noch begrenzteren Fallzahlen fir definierte SE, sondern auch fir die
gréBten Mitgliedstaaten der EU. So wuchs seit gut 15 Jahren in der Gesundheits-, wie

auch der Wissenschaftspolitik der Union die Uberzeugung, dass die medizinisch-klini-
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sche Versorgung von SE, ergénzend zu den Leistungen auf nationalstaatlicher Ebene,
zusétzlicher supranationaler Anstrengungen bedarf und dass eine intensivierte Zusam-
menarbeit auf européischer Ebene in diesem Bereich zu einem signifikanten Mehrwert

fur alle Einwohnerinnen und Einwohner Europas fiihren wiirde.

Im nachfolgenden politischen Diskussionsprozess kristallisierte sich bald heraus, dass
die Einrichtung spezialisierter Zentren fur SE in den einzelnen Mitgliedstaaten und
deren nachfolgende Vernetzung auf européischer Ebene ein wesentlicher Schritt in der
synergistischen Verkniipfung nationaler und européischer Anstrengungen sein wiirde.
So wurde das Thema ,Spezialisierte Zentren fur SE“ tber die letzten zehn Jahre hin-
weg zu einem zentralen gesundheitspolitischen Anliegen der EU. Diverse européische
Gremien wurden ab dem Jahr 2004 beauftragt, strategische und inhaltliche Konzepte
fur die Ausgestaltung und Designation derartiger Zentren und fiir deren Einbindung in

européische Referenznetzwerke (ERN) zu entwickeln.

Der vorliegende Anhang stellt die wichtigsten Gremien und deren Ergebnisse in Kurzform
vor und bietet ergdnzende Hintergrundinformationen zum Entstehungsprozess der Mit-
teilung der Kommission von 2008, der Empfehlung des Rates von 2009 und der Richtlinie
des Européischen Parlaments und des Rates von 2011 (Europ&ische Kommission 2008;
Européisches Parlament und Rat der Europédischen Union 2011; Rat der Europ&ischen
Union 2009), jener drei zentralen Textdokumente der EU zum Thema SE, die ihrerseits in
die inhaltliche Ausgestaltung des 6sterreichischen NAP.se eingeflossen sind und daher

in Handlungsfeld 2, Punkt 2.2.1, entsprechend ausfihrlich dargestellt werden.

4.1.2 Hochrangige Gruppe fiir das Gesundheitswesen und die
medizinische Versorgung (High Level Group on health services
and medical care)

Konstitution, Funktion und Zusammensetzung:

Zu Beginn dieses Jahrtausends wurde in der Europaischen Kommission (EK) und im Euro-
paischen Parlament ein sogenannter Reflexionsprozess zur Patientenmobilitét in Europa
initiiert, aus dem etwa zehn Jahre spéter unter anderem die Richtlinie 2011/24/EU des
Européischen Parlaments und des Rates vom 9. Méarz 2011 iiber die Ausiibung der Patien-
tenrechte in der grenziiberschreitenden Gesundheitsversorgung, die sog. Patienten-
mobilitatsrichtlinie, hervorging (Europaisches Parlament und Rat der Européischen Union
20M). Eine der ersten an die EK gerichteten Empfehlungen dieses Reflexionsprozesses
bestand darin, auf Kommissionsebene einen langfristigen (permanenten) Mechanismus
zu entwickeln, mit dessen Hilfe die européische Zusammenarbeit im Gesundheitssektor
gestérkt werden kénnte, um die einzelnen Mitgliedstaaten bei der Umsetzung ihrer

Gesundheitsziele zu unterstiitzen. Als konkreten ,Mechanismus” sah diese Empfehlung
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die Einrichtung eines Gremiums hochrangiger Vertreterinnen/Vertreter der einzelnen
Gesundheitsbehdrden in den Mitgliedstaaten vor. Anfang 2004 setzte die EK diesen
Vorschlag um und richtete die sog. Hochrangige Gruppe fir das Gesundheitswesen und

die medizinische Versorgung ein.

Die Arbeit der Hochrangigen Gruppe verfolgte zwei grundsétzliche Ziele:

* Einleitung und Umsetzung eines auf konkrete, praktische Fragestellungen ausge-
richteten Kooperationsprozesses zwischen den Mitgliedstaaten,

*  (begleitende) Umsetzung der Empfehlungen des Reflexionsprozesses zur Patien-
tenmobilitét, damit sowohl Patientinnen und Patienten als auch Gesundheitssys-

teme als Ganzes von greifbaren Ergebnissen profitieren kénnen.

Die Hochrangige Gruppe setzte sich aus ranghohen Vertreterinnen/Vertretern der
Gesundheitsbehdrden aller européischen Mitgliedstaaten zusammen. Da es sich um ein
Diskussions- und Arbeitsgremium ohne Beschlussrechte handelte, konnten Mitgliedslan-
der bei Bedarf und Kapazitaten mehr als eine Vertreterin / einen Vertreter entsenden,

die sich auf die verschiedenen Arbeitsgruppen verteilten (s. u.).

Aufgaben und Arbeitsprozess:

Um der Vielzahl der Aufgaben unter anderem aus dem o. g. Reflexionsprozess gerecht
werden zu kénnen, beschloss die Hochrangige Gruppe Anfang 2004, ihre Arbeiten
zundchst auf sechs ausgewéhlte Schwerpunktthemen zu konzentrieren und fir jeden
Schwerpunkt eine eigene Arbeitsgruppe einzurichten. Ein Schwerpunkt beschaftigte
sich mit dem Themenkomplex ,Spezialisierte Zentren fir seltene Erkrankungen® und
Einrichtung européischer Referenznetzwerke®, die zugehdrige Arbeitsgruppe firmierte
unter der Bezeichnung ,AG Referenzzentren” (Européische Kommission 2004) (Europa-

ische Kommission 2005).

Um zusétzliche Informationen fiir den Diskussionsprozess zu erhalten (wie beispielsweise
Erfahrungsberichte aus verschiedenen Mitgliedstaaten zur Ausgestaltung und zum
moglichen Nutzen von spezialisierten Zentren), beauftragte die Hochrangige Gruppe
die Task Force on Rare Diseases (RDTF) (s. Punkt 4.1.3) 2005 und 2006, zwei Analysen
zum Thema spezialisierte Zentren und Referenznetzwerke in Europa durchzufihren und
die Ergebnisse wie auch daraus abgeleitete Empfehlungen in zwei Berichten an die

Hochrangige Gruppe zu tbermitteln.

8 Zu diesem Zeitpunkt wurden die spezialisierten Zentren noch als ,Centres of Reference”
bezeichnet; im Rahmen des weiteren Diskussionsprozesses wurde spéter der Begriff der
.Centres of Expertise” eingefiihrt.
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Ergebnisse:

Die Ergebnisse ihrer diversen Arbeitsgruppen fasste die Hochrangige Gruppe in mehreren
offiziellen Berichten zusammen, die primér an die EK gerichtet waren und von dieser an
weitere Institutionen und Gremien wie beispielsweise den Europ&ischen Rat und das
Européische Parlament weitergeleitet wurden. Im Bereich SE entwickelte und beschrieb
die Hochrangige Gruppe so ein grundlegendes Konzept fiir spezialisierte Zentren fur SE

und ERN (Européaische Kommission 2005), das erstmals

+ allgemeine Grundsé&tze und Rahmenbedingungen fir die Entwicklung von ERN
definierte;

+ eine Liste von Leistungskriterien fiir jene spezialisierten Zentren firr SE festlegte,
die einem thematisch passenden Referenznetzwerk beitreten wollen;

+  Uberlegungen zu méglichen Auswahlkriterien und Indikatoren formulierte, mit
deren Hilfe jene prioritdren Krankheitsgruppen oder diagnostischen und thera-
peutischen Gebiete identifiziert werden kénnten, fiir die die ersten Referenznetz-
werke eingerichtet werden sollten, und

+  Grundgedanken zu einem konkreten Auswahlverfahren fiir ERN formulierte.

Viele Elemente dieses Konzeptes fanden spéater Eingang in die zentralen EU-Dokumente
wie die Mitteilung der Kommission (2008), die Empfehlung des Rates (2009) und die
betreffenden Kapitel und Rechtsakte der Patientenmobilitétsrichtlinie (2011) (s. hierzu
auch Punkt 4.1.5). Weiterhin wurden sie auch bei der Ausarbeitung des European Union
Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD)- Empfehlungen zu Qualitétskriterien
fur Expertisezentren fur SE berlcksichtigt (s. Punkt 4.1.4).

41.3 DG SANCO Task Force on Rare Diseases (RDTF)

Konstitution, Funktion und Zusammensetzung:

Die RDTF wurde Anfang 2004 von der EK eingerichtet und bei der Generaldirektion
Gesundheit und Verbraucher (DG SANCO) angesiedelt. Sie diente als ein rein aus
Expertinnen/Experten zusammengesetztes Beratungsgremium der Kommission fir den
Bereich SE und arbeitete bis zum Ende ihrer sechs Jahre umfassenden Funktionsperiode
im Jahr 2009.

Die Kernfunktion der RDTF bestand darin, das Gesundheitsdirektorat der EK darin zu
beraten und zu unterstitzen, durch koordinative MaBnahmen eine méglichst optimale
Pravention sowie ein mdglichst optimales Begleitmanagement (,Case management*) fir
SE in Europa voranzutreiben (RDTF 2005).
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Dem Grundgedanken des reinen Expertengremiums folgend setzte sich die RDTF aus
ausgewahlten Projektleiterinnen/Projektleitern zum damaligen Zeitpunkt noch lau-
fender oder bereits abgeschlossener Forschungsprojekte im Bereich SE, aus weiteren
permanenten oder bei Bedarf hinzugezogenen Expertinnen/Experten aus den einzelnen
Mitgliedstaaten und aus Vertreterinnen/Vertretern relevanter internationaler Institutio-
nen und Organisationen (wie DG Research, DG Enterprise, EuroStat, EMA, WHO, OECD)
zusammen. Geleitet wurde die Task Force von der Griindungsdirektorin von Orphanet,

Dr. Ségoléne Aymé.

Aufgaben und Arbeitsprozess:

Die RDTF arbeitete sowohl auf Auftragsbasis fir die EK als auch auf eigene Initiative
und war entscheidend an zahlreichen Diskussionsprozessen zu gesundheitspolitischen
Initiativen und Aktionen fiir SE sowie zur Starkung des Forschungssektors fiir SE betei-
ligt. Um der Komplexitat des Themenfeldes gerecht zu werden, richtete die Task Force
drei Arbeitsgruppen ein, die die Vorbereitungsarbeiten fir die einzelnen Aufgaben

Ubernahmen.

Ergebnisse:

Im Kontext ,Spezialisierte Zentren fur seltene Erkrankungen“ wurde die RDTF in den
Jahren 2005 und 2006 von der ,AG Referenzzentren“ der Hochrangigen Gruppe mit
der Ausarbeitung erster Diskussionskonzepte zur Einrichtung spezialisierter Zentren
fur SE und zur Etablierung von ERN beauftragt (s. Punkt 4.1.2). Die Task Force folgte
diesem Auftrag und produzierte in den Jahren 2005, 2006 und 2008 drei Berichte
(2005 und 2006 fiir die Hochrangige Gruppe, 2008 fiir die EK), in denen sie zun&chst
eine jeweils aktualisierte, detaillierte Situationsanalyse zum Vorhandensein oder Fehlen
spezialisierter Zentren in den einzelnen Mitgliedstaaten, der Organisation dieser Zentren
(wenn vorhanden) auf nationaler oder primér regionaler Ebene und dem in den einzelnen
Mitgliedstaaten angewandten Auswahl- und Designationsverfahren vorlegte (RDTF
2005), (RDTF 2006), (RDTF 2008). Ausgehend von diesen Ist-Stand-Erfahrungen in den
Mitgliedstaaten erarbeitete die RDTF in den drei Berichten ein zunehmend verfeinertes

Konzept fur

* gemeinsame européische Qualitatskriterien fur die Identifikation und Designation
spezialisierter Zentren fir SE,

+ die Integration solcher Zentren in ERN,

+ einen formalen Designationsprozess fiir européische Zentren bzw. Netzwerke
(RDTF 2008).

Die Ergebnisse der ersten beiden Analysen (RDTF 2005), (RDTF 2006) flossen direkt in

die Arbeit der Hochrangigen Gruppe ein und bildeten eine wesentliche Grundlage fir

die vorlaufige Definition von Qualitatskriterien fur spezialisierte Zentren fur SE (s. Punkt
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4..2). Darliber hinaus kamen die Kriterien auch bei der 2006 initiierten Ausschreibung fir
EU-gefdrderte Pilot-Referenznetzwerke fiir SE zur Anwendung (Europ&ische Kommission
2005). Die Inhalte des dritten, direkt an die EK gerichteten Berichtes (RDTF 2008) wurden,
wie auch die der beiden vorangehenden Analysen, schlieBlich bei der Ausarbeitung der
EUCERD-Empfehlungen beriicksichtigt (s. Punkt 4.1.4).

