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Vorwort

Sehr geehrte Damen und Herren!

Laut Definition der Europdischen Union liegt eine seltene Erkrankung vor, wenn im
Durchschnitt nicht mehr als eine Person pro 2.000 Einwohner betroffen ist. Oftmals
handelt es sich dabei um schwerwiegende, chronische, mehrere Organsysteme beein-
trachtigende Erkrankungen. Aufgrund der Seltenheit der Erkrankungen und des
mangelnden Bewusstseins in der Offentlichkeit werden Patientinnen und Patienten
immer wieder mit besonderen Problemlagen konfrontiert.

Durch Einrichtung der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen in der
Gesundheit Osterreich GmbH Anfang 2011, habe ich das wichtige Thema der seltenen
Erkrankungen besonders in Angriff genommen.

Der Bericht, den Sie in Handen halten, ist der Versorgungslage sowie den speziellen
Bediirfnissen von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen in Osterreich
gewidmet. Er wurde in meinem Auftrag von der Nationalen Koordinationsstelle fir
seltene Erkrankungen erstellt und basiert auf einer umfangreichen Patienten- und
Stakeholderbefragung. Die enthaltenen Einschdatzungen der gegenwadrtigen Situation
erfolgten aus den unterschiedlichen Blickwinkeln der befragten Personengruppen.

Die vorliegende aussagekraftige und informative Darstellung flieRt auch in den Natio-
nalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen ein, der gemal den Vorgaben der Europai-
schen Kommission bis Ende 2013 fertiggestellt sein soll mit dem Ziel, eine Verbesse-
rung der Diagnostik, der Therapie und der medizinisch-klinischen Versorgung von
seltenen Erkrankungen herbeizufiihren.

Ich bin zuversichtlich, dass auf diese Weise den speziellen Bediirfnissen der Menschen
mit seltenen Erkrankungen sowie deren Angehdrigen Rechnung getragen werden kann
und sich in Zukunft niemand mehr alleine gelassen fiihlt.

lhr

N
N |'u, .
| W d{w? A

Alois Stoger
Bundesminister fur Gesundheit






Kurzfassung

In der Europdischen Union werden seltene Erkrankungen iber ihre Haufigkeit definiert.
Ein Krankheitsbild gilt dann als selten, wenn zu einem beliebig wahlbaren Stichtag
nicht mehr als funf von zehntausend Einwohnern/Einwohnerinnen in der EU an dieser
Krankheit leiden. Hinter dem Sammelbegriff seltene Erkrankungen verbergen sich
geschdtzte 6.000 bis 8.000 unterschiedliche Krankheitsbilder, die in ihrer Gesamtheit
6 bis 8 Prozent der (europdischen) Gesamtbevolkerung betreffen. In Osterreich ist
gemaR diesen Zahlen von rund einer halben Millionen Patientinnen und Patienten
auszugehen.

Aufgrund der Seltenheit der einzelnen Krankheitsbilder sind Betroffene und ihre
Angehorigen haufig mit besonderen Problemlagen konfrontiert. Ziel der vorliegenden
empirischen Erhebung ist es, diese Problemlagen, d. h. die Situation und individuelle
Sichtweise der direkt Betroffenen sowie der beruflich mit der Thematik befassten
Personen und Institutionen zu erfassen und Hinweise auf mogliche Fehler und Defizite
im Versorgungssystem herauszuarbeiten. Zusatzlich sollen Meinungstendenzen und
Prioritaten fur mogliche Lésungsszenarien identifiziert werden, die dann in die Ausar-
beitung des zuklnftigen nationalen Aktionsplans fiir seltene Erkrankungen einflieRen
sollen.

Fir die Situationsanalyse wurden zwei einander ergdnzende Erhebungsinstrumente
(qualitative Experteninterviews sowie standardisierte, anonymisierte Fragebdgen)
eingesetzt. Leistungsempfianger (Patienten/Patientinnen und Angehérige) sowie
systemrelevante Stakeholder (Arzte/Arztinnen, Wissenschaftler/innen und Vertre-
ter/innen von Selbsthilfegruppen, Interessenvertretungen, Kostentrdgern sowie der
pharmazeutischen Industrie) wurden (ber verschiedene Kommunikationskanale
kontaktiert und eingeladen, sich an der Erhebung zu beteiligen.

Neben der Darstellung und Analyse der Befragungsergebnisse prdsentiert der Bericht
eine konzise Beschreibung der Struktur und des Aufbaus des 6sterreichischen Gesund-
heitssystems. Damit soll Leserinnen und Lesern, die mit den allgemeinen Grundlagen
des Osterreichischen Gesundheitssystems nur wenig bis gar nicht vertraut sind eine
Orientierungshilfe angeboten werden.

Alle Befragungsteilnehmerinnen und -teilnehmer sehen den grundsatzlich nieder-
schwelligen Zugang bei gleichzeitig hochwertiger Gesundheitsversorgung als groRe
Starken des Gesundheitssystems an. Sie stimmen auch darin tiberein, dass Zuganglich-
keit und Versorgungsqualitit des Gesundheits- und Sozialversicherungssystems fir
alle versicherten Personen in gleichem MaRe gegeben sein sollen. MaRnahmen fir
Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen sollen daher nicht dazu dienen,



diese besser zu stellen, sondern dazu beitragen, mogliche Mdangel bei der Umsetzung
der oben genannten Pramisse zu beheben.

Dieser grundsitzlichen Ubereinstimmung stehen auf der anderen Seite deutliche
Unterschiede in den Ansichten der verschiedenen Stakeholder gegeniiber. So bewerten
die Kostentrager in nahezu allen Einzelfragen die allgemeine Versorgungssituation fir
Patientinnen und Patienten mit seltenen Krankheiten deutlich optimistischer, wiahrend
Patientinnen/Patienten und Angehorige erheblichen Verbesserungsbedarf orten. Diese
grundsatzlich differierende Wahrnehmung spiegelt einerseits die unterschiedlichen
beruflichen bzw. personlichen Erfahrungswelten der beiden Befragungsgruppen wider,
sie zeigt aber andererseits auch, dass genau diese unterschiedliche Wahrnehmung
derzeit nicht ausreichend zwischen den Beteiligten kommuniziert wird, um zu einem
groReren Konsens in der Bewertung der Sachlage und der Identifikation von Verbesse-
rungspotenzialen zu gelangen.

Beim Themenkomplex ,6ffentliches Bewusstsein“ spricht sich die deutliche Mehrheit
der Befragten fiir erhohte Aufmerksamkeit gegeniiber seltenen Erkrankungen in der
Offentlichkeit, einen besseren allgemeinen Wissenstand sowie verbessertes Detailwis-
sen insbesondere der medizinischen Fachoffentlichkeit aus. Diese Ziele sollen u. a.
durch eine angemessene Offentlichkeitsarbeit sowie durch gezielte Schulungs- und
AufklarungsmaBnahmen im Bereich des Medizin-, Pflege- und Sozialwesens erreicht
werden.

Bei Fragestellungen zur ,Versorgungssituation“ zeigen sich - ungeachtet der allgemei-
nen und generellen Wertschdtzung gegeniiber dem bestehenden Versorgungssystem -
deutliche Bewertungsunterschiede zwischen den verschiedenen Befragungsgruppen.
Insbesondere Patienten/Patientinnen, aber auch zahlreiche Leistungserbringer sehen
einen teils deutlichen Verbesserungsbedarf in vielen Aspekten der medizinischen Ver-
sorgung. In geringerem Umfang orten auch die Kostentrdger Verbesserungspotentiale,
verweisen in diesem Zusammenhang aber auch auf bestehende rechtliche Rahmenbe-
dingungen sowie das hohe Niveau des Gesundheitssystems im europdischen Vergleich.

Hinsichtlich konkreter VerbesserungsmaRBnahmen, befiirworten alle Befragten vor allem
die bessere Zusammenarbeit zwischen den verschiedenen medizinischen Berufsgrup-
pen, die bessere intersektorale Vernetzung, die Einrichtung von Expertisezentren und
die Schaffung einer nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen.

Beim Themenkomplex ,Diagnostik“ untermauert die vorliegende Erhebung frihere
Erfahrungsberichte, denen zufolge Patienten und Patientinnen mit langen diagnosti-
schen Latenzzeiten und Fehldiagnosen konfrontiert sind. Um diese Problematik abzu-
mildern, votieren die Befragungsteilnehmer/innen u. a. fir die Etablierung differen-
zierter Aus-, Fort- und WeiterbildungsmaRnahmen, die auf die jeweilige Funktion der
einzelnen Leistungserbringer abgestimmt sind.



Hinsichtlich ,Therapie“ divergieren die Vorstellungen und Einschatzungen zwischen
den Befragungsgruppen betrachtlich. Leistungsempfianger nehmen z. B. die unter-
schiedlichen Leistungskataloge der Krankenversicherungstrager, die unterschiedlichen
Regelungen zum Selbstbehalt oder die unterschiedliche Handhabung der chefarztli-
chen Bewilligung fir Arzneimittel als Hiirden wahr. Das System der Kontroll- und
Bewilligungsverfahren fungiert hingegen nach Meinung der Kostentrdger als wichtige
MaRnahme zur Qualitdtssicherung der Patientenversorgung und als wesentliche
Grundlage der solidarischen Finanzierung des Gesundheitswesens.

Die Kostentrdger betonen, in Ubereinstimmung mit Aussagen anderer Leistungserbrin-
ger, dass alle Patientinnen und Patienten in Osterreich - eine entsprechende medizini-
sche Indikation vorausgesetzt - die notwendigen zugelassenen Arzneimittel unabhdn-
gig von der Hohe der Behandlungskosten erhalten und die Kosten, im Unterschied zu
einer Reihe anderer europdischer Lander, seitens der Sozialversicherungstrager
grundsatzlich Gdbernommen wirden. Allerdings stellt die Finanzierung der kostenin-
tensiven Orphan Drugs - auch das zeigt die vorliegende Erhebung - eine nicht uner-
hebliche Herausforderung fiir das Gesundheitssystem dar und reduziert den Anreiz zur
Behandlung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen. In letzter
Konsequenz kann dies dazu fiihren, dass Betroffene fallweise zwischen verschiedenen
Spitdlern, aber auch sektoreniibergreifend zwischen extra- und intramuralem Bereich
hin- und hergeschickt werden.

Ein weiteres Problem ist die derzeit unzureichende Erfassung seltener Erkrankungen in
Diagnose- und Dokumentationssystemen wie der ICD-10-Klassifikation, denn das
Fehlen einer differenzierten und detaillierten Kodierung macht es den primaren
Leistungserbringern unmoglich, ihre Leistungen korrekt zu dokumentieren.

Die Befragten sind sich darin einig, dass die o. g. Einrichtung von Expertisezentren und
deren Integration in die bestehenden Versorgungsstrukturen grofe Chancen bietet, die
diagnostischen und (initialen) therapeutischen Abldaufe zu beschleunigen und zu
verbessern. Das Konzept der Expertisezentren wird aber nur funktionieren, wenn es
von weiteren MaRnahmen flankiert wird. So stellen die umfassende Integration der
einzelnen seltenen Krankheiten in die bestehenden Diagnose- und Dokumentations-
systeme sowie die Abstimmung der Finanzierungsabldufe auf die tatsachlich erbrach-
ten Leistungen zwei weitere wesentliche MaRnahmen dar, um die Situation von Leis-
tungsempfangern und Leistungserbringern nachhaltig zu verbessern.

Einhellig wiinschen sich die Befragten weiters mit der Einrichtung von Registern die
epidemiologischen Datenlage zu verbessern und die Forschung damit zu unterstiitzen.
Wihrend die Meinungen zur Forschungsforderung durchaus divergieren. Zwar ist man
sich einig, dass die derzeitigen finanziellen Mittel unzureichend sind, nicht aber
dariuiber, welche Forderinstrumente auf nationaler und/oder internationaler Ebene
gestdrkt werden sollen.
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1 Einleitung

In der Europdischen Union werden seltene Erkrankungen derzeit primar lber ihre
gesamteuropaische Pravalenz, d. h. ihre Haufigkeit in der europdischen Gesamtbevol-
kerung von nicht mehr als funf Erkrankten unter zehntausend Personen zu einem
beliebig wahlbaren Stichtag, definiert. Die meisten seltenen Erkrankungen verlaufen
schwer, sei es, dass sie unbehandelt ein lebensbedrohendes Leiden darstellen, sei es,
dass sie eine chronische Invaliditdt nach sich ziehen oder dass sie zu einer erheblichen
Beeintrachtigung der Lebensqualitit oder des soziodkonomischen Potenzials des
Einzelnen fiihren (Rat der Europdischen Union 2009). Der Schweregrad wird daher seit
Verabschiedung der ,Verordnung liber Arzneimittel fiir seltene Leiden® Ublicherweise
als zweites, zusatzliches Kriterium flr seltene Erkrankungen herangezogen, wenn es
darum geht, besondere MaRnahmen zur Bekampfung dieser Krankheitsbilder zu setzen
(Rat der Europdischen Union und Europdisches Parlament 2000).

In Osterreich gibt es bislang keine offiziell anerkannte Definition fiir seltene Erkran-
kungen, doch wird die Definition der Europdischen Union in der tdglichen Praxis von
der Mehrheit der Akteure im Gesundheitssystem verwendet. Auf die Osterreichische
Bevolkerungszahl umgelegt, bedeutet dies, dass bis zu 4.200 Personen von einer
bestimmten Erkrankung betroffen sein kdnnen, damit diese als ,selten” angesehen
wird. Teilweise leiden nur einige Dutzend oder weniger Einzelpersonen an einer
bestimmten seltenen Krankheit.

Die eigentliche Dimension seltener Erkrankungen, die zu 80 Prozent genetischen
Ursprungs sind, wird aber erst deutlich, wenn man die Gesamtzahl an individuellen
Krankheitsbildern beriicksichtigt. In Orphanet!, der weltweit anerkannten Referenzda-
tenbank fir seltene Erkrankungen, sind inzwischen 5.954 verschiedene Krankheitsbil-
der erfasst (Stichtag 19. September 2011). Medizinische Expertinnen und Experten
gehen davon aus, dass es in Europa zwischen 6.000 und 8.000 unterschiedliche
seltene Krankheiten gibt und dass daher 6 bis 8 Prozent der europdischen Gesamtbe-
volkerung an einer seltenen Erkrankung leiden oder daran im Laufe ihres Lebens
erkranken werden (Rat der Europdischen Union 2009). Dies entspricht rund einer
halben Million Menschen in Osterreich und 27 bis 36 Millionen in der EU - Zahlenwerte
mit betrdchtlicher gesundheitspolitischer und gesellschaftlicher Relevanz. Rund 50
Prozent betreffen Kinder (EURORDIS 2011).

Aufgrund der geringen Fallzahlen und des fehlenden o6ffentlichen Bewusstseins sind
von seltenen Erkrankungen betroffene Personen und ihre Angehorigen haufig mit

1
www.orpha.net
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besonderen Problemlagen konfrontiert. So fehlt es oft an Diagnose- und Behandlungs-
standards sowie verfligbaren Therapien. An diesem Szenario haben auch die in den
letzten Jahren gestiegenen Forschungsaktivitdten in universitdren Einrichtungen und in
der biopharmazeutischen Industrie bislang nichts dndern kénnen.

1.1 Nationale Koordinationsstelle fiir seltene
Erkrankungen

Die beschriebenen Problemfelder haben das Bundesministerium fir Gesundheit (BMG)
dazu veranlasst, im Janner 2011 die Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkran-
kungen (NKSE) an der Gesundheit Osterreich GmbH zu etablieren. In enger Zusammen-
arbeit mit der Medizinischen Universitait Wien wird u. a. an der Verbesserung des
Versorgungssystems im Bereich der seltenen Erkrankungen gearbeitet. Eine weitere
wichtige Aufgabe der NKSE ist es, sowohl bei den Akteuren im Gesundheitswesen als
auch in der breiten Bevolkerung mehr Verstandnis fur die besonderen Bedirfnisse und
Problemlagen der Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen zu schaffen. Eines
der ersten Projekte der NKSE ist die Erhebung der Situation und des Versorgungsbe-
darfs der Patientinnen/Patienten mit seltenen Erkrankungen in Osterreich. Die Idee zu
einer derartigen Erhebung wurde im Oktober 2010 beim ,Mariazeller Gesundheitsdia-
log: Rare Diseases” entwickelt und nachfolgend in der beim Obersten Sanitdtsrat
angesiedelten Unterkommission? fiir seltene Erkrankungen (UK-SE) aufgegriffen und
befiirwortet.

Ein Schwerpunkt der NKSE im Jahr 2012/2013 wird - in Umsetzung einer Empfehlung
des Europdischen Rats der Gesundheitsminister aus dem Jahr 2009 - die Erstellung
eines Entwurfes fiir einen auf die landeseigene Situation zugeschnittenen Nationalen
Aktionsplan fir seltene Erkrankungen (NAP.SE) sein. Die Empfehlung definiert sechs
Themenfelder, die von der Kodierung und Bestandsaufnahme seltener Erkrankungen
Uber die Verstarkung der Forschungsaktivititen sowie die Einrichtung von Expertise-
zentren bis hin zu MaRnahmen zur nachhaltigen Sicherung der neu geschaffenen
Infrastruktur reichen. Orientiert an diesen Themenfeldern sollen die Mitgliedstaaten bis
Ende 2013 gezielt MaRnahmenpakete entwickeln, die die Lage der Betroffenen, aber
auch diejenige der mit dieser Thematik beruflich befassten Personen verbessern, und -
wo es maoglich ist - die Zusammenarbeit auf europdischer Ebene starken.

2
Diese Unterkommission wurde wie andere Unterkommissionen des OSR zwischenzeitlich aufgel6st und durch
eine vom BMG einberufene Expertengruppe fir seltene Erkrankungen ersetzt.

2 © GOG 2012, Seltene Erkrankungen in Osterreich



Begleitet wird die Tatigkeit der NKSE durch zwei vom BMG eingerichtete Gremien. Das
Erste, eine Expertengruppe fiir seltene Erkrankungen, steht dem BMG konsiliarisch zur
Verfligung und unterstiitzt die NKSE bei der Erarbeitung bundesweit glltiger Versor-
gungskonzepte. Das zweite Gremium, die sogenannte strategische Plattform, setzt sich
aus ausgewahlten gesundheitspolitischen Entscheidungstrdgern zusammen und stellt
die Schnittstelle zu strategisch relevanten Institutionen bzw. Finanziers her. Eine
Zusammenstellung der in den jeweiligen Gremien vertretenen Organisationen findet
sich im Anhang.

1.2 Ziel der Bedarfserhebung

Die vorliegende Bedarfserhebung soll konkrete Problemlagen im Bereich der seltenen
Erkrankungen in Osterreich aufzeigen, insbesondere im Hinblick auf

das offentliche Bewusstsein fiir seltene Erkrankungen;

die Versorgungssituation;

die Diagnostik und Therapie seltener Erkrankungen und

die Forschungslandschaft auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen.

AW N =

Besonderes Augenmerk soll dabei einerseits auf das Erfassen der Situation und des
subjektiven Erlebens der Betroffenen (hierzu zdhlen die Patientinnen und Patienten,
deren Angehoérige und leitende Personen aus dem Bereich der Selbsthilfegruppen), und
andererseits auf die Situation und die individuelle Sichtweise von beruflich mit der
Thematik befassten Personen und Institutionen (Arzteschaft, Wissenschaftler/innen,
Kostentrager, Vertreter/innen der pharmazeutischen Industrie, Interessenvertre-
ter/innen) gelegt werden. Auf diese Weise sollen Hinweise auf mogliche Defizite
herausgearbeitet und Meinungstendenzen bzw. Prioritdten identifiziert werden, die in
den zukinftigen Nationalen Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.SE) einflieRen
sollen. Der vorliegende Bericht erhebt somit ausdriicklich nicht den Anspruch einer
empirischen Studie auf Basis einer reprasentativen Umfrage.

1.3 Berichtsstruktur und Methodik

1.3.1 Berichtsstruktur

Nach der Einleitung und der Beschreibung des methodischen Vorgehens in Kapitel 1
folgt in Kapitel 2 zunachst eine kompakte Darstellung des Osterreichischen Gesund-
heitssystems mit besonderer Beriicksichtigung der rechtlichen Grundlagen, der
verschiedenen Versorgungsstrukturen und der zugehdrigen Finanzierungswege. Diese
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komprimierte Systembeschreibung richtet sich insbesondere an jene Leserinnen und
Leser, die mit den allgemeinen Grundlagen des Osterreichischen Gesundheitssystems
nur wenig oder gar nicht vertraut sind und soll ihnen jene Informationen zur Verfii-
gung stellen, auf die der vorliegende Bericht bei der Darstellung und Analyse der
aktuellen Situation der seltenen Erkrankungen in Osterreich in den Kapiteln 3 und 4 an
vielen Stellen Bezug nimmt. Diese allgemeine Systembeschreibung wird anschlieRend
durch mehrere Informationsblocke ergdnzt, die sowohl die potentiellen Problemstel-
lungen fir seltene Erkrankungen im derzeitigen Gesundheitssystem als auch die
zusatzlichen Anforderungen, die diese Krankheitsbilder an das Gesundheitssystem
stellen, thematisieren. Die Schwerpunkte liegen dabei auf der Notwendigkeit und
Ausgestaltung spezialisierter Versorgungseinrichtungen fiir seltene Erkrankungen, den
derzeitigen Problemen und Herausforderungen bei der Finanzierung der Versorgung
und den Informations- und Therapieangeboten zu seltenen Erkrankungen (einschlief-
lich der Entwicklung und Zulassung von Orphan Drugs). Auch diese Informationen
bilden somit wichtige inhaltliche Bezugspunkte fiir die Analyse und Diskussion der
Situation der Betroffenen in den beiden nachfolgenden Kapiteln.

In Kapitel 3 werden die Ergebnisse der von der NKSE durchgefiithrten Fragebogenerhe-
bung (Leistungsempfanger, -erbringer und Zahler) sowie der Experteninterviews
prdsentiert. Die Ergebnisse werden getrennt nach Einschdatzung des offentlichen
Bewusstseins, dem Versorgungssystem, dem Diagnose- bzw. Therapieangebot und der
Forschungslandschaft dargestellt. Qualitative Ergebnisse der empirischen Erhebung
sind in Abschnitt 3.4 zusammengefasst.

Kapitel 4 diskutiert die Ergebnisse der Erhebung und unterzieht die Ist-Situation einer
Problemanalyse. Fir jene Bereiche, in denen bei diesem Vergleich signifikante Diffe-
renzen zu Tage treten, werden mogliche Losungsszenarien aufgezeigt.

1.3.2 Methodik

Der vorliegende Bericht wurde Ende 2011 in einer ersten Entwurfsfassung vorgestellt
und durchlief anschlieBend zwei Begutachtungsschleifen, zundchst durch die Exper-
tengruppe fir seltene Erkrankungen des BMG sowie nachfolgend durch die strategi-
sche Plattform fir seltene Erkrankungen des BMG (Zusammensetzung siehe Anhang).
Die dem Bericht zugrundeliegenden empirischen Erhebungen (Experteninterviews, zwei
Fragebogenerhebungen mit unterschiedlichen Zielgruppen) erfolgten zwischen Januar
und August 2011. Zielsetzung, Studiendesign und Evaluationsinstrumente wurden
zuvor in einem Akkordierungsprozess zwischen dem 0Osterreichischen Bundesministe-
rium fur Gesundheit und der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
an der Gesundheit Osterreich GmbH (GOG) erarbeitet.
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Erhebungsinstrumente

Grundsatzlich wurden fir die Bedarfserhebung zwei einander erganzende Erhebungs-
instrumente - und zwar qualitative Experteninterviews sowie standardisierte, anonymi-
sierte Fragebdgen - verwendet.

So wurden, um ein méglichst umfassendes Bild zur Sicht auf und zum Umgang mit
seltenen Erkrankungen quer durch die Osterreichischen Institutionen zeichnen zu
konnen, in einem ersten Schritt anhand eines Gesprachsleitfadens jene Personen
interviewt, die bereits in der Unterkommission fiir seltene Erkrankungen (UK-SE) des
Obersten Sanitdtsrats (OSR) tdtig waren. Die befragten Personen setzten sich aus
Vertreterinnen und Vertretern folgender Institutionen oder Fachrichtungen zusammen:
Selbsthilfegruppen, medizinische Spezialisten/Spezialistinnen aus den Bereichen
Padiatrie, Humangenetik und spezialisierter Labordiagnostik (einschlieBlich des
dsterreichischen  Neugeborenen-Screening-Programms),  niedergelassene  Arz-
te/Arztinnen, pharmazeutische Industrie, Sozialversicherung, Bundesministerium fiir
Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz und die Osterreichische Agentur fiir Gesund-
heit und Erndahrungssicherheit (AGES PharmMed, seit 1.2.2012 AGES Medizinmarktauf-
sicht). Darliber hinaus wurde ein Interview mit einem Experten der Salzburger Landes-
klinikenholding (SALK) gefiihrt. Der Gesprachsleitfaden sowie die Namen der Inter-
viewpartnerinnen und -partner befinden sich im Anhang.

Fiir den zweiten Schritt wurden anschlieBend standardisierte, anonymisierte Fragebo-
gen fir zwei unterschiedliche Zielgruppen konzipiert. Das Design der Fragebdgen
orientierte sich an einer vorausgegangenen Erhebung der Forschungsstelle fiir Ge-
sundheitsokonomie der Leibniz Universitat Hannover mit dem Titel: ,MaRnahmen zur
Verbesserung der gesundheitlichen Situation von Menschen mit seltenen Erkrankungen
in Deutschland”, die im Auftrag des deutschen Bundesministeriums fiir Gesundheit
durchgefiihrt worden war (Eidt et al. 2009).

Wahrend ein Fragebogen fiir die Erhebung unter systemrelevanten Stakeholdern wie
Vertretern/Vertreterinnen von Selbsthilfegruppen, der pharmazeutischen Industrie,
Wissenschaftlern/Wissenschaftlerinnen, Interessenvertretungen, Kostentrdgern und
Arzten/Arztinnen konzipiert war (Stakeholderfragebogen), richtete sich ein zweiter
Fragebogentyp direkt an Patienten/Patientinnen und deren Angehorige (Patientenfra-
gebogen).

Obgleich ein GroRteil der gestellten Fragen in beiden Fragebogentypen deckungsgleich
war, wurde im Patientenfragebogen zusdtzlich nach Erfahrungen und subjektiven
Wahrnehmungen aus der unmittelbaren Lebenswelt der Betroffenen und ihrer Angeho-
rigen gefragt, wahrend im Stakeholderfragebogen zusatzliches Expertenwissen erho-
ben wurde (Fragebdgen vgl. Anhang). Ziel war es, mittels Methodentriangulation ein
umfassendes Bild der Erfahrungen der Patientenschaft und der direkten Angehorigen

Kapitel 1/ Einleitung 5



zu zeichnen wie auch Expertenwissen bzw. Meinungstendenzen von Leistungserbrin-
gern Uber Versorgungsstrukturen zu erheben.

Fragebogeninhalte

Beide Fragebdgen (Patientenfragebogen und Stakeholderfragebogen) gliederten sich in
insgesamt 17 Fragen bzw. Fragebatterien, die in die unten angefiihrten Themenblécke
untergliedert waren (Fragebdgen vgl. Anhang):

» Angaben zur vorliegenden seltenen Erkrankung (nur Patientenfragebogen)

»  Allgemeines (z. B. Bewertung von Informationsquellen zu seltenen Erkrankungen)
»  Aktuelle Versorgungssituation

» Verbesserungsmaoglichkeiten in der Patientenversorgung

»  Diagnostik und Therapie

»  Forschung

» Angaben zur Person (nur Patientenfragebogen)

»  Fallbeispiele und Anmerkungen

Ablauf der Erhebung und Auswahl der Adressaten

Um einen moglichst hohen Ricklauf zu gewdhrleisten und einen niederschwelligen
Zugang zu garantieren, wurden mehrere Erhebungs- bzw. Antwortkandle konzipiert.
So konnte der Fragebogen sowohl in einer Papierversion schriftlich bearbeitet und
anschlieRend portofrei an die GOG zuriickgesendet als auch via Internet ausgefiillt
werden. Der Erhebungszeitraum erstreckte sich Uber rund drei Monate (Juni bis
August). Als Software fiir die Onlineerhebung diente das Programm EFS Survey der
Firma Globalpark.

Die schriftliche (online) Befragung vermindert etwaige Interviewer-Effekte (z. B. sozial
erwiinschtes Antwortverhalten, Antwortverzerrung aufgrund von Scham etc.) auf die
Befragten. Dies ist insbesondere bei Auskiinften zur persoénlichen Situation der Ge-
sundheit von Vorteil. Des Weiteren bietet die schriftliche Befragung den Vorteil einer
schnelleren und effizienteren Abwicklung. Die relevante Grundgesamtheit fiir den
Patientenfragebogen ist das gesamte Osterreichische Patientenkollektiv und deren
Angehorige, die von einer seltenen Erkrankung betroffen sind. Da weder ein Verzeich-
nis dieser Grundgesamtheit, noch exakte Informationen zu GroRe und Struktur dieses
Kollektivs vorliegen, ist es nicht moglich, eine reprasentative Zufallsstichprobe daraus
zu ziehen. Die Auswahl der Befragten erfolgte daher nach dem fir diese Situation
geeigneten ,Schneeballverfahren”.

Der Patientenfragebogen wurde - mit der Bitte um Weiterleitung an die jeweiligen
Mitglieder - elektronisch an die im April 2011 in Orphanet (www.orpha.net) erfassten
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osterreichischen Selbsthilfegruppen fur seltene Erkrankungen versandt (Orphanet
2011). Daruber hinaus wurden die ebenfalls in Orphanet gelisteten medizinischen
Spezialisten via E-Mail kontaktiert und gebeten, den Fragebogen an ihre Patienten
weiterzugeben bzw. einen Stakeholdefragebogen als systemrelevante Leistungserbrin-
ger selbst auszufiillen. Spezialisten sowie Selbsthilfegruppenvertreter/innen dienten
als Multiplikatoren.