4.1.4 Européischer Sachverstandigenausschuss fiir seltene
Erkrankungen (European Union Committee of Experts on Rare
Diseases; EUCERD)

Konstitution, Funktion und Zusammensetzung:

Der EU-Sachversténdigenausschuss fiir seltene Erkrankungen (EUCERD, siehe oben)
wurde Mitte 2010 von der EK als Nachfolgegremium fiir die RDTF eingerichtet. Seine
Funktionsperiode erstreckte sich tiber drei Jahre und endete Mitte 2013. Im Unterschied
zur RDTF als reinem Experten-Beratungsgremium besal3 das EUCERD mehrere strategi-

sche Funktionen (Kommission der Europ&ischen Gemeinschaften 2009):

+ Beratung und Unterstiitzung der EK bei der Begleitung der auf gemeinschaftlicher
und nationaler Ebene durchgefiihrten MaBnahmen fiir SE (im Sinne eines klassi-
schen Experten- und Konsultationsgremiums);

+ Starkung der Zusammenarbeit zwischen der EK und den Mitgliedstaaten mit
einem besonderen Fokus auf der stérkeren Einbindung der Fachgremien und
Gesundheitsbehdrden der einzelnen Staaten in den Diskussions- und Ausarbei-
tungsprozess weiterer Leitlinien, Empfehlungen und MaBnahmen im Bereich SE;

+ Foérderung des Austausches zwischen den Fachgremien und Gesundheitsbehérden
der einzelnen Mitgliedstaaten hinsichtlich der Erfahrungen und der (zukiinftigen)

politischen Strategien im Bereich SE.

Dieses erweiterte Funktionsprofil spiegelte sich auch in der Zusammensetzung des
EUCERD wider: 27 der 51 Mitglieder wurden direkt von den nationalen Gesundheitsbe-
hérden der damals 27 Mitgliedslander der Union nominiert, die Gibrigen wurden in einem
von der Kommission durchgefiihrten, nach Interessengruppen gewichteten Bewerbungs-
und Auswahlverfahren bestimmt. Hierzu gehorten Vertreterinnen und Vertreter aus dem
Bereich der Patientenselbsthilfeorganisationen, der pharmazeutischen Industrie und
der aus Gemeinschaftsmitteln finanzierter Forschungsprojekte zu SE der Direktorate

Gesundheit sowie Forschung und technologische Entwicklung.
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Aufgaben und Arbeitsprozess:

Vergleichbar der RDTF erstellte das EUCERD zahlreiche Berichte, Stellungnahmen und
Empfehlungen im Auftrag der EK, erarbeitete parallel hierzu aber auch Empfehlungen
und Leitlinien zu mehreren Themen auf eigene Initiative. Anstelle mehrerer Arbeitsgrup-
pen besal3 das EUCERD ein Prasidium aus insgesamt funf Mitgliedern mit zuséatzlichem
Biro, das erste Entwiirfe zu allen Textdokumenten, zum Teil mit Unterstitzung einzelner
EUCERD-Mitglieder, vorbereitete. Die finalen Dokumente wurden anschlieBend in einem

mehrstufigen Diskussions- und Ausarbeitungsprozess erstellt.
Ergebnisse:

Unter den zahlreichen Textdokumenten (Berichte, Stellungnahmen, Empfehlungen etc.),
die das EUCERD in seiner dreijéhrigen Tatigkeit erarbeitete, sind zwei Dokumente im

Kontext der spezialisierten Zentren fiir SE von besonderer Bedeutung:

«  EUCERD-Empfehlungen fiir Qualitatskriterien fur spezialisierte Zentren (Expertise-
zentren) fur seltene Erkrankungen in den Mitgliedstaaten (EUCERD 2011) und

«  EUCERD-Empfehlungen zu européischen Referenznetzwerken fiir seltene Erkran-
kungen (EUCERD 2013).

Mit beiden Empfehlungen setzte das EUCERD die fritheren Arbeiten der RDTF fort,
indem es die Ergebnisse aller fritheren Textdokumente biindelte, restrukturierte und
einem letzten, mehrstufigen, kritischen Diskussions- und Reflexionsprozess unterzog,

bevor beide Dokumente als offizielle Empfehlungen auf EU-Ebene verabschiedet wurden.

Beide EUCERD-Empfehlungen flossen spéater in den Diskussions- und Ausarbeitungs-
prozess zu den Rechtsakten zur Patientenmobilitétsrichtlinie ein (s. Punkt 4.1.5). Die
EUCERD-Empfehlung zu Qualitétskriterien fir spezialisierte Zentren fiir seltene Erkran-
kungen in den Mitgliedstaaten diente dariiber hinaus als Basis zur Ausarbeitung der Leis-
tungs- und Qualitatskriterien fiir entsprechende Zentren in Osterreich (s. Handlungsfeld
211 und Anhang 4.3 des NAP.se).
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4.1.5 Expertengruppe Grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung
(Cross-Border Healthcare Directive Expert Group; CBHD-EG)

Konstitution, Funktion und Zusammensetzung:

Die ,Expertengruppe Grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung fir Artikel 12 der
Richtlinie* (Cross-Border Healthcare Directive Expert Group; CBHD-EG) wurde Anfang
2012 von der Generaldirektion Gesundheit und Konsumenten (DG SANCO) der EK
eingerichtet, um die Kommission gezielt bei der Ausarbeitung der Entwirfe fur die in
der Patientenmobilitatsrichtlinie vorgeschriebenen ergénzenden delegierten Rechtsakte
(,Delegated acts”) und Durchfiihrungsrechtsakte (,Implementing acts”) zu Artikel 12 der
Richtlinie (Titel: ,Européische Referenznetzwerke®) zu unterstiitzen9. Die Expertengruppe
besaB zwar offiziell nur eine reine Beratungsfunktion fur die Kommission, dennoch war
sie seitens der EK auch als Bindeglied und inhaltliches Riickkoppelungsorgan zu den
Gesundheitsbehérden der einzelnen Mitgliedstaaten gedacht, da beide Rechtsakte bzw.
Beschliisse’ am Ende des Erstellungsprozesses von den Mitgliedstaaten angenommen
werden mussten©. Auf Grund dieser deutlichen gesundheitspolitischen Ausrichtung
setzte sich die Expertengruppe ausschlieBlich aus Vertreterinnen und Vertretern der

Gesundheitsbehdrden der Mitgliedstaaten zusammen.
Arbeitsprozess:

Im Gegensatz zu den Prozessabléufen in der RDTF und dem EUCERD lag der Ausarbei-
tungsprozess fiir die beiden Rechtsakte / Beschliisse zur Patientenmobilitatsrichtlinie
ausschlieBlich in den Handen der EK. Diese bereitete die Erst- und dann die tberarbei-
teten Folgeentwiirfe fir jede Sitzung der Expertengruppe vor, sammelte in und nach
den Sitzungen alle Kommentare, Anregungen und anderen Diskussionsbeitrédge aus den
Mitgliedstaaten und integrierte diese so weit wie mdglich in die ndchsten Entwurfs-

fassungen fir die Folgesitzungen.

9 Die Bezeichnung beider Gesetzestexte wurde im Laufe des Erarbeitungsverfah-
rens von ,Rechtsakt” in ,Beschluss* umgewandelt (,Delegierter Beschluss* und
»Durchfiihrungsbeschluss*).

10 Fur den delegierten Beschluss war hierbei eine passive Widerspruchsldsung vorgesehen
(widersprechen Européischer Rat und/oder européisches Parlament der von der Kommission
ausgearbeiteten finalen Fassung nicht innerhalb eines vorgegebenen Zeitraumes, tritt der
Rechtsakt automatisch in Kraft). Der Umsetzungsbeschluss musste hingegen aktiv von den
Mitgliedstaaten in einem weiteren Gremium, dem ,Ausschuss zur grenziiberschreitenden
Gesundheitsversorgung®, verabschiedet werden.
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Ergebnisse:

Sowohl der delegierte als auch der Durchfiihrungsbeschluss wurden im Méarz 2014 zur
finalen Begutachtung an das Européische Parlament und den Européaischen Rat weiter-
geleitet. Da in beiden Organen in einem Zeitraum von zwei Monaten keine Einwénde
erhoben wurden, traten sie mit lhrer Verdffentlichung im Européaischen Gesetzblatt im
Mai 2014 in Kraft.

+  Der delegierte Beschluss zu Artikel 12 der Richtlinie legt in teilweise sehr detail-
lierter Form eine Reihe von Kriterien und Rahmenbedingungen fiir Netzwerke und
deren Zentren fest (Rat der Europ&ischen Union 2014a). Im Einzelnen sind dies:

— Kriterien und Rahmenbedingungen fiir die Begutachtung und Designation von
ERN:

- allgemeine Kriterien und Rahmenbedingungen fiir die Begutachtung und
Designation jener spezialisierten Zentren, die sich um die Teilnahme an einem
Referenznetzwerk bewerben wollen;

— Krankheits-/Krankheitsgruppen-spezifische Kriterien und Rahmenbedingungen
fur die Begutachtung und Designation jener spezialisierten Zentren, die sich
um die Teilnahme an einem Referenznetzwerk bewerben wollen.

«  Der Durchfiihrungsbeschluss zu Artikel 12 der Richtlinie definiert u. a. die Prozes-
sabléufe und Einrichtungen, mit deren Hilfe auf européischer Ebene Referenznetz-
werke und die in den Netzwerken verbundenen spezialisierten Zentren offiziell an-
erkannt und designiert werden (Rat der Europ&ischen Union 2014b). In Ergénzung
zu den EUCERD-Empfehlungen (s. Punkt 4.1.4) wurden auch ausgewahlte Inhalte
des delegierten Beschlusses bei der Ausarbeitung der Leistungs- und Qualitats-
kriterien fiir spezialisierte Zentren fiir SE in Osterreich beriicksichtigt. Die Inhalte
des Durchfiihrungsbeschlusses werden in analoger Weise beriicksichtigt werden,
wenn der konkrete Bewerbungs-, Begutachtungs- und Designationsprozess fir
spezialisierte Zentren fur SE ausgearbeitet wird (s. Tabelle 2, MaBnahmen 15 und
16 im NAP.se).

Mit dem In-Kraft-Treten des delegierten und des Durchfiihrungsbeschlusses im Mai 2014
fand der gut zehnjshrige Entwicklungsprozess zu den Kriterien, Rahmenbedingungen
und Prozessabl&ufen fir die Einrichtung européischer Expertisezentren und ERNs seinen
Abschluss.
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4.2 Anhang 2: Das Ssterreichische Modell fiir
spezialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen:
Darstellung der Zentrentypen und deren Einbindung
in die 6sterreichische Versorgungslandschaft

4.2.1 Konzeption spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankungen:
Generelle Zielsetzungen in der EU

Die sequentiell tber mehrere Jahre in verschiedenen Gremien der EU entwickelten
Konzepte fiir spezialisierte Zentren fiir seltene Erkrankungen (SE) (s. Anhang 4.1 des
NAP.se) wurden fiir alle Mitgliedstaaten gleichermaBBen—unabh&ngig von der GréBe
des einzelnen Landes und der Struktur seines Gesundheitswesens—ausgearbeitet und
besitzen daher einen grundséatzlichen, nicht in jedes Detail gehenden Empfehlungs- und
Leitliniencharakter. Dieser Freiraum ist aufgrund der heterogenen Ausgestaltung der
européischen Gesundheitssysteme, der unterschiedlichen GréBe der Mitgliedstaaten
und der damit einhergehenden unterschiedlich starken Ausprégung von Expertise und

Patientenkollektiven notwendig.

Die europdischen Grundsatzkonzepte sollen den einzelnen Mitgliedstaaten bewusst
einen Spielraum bei der Ausgestaltung eigener Leistungs- und Qualitatskriterien lassen,
damit diese in bestméglicher Weise an die Rahmenbedingungen und gesundheitspoliti-
schen Zielsetzungen des jeweiligen nationalen Gesundheitssystems angepasst werden
kénnen. Ungeachtet dessen enthalten die Konzepte aber klare Vorgaben, indem sie
jene inhaltlichen Themenschwerpunkte und Ziele definieren, die die Mitgliedstaaten
in ihrem Ausarbeitungsprozess beriicksichtigen sollen. Ziel ist es, einerseits in jedem
Mitgliedstaat auf die jeweiligen Erfordernisse abgestimmte Leistungs- und Qualitéts-
kriterien fur Zentren fiir SE zu etablieren, andererseits diese Kriterien in der europ&ischen
Gesamtschau soweit aufeinander abzustimmen und zu harmonisieren, dass die Zentren
fur SE in ganz Europa vergleichbare Qualitats- und Leistungsstandards erfillen. Da-
durch soll gewahrleistet sein, dass Patientinnen und Patienten im Kontext der noch zu
etablierenden zukinftigen européischen Referenznetzwerke (ERN) europaweit auf dem

gleichen, qualitativ hochwertigen Niveau versorgt werden.

4.2.2 Konzeption spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankungen:
Zielsetzungen in Osterreich

Das ésterreichische Stufenmodell fiir spezialisierte Zentren fiir SE (s. u.) baut wesentlich

auf den européischen Grundkonzepten fiir sog. ,Expertisezentren” (Centres of Expertise)

auf. Dieses sieht vor, dass ein Expertisezentrum die Kompetenzen rund um eine definierte
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SE oder eine Gruppe von SE biindelt und als zentrale Anlaufstelle fiir Patientinnen/

Patienten, andere Krankenanstalten sowie niedergelassene Arztinnen/Arzte fungieren

soll. Dariiber hinaus soll es Forschungsarbeiten im nationalen und internationalen Kontext

durchfiihren.

Auf Basis dieser Konzepte wurden in Zusammenarbeit mit der Expertengruppe fir sel-

tene Erkrankungen und der Strategischen Plattform fiir seltene Erkrankungen folgende

Merkmale und Rahmenbedingungen fir spezialisierte Zentren fur SE (Expertisezentren)

in Osterreich definiert™:

Medizinische Ebene:

Spezialisierte Zentren fiir SE sind hochspezialisierte Anlaufstellen fir die Primér-
diagnostik, die Ersteinstellung potenzieller Therapien, regelmaBige (z.B. jéhrliche)
Kontrolluntersuchungen und alle akuten Notfallsituationen (soweit dies fir die
jeweiligen Erkrankungen erforderlich ist).

Spezialisierte Zentren sind somit kein Ersatz fiir die wohnortnahe Grundversor-
gung im niedergelassenen Bereich, d.h. die ambulante Versorgung durch Hausérz-
tinnen/Hausérzte, Fachérztinnen/Fachérzte oder selbststdndige Ambulatorien,
und auch kein Ersatz firr allgemeine Versorgungsleistungen im station&ren Bereich
in Standard-, Schwerpunkt- und Zentralversorgungskrankenanstalten, wenn diese
keine spezialisierten Zentren vorhalten.

Die Einrichtung spezialisierter Zentren dient der Konzentration und nachhaltigen

Sicherung sowie dem weiteren Ausbau vorhandener Expertise zu SE.

Standort- und Planungsebene:

1

Aufgrund der dsterreichischen BevélkerungsgréBBe und der damit einhergehend
zumeist begrenzten Zahl an Betroffenen, die an einer bestimmten SE leiden, sind
spezialisierte Zentren als hochspezialisierte Einrichtungen zu definieren, die sich
der Behandlung zumindest einer zusammengehd&renden Gruppe von SE widmen.
Es soll daher kein eigenes Zentrum fir eine einzelne Erkrankung eingerichtet
werden. Desweiteren soll es auch kein eigenes spezialisiertes Zentrum fiir eine
Gruppe von SE geben, wenn die Gesamtzahl an Patientinnen und Patienten, die

an diesen in der jeweiligen Gruppe zusammengefassten Erkrankungen leiden,

Die nachfolgenden Merkmale und Rahmenbedingungen fir spezialisierte Zentren fir SE
wurden in einem frihen Entwicklungsstadium auch in fir Angelegenheiten der Gesundheits-
strukturplanung zusténdigen Arbeitsgremien der Bundesgesundheitsagentur vorgestellt und
diskutiert. Anregungen, die sich im Rahmen dieses Diskussionsprozesses ergaben, wurden
anschlieBend in das Gesamtkonzept eingearbeitet.
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12

zu klein™? oder die notwendige Spezialexpertise in Osterreich zum gegebenen
Zeitpunkt nicht vorhanden ist.

Aus den vorgenannten Uberlegungen ist von einer iiberschaubaren Anzahl an
designierten spezialisierten Zentren in Osterreich auszugehen.

Auf der anderen Seite besitzt Osterreich im Vergleich zu vielen anderen européi-
schen Landern, gemessen an seiner LandesgréBe, eine groBBe Zahl an anerkannten
Expertinnen und Experten im Bereich SE. Viele dieser Expertinnen/Experten
arbeiten als Einzelpersonen auf Basis eigener Initiative in ihrem Arbeitsumfeld,
sind also die einzige Spezialistin / der einzige Spezialist an ihrer Dienststelle fir
eine SE oder eine bestimmte Gruppe von SE. Diese Expertise muss nachhaltig
gesichert werden und soll daher in geeigneter Weise in einem mehrstufigen
Zentrenkonzept abgebildet werden.

Weiterhin soll ein Zentrenkonzept auch die Bediirfnisse von Patientinnen und
Patienten mit noch nicht diagnostizierten Erkrankungen bzw. von jenen Patientin-
nen und Patienten beriicksichtigen, fiir deren Erkrankungen aus den o. g. Griinden
kein eigenes spezialisiertes Zentrum in Osterreich existiert. Das Zentrenkonzept
soll daher auch Lésungsstrategien bereitstellen, mit deren Hilfe mdglichst alle
Patientinnen und Patienten mit einer SE eine Anlaufstelle in Osterreich haben
und -wenn erforderlich—Versorgungskontakte zu einer passenden spezialisierten
Einrichtung im Ausland erhalten.

Spezialisierte Zentren sollen auf Basis bestehender Strukturen eingerichtet
werden. Der Aufbau zusé&tzlicher, véllig neuer Strukturen ist vorerst nicht

vorgesehen.

Die genaue Definition der Mindestanzahl an betreuten Patientinnen und Patienten fiir ein

spezialisiertes Zentrum fir SE wird primér von drei Faktoren beeinflusst:

« Einer absoluten Mindestanzahl an behandelten Patientinnen und Patienten, bei deren
Unterschreitung ein Standort keine ausreichende Expertise mehr aufbauen und erhalten
respektive weiterentwickeln kann, um die notwendigen Spezialkenntnisse und Erfahrun-
gen gewshrleisten zu kénnen, die fur ein spezialisiertes Zentrum fur SE erforderlich sind;

+ Der relativen Haufigkeit von behandelten Patientinnen und Patienten mit einer defi-
nierten SE an einem Standort; die relative Haufigkeit ergibt sich aus dem Verhéltnis
der behandelten Patientinnen und Patienten an diesem Standort zur Gesamtzahl an
Patientinnen und Patienten mit der gleichen SE (oder einer Erkrankung aus der gleichen
Gruppe an SE) in Osterreich;

» Der Zahl der Erstdiagnosen und der behandelten Neuerkrankungen in einem vorgegebe-
nen Zeitraum (beispielsweise in den letzten 1-5 Jahren).

Mit Ausnahme der absoluten Mindestanzahl an behandelten Patientinnen und Patienten

h&ngen die genannten Zahlenwerte von den Prévalenz- und Inzidenzzahlen der jeweiligen SE

/ Gruppe von SE sowie deren Prognosen und Mortalitdtswerten ab. Sie kénnen daher nicht

vorab pauschal im NAP.se festgelegt werden, sondern missen nach Abschluss der Arbeiten

zur Gruppierung der SE in Osterreich (s. HF 2, Punkt 2.2.1.3, Ziel 1, MaBnahmen 8-10) im Rah-
men der Ausarbeitung der spezifischen Leistungs- und Qualitatskriterien fiir Typ B-Zentren
fur vorgegebene Gruppen von SE (s. HF 2, Punkt 2.2.1.3, Ziel 2, MaBnahme 14) jeweils einzeln
definiert werden.
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Auf Basis der vorgenannten Uberlegungen wurde fiir Osterreich im Zuge der Erstellung
des NAP.se 2014-2018 ein differenziertes Drei-Stufen-Modell fir spezialisierte Zentren

mit folgenden Zentrumstypen entwickelt:

+  Expertisecluster (Typ A-Zentrum)
*  Expertisezentrum (Typ B-Zentrum)

* Assoziiertes Zentrum (Typ C-Zentrum)

In den Punkten 4.2.3 bis 4.2.5 dieses Anhangs werden die grundsatzlichen Charakteristika
der drei Zentrumstypen dargestellt, die detaillierten Ausfiihrungen zu den jeweiligen
Leistungs- und Qualitétskriterien der einzelnen Zentrumstypen finden sich in Anhang
4.3 des NAPse. Im letzten Punkt dieses Anhangs (4.2.6) werden die strategischen
Schritte zur umfassenden Integration der Zentren in die bestehende &sterreichische

Versorgungslandschaft dargelegt.

4.2.3 Expertisezentrum (Typ B-Zentrum)

Das Expertisezentrum (Typ B-Zentrum) entspricht der urspriinglichen Vorstellung eines
»Centre of Expertise”, entsprechend den vorgenannten européischen Textdokumenten,
und steht im Mittelpunkt des ésterreichischen Stufen-Modells. Es wird daher hier als

erstes abgehandelt.
Kernmerkmale:

Das Typ B-Zentrum ist ein spezialisiertes Einzelzentrum (beispielsweise in Form einer
Krankenanstalten-Abteilung) fir eine vorgegebene Gruppe von SE. Der Téatigkeitsbe-
reich und das spezifische Tatigkeitsprofil eines Typ B-Zentrums werden somit tber die

betreffende Krankheitsgruppe definiert.

Das Typ B-Zentrum biindelt—der Definition eines ,,Centre of Expertise” entsprechend -die
Kompetenzen rund um eine festgelegte Gruppe von SE und fungiert als zentrale An-
laufstelle fiir Patientinnen/Patienten und diverse Gesundheitsdienstleister (z.B. andere
Krankenanstalten, niedergelassene Arztinnen/Arzte) sowie andere Expertinnen/Experten

aus dem In- und Ausland.

Ein Typ B-Zentrum kann grundsétzlich aus einer Schwerpunktbildung an einer Universi-
tatsklinik oder einer anderen Zentral-Krankenanstalt, gegebenenfalls auch aus derjenigen

an einer Schwerpunkt-Krankenanstalt hervorgehen (s. Abb. 4).
Das Typ B-Zentrum ist der Grundbaustein des européischen Konzeptes fir ,Centres of

Expertise” und deren nachfolgende Vernetzung zu ERN (s. Abb. 7). Folglich sind Zentren

des Typs B auch hochrelevant fir die grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung.
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Leistungsprofil:

Das Leistungsprofil eines Typ B-Zentrums erstreckt sich auf die drei Bereiche klinische

Versorgung, Forschung und Ausbildung.

+ Klinische Versorgung:
Das Typ B-Zentrum besitzt fir die von ihm behandelte Gruppe von SE eine im

Vergleich zu anderen Einrichtungen gesonderte klinische Spezialexpertise.

Hinsichtlich seines Versorgungsniveaus steht es hierarchisch auf einer Stufe mit

den Zentren eines Expertiseclusters (s. Punkt 4.2.4).

Das Typ B-Zentrum fungiert primér als Anlaufstelle fir die Erst- oder Bestéti-
gungsdiagnostik der betreffenden SE, fir in Folge ggf. notwendige regelm&Bige
Verlaufskontrollen® (z.B. im j&hrlichen Rhythmus), fir die Einleitung und allfallige
Anpassung medikamentdser und/oder anderer Therapien und fiir akute Notfall-

situationen.

Ein zentraler Punkt neben der besonderen Expertise ist die nachhaltige Sicherung
der personellen und technischen Ressourcen vor Ort. Ein Typ B-Zentrum muss
daher mindestens zwei vollbesché&ftigte Fach&rztinnen bzw. Fachérzte vorhal-
ten, die Uber die gleiche oder zumindest gleichwertige ausgewiesene Spezial-
expertise fur die von diesem Zentrum behandelte Gruppe von SE verfigen. Sollte
eine Expertin /ein Experte zu einem gegebenen Zeitpunkt nicht mehr in diesem
Zentrum tétig sein, kann dieser Umstand unmittelbar durch die zweite Expertin /
den zweiten Experten sowie nachfolgend eine umgehende Nachbesetzung (d. h.
sofortige Neuausschreibung) der vakanten Stelle kompensiert werden, ohne dass
das Zentrum zu irgendeinem Zeitpunkt seine hochspezialisierte Leistung nicht

gewahrleisten kdnnte™.

13 Regelm&Bige Verlaufskontrollen verfolgen zwei Ziele: Zum einen gewéhrleisten sie, dass
Patientinnen und Patienten immer gemaB dem aktuellen medizinischen Wissensstand
behandelt werden. Zum anderen sichern sie dem jeweiligen Zentrum ausreichend hohe
Fallzahlen an Patientinnen und Patienten, um die eigene Expertise erhalten und ausbauen
zu kénnen und so die Méglichkeit zu haben, das mégliche Spektrum an Ausdrucksformen
(Phénotypen) des jeweiligen Krankheitsbildes im Rahmen der &rztlichen und pflegerischen
Ausbildung weiterzuvermitteln.