Der Stakeholderfragebogen wurde dariber hinaus an unterschiedliche Institutionen
versandt, auch hier verbunden mit der Bitte um Weiterleitung innerhalb der Organisati-
on an die oder weitere zustindige Fachexpertinnen und Fachexperten. Folgende
Institutionen wurden dabei beriicksichtigt:

» Leiter/Leiterinnen von Selbsthilfegruppen (laut Orphanet)

»  Arzteschaft sowie Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler (laut Orphanet)

»  Einschlagige medizinische Fachgesellschaften

»  Osterreichische Arztekammer

»  Sozialversicherungstrager und Hauptverband der dsterreichischen Sozialversiche-
rungstrager

» Interessenvertretung der pharmazeutischen Industrie (Pharmig)

» Landesgesundheitsfonds

» Landessanitdtsdirektionen

»  Mitglieder der ehemaligen Unterkommission Seltene Erkrankungen des OSR

Kontaktierten Personen wurde die Moglichkeit eingerdumt, vorgedruckte Fragebdgen
inklusive Kuverts bei der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen
(GOG) zu bestellen. Weiters hatten interessierte Respondentinnen und Respondenten
die Moglichkeit, den Fragebogen als PDF-Dokument von der Homepage der Gesund-
heit Osterreich GmbH herunterzuladen und ausgedruckt an diese zuriickzusenden.
Zusatzlich wurde der Fragebogen auf dem 0Osterreichischen Gesundheitsportal3 sowie
auf weiteren Internetplattformen4 vorgestellt und beworben.

Auswertung

Die Auswertung der Fragebogen erfolgte computerunterstiitzt mit den Programmen
Microsoft Excel 2007 und PASW Statistics Version 18.

3
www.gesundheit.gv.at

4
z. B. www.behindertenarbeit.at
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Beide Fragebogentypen enthielten zusatzlich zu den standardisierten Fragekomplexen
je zwei offene Fragen, die den Befragten die Moéglichkeit einrdumten, Stellungnahmen
zu Themenkomplexen abzugeben, die ihrer Meinung nach im Fragebogen keine
Erwdahnung gefunden hatten. Die Antworten wurden anhand einer qualitativen Inhalts-
analyse nach Mayring ausgewertet (Mayring 2003). Dabei wurde das Verfahren der
induktiven Kategorienbildung des vorliegenden Textmaterials angewandt. Kapitel 3
widmet sich der Analyse dieser Ergebnisse.

Als Beitrag zu eine verbesserten Lesbarkeit des Berichts wurden die Auspragungen der
Skalen bei der Auswertung in drei anstatt urspringlich finf Gruppen zusammengefasst
(z. B. hohe Ausprdgung, neutral und niedrige Auspragung). Zu diesem Zweck wurden
jeweils die beiden positiven (z. B. sehr gut und eher gut) sowie die beiden negativen
Skalenwerte (z. B. eher schlecht und sehr schlecht) aggregiert.

Riicklauf und Beschreibung der Befragungskohorte

Insgesamt standen 517 vollstindig beantwortete Fragebdgen zur Auswertung zur
Verfligung.5 Darunter wurden 163 Fragebdgen von Patientinnen und Patienten sowie
192 von deren Angehorigen (Patientenfragebdgen) ausgefiillt (gesamt: 355). Dabei
wurden 89 verschiedene seltene Erkrankungen angegeben (um Subtypen bereinigt).

Weiters beantworteten 162 Stakeholder den Fragebogen (inkl. Sonstige). Abbildung 1.1
zeigt die genaue Verteilung der ausgewerteten Fragebdgen nach antwortenden Perso-
nengruppen. Die befragten Stakeholder gaben an, durchschnittlich 22,6 Jahre Erfah-
rung im Gesundheitswesen allgemein und 15,1 Jahre mit seltenen Erkrankungen zu
haben.

Aufgrund der geringen Anzahl von Respondenten aus der Gruppe der Interessenvertre—
tungen wurden die Gruppen der Sonstigen und der Interessenvertretung fir die
weiteren Analysen zusammengelegt. Um zugleich den vollen Informationsgehalt aus
beiden Gruppen zu erhalten, werden jene Einzelfragen, in denen die Ubereinstimmung
nur sehr begrenzt war, bei der Ergebnisdarstellung im jeweiligen Textabschnitt
besonders hervorgehoben und getrennt interpretiert.

5

Es wurden samtliche vollstandig ausgefillten Fragebdgen berticksichtigt, die bis spdtestens 22. August 2011
einlangten. Unter ,vollstandig” sind hierbei Fragebdgen zu verstehen, in denen samtliche Fragebatterien
bearbeitet wurden. Fragebogen, in denen eine oder mehrere Einzelfragen libersprungen wurden, flossen somit
ebenso in die Auswertung ein wie jene, in denen alle Einzelfragen beantwortet wurden. Die Anzahl der
Respondenten (n) je Frage kann daher geringfiigig schwanken.
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Abbildung 1.1:
Prozentuelle Verteilung der verschiedenen, an der Befragung teilnehmenden
Personengruppen

Angehorige 37,1%
Patienten

Arzteschaft
Selbsthilfegruppenvertreter
Wissenschafter
Pharmazeutische Industrie
Sonstige

Kostentrager

Keine Angabe

Interessenvertretung

0% 5% 10% 15% 20 % 25 % 30% 35% 40 %

n=>517

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Tabelle 1.1 gibt einen Uberblick iiber die regionale Verteilung der Betroffenen und
Angehorigen, die an der Erhebung teilnahmen.

Tabelle 1.1:
Regionale Verteilung der Patienten, Patientinnen und Angehdrigen
Anzahl Prozent (%)

Wien 90 25,4
Oberosterreich 60 16,9
Niederdsterreich 57 16,1
Steiermark 46 13,0
Tirol 40 11,3
Salzburg 23 6,5
Karnten 19 5,4
Burgenland 11 3,1
Vorarlberg 3 0,8
Keine Angabe 4 1,1
Ausland 2 0,6
Summe 355 100

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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2 Strukturelle Rahmenbedingungen
fur Personen mit seltenen Erkrankungen
im Jahr 2011

2.1 Rechtliche Grundlagen des 6sterreichischen
Gesundheitssystems

Ein wesentliches Merkmal des 6sterreichischen Gesundheitssystems ist der gesetzlich
gleiche und freie Zugang firr alle Versicherten zu allen Gesundheitsleistungen, unab-
hdngig von Alter, Wohnort, Herkunft und sozialem Status sowie unabhdngig von der
Art bzw. vom Umfang der Leistungen. Ermoglicht wird dies im Wesentlichen durch eine
solidarische Finanzierung (Solidaritatsprinzip), die im Sozial- bzw. Pflegerecht und im
Sozialversicherungsrecht sowie in zusatzlichen Vereinbarungen geregelt ist.

Das Sozialversicherungssystem, das die Zweige Kranken-, Unfall-, Arbeitslosen- und
Pensionsversicherung umfasst, basiert auf dem Modell der gesetzlich verankerten
Pflichtversicherung. Dadurch sind rund 99,3 Prozent der in Osterreich lebenden
Menschen durch eine Krankenversicherung geschiitzt. Daneben ist rund ein Drittel der
osterreichischen Bevolkerung privat zusatzversichert (HVB 2010).

Die gesetzliche Basis fiir die Pflichtversicherung bilden die Sozialversicherungsgesetze:
das Allgemeine Sozialversicherungsgesetz (ASVG) sowie die fiir bestimmte Berufsgrup-
pen relevanten Sondergesetze6. Seit der Einfilhrung des ASVG im Jahr 1956 wurde der
Versichertenkreis stetig erweitert. Neben sozialversicherten Beschaftigten kdnnen auch
Familienangehdrige oder Lebenspartnerinnen/Lebenspartner mitversichert werden.
Dariliber hinaus sind auch Pensionistinnen/Pensionisten, Empfdanger von Arbeitslosen-
geld sowie Sozialhilfeempfangerinnen/-empfanger geschiitzt. Auch eine Selbstversi-
cherung ist im Osterreichischen Sozialversicherungssystem unter bestimmten Voraus-
setzungen moglich. Zu den Leistungen der Kranken- und Unfallversicherung zahlen
u. a. arztliche Hilfe (ambulante Versorgung), Anstaltspflege (stationdre Versorgung),
medizinische Rehabilitation, Medikamente, medizinische Hauskrankenpflege, Psycho-
therapie und klinisch-psychologische Diagnostik, Behandlungen durch medizinisch-
technische Dienste, Transportkosten, Zuschiisse fiir Heilbehelfe und Hilfsmittel sowie
Krankengeld. Die insgesamt 19 Krankenversicherungstrager erbringen diese Leistun-

6

Beamten-, Kranken- und Unfallversicherungsgesetz (B-KUVG), Gewerbliches Sozialversicherungsgesetz (GSVG),
Bundesgesetz liber die Sozialversicherung freiberuflich selbstandiger Erwerbstatiger (FSVG) und Bauern-
Sozialversicherungsgesetz (BSVG)
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gen entweder in eigenen Einrichtungen (z. B. in Ambulatorien, Sonderkrankenanstal-
ten) oder durch ihre Vertragspartner, d. h. Leistungserbringer, mit denen sie vertragli-
che Vereinbarungen abschlieRen (z. B. Krankenanstalten, Arztinnen/Arzte, Therapeu-
tinnen/Therapeuten etc.) Das Leistungsangebot kann regional sowie je nach Kranken-
versicherungstrdager abweichen.

Zentrale gesetzliche Grundlagen im Bereich der Spitdler sind das Kranken- und Kuran-
staltengesetz des Bundes (KAKuG) und die neun Ausfiihrungsgesetze der Lander. Diese
regeln den Versorgungsauftrag der Lander, die fiir die Errichtung und Erhaltung von
Spitdlern zustdndig sind und eine ausreichende Spitalsversorgung sicherstellen mis-
sen. Die laufenden Kosten werden fiir die Fondsspitdler von der Sozialversicherung
sowie von Bund, Lidndern und Gemeinden gemeinsam getragen (Landesgesundheits-
fonds) (Krankenanstalten- und Kuranstaltengesetz 2010). Eine etwaige Betriebsab-
gangsdeckung wird entweder direkt durch die jeweiligen Trdger (Ldnder, Gemeinden
und sonstige Trdger) oder durch zusatzliche, durch die Lander in die Landesgesund-
heitsfonds eingespeiste Mittel finanziert.

Als Grundlage fir die Planung und Organisation sowie Finanzierung der uberregiona-
len bzw. sektoreniibergreifenden Gesundheitsversorgung gilt die Vereinbarung gemaR
Art. 15a B-VG (dzt. Laufzeit 2008-2013). Dabei handelt es sich um einen befristeten
innerstaatlichen Vertrag zwischen dem Bund und den neun Bundeslandern (B-VG
2007). Um einen besseren Austausch zwischen niedergelassenem und stationdrem
Bereich gewadhrleisten zu kénnen, wird in Zukunft neben den finanziellen und organi-
satorischen Strukturen auch elektronischen Instrumenten ein gréReres Gewicht zu-
kommen. In diesem Zusammenhang koénnte vor allem das zukiinftige Bundesgesetz
betreffend DatensicherheitsmaBnahmen beim elektronischen Verkehr mit Gesund-
heitsdaten und Einrichtung eines Informationsmanagements (Gesundheitstelematikge-
setz, GTelG) eine wichtige Grundlage beispielsweise fiir die elektronische Patientenakte
oder die Schaffung von Patientenregistern zur bedarfsorientierten Gesundheitsplanung
bilden.”

Weitere auch fur den Bereich der seltenen Erkrankungen relevante Gesetze sind das
Behinderteneinstellungsgesetz (BEinstG) und die Verordnung des Bundesministers fir
Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz betreffend ndhere Bestimmungen Uber die
Feststellung des Grades der Behinderung (Behinderteneinstellungsgesetz 2011),
(Einschatzverordnung 2010).

7

Entwurf unter: http://bmg.gv.at/cms/home/attachments/5/7/4/CH1300/CMS1298381237041 /elga-
gesetz.pdf
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Im Bereich Pflege werden staatliche finanzielle Zuschiisse fiir Patienten und Patientin-
nen mit seltenen Erkrankungen einerseits durch Ausbezahlung von Familienbeihilfen
(Familienlastenausgleichsgesetz) und andererseits durch Anspruch auf Pflegegeld
(Pflegegeldgesetz) gewadhrt. Als Einstufungskriterium werden jeweils der Grad der
Behinderung bzw. die Hohe der Pflegestufe gemessen am Pflegebedarf herangezogen.

2.2 Strukturen der Gesundheitsversorgung

Die Versorgungsstrukturen im Gesundheitswesen lassen sich allgemein entweder in
einen intramuralen oder Spitalsbereich auf der einen, und einen extramuralen oder
niedergelassenen Bereich auf der anderen Seite oder - alternativ - in einen stationdren
und einen ambulanten Versorgungsbereich gliedern.

Beide Gliederungen Uberlappen teilweise (so erfolgt die stationdre Versorgung grund-
sdtzlich im Spitalsbereich), aber sie sind nicht deckungsgleich, denn eine ambulante
Versorgung kann sowohl im intramuralen Bereich (Spitalsambulanzen) als auch extra-
mural in den Ordinationen niedergelassener Haus- und Fachdrzte, in Ambulatorien
oder bei anderen Dienstleistern des Gesundheitssystems erfolgen.

Grundsatzlich ist der niedergelassene Bereich als erste Anlaufstelle fiir Patienten und
Patientinnen in Osterreich konzipiert. Erst wenn der Gesundheitszustand des Betroffe-
nen eine akute und/oder fachlich/technisch aufwendige, im extramuralen Bereich nicht
mehr durchfiihrbare Behandlung erfordert, soll die Versorgung im Spitalsbereich
geleistet werden. Beide Bereiche, der niedergelassene wie der Spitalsbereich, werden
durch tertidre Einrichtungen zur Rehabilitation erganzt.

Stationdre Versorgung

Ungeachtet der vorgenannten Pramisse ist die Gesundheitsversorgung in Osterreich
traditionell krankenhauszentriert. So wurden im Jahr 2009 in allen Osterreichischen
Krankenanstalten rund 2,67 Mio. akutstationdare Aufenthalte verzeichnet, etwa 2,21
Mio. dieser Aufenthalte Uberschritten einen Kalendertag. Die Krankenhaushaufigkeit
(stationdre Aufenthalte langer als ein Kalendertag) im akutstationdren Bereich betrug
demnach rund 26 Aufnahmen pro 100 Einwohner, ein Wert, mit dem Osterreich in im
europdischen Vergleich an der Spitze lag (Habl/Bachner 2010).

Im Jahr 2009 umfasste die Spitalslandschaft in Osterreich 267 bettenfiihrende Kran-
kenanstalten. Von diesen wurden 155 Krankenanstalten von 6ffentlichen und 112 von
privaten Tragern betrieben. Die Landesgesundheitsfonds finanzierten 132 Krankenan-
stalten. Die differierenden Zahlen riithren daher, dass nicht alle Krankenanstalten mit
offentlicher Tragerschaft liber die Landesgesundheitsfonds finanziert werden (Aus-
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nahmen sind z. B. die Militarspitdler des Bundes). Auf der anderen Seite gehoért auch
ein Teil der Krankenanstalten mit privater Trdagerschaft, die gemeinnitzig gefihrt
werden und/oder lber das Offentlichkeitsrecht verfiigen, zu den landesgesundheits-
fondsfinanzierten Krankenanstalten. In allen Krankenanstalten standen Ende 2009
rund 64.000 tatsachliche Betten fur die stationdare Gesundheitsversorgung zur Verfii-
gung. Rund 51.800 dieser Betten waren der Akutversorgung?® zuzurechnen.

Die 132 landesgesundheitsfondsfinanzierten Einrichtungen umfassten Krankenhauser
des Akutversorgungssektors mit Offentlichkeitsrecht sowie gemeinniitzige Kranken-
hduser ohne Offentlichkeitsrecht. Mit rund 48.300 Betten stellten sie rund 75 Prozent
aller Spitalsbetten in Osterreich und versorgten rund 90 Prozent aller akutstationiren
Patienten.

In Relation zur Bevdlkerung entsprach das einer Bettendichte von 7,6 Betten pro 1.000
Einwohnerinnen und Einwohner. Bezogen auf Akutbetten betrug die entsprechende
Bettendichte 6,2 und bei landesfondsfinanzierten Krankenanstalten ergaben sich 5,8
Betten je 1.000 Personen (Habl/Bachner 2010).

Ambulante Versorgung

Die ambulante Versorgung von Patientinnen und Patienten kann auf den drei Ebenen
niedergelassener Bereich, Ambulatorien und Spitalsambulanzen erfolgen. In dieser
Trias bilden insbesondere die frei praktizierenden, niedergelassenen Arztinnen und
Arzte (Haus- und Fachirzte) das Kernstiick der medizinischen Grundversorgung der
Osterreichischen Bevolkerung. Sie dienen dabei nicht nur als erste Anlaufstelle, son-
dern haben generell auch eine wichtige Lenkungs- und Informationsfunktion. Rund die
Hailfte der freiberuflich titigen Arztinnen und Arzte (ohne Zahnirztinnen und Zahnirz-
te) standen im Jahr 2010 in einem Vertragsverhdltnis mit der sozialen Krankenversi-
cherung. Am 31. Dezember 2010 waren rund 77 Prozent der freiberuflich tdtigen
Zahndrztinnen und Zahndrzte Vertragspartner der sozialen Krankenversicherung (HVB
2011).

Zum Stichtag 31.12.2010 standen 4.100 Allgemeinmedizinerinnen und Allgemeinme-
diziner, 3.538 Fachéarztinnen und Facharzte sowie 2.911 Zahnarztinnen und Zahnarzte
in einem Vertragsverhdltnis mit den Krankenversicherungstriagern. Diese Medizinerin-
nen und Mediziner leisten den GroBteil der ambulanten Versorgung in Osterreich: Im

8

Die Akutversorgung findet in allen landesfondsfinanzierten Krankenanstalten, Unfallkrankenhdusern sowie
Privatsanatorien statt. Die Zdhlung der Betten erfolgte konform mit dem Osterreichischen Strukturplan
Gesundheit (OSG) 2010 und beinhaltet Betten der Palliativpflege, psychiatrischen Pflege und gemischte Betten
der neurologischen und psychiatrischen Pflege.
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Jahr 2009 suchten die Versicherten durchschnittlich 6,9-mal einen Kassenarzt auf. Die
Versorgungsdichte mit Arztinnen und Arzten ist in Osterreich regional unterschiedlich.
So wies etwa das Burgenland im Jahr 2008 eine Dichte von 3,6 aktiven Arz-
ten/Arztinnen pro 1.000 Einwohner auf, wihrend Wien mit 7,3 eine mehr als doppelt
so hohe Arztedichte (inkl. Zahnirztinnen und Zahnirzten sowie Arztinnen und Arzte in
Ausbildung) vorweisen konnte (HVB 2011).

Neben den Ordinationen der niedergelassenen Arztinnen und Arzte existieren iber
800 Ambulatorien und eine Vielzahl von Spitalsambulanzen, die weitere relevante Teile
der ambulanten Versorgung libernehmen. SchlieRlich werden ambulante Leistungen
auch von weiteren Gesundheitsberufen, wie u.a. von Psychotherapeutinnen/
-therapeuten oder Physiotherapeutinnen/-therapeuten, von Hebammen sowie von
Logopéadinnen und Logopaden erbracht.

Rehabilitation

Die Rehabilitation steht gemaR der gesetzlichen Definition in ursachlichem und
zeitlichem Zusammenhang mit der akutmedizinischen Versorgung (Sinhuber et al.
2008). Eine Rehabilitation soll also zeitnah (im Abstand weniger Wochen) zur Akutbe-
handlung einer plotzlichen Erkrankung oder - im Falle einer Chronifizierung - zeitnah
zur Akutbehandlung einer plétzlichen, gravierenden Verschlechterung einer bestehen-
den Krankheit erfolgen und mit medizinischen, beruflichen und sozialen MaBRnahmen
gezielt den weiteren Genesungsprozess fordern. Durch das Rehabilitationsverfahren
sollen behinderungsbedingte Pensionierungen und Pflegebedirftigkeit verhindert oder
zumindest aufgeschoben werden.

Grundsatzlich wird zwischen der stationdren und der ambulanten Rehabilitation
unterschieden. Bei der stationdren Rehabilitation wird die Rehabilitandin / der Rehabi-
litand in eine dafir spezialisierte Einrichtung aufgenommen und verbleibt wahrend der
gesamten Behandlungsdauer dort. Die Infrastruktur der spezialisierten Rehabilitations-
zentren zeichnet sich durch qualifizierte Diagnostik und eine dichte Personalausstat-
tung an therapeutischen Berufen aus. Die stationdare medizinische Rehabilitation ist im
ASVG geregelt. Ende September 2011 standen 71 stationdre Rehabilitationseinrichtun-
gen in Osterreich zur Verfiilgung.

Unter ambulanter Rehabilitation sind all jene Rehabilitationsangebote zu verstehen, die
nicht stationidr erbracht werden und daher nicht mit einer Ubernachtung der Rehabili-
tandin bzw. des Rehabilitanden verbunden sind. Fiir eine ambulante Rehabilitation
muss die Rehabilitandin / der Rehabilitand nicht nur die medizinischen Voraussetzun-
gen erfiillen, sondern auch lber die erforderliche Mobilitit verfligen. Auch muss die
hausliche Versorgung sichergestellt sein (Sinhuber et al. 2008).
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Das Versorgungssystem hinsichtlich seltener Erkrankungen

Die oben skizzierten Strukturen der Gesundheitsversorgung haben sich Uber einen
langen Zeitraum hinweg aus der Perspektive haufig auftretender Krankheitsbilder
entwickelt und sind daher nicht unbedingt auf die den seltenen Erkrankungen inne-
wohnenden besonderen Herausforderungen vorbereitet.

So wird in vielen Erzdhlungen aus der taglichen medizinisch-klinischen Arbeit berich-
tet, dass in weiten Teilen des Gesundheits- und Versorgungssystems kein oder ein zu
geringes Wissen zu den seltenen Krankheiten vorhanden sei. Dies habe zur Folge, dass
niedergelassene und Spitalsdrzte sehr hdufig nicht Gber ausreichende Erfahrung in der
Diagnostik und Betreuung dieser Erkrankungen verfiigten und dass es sehr schwierig
sei, geeignete Labor- und andere diagnostische Einrichtungen (wie beispielsweise
radiodiagnostische Einrichtungen) mit entsprechender Expertise fiir die erforderlichen
diagnostischen Untersuchungen zu identifizieren.

Analysiert man zudem die Berichte von Betroffenen und Angehdrigen, die sich im Kern
mit Untersuchungen in europdischen Nachbarstaaten decken (EURORDIS 2011), so
fihren die oben genannten Probleme dazu, dass Patientinnen und Patienten mit
seltenen Erkrankungen sehr haufig mit jahrelangen Diagnosewegen sowie falschen
Diagnosen und konsekutiv mit verzoégerten, ausbleibenden oder - im schlimmsten
Fall - falschen Therapien konfrontiert sind.

Seltene Erkrankungen bedirfen daher zum einen einer deutlich héheren Aufmerksam-
keit und Wahrnehmung in den verschiedenen Bereichen der Gesundheitsversorgung
und zum anderen spezialisierter Versorgungseinrichtungen mit umfangreicher Experti-
se fir die Diagnostik, die (Erst-)Behandlung, die (Langzeit-)Betreuung und das Monito-
ring der Betroffenen.

Diese Einrichtungen umfassen im Wesentlichen:

Speziallaboratorien

Die Labordiagnostik seltener Erkrankungen erfordert einen hohen Spezialisierungsgrad
und erfolgt mit haufig zeitaufwendigen Testverfahren, die in vielen Fillen eine hoch-
technisierte Gerdteausstattung voraussetzen. Derartige Speziallabors (z. B. solche fir
molekulare oder biochemische Genetik) sind daher nahezu ausschlieRlich an (Universi-
tats-)Krankenhdusern angesiedelt. Ihre Groke schwankt zwischen ganzen Untereinhei-
ten in groReren Laboratorien bis hin zu kleinen, auf wenige Erkrankungen fokussierte
Laboreinheiten mit direkter Zugehorigkeit zu einer (Universitats-)Klinik. Ihre Erfassung
gestaltete sich bislang aus verschiedenen Griinden (u. a. auf Grund des hohen Zersplit-
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terungsgrades) schwierig; in ,Orphanet*® sind derzeit fiir Osterreich 33 Speziallabors
aufgelistet, die sich mit seltenen Erkrankungen beschéftigen (Stand 2010).

Spezialambulanzen fiir seltene Erkrankungen

Universitatskliniken und zahlreiche Kliniken in ({berregionalen Krankenanstalten
verfligen neben einer allgemeinen Ambulanz liber sogenannte Spezialambulanzen, die
nur fir Personen mit definierten Krankheiten oder Krankheitsgruppen abgehalten
werden. Diese Ambulanzen haben definierte Offnungszeiten (meist einmal in der
Woche fiir wenige Stunden) und einen streng geregelten Parteienverkehr: Patientinnen
und Patienten werden nur nach vorheriger Terminvergabe behandelt. Auch fiir eine
Reihe von seltenen Erkrankungen existieren derartige Spezialambulanzen, die bei der
Diagnose, Behandlung und Betreuung zahlreiche Vorteile bieten: Sie fokussieren ein
hohes MaR an Erfahrung und Expertise auf wenige Krankheitsbilder, befinden sich in
enger Anbindung an die diagnostischen Einrichtungen der jeweiligen Klinik oder
Krankenanstalt und bieten die Moglichkeit verstdrkter interdisziplindrer Vernetzung.

Mit Stand 2010 waren in Orphanet fiir Osterreich 97 Spezialambulanzen gelistet. Diese
Einrichtungen sind jedoch bisher eher unsystematisch erfasst, da es noch keine
akkordierten, osterreichweit giiltigen Kriterien zur Evaluierung derartiger Ambulanzen
gibt.

Expertisezentren (Centers of Expertise)

Derzeit existieren in Osterreich keine offiziell definierten Expertisezentren fiir seltene
Erkrankungen. Allerdings gibt es Uberregional anerkannte Einrichtungen in einzelnen
Bereichen, die als interdisziplindare Anlaufstellen fiir Patienten/Patientinnen mit selte-
nen Erkrankungen fungieren; als Beispiele seien das EB-Haus Austria fiir die Behand-
lung der Epidermolysis bullosa’0.11 in Salzburg sowie der onkologische Schwerpunkt
des St. Anna Kinderspitals genannt.

9
http://www.orpha.net

10

Bei der Epidermolysis bullosa handelt es sich um eine Gruppe teils sehr schwerer, todlich verlaufender
Hauterkrankungen, die in Osterreich unter der Metapher der ,Schmetterlingskinder” einen sehr hohen Bekannt-
heitsgrad erlangt hat.

11

Laut Informationen der Selbsthilfegruppe Debra Austria und der Gemeinnitzigen Salzburger Landeskliniken
Betriebsgesellschaft m.b.H. wird der klinische Betrieb des EB-Hauses Austria (http://www.eb-haus.org) seit
seiner Errichtung bis heute zu einem groRen Teil aus Spendengeldern finanziert.
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Expertisezentren (Centers of Expertise) sollen einmal die héchste Form einer Versor-
gungseinrichtung fiir seltene Erkrankungen darstellen. Ihr Ziel ware es dann, alle
erforderlichen medizinischen und paramedizinischen Kompetenzen rund um die
entsprechende seltene Erkrankung oder Gruppe seltener Erkrankungen zu biindeln und
als zentrale Anlaufstelle fur Patienten/Patientinnen, Krankenanstalten der Primar-,
Sekundir- und Tertidrversorgung sowie niedergelassene Arztinnen und Arzte zu
dienen. Darliber hinaus sollen an Expertisezentren auch im nationalen und internatio-
nalen Kontext relevante Forschungsarbeiten stattfinden (Rare Diseases Task Force
2006).

Auf europdischer wie nationaler Ebene hat die Einrichtung von Expertisezentren fir
seltene Erkrankungen in den vergangenen Jahren einen sehr hohen Stellenwert erlangt.
Von 2005 bis 2011 analysierten mehrere Arbeitsgruppen hoher Beratungsgremien der
Europdischen Kommission'2,13 die Situation in den europdischen Mitgliedstaaten
vergleichend und erarbeiteten sukzessive verfeinerte Vorschlage fiir moglichst univer-
selle Leistungs- und Definitionskriterien. Das Konzept ,Expertisezentren” bildet einen
zentralen Bestandteil in der Mitteilung der Europdischen Kommission sowie der
Empfehlung des Europdischen Rates. Sie finden schlieBlich auch Erwdahnung in den
Artikeln 12 und 13 der Direktive des Europdischen Parlaments und des Rates zur
Anwendung der Patientenrechte bei der grenziiberschreitenden Gesundheitsversor-
gung (Kommission der Europdischen Gemeinschaften 2008; Rat der Europaischen
Union 2009; Rat der Europdischen Union und Europdisches Parlament 2011).

12
Rare Disease Task Force (RDTF; 2005-2009)

13
European Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD; seit 2010)
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2.3 Finanzierung der Versorgungsstrukturen

Auf Bundesebene bilden das ASVG und die Vereinbarungen gemaR Art. 15a B-VG den
Regulierungsrahmen lber die Organisation und Finanzierung des Gesundheitswesens.
Das zentrale Steuerungsgremium ist die Bundesgesundheitskommission (BGK) mit der
Bundesgesundheitsagentur als Organ. lhr gehéren Vertreter/innen des Bundes, der
Sozialversicherung, aller Bundeslander, der Interessenvertretungen der Stadte und
Gemeinden, der konfessionellen Krankenanstalten, der Patientenvertretungen und der
Osterreichischen Arztekammer sowie weitere nicht stimmberechtigte Mitglieder an. Fiir
die Beschlussfassungen gilt es, in der Mehrheit der Agenden Einvernehmen zwischen
Bund, Landern und Sozialversicherung herzustellen.

Die Mittelverteilung ist in den entsprechenden Gesetzen abschlieRend und erschépfend
geregelt und sieht mit wenigen Ausnahmen (z. B. Mittel fir Férderung des Transplan-
tationswesens, Mittel zur Finanzierung iiberregional bedeutsamer Vorsorgeprogramme
und BehandlungsmaRnahmen) keine Steuerungsmaoglichkeiten vor.

In Osterreich wurden im Jahr 2009 rund 30,3 Mrd. Euro fir Gesundheit ausgegeben;
dies entspricht Pro-Kopf-Gesundheitsausgaben von 3.624 Euro (Statistik Austria
2011). Aus Abbildung 2.1 ist ersichtlich, dass der groRte Anteil (rund 34 Prozent) der
Gesundheitsausgaben im Jahr 2009 in die Finanzierung der stationdren Versorgung
floss, gefolgt von der ambulanten und der medikamentésen Versorgung (inkl. medizi-
nischer Ge- und Verbrauchsguter).

Im Jahr 2009 wurden 77,7 Prozent der gesamten Gesundheitsausgaben aus offentli-
chen Mitteln aufgebracht (Gebietskdrperschaften und Sozialversicherungstrager); der
restliche Anteil (22,3 %) wurde hingegen von privaten Haushalten bzw. privaten
Versicherungsunternehmen und privaten Organisationen ohne Erwerbszweck getragen
(Stand Oktober 2011, vgl. Punkt 2.3.2).
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Abbildung 2.1:
Osterreich: Aufteilung der Gesundheitsausgaben nach Sektoren in Prozent, 2009

2,7%1,7% Stationdre Versorgung
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m Ambulante Versorgung

5,7 % Arzneimittel und medizinische

0
34,0% Ge- und Verbrauchsgiter

m Langzeitpflege*®

m Investitionen
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Zahnarztliche Versorgung

Verwaltung der
Gesundheitsversorgung

m Gesundheitsbezogene
Nebenleistungen**

16,5 %
18,0 % Pravention und 6ffentlicher
Gesundheitsdienst

< Aufgrund der unzureichenden Datenlage mussten in weiten Bereichen Schatzungen fir diese
Ausgabenposition herangezogen werden. Ausgaben fiir Langzeitpflege enthalten auch das Bundes- und
Landespflegegeld.

Quellen: Statistik Austria 2011, GOG 2011; GOG/OBIG-eigene Berechnungen

2.3.1 Offentliche Aufwendungen

Die o6ffentliche Finanzierung des oOsterreichischen Gesundheitswesens wird Uber zwei
voneinander unabhangige Organisationsstrukturen administriert, die fir unterschiedli-
che Versorgungsbereiche zustdandig sind. Die Aufwendungen fiir den GroRteil der
akutstationaren Versorgung werden primar Uber die Landesgesundheitsfonds finan-
ziert; die Aufwendungen fiir den extramuralen oder niedergelassenen Bereich werden
hingegen liberwiegend uber die Sozialversicherungstrager abgerechnet. Diese Tren-
nung besteht allerdings nur auf organisatorisch-operativer Ebene. Auf finanzieller
Ebene besteht im Hintergrund eine Querverbindung zwischen beiden Kostentragern,
denn die sozialen Krankenversicherungen tragen - neben ihrer Zustandigkeit fir den
extramuralen Bereich - mit einem jdhrlichen Pauschalbetrag wesentlich zur Grundfi-
nanzierung der Landesgesundheitsfonds bei. Mit den Pauschalbeitrdgen der Sozialver-
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sicherungstrdger sind alle Leistungen der Krankenanstalten, die Uber Landesgesund-
heitsfonds finanziert werden (siehe § 148 ASVG) fiir Versicherte und anspruchsberech-
tigte Angehorige, insbesondere im stationdren, halbstationdren, tagesklinischen und
spitalsambulanten Bereich einschlieRlich der aus dem medizinischen Fortschritt
resultierenden Leistungen abgegolten (siehe § 447f ASVG). Die o.a. Leistungen
umfassen auch einen Teil der Heilmittelaufwendungen in Krankenanstalten, daher
besteht aus Sicht der sozialen Krankenversicherung keine Grundlage fir die Ubernah-
me weiterer Kosten (z. B. fiir besondere Arzneispezialititen).

Stationdrer Bereich

Die Bundesldander und die Gemeinden sind fiir die Bereitstellung von Krankenanstalten
und fir deren infrastrukturelle Erhaltung zustiandig. Sie sind dabei an die Rahmenge-
setzgebung des Bundes und damit an bundeseinheitliche Planung und Vorgaben
gebunden (Hofmarcher 2010).

Die Finanzierung der 267 bettenfiihrenden Krankenanstalten in den Bundesldndern
erfolgt durch mehrere Geldgeber und ist durch den bereits erwdhnten innerstaatlichen
Vertrag zwischen Bund und Landern (,15a-Vereinbarung“) geregelt. Wichtigste Finan-
zierungsquelle sind die Sozialversicherungstrager, die ihre Einnahmen durch die
gesetzlich geregelten Pflichtversicherungsbeitrdge erhalten. Daneben tragen die
Gebietskorperschaften aus Steuermitteln zur Finanzierung bei. Fur die in Abschnitt 2.2
beschriebenen 132 Krankenanstalten mit offentlichem oder gemeinniitzigem Trager
werden die Mittel zur Krankenanstaltenfinanzierung von den jeweils zustdandigen
Landesgesundheitsfonds zugeteilt (man spricht daher auch von ,Fondskrankenanstal-
ten").

Die Mittelzuteilung an die einzelnen Spitdler erfolgt dabei innerhalb jedes Bundeslan-
des durch die Abrechnung der stationaren Krankenhausaufenthalte Gber Fallpauscha-
len im Rahmen der sogenannten leistungsorientierten Krankenanstaltenfinanzierung
(LKF). Diese ist mit Aushahme der LKF-Kernbereiche in den einzelnen Bundeslandern
unterschiedlich ausgestaltet, so dass es immer wieder zu einer heterogenen Abgeltung
diverser Leistungen kommt. In die Kalkulation fir die LKF-Punkte flieRen neben
erbrachten medizinischen Leistungen (inkl. medikamentdser Behandlung) die ICD-10-
Diagnose(n) (Hauptdiagnose, zusdtzliche Diagnosen), das Alter des Patienten / der
Patientin und die in Anspruch genommene Abteilung der Krankenanstalt ein. Neben
den 132 Fondskrankenanstalten finanzieren sich auch die 44 dem Privatkrankenanstal-
tenfinanzierungsfonds (PRIKRAF) zugehdrigen privaten Spitdler zu einem Gutteil aus
Sozialversicherungsmitteln, die ebenfalls Gber das LKF-System abgerechnet werden.
Weitere finanzielle Mittel werden durch Direktzahlungen der Patientinnen und Patien-
ten sowie aus Privatversicherungen eingehoben (BMG 2010).
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Auch wenn das LKF-System, wie oben beschrieben, eine Reihe von Differenzierungs-
moglichkeiten bietet, so handelt es sich im Kern doch um ein hochgradig normiertes
Finanzierungssystem, das ,Kosten“ im Sinne standardisierter Fallpauschalen und nicht
im Sinne tatsachlich anfallender Individualkosten fiir einen Patienten / eine Patientin
erfasst. Dieses Fallpauschalen-Prinzip bringt mit sich, dass die Aufwendungen fir
stationdre Krankenhausaufenthalte bei einzelnen Patienten und Patientinnen nicht
vollstandig abgedeckt und somit nicht addquat ersetzt werden miissen und es tatsach-
lich auch nicht sind. Damit eignet sich das LKF-System zwar als Verrechnungsinstru-
ment, es zielt aber nicht auf eine kostendeckende Finanzierung von Krankenanstalten
ab. Auch werden nicht in jedem Bundesland samtliche Mittel zur Krankenanstaltenfi-
nanzierung Uber das LKF-System ausgeschittet, was unterschiedliche Relationen
hinsichtlich Euro je LKF-Punkt zur Folge hat und entsprechend unterschiedliche
Betriebsabgdnge verursachen kann. Daneben kénnen selbst bei umfassender LKF-
Abgeltung Defizite entstehen, wenn die Risikoverteilung und damit auch die Kostenbe-
lastung zwischen den Krankenanstalten sehr unterschiedlich ausfdllt und dies mit den
Fallpauschalen im LKF-Modell nicht ausreichend differenziert dargestellt werden kann.

Spitalsambulanzen

Spitalsambulanzen besitzen durch das Erbringen ambulanter Leistungen in Art und
Ablauf der medizinischen Versorgung eine groRe Ndhe zum niedergelassenen Bereich.
Formal-organisatorisch gesehen gehdren sie jedoch zum intramuralen (Spitals-)
Bereich, der hierbei auch die Finanzierung tibernimmt. So werden ambulante Leistun-
gen im Spital ebenfalls Gber Pauschalbetrage (sogenannte gedeckelte Fondsmittel) von
den Landesgesundheitsfonds abgegolten. Da allerdings die Landesgesundheitsfonds
Uber den bereits erwdhnten Pauschalbeitrag von der sozialen Krankenversicherung
ebenfalls gespeist werden (s. Punkt 2.3.1 erster Absatz), tragen die Sozialversiche-
rungstrager anteilig zur Finanzierung der spitalsambulanten Leistungen bei. Der
Pauschalbeitrag der sozialen Krankenversicherung wird jahrlich mit jenem Prozentsatz
valorisiert, um den die Beitragseinnahmen der Sozialversicherungstrager ansteigen.

Niedergelassener (extramuraler) Bereich

Im niedergelassenen oder extramuralen Bereich werden die Kosten fiir medizinische
Leistungen Uberwiegend Uber die Krankenversicherungstrager abgerechnet. Hierbei
stellen insbesondere die Aufwendungen fir Arzneimittel einen wesentlichen Kosten-
faktor dar.

Die Verschreibung von Arzneimitteln im niedergelassenen Bereich ist daher durch
genaue Vorschriften geregelt. Arzte/Arztinnen, die in einem Vertragsverhiltnis mit
einem Krankenversicherungstrdager stehen, miissen sich zum einen an die Richtlinien
Uber die 6konomische Verschreibungsweise von Heilmitteln und Heilbehelfen (R6V)
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halten. Zum anderen miissen sie bei der Verschreibung von Arzneimitteln die Bestim-
mungen des Erstattungskodex (EKO)'4 berilicksichtigen. Diese sehen vor, dass Produk-
te, die im EKO angefiihrt sind, grundsatzlich nach dem Ampelprinzip (griin vor gelb vor
rot) zu verschreiben sind.

Der Erstattungskodex sieht unterschiedliche Erstattungsregelungen bzw. -bereiche,
auch Boxen genannt, vor (HVB 2012):

Roter Bereich (Red Box): Es handelt sich um Arzneimittel, die erstmalig in Osterreich
lieferbar sind und fiir die ein Antrag auf Aufnahme in den Erstattungskodex gestellt
wurde. Eine Kosteniibernahme erfolgt nur mit chef- und kontrolldrztlicher Bewilligung.
Arzneimittel bleiben nur zeitlich befristet in der Red Box.

Gelber Bereich (Yellow Box): Bei diesen Arzneimitteln zeigt sich ein wesentlicher
zusatzlicher therapeutischer Nutzen. Sie werden jedoch aus medizinischen und/oder
gesundheits6konomischen Grinden nicht in den griinen Bereich (freie Verschreibung)
des Erstattungskodex aufgenommen. Eine Kosteniibernahme erfolgt nur mit chef- und
kontrolldrztlicher Bewilligung. Fiir einzelne Arzneispezialititen dieses Bereichs, deren
Aufnahme in den EKO sich auf eine genau definierte Verwendung bezieht, kann die
arztliche Vorab-Bewilligung des chef- und kontrolldrztlichen Dienstes durch eine
nachfolgende Kontrolle ersetzt werden, bei der die Einhaltung der bestimmten Ver-
wendung retrospektiv geprift wird (hellgelber Bereich).

Griner Bereich (Green Box): Die Arzneimittel im grinen Bereich des Erstattungskodex
sind allgemein oder unter bestimmten Voraussetzungen frei verschreibbar, weil dies
medizinisch und gesundheitsokonomisch sinnvoll und vertretbar ist. Derzeit befinden
sich keine Orphan Drugs in der Green Box.

Abgesehen von den oben erwdhnten Bereichen gibt es noch einen Bereich bzw. eine
Liste fur nicht erstattete Arzneimittel bzw. fiir jene Arzneimittel, fiir die keine Erstat-
tung beantragt wurde. Diese Liste enthdlt zudem Produkte, die zur Abgabe im nieder-
gelassenen Bereich nicht geeignet sind, da sie beispielsweise eine Spitalsinfrastruktur
erfordern (No Box).

Arzneispezialititen, die nicht im EKO angefiihrt sind, diirfen nur dann auf Kosten der
sozialen Krankenversicherung verschrieben werden, wenn sie aus therapeutischen
Griinden zwingend notwendig sind, eine Behandlung mit Produkten aus dem EKO nicht
moglich ist und eine vorherige chef- bzw. kontrollarztliche Bewilligung bei der jeweili-
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gen Krankenkasse eingeholt wurde (Habl et al. 2008). Diese Bewilligung muss grund-
satzlich vom behandelnden Arzt / der behandelnden Arztin eingeholt werden.

In den EKO gelangen Arzneispezialititen nach Abschluss ihres Zulassungsverfahrens
meistens liber einen Antrag des Herstellers. Sobald dieser Antrag gestellt und alle
Unterlagen vollstandig eingereicht sind, wird ein neues Arzneimittel zundchst in den
roten Bereich des EKO aufgenommen. Allerdings ist auch fiir Produkte aus dem roten
und dem sogenannten dunkelgelben Bereich die Einholung einer vorherigen chef- bzw.
kontrollarztlichen Bewilligung der Verordnung verpflichtend vorgesehen (s.o.).

Werden die Kosten flir ein Arzneimittel von der sozialen Krankenversicherung lber-
nommen, hat der Patient / die Patientin - so er/sie nicht rezeptgebiihrenbefreit ist -
nur die Rezeptgebiihr in der Hohe von 5,15 Euro pro verschriebener Packung (Stand
2012) zu zahlen.

Bei langfristigen sowie Dauermedikationen hat der behandelnde Arzt / die behandeln-
de Arztin die Moglichkeit, eine Langzeitbewilligung fiir jene, auch chefarztpflichtige,
Arzneispezialititen zu beantragen, die im Erstattungskodex enthalten sind. Diese kann
fur drei, sechs, neun oder zwd6lf Monate erteilt werden. Patienten/Patientinnen kénnen
die Verordnung monatlich beim behandelnden Arzt / bei der behandelnden Arztin oder
beim Hausarzt / bei der Hausarztin abholen und in der Apotheke einlésen.

Im Jahr 2010 gab der Hauptverband der Osterreichischen Sozialversicherungstrager im
niedergelassenen Bereich rund 2.595 Mio. Euro fur rund 118 Millionen Arzneimittel-
verordnungen aus. Die durchschnittlichen Kosten pro Verordnung fir herkdmmliche
Arzneimittel beliefen sich damit in diesem Jahr auf ca. 22 Euro (vgl. Tabelle 2.1).

Rehabilitation

Die Finanzierung der Rehabilitation wird je nach Fall entweder Uber die Unfall-, die
Pensions- oder die Krankenversicherung abgerechnet. Der jeweils leistungszustindige
Sozialversicherungstrdager hat nicht nur seine eigene Leistung zu erbringen und zu
finanzieren, sondern auch die weiteren, im Zusammenhang mit der Rehabilitation
erforderlichen MaBRnahmen zu koordinieren. Gegebenenfalls ist seitens der Patienten
und Patientinnen eine Zuzahlung zu leisten (Bundespflegegeldgesetz 2010).

Die in diesem Zusammenhang genannten medizinischen MaBnahmen umfassen:

» die Unterbringung in Krankenanstalten, die vorwiegend der Rehabilitation dienen;

» die Ubernahme der Kosten fiir Kérperersatzstiicke, orthopidische Behelfe und
andere Hilfsmittel, einschlieBlich der Anderung, Instandsetzung und Ersatzbe-
schaffung, sowie die Ausbildung im Gebrauch der Hilfsmittel;
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» die Gewdhrung arztlicher Hilfe sowie die Versorgung mit Heilmitteln und Heilbe-
helfen, wenn diese Leistungen unmittelbar im Anschluss an eine oder im Zusam-
menhang mit einer der vorgenannten MaRnahmen erforderlich sind.

2.3.2 Private Aufwendungen bzw. Zuschiisse fur
Patienten/Patientinnen

Im Jahr 2009 entfielen 22,3 Prozent der gesamten Gesundheitsausgaben auf private
Haushalte bzw. private Versicherungsunternehmen (Stand Oktober 2011). In Osterreich
versteht man unter den Ausgaben der privaten Haushalte u. a. die Rezeptgebiihr
(2012: 5,15 Euro pro verordneter Packung), Ausgaben fiir nicht erstattungsfdahige
Medikamente (dazu zdhlen beispielsweise Vitaminprdaparate und Substitute fir den
Fettstoffwechsel wie L-Carnitin) oder Taggelder fiir stationdre Aufenthalte sowie
Kosten fiir komplementar-medizinische Therapien (Statistik Austria 2011).

Patientinnen und Patienten miissen allerdings nicht in jedem Fall die vollen Kosten fir
private Aufwendungen bezahlen, sondern kéonnen bei den zustiandigen Stellen (z. B.
Sozialversicherungstrdager, Bundessozialamt) Gebuhrenbefreiungen und Kostenzu-
schiisse respektive Beihilfen zu ihren Gesundheitsausgaben beantragen. Die Bewilli-
gung derartiger Leistungen hangt allerdings in einigen Fadllen von den individuellen
Regelungen des jeweiligen Bundeslandes oder Sozialversicherungstragers ab und kann
daher regional differieren. Als Resultat kann es zu Unterschieden in der Kosteniber-
nahme zwischen den einzelnen Bundeslandern kommen.

Generell haben Patienten/Patientinnen die Mdoglichkeit, folgende Befreiungen, Zu-
schiisse, Beihilfen und Kostenersdtze zu beantragen:

» Rezeptgebiihrenbefreiung: Personen unter einer bestimmten monatlichen Ein-
kommensgrenze (2011: z. B. 793,40 Euro fir Alleinstehende und bei Vorliegen ei-
ner vom Arzt bestdtigten chronischen Erkrankungen 912,41 Euro) sind von der Re-
zeptgebihr fiir Medikamente oder der Taggeldentrichtung bei stationdren Aufent-
halten befreit.

» Rezeptgebiihrenobergrenze: Bei Uberschreiten einer zweiprozentigen Jahresnetto-
einkommensgrenze ist der/die jeweilige Versicherte von der Entrichtung der Re-
zeptgebiihr fiir das verbleibende Kalenderjahr befreit (Schmitzer 2011).

»  Anspruch auf erhéhte Familienbeihilfe: Ein Antrag auf erhdhte Familienbeihilfe
(2011: 138,30 Euro pro Monat) fiir erkrankte Kinder ist beim jeweiligen Wohnsitz-
finanzamt zu stellen. Grundvoraussetzung fir die Bewilligung der erhohten Famili-
enbeihilfe ist eine Bescheinigung des Bundesamtes fiir Soziales und Behinderten-
wesen auf Basis eines drztlichen Sachverstandigengutachtens (Bundessozialamt
2011). Zu erfillende Kriterien sind beispielsweise das Vorliegen einer nicht nur vo-
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ribergehenden Funktionsbeeintrachtigung (Dauer: voraussichtlich mehr als 3 Jah-
re) im korperlichen, geistigen oder psychischen Bereich oder in der Sinneswahr-
nehmung aufgrund einer erheblichen Behinderung oder Erkrankung mit einem
Grad der Behinderung von mindestens 50 Prozent aufgrund der Einschdtzungsver-
ordnung (Einschatzverordnung 2010).

» Kostenersatz bei Nahrungsergdnzungsmitteln und weiteren Hilfsmitteln: Im
Leistungsangebot der Krankenversicherungstrager ist derzeit beispielsweise die
Erstattung von Nahrungsergdnzungsmitteln oder Astronautennahrung nicht vorge-
sehen. Es ist allerdings moglich, bei der Einkommenssteuererklarung unter Punkt
12: ,AulBergewohnliche Belastungen (mit Selbstbehalt)“ Gber den Unterpunkt e)
,Sonstige auRergewohnliche Belastungen, die nicht unter a) bis d) fallen“ die Kos-
ten fur Nahrungsergdanzungsmittel bis zu einem monatlichen Freibetrag von 42
Euro geltend zu machen. Dafiir missen aber alle Quittungen zusammen mit der
Steuererklarung oder der Arbeitnehmerveranlagung eingereicht werden. Diese
Sonderausgaben kdnnen allerdings nur dann steuermildernd geltend gemacht
werden, wenn ihr Gesamtbetrag zehn Prozent des Einkommens ubersteigt.

»  Sozialhilfezuschiisse: Das dsterreichische Recht der Sozialhilfe ist durch die
Sozialhilfegesetze der einzelnen Bundesldander geregelt; daher ist es moglich, dass
die Voraussetzungen fir die Gewdhrung der Sozialhilfe und die Hohe der Leistun-
gen in den Landern unterschiedlich gehandhabt werden. Entscheidend ist dabei, in
welchem Bundesland die hilfesuchende Person lebt oder sich dauerhaft aufhalt.
Sozialhilfe inkludiert z. B. Férderungen bei Ankauf eines behindertengerechten Au-
tos oder sonstige technische Hilfsmittel bzw. Einrichtung einer behindertengerech-
ten Wohnung (Bundessozialamt 2011).

2.3.3 Besonderheiten bei der Finanzierung der Versor-
gung von seltenen Erkrankungen

Bei der Versorgung von seltenen Erkrankungen stehen grundsatzlich die gleichen
Finanzierungswege und -instrumente zur Verfiigung wie bei hdufigeren Krankheitsbil-
dern - eine Situation, die Vor- und Nachteile mit sich bringt. Vorteilhaft ist, dass
Patientinnen und Patienten damit an einem uber Jahrzehnte entwickelten, dem Solidar-
prinzip verpflichteten, erprobten Finanzierungssystem partizipieren kénnen. Nachteilig
ist hingegen, dass dieses Finanzierungssystem im Laufe seiner Entwicklung in vielen
Belangen auf die charakteristischen Erfordernisse der hdufigeren Krankheiten ausge-
richtet wurde und daher nicht immer auf jene besonderen Anforderungen vorbereitet
ist, die seltene Erkrankungen mit sich bringen. In diesem Zusammenhang ist insbe-
sondere an die auch aus anderen 6konomischen Bereichen bekannte inverse Korrelati-
on zwischen der GroRe des Marktes (in diesem Fall die Anzahl an Patientinnen und
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Patienten mit einer bestimmten seltenen Krankheit) und dem Preis eines Produktes (im
vorliegenden Fall die Gesundheitsleistung) zu denken.

Hinsichtlich seltener Erkrankungen kénnten sich daher folgende besonders kostenin-
tensive Herausforderungen stellen:

»  Finanzierung teurer, speziell fiir seltene Erkrankungen entwickelter Arzneimittel
(vgl. Tabelle 2.1);

»  Finanzierung von aufwandigen Betreuungsleistungen;

»  Finanzierung komplexer diagnostischer Leistungen,;

»  Finanzierung spezieller Heilbehelfe;

»  private Kostenbelastung fiir nicht erstattete Medizinprodukte.

Im ICD-10-Katalog sind seltene Erkrankungen nicht systematisch erfasst - im Gegen-
teil - die liberwiegende Mehrheit findet in der aktuellen ICD-Version gar keine Beriick-
sichtigung. Gelistet werden rund 250 der 6.000-8.000 Krankheitsbilder, und selbst
diese werden nur teilweise als individuelle Erkrankungen dargestellt. Haufig sind sie in
einer Gruppe mit anderen seltenen Erkrankungen oder gemischt mit haufigen Erkran-
kungen, die das gleiche Organsystem betreffen, zusammengefasst. Spitalsdrzte
missen daher immer wieder bei der Kodierung seltener Erkrankungen behelfsmaRig
auf ICD-Codes haufiger Erkrankungen ausweichen, die die Komplexitdt der eigentlich
zu Grunde liegenden Erkrankung und damit die wahren Aufwendungen fir diagnosti-
sche MaRnahmen und medizinische Pflegeleistungen nicht korrekt widerspiegeln.
Durch diese systembedingte behelfsmaRige ICD-Kodierung werden die realen Kosten
durch das LKF-System unterschdtzt und fehlerhaft niedrig abgebildet.

Fir die Uberwiegende Mehrzahl der seltenen Erkrankungen existiert bis heute keine
kausale Therapie. Ist doch eine medikamentdse (kausale) Therapie verfligbar, so ist die
Behandlung meist iberdurchschnittlich kostenintensiv (s. Abschnitt 2.4 und 2.5).

Eine dhnliche systemimmanente Problematik wie im stationdren Bereich zeigt sich auch
im Bereich der Spitalsambulanzen. Auch hier erfolgt die Finanzierung der medizini-
schen Leistungen liber Pauschalbetrdge, die die Kosten fiir besondere Aufwendungen
nicht abdecken. Dieser Umstand erhoht die Anreize fir die Spitdler, Leistungen, die
potenziell spitalsambulant erbracht werden konnten, stationdr durchzufiihren (bei-
spielsweise teure molekulargenetische Untersuchungen oder ambulante Therapien mit
teuren Orphan Drugs).

Auch im niedergelassenen Bereich stellt die Finanzierung aufwendiger diagnostischer
Leistungen und teurer Arzneimittel - ungeachtet einer anderen finanziellen Trager-
struktur - eine besondere Herausforderung dar. Wahrend fir beantragte und bewilligte
respektive nicht-bewilligte diagnostische MaRnahmen keine genauen Zahlen vorliegen,
sind die Aufwendungen fir Medikamente sehr genau dokumentiert. So gab der Haupt-
verband der Osterreichischen Sozialversicherungstrdger im Jahr 2010 im niedergelas-
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senen Bereich rund 2.595 Mio. Euro fiir Arzneimittel aus, 3,3 Prozent dieser Ausgaben
entfielen auf Orphan Drugs. Der Anteil der verschriebenen Arzneimittel fiir seltene
Erkrankungen an den gesamten Verordnungen betrug hingegen nur 0,03 Prozent.
Diese beiden Prozentzahlen machen zweierlei deutlich: Zum einen zeigen sie, dass
eine sehr geringe Anzahl an verschriebenen Orphan Drugs einen lberdurchschnittlich
hohen Kostenaufwand verursacht; zum anderen belegen sie aber auch, dass dieser
Kostenaufwand immer noch einen kleinen Betrag in Relation zu den Gesamtausgaben
darstellt (vgl. Tabelle 2.1).

Tabelle 2.1:
Aufwendungen der Krankenversicherungstrager fiir Arzneimittel und Orphan Drugs im
niedergelassenen Bereich in den Jahren 2009 und 2010, in Euro

Kennzahl

Arzneimittelausgaben

2009

2010

Gesamte Arzneimittelausgaben der SV 2.575.279.455 2.595.067.053

Ausgaben fiur Orphan Drugs* 74.600.543 85.296.165

Anteil Orphan Drugs an Gesamtausgaben fur AM 2,9% 3,3%
Arzneimittelverordnung

Anzahl aller AM-Verordnungen 117.080.832 118.021.978

Anzahl Orphan Drugs-Verordnungen * 27.085 30.778

Anteil Orphan Drugs an allen AM-Verordnungen 0,02 % 0,03 %
Aufwand pro Verordnung in Euro

Gesamt 22,00 21,99

Orphan Drugs * 2.754,30 2.771,30

AM = Arzneimittel, SV = Sozialversicherung

Anzahl Pharmazentralnummern mit erfassten Verordnungen

Quelle: Schmitzer 2011

Die privaten Aufwendungen (Selbstzahlungen) im Bereich der seltenen Erkrankungen
sind bisher kaum einzuschdatzen. Sie sind daher einer der Inhalte der Fragebogenerhe-
bung. Es ist davon auszugehen, dass die privaten Zuzahlungen zu Therapien betracht-
lich sind, da es insbesondere fir Spezialnahrungsmittel und Nahrungserganzungsmit-
tel (s. u.), keine (geregelte) Kostenerstattung von den Krankenkassen gibt.

2.4 Kurzdarstellung der Therapieangebote im Bereich
der seltenen Erkrankungen

Das therapeutische Spektrum bei seltenen Erkrankungen ist im Wesentlichen ver-
gleichbar mit dem haufiger Krankheiten und lasst sich systematisch untergliedern in:

» kausale Therapieformen, die bei den Krankheitsursachen ansetzen und diese
bekampfen oder korrigieren;
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» symptomatische Therapieformen, die die primaren Krankheitssymptome sowie die
sekundaren Krankheitsfolgen behandeln und abzumildern resp. aufzuheben versu-
chen, ohne die eigentlichen Krankheitsursachen zu adressieren;

» palliative Therapieformen, die schwerwiegende Krankheitssymptome (insb. starke
Schmerzen) so gut wie moglich abzumildern versuchen - mit dem Bewusstsein,
dass ein unheilbarer Krankheitsprozess vorliegt, der in absehbarer Zeit zum Tode
der Patientin / des Patienten flihren wird.