14 Das Vorhalten von zumindest zwei Facharztinnen/Facharzten ist somit eine elementare
Voraussetzung dafiir, besondere Expertise an einem Standort zu sichern und weiterzuent-
wickeln und auf diese Weise die Nachhaltigkeit der Strukturen und die Kontinuitét der durch
sie geleisteten Versorgung zu gewahrleisten. Dieses Konzept beriicksichtigt dabei nicht nur
nationale Anforderungen, sondern auch européische Standards und Vorgaben, die in den
letzten drei Jahren durch verschiedene européische Gremien und Organe erarbeitet und
beschlossen wurden. Hierzu z&hlen:
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Forschung:

Ein Typ B-Zentrum ist zur Fiihrung eines Patientenregisters (unter Beachtung und

Einhaltung der einschldgigen Datenschutzbestimmungen) fir die von ihm behan-

delte Gruppe von SE verpflichtet. In diesem Kontext sind sowohl| gesundheitspoli-

tische als auch rein forschungsbezogene Aspekte zu beriicksichtigen:

Gesundheitspolitische Ebene: In einer ersten Phase hat das Zentrum die
erhobenen Diagnosen nach einem geeigneten System zu kodieren und zu
melden (vgl. HF 1, Punkt 2.1.2, Ziel 1 sowie Punkt 2.1.3, MaBnahmen zu Ziel 1).
In einer zweiten Phase hat das Zentrum darlber hinaus einen noch im Rahmen
der Umsetzung des NAP.se zu definierenden Basisdatensatz (,Minimal Data
Set“, MDS) zu erfassen, der an den Erfordernissen des Gesundheitssystems
ausgerichtet ist. Diese Verpflichtung umfasst auch die geplante zukiinftige
Zusammenarbeit (Weitergabe von Daten) mit einer noch zu definierenden
Stelle im Gesundheitswesen, die mit der koordinierten Erfassung und Auswer-
tung dieser gesundheitspolitisch relevanten Daten beauftragt sein wird.
Forschungsebene: Um das gerade im Bereich der SE sehr wichtige epidemio-
logisch-wissenschaftliche Potential von Registern so vollstandig wie méglich
nutzen zu kénnen, soll sich das Zentrum in weiterer Folge um eine gezielte
Erweiterung des Basisdatensatzes um jene spezifischen medizinisch-wissen-
schaftlichen Aspekte bemiihen, die eine hohe Forschungsrelevanz fiir die vom
diesem Zentrum betreute Gruppe von SE besitzen. In diesem Zusammenhang
sind die weiteren Entwicklungen auf nationaler (vgl. HF 7, Punkte 2.7.2 und
2.7.3) und européisch-internationaler Ebene (ggf. ak- kordierte Forschungs-

datensétze) zu beriicksichtigen.

die EUCERD-Empfehlungen fir Qualitatskriterien fur spezialisierte Zentren (Expertise-
zentren) fir seltene Erkrankungen in den Mitgliedstaaten, Abschnitt ,Criteria for desig-
nation of CEs for RD in MS*, Punkt 21 (EUCERD 2011);

mehrere Bestimmungen des delegierten Rechtsakts (C(2014) 1408 final, Fassung vom
10.3.2014) zu Artikel 12 der Patientenmobilitatsrichtlinie (Europaisches Parlament und Rat
der Européischen Union 2011):

* Anhang | (,Kriterien und Bedingungen fiir Netzwerke"), Absatz 2 (,Anforderung des
Artikels 12 Absatz 4 Buchstabe a Ziffer i der Richtlinie 2011/24/EU*) Buchstabe a
(shochwertige und sichere Versorgung®);

* Anhang I, Abschnitt 1 (,Allgemeine Kriterien und Bedingungen fiir Gesundheits-
dienstleister*), Buchstabe b (,Organisation, Management und Krisenplanung®),
Ziffer iii (,Krisenplan fur die medizinische Grundversorgung” und ,fir die Wahrung
der Stabilitdt sowie der technischen Leistungsféhigkeit und der Fachkompetenz*)
und Buchstabe c (,Forschung und Ausbildung®), Ziffer ii (,ausreichend Personal, ...,
Kompetenzmix und Ressourcen®);

* Anhang I, Abschnitt 2 (,Spezifische Kriterien und Bedingungen fiir Gesundheits-
dienstleister), Buchstabe b (,Spezifische Personal-, Struktur- und Ausriistungs-
ressourcen”), Ziffer i (,Merkmale des Personalstabs*) und Ziffer ii (,Merkmale, Orga-
nisation und Arbeitsweise des spezifischen multidisziplindren Gesundheitsteams").
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Die Daten beider Datenebenen (gesundheitspolitische Ebene und Forschungsebene)
missen grundsatzlich vollsténdig und qualitatsgesichert erfasst werden (s. HF 7 des
NAP.se).

* Ausbildung:
Zur nachhaltigen Sicherung der Expertise an einem Standort muss ein Typ B-Zen-
trum eine Facharztausbildung im betreffenden Sonderfach mit einem zuséatzlichen

Schwerpunkt im eigenen Expertisebereich gewahrleisten.

Die detaillierte, tabellarische Darstellung der allgemeinen Leistungs- und Qualitatskri-

terien von Typ B-Zentren findet sich in Tabelle 13 in Anhang 4.3 des NAP.se.

4.2.4 Expertisecluster (Typ A-Zentrum)

Der Expertisecluster (Typ A-Zentrum) stellt eine Erweiterung des Einzelzentrum-Gedan-
kens dar, wie er im klassischen Typ B-Zentrum zur Anwendung kommt (s. Punkt 4.2.3), und
greift die Uberlegung auf, dass auch jene Patientinnen und Patienten eine Anlaufstelle
in Osterreich haben sollen, die von einer SE betroffenen sind, fiir die kein eigenes auf

diese Krankheit/en spezialisiertes Zentrum existiert.
Kernmerkmale:

Das Typ A-Zentrum ist definiert als synergistischer Zusammenschluss aus mindestens
drei Typ B- Zentren an einem topografischen Standort, dem zusétzlich (optional) ein oder
mehrere Assoziierte Zentren (s. Punkt 4.2.5) angeschlossen sein kénnen. Im Zentrum
eines Typ A-Zentrums steht also nicht mehr nur das Einzelzentrum fir eine Gruppe
von SE, sondern der krankheitstibergreifende, integrative Zusammenschluss mehrerer

Einzelzentren fir definierte Gruppen von SE.
Das Téatigkeitsprofil eines Typ A-Zentrums vereint somit zwei Funktionsebenen:

1. Versorgung einer definierten Gruppe von SE auf der Ebene eines Typ B-Zentrums;
2. Versorgung weiterer SE durch Integration der Einzelexpertisen der beteiligten spe-

zialisierten Zentren in der ibergeordneten Struktur des Typ A-Zentrums.

Betrachtet man die erste Funktionsebene, so bindeln die in einem Typ A-Zentrum ver-
bundenen einzelnen Typ B-Zentren die Kompetenzen rund um ,ihre* festgelegte Gruppe
von SE und fungieren fiir diese Krankheitsbilder als zentrale Anlaufstelle fiir Patientinnen/
Patienten, andere Krankenanstalten sowie niedergelassene Arztinnen/Arzte und weitere

Expertinnen und Experten.
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Auf der zweiten Funktionsebene stellt das Typ A-Zentrum als integrales Ganzes—durch
die Nutzung des additiven Potenzials krankheitsiibergreifend gebiindelter Expertise —zu-
satzliche Kompetenzen und hochspezialisierte Versorgungsangebote fir weitere, tiber
das Spektrum der im Cluster verbundenen Einzelzentren hinausgehenden Gruppen
von SE zur Verfiigung und dient so auch fiir diese Krankheitsbilder als Anlaufstelle im

weiteren Sinne.

Das Konzept der Typ A-Zentren erdffnet auf diese Weise eine neue Versorgungsdimen-
sion fur Patientinnen und Patienten mit einer seltenen bzw. noch nicht diagnostizierten
Erkrankung, wie sie in einer anderen Form in Osterreich mit seiner begrenzten Bevélke-

rungszahl nicht mdglich wére.

Die Bildung eines Typ A-Zentrums setzt voraus, dass an einem topografischen Standort
bereits mehrere Typ B-Zentren eingerichtet sind; auf Grund dieser besonderen Vorausset-
zungen ist davon auszugehen, dass ein Typ A-Zentrum primé&r nur aus dem funktionellen
Zusammenschluss von hochspezialisierten Schwerpunkten mehrerer Universitatskliniken
innerhalb einer Universitat oder gleichwertiger Kliniken einer anderen Zentral-Kranken-

anstalt hervorgehen kann (s. Abb. 4).

Ein Typ A-Zentrum als Gesamtheit ist nicht als Bestandteil der kiinftigen ERN geeignet,
allerdings kann jedes Typ B-Zentrum innerhalb des Expertiseclusters Partner eines

thematisch zu ihm passenden ERN sein (s. Abb. 7).
Leistungsprofil:

Das Leistungsprofil eines Typ A-Zentrums umfasst ebenfalls die Bereiche klinische
Versorgung, Forschung und Ausbildung, wobei sich aus den beiden oben genannten
Funktionsebenen unterschiedliche, einander ergénzende klinische Versorgungsleistungen

ergeben. Wesentliche Elemente des Leistungsprofils eines Typ A-Zentrums sind:
+ Klinische Versorgung:
Funktionsebene 1: Einzelzentren innerhalb eines Expertiseclusters:
Fur die einzelnen in einem Typ A-Zentrum verbundenen Typ B-Zentren gelten die
gleichen Leistungsmerkmale wie sie fir ,einzelnstehende” Typ B-Zentren definiert
werden (vergleiche Punkt 4.2.3); dies inkludiert:
— die gesonderte klinische Spezialexpertise fir jene Gruppe von SE, die in
die Kernkompetenz des jeweiligen Typ B-Zentrums fallen, oberhalb des

allgemeinen Versorgungsniveaus einer Universitatsklinik oder einer anderen

Zentralkrankenanstalt;
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- die primére Funktion als Anlaufstelle fur die Erst- oder Best&tigungsdiagnostik,
die regelméaBigen Verlaufskontrollen, die Einleitung und allféllige Anpassung
medikamentéser und/oder anderer Therapien und die Versorgung akuter
Notfallsituationen;

- die nachhaltige Sicherung der personellen und technischen Ressourcen
einschlieBlich der Vorhaltung von mindestens zwei Fach&rztinnen/-arzten in
jedem einzelnen Typ B-Zentrum des Expertiseclusters, die Uber die gleiche
oder zumindest gleichwertige ausgewiesene Spezialexpertise fir die von

diesem Zentrum behandelte Gruppe von SE verfugen.

Sollten in die Typ A-Zentren auch Assoziierte Zentren eingebunden sein (s. Punkt
4.2.5), so gelten deren Leistungsmerkmale gleichfalls in analoger Weise auch fir

das Typ A-Zentrum.

Funktionsebene 2: Das Typ A-Zentrum als integrative, krankheitsiibergreifende
Struktur:

In seiner Gesamtheit dient das Typ A-Zentrum-Uber die Versorgungsleistungen
der einzelnen Subzentren hinaus—zusétzlich als so weitgehend wie méglich spezi-
alisierte, interdisziplindre Anlaufstelle fur jene Patientinnen und Patienten, fur die
entweder kein eigenes auf ihr Krankheitsbild spezialisiertes Zentrum in Osterreich

existiert oder die an einer noch nicht diagnostizierten SE leiden.

Je nach den Bediirfnissen der Betroffenen (Patientinnen/Patienten ohne nationa-
les Zentrum versus Patientinnen/Patienten mit unklarer Diagnose) kann ein Typ

A-Zentrum fungieren als:

— koordinierende Stelle fur etwaige noch erforderliche Diagnostik;

- maégliche Stelle fir notwendige regelmaBige Verlaufskontrollen und fiir die Ein-
leitung, Uberwachung und allfsllige Anpassung potenzieller medikamentéser
und/oder anderer Therapien (in Abstimmung mit anderen klinischen Einrichtun-
gen, die die betreffende Patientin / den betreffenden Patienten betreuen);

— Anlaufstelle fiir akute Notfallsituationen;

— mogliche Verbindungsstelle zu auf diese Krankheitsbilder spezialisierten
Expertisezentren im (européischen) Ausland, beispielsweise als allgemeiner
Eintrittsknoten in die zukiinftigen ERN (fir Patientinnen und Patienten ohne

nationales Zentrum).

Dieses erweiterte Leistungsportfolio eines Typ A-Zentrums erfordert einen nachhal-
tigen, durch die Einrichtung fester Strukturen abgesicherten, vertieften interdiszipli-

naren und multiprofessionellen Arbeitsansatz, der gewahrleisten kann, dass sich das
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synergistische Potenzial der im Cluster verbundenen Spezialexpertisen umfassend

entfalten kann. Die vorgenannten Strukturen umfassen beispielsweise:

— die Einrichtung einer gemeinsamen Koordinations- und Anlaufstelle;
— die Einrichtung regelméaBig tagender interdisziplindrer und multiprofessioneller
Fallkonferenzen (sog. ,SE-Boards*);

— den gemeinsamen Aufbau und Einsatz innovativer Spezialdiagnostik.

Ebene der mittelbaren Aspekte bei der klinischen Versorgung:

Im européischen / internationalen Kontext sollen sich Typ A-Zentren bzw. die in
einem solchen Cluster verbundenen Typ B-Zentren nach Méglichkeit (aber optio-
nal) an der Erstellung von ,Good practice guidelines* fiir die von ihnen behandel-

ten Gruppen von SE beteiligen.

Forschung:

Aufgrund der gegeniiber einzelnen Typ B-Zentren umfangreicheren personel-

len und technischen Ressourcen ist ein Typ A-Zentrum zu einem entsprechend
gréBeren Portfolio an Forschungsleistungen (z.B. auch durch Kooperation mit
entsprechenden in- und ausléndischen Forschungseinrichtungen) verpflichtet.