Betrachtet man weiterhin den Zeitrahmen der Behandlung, so kénnen kausale wie auch
symptomatische Therapien als (einmaliger) Akuteingriff oder als chronische (Dauer-)
Therapie erfolgen, wahrend palliative Verfahren praktisch immer eine chronische
Therapieform darstellen. Nach der Art der Intervention kann man schlieRlich operative
und konservative (also nicht-operative) Verfahren unterscheiden.

Internationale Schdatzungen besagen, dass derzeit etwa ein Sechstel der seltenen
Erkrankungen behandelbar ist. Es ist allerdings festzustellen, dass nur fiir einen
kleinen Teil dieser Erkrankungen kausale Therapieformen existieren.

Zu den operativ-kausalen TherapiemaBnahmen zdhlen beispielsweise die operative
Korrektur von isolierten Organfehlbildungen oder komplexen Fehlbildungssyndromen
(z. B. aus dem Bereich der angeborenen Herzfehlbildungen).

Konservativ-kausal therapierbare Erkrankungen (teilweise in Kombination mit Operati-
onen) umfassen beispielsweise neoplastische Erkrankungen des Kindesalters oder die
im zentraleuropdischen Raum seltenen Infektionskrankheiten. Auch die bei einzelnen
ausgewdhlten Stoffwechselkrankheiten (Speicherkrankheiten) angewandten sogenann-
ten Enzymersatztherapien zdahlen zur Gruppe der konservativ-kausalen Therapiefor-
men. Bei dieser Behandlungsform wird dem Kérper in regelmdRigen Abstdnden ein
biotechnologisch hergestelltes Enzym von auRen zugefiihrt, das das bei den betroffe-
nen Patienten/Patientinnen fehlende natiirliche Enzym ersetzt. Da die behandelten
Patientenkollektive sehr klein sind, spezialisieren sich nur wenige Firmen auf die
Herstellung dieser dadurch sehr kostenintensiven Arzneimittel.

Im Bereich der seltenen Stoffwechselkrankheiten sind als Sonderform konservativ-
kausaler Therapien noch ,indirekt-kausale“ Therapien zu erwahnen, die zwar den
ursiachlichen Stoffwechseldefekt nicht beheben, aber durch Modifikation anderer
Stoffwechselwege den Gesamtstoffwechsel wieder in ein Gleichgewicht bringen und so
eine gesunde Stoffwechsellage imitieren. Dabei kommen (iberwiegend didtetische
MaRnahmen zum Tragen, die lebenslang beibehalten werden miissen, um schwere,
irreversible Organschdden zu verhindern. Die dazu bendtigten Spezialnahrungsmittel
und Nahrungsmittelzusatze sind zum Teil enorm kostspielig. Einen vergleichbaren
Therapieansatz verfolgt schlieRlich auch die sogenannte Substratreduktionstherapie.
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Fur die Uberwiegende Mehrheit der seltenen Erkrankungen existieren jedoch derzeit
nur symptomatische oder palliative Therapieansatze. Innovative Verfahren wie z. B. die
Gentherapie fur verschiedene Erbkrankheiten befinden sich durchwegs noch im
Entwicklungsstadium.

2.5 Entwicklung und Zulassung von Orphan Drugs

Die Entwicklung von Medikamenten ist durch nationale und internationale Richtlinien
und gesetzliche Bestimmungen reguliert und beinhaltet einen Prozess von mehreren
hundert Einzelschritten. Der gesamte Entwicklungsprozess eines Medikamentes bis zur
Marktzulassung dauert im Durchschnitt zwolf Jahre bei Gesamtkosten von bis zu 1,4
Milliarden Euro (Paul et al. 2010). Diese Ausgaben fallen fir Orphan Drugs wie fir
sogenannte ,Blockbuster” in dhnlichem MaRe an. Abgesehen von den hohen Kosten ist
die Entwicklung von Medikamenten aus Sicht eines pharmazeutischen Unternehmens
auch grundsatzlich ein risikoreiches Unterfangen: Von mehreren tausend Anfangssub-
stanzen gelangen im Durchschnitt nur wenige in die Phase | des klinischen Stu-
dienprogrammes (die erste Phase der Testung am Menschen). Davon wird schlussend-
lich zumeist nur ein einziges Medikament zugelassen. Umso weniger Patienten von
einer Erkrankung betroffen sind, desto schwieriger und risikoreicher ist die Produkt-
entwicklung und umso héher sind die relativen Entwicklungs- und damit die tatsachli-
chen Produktkosten. Kleine Patientenfallzahlen schmalern somit die mogliche Rentabi-
litdt pro behandeltem Patient / behandelter Patientin und resultieren daher in ver-
gleichsweise hoheren Durchschnittspreisen. AuRerdem sind manche Orphan Drugs
aufgrund der Komplexitat des jeweiligen Leidens (vielschichtige genetische Spielarten)
sowie aus anderen medizinischen Grinden nicht fur jeden erkrankten Patienten
gleichermaRen geeignet (dieser Umstand betrifft allerdings nicht nur Orphan Drugs, er
gilt auch fiir viele Arzneimittel fiir haufige Erkrankungen).

Um die Entwicklung von Orphan Drugs fiir die pharmazeutische Industrie 6konomisch
attraktiver zu gestalten, wurden mit der Verordnung (EG) Nr. 141/2000 des Europai-
schen Parlaments und des Rates vom 16. Dezember 1999 lber Arzneimittel fiir seltene
Leiden die Zulassungsbedingungen fiir Orphan Drugs modifiziert und ein gesondertes,
zentralisiertes Marktzulassungsverfahren eingefiihrt. Dieses erlaubt die Orphan-
Designation (Zweckwidmung) eines medizinischen Wirkstoffs, dem ein therapeutisches
Potenzial fiir die Behandlung einer seltenen Krankheit zugesprochen wird, bevor dieser
Wirkstoff erstmalig zur Behandlung von Menschen genutzt wird oder wahrend er sich
in der klinischen Entwicklungsphase befindet. Das exakte therapeutische Indikations-
gebiet wird dann erst zum Zeitpunkt der Marktzulassung definiert (Rat der
Europdischen Union und Europdisches Parlament 2000).
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Dariber hinaus setzt die Verordnung okonomische Anreize, die folgende Punkte
beinhalten:

»  Marktexklusivitat: Bei Zulassung als Orphan Drug gilt ein zehnjdhriges Alleinver-
triebsrecht. Dieses kann nach sechs Jahren zuriickgezogen werden, falls ein Mit-
gliedsstaat nachweisen kann, dass die Kriterien fiir die Ausweisung als Orphan
Drug keine Giiltigkeit mehr besitzen;

» gebihrenfreie Unterstiitzung durch die Europdische Arzneimittelagentur (EMA) bei
klinischen Studien (,protocol assistance®);

»  Entfall von Zulassungsgebiihren;

»  Forschungsforderungen der Europaischen Union.

Aus Sicht der pharmazeutischen Unternehmen werden die Anreize der erwdhnten EU-
Verordnung 141/2000 durch Zulassungsauflagen, wie z. B. die Durchfiihrung von
Studien nach der Zulassung, zusatzliche klinische Studien oder die Fihrung von
Patientenregistern, relativiert. Die 6ffentlichen Zahler von Orphan Drugs sind hingegen
der Meinung, dass die Anreize in der Verordnung mehr als ausreichend sind (Toberer
2011).

Tabelle 2.2 gibt einen Uberblick iiber die in Osterreich und der EU zugelassenen
Arzneimittel und Orphan Drugs. Die Anzahl der in Osterreich erhiltlichen Medikamente
fir seltene Erkrankungen weicht dabei auf Grund von zwei Faktoren von der Zahl auf
EU-Ebene nach der VO 141/2000 zugelassenen Orphan Drugs ab:

»  Arzneimittel, die ihre Zulassungen vor dem In-Kraft-Treten der EU Verordnung
141/2000 erhalten haben (z. B. Blutpraparate Faktor VIII), aber primar zur Behand-
lung seltener Erkrankungen dienen;

» Orphan Drugs, die in der EU bzw. in Osterreich (noch) nicht zugelassen sind, aber
in genehmigten Ausnahmeféllen nach Osterreich importiert werden kénnen.
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Tabelle 2.2:
Ubersicht Arzneimittelzulassungen in Osterreich, 2010

Kennzahl 31.12.2010
Anzahl an zugelassenen Humanarzneispezialitaten* 10.104
Anzahl der zentral zugelassenen Orphan Drugs** 61
Anzahl rezeptpflichtiger Arzneimittel 8.100
Anzahl Orphan Drugs mit erfasster Verordnung*** 73

Inklusive homoopathischer Arzneimittel (AGES/PharmMed Zugriff 8.9.2011)
Zentrale Europdische Zulassung, http://ec.Europa.eu/health/documents/community-
register/html/orphreg.htm (Zugriff 8.9.2011)

*** Inklusive Arzneimittel mit einer Indikation fiir seltene Erkrankungen, die vor In-Kraft-Treten der EU-
Verordnung 141/2000 zugelassen wurden.

Quellen: (PharmMed 2011), (Kommission der Europdischen Gemeinschaften 2011), (Schmitzer 2011)

Nicht alle der rund 60 zentral zugelassenen Orphan Drugs sind im Erstattungskodex
der Krankenversicherung enthalten, insbesondere dann, wenn die Abgabe liberwiegend
im intramuralen Bereich stattfindet. Eine Liste aller Orphan Drugs kann der Orphanet
Webseite!> oder dem EU-Verzeichnis der Humanarzneispezialititen'® entnommen
werden.

Anfang 2012 waren von 62 in der EU zugelassenen Orphan Drugs 51 in Osterreich
erhéltlich. Im selben Zeitraum enthielt der Erstattungskodex 14 Orphan Drugs, davon
waren 13 Arzneimittel in der Yellow Box und eines in der Red Box (HVB 2012;
Osterreichischer Apothekerverlag 2012).

Die Anzahl der neu zugelassenen Orphan Drugs geht - wie auch die der Arzneimittel
fur haufige Erkrankungen - in den letzten Jahren zurick (Schrey et al. 2011). Im Jahr
2011 wurden nur vier neue Substanzen von der EMA als Orphan Drug zugelassen.

2.6 Informationsangebote zu seltenen Erkrankungen
in Osterreich

Die derzeit umfassendste Informationsquelle fiir seltene Erkrankungen in Osterreich
bietet die Internet-Datenbank Orphanet, ein urspriinglich in Frankreich gestartetes

15
www.orpha.net

16
http://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/index_en.htm
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Projekt, an dem Osterreich seit 2002 teilnimmt. In der Datenbank werden landesspezi-
fische Informationen zu Spezialkliniken/Ambulanzen, Labors, Patientenorganisationen,
Forschungsprojekten, klinischen Studien und Patientenregistern zu seltenen Erkran-
kungen bereitgestellt. Diese Daten werden einmal jdhrlich aktualisiert. Dazu findet
man allgemeine Informationen zu den einzelnen Krankheitsbildern - einschlieRlich von
Experten/Expertinnen verfasster Artikel oder zumindest Zusammenfassungen - und zu
Orphan Drugs. Seit Mitte 2011 gibt es eine neue Webseite fiir Osterreich, die einerseits
als nationaler ,entry point“ fiir die Orphanet-Datenbank dient, andererseits Neuigkei-
ten und Fakten in deutscher Sprache enthilt. Ebenfalls 2011 wurde das Osterreichische
Lander-Team in die NKSE eingegliedert und personell aufgestockt. Damit wird nun eine
weitaus umfassendere Datenerhebung und Bereitstellung der 6sterreichspezifischen
Informationen maoglich.

Als individuelle Initiative wurde im Jahr 2010 in Salzburg eine Helpline eingerichtet, die
aus ganz Osterreich kontaktiert werden kann. Auf privater Basis finanziert konzentriert
sich dieses Projekt auf Genodermatosen und Stoffwechselerkrankungen. Sollte sich die
Initiative als erfolgreich erweisen, konnte sie beispielgebend fiir eine oder mehrere
telefonische Anlaufstellen fiir Patienten/Patientinnen sein.

Einige Patientenorganisationen, Kliniken und Forschungseinrichtungen sowie pharma-
zeutische Unternehmen bieten auf ihren Webseiten und in ihren Patientenbroschiiren
Informationen zu bestimmten seltenen Erkrankungen oder Gruppen von Erkrankungen
an. Daruber hinaus leisten Patientenorganisationen bzw. Selbsthilfegruppen einen
erheblichen Beitrag zur Betreuung der Patienten/Patientinnen, indem sie als stindige
Anlaufstelle dienen, fir Fragen zur Verfligung stehen und Unterstiitzung bei Behor-
dengdngen etc. bieten. Von einzelnen Selbsthilfegruppen werden auch informative
periodische Druckschriften herausgegeben, die sich zumeist spezifisch auf die Bediirf-
nisse des jeweiligen Patientenkollektivs beziehen.

In Orphanet sind derzeit 77 Patientenorganisationen/Selbsthilfegruppen fiir bestimmte
seltene Erkrankungen bzw. Gruppen seltener Erkrankungen gelistet. Fir die iberwie-
gende Zahl von Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Erkrankung stehen
allerdings keine derartigen Einrichtungen zur Verfligung, da die Zahl an Betroffenen
und Angehorigen zu gering ist und somit jene kritische Masse fehlt, derer es bedarf,
eine Patientenorganisation effektiv zu betreiben. So zeigt sich auch an dieser Stelle die
,Paradoxie” bei seltenen Erkrankungen, dass die Gesamtzahl an Patientinnen und
Patienten mit rund einer halben Millionen Menschen sehr hoch ist, es aber nur wenige
Krankheitsbilder gibt, bei denen es geniigend Betroffene in Osterreich existieren, um
sich zu einer arbeitsfihigen Patientenorganisation/Selbsthilfegruppe zusammenzu-
schlieRen.
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3 Ergebnisse der empirischen Erhebung
zu seltenen Erkrankungen in Osterreich

Das vorliegende Kapitel widmet sich den Ergebnissen der empirischen Erhebung (zur
Methodik vgl. Punkt 1.3.2) Die einzelnen Abschnitte reprdsentieren die entsprechenden
Themenkomplexe des Fragebogens und werden jeweils am Ende durch Aussagen aus
den Experteninterviews ergdnzt.

3.1 Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit

Den seltenen Erkrankungen wurde in den letzten Jahren insbesondere im Bereich der
medizinischen Fachoffentlichkeit zunehmend Aufmerksamkeit geschenkt. Trotzdem
wird in der (Fach)Offentlichkeit Aufholbedarf thematisiert - eine Forderung, deren
Berechtigung durch die vorliegende Befragung untersucht werden sollte.

Ergebnisse der Befragung

Der Ansicht, dass das Thema seltene Erkrankungen in Osterreich derzeit zu wenig
Beachtung fande, konnten sich beinahe alle befragten Gruppen anschlieRen. Lediglich
die Gruppe der Kostentrdger sah dies tiberwiegend neutral (vgl. Abbildung 3.1).

Dementsprechend forderte die Mehrheit der Befragten eine Verbesserung der Auf-
merksamkeit fir seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit, wiahrend die Kostentrager
dieser Forderung nur zu einem Drittel zustimmten (vgl. Abbildung 3.2). Die Frage, ob
haufige Erkrankungen mehr Aufmerksamkeit erhalten sollten als seltene Erkrankungen,
wurde Uberwiegend mit nein beantwortet oder neutral betrachtet.
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Abbildung 3.1:
Seltene Erkrankungen finden derzeit in Osterreich zu wenig Beachtung

Arzte

Patienten, Angehorige u.
Selbsthilfegruppenvertreter

Wissenschaftler

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Pharmazeutische Industrie

Kostentrager
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W Zustimmung m Neutral = Ablehnung

n=>511

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Abbildung 3.2:
Die Aufmerksamkeit fur seltene Erkrankungen sollte in der Offentlichkeit verbessert
werden

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Wissenschaftler
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n =508

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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Ahnlich wie die Einschitzung zur 6ffentlichen Aufmerksamkeit fiir seltene Erkrankun-
gen allgemein fiel auch die Einschiatzung des Wissensstandes zur Epidemiologie
seltener Erkrankungen aus: Hier beurteilten alle Gruppen von Befragten den Wissens-
stand Uberwiegend als schlecht oder sehr schlecht - zwischen 68,1 Prozent (Patien-
ten/Angehorige / Vertreter von Selbsthilfegruppen) und 86,7 Prozent (Wissenschaftler)
(vgl. Abbildung 3.3).

Abbildung 3.3:
Einschdtzung des derzeitigen allgemeinen Wissensstandes zur Epidemiologie bei
seltenen Erkrankungen

Wissenschaftler
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.1.1 Informationsquellen zu seltenen Erkrankungen

In der Befragung sollte die Bedeutung der folgenden Quellen eingeschatzt werden:
»  Allgemeinmediziner

»  Facharzt/-arztin

» Patientenorganisationen (Selbsthilfegruppen)

» Internet (z. B. Orphanet)

»  Therapeuten/Therapeutinnen (z. B. Physiotherapeuten)

»  Fachliteratur

»  Printmedien wie Zeitschriften und Tageszeitungen

» Einschldagige Veranstaltungen wie Kongresse, Messen und Tagungen
»  Krankenkassen

»  Pharmazeutische Unternehmen

» Internetforen

Ergebnisse der Befragung

Alle befragen Gruppen bewerteten Facharzte/Facharztinnen, Selbsthilfegruppen und
das Internet uUberwiegend als wichtige Informationsquellen. Allgemeinmediziner
wurden im Vergleich zu Fachdrzten/-drztinnen generell als deutlich weniger wichtig
angesehen, Internetforen als spezielles Medium wurden als weniger wichtig beurteilt
als das Internet im Allgemeinen.

Die Einschatzungen in anderen Bereichen ergaben deutlich divergierende Meinungen;
so schatzte die pharmazeutische Industrie die Bedeutung von Kongressen besonders
hoch ein (93,3 %), wahrend Kostentrager (33,3 %) und Wissenschaftler (26,7 %) Kon-
gresse als eher unwichtige Informationsquelle fiir seltene Erkrankungen bewerteten
(vgl. Abbildung 3.4).

Auffallend war insgesamt, dass die Gruppe der Patientinnen und Patienten, Angehori-
gen und Selbsthilfegruppenvertretungen praktisch alle abgefragten Informationsquel-
len Gberwiegend als wichtig ansah (vergleichsweise am schlechtesten beurteilt wurden
dabei die Printmedien).
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Abbildung 3.4:
Bedeutung verschiedener Informationsquellen zu seltenen Erkrankungen nach

einschatzenden Gruppen
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Lesehilfe: Diese Grafik zeigt nur den Prozentsatz der Positivbewertung, d. h. den kumulativen Anteil der
Antworten ,sehr wichtig” und ,wichtig®, auf die Frage ,Wie schatzen Sie die Bedeutung folgender
Informationsquellen fur Patienten mit seltenen Erkrankungen ein?“

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.1.2 Ergebnisse der Experteninterviews

Nach Auffassung von Vertretern des Hauptverbandes der dsterreichischen Sozialversi-
cherungstrager sind MaRnahmen zur Erhéhung des Kenntnisstandes zu seltenen
Erkrankungen zweckmaRig. Breitenwirksame MaRnahmen zur Erhéhung der Aufmerk-
samkeit seien allerdings weniger zielfihrend, hingegen sollten gezielte Schulungen
sowie weitere Aufklarung in der medizinischen Fachoffentlichkeit forciert werden.

Diese Meinung teilte auch der Vertreter der Osterreichischen Arztekammer (Kurie der
niedergelassenen Arzte), der die Aufklirung bzw. Schulung von niedergelassenen
Arztinnen und Arzten, etwa bei Kongressen oder durch fachspezifische Artikel in
Printmedien, dezidiert positiv beurteilte. Auch begrifte er FortbildungsmaRnahmen im
Rahmen von E-Learning.

Der Forderung nach gezielten InformationsmaRnahmen konnte sich auch die Vertrete-
rin des Bundesministeriums fiir Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz anschlieRen.
Zusatzlich machte sie auf die Notwendigkeit der Aufklarung im Sozial- bzw. Pflegebe-
reich aufmerksam.

Ebenfalls positiv bewerteten die Vertreterinnen und Vertreter der pharmazeutischen
Industrie Informations- sowie Fort- und WeiterbildungsmaBRnahmen. Nach eigenen
Angaben wiirden seitens der pharmazeutischen Industrie auch immer wieder Informa-
tionsveranstaltungen rund um seltene Erkrankungen organisiert. Daneben unterstiitze
die Industrie auch Fortbildungsveranstaltungen der Arzteschaft und férdere Aktivititen
und Aufkldrungsarbeit von Selbsthilfegruppen. Hinzu kdmen noch InformationsmaR-
nahmen wie z.B. das Erstellen einer Informationsbroschiire liber Arzneimittel fir
seltene Leiden.

Auf die wichtige Aufklarungs- und Informationsrolle der Patientenorganisationen
wiesen schlieRlich noch die befragten Selbsthilfegruppenvertreter hin, da gerade die
Patientenorganisationen aufgrund ihrer eigenen Erfahrungen iber ein hohes spezifi-
sches Wissen zu den jeweiligen Krankheitsbildern oder Krankheitsgruppen verfligten.

Alle Interviewpartnerinnen und -partner sahen in der neu gegriindeten Nationalen
Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen eine geeignete Einrichtung, die als
Drehscheibe gezielt Informationen lber seltenen Erkrankungen (z. B. auf Kongressen
oder Fachtagungen) vermitteln kénne.
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3.1.3 Versorgungsituation bei seltenen Erkrankungen

Seltene Erkrankungen bedingen spezifische Versorgungsformen, die je nach Art der
Erkrankung unterschiedlich ausfallen kénnen. Gemeinsam ist allen seltenen Erkran-
kungen die nur sehr begrenzt vorhandene Expertise, die es mdglichst effektiv und
effizient einzusetzen gilt. Ein Teil der Befragung widmete sich daher thematisch einer
Einschdtzung der aktuellen medizinischen Versorgungssituation aus Sicht der Leis-
tungserbringer, aber auch der Leistungsempfanger.

3.1.4 Zuganglichkeit der Versorgungsbereiche

In Osterreich gestaltet sich der Zugang zum Gesundheitssystem aus rechtlicher
Perspektive fir alle krankenversicherten Personen grundsatzlich gleich. Vergleicht man
allerdings die Ausgangsbedingungen fir Menschen mit hdufigen versus seltenen
Erkrankungen, so stoRt dieser rechtliche Grundsatz in der praktischen Umsetzung
teilweise an seine Grenzen. Haufige Erkrankungen stehen naturgemaR bei allen
medizinischen Berufen im Zentrum der Ausbildung; dementsprechend gut ist der
Wissensstand von Arztinnen und Arzten ausgepridgt. Der hohe Ausbildungs- und
Qualifikationsstand wiederum garantiert, dass hdufige Erkrankungen oftmals einfach
und schnell zu diagnostizieren sind und bundesweit auf einem dhnlich hohen medizi-
nischen Niveau behandelt werden. Hinsichtlich seltener Erkrankungen kommt es
hingegen auf Grund des geringen Vorkommens im Ublichen Ausbildungsablauf zu
keiner vergleichbaren Ausbildungs- und Wissensqualifikation. Expertise ist in vielen
Fallen rar und nur punktuell vorhanden, ein Faktum, das Diagnostik und Behand-
lungsmadglichkeiten schwieriger macht und limitiert. In letzter Konsequenz erschwert
dies bereits den initialen Zugang zu den Versorgungsbereichen und -angeboten des
Gesundheitssystems fiir Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen.
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Um potenzielle Einschrankungen beim Zugang zu den einzelnen Versorgungsbereichen
zu messen, wurden die Befragungsteilnehmer gebeten, die Zuganglichkeit folgender
Bereiche des Gesundheitswesens einzuschatzen:

» Niedergelassener Bereich (Allgemeinmediziner, Facharzte)

»  Ambulanter Bereich (Spitalsambulanzen, Tageskliniken)

»  Stationdrer Bereich (Spitdler)

»  Versorgung mit Arzneimitteln

»  Stationdrer Bereich im Ausland (wenn die Versorgungsleistung in Osterreich nicht
verfligbar ist)

Ergebnisse der Befragung

Die allgemeine Zuganglichkeit zum Gesundheitsversorgungssystem wurde lberwie-
gend niederschwellig gesehen. Bei der Frage ,Wie gut sind derzeit die folgenden
Versorgungsbereiche fiir Patienten mit seltenen Erkrankungen zugdnglich?* ergaben
sich bei ndherer Betrachtung jedoch Unterschiede.

52,3 Prozent der befragten Patientinnen/Patienten bzw. der Angehdrigen und Selbst-
hilfegruppen bewerteten den Zugang zu Arzneimitteln als einzige Kategorie mehrheit-
lich als sehr gut oder gut. Ausgewogen war das Verhdltnis hinsichtlich der Einschat-
zung des niedergelassenen Bereichs, dessen Zugang von 40,7 Prozent als sehr gut
oder gut und von weiteren 40,4 Prozent als eher schlecht oder sehr schlecht erachtet
wurde. Auffdllig ist auch der Anteil von rund 55 Prozent an Antworten mit neutraler
Meinung auf die Frage nach der Zugéanglichkeit des stationdren Bereichs im Ausland
(vgl. Abbildung 3.5).

Dabei ist zu beriicksichtigen, dass eine valide Beantwortung dieser Frage entsprechen-
de eigene Erfahrungen voraussetzt, d. h. dass ein Krankheitsbild vorliegt, fiir das die
Frage einer stationdaren Behandlung im Ausland tberhaupt relevant ist und dass es
zumindest einen Versuch gegeben haben muss, eine derartige Behandlung im Ausland
in Anspruch zu nehmen. Vor diesem Hintergrund ist zu vermuten, dass ein GroRteil der
neutralen Stellungnahmen von Respondenten/Respondentinnen stammt, die tiber diese
Erfahrungen nicht verfiigen. Von den verbleibenden 45 Prozent der Befragten beurtei-
len allerdings vier Fiinftel den Zugang zum stationdren Bereich im Ausland explizit als
schlecht und nur ein Filinftel als gut.
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Abbildung 3.5:
Beurteilung der Zugdnglichkeit zu verschiedenen Gesundheitsversorgungsbereichen
aus Sicht der Patienten/Patientinnen, Angehorigen und Selbsthilfegruppenvertreter
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Stationarer Bereich

Ambulanter Bereich

niedergelassener Bereich

Stationarer Bereich im Ausland
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m Gute Zuganglichkeit w Neutral = Schlechte Zugéanglichkeit

n=373

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Ein heterogenes Meinungsprofil hinsichtlich der Zuganglichkeit der Gesundheitsberei-
che zeigte sich unter den Stakeholdern. Hier erachteten vor allem die Kostentrdger den
Zugang als Uberaus gut. So wurde mit Ausnahme des ,stationdren Bereichs im Aus-
land“ die Zuganglichkeit durchwegs positiv bewertet (s. Abbildung 3.6). Anders sahen
dies die weiteren befragten Stakeholder, die den Zugang in vielen Bereichen eher
neutral oder schlecht klassifizierten.
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Abbildung 3.6:
Positive Einschdtzung des Zugangs zu ausgewahlten Bereichen des
Gesundheitssystems aus Sicht der Stakeholder

Ambulanter Bereich

Versorgung mit

T niedergelassener Bereich
Arzneimitteln

Stationdrer Bereich im

Stationarer Bereich

Ausland
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n=144

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Nahezu alle Respondentengruppen bewerteten den Zugang zum stationdren Bereich
besser als jenen zum niedergelassenen Bereich, einzig die Gruppe der Wissenschaftler
sah mit einer positiven Bewertungsquote von 40,0 Prozent fiir beide Bereiche eine
gleich gute Zuganglichkeit. Berlicksichtigt man allerdings alle drei Antwortmaoglichkei-
ten gleichermaRen, so schneidet auch bei den Wissenschaftlern der Zugang zum
stationdren Bereich besser ab als der zum niedergelassenen, da 33,3 Prozent von
ihnen die Zugéanglichkeit des niedergelassenen Bereiches als schlecht beurteilten,
wadhrend der Zugang zum stationdren Bereich nur von 6,7 Prozent dezidiert als
schlecht erachtet wurde (vgl. Abbildung 3.7 und Abbildung 3.8).

Besonders kritisch wurde der niedergelassene Bereich von Vertreterinnen und Vertre-
tern der pharmazeutischen Industrie (53,3 % fiir schlechte Zugéanglichkeit) und der
Gruppe Sonstige inklusive Interessenvertretung (50 % fiir schlechte Zuganglichkeit)
gesehen (wobei die Subgruppe der Interessenvertretung mit einer positiven und einer
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neutralen Bewertung fiir den niedergelassenen Bereich hier deutlich milder urteilte als
die Subgruppe der Sonstigen).

Abbildung 3.7:
Bewertung des Zugangs zum niedergelassenen Bereich (Allgemeinmediziner und
Fachdrzte) aus Sicht aller Befragungsgruppen

Kostentrager

Arzte
patienten, Angehorigew. L1 1 1 | | | [ [ |
e I A I O O

Wissenschaftler

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Pharmazeutische Industrie

m Gute Zuganglichkeit m Neutral = Schlechte Zuganglichkeit

n=>515

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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Abbildung 3.8:
Bewertung des Zugangs zum stationdren Bereich aus Sicht aller Befragungsgruppen
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.1.5 Qualitdt der Versorgung

Um eine Einschdtzung zur Qualitat der Versorgung in den verschiedenen Bereichen des
Gesundheitsversorgungssystems zu erhalten, wurde nach jenen Bereichen gefragt, in
denen Verbesserungen in Hinblick auf Umfang bzw. Qualitit der Versorgung von
Menschen mit seltenen Erkrankungen notwendig seien. Dieser Fragenkomplex umfasst
mogliche erforderliche Verbesserungen im niedergelassenen und stationdren Bereich
sowie in ausgewdhlten nicht-arztlichen Therapiebereichen und in der Versorgung mit
Arzneimitteln.