Dieses umfasst die Forschungsbereiche:

— Grundlagenforschung;

— préklinische (translationale) Forschung;

— klinische Forschung (Beteiligung an klinischen Studien, Fiihrung eines
Patientenregisters unter Beachtung und Einhaltung der einschléagigen

Datenschutzbestimmungen'®).

Das Patientenregister eines Typ A-Zentrums umfasst dabei sowohl die auf bestimmte
Krankheitsgruppen fokussierten Patientenregister der einzelnen im Cluster verbundenen
Typ B-Zentren als auch ein allgemeines Register fiir alle Patientinnen/Patienten mit SE,

die der Expertisecluster auf seiner zweiten, integralen Funktionsebene behandelt (s. o.).
Wie bei den Typ B-Zentren schlieBt die Verpflichtung zur Registerfiihrung mit ein, dass der
Expertisecluster MaBnahmen vorsieht, die die Vollstandigkeit und hochwertige Qualitat der
erfassten Daten gewahrleistet. Gleiches gilt fur die verpflichtende zukiinftige Zusammen-
arbeit mit einer noch zu definierenden Stelle, die mit der Etablierung eines umfassenden,
qualitatsgesicherten epidemiologischen Erfassungssystems fir Patientinnen und Patienten
mit SE in Osterreich befasst sein wird (s. HF 7 des NAP.se).
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*  Ausbildung:

Zur nachhaltigen Sicherung der Expertise an einem Standort missen die einzel-
nen, im Expertisecluster verbundenen Typ B-Zentren eine Facharztausbildung im
betreffenden Sonderfach mit einem zusé&tzlichen Schwerpunkt im eigenen Experti-

sebereich gewéhrleisten.

Dariiber hinaus muss ein Typ A-Zentrum—-entweder auf der Ebene der einzelnen
Typ B- Zentren oder der des Gesamtclusters—Fort- und Weiterbildungsangebote
fur Medizinerinnen/Mediziner sowie fiir Angehérige relevanter nichtérztlicher

Gesundheitsberufe anbieten.

Die detaillierte, tabellarische Darstellung der allgemeinen Leistungs- und Qualitatskri-

terien von Typ A-Zentren findet sich in Tabelle 14 in Anhang 4.3.

4.2.5 Assoziiertes Zentrum (Typ C-Zentrum)

Das Assoziierte Zentrum (Typ C-Zentrum) bildet die zweite Ergdnzungsstufe fir das
klassische Expertisezentrum (Typ B-Zentrum) im &sterreichischen Stufenmodell spezi-
alisierter Zentren und greift die Uberlegung auf, dass Osterreich tiber eine Reihe von
einzelnen Expertinnen und Experten verfigt, die sich im Rahmen ihrer &rztlichen Tatigkeit
um Patientinnen/Patienten mit ausgewéhlten SE kiimmern und die diesen Erkrankungen
oder der entsprechenden Gruppe von SE ihren medizinisch- wissenschaftlichen Interes-
senschwerpunkt widmen. Diese individuellen, hochspezialisierten Schwerpunktsetzungen
sind zwar in bestehende klinische Einrichtungen und Strukturen integriert, hdngen aber
letztlich von der kontinuierlichen Initiative der betreffenden Einzelpersonen ab und kén-
nen daher u. a. nicht jene Form von Nachhaltigkeit gewahrleisten, die fur die Einrichtung

von Typ B- und Typ A-Zentren zwingend erforderlich ist.

Mit der Einrichtung von Typ C-Zentren soll diese bestehende Individualexpertise abge-
bildet, erhalten, gestérkt und in geeigneter Form, zusammen mit den beiden anderen
Zentrumstypen (Typ B und Typ A), in ein umfassendes Gesamtkonzept integriert werden,
auch wenn die Assoziierten Zentren nur einen Teil jener Leistungs- und Qualitatskriterien
erfillen kénnen, die fir Typ B- und Typ A- Zentren verpflichtend sind. Auf diese Weise
werden auch bereits jetzt bestehende und erprobte Anlaufstellen fiir jene Patientinnen
und Patienten mit einer SE erhalten, fiir deren Krankheitsbilder—zumindest vorerst—keine

eigenen Typ B-Zentren eingerichtet werden kénnen.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich



Kernmerkmale:

Das Typ C-Zentrum ist wie das Typ B-Zentrum ein spezialisiertes Einzelzentrum fir eine
vorgegebene Gruppe von SE. Der Tatigkeitsbereich und das spezifische Tatigkeitsprofil
des Typ C-Zentrums werden somit tber die betreffende Krankheitsgruppe definiert.

Das Typ C-Zentrum biindelt, soweit dies die gegeniiber klassischen Expertisezentren
reduzierten personellen und technischen Ressourcen zulassen, die Kompetenzen rund
um eine festgelegte Gruppe von SE und fungiert als zentrale (wenn kein entsprechendes
Typ B-Zentrum existiert) oder zusétzliche (wenn ein entsprechendes Typ B-Zentrum
existiert) Anlaufstelle fiir Patientinnen/Patienten, andere Krankenanstalten sowie nieder-

gelassene Arztinnen/Arzte.

Ein Typ C-Zentrum kann grundsétzlich aus einer Schwerpunktbildung an einer Universi-
tatsklinik, einer anderen Zentral-Krankenanstalt oder einer Schwerpunkt-Krankenanstalt
hervorgehen (s. Abb. 4).

Das Typ C-Zentrum kann entweder das einzige spezialisierte Zentrum fir eine vorge-
gebene Gruppe von SE sein (wenn es kein anderes Zentrum mit vergleichbarer Spezial-
expertise innerhalb Osterreichs gibt), es kann eines von mehreren Typ C-Zentren fiir die
gleiche vorgegebene Gruppe von SE sein (ohne dass ein zusatzliches Typ B-Zentrum
fir diese Krankheitsbilder in Osterreich existiert) oder es kann zusatzlich zu einem
Typ B-Zentrum (einzeln oder innerhalb eines Expertiseclusters) eingerichtet werden,
wenn die notwendige Expertise gegeben ist. Aus diesem Grund werden im nachfolgen-
den Abschnitt ,Leistungsprofil: Klinische Versorgung* drei Varianten von Typ C-Zentren

unterschieden.

Leistungsprofil:

Das Leistungsprofil eines Typ C-Zentrums erstreckt sich priméar auf die Bereiche klinische
Versorgung und Forschung. Leistungen im Ausbildungsbereich sind hingegen optional
und hangen von den gegebenen personellen Ressourcen des jeweiligen Zentrums ab.
Die wesentlichen Elemente des Leistungsprofils eines Typ C-Zentrums umfassen:

+ Klinische Versorgung:

Das Typ C-Zentrum besitzt fir die von ihm behandelte Gruppe von SE eine

gesonderte klinische Spezialexpertise.
Aufgrund der im Vergleich zu Typ B- und Typ A-Zentren begrenzteren personellen

und technischen Ressourcen muss ein Typ C-Zentrum ein weniger umfangreiches

Set an obligatorischen Leistungs- und Qualitétskriterien in der klinischen Ver-
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sorgung von Patientinnen und Patienten mit einer SE erfiillen. Dadurch steht es
hinsichtlich seiner gesamten Versorgungsleistung—nicht aber hinsichtlich seiner
Expertise—eine Stufe ,unter” einem einzelnen Typ B-Zentrum oder den in einem

Expertisecluster verbundenen Typ B-Zentren. (s. Abb. 4).

Abh&ngig davon, ob neben einem Typ C-Zentrum ein weiteres Typ B- oder
Typ C-Zentrum besteht oder nicht, ergeben sich fir das Typ C-Zentrum drei

Varianten mit etwas unterschiedlichen Versorgungsfunktionen:
— Das Typ C-Zentrum als einziges spezialisiertes Zentrum fir eine Gruppe von SE:

In diesem Fall fungiert das Typ C-Zentrum primé&r als Anlaufstelle fiir die Erst-
oder Bestatigungsdiagnostik einer betreffenden SE, die weiteren regelméaBigen
Verlaufskontrollen, die Einleitung und allfallige Anpassung medikamentéser

und/oder anderer Therapien und die Versorgung akuter Notfallsituationen'.

Da es in dieser Konstellation kein weiteres Zentrum mit vergleichbarer Exper-

tise fur die betreffende Gruppe von SE gibt, soll sich diese Variante des Typ

C-Zentrums zum Austausch und zur Reflexion der Expertise nach Méglichkeit

auf zwei Ebenen vernetzen:

» Auf nationaler Ebene mit anderen nationalen Typ B- und insbesondere
Typ A- Zentren? (s. Abb. 6);

« Auf européischer und/oder internationaler Ebene mit anderen, offiziell
designierten ,Expertisezentren“ und —soweit vorhanden—mit ERN, die

die gleiche oder zumindest eine vergleichbare Gruppe von SE versorgen.

16 Da fur Typ C-Zentren zumindest initial kein vergleichbares Designationsverfahren wie fir
Typ A- und Typ B-Zentren vorgesehen ist, kann es je nach Art der SE und der gegebenenfalls
notwendigen therapeutischen MaBBnahmen bei dieser Konstellation in Riicksprache mit den
zusténdigen Sozialversicherungstrégern notwendig sein, hinsichtlich der Diagnostik und der
Therapieentscheidungen zuséatzliche Expertise aus einem offiziell designierten spezialisier-
ten Zentrum / Expertisezentrum aus dem européischen Ausland einzuholen.

17 Die Vernetzung eines Typ C- mit einem Typ A-Zentrum ist dabei von gegenseitigem Nutzen
fur beide Zentrumstypen: Das Typ C-Zentrum profitiert durch die Verbindung mit einem in
seiner Expertise breit aufgestellten Typ A-Zentrum und erhélt u.a. auch Zugang zu besonde-
ren technischen Ressourcen des Typ A-Zentrums. Das Typ A-Zentrum wiederum profitiert, da
auf diese Weise das Expertiseportfolio des Expertiseclusters erweitert wird.
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Das Typ C-Zentrum als eines von zwei respektive mehreren spezialisierten

Typ C- Zentren fiir eine Gruppe von SE:

Auch in dieser Situation fungiert jedes der vorhandenen Typ C-Zentren als
Anlaufstelle fir die Erst- oder Bestatigungsdiagnostik einer betreffenden SE,
die weiteren regelméaBigen Verlaufskontrollen, die Einleitung und allféllige
Anpassung medikamentdser und/oder anderer Therapien und die Versorgung

akuter Notfallsituationen.

In diesem Fall existiert ein weiteres Zentrum (ggf. sogar mehrere) mit ver-
gleichbarer Expertise fur die betreffende Gruppe von SE, so dass eine Ver-
netzung zum Austausch und zur Reflexion der Expertise fiir die betreffende
Gruppe von SE auf zwei Ebenen erfolgen kann:

+ Auf nationaler Ebene mit dem/den anderen nationalen Typ C-Zentren fiir
die gleiche respektive vergleichbare Gruppe von SE (im Sinne eines natio-
nalen Netzwerkverbundes fiir die entsprechende Gruppe von SE);

« Auf europaischer und/oder internationaler Ebene mit anderen, offiziell
designierten ,Expertisezentren“ und —soweit vorhanden—mit ERN, die

die gleiche oder zumindest eine vergleichbare Gruppe von SE versorgen.

Dariiber hinaus sollten sich die betreffenden Typ C-Zentren zumindest auch mit

einem Typ A-Zentrum vernetzen" (s. Abb. 6).

Das Typ C-Zentrum als zusé&tzliches spezialisiertes Zentrum fiir eine Gruppe

von SE, fur die auch ein Typ B-Zentrum existiert:

In dieser Situation tGibernimmt das Typ C-Zentrum in Abstimmung mit dem
zugehdrigen Typ B-Zentrum Versorgungsfunktionen wie regelmaBige Ver-
laufskontrollen, allfillige Anpassungen medikamentéser und/oder anderer
Therapien und die Betreuung akuter Notfallsituationen. Das Typ C-Zentrum
kann auch die Erstdiagnostik der betreffenden SE einleiten, die finale Besta-
tigungsdiagnostik sollte allerdings tiber das Typ B-Zentrum erfolgen. Auch
muss das Typ B-Zentrum in regelmé&Bigen Absténden in die Verlaufskontrollen

eingebunden sein (s. Abb. 6).
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*  Forschung:

Das Typ C-Zentrum ist zur Fiihrung eines Patientenregisters fir die von ihm
versorgte Gruppe von Patientinnen/Patienten mit SE verpflichtet. Ebenso wie beim
Typ B-Zentrum sind in diesem Kontext sowohl gesundheitspolitische als auch rein

forschungsbezogene Aspekte zu bericksichtigen:

- Gesundheitspolitische Ebene: In einer ersten Phase hat das Zentrum die
erhobenen Diagnosen nach einem geeigneten System zu kodieren und zu
melden (vgl. HF 1, Punkt 2.1.2, Ziel 1 sowie Punkt 2.1.3, MaBnahmen zu Ziel 1).
In einer zweiten Phase hat das Zentrum dariber hinaus einen noch im Rahmen
der Umsetzung des NAP.se zu definierenden Basisdatensatz (,Minimal Data
Set“, MDS) zu erfassen, der an den Erfordernissen des Gesundheitssystems
ausgerichtet ist. Diese Verpflichtung umfasst auch die geplante zukiinftige
Zusammenarbeit (Weitergabe von Daten) mit einer noch zu definierenden
Stelle im Gesundheitswesen, die mit der koordinierten Erfassung und Auswer-
tung dieser gesundheitspolitisch relevanten Daten beauftragt sein wird.

— Forschungsebene: Um das gerade im Bereich der SE sehr wichtige epidemio-
logisch-wissenschaftliche Potential von Registern so vollstéandig wie méglich
nutzen zu kénnen, soll sich auch das Typ C-Zentrum optional im Rahmen seiner
personellen Mdglichkeiten um eine gezielte Erweiterung des Basisdatensatzes
um jene spezifischen medizinisch-wissenschaftlichen Aspekte bemiihen, die
eine hohe Forschungsrelevanz fir die vom diesem Zentrum betreute Gruppe
von SE besitzen (z.B. in Zusammenarbeit mit oder in Anlehnung an Expertise-
zentren im européischen Ausland, die sich mit der gleichen Gruppe von SE
beschéftigen). Auch hier sind die weiteren Entwicklungen auf nationaler (vgl.
HF 7, Punkte 2.7.2 und 2.7.3) und européisch-internationaler Ebene (ggf. akkor-

dierte Forschungsdatensatze) zu beriicksichtigen.

Auch fir das Typ C-Zentrum gilt, dass die erhobenen Daten grundsétzlich vollstandig

und qualitatsgesichert erfasst werden miissen (s. HF 7 des NAP.se).

*  Ausbildung (optional):
Das Typ C-Zentrum sollte, wenn méglich, eine Facharztausbildung im betreffenden
Sonderfach mit einem zuséatzlichen Schwerpunkt im eigenen Expertisebereich

anbieten.

Die detaillierte, tabellarische Darstellung der allgemeinen Leistungs- und Qualitéts-

kriterien von Typ C-Zentren findet sich in Tabelle 15 in Anhang 3 des NAP.se.
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4.2.6 Einbindung der spezialisierten Zentren in die dsterreichische
und européische Versorgungslandschaft

Das Stufenmodell® fiir spezialisierte Zentren fiir SE in Osterreich kann nur dann sein volles
Potenzial entfalten, wenn die verschiedenen Zentrumstypen (Typ A, Typ B und Typ C)
nahtlos in die bestehende Versorgungslandschaft integriert werden kénnen. Dieses Ziel

soll durch zwei strategische MaBnahmen erreicht und langfristig sichergestellt werden:

1. Primére Beriicksichtigung bzw. Einbindung bereits bestehender Versorgungs-
strukturen bei der Einrichtung spezialisierter Zentren fur SE;
2. Umsetzung einer umfassenden Vernetzung der spezialisierten Zentren auf

nationaler wie européischer Ebene.

Einrichtung spezialisierter Zentren auf Basis bereits bestehender

Versorgungsstrukturen

Das 8sterreichische Gesundheitssystem ist generell durch einen mehrstufigen Aufbau
gekennzeichnet, der sicherstellen soll, dass alle Patientinnen und Patienten zu einem
gegebenen Zeitpunkt auf jener Versorgungsebene behandelt werden, die den jeweils
aktuellen Anforderungen ihres Krankheitsbildes entspricht. Zu diesem Zweck bestehen
zwischen den einzelnen, hierarchisch gestaffelten Versorgungsebenen entsprechende
bidirektionale Verbindungen oder ,Versorgungs-“ respektive ,Patientenpfade®, tiber die Pa-

tientinnen/Patienten zu der firr sie erforderlichen Versorgungsebene gelangen (s. Abb. 3).

Iu

18 Der hier verwendete Begriff ,Stufenmodell“ beschreibt lediglich eine Abstufung hinsicht-
lich des angebotenen Leistungsspektrums der einzelnen Zentrumstypen (in Abh&ngigkeit
von den jeweils vorhandenen und gemé&B Qualitéts- und Leistungskriterien geforderten
personellen Ressourcen und technischen Kapazitéten) und des AusmalBes, in wieweit die
Nachhaltigkeit der Einrichtung gewéhrleistet ist. Auf die einzelnen Zentrumstypen umgelegt
bedeutet dies:

«  Typ A-Zentrum: Ausreichende, durch Mindestzahlen (z.B. zwei Fachérztinnen/Fachérzte
mit gleicher respektive gleichwertiger Expertise) langfristig gesicherte &rztliche und
andere medizinische Personalressourcen sowie langfristig gesicherte technische
Ressourcen fiir mehrere definierte Gruppen von SE; zus&tzlich interdisziplinére Versor-
gungsangebote fir weitere Patientinnen und Patienten mit SE, die nicht unter die o. g.
Gruppen fallen;

+ Typ B-Zentrum: Ausreichende, durch Mindestzahlen (z.B. zwei Facharztinnen/Fachérzte
mit gleicher respektive gleichwertiger Expertise) langfristig gesicherte &rztliche und
andere medizinische Personalressourcen sowie langfristig gesicherte technische Res-
sourcen fiir eine definierte Gruppe von SE;

*  Typ C-Zentrum: Nicht durch Mindestzahlen abgesicherte &rztliche und andere medizini-
sche Personalressourcen sowie technische Ressourcen fiir eine Gruppe von SE.

Der Begriff Stufenmodell beschreibt hingegen keine hierarchische Abstufung hinsichtlich

der Spezialexpertise, die die jeweiligen Zentrumstypen fir die jeweils von ihnen betreute

Gruppe von SE besitzen.
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Abbildung 3:
Darstellung der derzeit bestehenden Versorgungsebenen im dsterreichischen

Gesundheitssystem.

Universitatsklimk
igaf. andere Zentralkrankenanstalt)

Schwerpunkt—
krankenanstalten

Standard-
krankenanstalten

Niedergelassener
Bereich

2@ e OH

Dieses bewéhrte Stufenkonzept wird im NAP.se aufgegriffen und um ein speziell auf
die Erfordernisse von SE ausgerichtetes Stufenmodell mit Expertisezentren, Expertise-
clustern und Assoziierten Zentren erganzt, wobei diese spezialisierten Zentren aus bereits
bestehenden Strukturen und Einrichtungen hervorgehen (s. Abb. 4). Dadurch existieren
auch bereits erste fundamentale Verbindungen und Versorgungspfade zwischen den
bisherigen Leistungserbringern und den in einem zukiinftigen speziellen Designations-
verfahren akkreditierten Zentren, so dass auf dieser Ebene quasi automatisch eine erste

Einbindung der Zentren in die &ésterreichische Versorgungslandschaft gewéhrleistet ist.
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Abbildung 4:
Erweiterung der derzeit bestehenden Versorgungsebenen im &sterreichischen

Gesundheitssystem durch spezialisierte Zentren fir seltene Erkrankungen

Fxpertisezentrum
{Typ B-Zentrum}

Fxpertisecluster
(Typ A-Zentrum)

Assoziiertes
Zentrum
(Typ C-Zentrum)

Universitatsklinik

{ggf. andere Zentralkrankenanstalt)

Schwerpunkt—
krankenanstalten

Standard-
Krankenanstalten

Niedergelassener
Bereich

Legende: Expertisezentren (Typ B-Zentren) werden voraussichtlich in den meisten Fallen an
Universitatskliniken (UK) angesiedelt sein (durchgehende Linie), in Einzelféllen auch an Schwer-
punkt-Krankenanstalten (SK; gestrichelte Linie). Daraus ergibt sich auch die primére Lokalisation
von Expertiseclustern (Typ A-Zentren) an den medizinischen Universitaten. Assoziierte Zentren
(Typ C-Zentren) werden vergleichsweise haufiger auch aus Schwerpunkt-Krankenanstalten her-
vorgehen. Insgesamt resultiert daraus eine Erweiterung der bestehenden Versorgungsebenen,
bei der die bisherigen Patientenpfade bestehen bleiben, jedoch auf allen Ebenen um die Verbin-
dung zu den Zentren ergénzt werden. Eine Uberweisung einer Patientin/eines Patienten an ein
Zentrum ist sowohl vom niedergelassenen Bereich, als auch von Standard-, Schwerpunkt- und
Zentralkrankenanstalten (einschlieBlich Universitatskliniken) aus maglich.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich

105



106

Umfassende intra- und transsektorale Vernetzung der spezialisierten Zentren auf

nationaler wie européischer Ebene

Die zweite strategische MaBnahme zur vollsténdigen Integration der spezialisierten

Zentren fur SE in die Versorgungslandschaft besteht in einer aktiv zu betreibenden,

umfassenden Vernetzung der Zentren mit allen relevanten medizinischen Leistungser-

bringern auf nationaler wie européische Ebene. ,Umfassende Vernetzung* bedeutet in

diesem Zusammenhang ein System aus Vernetzungen auf folgenden Ebenen:

» Nationale intrasektorale Ebene (s. Abb.5):

aktive Vernetzung von Typ A-Zentren untereinander, Bildung eines virtuellen
»nationalen Expertiseclusters®,

aktive Vernetzung von Typ B-Zentren mit zumindest einem Typ A-Zentrum;
aktive Vernetzung von Typ B-Zentren fir gleiche oder gleichartige Gruppen
von SE untereinander, Bildung eines Krankheitsgruppen-spezifischen

Expertisenetzwerkes.

» Nationale transsektorale Ebene (s. Abb. 6):

aktive Vernetzung von Typ C-Zentren mit einem Typ B-Zentrum, das die
gleiche Gruppe von SE behandelt (falls vorhanden) oder andernfalls mit einem
Typ A- Zentrum;

aktive Vernetzung aller drei Typen spezialisierter Zentren (Typ A, Typ B und
Typ C) mit den nachgelagerten Krankenanstalten (stationérer sowie spitals-
ambulanter Bereich), die jeweils die gleiche Gruppe von SE versorgen;

aktive Vernetzung aller drei Typen spezialisierter Zentren (Typ A, Typ B und

Typ C) mit dem niedergelassenen Bereich.

* Européische intrasektorale Ebene (s. Abb. 7):

aktive Vernetzung der Typ B-Zentren (sei es als Einzelzentrum oder als
Bestandteil eines Expertiseclusters) mit vergleichbaren, thematisch
zusammengehdrenden Expertisezentren in anderen européischen Landern

im Rahmen der Bildung von ERN.

Die nachfolgenden Abbildungen (Abb. 5 bis Abb. 7) sollen dieses System einander

ergénzender nationaler und européischer Vernetzungsebenen illustrieren:
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Abbildung 5:
Schematische Darstellung der nationalen intrasektoralen Vernetzungsformen

zwischen Typ A- und Typ B-Zentren

Fxpedisezentren (Typ M-7entrm) Intrasektorales Netzwerk der Typ A Zentren

s Infrasektnrales MNetrwerk fie definiete Guppe von 50

Euxpenisccluster (Typ A Zentrum)

— 1 k e i Typ A und Typ B Zentren

Legende: Verbindungen bestehen sowohl zwischen den Expertiseclustern (gelbe Linien),
als auch zwischen allen Expertisezentren, die die gleiche SE oder Gruppe von SE versorgen
(gruine Linien und blaue Linie). Einzelne Expertisezentren, die keinem Expertisecluster ange-
héren, sind—falls fur die jeweilige SE oder Gruppe von SE kein weiteres Zentrum vorhanden
ist—zumindest mit einem Expertisecluster vernetzt (graue Linien).
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Abbildung é:

Schematische Darstellung der nationalen transsektoralen Vernetzungsformen
zwischen Typ A- und Typ B-Zentren auf der einen sowie Typ C-Zentren, Universitats-
kliniken, anderen Krankenanstalten und dem niedergelassenen Bereich auf der

anderen Seite

.r'&
B %% B i chwerpunkt- Intra- und transsektorales Netzwerk
= B g Expeniseciuster (Typ A-Zentrum) @ Krankeranstall fior definierle Gruppevun SE
Standard- Intrazektarales Netrwerk rwischen
Fapetizerentren (Typ -7 entrm) Krankeransiall Typ B-Zentiurn und Typ A-Zenlrum