Ergebnisse der Befragung

Patienten/Patientinnen, deren Angehdrige und Vertreterinnen und Vertreter von
Selbsthilfegruppen sahen mit teils deutlichen Mehrheiten Verbesserungspotenziale in
praktisch allen abgefragten Kategorien. Insbesondere bei der direkten arztlich-
medizinischen intra- wie extramuralen Versorgung sahen meist mehr als 80 Prozent
aller Antwortenden eine hohe Notwendigkeit, Verbesserungsmafnahmen zu setzen.
Die hochste Prioritdt fur eine Qualitatsverbesserung wurde dabei mit einem Anteil von
85,6 Prozent im Bereich der niedergelassenen Facharzte/-arztinnen gesehen (vgl.
Abbildung 3.9).
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Abbildung 3.9:

Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitat der Versorgung im intra- und
extramuralen Bereich aus Sicht der Patienten/Patientinnen, deren Angehorigen und
Selbsthilfegruppenvertreter

Niedergelassene Facharzte
Niedergelassene Allgemeinmediziner
Facharzte in Spitalsambulanzen

Spezialisierte Fachzentren

\
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100 %

Stationdre Versorgung

m Hohe Notwendigkeit  m Neutral Geringe Notwendigkeit

n=373

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Auch in den therapeutischen Bereichen der Gesundheitsversorgung sowie im Bereich
der Heil-, Hilfs- und Nahrungserganzungsmittel wurde seitens der Patientinnen und
Patienten, der Angehorigen und der Selbsthilfegruppenvertreter mehrheitlich Verbes-
serungspotenzial geortet, wie aus Abbildung 3.10 und Abbildung 3.11 ersichtlich wird.
Die einzige Ausnahme bildete das Krankentransportwesen, bei dem nur etwas weniger
als die Halfte aller Antwortenden VerbesserungsmafRnahmen beflirwortete. Die héchs-
ten Quoten erzielten Wiinsche nach Verbesserungen im Bereich der psychologischen
Betreuung (75,3 %) sowie der rehabilitativen MaRnahmen (71,8 %).

Auch rund um die Versorgung mit Heil- und Hilfsmitteln sah die Mehrheit der befrag-
ten Patientinnen und Patienten bzw. ihrer Angehoérigen und Selbsthilfegruppenvertre-
ter/innen Verbesserungspotenziale in allen gelisteten Bereichen (vgl. Abbildung 3.11).
Hervorzuheben ist, dass insbesondere der schnellen Verfiigbarkeit von Arzneimitteln
(rund 81 Prozent hohe Notwendigkeit) eine groRere Bedeutung beigemessen wurde als
der Versorgung mit Arzneimittel insgesamt (rund 71 Prozent hohe Notwendigkeit).

Kapitel 3 / Ergebnisse der empirischen Erhebung 4 5



Abbildung 3.10:

Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitit der Versorgung im
therapeutischen Bereich sowie im Krankentransportwesen aus Sicht der
Patienten/Patientinnen, ihrer Angehorigen und Selbsthilfegruppenvertreter
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Abbildung 3.11:

Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitat der Versorgung mit Heil-und
Hilfsmitteln aus Sicht der Patienten/Patientinnen, ihrer Angehérigen und
Selbsthilfegruppenvertreter

Schnelle Verfiigbarkeit von neuen Arzneimitteln

Versorgung mit Arzneimittel insgesamt

Medizinisch erforderliche Heil- und Hilfsmittel

Medizinisch erforderliche
Nahrungsergdanzungsmittel
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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Abbildung 3.12 zeigt das Zustimmungsprofil der verschiedenen Stakeholder-Gruppen
(Arzteschaft, pharmazeutische Industrie, Kostentrdger, Wissenschaftler und Sonstige
einschlieRlich Interessenvertretungen) zur Uberlegung, ob VerbesserungsmaRnahmen
in den verschiedenen Versorgungsbereichen sehr notwendig oder zumindest notwen-
dig sind.

Generell forderten auch die Leistungserbringer des Gesundheitssystems - mit Aus-
nahme der Kostentrager - Qualitatsverbesserungen in der Mehrzahl der Versorgungs-
bereiche (vgl. Abbildung 3.12). Die Gruppe der Kostentrdger schdtzte hingegen die
Notwendigkeit fiir VerbesserungsmaRnahmen wesentlich weniger kritisch ein. Beson-
ders deutlich wird dies in der direkten Gegentiberstellung mit den Meinungsprofilen
der Leistungsempfianger (Patienten/Patientinnen und Angehdrige einschlieBlich
Selbsthilfegruppenvertreter), der Arzteschaft und der Gruppe der Sonstigen einschlieR-
lich Interessenvertretungen (vgl. Abbildung 3.12). Insbesondere im Arzneimittelbereich
scheinen aus Sicht der Zahler praktisch keine Verbesserungen notwendig zu sein. Kein
einziger Kostentrager stufte die Notwendigkeit einer Qualitdtsverbesserung in der
generellen Versorgung mit Arzneimitteln sowie mit Heil- und Hilfsmitteln (Medizinpro-
dukte) als ,sehr oder ,eher notwendig“ ein. Keine Zustimmung fanden auch die
Vorschldge zu einer qualitativen Optimierung im ergotherapeutischen, im logopadi-
schen und im physiotherapeutischen Bereich sowie im Krankentransportwesen. 33,3
Prozent der Kostentrager beflirworteten allerdings eine Beschleunigung der Verfligbar-
keit neuer Arzneimittel und 16,7 Prozent sprachen sich fir Verbesserungen bei der
Versorgung mit Nahrungsergdanzungsmitteln aus.

Keine Einigkeit bestand schlieRlich auch in der Frage der Expertisezentren fiir einzelne
oder fir Gruppen seltener Erkrankungen. Wahrend nahezu alle Befragungsgruppen mit
deutlichen Mehrheiten von 81 bis 93,3 Prozent Qualitdtsverbesserungen auch in
diesem Bereich fiir notwendig erachteten, standen die Kostentridger dieser Uberlegung
nur zur Halfte positiv gegeniiber, die anderen 50 Prozent nahmen in dieser Einzelfrage
eine neutrale Position ein.
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Abbildung 3.12:
Verbesserungsbedarf hinsichtlich Umfang und Qualitat der Versorgung aus Sicht aller
Befragungsgruppen
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.1.6 MaBnahmen und Elemente einer verbesserten
Versorgung

Die im vorangegangenen Abschnitt erhobenen Verbesserungspotenziale geben Hin-
weise auf MaRnahmen und Elemente, die zu einer verbesserten Versorgung von
Betroffenen fiihren koénnten. Um dies zu konkretisieren, wurde in der Erhebung
folgende Frage an alle Teilnehmerinnen und Teilnehmer gestellt: ,Durch welche
MaBnahmen konnte die Versorgung bei seltenen Erkrankungen verbessert werden?“
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Die Gruppe der Stakeholder wurde dariiber hinaus erganzend befragt, welche Elemente
aus ihrer Sicht fur eine optimale Betreuung von Patienten/Patientinnen mit seltenen
Erkrankungen notwendig seien.

Mit der erstgenannten Frage wurde eine Reihe von MaRnahmen vorgeschlagen, die die
Befragten bewerten sollten. Thematisiert wurde etwa die Vernetzung von Leistungserb-
ringern im Gesundheitssystem. Darliber hinaus wurden Meinungen zur Einrichtung von
Expertisezentren, zum Aufbau einer nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkran-
kungen, zur Etablierung nationaler Diskussionsforen und zur besseren Forderung von
Selbsthilfegruppen abgefragt. Nur im Stakeholderfragebogen wurde bei dieser Frage-
batterie auch um eine Einschdtzung gebeten, ob die bessere Abbildung seltener
Erkrankungen in Diagnose- und Dokumentationssystemen sowie die angemessene
Erstattung von speziellen Dienstleistungen weitere sinnvolle MaRnahmen zur Verbes-
serung der Versorgungssituation seien.

In der Frage nach Elementen einer optimalen Patientenbetreuung wurden die Leis-
tungserbringer gebeten, die drei aus ihrer Sicht wichtigsten Punkte auszuwdhlen, um
so zu einem Ranking der vorgeschlagenen Elemente zu gelangen. Insgesamt gefragt
wurde nach Formen der Zusammenarbeit einzelner Versorgungsbereiche, nach der
UntersuchungsregelmaRigkeit, nach Nutzung von wohnortnahen Einrichtungen bei
RoutinemaRnahmen und spezialisierten Einrichtungen bei Notfédllen sowie nach Befol-
gung von Empfehlungen seitens spezialisierter Einrichtungen.

Ergebnisse der Befragung

Aus Sicht der Leistungsempfianger fanden die vorgeschlagenen MalRnahmen zur
Verbesserung der Versorgung kaum Ablehnung, wie auch aus Abbildung 3.13 ersicht-
lich wird. Insbesondere die bessere Vernetzung von Leistungserbringern (Spitdler,
niedergelassene Arzten und Rehabilitationseinrichtungen) erhielt mit rund 95 Prozent
die héchste Zustimmung. Ahnlich hoch war die Zustimmung zu einer besseren Vernet-
zung zwischen der Arzteschaft und dem nicht-drztlichen Fachpersonal (rund 95 %), der
besseren Forderung von Selbsthilfegruppen (rund 91 %) und dem Aufbau einer natio-
nalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen (rund 91 %). Die vergleichsweise
geringste Zustimmung fand die Etablierung von nationalen Diskussionsforen mit rund
77 Prozent.
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Abbildung 3.13:
MaRnahmen fiir eine verbesserte Versorgung aus Sicht der Patientenschaft, ihrer
Angehorigen und Selbsthilfegruppenvertreter
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Auch die Mehrheit der antwortenden Stakeholder stimmte den vorgeschlagenen
MaRnahmen zu. Am wenigsten Zustimmung fand die Etablierung nationaler Diskussi-
onsforen, wie etwa Internet-Plattformen, sowie die bessere Forderung von Selbsthilfe-
gruppen (vgl. Abbildung 3.13). Einen auffallend hohen und sehr einheitlichen Grad an
Zustimmung erzielte hingegen der Vorschlag, die Vernetzung zu verbessern. Auch die
Arzteschaft befiirwortete diese MaRnahme mit etwa 95 Prozent.
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Abbildung 3.14:
Zustimmung zu MaRnahmen fiir eine verbesserte Versorgung aus Sicht der

Leistungserbringer und der Leistungsempfanger
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Die einleitend schon erwdhnten, ausschlieRlich an die Stakeholder gerichteten beiden
Fragen zu moéglichen Verbesserungsmanahmen lauteten im Detail:

» Bessere Abbildung seltener Erkrankungen in Diagnose- und Dokumentationssys-
temen (z. B. durch Integration der Orphanet-Kodierung und - sobald verfiigbar -
der ICD-11-Kodierung in der Krankenhausdiagnose- und Leistungsdokumentati-
on'7);

17

Langfristig sollte eine bessere Abbildung seltener Erkrankungen auf allen Versorgungsebenen (sowohl im
Krankenanstalten- als auch im niedergelassenen Bereich) erfolgen. Die entsprechende Frage im Fragebogen war
daher auch bewusst offen formuliert. Der Nachsatz mit dem Verweis auf eine Kodierung fiir die Krankenhausdi-
agnose- und Leistungsdokumentation wurde nur hinzugefiigt, um den Sachverhalt an Hand eines bekannten

Beispiels zu konkretisieren.
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» Angemessene Erstattung von Dienstleistern im Gesundheitswesen fiir die Erbrin-
gung spezieller Leistungen (Vergitung klinischer und diagnostischer Leistungen
nach tatsachlichem Leistungsaufwand).

Erneut lag der allgemeine Grad an Zustimmung zu beiden Fragen mehrheitlich nahe
bei oder jenseits der 80 Prozent. Eine Ausnahme bildete allerdings die Gruppe der
Kostentrdger. Diese stimmten nur zu rund 33 Prozent flr eine angemessene Erstattung
von Dienstleistungen nach tatsachlichem Aufwand. Ein weiteres Drittel stand der Frage
neutral gegeniiber und die letzten rund 33 Prozent lehnten diese Uberlegung explizit
ab. Es wiirde allerdings den Prinzipien und der intendierten sozialen Ausgewogenheit
der Krankenversicherung widersprechen, erbrachte Leistungen grundséatzlich nicht
angemessen zu verglten. Insofern muss man bei der Interpretation dieser Zahlen in
Betracht ziehen, dass insbesondere jene Kostentrdger, die den Grundgedanken einer
angemessenen Erstattung von Dienstleistungen ablehnten, die addquate Honorierung
der Dienstleistungen bereits jetzt als gegeben ansahen, aus diesem Grund keinen
weiteren Handlungsbedarf orteten und die Frage daher negativ beantworteten. Fiir eine
verbesserte Erfassung seltener Erkrankungen in Diagnose- und Dokumentationssyste-
men, zum Beispiel durch die Einbeziehung in das ICD-11-Kodierungssystem, stimmten
rund 67 der befragten Kostentrdger (vgl. Abbildung 3.14 und Abbildung 3.15).
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Abbildung 3.15:

Zustimmung zur angemessenen Erstattung von Dienstleistungen und zur besseren
Abbildung seltener Erkrankungen in Diagnose- und Dokumentationssystemen aus
Sicht der Leistungserbringer
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Die zweite Frage dieses Kapitels nach der Einschdtzung verschiedener Elemente einer
optimalen Patientenversorgung lieferte eine Priorisierung der vorgeschlagenen Punkte
(vgl. Abbildung 3.16). Die Befragten wurden dabei gebeten, die drei jeweils aus ihrer
Sicht wichtigsten Elemente zu wahlen. Mit 66,7 Prozent erhielt jene MaRnahme die
hochste kumulative Zustimmung, der zufolge mitversorgende Einrichtungen, wie zum
Beispiel die niedergelassene Haus- oder Facharzteschaft, den Behandlungs- und
Uberwachungsempfehlungen einer spezialisierten Einrichtung folgen sollen. Mit 60,8
Prozent abgegebener Bewertungen rangierte die MaRnahme einer generell engen
Zusammenarbeit einer spezialisierten Einrichtung mit einer oder mehreren mitversor-
genden Einrichtungen oder Personen an zweiter Stelle. An dritter Stelle lag mit 54,2
Prozent an kumulierten Stimmen das regelmaRige Monitoring von Patientinnen und
Patienten in den spezialisierten Einrichtungen.
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Abbildung 3.16:
Priorisierung ausgewdhlter Elementen fir eine optimale Patientenversorgung aus Sicht
der Stakeholder
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.1.7 Leistungskriterien von Expertisezentren fir
seltene Erkrankungen

Auf europdischer wie nationaler Ebene erhielt die Einrichtung von Expertisezentren
(Centres of Expertise) fiir seltene Erkrankungen in den vergangenen Jahren einen sehr
hohen Stellenwert (vgl. Abschnitt 2.2). Expertisezentren sollen die Kompetenzen rund
um eine definierte seltene Erkrankung oder Gruppe seltener Erkrankungen biindeln
und als zentrale Anlaufstelle fiir Patientinnen/Patienten, andere Krankenanstalten
sowie niedergelassene Arzte/Arztinnen dienen. Dariiber hinaus sollen Expertisezentren
auch relevante Forschungen im nationalen und internationalen Kontext durchfiihren.
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Ergebnisse der Befragung

Fir die Bewertung potenzieller Leistungskriterien von Expertisezentren stand im
Patientenfragebogen eine Fragenbatterie mit 18 Einzelfragen, im Stakeholderfragebo-
gen eine Batterie mit 20 Einzelfragen zur Verfligung (vgl. Fragebégen im Anhang).

Betrachtet man in einer Ubersichtsanalyse die uber alle sechs Befragungsgruppen
gemittelten durchschnittlichen Prozentsidtze fiur die Zustimmung, den neutralen
Standpunkt und die Ablehnung, zeigt sich, dass die Zustimmung in den zur Auswabhl
stehenden Einzelfragen mit Werten zwischen 77,0 Prozent und 98,6 Prozent bei
nahezu allen MaBRnahmen deutlich liberwog. Die hochsten Zustimmungsraten erhielten
dabei die Kriterien ,Erfahrung der Arzte“ (98,6 %), ,Personelle Mindestausstattung®
(95,9 %), ,Technische Mindestausstattung“ (95,8 %) und ,Aktive FortbildungsmaRnah-
men* (94,4 %).

Lediglich die Einzelfragen zur ,Verfiigbarkeit getrennter Ambulanzen fiir Kinder und
Erwachsene” und zur , Wohnortnahe des Zentrums*“ wiesen mit 54,8 Prozent und 38,8
Prozent deutlich niedrigere Zustimmungsraten und ein heterogenes Antwortmuster
innerhalb der befragten Gruppen auf (vgl. Abbildung 3.17 und Abbildung 3.19).

Fir eine Ubersichtlichere Analyse und grafische Darstellung wurden die Einzelfragen in
folgenden vier Kategorien zusammengefasst:

» MaRnahmen mit direktem Bezug zur Patientenbetreuung;

» technische und organisatorische Aspekte;

» qualititssichernde MaRnahmen und Qualitdtsindikatoren;

»  wissenschaftliche Aktivitaten.

MaRnahmen mit direktem Bezug zur Patientenbetreuung: Abbildung 3.17 zeigt das
Zustimmungsprofil fur alle EinzelmaRnahmen, die in direktem Zusammenhang zur
Patientenbetreuung stehen, in einem Netzdiagramm und belegt die fast ausnahmslos
hohen bis sehr hohen, gleichmidRig verteilten Zustimmungsquoten, die sich in den
meisten Fallen nur graduell zwischen den befragten Kohorten unterschieden. Die
hochsten und einheitlichsten Zustimmungswerte erzielten die Kriterien ,Personelle
Mindestausstattung®, ,Erfahrung der leitenden Arzte“ und ,Multidisziplinire Zusam-
menarbeit im Zentrum®, die - mit einer einzigen Ausnahme bei den Kostentragern -
Werte jenseits der 90 Prozent erreichten. Auch die drei Kriterien ,Langfristige Beglei-
tung und Betreuung der Patienten, ,Gleichbleibende Ansprechpartner” und ,Verfiig-
barkeit speziell ausgebildeter Therapeuten” finden mehrheitlich sehr hohe Gewichtung,
lediglich zwei Akteure (zwei Mal die Gruppe der Wissenschaftler, einmal die der
Kostentrdger) bewerteten diese MaRnahmen mit leicht reduzierten Zustimmungsquo-
ten zwischen 66,7 und 73,3 Prozent.
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Abbildung 3.17:
Zustimmung zu MaBnahmen mit Bezug zur Patientenbetreuung
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

In volligem Kontrast hierzu steht die zwischen den befragten Gruppen sehr divergie-
rende Einschatzung des Kriteriums ,Verfiigbarkeit getrennter Ambulanzen fir Kinder
und Erwachsene” (vgl. Abbildung 3.17 und Abbildung 3.18). Wahrend die pharmazeu-
tische Industrie dieser MaBRnahme mit 85,7 Prozent Zustimmung eine sehr hohe
Bedeutung beimaR, lag die Zustimmungsquote von Arzten/Arztinnen, Wissenschaftlern
und Kostentragern bei unter bis maximal 50 Prozent, die letztgenannte Gruppe lehnte
diesen Aspekt mit ebenfalls 50 Prozent sogar dezidiert ab. Und selbst von Patien-
ten/Patientinnen, Angehorigen und Selbsthilfegruppenvertretern erhielt diese MaR-
nahme mit 60,7 Prozent die niedrigste Zustimmungsquote. Hervorzuheben ist, dass
das Meinungsprofil in den Untergruppen der Kohorte ,Sonstige inklusive Interessen-
vertretung” bei dieser Frage (als eine der wenigen im Methodenteil erwdahnten Aus-
nahmen) deutlich differierte; so beflirwortete die Gruppe der Interessenvertretungen
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getrennte Ambulanzen zu 100 Prozent, wahrend die Subgruppe der Sonstigen mit
38,5 Prozent sogar den niedrigsten Zustimmungswert aller Befragungsgruppen
aufwies.

Abbildung 3.18:
Meinungsprofil zur Frage getrennter Ambulanzen fir Kinder und Erwachsene
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Technische und organisatorische Aspekte: Etwas weniger homogen als im vorangegan-
genen Netzdiagramm zeigte sich das Zustimmungsprofil fiir potenzielle technische
und organisatorische Aspekte der Expertisezentren (Abbildung 3.19 und Abbildung
3.20). Uberwiegend hohe und gleichmiRig verteilte Zustimmungsquoten lieRen sich bei
den Kriterien ,Technische Mindestausstattung®, ,Intersektorale Zusammenarbeit* sowie
,Nationale und internationale Vernetzung“ beobachten (nur die Kostentrdger gaben
dem letztgenannten Kriterium mit 66,7 Prozent eine deutlich niedrigere Zustimmung).
Bei den MaRnahmen ,Diagnose und Behandlungseinstellung in einem Zentrum®,
,Moglichst rasche Terminvergabe“ und ,Verwaltung der Patientenbelange” facherten
sich die Zustimmungsprofile dann zusehends auf, ihre Quoten sanken von
76,9 Prozent bis 93,3 Prozent iiber 66,7 Prozent bis 92 Prozent auf 66,7 Prozent bis
86,7 Prozent. Vollig uneinheitlich wurde das Zustimmungsprofil schlieRlich beim
Kriterium ,Wohnortnahe".
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Abbildung 3.19:
Zustimmung zu technischen und organisatorischen Aspekten von Expertisezentren
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Noch deutlicher zeigt sich die hochgradig divergierende Einschatzung der Bedeutung
der Wohnortnahe in Abbildung 3.20. Wahrend die Gruppe der Patienten/Patientinnen,
Angehorigen und Selbsthilfegruppenvertreter sowie die der pharmazeutischen Indust-
rie dieses Kriterium flir mehrheitlich wichtig erachtete, malRen alle lbrigen Akteure
dieser MaRnahme weniger bis keine Bedeutung bei. Im Gegenteil, die Gruppe der
Kostentrager und der Wissenschaftler lehnte die Wohnortndhe als wichtiges Kriterium
bei der Einrichtung von Expertisezentren zu 40 bis 50 Prozent ausdriicklich ab.
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Abbildung 3.20:
Meinungsprofil zur Frage der Wohnortnahe eines Expertisezentrums
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Qualitdtssichernde MaRnahmen und Qualitdtsindikatoren: Die Bewertung qualitdtssi-
chernder MaRnahmen (einschlieBlich der Etablierung von Qualitdtsindikatoren) zeigte
wieder ein Uberwiegend homogenes Zustimmungsprofil mit hohen Zustimmungsraten
(vgl. Abbildung 3.21). Einen Spitzenwert erzielte das Kriterium ,Aktive Fortbildungs-
maRnahmen fir Mitarbeiter”, dem nur die Kostentrager mit 66,7 Prozent Zustimmung
eine sichtbar geringere, aber immer noch iberdurchschnittliche Bedeutung beimaRen.
Auch die Kriterien ,Durchfiihrung interner Qualitdatskontrollen und Erfolgsmessungen®
sowie ,Erstellung von Behandlungs- und Qualitadtsleitlinien® erzielten mit Zustim-
mungsquoten von 83,5 bis 100 Prozent sehr hohe und gleichmaRig verteilte Werte
(einzige Ausnahme waren erneut die Kostentrager mit nur 66,7 Prozent Zustimmung
fir die letztgenannte MaBRnahme). Beim Kriterium ,Mindestanzahl betreuter Patienten®
facherte sich das Zustimmungsprofil wieder etwas auf, die Zustimmungsraten lagen
aber dennoch zwischen 61,3 Prozent und 100 Prozent. Es war interessanterweise die
zusammengefasste Gruppe der Patienten/Patientinnen, Angehdrigen und Selbsthilfe-
gruppenvertreter, die diesem Kriterium mit 61,3 Prozent die niedrigste Bedeutung
beimal. Teilt man Patienten/Patientinnen, Angehorige und Selbsthilfegruppenvertreter
in die urspriinglichen Untergruppen auf, so hielten 88,9 Prozent der Selbsthilfegrup-
penvertreter dieses Kriterium fiir wichtig, wahrend die Zustimmung der Patien-
ten/Patientinnen und Angehdrigen auch in der Einzeldarstellung bei etwa 60 Prozent
stagnierte.
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Abbildung 3.21:
Zustimmung zu qualitatssichernden MaRnahmen und Qualitatsindikatoren als
Leistungskriterien designierter Expertisezentren
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Wissenschaftliche Aktivitaten: Zur Frage der wissenschaftlichen Aktivititen von Exper-
tisezentren wurden in der vorliegenden Erhebung nur die beiden MaRnahmen ,Aktive
Forschungsleistungen beispielsweise durch Teilnahme an klinischen oder epidemiolo-
gischen Studien“ und ,Beteiligung an einem Patientenregister” analysiert. Beide Krite-
rien erzielten hohe, Uberwiegend gleichmaRig verteilte Zustimmungsraten zwischen
80 und 100 Prozent in nahezu allen Befragungskohorten. Ausnahmen waren eine
minimal geringere Zustimmungsrate der Patienten/Patientinnen, Angehdrigen und
Selbsthilfegruppenvertreter bei der Frage der Patientenregister (75,6 % Zustimmung;
21,6 % neutrale Haltung) sowie eine niedrigere Zustimmungsrate der Kostentrdger in
der Frage der aktiven Forschungsleistungen (66,7 % Zustimmung, 33,3 % neutrale
Haltung).

3.1.8 Vorteile einer integrierten Versorgung

In der vorangegangenen Frage hatten alle Befragungsteilnehmerinnen und -teilnehmer
mit Zustimmungsraten zwischen 92 und 95 Prozent eindeutig signalisiert, dass sie die
Aspekte ,Zusammenarbeit” und ,Vernetzung“ sowohl innerhalb einer spezialisierten
Einrichtung als auch zwischen verschiedenen Einrichtungen oder zwischen einer
Einrichtung und anderen Sektoren (beispielsweise dem niedergelassenen Bereich) fur
ein zentrales Leistungskriterium zukiinftiger Expertisezentren halten. Im direkt
anschlieRenden, vier Einzelfragen umfassenden Fragenkomplex wurden die Stakehol-
der um ihre Einschatzung gebeten, welche Vorteile ein derartiges integriertes Versor-
gungskonzept, d. h. eine stdrkere Vernetzung und Zusammenarbeit der verschiedenen
Fachdisziplinen und Sektoren, fiir den Bereich der seltenen Erkrankungen im Detail mit
sich bringen kdnnte.

Ergebnisse der Befragung

Wie Abbildung 3.22 verdeutlicht, fanden sich bei der Auswertung der Ergebnisse in
drei der vier Einzelfragen sehr hohe und einheitlich verteilte Zustimmungsraten. Die
hdchsten lber die sechs Befragungsgruppen gemittelten Gesamt-Zustimmungsquoten
galten den Aussagen, dass ,die medizinische Versorgung insgesamt hoéherwertiger
werde” (93,8 %) und dass sich ,einmal definierte Qualititsstandards besser einhalten
lassen“ (91,4 %). Bei beiden Fragen korrelierten diese hohen Gesamt-Zustimmungs-
werte mit einem sehr einheitlichen Zustimmungsprofil, denn in nahezu allen befragten
Gruppen erreichten beide Aussagen Zustimmungsquoten jenseits der 91 Prozent (vgl.
Abbildung 3.21). Lediglich in der Gruppe der Kostentrdager fand sich eine Minderheit
von 17 Prozent, die diesen Erwartungen skeptisch gegentiberstand. Auch die Aussage,
dass sich ,neue Erkenntnisse aus der Grundlagen- und angewandten Forschung
leichter in die klinische Betreuung transferieren lassen®, erhielt insgesamt betrachtet
eine sehr hohe Zustimmung (89,1 % im gewichteten Durchschnitt aller Kohorten),

Kapitel 3 / Ergebnisse der empirischen Erhebung 6 ]



allerdings facherte sich das Zustimmungsprofil bei dieser Frage etwas mehr auf. So fiel
die Zustimmung zu dieser Annahme in der Gruppe der pharmazeutischen Industrie auf
80 Prozent und in der Gruppe der Kostentrager auf 66,7 Prozent.

Mit rund 73 Prozent Zustimmung deutlich skeptischer wurde die Aussage bewertet,
dass ,die medizinische Versorgung insgesamt kosteneffizienter werde“. Entsprechend
heterogen stellte sich das Zustimmungsprofil innerhalb der einzelnen Gruppen dar:
Widhrend die Gruppe Sonstige einschlieBlich Interessenvertretung dieser Antizipation
mit 100 Prozent uneingeschriankt zustimmte, sahen insbesondere die Kostentrdger
(50 %) und die Wissenschaftler (42,9 %) diese Aussage kritisch und konnten ihr nicht
mehr mehrheitlich zustimmen. Allerdings fiel auch die dezidierte Ablehnung dieses
Aspektes mit 16,7 Prozent (Kostentrager) und 14,3 Prozent (Wissenschaftler) niedrig
aus. Die ubrigen Stakeholder schwankten in ihrer Zustimmung zwischen knapp 71 und
89 Prozent (vgl. Abbildung 3.22).