Transsckiorales Metawerk von Typ A,

o Az gieides Zentum (Typ C-Zenlrarm) m_:i:;g::::::"ul Ry s M- ader C-Fentren 70 Krankenanstalten

urid 2umn niedergelasvenen Bereich

Legende: Transsektorale Verbindungen bestehen auf den folgenden drei Ebenen: Erstens
zwischen Assoziierten Zentren und einzeln gelegenen oder in einen Cluster integrierten
Expertisezentren, die die gleiche oder gleichartige Gruppe von SE versorgen (griine Linien).
Zweitens zwischen Assoziierten Zentren und Expertiseclustern, wenn es neben diesen Assozi-
ierten Zentren in Osterreich kein Expertisezentrum gibt, das die gleiche oder gleichartige
Gruppe von SE versorgt (lila Typ C- Zentrum, graue Linie). Und drittens zwischen Expertiseclus-
tern, Expertisezentren und Assoziierten Zentren auf der einen und Zentral-, Schwerpunkt- und
Standardkrankenanstalten sowie dem niedergelassenen Bereich auf der anderen Seite (rot
gestrichelte Linien). Je nachdem, ob eine Krankenanstalt oder ein niedergelassener Arzt / eine
niedergelassene Arztin oder ein Ambulatorium nur Patientinnen und Patienten versorgt, die an
Krankheiten aus einer einzigen Gruppe von SE leiden, oder ob sie Betroffene aus verschiedenen
Gruppen von SE betreuen, kénnen Krankenanstalten und Leistungserbringer aus dem niederge-
lassenen Bereich mit nur einem oder parallel mit mehreren Typ A-, Typ B- und/oder Typ C-Zent-
ren vernetzt sein (Cluster aus rot gestrichelten Linien).
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Abbildung 7
Schematische Darstellung der européischen Vernetzung von Typ B-Zentren zu ERN,
die jeweils die gleichen oder medizinisch/thematisch zusammengehérende Gruppen

von seltenen Erkrankungen behandeln

Europsicches Referenznetzwerk fardie Gruppe X" an SE mit
dsterreichischem Typ O-Zentrum als Koordinator des Netzwerkes
Experisecluster (Typ A Lentrum)
Europaizches Referenznetzwerk furdie Gruppe Y an SE mit
dsterreichischem Typ O-Zentrum als Mitglied des Netzwerkes
und einem Koordinatorin emem anderen EU Mitghedsland

Europaisches Relerenenel cork [ir die Gruppe 2" an SE, (0
diein Usterreich ke designiertes Typ B Zentrum custiort

) B B
AN AN /1N

ﬁ ﬁ ﬁ Expertisezentren (Iyp B Lentrum)

Die aktive intra- und transsektorale Vernetzung der spezialisierten Zentren fur SE
untereinander und mit den anderen medizinischen Leistungserbringern im Gesundheits-
system ist eine verpflichtende Aufgabe der Zentren und obligatorischer Bestandteil der
jeweiligen Leistungs- und Qualitatskriterien von Expertisezentren, Expertiseclustern und
Assoziierten Zentren (s. Anhang 4.3, Punkt 4.2.3, Tabelle 13, Punkt 4.3.3, Tabelle 14 und
Punkt 4.3.4, Tabelle 15). Die Festschreibung der verpflichtenden, aktiven Vernetzung der
spezialisierten Zentren (Typ A, Typ B und Typ C) in den Leistungs- und Qualit&tskriterien
betont die groBe Bedeutung, die diesem Instrument im NAP.se fiir eine erfolgreiche
Einbindung der spezialisierten Zentren in die 6sterreichische und européische Versor-

gungslandschaft beigemessen wird.
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So fiihren die Vernetzungsbemithungen mittelfristig nicht nur zu einer Stérkung beste-
hender und einem Auf- und Ausbau neuer Kommunikations- und Versorgungspfade, sie
sorgen auch fiir klar definierte und gut erkennbare Strukturen fiir das Diagnose- und
Follow-up-Management von Patientinnen und Patienten mit SE, tragen auf diese Weise
zur angestrebten Verkiirzung von Diagnose- und Therapiewegen bei, erleichtern die
Akzeptanz der spezialisierten Versorgungsstrukturen im bestehenden System und
gewahrleisten schlieBlich, dass es zu einer aktiv gelebten, funktionellen Integration der

spezialisierten Zentren in die bestehende Versorgungslandschaft kommen kann.

4.3 Anhang 3: Tabellarische Darstellung der Leistungs-
und Qualitatskriterien fiir die verschiedenen Typen
spezialisierter Zentren fiir seltene Erkrankungen
in Osterreich

4.3.1 Allgemeine Erlduterungen
Ausarbeitungsprozess und Textdokumente:

Die Leistungs- und Qualitatskriterien fir Expertisezentren (Typ B-Zentren) und Experti-
secluster (Typ A-Zentren) fur SE (siehe HF 2, Punkt 2.2.1 sowie Anhang 4.2 des NAP.se)
wurden in einem umfassenden Diskussionsprozess der Nationalen Koordinationsstelle
fir seltene Erkrankungen (NKSE) in Zusammenarbeit mit der Expertengruppe fir SE
entwickelt und von der Strategischen Plattform fiir SE abgenommen. Die entsprechen-
den Leistungs- und Qualitatskriterien fir Assoziierte Zentren (Typ C-Zentren) wurden
im Zuge der Ausarbeitung des NAP.se-Entwurfes ausgehend von den Typ B- Kriterien
entwickelt und mit der Expertengruppe fiir SE und der Strategischen Plattform fur SE

in einem schriftlichen Umlaufverfahren abgestimmt.
1. Expertisezentren (Typ B-Zentren):

Fur die Ausarbeitung der Kriterien fir Typ B-Zentren standen folgende Textdokumente

zur Verfigung:

+  Empfehlungen des Europédischen Sachverstédndigenausschusses fir seltene Krank-
heiten: EUCERD Recommendations - Quality Criteria for Centres of Expertise for
Rare Diseases in Member States (EUCERD 2011);

+ Delegierter Beschluss der Kommission vom 10. Mé&rz 2014 tber die Kriterien und
Bedingungen, die Européaische Referenznetzwerke und Gesundheitsdienstleister,
die sich einem Européischen Referenznetzwerk anschlieBen méchten, erfiillen
missen (2014/286/EU) (Rat der Européaischen Union 2014a).
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Die Empfehlungen des Europ&ischen Sachverstdndigenausschusses (EUCERD 2011)
wurden im Auftrag der Européaischen Kommission (EK) erstellt. Sie bestehen aus einem
Katalog von 45 Einzelkriterien, die sich mit vier Aspekten von Expertisezentren (dem Profil
und Aufgabenbereich, den generellen Kriterien fir die Designation, dem Designations-
und Evaluationsprozess und der Bedeutung von Expertisezentren in der européaischen

Gesundheitsversorgung) befassen.

Obwohl| das Dokument rechtlich gesehen lediglich Empfehlungscharakter besitzt, ist
es explizit als Leitfaden und Diskussionsgrundlage zur Entwicklung nationaler Krite-
rien fir Expertisezentren durch die einzelnen Mitgliedstaaten vorgesehen. Auf diese
Weise soll auch—im Rahmen des rechtlich Méglichen—gewéhrleistet werden, dass die
unterschiedlichen Zentren in den Léndern der EU ein vergleichbares Leistungsprofil und
-niveau erreichen. Bei der Ausarbeitung der Leistungs- und Qualitatskriterien fir Typ
B-Zentren in Osterreich wurden insbesondere Kriterien der ersten beiden Abschnitte
der EUCERD-Empfehlungen (,Profil und Aufgabenbereich von Expertisezentren” sowie

»Kriterien fir die Designation von Expertisezentren) berticksichtigt™.

Der delegierte Rechtsakt zu Artikel 12 der Richtlinie zur grenziiberschreitenden Gesund-
heitsversorgung wurde direkt von der EK, Generaldirektion Gesundheit und Verbraucher,
mit Unterstitzung eines eigens hierzu etablierten Expertengremiums, der ,Exper-
tengruppe Grenziiberschreitende Gesundheitsversorgung” (Cross-Border Healthcare
Expert Group), erarbeitet. Aufgabe des delegierten Rechtsakts ist u. a. die Festlegung
allgemeiner und spezifischer Qualitatskriterien fir jene Gesundheitsdienstleister (ge-
meint sind in diesem Zusammenhang priméar Expertisezentren), die an européischen
Referenznetzwerken (ERN) teilnehmen wollen. Zu diesem Zweck wurden zwei detaillierte
Listen mit generellen Kriterien und Bedingungen einerseits?® und spezifischen Kriterien
und Bedingungen andererseits?' ausgearbeitet, die jedes Zentrum erfiillen muss, wenn
es offiziell designiertes und aktives Mitglied eines ERN sein méchte. Im Unterschied zu
den EUCERD-Empfehlungen sind die im delegierten Rechtsakt niedergelegten Kriterien
und Bedingungen rechtlich verbindlich. Auch diese Kriterien wurden bei der Entwicklung

der Leistungs- und Qualitatskriterien fiir Typ B-Zentren in Osterreich beriicksichtigt.

19 Folgende EUCERD-Kriterien fanden ihren direkten oder indirekten Niederschlag in den
Ssterreichischen Leistungs- und Qualitatskriterien: Kriterien Nummer 4.-9., 13., 15. und 17.-32.

20 ,General criteria and conditions for all applicant providers”, Delegierter Rechtsakt, Annex I,
Seite 11

21 ,Specific criteria and conditions for applicant providers regarding the concrete area of
expertise, disease or conditions addressed by the Networks they wish to join”, Delegierter
Rechtsakt, Annex Il, Seite 13

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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2. Expertisecluster (Typ A-Zentren):

Die Einrichtung von Expertiseclustern als eine Form von spezialisierten Zentren fir SE
stellt ein eigenstandiges, speziell auf die Situation und die Anforderungen in Osterreich
zugeschnittenes Konzept dar (s. Anhang 4.2 des NAP.se), das von der NKSE in Zusammen-
arbeit mit der Expertengruppe fir SE entwickelt wurde und das keine Entsprechungen
in den Konzepten der EK und—mit einer Ausnahme —keine Parallelen in den Planungen
der anderen europédischen Mitgliedsléander hat. Fir den Diskussionsprozess zu Leis-
tungs- und Qualitatskriterien fiir Typ A-Zentren in Osterreich standen somit primar die
EUCERD-Empfehlungen fir Qualitatskriterien fir Expertisezentren (EUCERD 2011) sowie
erganzend die Présentationsunterlagen zum deutschen Arbeitskonzept?? fiir einen struk-
turellen Zusammenschluss von ,Fachzentren fiir SE* als Textdokumente zur Verfiigung.
Ausgewséhlte Inhalte beider Dokumente wurden bei der endgiiltigen Ausarbeitung der

Leistungs- und Qualitatskriterien fiir Typ A-Zentren in Osterreich beriicksichtigt.
3. Assoziierte Zentren (Typ C-Zentren):

Typ C-Zentren stellen den zweiten eigensténdigen, auf die besondere Situation in
Osterreich zugeschnittenen Baustein im Rahmen des nationalen Gesamtkonzeptes
fur spezialisierte Zentren fur SE dar (s. Anhang 4.2 des NAP.se). Im Unterschied zu
Typ A-Zentren, bei denen es ein &hnliches Konzept in Deutschland gibt (s. 0.), existieren
zu Typ C-Zentren keine vergleichbaren Modelle in Europa. Typ C-Zentren sind als spezi-
alisierte, aber im Vergleich zu Typ B-Zentren in ihrem Funktions- und T&tigkeitsumfang
weniger umfassende Einrichtungen konzipiert, um die in Osterreich bestehende Expertise
auch dann sichtbar machen und stirken zu kénnen, wenn nicht samtliche Kriterien fiir
ein Typ B-Zentrum erfillt werden. Dementsprechend stellen die fiir den NAP.se ausge-
arbeiteten Leistungs- und Qualitatskriterien fir Typ C-Zentren einen Auszug aus den

Kriterien fir Typ B-Zentren dar.
Charakter der Leistungs- und Qualitatskriterien fiir die einzelnen Typen von Zentren:

Am Ende des Anhangs werden die Leistungs- und Qualitatskriterien fur die einzelnen
Arten von Zentren aufgelistet. Sie stellen allgemein formulierte Kriterien dar, die jedes
Expertisezentrum (Typ A bzw. Typ B) beziehungsweise jedes Assoziierte Zentrum (Typ C)
im Rahmen seines Designationsprozesses erflllen muss, unabhéngig davon, welche
Gruppe von SE das jeweilige spezialisierte Zentrum betreut. Wahrend manche Kriterien
bereits in der vorliegenden allgemeinen Ausformulierung im Kontext eines Designations-
verfahrens angewandt werden kénnen, bediirfen andere Kriterien (z.B. die Feststellung

der Expertise eines Zentrums fir eine bestimmte Gruppe von SE) noch einer detaillier-

22 Stand Mai 2012
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ten, konkret auf die entsprechende Gruppe von SE zugeschnittenen Ausarbeitung (im
Sinne eines ergénzenden Kataloges spezifischer Leistungs- und Qualitatskriterien fur
eine definierte Gruppe ,X* von SE). Die Entwicklung der spezifischen Kriterien erfolgt
jeweils anlassbezogen bei zukiinftigen konkreten Designationsverfahren durch die NKSE
in Abstimmung mit den begleitenden Gremien (inkl. Spezifikation der Zusammensetzung

des beschlieBenden Organs, des Beschlussprozesses und der rechtlichen Verankerung).

Die allgemeinen und die spezifischen Leistungskriterien bilden zusammengenommen
die Beurteilungs- und Entscheidungsgrundlage fiir die Designation zukiinftiger Zentren
fur SE in Osterreich.

Gliederung und Priorisierung der Leistungs- und Qualitatskriterien:

Die im NAP.se definierten Leistungs- und Qualit&tskriterien gliedern sich in insgesamt
neun Kategorien, die teilweise bei allen, teilweise nur bei einem Zentrumstyp relevant
sind. Die Kategorien wurden von der Expertengruppe fir SE definiert. Tabelle 12 fasst

die Kategorien und ihre Relevanz fir die einzelnen Arten von Zentren zusammen:

Tabelle 12:
Kategorien von Leistungs- und Qualitétskriterien fur seltene Erkrankungen und ihre

Relevanz fur die einzelnen Zentrumstypen

Kategorie Typ B-Zentrum  Typ A-Zentrum  Typ C-Zentrum
Struktur - X -
Klinische Versorgung -2 x2) -2
Expertise X (x)2 X
Interdisziplindre und multi-professionelle X (x)? X
Struktur/Ansatz

Vernetzung X (x)P X
Forschung X X X
Aus-, Weiter-, Fortbildung und Lehre e X X
Ressourcen und Kapazitdten X (x)P X
Qualitdtsmanagement X (x)®) x

? Die Kategorie ,Klinische Versorgung” bezeichnet eine ibergeordnete Kategorie im Kontext
der Typ A-Zentren, in der u. a. die Einzelkategorien ,Expertise”, ,Interdisziplindre und multi-
professionelle Struktur” sowie ,Vernetzung“ der Typ B- Zentren zusammengefasst sind.

Sie kommt daher bei Typ B- und Typ C-Zentren nicht vor.

bl Alle Kategorien in Klammern werden bei der Darstellung der Leistungs- und Qualitatskriterien
von Typ A-Zentren nicht explizit erwdhnt, da sie bereits ausdriicklicher Bestandteil der einzel-
nen Typ B-Zentren sind, aus denen sich ein Typ A- Zentrum zusammensetzt.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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Mittelfristig miissen alle offiziell designierten spezialisierten Zentren fir SE sémtliche fir
ihren Zentrumstyp definierten Leistungs- und Qualitatskriterien erfillen. Um allerdings
erste Zentren nach Inkrafttreten des NAP.se méglichst bald designieren zu kénnen und
auf diese Weise einen ersten wesentlichen Schritt zur spiirbaren und nachhaltigen Ver-
besserung der Versorgungslage fiir Patientinnen und Patienten mit SE zu setzen, sieht
der NAP:se fiir einen noch zu definierenden Ubergangszeitraum vor, dass eine Einrichtung
auch dann als Expertise- oder Assoziiertes Zentrum designiert werden kann, wenn sie
zum Designationszeitpunkt nur einen zentralen Teil der jeweiligen Leistungs- und Quali-
tatskriterien erfillt, zugleich aber ein Konzept vorlegen kann, in welchem sie darstellt, auf
welche Weise und in welchem Zeitraum die noch aussténdigen Kriterien erfillt werden
sollen. Zu diesem Zweck wurden fir die einzelnen Leistungs- und Qualitatskriterien im

NAP.se die folgenden drei Prioritatsstufen festgelegt:

« Kernkriterium: Die Gruppe der Kernkriterien umfasst jene Leistungs- und Quali-
tatskriterien, die ein potenzielles spezialisiertes Zentrum fiir SE (Typ A, Typ B
oder Typ C) bereits zum Zeitpunkt der Bewerbung fir eine offizielle Designation

zwingend erfillen muss.

Ein Beispiel hierzu wére das Kriterium ,Hoher Grad an Expertise und Erfahrung*.
Dieser besondere Wissens- und Erfahrungsschatz fiir eine definierte Gruppe von
SE, der definitionsgemaB iber dem Wissensstand einer vergleichbaren Universi-
tatsklinik oder einer anderen Zentralkrankenanstalt liegt, stellt eine wesentliche
Grundkompetenz spezialisierter Zentren fir SE dar, ohne die sich diese Zentren
kaum bis gar nicht von anderen Einrichtungen unterscheiden wiirden. Ein solches

Kriterium muss daher zwingend von Anfang an erfillt werden.

e Zusatzkriterium: Zur Gruppe der Zusatzkriterien gehdren jene Leistungs- und
Qualitatskriterien, die ein potenzielles spezialisiertes Zentrum fir SE im Rahmen
seines Designationsverfahrens zwar bereits konzeptuell beriicksichtigen muss,
die aber zum Zeitpunkt der Bewerbung und der offiziellen Designation noch nicht
erfillt sein miissen. Ausreichend ist in diesem Fall die Vorlage eines Konzepts, das
festlegt, zu welchem Zeitpunkt nach Erteilung der Designation auch diese Krite-
rien im Zentrum implementiert sein werden. Fiir einzelne Zusatzkriterien schreiben
die im NAP.se festgelegten allgemeinen Leistungs- und Qualitatskriterien eine

maximale Frist bis zur nachtréglichen Umsetzung (z.B. 6 Monate) vor.

Ein Beispiel hierzu wére das Kriterium ,Aktive Vernetzung mit vorgelagerten und
nachgelagerten Versorgungsstufen®. Die aktive Vernetzung der spezialisierten
Zentren fiir SE mit anderen Versorgungseinrichtungen ist ein elementarer Baustein
fur die nahtlose Integration dieser Zentren in die ésterreichische Versorgungs-
landschaft (s. Anhang 4.2, Punkt 4.2.6). Dieser Vernetzungsprozess in der Funktion

eines spezialisierten Zentrums fiir eine definierte Gruppe von SE kann lege artis
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insbesondere bei der Verbindung mit den nachgelagerten Versorgungsstufen
(Zentral-Krankenanstalten einschlieBlich Universitatskliniken, Schwerpunkt- und
Standardkrankenanstalten sowie niedergelassener Bereich) erst nach der offiziel-
len Designation eines derartigen Zentrums beginnen, daher ist in diesem Fall eine
Ubergangsfrist von beispielsweise sechs Monaten zur Erfiillung dieses Kriteriums

vorzusehen.

System-Kriterium: Die Gruppe der System-Kriterien beinhaltet jene Leistungs-
und Qualitatskriterien, deren Erfillung nicht alleine vom jeweiligen potenziellen
spezialisierten Zentrum fiir SE, sondern auch von der Schaffung entsprechender
Rahmenbedingungen im Gesundheitssystem auf Bundes- und auf Lénderebene
abhéngt. Systemkriterien sind daher erst dann fir das Bewerbungs- und Designa-
tionsverfahren eines Zentrums relevant, wenn die den Kriterien zu Grunde liegen-
den Rahmenbedingungen geschaffen sind. Sobald diese Rahmenbedingungen
gewshrleistet sind, missen die Systemkriterien von zukiinftigen wie auch bereits
designierten Zentren analog zu den Kern-/Zusatzkriterien zeitnah umgesetzt wer-
den, andernfalls kann das Designationsverfahren nicht erfolgreich abgeschlossen

werden oder ist eine bereits erteilte Designation wieder abzuerkennen.

Ein Beispiel hierzu wére das Kriterium ,Kapazitaten, das zukinftige Kodierungs-
system fir SE nach seiner Fertigstellung umgehend zu implementieren und anzu-
wenden*. Derzeit existiert in Osterreich, wie in nahezu allen anderen europaischen
Mitgliedstaaten, noch kein umfassendes Kodierungssystem fir SE; ein derartiges
System soll daher in den n&chsten Jahren im Rahmen der Umsetzung des NAP.se
in Zusammenarbeit mit dem DIMDI (Deutsches Institut fiir Medizinische Doku-
mentation und Information) entwickelt und eingefiihrt werden (s. hierzu auch
Handlungsfeld 1 des NAP.se). Bevor die Kodierung von SE daher als Leistungs- und
Qualitatskriterium fir spezialisierte Zentren fir SE eingefordert werden kann,
muss das dafir notwendige Kodierungssystem zunéchst seitens der zusténdigen

Stellen im Gesundheitssystem entwickelt und zur Verfiigung gestellt werden.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
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4.4 Anhang 4: Zusammensetzung Expertengruppe
fir seltene Erkrankungen

Bereich Selbsthilfegruppen

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
DEBRA-Austria, Dr. Riedl Rainer
Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Gesellschaft fir Mukopolysacchari- Weigl Michaela
dosen und &hnliche Erkrankungen
Patientenvereinigung Fischer Gerald
Lungenhochdruck

Bereich Osterreichische Arztekammer
Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Osterreichische Arztekammer (Kurie Dr. Jachimowicz Norbert

Niedergelassene Arztinnen/Arzte)

Bereich Medizinische Expertinnen und Experten (einschlieBlich Neugeborenenscreening)

Institution/Unternehmen Titel Nachname rname
Medizinische Universitat Wien A.o.Univ.- Greber-Platzer Susanne
Univ.-Klinik fur Kinder- und Prof. Dr. (Mitglied ab Juni
Jugendheilkunde MBA 2013)

Medizinische Universitat Wien A.o.Univ.- Herkner Kurt
Univ.-Klinik fir Kinder- und Prof. Dr. (Mitglied bis Juni
Jugendheilkunde 2013)

Paracelsus Medizinische Privat- Univ.-Prof. Hintner Helmut
universitat Salzburg Dr.

Univ.-Klinik fir Dermatologie

Medizinische Universitat Innsbruck A.o.Univ.- Karall Daniela
Department fir Kinder- und Jugend- Prof. Dr.

heilkunde, Padiatrie IV

Medizinische Universitat Wien Ass.-Prof. Laccone Franco
Department fir Medizinische Genetik Priv.-Doz. Dr.

Landes-Frauen- und Kinderklinik Linz OA Dr. Schwarz Rudolf
Abteilung fiir Kinder- und

Jugendheilkunde

Medizinische Universitat Innsbruck Univ.-Prof. Zschocke Johannes
Department fiir Medizinische Genetik,  DDr.

Sektionen Humangenetik u. klin.
Genetik
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Bereich Gesundheitswesen

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Bundesministerium fir Gesundheit Dr. Arrouas Magdalena
Bundesministerium fur Gesundheit Mag. Langer Sophie

(Mitglied von Mai
bis Dezember
2013)

Bundesministerium fur Gesundheit Mag. Plasser Renate
(Mitglied bis Mai
2013)

Bundesministerium fiir Gesundheit Dr. Zechmeis- Friederike
ter-Machhart
(Mitglied ab
Januar 2014)

Bereich Sozialwesen und Pflege

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname

Bundesministerium fir Arbeit, Soziales  Dr. Wehringer Christina
und Konsumentenschutz

Bereich Forschung

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname

Bundesministerium fir Wissenschaft, Dr. Bauer Hemma
Forschung und Wirtschaft

(bis Februar 2014 Bundesministerium

fur Wissenschaft und Forschung)

Bereich Sozialversicherungswesen

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname

Hauptverband der &sterreichischen Dr. Néglein Silke
Sozialversicherungstréger

Bereich Krankenanstalten-Trager

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Salzburger Landeskliniken Mag. MAS Wechselberger Erwin
MSc.
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Bereich Bundeslander

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Land Vorarlberg, Dr. Mischak Andreas
Sanitatsangelegenheiten
Wiener Landesregierung, MA 24 - Dr. MPH Rafetseder Otto
Gesundheits- und Sozialplanung

Bereich Arzneimittelzulassung / Arzneimittelsicherheit
Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
AGES PharmMed Univ.-Prof. Bldchl-Daum Brigitte

Dr.

Bereich Pharmazeutische Industrie
Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Dachverband der Pharmazeutischen Dr. Schmidt Martina
Industrie (Pharmig)
Arbeitskreis seltene Erkrankungen

Bereich Medizinrecht und Medizinethik
Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Universitat Wien Luf Gerhard

Rechtswissenschaftliche Fakultat

Bereich Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) und Orphanet

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
NKSE / Orphanet Mag. Bachner Florian
(Mitglied bis Ende
2012)
NKSE BA Gombocz Margit
(Mitglied ab Mai
2013)
NKSE / Orphanet Mag. MSc. Ladurner Joy
NKSE / Orphanet Mag. Dr. Leopold Christine
MSec. (Mitglied bis Ende
2013)
NKSE / Orphanet Dr. Unterberger Ursula
NKSE / Orphanet Ass.-Prof. Voigtlénder Till
Priv.-Doz. Dr.

Nationaler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen in Osterreich

125



126

4.5 Anhang 5: Zusammensetzung Strategische
Plattform fiir seltene Erkrankungen

Institution/Unternehmen Titel Nachname Vorname
Bundesministerium fir Gesundheit Dr. Arrouas Magd?lena
Bundesministerium fir Gesundheit BL Mag. Embacher Gerhard
Hauptverband der sterreichischen AL Dr. Bucsics Anna
Sozialversicherungstréger (Mitglied bis Ende

2013)
Hauptverband der ésterreichischen MMag. Piessnegger Jutta
Sozialversicherungstréger (Mitglied ab

Anfang 2014)
Land Steiermark HR Dr. Feenstra Odo
Land Salzburg Mag. Gmeiner Hansjérg
Hauptverband der sterreichischen Prim.Univ.- Klaushofer Klaus
Sozialversicherungstrager / Wiener Prof. Dr.
Gebietskrankenkasse
Gesundheit Osterreich GmbH Mag. Habl Claudia
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