Abbildung 3.22:
Vorteile einer starkeren Vernetzung und Zusammenarbeit der verschiedenen
Fachdisziplinen und Sektoren aus Sicht der Stakeholder
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.1.9 Medizinische Behandlungen im Ausland

Immer wieder sind Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen gezwungen,
medizinische Leistungen im Ausland in Anspruch zu nehmen, was jedoch eines
entsprechenden rechtlichen Rahmens und damit verbunden einer Erstattungs— bzw.
Finanzierungsregelung bedarf. Die in Abschnitt 2.2 angesprochene Europdische
Verordnung Uber die Ausiibung der Patientenrechte bei der grenziiberschreitenden
Gesundheitsversorgung prazisiert die bestehenden Regeln und konnte zukinftig
zentrale Weichenstellungen fiir diese Problematik liefern. In der vorliegenden Erhebung
wurden daher Patientinnen und Patienten sowie deren Angehorige befragt, ob sie
bereit wdren, eine notwendige medizinische Leistung im Ausland in Anspruch zu
nehmen.

Ergebnisse der Befragung

Mit einem Blick auf Abbildung 3.23 wird deutlich, dass die Bereitschaft 6sterreichischer
Patientinnen und Patienten, medizinische Behandlungen im Ausland in Anspruch zu
nehmen, mit rund 93 Prozent dulerst hoch ist. Dies galt allerdings nur, wenn der
zustandige Krankenversicherungstrager die Kosten der Behandlung ibernehmen
wiirde. Bei zunehmenden Finanzierungshiirden sank die Bereitschaft der Patientinnen
und Patienten, Leistungen im Ausland nachzufragen. So wiirden nur noch rund 68
Prozent der Antwortenden eine Leistung im Ausland in Anspruch nehmen, wenn die
Behandlung aus eigener Tasche vorzufinanzieren ware. Bei einer vollstandigen Eigenfi-
nanzierung fiel die Bereitschaft schlieRlich auf etwa 29 Prozent ab.

Kapitel 3 / Ergebnisse der empirischen Erhebung 6 3



Abbildung 3.23:
Bereitschaft, eine notwendige medizinische Leistung im Ausland in Anspruch zu
nehmen, aus Sicht der Patientenschaft und ihrer Angehérigen
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.1.10 Ergebnisse der Experteninterviews

Zugang und Qualitdt der Versorgung

Von den Interviewpartnern wurde grundsatzlich der generell niederschwellige Zugang
bei gleichzeitig qualitativ hochwertiger Versorgung als eine der groRten Stdrken des
osterreichischen Gesundheitssystems hervorgehoben. Die Vertreterin der AGES
PharmMed (seit 1.2.2012 AGES Medizinmarktaufsicht) betonte, dass in Osterreich - im
Gegensatz zu einer Reihe anderer europdischer Lander - jeder Patient / jede Patientin
das fur die Indikation zugelassene Arzneimittel im Allgemeinen unabhdngig von
Kosten erhalte und auch erstattet bekomme.

Kritisch wurden von allen Beteiligten die oftmals sehr langen Diagnosewege sowie die
Finanzierungssituation der medikamentdsen Versorgung gesehen. Die Vertreterinnen
und Vertreter der Arzteschaft sahen weitere Schwichen im Fehlen von Wissen, von
Medikation und von Akzeptanz fir seltene Erkrankungen. Als weitere Kritikpunkte
wurden die zersplitterten Kompetenzen zwischen intra- und extramuralem Bereich,
aber auch zwischen Gesundheits- und Sozialbereich genannt.

Von einem Teil der Interviewpartner (Vertreter/Vertreterinnen der Selbsthilfegruppen,

der Arztekammer, des Sozialministeriums und der pharmazeutischen Industrie) wurde
Uberdies das Bewilligungsverfahren von chefarztpflichtigen Arzneimitteln als Hirde fir
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die Patientinnen und Patienten thematisiert. Insbesondere bei jenen chronischen
Erkrankungen, die als unheilbar gdlten, wiirde eine Abdnderung des Langzeitbewilli-
gung-Regulativs eine Erleichterung fir die Betroffenen mit sich bringen. Dem konnten
sich z. B. auch die Vertreterinnen und Vertreter der Arzteschaft anschlieRen.

Die Arzteschaft bemingelte weiters die teilweise unterschiedlichen Leistungskataloge
der Krankenversicherungstrdager in den einzelnen Bundesldandern. Auch gdbe es haufig
Probleme hinsichtlich der Erstattung diverser Zusdtze (z. B. Nahrungserganzungsmit-
tel). Neben der Finanzierungsproblematik von Arzneimitteln wiirden aber auch andere
wichtige therapeutische Bereiche vernachldssigt werden (z. B. Physiotherapie, Ergothe-
rapie, Logopidie oder Psychotherapie). Uberdies fehle es an Personal- und Zeitres-
sourcen im arztlichen sowie nicht-arztlichen Bereich, um eine optimale Therapie
sicherstellen zu kénnen. In diesem Zusammenhang sei auch das LKF-System mangel-
haft und biete falsche Anreize. Als ein weiteres Negativbeispiel wurde die teilweise
intensive telefonische Nachbetreuung genannt, die im derzeitigen Finanzierungssys-
tem keine Beriicksichtigung finde.

Die Vertreterinnen und Vertreter der pharmazeutischen Industrie wiesen auf den
mangelnden Ausbildungsstand der Arzteschaft zu den seltenen Erkrankungen hin und
regten an, diesem durch eine verpflichtende Mindestausbildung im Rahmen des DFP-
Fortbildungsprogrammes der Arztekammer entgegenzuwirken. Zudem wurde beméin-
gelt, dass es auch hinsichtlich der Bewilligung bzw. Erstattung von Medizinprodukten
oftmals zu Unterschieden in den Leistungskatalogen der Krankenversicherungstrager
komme. Dies sei etwa bei Pumpen zur Verabreichung von Immunglobulinen bei
Patientinnen und Patienten mit primaren Immundefekten, bei Basisstationen zur
Inhalation von Antibiotika bei zystischer Fibrose oder bei Ersatz(Back-up)-Pumpen zur
Verabreichung von Prostazyklinen bei Pulmonaler Hypertension der Fall. Bei keiner
oder einer nur teilweisen Erstattung seien diese Kosten aus eigener Tasche (mit) zu
bezahlen.

Alle Interviewpartnerinnen und -partner waren der Ansicht, dass der Zugang sowie die
Qualitat der Versorgung durch die Identifizierung bzw. Errichtung von Expertisezent-
ren (Centres of Expertise) verbessert werden konnte.

Mogliche Kriterien fiir Expertisezentren

Wie in der Fragebogenerhebung traf die Idee zur Einrichtung spezialisierter Expertise-
zentren auch im Rahmen der Experteninterviews auf Gberwiegende Zustimmung. Die
Interviewpartner der AGES PharmMed (seit 1.2.2012 AGES Medizinmarktaufsicht) und
der Krankenhaustriager wiesen darauf hin, dass der Erfolg dieses Konzeptes in ihren
Augen von der Sicherstellung adaquater finanzieller Rahmenbedingungen abhingig
sei, die zum Beispiel durch Einrichtung eines entsprechenden Sondertopfes gewdhr-
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leistet werden konnte. Die Gruppe der medizinischen Experten duRerte - ungeachtet
ihrer prinzipiell positiven Grundhaltung zu diesem Thema - ein hohes Mal an Skepsis,
was die mogliche Umsetzung derartiger Zentren angehe. Es wurde darauf hingewiesen,
dass mit der Errichtung von Expertise- und Kompetenzzentren in der bestehenden
Spitalslandschaft erfolgskritische Konfliktfelder auch innerhalb der Arzteschaft entste-
hen kénnten, die es zu beachten gelte. Im schlimmsten Fall sei sogar eine Verschlech-
terung der derzeitigen Situation fur Patientinnen und Patienten maglich.

Wichtige Leistungskriterien fiir Expertisezentren, die von mehreren Interviewpartnern
genannt wurden, umfassten die Erfahrung des betreuenden Personals, insbesondere
der Arztinnen und Arzte, wenn méglich den Nachweis ausreichend hoher Patienten-
zahlen, um die notige Expertise zu generieren und zu gewahrleisten, die Kontinuitat
der Patientenbehandlung und -betreuung, die internationale Vernetzung sowie wissen-
schaftliche Leistungen, insbesondere die Durchfiihrung klinischer Studien und das
Fiihren von Registern. Letztere sollten nicht nur der epidemiologischen Datensamm-
lung dienen, sondern langerfristig auch fiir eine verbesserte Gesundheitsplanung
herangezogen werden (vgl. Punkt 3.3.1). Dies setze aber voraus, dass derartige
Register von einem oder mehreren unabhangigen Instituten gefiihrt wiirden, um so
den freien und uneingeschrankten Zugang fiir Entscheidungstrager im Gesundheitswe-
sen und Wissenschaftler garantieren zu kénnen.

Die Frage der Publikations-Tatigkeit war hingegen umstritten: Wahrend die Vertreterin
der AGES PharmMed (seit 1.2.2012 AGES Medizinmarktaufsicht) diese ins Zentrum des
wissenschaftlichen Leistungsnachweises stellte, wiesen die Vertreter/innen der medizi-
nischen Disziplinen darauf hin, dass das Kriterium ,Publikationen“ in Osterreich
hinsichtlich vieler seltener Erkrankungen schwer zu erfiillen sei, da die geringe Anzahl
an Patientinnen und Patienten eine statistisch verwertbare Studiengestaltung - und
damit eine Veroffentlichung in einem guten Wissenschaftsjournal - schwer bis unmog-
lich mache. Aus Sicht der Patientenvertreter wiirde allerdings das Biindeln der Experti-
se in entsprechenden Zentren nicht nur die Patientenbetreuung verbessern, sondern
durch lokal hohere Patientenzahlen auch Impulse fiir die Forschung setzen und speziell
die Rekrutierung von Patientinnen und Patienten fiir klinische Studien erleichtern.

Weitere, von einzelnen Akteuren eingebrachte Kriterien beinhalteten insbesondere eine
verbesserte Zugdnglichkeit des niedergelassenen Bereichs, die Einfilhrung und Einhal-
tung von Qualitatsstandards, die Verbesserung des Zugangs zu Therapien und eine
sektoreniibergreifende Vernetzung der Expertisezentren im oOsterreichischen Gesund-
heitssystem. Die Interviewpartner im Hauptverband brachten als weiteres Kriterium ein,
dass besondere Therapien wie beispielsweise Enzymersatztherapien nur in den Exper-
tisezentren durchgefiihrt werden sollten, um so nicht nur die gezielte Behandlung,
sondern auch ein kontinuierliches Patientenmonitoring und eine kontinuierliche
Datenerhebung fiir entsprechende Register zu gewahrleisten. Im Gegensatz hierzu
betrachteten die Vertreter der Selbsthilfegruppen die Expertisezentren nur als diskon-
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tinuierliche Anlaufstelle fir die Erstellung der Hauptdiagnose, ein in regelmaRigen
(mehrmonatigen bis jahrlichen) Intervallen stattfindendes Patientenmonitoring und
allféllige akute Interventionen; die Routineversorgung solle hingegen beim Hausarzt in
Wohnortnihe erfolgen. Ahnlich duRerten sich auch die Vertreterinnen und Vertreter der
pharmazeutischen Industrie. Auch sie standen der Einrichtung von Expertisezentren
positiv gegeniiber, betonten aber, dass diese Expertisezentren nicht mit Behandlungs-
zentren gleichgesetzt werden sollten. Vielmehr sollten aus ihrer Sicht Diagnose und
Therapieempfehlungen in jenen Indikationen, bei denen die Komplexitdat der Erkran-
kung ein solches Vorgehen sinnvoll erscheinen lasse, den Expertisezentren vorbehalten
bleiben, wahrend fiur die routinemaRige Behandlung und Versorgung der Patien-
ten/Patientinnen generell eine wohnortnahe Betreuung durch den Haus- oder Facharzt
anzustreben sei. Die Patientenvertreter pladierten schlieRlich dafiir, dass die Definition
der Leistungskriterien fiir nationale Expertisezentren in enger Anlehnung an die auf
europdischer Ebene erarbeiteten Kriterien erfolgen solle und Expertisezentren nur im
Rahmen eines Zertifizierungsprozesses errichtet werden sollten.

Mehrere Interviewpartner wiesen in den Gesprachen darauf hin, dass die Einrichtung
von Expertisezentren neben einem Kriterienkatalog weitere strukturelle MaRnahmen
erfordere. Die Vertreter der Selbsthilfegruppen wiinschten beispielsweise, dass bei
Krankheitsbildern, bei denen dies sinnvoll sei, Unterbringungsmdglichkeiten fir
Familien in der Umgebung des Zentrums geschaffen werden sollen, damit Familien -
nach dem Beispiel des Ronald McDonald Hauses (St. Anna Kinderspital, Wien) - nahe
bei ihren kranken, gerade in Behandlung befindlichen Kindern sein konnten. Die
Arztevertreter regten an, zunichst eine zentrale Informationssammlung einschlieBlich
der Etablierung epidemiologischer Datenbanken durchzufiihren, um auf Basis dieser
Daten Empfehlungen fiir potenzielle Zentren abgeben zu kénnen. In die gleiche
Richtung ging der Wunsch der Vertreterinnen des Hauptverbandes nach bedarfsorien-
tierter Planung Uberregionaler Expertisezentren. Dem Vertreter der Krankenhaustrager
war die bessere Vernetzung der Spitdler, beispielsweise durch Vernetzung der Kran-
kenhausinformationssysteme, ein wesentliches Anliegen, da eine derartige Vernetzung
signifikante Einsparungspotenziale durch die Verhinderung von Mehrfachuntersuchun-
gen, Fehldiagnosen etc. bieten kénnte.

Uneinigkeit herrschte zwischen den verschiedenen Interviewpartnern bei der Frage
nach einer vereinfachten Bewilligung von Therapien. Wahrend sich die Vertreter der
Selbsthilfegruppen und der Arztekammer eine automatische Bewilligung von Therapien
bei Diagnose und/oder Behandlung in einem zertifizierten Zentrum ohne weiteres
kontrollarztliches Bewilligungsverfahren wiinschten, wiesen die Vertreterinnen des
Hauptverbandes darauf hin, dass dies der derzeitigen Rechtslage widerspreche und
ohne Anderung des gesetzlichen Regelwerkes nicht méglich sei. Sie schlugen alternativ
vor, dass man standardisierte Bewilligungsbogen fiir bestimmte Erkrankungen in
Krankenanstalten einfihren kénnte, mit denen das Bewilligungsverfahren vereinfacht
und die Verbindung zum niedergelassenen Bereich verbessert werden kdnnte.
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3.2 Diagnostik und Therapie bei seltenen Erkrankungen

3.2.1 Diagnostik

Bei seltenen Erkrankungen kommt es typischerweise zu langen Latenzzeiten zwischen
dem Auftreten der ersten Symptome und der Diagnosestellung. Die angenommenen
Grinde dafiir sind vielfdltig und reichen von einer relativ geringen ,Awareness” und
mangelndem Wissen bei Arztinnen/Arzten bis hin zu mangelnden einheitlichen
Qualitatsstandards bei diagnostischen Untersuchungen.

Um die bisher ausschlieRlich aus personlichen Berichten oder Erfahrungen bekannten
Tatsachen in Zahlen fassen zu konnen, wurden Patienten/Patientinnen nach dem
Ablauf ihrer Diagnosestellung und nach allfilligen Fehldiagnosen gefragt. Zusatzlich
wurden sowohl Patienten/Patientinnen und Angehorige als auch Stakeholder aufgefor-
dert, diverse MaRnahmen zur Verbesserung der Diagnostik zu bewerten.

Ergebnisse der Befragung

93,1 Prozent der befragten Patienten/Patientinnen respektive Angehorigen gaben an,
eine gesicherte Diagnose zu haben (dazu ist anzumerken, dass das befragte Kollektiv
den Fragebogen lberwiegend uber Selbsthilfegruppen erhalten hatte, das heilt, die
gesicherte Diagnose war bei diesem Teil der Befragten immanent). Bei rund der Halfte
war es im Zuge der Diagnosefindung zu Fehldiagnosen gekommen. Im Durchschnitt
waren es rund drei Fehldiagnosen pro Patient/in. Die Latenzzeit bis zur richtigen
Diagnose betrug im Schnitt 3,0 Jahre (mit einer Spannbreite in der aktuellen Erhebung
von 1 Woche bis zu 58 Jahren). Rund 72 Prozent der Patienten waren im Zuge dessen
mit der Situation konfrontiert, dass der behandelnde Arzt / die behandelnde Arztin
ihre Erkrankung nicht kannte.

Hinsichtlich MaRnahmen zur Beschleunigung der Diagnosestellung gab es eine weitge-
hende Zustimmung aller befragten Personengruppen in den Bereichen Ausbildungs-/
FortbildungsmaRnahmen (Schulungen fiir primdre Leistungserbringer, verpflichtende
Fort- und Weiterbildung, Integration seltener Erkrankungen in die klinische arztliche
Ausbildung, Integration des Themas seltene Erkrankungen in das Medizinstudium),
Verbesserung des Zugangs zu Informationen (zentrale Informationsdatenbanken wie
z. B. Orphanet, Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle, Einrichtung einer
telefonischen Beratungsstelle) - wobei hier die Einrichtung einer telefonischen Bera-
tungsstelle unter allen abgefragten MaRnahmen die vergleichsweise geringste Zustim-
mung erhielt - und Verbesserung der Diagnosewege (Entwicklung von sogenannten
Patientenpfaden, Einrichtung regionaler Erstanlaufstellen, friiher Zugang zu Diagnose-
moglichkeiten). Im Unterschied zu den iibrigen Befragungsteilnehmern standen die
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Kostentriager der Uberlegung zur Durchfithrung von Screeningverfahren jenseits des

Neugeborenenalters mehrheitlich neutral bis ablehnend gegeniiber.

Abbildung 3.24:

Ausgewahlte MaRnahmen zur Beschleunigung der Diagnosestellung aus Sicht der

Patienten/Patientinnen, ihrer Angehdrigen und der Stakeholder

Informationsdatenbanken
(z. B. Orphanet)

Verpflichtende
Weiterbildung

Frihe Diagnoseverfahren im
Neugeborenenalter

ntegration seltener
Erkrankungen in das
Medizinstudium

Einrichtung regionale
Erstanlaufstellen

Telefonische
Beratungsstelle

=== Patienten, Angehorige u. Selbsthilfegruppenvertreter
e Arzt
gy Pharmazeutische Industrie
== Kostentrager
Wissenschaftler
==pt==Sonstige inkl. Interessensvertretung

n = 489-509

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.2.2 Therapie

Die Therapiemoglichkeiten bei seltenen Erkrankungen sind begrenzt und zumeist auf
symptomatische oder palliative Verfahren beschriankt. Und selbst hier kdonnen die
Betroffenen immer wieder mit zahlreichen Hiirden konfrontiert sein, besonders im
Bereich der Bewilligung von Arzneimitteln, Heilbehelfen etc. durch die Kostentrdger.
Viele Beschwerden von Patientinnen, Patienten und Angehérigen haben genau diese
Aspekte zum Inhalt. Um diese Eindriicke und Erfahrungen erstmals zu bindeln und
dadurch ein genaueres Bild zur subjektiven Wahrnehmung der Patienten- und Angeho-
rigengruppe hinsichtlich der Leistungen des dsterreichischen Versorgungssystems zu
erhalten, wurden Patientinnen und Patienten sowie deren Angehérige befragt, ob sie
zumindest einmal im Verlauf ihrer seltenen Erkrankung mit derartigen Hiirden
und/oder vergleichbaren Situationen konfrontiert waren.

Zusatzlich wurden sie gefragt, welche Betrdge sie im vergangenen Jahr ohne eine
Riickerstattung fur folgende Leistungen aufwenden mussten:

»  Pflegeleistungen;

»  Heil- und Hilfsmittel;

»  Arzneimittel (einschlieRlich Rezeptgebiihren);

» medizinische (arztliche) Therapien;

» nicht-medizinische Therapien (wie Physiotherapie und Logopadie);
»  Nahrungserganzungsmittel;

» ,Anderes” (freies Textfeld).

Bei der Stakeholder-Erhebung wurde demgegeniiber in einem eigenstandigen Fragen-
komplex die Rolle der Orphan Drugs in der Therapie thematisiert: Neben Zulassungs-
fragen (,off-label-use®) wurden auch Absatzbedingungen (Patentsituation, beschrank-
ter Absatzmarkt) abgefragt.

Ergebnisse der Befragung

Jeweils rund ein Drittel der Befragten (Patienten/Patientinnen und Angehorige zusam-
mengenommen) gab an, im Rahmen der Erkrankung bereits mindestens einmal ein
(nach eigener Einschdtzung) notwendiges Arzneimittel oder Nahrungserganzungsmittel
von der Sozialversicherung nicht bewilligt bekommen zu haben. Bei jeweils rund einem
Fiinftel wurde eine Therapie oder ein Heil- und Hilfsmittel nicht bewilligt. Von der
Nicht-Bewilligung einer Rehabilitation waren vergleichsweise wenige (13,4 %) betrof-
fen. Bei einem adhnlichen Prozentsatz (9,6 %) hatte ein Krankenhaus die Durchfiihrung
einer notwendigen Therapie abgelehnt. 40,8 Prozent gaben dariber hinaus an, schon
einmal eine (nach eigener Einschdtzung) medizinisch indizierte Leistung privat vorfi-
nanziert zu haben (vgl. Abbildung 3.25).
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Abbildung 3.25:

Ausgewahlte Situationen im Rahmen der Gesundheitsversorgung, mit denen
Patientinnen, Patienten und ihre Angehdrigen nach eigenen Angaben konfrontiert
waren

Eine medizinisch notwendige Leistung musste ok
) ) ) 40,
privat vorfinanziert werden

Ein medizinisch notwendiges Arzneimittel wurde

. . . - 5,6
von der Sozialversicherung nicht bewilligt

Ein medizinisch notwendiges
Nahrungsergdanzungsmittel wurde von der
Sozialversicherung nicht bewilligt

Eine notwendige Therapie wurde von der
Sozialversicherung nicht bewilligt

Ein medizinisch notwendiges Heil- u. Hilfsmittel
wurde von der Sozialversicherung nicht bewilligt

Eine medizinisch notwendige Rehabilitation wurde
von der Sozialversicherung nicht bewilligt

Ein Krankenhaus hat die Durchfiihrung einer

medizinisch notwendigen Therapie abgelehnt 9.6

0% 20 % 40 % 60 % 80 % 100 %

W Patienten und Angehorige

n =324-348

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Weiters wurden von den Patientinnen und Patienten regelmaRige Kontrolluntersuchun-
gen fur allfdllige Kostenerstattungen gefordert, obwohl ihre Krankheit als unheilbar gilt
bzw. keine Besserungsaussicht besteht; dies bezog sich in der vorliegenden Umfrage
sowohl auf Arzneimittel (68,4 % der Erkrankten waren davon betroffen) und Therapien
(56,6 %) als auch - in 52,1 Prozent der Falle - auf Heil- und Hilfsmittel (vgl. Abbildung
3.26).

Die finanziellen Aufwendungen ohne Riickerstattung pro Jahr (erhoben am Beispiel des
Jahres 2010) wurden mit durchschnittlich 2.401,70 Euro pro Antwortendem angege-
ben. Berechnet man die Durchschnitte fir jede Ausgabenposition gesondert, wurden
fur Pflegeleistungen im Schnitt 1.970,50 Euro (n = 61), fur Heil- und Hilfsmittel
846,40 Euro (n = 109), fur Arzneimittel inklusive Rezeptgebiihren 658,70 Euro
(n = 183), fur medizinische (drztliche) Therapien 845,80 Euro (n = 77), fur physikali-
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sche und andere nicht-medizinische Therapien 679,10 Euro (n = 97), fiir Nahrungser-
ganzungsmittel 655,50 Euro (n = 103) und fir andere Erfordernisse (wie beispielswei-
se Fahrt- und Transportkosten, Verbandsmaterialien, Spezialnahrungsmittel, Hautpfle-
ge- und komplementdrmedizinische Produkte) 1.498,60 Euro (n = 62) ausgegeben.

Abbildung 3.26:
Notwendigkeit regelmaRiger Kontrolluntersuchungen fir die Bewilligung von
medikamentodsen und anderen therapeutischen MaRnahmen

RegelmaRige Untersuchungen des Patienten sind
notwendig, um ein bendétigtes Arzneimittel
bewilligt und erstattet zu bekommen

RegelmaRige Untersuchungen des Patienten sind
notwendig, um eine bendtigte Therapie (z. B.:
Physiotherapie) bewilligt und erstattet zu...

RegelmaRige Untersuchungen des Patienten sind
notwendig, um ein bendtigtes Heil- und
Hilfsmittel bewilligt und erstattet zu bekommen

0% 20% 40 % 60 % 80 % 100 %

m Patienten und Angehorige

n=327-332

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Sehr stark nach befragten Personengruppen divergierend waren die Ergebnisse zum
Thema Orphan Drugs, Off-Label- und Compassionate-Use. Insgesamt standen die
Kostentrager einer Anderung des bestehenden Systems kritisch gegeniiber und
bestanden auf dem Prinzip der offiziellen Marktzulassung (vgl. Abbildung 3.29 und
Abbildung 3.30). Alle anderen Gruppen stimmten Uberwiegend zu, dass die Zugangs-
wege zu neuen und bestehenden Therapien vereinfacht werden miissten; auch dem
Arzneimittelzugang vor oder auRerhalb einer Marktzulassung standen sie tiberwiegend
positiv gegentiber. Das Bereitstellen von Arzneimitteln vor der offiziellen Marktzulas-
sung wurde von Vertretern der pharmazeutischen Industrie liberaus positiv beurteilt,
gefolgt von Wissenschaftlern und Arzten/Arztinnen, wihrend alle anderen dieser
Moglichkeit neutral bis skeptisch gegeniiberstanden. Insbesondere die Gruppe der
Kostentrager sah in diesem Zusammenhang eine groRe Gefahr, dass unter diesen
Umstanden die Sicherheit der Arzneimittel langfristig gefahrdet sei (Abbildung 3.30).

7 2 © GOG 2012, Seltene Erkrankungen in Osterreich



Abbildung 3.27:
Notwendigkeit, die Zugangswege zu neuen und bestehenden Therapien zu
vereinfachen und zu beschleunigen

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Pharmazeutische Industrie
Selbsthilfegruppen-Vertreter

Arzte

Wissenschaftler

Kostentrdager

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100 %
W Zustimmung m Neutral p Keine Zustimmung

n=153

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Abbildung 3.28:
Maoglichkeit, dass der Orphan-Drug-Status nach erfolgter Zulassung Anreize zur
Ausweitung des Indikationsgebietes auf haufige Erkrankungen setzt

Selbsthilfegruppen-Vertreter
Arzte

Pharmazeutische Industrie
Wissenschaftler

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Kostentrager

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100 %

W Zustimmung @ Neutral 1 Keine Zustimmung

n=153

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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Abbildung 3.29:
Notwendigkeit verbesserter ,Compassionate-Use“~ und ,Off-Label-Use“~Anwendungen
im Bereich seltener Erkrankungen

Arzte

Wissenschaftler

Pharmazeutische Industrie

Selbsthilfegruppen-Vertreter

Sonstige inkl. Interessenvertretung

Kostentrager

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

W Zustimmung m Neutral m Keine Zustimmung

n=153

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

Abbildung 3.30:
Risiko, dass das Bereitstellen von Arzneimitteln vor offizieller Markzulassung
langfristig der Arzneimittelsicherheit schadet

Kostentrdger
Selbsthilfegruppen-Vertreter
Sonstige inkl. Interessenvertretung
Arzte

Wissenschaftler

Pharmazeutische Industrie

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

W Zustimmung @ Neutral  Keine Zustimmung

n=153

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.2.3 Ergebnisse der Experteninterviews

Von den befragten Experten/Expertinnen erwdhnten die meisten die langen Diagnose-
wege fir Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen als vorrangiges Problem.
Zusatzlich wurde die Problematik der Schnittstellen zwischen dem stationdren und dem
niedergelassenen Bereich, aber auch zwischen den Spitdlern genannt; dadurch kame es
regelmaRig zu zeit- und kostenaufwendigen Doppel- oder Mehrfachbefundungen. Die
Einflihrung einer elektronischen Patientenakte konnte hier Abhilfe schaffen. Eine
weitere zentrale MaBnahme seien verstdrkte Aufklarung und Schulungen insbesondere
der Allgemeinmediziner/Hausarzte, aber auch der niedergelassenen Facharzte.
Zeitverzogerungen und unnétige Untersuchungen durch arztliches Unwissen kdnnten
so reduziert werden.

Als positivster Punkt zum Thema Therapie von seltenen Erkrankungen wurde von den
Experten/Expertinnen hervorgehoben, dass die Kosten fir Behandlungen zwar grund-
satzlich tGbernommen wiirden, allerdings gdbe es immer wieder Hirden bei der
Bewilligung durch den kontrolldrztlichen Dienst, auch seien manche Therapien (z. B.
Nahrungsergdanzungsmittel) nur erschwert zuganglich. Die Unterschiede zwischen den
Bundesldandern bei der Kostenibernahme wurden ebenfalls als Problem genannt.
Spezialisierte Zentren, die aus einem Sondertopf finanziert werden kénnten, wiirden
hier die Situation deutlich verbessern. Allerdings artikulierten die Vertreterinnen und
Vertreter der pharmazeutischen Industrie in diesem Zusammenhang die Befiirchtung,
dass eine Sondertopfldsung mit einer Kontingentierung, z. B. der Anzahl der angebo-
tenen Therapien, eingehen kénnte oder in Krisenzeiten gestrichen werden konnte, so
dass sie dieser MaRnahme generell ablehnend gegeniiberstanden.

Zur Frage der Bewilligung von Arzneimitteln durch den kontrollarztlichen Dienst und
der Notwendigkeit regelmaRiger Kontrolluntersuchungen im Rahmen der Bewilligung
medikamentoser und therapeutischer MaRnahmen merkten insbesondere die Vertreter
der Kostentrdger bei einer ersten Vorstellung und Diskussion der Ergebnisse eine Reihe
von Punkten an. Zum ersten seien die mit diesen Verfahren verbundenen Kontrollen
gesetzlich vorgeschrieben und auch bewusst intendiert, um gegebenenfalls fehlerhafte
oder unnoétige finanzielle Aufwendungen zu verhindern. Es handele sich daher um eine
sinnvolle Kontrollfunktion, die fir alle Krankheitsbilder gleichermalRen gelte und daher
auch die seltenen Erkrankungen umfasse. Die ausgeiibte Kontrollfunktion sei letztlich
auch Ausdruck einer Verpflichtung gegeniiber der Solidargemeinschaft, die die Finan-
zierung des Gesundheitswesens auf Basis des Solidarititsgedankens trage. Des
Weiteren konne die Kontrolle auch direkte Vorteile fiir Patientinnen und Patienten mit
sich bringen, und zwar dann, wenn sie eine relevante Verdnderung im Gesundheitssta-
tus des/der Betroffenen aufdecke, die eine Anpassung der Unterstitzungsleistungen
erforderlich mache. In diesem Sinne seien die Bewilligungsverfahren auch als eine Form
der Qualitdtssicherung in der Patientenversorgung zu sehen.
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Zudem sind nach Ansicht der Kostentrager die hohen Preise fiir Orphan Drugs trotz
verhdltnismaRig hoher Entwicklungskosten (vgl. Punkt 2.5) nicht nachvollziehbar. Als
Kostenfaktor wiirden von der Industrie stets die Kosten klinischer Studien angegeben.
Diese Studien seien aber fiir Orphan Drugs naturgemaR wesentlich kleiner dimensio-
niert.

Die pharmazeutische Industrie schlieBlich wies im Zusammenhang mit der Bereitstel-
lung von Arzneimitteln vor oder auRerhalb einer Marktzulassung darauf hin, dass ihrer
Ansicht nach primdr einem zugelassenen Produkt der Vorzug gegeben werden solle;
nur wenn mit einem zugelassenen Arzneimittel in der entsprechenden zugelassenen
Indikation kein ausreichender Therapieerfolg gewdhrleistet sei, solle erforderlichenfalls
auf ein nicht zugelassenes Arzneimittel zuriickgegriffen werden.

3.2.4 Ausgewadhlte Fragen zur allgemeinen Situation
der Betroffenen

Viele von seltenen Erkrankungen Betroffene sind in alltiglichen Zusammenhingen -
also nicht nur unmittelbar gesundheitlich - eingeschrankt. Haufig erstreckt sich dies
auch auf (pflegende) Angehérige. Zu den oft beklagten Problemen gehéren zum
Beispiel auch Schwierigkeiten bei Behorden etc., oder es drohen Jobverlust und Pflege-
bedirftigkeit. Zu diesen Themen wurden Patienten/Patientinnen und Angehorigen
einige Fragen gestellt, wieder mit dem Ziel, ihre Erfahrungen zu sammeln und ihre
subjektive Wahrnehmung hinsichtlich der Leistungen des Versorgungssystems zu
erfassen.

Ergebnisse der Befragung

59,3 Prozent der Befragten (Patientinnen/Patienten und Angehérige zusammenge-
nommen) gaben an, schon zumindest einmal erlebt zu haben, dass die jeweilige
seltene Erkrankung einer aus lhrer Sicht zustdndigen Behorde nicht bekannt war. Ein
knappes Drittel wurde krankheitsbedingt erwerbsunfahig oder konnte eine bestimmte
Ausbildung nicht absolvieren. Rund 20 Prozent wurden auf Grund ihrer Krankheit
arbeitslos, rund 39 Prozent sind auf permanente Pflege angewiesen. Eine Diskriminie-
rung im Alltag bejahten 42,3 Prozent der Patienten/Patientinnen und Angehdrigen.

Ein weiteres Problem stellte auch hier wieder die Notwendigkeit regelmaRiger Kontrol-
len bzw. erneuter Ansuchen bei Behérden, Amtern und Sozialversicherungstragern dar,
obwohl bei der jeweiligen Erkrankung nach derzeitigem Wissenstand keine Aussicht
auf Besserung oder Heilung besteht: 71,6 Prozent der Befragten bestatigten dies beim
Ansuchen um finanzielle Unterstitzungen wie Pflegegeld (Abbildung 3.31).
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Abbildung 3.31:
Ausgewahlte Problemsituationen im Alltag von Patienten/Patientinnen und ihren
Angehorigen

RegelmadRige Untersuchungen des Patienten sind
notwendig, um eine finanzielle Beihilfe (wie
Pflegegeld) bewilligt zu bekommen

71,6

Die genannte Erkrankung war einer zustandigen
Behorde nicht bekannt
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kam es zu einer Diskriminierung im beruflichen,
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Aufgrund der genannten seltenen Erkrankung bin
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Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.3 Forschungslandschaft fiir seltene Erkrankungen

Im Rahmen der Umfrage wurden zwei Aspekte der Forschung im Bereich seltener
Erkrankungen - die Einrichtung von Registern und die Forschungsforderung - ange-
sprochen.

3.3.1 Einrichtung von Registern

Register, in denen moglichst alle von einer Erkrankung betroffenen Patien-
ten/Patientinnen erfasst werden, sollen die Zusammenstellung von méglichst grofen
Patientenkohorten fiir die Durchfiihrung von klinischen Studien (einschlieRlich Studien
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zum natirlichen Verlauf der Erkrankung sowie zur Erfassung potenzieller klinischer
Varianten) und von Forschungsprojekten erméglichen (Pommerening et al. 2008).

In der Erhebung wurde um eine Beurteilung verschiedener Aspekte bei der Einrichtung
von Registern gebeten. Die Fragen umfassten folgende Punkte:

»  Erfassung relevanter Parameter wie etwa Haufigkeiten, regionale Verteilung,
Verlauf und Sterblichkeit;

»  Unterstiitzung der Forschung (z. B. durch Rekrutierung von Probanden fiir klini-
sche Studien);

»  Standardisierung und Optimierung bestehender diagnostischer und therapeuti-
scher MaRnahmen;

»  Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen;

»  Erfassung der zur Versorgung notwendigen Ressourcen und Verbesserung der
Ressourcenplanung bzw. -lenkung im Gesundheitswesen.

Ergebnisse der Befragung

Die Ergebnisse in Abbildung 3.32 zeigen ein homogenes Bild in der generellen Zu-
stimmung zur Einrichtung von Registern; die einzelnen Argumente wurden jedoch von
den verschiedenen Gruppen unterschiedlich gewichtet. Vertreter der Kostentrager und
der pharmazeutischen Industrie bewerteten die Bedeutung von Registern fir die
Standardisierung von diagnostischen und therapeutischen MaBnahmen sowie fir die
Erfassung von epidemiologischen Parametern deutlich hoher als die anderen Aspekte.
Fir die Gruppe der Wissenschaftler/Wissenschaftlerinnen, aber auch der Arz-
te/Arztinnen, stand ebenfalls die Erfassung epidemiologischer Parameter im Vorder-
grund. Die Gruppe der Patienten/Patientinnen, Angehdrigen und Selbsthilfegruppen-
vertreter zeigte unter allen Befragungsgruppen das am meisten ausgeglichene Ant-
wortprofil; sie traute Registern das meiste Potenzial in Hinblick auf die Entwicklung
neuer Diagnose- und Therapieformen zu.
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Abbildung 3.32:
Zustimmung zu verschiedenen Aspekten von Patientenregistern aus Sicht der
Patientenschaft, ihrer Angehorigen und der Stakeholder

Erfassung epidemiologischer Parameter

Unterstiitzung der Forschung

Standardisierung diag. / therap. MaRnahmen

Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen

Ressourcenerfassung und Ressourcenplanung

0% 20 % 40 % 60 % 80 % 100 %

m Patienten, Angehorige und Selbsthilfegruppenvertreter
m Arzte
m Pharmazeutische Industrie
1 Kostentrager
m Wissenschaftler
Sonstige inkl. Interessenvertretung

n =503

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011
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3.3.2 Forschungsfoérderung

Derzeit existieren in Osterreich keine kontinuierlichen, gezielten Forschungsférde-
rungsprogramme fiir seltene Erkrankungen. Dennoch stellte Osterreich beispielsweise
im Rahmen des Europdischen Projektes E-Rare'® rund 580.000 Euro zur Finanzierung
von drei Projekten im Bereich seltene Erkrankungen zur Verfiigung. In der vorliegenden
Studie beschéftigten sich daher einige Fragen des Stakeholderfragebogens mit dem
Thema, wie die (klinische) Forschung bei seltenen Erkrankungen gefordert und For-
schungsergebnisse schnellstmdglich in der Therapie umgesetzt werden sollen.

Ergebnisse der Befragung

Insgesamt fanden die vorgeschlagenen MaBnahmen zur Forschungsférderung bei den
Selbsthilfegruppenvertretern/-vertreterinnen die grofte Zustimmung, bei den Kosten-
tragern hingegen die geringste. Letztere betrachteten mit einem Stimmenanteil von
mehr als 50 Prozent lediglich die Einrichtung internationaler Férderprogramme als
erstrebenswert. Vertreter der pharmazeutischen Industrie sprachen sich vor allem fiir
nationale und internationale Férderprogramme, aber auch fiir einen im Budget 6ffentli-
cher Forderinstitutionen reservierten festen Prozentsatz fir seltene Erkrankungen aus.

Fir Arzte und Wissenschaftler waren ebenfalls diese drei Punkte am wichtigsten.
Erweiterte Abschreibungsmoglichkeiten fiir Firmeninvestitionen wurde dagegen von
den Selbsthilfegruppenvertretungen und der Gruppe Sonstige am hochsten eingestuft
(vgl. Abbildung 3.33).
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Abbildung 3.33:
Zustimmungsprofile aus Stakeholdersicht fir verschiedene MaRnahmen im Rahmen
einer gezielten Forschungsférderung fiir seltene Erkrankungen

Fester Prozentsatz im Budget offentlicher
Forderungsinstitutionen

Einrichtung nationaler Férderprogramme

Einrichtung internationaler Forderprogramme

Erweiterte Abschreibungsmaoglichkeiten fir
Firmeninvestitionen

0% 20 % 40 % 60 % 80 % 100 %
m Selbsthilfegruppenvertreter m Arzte
1 Pharmazeutische Industrie Kostentrager
m Wissenschaftler Sonstige inkl. Interessenvertretung

n=152

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

3.3.3 Ergebnisse der Experteninterviews

Wie bereits friher erwdhnt, sahen die Expertinnen und Experten das Fihren von
Registern als eine mogliche Aufgabe von Expertisezentren fiir seltene Erkrankungen
(Centres of Expertise) an. Die Mehrheit der interviewten Personen sah in der Einrich-
tung von Registern uUberdies einen Mehrwert in Bezug auf die epidemiologische
Datenlage (Pravalenz und Krankheitsverlauf).

Durch das Wissen (iber die tatsidchliche Haufigkeit der Erkrankungen sowie deren
Verlauf wirde eine addquate Versorgungsplanung ermoglicht. Im Falle einer Einfiih-
rung von Registern missten die entsprechenden rechtlichen Grundlagen in Bezug auf
Datenschutz geklart werden. Unter anderem wurde hierbei erwdhnt, dass die Auswer-
tung von statistischen Daten aus diesen Registern ausschlieBlich anonym erfolgen
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sollte. Bevor neue Register geschaffen wiirden, sollte ein diesbeziiglicher Dialog mit
der pharmazeutischen Industrie gefiihrt werden, um Doppelgleisigkeiten mit deren
bereits bestehenden Registern zu vermeiden.

In Bezug auf die Bedeutung der Forschung und Entwicklung herrschte ebenfalls
Einigkeit unter den befragten Personen. Bemangelt wurden in diesem Kontext die
unzureichenden finanziellen Mittel. Vertreter der Arzteschaft betonten weiters, dass
teilweise durchaus finanzielle Mittel zur Verfiigung stiinden, jedoch das benétigte
Personal nicht vorhanden sei.

Die pharmazeutische Industrie artikulierte den Wunsch nach einer spezifischen For-
schungs- und Entwicklungsforderung fiir seltene Erkrankungen. Zusatzliche finanzielle
Mittel sollten zur Verfligung gestellt werden, um den EU-Forderungen Geniige zu tun
und Osterreich als internationalen Standort fiir priklinische und klinische Forschung
im Bereich seltener Erkrankungen zu erhalten und auszubauen.

Weiters sprach sich die pharmazeutische Industrie fiir nationale Forderprogramme
beziglich seltener Erkrankungen (z.B. via neuer Programmlinie der Forschungs-
Forderungs-Gesellschaft FFG) sowie fir einen im Budget 6ffentlicher Férderinstitutio-
nen (wie z. B. der FFG bzw. der zustiandigen Bundesministerien) reservierten festen
Prozentsatz fir seltene Erkrankungen aus.

3.4 Besondere Problemlagen

Am Ende des Fragebogens wurde den Ausfillenden die Moglichkeit gegeben, in freier
Form eigene Fallbeispiele, Anmerkungen, Anregungen und/oder Verbesserungsvor-
schlage zu formulieren. Insbesondere zahlreiche Betroffene (Patienten/Patientinnen
und Angehodrige) nutzten diese Moglichkeit auch. Die Mehrzahl der Anmerkungen
bezog sich auf zuvor schon abgefragte Themenkreise; da diese Anliegen als besonders
dringlich angesehen werden kénnen, werden sie im Folgenden nochmals zusammen-
fassend dargestellt (vgl. Abbildung 3.34).

Die meisten freien Anmerkungen kamen zum Problemfeld Kostenersatz von Leistungen
und Produkten/Behelfen durch die Krankenkassen (21,5 % aller Anmerkungen; vgl.
Abbildung 3.34). Am haufigsten genannt wurden dabei Spezialnahrungsmittel bzw.
Nahrungserganzungsmittel, die derzeit privat finanziert werden missen (53,7 % der
Meldungen, die dieses Thema zum Inhalt hatten); dieser hohe Anteil wird bez. dieser
Frage allerdings dadurch beeinflusst, dass hierbei viele Antworten von Patienten und
Patientinnen mit Phenylketonurie (fir die diese Produkte ein wesentliches Element ihrer
Therapie darstellen) einflossen.
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Weitere 20,4 Prozent wiinschten sich einen (vollstindigen) Kostenersatz fiir komple-
mentarmedizinische Produkte/Behandlungen, gefolgt von psychologischer Betreuung
(11,1 %), Pflegeprodukten (7,4 %) sowie Physiotherapie und Heilbehelfen (jeweils 3,7 %).

Insbesondere im Zusammenhang mit der Finanzierung von Spezialnahrungsmitteln
wurde auf die Notwendigkeit der erhohten Familienbeihilfe hingewiesen (8,8 % der
gesamten Anmerkungen), die vielfach dazu verwendet beziehungsweise bendtigt wird,
um gerade diese Kosten abzudecken. Allerdings wurde auch angemerkt, dass Erwach-
sene, die die Didt weiterhin einhalten miissen, keinerlei Kostenersatz mehr erhalten
wirden, sollte die Vergilitung nur indirekt iber die erhohte Familienbeihilfe erfolgen.

12,7 Prozent der Anmerkungen enthielten Klagen zu mangelnden Kenntnissen der
behandelnden Arztinnen und Arzte in Bezug auf die jeweilige seltene Erkrankung.
Wiederholt wurden dabei intensivierte FortbildungsmaRnahmen und/oder eine Integra-
tion des Themas seltene Erkrankungen in das Medizinstudium gefordert.

Damit in Zusammenhang kann die lange Latenzzeit bis zur Diagnosestellung bzw.
-sicherung gesehen werden, die fiir die Betroffenen ein besonderes Problem darstellt
(9,6 % der freien Textmeldungen beschaftigten sich damit).

11,1 Prozent der Anmerkungen betrafen das Informationsdefizit auf dem Gebiet der
seltenen Erkrankungen, wobei hier zu gleichen Teilen der erschwerte Zugang fir
Betroffene zu krankheitsrelevanten Informationen einerseits, sowie das mangelnde
Bewusstsein der Allgemeinheit andererseits und der Wunsch nach mehr Offentlich-
keitsarbeit genannt wurden.

6,8 Prozent der Anmerkungen hatten in der einen oder anderen Form den Zentrums-
gedanken zum Thema. Erwdhnt wurden insbesondere die Notwendigkeit intensivierter
Uberregionaler Vernetzung medizinischer Einrichtungen und verstarkter Interdiszipli-
naritat in der Behandlung.

Weitere 6,8 Prozent berichteten von Problemen mit chefdrztlichen Bewilligungen bzw.
thematisierten deren mangelndes spezifisches Wissen zu der jeweiligen seltenen
Erkrankung. Hier wurde allerdings auch von groRen Unterschieden zwischen den
verschiedenen Krankenkassen berichtet (5,2 %) und eine einheitlichere Handhabung
der Kostenerstattung gefordert. 4,0 Prozent fanden die stindig notwendigen neuerli-
chen Bewilligungen durch die Krankenkassen beschwerlich; vor allem berufstatige und
in ihrem Bewegungsspielraum eingeschrankte Patientinnen und Patienten, berufstatige
Eltern und Eltern mit mehreren erkrankten Kindern stellt dies vor erhebliche organisa-
torische Probleme.

Unter der Kategorie ,Sonstige” (insgesamt 13,5 %) wurden folgende Bereiche zusam-
mengefasst, die zwischen sechs- und achtmal Erwdhnung fanden: Rezeptgebiihrenbe-
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freiung, verbesserte Moglichkeit zur Behandlung im Ausland, der Wunsch nach ver-
starkter Entwicklung von Medikamenten auch fiir seltene Erkrankungen, Kritik an der
dualen Finanzierungsstruktur im Osterreichischen Gesundheitswesen, aufgrund derer
Betroffene mit extrem teuren Behandlungsoptionen manchmal zwischen verschiedenen
Spitdlern regelrecht hin- und hergeschoben werden, und die mangelnde Kenntnis des
Pflegepersonals tiber seltene Erkrankungen.

Abbildung 3.34:
Wesentliche Problemlagen aus Sicht der Patientenschaft und der Angehérigen in
Prozent

» Mangelnder Kostenersatz durch
Krankenkassen

Mangelnde Kenntnisse der
Arzteschaft

m Informationsdefizite

m Verzogerte Diagnosestellung

m Notwendigkeit der erhéhten
Familienbeihilfe

= Notwendigkeit von
12,7 interdisziplindren Einrichtungen
und Uberregionaler Vernetzung

m Probleme mit chefarztlichen
Bewilligungen

m Ungleichheiten zwischen
Krankenkassen bzw.
Bundeslandern

Belastung durch wiederholtes
Einholen von Bewilligungen

Sonstige

Quelle: GOG/OBIG-Erhebung 2011

84 © GOG 2012, Seltene Erkrankungen in Osterreich



4 Diskussion und Analyse

Die vorliegende Bedarfserhebung soll die Situation der direkt von seltenen Erkrankun-
gen Betroffenen bzw. der mit seltenen Erkrankungen beruflich befassten Personenkrei-
se aufzeigen. Dies umfasst insbesondere folgende Bereiche:

» das offentliche Bewusstsein fiir seltene Erkrankungen,
» die Versorgungssituation, Diagnostik und Therapie seltener Erkrankungen sowie
» die Forschungslandschaft.

Methodisch wurden dabei neben einer Literaturrecherche eine Fragebogenerhebung
sowie Experteninterviews eingesetzt. Insgesamt 517 (Zahl der auswertbaren Fragebo-
gen) Patientinnen und Patienten, Angehorige, Vertreterinnen und Vertreter von Selbst-
hilfegruppen, Arztinnen und Arzte, Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftler, Kosten-
trager, Vertreterinnen und Vertreter der pharmazeutischen Industrie und andere
nitzten diese Gelegenheit zur Meinungsduferung. Den Befragten wurde zusatzlich die
Moglichkeit gegeben, eigene Themen und Erfahrungen einzubringen, die sie fir
besonders relevant hielten. Ebenfalls in diesem Bericht aufgearbeitet sind jene Ergeb-
nisse, die in acht - nach Stakeholdergruppen getrennten - Experteninterviews gewon-
nen wurden.

4.1 Das Bild der seltenen Erkrankungen in der
Offentlichkeit

Bereits Ende des Jahres 2010 wurde eine EU-weite Erhebung im Auftrag der Europdi-
schen Kommission im Rahmen einer Eurobarometer-Umfrage durchgefiihrt, die
einerseits das Bewusstsein (Awareness) und Wissen der europdischen Bevolkerung
untersuchte, andererseits eine Einschdatzung des Grades der Unterstiitzung politischer
MaRnahmen auf europdischer und nationaler Ebene erméglichen sollte. Dafiir wurden
in allen EU-Mitgliedstaaten 22.574 Personen - davon 1.010 in Osterreich - persénlich
interviewt.

Dieses Sonder-Eurobarometer Nr. 361 ,European Awareness of Rare Diseases” zeigte,
dass die europdische Bevblkerung den Begriff ,seltene Erkrankungen“ weitgehend
definieren kann (EU: 63 %, Osterreich: 64 %), dass jedoch Detailwissen sowie das
Bewusstsein dariiber immer noch gering sind. Ein GroRteil gab an, jemanden zu
kennen oder zumindest von jemandem gehort zu haben, der oder die an einer seltenen
Erkrankung leidet. Im EU-Durchschnitt waren 69 Prozent der Bevodlkerung der Mei-
nung, dass die nationalen Gesundheitsbehdrden besondere Unterstiitzungen fir
Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen zur Verfligung stellen sollten. In
Osterreich schlossen sich 58 Prozent der Befragten dieser Meinung an. Ebenso wurden
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MaRnahmen zur Allokation von Mitteln zur Verbesserung der Forschung, des Zugangs
zu Ressourcen und zur Hebung des allgemeinen Bewusstseins als gerechtfertigt
angesehen. Die sozio-demografische Analyse der Befragten ergab, dass Personen mit
héherem sozio-6konomischem Status besser in der Lage waren, seltene Erkrankungen
korrekt zu beschreiben (EUROBAROMETER 2010).

Im Einklang mit der Eurobarometer-Befragung stimmte die Uberwiegende Mehrheit der
Befragten auch in der vorliegenden Bedarfserhebung der Aussage zu, dass seltene
Erkrankungen derzeit in Osterreich zu wenig Beachtung finden und forderte eine
Verbesserung der Aufmerksamkeit in der Offentlichkeit (vgl. Abbildung 3.1). Sowohl
Patienten als auch Stakeholder orteten ein gering ausgeprdgtes Detailwissen sowie eine
nicht ausreichende bis mangelhafte aktive Beschdftigung mit dem Thema seltene
Erkrankungen. In den befragten Personenkreisen herrschte Einigkeit dariiber, dass es
in einem solidarisch finanzierten Gesundheitssystem weder zu einer Schlechter- noch
zu einer Besserstellung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen
kommen sollte. Die Ergebnisse der erwdhnten Eurobarometer-Umfrage untermauern
diese Aussagen.

Generell stoRt das Thema seltene Erkrankungen innerhalb der Bevolkerung auf positi-
ves Interesse. Die Bereitschaft, sich mit den spezifischen Problemlagen auseinanderzu-
setzen, scheint aufgrund der Umfrageergebnisse vorhanden zu sein. Allgemein wurde
ein ausgepragtes Informationsdefizit festgestellt; dies gilt sowohl fiir die mangelnde
Aufkldarung der Offentlichkeit und des medizinischen Fachpersonals, als auch fiir den
Mangel an spezifischen Informationen Uber die einzelnen Erkrankungen fiir die Betrof-
fenen selbst. Dieser Umstand wird in Zukunft verstirkte Offentlichkeitsarbeit notwen-
dig machen.

Als wichtigste Informationsquellen fir Betroffene und Stakeholder wurden in der
Befragung an erster Stelle Facharztinnen und -drzte, gefolgt von Selbsthilfegruppen
und dem Internet, genannt. In Zukunft gilt es daher, vor allem den Wissensstand dieser
Gruppen auszubauen und den Beteiligten dadurch den Zugang zu qualitativ hochwerti-
gen und vollstandigen Informationen zu erleichtern. Fiir Fachdrztinnen und -drzte
werden insbesondere spezifische FortbildungsmaRnahmen zielfiihrend sein. Die
Fortbildung sollte dabei v. a. das Bewusstseins fiir seltene Erkrankungen verbessern,
da eine spezielle Ausbildung fiir spezifische seltene Erkrankungen aufgrund der hohen
Zahl an verschiedenen Krankheitsbildern nicht praktikabel erscheint. Die Aufklarung
der Patientinnen und Patienten iber ihr konkretes Krankheitsbild sollte weiterhin den
jeweiligen Spezialisten vorbehalten bleiben.

Selbsthilfegruppen verfiigen aufgrund personlicher Erfahrungen ihrer Mitglieder Gber
groRes Potenzial, wertvolle (und manchmal anderweitig nicht erhéltliche) Informationen
weitergeben zu konnen. Sie sind daher als nicht-6ffentliche Anlaufstellen fiir Betroffe-
ne von unschdtzbarem Wert. In diesem Zusammenhang muss aber darauf hingewiesen
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werden, dass Selbsthilfegruppen nur flr eine geringe Zahl seltener Erkrankungen
existieren. Fir die meisten Betroffenen mit in aller Regel sehr seltenen Erkrankungen
gibt es in Osterreich kein derartiges Auffangnetz. Die Griindung von ,Pro Rare Austria,
Allianz fir seltene Erkrankungen® - einer dachverbandsartigen Struktur der Selbsthilfe-
gruppen fiir seltene Erkrankungen in Osterreich - im Dezember 2011 soll unter
anderem diese Problematik entscharfen.

Im Internet steht derzeit ein Uberschaubares Informationsangebot zur Verfligung. Ein
potenzielles Problem ist dabei allerdings die oftmals nicht gewahrleistete Zuverlassig-
keit der Angaben. Hier setzt die Online-Plattform Orphanet einen wichtigen Schritt: Sie
stellt von international anerkannten Experten/Expertinnen validierte Informationen zu
vielen der derzeit bekannten seltenen Erkrankungen bereit. Die Datenbank ist frei
zuganglich und wird in den einzelnen Mitgliedslandern von Lianderteams betreut, die
fur die Aktualisierung der Daten und fiir die Offentlichkeitsarbeit zustindig sind. Seit
dem Jahr 2011 ist das 6sterreichische Orphanet-Team in die Nationale Koordinations-
stelle fiir seltene Erkrankungen (NKSE) eingegliedert. Gemeinsam sollen beide Instituti-
onen daran arbeiten, Informationsstrukturen fiir seltene Erkrankungen in Osterreich zu
schaffen und zu verbessern, um so das bereits vorhandene Material besser an die
Informationssuchenden zu bringen; gleichzeitig soll eine intensivierte Offentlichkeits-
arbeit (in Form von Vortrdgen, Kongressen, Presseaussendungen etc. sowie der
Bereitstellung von aktuellen Informationen auf der Homepage von Orphanet Austria)
dem Wunsch der Betroffenen nach mehr Aufklarung der allgemeinen und der Fachof-
fentlichkeit Rechnung tragen.

4.2 Aktuelle Versorgungssituation und Verbesserungs-
moglichkeiten fir die Versorgung

Fasst man die Befragungsergebnisse zur Versorgungssituation bei seltenen Erkrankun-
gen zusammen, zeigen sich zwischen den einzelnen Befragungsgruppen Diskrepanzen
in der Wahrnehmung respektive im subjektiven Erleben der Ist-Situation. Diese Hete-
rogenitdt wird besonders zwischen Leistungsempfangern (Patientinnen/Patienten und
Angehorige) und Kostentrdagern deutlich.

Die Unterschiede beginnen schon bei der Bewertung des Zugangs zu den verschiede-
nen Versorgungsbereichen. Weniger als die Halfte der Patientinnen, Patienten und
Angehorigen beurteilen den derzeitigen Zugang zum stationdren, ambulanten und
niedergelassenen Bereich positiv, etwa ein Drittel halt ihn ausdricklich fiur schlecht.
Anders die Versorgung mit Arzneimitteln; sie wird von einer knappen Mehrheit fiir gut
und nur von einem Viertel fir schlecht befunden (vgl. Abbildung 3.5).
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Dementsprechend ortet die Mehrheit der Leistungsempfanger ein deutliches Verbesse-
rungspotenzial hinsichtlich Umfang und Qualitit der Versorgung in nahezu allen
Versorgungsbereichen. Dies gilt sowohl auf der Ebene der medizinisch-arztlichen
Versorgung, der Ebene der nicht-medizinisch-therapeutischen Versorgung (ein-
schlieRlich Rehabilitation) sowie der Ebene der Versorgung mit pharmazeutischen Heil-
und Hilfsmitteln. Befragt nach konkreten VerbesserungsmaRnahmen stimmen Patien-
tinnen, Patienten und Angehdrige nahezu einhellig fiir eine verstarkte Vernetzung und
Koordination der verschiedenen Ebenen, die Einrichtung von Expertisezentren und fir
eine Forderung der Arbeit von Selbsthilfegruppen (vgl. Punkt 3.1.4).

Aus Sicht der meisten Kostentrdger ist der Zugang zu den verschiedenen Versorgungs-
bereichen (stationdrer, ambulanter und niedergelassener Bereich sowie Arzneimittel-
versorgung) hingegen schon jetzt gut bis sehr gut. Entsprechend geringer, wenn auch
nach Teilbereichen differenziert aufgeschlisselt, bewerten die Kostentrager die
Notwendigkeit von Verbesserungen des Umfangs und der Qualitdt in der Versorgung.
So stimmt die Halfte der Kostentrdger fiir Verbesserungen auf Ebene der medizinisch-
arztlichen Versorgung sowie der Rehabilitation, wdhrend sich kein Kostentrdager der
Auffassung anschlieRen kann, dass Verbesserungen im Bereich der Versorgung mit
Arznei-, Heil- und Hilfsmitteln sowie in den Bereichen Physiotherapie, Ergotherapie
und Logopddie notwendig seien. Geht es um konkrete MaRnahmen zur Verbesserung
der jetzigen Situation, unterstiitzen die Kostentrager mehrheitlich StrukturmaBnahmen
im medizinisch-organisatorischen Bereich, insbesondere die bessere intersektorale
Vernetzung, die bessere Zusammenarbeit zwischen den verschiedenen medizinischen
Berufsgruppen und die bessere Koordination durch den Aufbau einer nationalen
Koordinationsstelle.

Diese in weiten Teilen sehr kontrdare Bewertung der aktuellen Versorgungssituation und
potenzieller MaRnahmen zur Verbesserung lasst sich am ehesten als Ausdruck véllig
unterschiedlicher beruflicher bzw. privater Erfahrungswelten der beiden Befragungs-
gruppen interpretieren.

Die Sichtweise der Sozialversicherungstrager ist zum einen durch das bestehende
gesetzliche Regelwerk gepragt, das ihren Handlungsrahmen entscheidend definiert.
Dadurch tritt der rechtliche Aspekt, insbesondere der garantierte gleiche und freie
Zugang aller durch die soziale Krankenversicherung geschiitzten Personen zu all jenen
Gesundheitsleistungen, die das MaR des notwendigen nicht Uberschreiten, in den
Vordergrund. Zum anderen sehen die Kostentrdger die Versorgungslage aus einer
Makro-Perspektive, da sie fiir alle Patientinnen und Patienten in Osterreich gleicherma-
Ren zustdandig sind. Aus dieser Perspektive stellen die seltenen Erkrankungen eine
kleine Minderheit dar, deren Probleme sehr leicht nur als reine ,Einzelfdlle* wahrge-
nommen werden, mit der moglichen Konsequenz, dass die den Problemen zu Grunde
liegenden strukturellen Schwachen nicht mehr gesehen werden.
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Die Gruppe der Patientinnen, Patienten und Angehdrigen orientiert sich hingegen in
ihrer Einschdatzung an ihrer unmittelbaren Lebenswelt und den Problemen, mit denen
sie immer wieder konfrontiert ist. Dieser Blick ist subjektiv, dafiir aber wesentlich
konkreter auf die spezifischen Problemlagen im gesamten Versorgungsweg und die
daraus resultierenden Bediirfnisse fokussiert. Aber auch diese Position birgt Gefahren,
denn auf Grund fehlender Informationen, z. B. zu gesetzlich festgelegten Kontroll- und
Finanzierungsabldufen, zur Eignung resp. Nicht-Eignung von Arzneispezialititen fir
bestimmte Krankheitsstadien oder -varianten, zu MaBRnahmen der Qualitdtssicherung
oder zu finanziellen Unterstiitzungsmoglichkeiten, konnen seitens der Betroffenen im
Einzelfall subjektiv Hirden und/oder Benachteiligungen wahrgenommen werden, die
objektiv in dieser Form nicht bestehen und auch nicht intendiert waren.

Die Grundprobleme bei der Versorgung beginnen mit dem mangelnden Wissen um das
Thema seltene Erkrankungen in allen Teilbereichen der Medizin, ein Mangel, der fast
zwangsldaufig zu Schwierigkeiten beim Zutritt zu den Versorgungsbereichen fiihrt.
Hierzu folgende Beispiele:

Beispiel niedergelassener Bereich: In der drztlichen Ausbildung sind seltene Erkran-
kungen nur in geringem Ausmal berilcksichtigt. Auch im Zuge ihrer praktischen
Tatigkeit sind Allgemeinmedizinerinnen und -mediziner sowie niedergelassene
Facharztinnen/Fachdrzte nur gelegentlich mit seltenen Erkrankungen konfrontiert.
Unter diesen Bedingungen kdonnen notwendige Erfahrungswerte erst gar nicht generiert
werden, so dass Hausadrztinnen und Hausarzte, die als primadre Anlaufstelle fur die
Bevolkerung fungieren, weder fiir die Erstversorgung (einschlieBlich Diagnostik) von
Betroffenen noch fir die Funktion als Verteilungs- und Informationsplattform geriistet
sein kénnen (gleiches gilt fir die Ambulatorien). So fallt die Diagnose einer seltenen
Erkrankung besonders im niedergelassenen Bereich schwer, auch deshalb, weil seltene
Krankheiten als Ursache fiir Beschwerden des Patienten/der Patientin erst gar nicht in
Betracht gezogen werden. Die Folgen sind Fehldiagnosen und haufig jahrelange
Diagnosewege. Daraus resultieren nicht nur Belastungen fir die Betroffenen und
Angehdrigen, sondern auch entsprechende Kosten und Fehlallokationen.

Beispiel Spitalsirzte/Spitalsdrztinnen: Ahnlich wie im niedergelassenen Bereich verfii-
gen auch Arztinnen/Arzte in Krankenanstalten der Grundversorgung haufig nicht Gber
die notwendige Erfahrung und Expertise, um rasch eine Diagnose stellen zu kénnen
und eine angemessene Erstbehandlung und -betreuung zu beginnen. Gleiches gilt fir
spezielle Therapien und die Langzeit-Uberwachung (Monitoring) der Betroffenen.

Beispiel Laboreinrichtungen: In den meisten Laboreinrichtungen des niedergelassenen
und des intramuralen Bereiches sind die notwendigen diagnostischen Tests nicht
etabliert. Es mangelt auch hier oft an entsprechender Expertise und technischer
Ausstattung.
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Beispiel bildgebende Diagnostik: Auch in vielen bildgebenden diagnostischen Einrich-
tungen fehlt es an Erfahrung mit seltenen Krankheitsbildern, so dass eine Detail- und
Differentialdiagnostik haufig nicht méglich ist. Beispielsweise ist es in Osterreich nicht
moglich, eine dhnlich differenzierte Leukodystrophie-Radio-Diagnostik zu erhalten wie
in Deutschland mit dem ,Leukonet®.

Beispiel Expertinnen und Experten fiir seltene Erkrankungen: Im Kreis der Spezialistin-
nen und Spezialisten schlieBlich ist das Wissen um seltene Erkrankungen prinzipiell
vorhanden. Dennoch treten auch hier haufig Schwierigkeiten beim Zugang zur und in
der Qualitat der Versorgung auf. So gibt es fir viele seltene Erkrankungen national
oder auch europaweit nur wenige Spezialisten/Spezialistinnen, die meist in Spezialam-
bulanzen an Universitdtskliniken tdtig sind. Wollen Patientinnen und Patienten dieses
medizinische Leistungsangebot nutzen, miissen sie je nach Wohnort haufig weite
Entfernungen ohne Kostenerstattung zuricklegen - ein Faktum, das umso mehr ins
Gewicht fallt, wenn die Erkrankungen mit jenen schweren kérperlichen Beeintrachti-
gungen einhergehen, die seltene Krankheiten hdaufig mit sich bringen. Somit ist alleine
durch geografische Rahmenbedingungen der Zugang bereits erschwert. Diese Proble-
matik wird noch verstarkt, wenn regelmaRig notwendige Therapien - wie beispielswei-
se Enzymersatztherapien - wodchentliche, teils bundeslandiiberschreitende Reisen
bedingen und somit die Lebensqualitdt der Betroffenen erheblich beeintrachtigen.

Dabei sind Patientinnen, Patienten und Angehorige durchaus bereit, lange Wege in
Kauf zu nehmen, wenn es die Umstdande erfordern. Besonders deutlich wird dies in der
sehr hohen Bereitschaft, eine notwendige medizinische Leistung im Ausland in An-
spruch zu nehmen, wenn die Kosten vom Sozialversicherungstrager lbernommen
werden (vgl. Abbildung 3.23). Mangelnder Wille zur Mobilitat stellt daher kein Problem
beim Zugang zu den Gesundheitsstrukturen und bei der Versorgung der Betroffenen
dar. Anders ist die Situation beim Thema Terminvergaben, denn die hdufig langen
Fristen bei der Vergabe von Terminen fir die Spezialambulanzen fiihren indirekt
immer wieder zu einer Einschrankung des Zugangs und - in zweiter Linie - der Versor-
gungsqualitdat. Als Ursache fiir diese langen Fristen werden unter anderem unzurei-
chende finanzielle und personelle Ressourcen im Bereich der Ambulanzen angefihrt.

Erweitert man diesen Vergleich zwischen den Ansichten der Leistungsempfanger und
jenen der Kostentrager um die anderen Befragungsgruppen, so zeigt sich, dass letztere
in den allermeisten Einzelfragen mit der Einschdatzung der Patienten- und Angehori-
gengruppe lbereinstimmen - und nicht mit der Bewertung der Kostentrager (dies gilt
insbesondere fiur die direkt und indirekt mit der Patientenversorgung befassten
Stakeholdergruppen). Die abweichende Einschdtzung der Kostentrdger gegeniber
anderen Personenkreisen ldsst darauf schlieRen, dass bestimmte Problemlagen in der
Versorgung von den Kostentragern nicht im selben Ausmal wahrgenommen werden
und es daher verstarkter Information und Kommunikation bedarf.
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Bei der Frage konkreter VerbesserungsmaRBnahmen sind sich alle Befragungsteilnehmer
darin einig, dass zwei MaRnahmen besonders notwendig und wiinschenswert sind:
Zum einen eine bessere Vernetzung zwischen allen medizinischen Berufsgruppen, aber
auch zwischen den verschiedenen Sektoren des Gesundheitssystems, und zum zweiten
die Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle fiir eine einfachere bundesweite
Koordination bei der Planung und Unterstitzung struktureller MaBnahmen fiir seltene
Erkrankungen (vgl. Abbildung 3.14).

Vernetzungsmanahmen wirden gleich mehrere Funktionen erfiillen. Einerseits
wirden sie den Austausch von Informationen férdern und so der Verbreitung von
(Grund)Wissen zu seltenen Erkrankungen sowie der Beseitigung von Informationsdefi-
ziten dienen. Auf der anderen Seite kénnten die durch VernetzungsmaRnahmen
entstehenden realen klinisch-diagnostischen Netzwerke konkrete Versorgungswege
fiir ganze Gruppen von seltenen Krankheiten erschlieBRen und anschlieRend fir rasche-
re Abldufe in der Diagnostik und der Behandlung/Betreuung von Patientinnen und
Patienten genutzt werden (z. B. im Sinne der Einflihrung von ,SE-Boards” in Anlehnung
an die ,Tumor-Boards“ im Bereich der onkologischen Versorgung).

Verstdrkte Koordinationsbemiihungen wadren wichtig, um maogliche Verbesserungs-
maRnahmen im Bereich der seltenen Erkrankungen bundesweit abstimmen zu kénnen.
Die positive Bewertung des Konzeptes ,Koordinationsstelle“ quer durch alle teilneh-
menden Institutionen und Personen bestdtigt die Entscheidung des Gesundheitsminis-
teriums, das mit Janner 2011 die Nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankun-
gen (NKSE) an der Gesundheit Osterreich GmbH etablierte. Die NKSE wird neben einer
koordinativen Funktion auch als zentrale Stelle zur Identifikation des medizinischen
Leistungsangebotes und der dafiir vorhandenen Ressourcen in Osterreich dienen.
Durch kontinuierliche Eingabe dieser Informationen in die Internet-Datenbank Orpha-
net!9 wird so mittelfristig eine umfassende Darstellung des Osterreichischen Leis-
tungsportfolios entstehen, eingebettet und integriert in das gesamteuropaische
Leistungsangebot.

Die stiarkere Forderung von Selbsthilfegruppen als konkrete MaRnahme zur Verbesse-
rung der Versorgungssituation wird von den verschiedenen Befragungsgruppen
kontrovers gesehen. Hervorzuheben ist allerdings, dass sich auch in diesem Fall in
allen Gruppen eine (bei den Kostentragern relative) Mehrheit fiir eine verstarkte
Unterstitzung der Patientenorganisationen ausspricht.

19
www.orpha.net
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4.3 Expertisezentren (Centres of Expertise)

Zahlreiche Erfahrungen in Osterreich und im Ausland zeigen, dass Patientinnen und
Patienten mit einer seltenen Erkrankung ohne die Existenz spezialisierter Versorgungs-
strukturen eine Unterversorgung droht (Aymé/Rodwell 2011). Die Gesundheitsbehor-
den der Europdischen Union versuchen diesem Umstand mit der Einrichtung soge-
nannter Expertisezentren (Centres of Expertise; CoE) und der Vernetzung dieser
Zentren zu sogenannten europdischen Referenznetzwerken (European Reference
Networks; ERN) entgegenzuwirken.

Die Einrichtung von Expertisezentren als MaRnahme zur Verbesserung der medizi-
nisch-klinischen Versorgung stieR bei nahezu allen Teilnehmerinnen und Teilnehmern
der vorliegenden Erhebung auf einhellige Zustimmung, lediglich in der Gruppe der
Kostentrdager lag der Zustimmungsgrad mit rund 67 Prozent messbar niedriger, aber
immer noch deutlich im positiven Bereich.

Eine noch groRere Einhelligkeit zwischen den Befragungsgruppen tritt zutage, wenn es
um konkrete Leistungskriterien fiir Expertisezentren geht. Die in der Befragung
vorgeschlagenen Kriterien, die in wesentlichen Teilen mit den Inhalten der im Oktober
2011 verabschiedeten Empfehlung des European Union Committee of Experts on Rare
Diseases (EUCERD 2011) zur Einrichtung von Expertisezentren libereinstimmen, fanden
hohe Zustimmung (vgl. Abbildung 3.17, Abbildung 3.19 und Abbildung 3.21).

Lediglich zwei Einzelfragen wurden kontrovers beurteilt: Dies ist zum einen die Frage
nach der Sinnhaftigkeit getrennter Ambulanzen fir Kinder und Erwachsene innerhalb
eines Zentrums, eine Kernforderung der Patientenorganisationen auf europdischer
Ebene (EURORDIS 2011).

Das Konzept getrennter Ambulanzen innerhalb eines Zentrums setzt unausgesprochen
voraus, dass die betreffenden Arztinnen und Arzte die Berechtigung besitzen, Patien-
tinnen und Patienten beider Altersgruppen gleichzeitig zu behandeln. Das ist aller-
dings in Osterreich nicht generell der Fall. Stattdessen erlaubt respektive untersagt die
derzeit geltende Rechtslage im Gesundheitswesen die parallele Betreuung von Kindern
und Erwachsenen in Abhdngigkeit vom jeweiligen Fachgebiet. So besitzen Kinderarzte
beispielsweise keine Berufsberechtigung, erwachsene Patientinnen und Patienten
abseits medizinischer NotfallmaRnahmen zu behandeln. Umgekehrt verfiigen Arztin-
nen/Arzte des Sonderfachs Innere Medizin nicht tiber die Berufsberechtigung, Kinder
und Jugendliche primdr zu betreuen. Dem gegeniiber stehen Sonderfdacher, die aus-
dricklich mit der medizinischen Versorgung beider Altersgruppen betraut sind, wie
z. B. die Augenheilkunde, die Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde oder der Bereich der
humangenetischen Diagnostik und Beratung. Je nach medizinischem Sonderfach ware
daher die Einrichtung getrennter Ambulanzen fir Kinder und Erwachsene, die von den
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gleichen Experten/Expertinnen betreut werden, gegebenenfalls nur im Rahmen einer
Anderung des Arztegesetzes méglich.

Die Mehrzahl der befragten Gruppen misst diesem Leistungskriterium allerdings keine
Prioritat bei und selbst in der Gruppe der Patienten, Angehoérigen und Selbsthilfegrup-
penvertreter findet sich nur eine eher moderate Zustimmung zu dieser MaRnahme.
Analysiert man in der letztgenannten Gruppe das Meinungsprofil getrennt nach
Subgruppen, so zeigt sich, dass es primdr die Angehdrigen sind, die die Einrichtung
getrennter Ambulanzen wiinschen (66,2 %), wahrend die Zustimmung bei Patien-
ten/Patientinnen (52,8 %) und Selbsthilfegruppenvertretern (44,4 %) verhaltener ist.
Gemessen an den Zustimmungsquoten fir andere Leistungsparameter stellen getrenn-
te Ambulanzen auch fir Patientinnen, Patienten und Angehorige offensichtlich kein
vorrangiges Kriterium dar.

Dabei sprechen medizinische, technische und psychologische Griinde durchaus fir die
Einrichtung getrennter Raumlichkeiten fir beide Altersgruppen. Hierzu gehéren:

Passendes Pflegepersonal: Im Bereich der Pflege existieren komplett getrennte Ausbil-
dungsgdnge fiir den Beruf der Krankenschwester / des Krankenpflegers und den der
Kinderkrankenschwester / des Kinderkrankenpflegers, die auf die Bedirfnisse und
Besonderheiten der jeweiligen Altersgruppe zugeschnitten sind. Getrennte Ambulan-
zen wirden es erlauben, immer das zur Altersgruppe passende Pflegepersonal einzu-
setzen.

Unterschiedlicher Versorgungsbedarf: Die Anforderungen an die medizinische Versor-
gung koénnen zwischen Kindern und Erwachsenen auch bei gleicher Grunderkrankung
erheblich differieren. Getrennte Ambulanzen konnten diesen Unterschieden besser
Rechnung tragen.

Einrichtung und Ausstattung: Die Anforderungen an die Einrichtung und Ausstattung
von Ambulanzraumlichkeiten unterscheiden sich, je nachdem, ob es sich um Kin-
der/Jugendliche oder um erwachsene Patienten handelt (dies fangt beim Mobiliar an
und reicht uber das Instrumentarium bis hin zu Blutabnahme- und Verbandsmateria-
lien). Getrennte Ambulanzen wiirden es erleichtern, diese Aspekte zu beriicksichtigen.

Altersgerechte Gestaltung der Umgebung: Viele Erfahrungsberichte weisen darauf hin,
dass sich insbesondere erwachsene Patienten und Patientinnen im Ambiente einer
kindergerecht gestalteten Ambulanz in einer Kinderklinik (inkl. Wartebereich) deplat-
ziert und nicht wirklich ernst genommen vorkommen (was letztlich negative Folgen fiir
die Compliance der betroffenen Personen haben kdnnte). Die Verfuigbarkeit getrennter
Ambulanzen wiirde diese negativen psychologischen Effekte verhindern kénnen.
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Kontroversiell betrachtet wird auch das Thema Wohnortndahe des Zentrums. Wahrend
die Kostentrager diesem Aspekt jegliche Zustimmung verweigern, befiirworten Patien-
ten/Patientinnen, Angehdrige und Selbsthilfegruppenvertreter diese MaBnahme zu 69
Prozent. Die Zustimmung der Leistungsempfdnger zeigt sich mit positiven Bewertun-
gen der Angehorigen (71,4 %) und der Patienten/Patientinnen (67,5 %) wahrend sich
unter den Selbsthilfegruppenvertretern nur eine Minderheit (44,4 %) fiir dieses Kriteri-
um aussprach. Diese Aussagen ergdnzen die prinzipielle Mobilitatsbereitschaft der
Patienten/Patientinnen und illustrieren, dass sie es aber auch wdren, die von langen
Anfahrtswegen und damit verbundenen negativen Konsequenzen direkt betroffen
wadren.

Andererseits sollen Expertisezentren die medizinisch-klinischen Erfahrungswerte fir
die jeweiligen Gruppen seltener Erkrankungen biindeln, konzentrieren und nachhaltig
sichern. Das ist eine Aufgabe, die in einem Land von der GréRe Osterreichs angesichts
der niedrigen Fallzahlen haufig nur an einem einzigen Standort zu erfiillen sein wird -
ein Faktum, das die skeptische bis ablehnende Haltung der meisten anderen Stakehol-
dergruppen einschlieRlich der Selbsthilfegruppenvertreter pragt.

Wichtig ist an dieser Stelle zu beachten, dass Expertisezentren nicht als Ersatz der
wohnortnahen Grundversorgung zu sehen sind. Vielmehr sollen sie die Versorgungssi-
tuation der Betroffenen und der Angehérigen speziell in erfolgskritischen Phasen
verbessern. Dies betrifft insbesondere die Primardiagnostik sowie die facheriibergrei-
fende, alle erforderlichen medizinischen und nicht-medizinischen Berufsgruppen
einbeziehende Erstbehandlung und Erstbetreuung der Patientinnen und Patienten (inkl.
Ersteinstellung einer speziellen medikamentdsen Therapie). Im weiteren Verlauf kdmen
die Durchfiihrung periodischer Kontrolluntersuchungen, die Sicherung einer angemes-
senen medizinischen Versorgungsqualitit und die Etablierung und Anwendung von
Qualitatsindikatoren hinzu, mit deren Hilfe potenzielle Behandlungserfolge erfasst und
dokumentiert werden sollten. Ein dritter wichtiger Aspekt sind Notfallereignisse bei
Menschen, deren Behandlung und Betreuung entsprechendes Detailwissen lber die
individuelle seltene Erkrankung und alle zu bericksichtigenden Begleitumstande
voraussetzt. Letztlich sollen diese Zentren auch allen mitversorgenden Einrichtungen
aus dem niedergelassenen und dem Spitalsbereich beratend zur Verfligung stehen, in
denen die gleichen Patientinnen und Patienten in der Ubrigen Zeit versorgt werden.

In diesem Sinne sind Expertisezentren integraler Bestandteil eines sektoreniibergrei-
fenden (integrierten) Versorgungskonzeptes fir seltene Erkrankungen - eine Sichtwei-
se, die von den befragten Stakeholdern eindeutig geteilt und unterstitzt wird. So
stellen die Stakeholder in der Frage nach Prioritdten hinsichtlich einer optimalen
Patientenversorgung jene beiden Elemente an die Spitze, die sich mit der Integration
und Interaktion zwischen den Expertisezentren und den mitversorgenden Strukturen
befassen: ,Mitversorgende Einrichtungen sollen den Empfehlungen der spezialisierten
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Einrichtungen folgen“ und ,spezialisierte Einrichtungen sollen mit mitversorgenden
Einrichtungen und Personen zusammenarbeiten“ (vgl. Abbildung 3.16).

Die Vorteile einer derartigen integrierten Versorgung kdmen den Patientinnen und
Patienten aus Sicht der Stakeholder zumindest auf drei Ebenen zugute: Die medizini-
sche Versorgung wiirde hoherwertig, die Qualitatssicherung wiirde einfacher und der
Transfer von Forschungsergebnissen in den klinischen Kontext wiirde vereinfacht (vgl.
Abbildung 3.22).

Die Erhebungsergebnisse zeigen hinsichtlich Expertisezentren zwei erfolgskritische
Faktoren: Finanzierung sowie Dokumentation. Beide Faktoren sind im Kontext einiger
seltener Erkrankungen Element aktueller Diskussionen:

In der International Classification of Diseases (ICD)-10, dem derzeit im stationaren
Bereich verwendeten Kodierungskatalog fiir alle Krankheiten, sind seltene Erkrankun-
gen kaum abgebildet. Sie fehlen zumeist oder sind in unspezifischen Krankheitsgrup-
pen - teils gemeinsam mit hdufigen Erkrankungen - zusammengefasst (vgl. Punkt
2.3.3). Ohne ein Kodierungssystem, das auch die seltenen Erkrankungen vollstandig
erfasst, ist jedoch eine sinnvolle Leistungsdokumentation nicht moglich. Dieses
Problem bestdtigen auch die Leistungserbringer, die sich mehrheitlich eine bessere
Abbildung seltener Erkrankungen in den Diagnose- und Dokumentationssystemen
wiinschen (vgl. Abbildung 3.15). Eine prinzipielle, kurzfristige Moglichkeit, dieses
Problem zu l6sen, ware die Adaptation und Integration der von Orphanet entwickelten
Kodierung fiir simtliche derzeit in der Orphanet-Datenbank erfassten seltenen Erkran-
kungen in die entsprechenden Dokumentationssysteme. Eine zweite, mittelfristige
Lésung bestiinde in der Ubernahme der zukiinftigen ICD-11-Klassifikation (dem
Nachfolger der ICD-10) in die Diagnose- und Dokumentationssysteme. ICD-11 wird
derzeit, u.a. in Zusammenarbeit mit Orphanet, ausgearbeitet und soll in einigen
Jahren fertiggestellt, validiert und von der Weltgesundheitsorganisation verabschiedet
sein. Ein konkretes Datum fir den Abschluss der Arbeiten und die Veroffentlichung der
neuen Klassifikation liegt allerdings bislang nicht vor. Wie Orphanet, soll die ICD-11-
Kodierung alle bekannten seltenen Erkrankungen mit einem eigenen, expliziten Code
enthalten.

Eng mit der Kodierung zusammen hangt die leistungsorientierte Krankenanstaltenfi-
nanzierung (LKF), denn in die Leistungsabrechnung tiber LKF-Punkte flieRt die Haupt-
bzw. ICD-10-Diagnose als wichtiger Parameter mit ein. Die LKF-Punkte wiederum
bilden die Basis flur jene Pauschalbetrdge, die theoretisch die anfallenden Kosten fir
die intramurale Patientenversorgung - einschlieRlich der Diagnostik, der medizinischen
Betreuung, der Krankenpflege und der Therapie - abdecken sollten. In der Realitat
deckt die LKF-Finanzierung die tatsachlich entstehenden Kosten nur teilweise ab - ein
Umstand, der etwa Spitdler bei der Finanzierung der haufig teuren (medikamentdsen)
Therapien bei seltenen Erkrankungen vor Herausforderungen stellt. Hierzu ein Beispiel
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der besonders kostenintensiven Enzymersatztherapie: In den Salzburger Landesklini-
ken (SALK) wurden in den Jahren 2007-2008 drei Personen mit einer Mukopolysaccha-
ridose Typ 2 (einer angeborenen Stoffwechselerkrankung) mit einer Enzymersatzthera-
pie (vgl. Abschnitt 2.4) behandelt. Eine Person stammte aus Salzburg, die beiden
Ubrigen kamen aus einem angrenzenden Bundesland. Die tatsichlich anfallenden
Spitalskosten betrugen fiir drei Falle rund 1,5 Millionen Euro, denen eine LKF-
Refundierung von rund 100.000 Euro gegeniiberstand. Die Deckungsliicke betrug
demnach fiir zwei Jahre mehr als 1,4 Millionen Euro (vgl. Tabelle 4.1).

Tabelle 4.1:
Beispiel Kostenaufwendungen der Salzburger Landeskliniken fiir Patienten mit einer
Mukopolysaccharidose Typ 2 in den Jahren 2007-2008, in Euro

Patient / Zeitraum Tatsachliche Abgerechnete LKF-Punkte in Euro Differenz
Spitalskosten in LKF-Punkte (@ Wert pro Punkt
Euro* 0,9 Euro)**
Patient A / 2007/2008 678.976 29.827 26.844 -652.132
Patient B / 2007/2008 671.665 37.865 34.079 -637.586
Patient C / 2007/2008 164.489 4.455 40.010 -124.479
Insgesamt 1.515.130 -1.414.197

LKF-Punkte = Leistungsorientierte Krankenanstaltenfinanzierung
Aufenthalt mit und ohne Arztbrief (inkludiert Aufenthalte Tagesklinik, Aufenthalte eine Nacht, langere
Aufenthalte)
inkludiert nicht die Abgangsdeckung

Quelle: SALK

Die zum Teil sehr hohen Therapiekosten fiir Patientinnen und Patienten mit seltenen
Erkrankungen sind kein osterreichisches Phdnomen. So zeigte eine auf europdischer
Ebene durchgefiihrte Studie zu Orphan Drugs, dass im Jahr 2007 fiir sieben ausge-
wdihlte Medikamente in achtzehn Landern insgesamt 1,4 Milliarden Euro aufgewendet
wurden (Habl 2009).

Angesichts dieser Summen ist es wichtig zu beriicksichtigen, dass nicht alle Orphan
Drugs gleichermaRen teuer sind, die Jahreskosten schwanken vielmehr je nach Erkran-
kung und damit Praparat und je nach Darreichungsform und Dosierung erheblich. So
bewegen sich die geschdtzten durchschnittlichen jahrlichen Substanzkosten bei der
medikamentdsen Therapie einer primaren pulmonalen arteriellen Hypertonie (PAH) um
rund 30.000 Euro, bei einer Mukopolysaccharidose Typ 2 hingegen um 380.000 Euro.
Im Mittel Uberschreiten die Verordnungskosten einer Orphan Drug die Kosten einer
herkdmmlichen Verordnung allerdings um das 135-Fache (Toberer 2011).

Die tatsdchlichen Behandlungskosten einer seltenen Erkrankung koénnen aktuell in

Osterreich nur auf der individuellen Patientenebene, nicht aber mit Hilfe von Routine-
daten analysiert werden. Der Grund liegt auch hier in den bereits beschriebenen
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Schwichen der fiir die Dokumentation und Abrechnung verwendeten ICD-10-
Kodierung. Insbesondere die gemeinsame Erfassung mehrerer Krankheitsbilder in einer
Art ,Sammelkodierung® macht eine sinnvolle Auswertung vorhandener Daten unmég-
lich. So werden beispielsweise unter dem Titel ,Sonstige Sphingolipidosen, Fabry-
(Anderson-) Krankheit, Farber-Krankheit, Gaucher-Krankheit, Krabbe-Krankheit,
Metachromatische Leukodystrophie, Niemann-Pick-Krankheit und Sulfatasemangel®
viele individuelle Krankheitsbilder unter einem einzigen Code (E75.2) zusammenge-
fasst. Sie gehdren zwar alle zur Gruppe der sogenannten lysosomalen Speichererkran-
kungen, unterscheiden sich aber hinsichtlich ihrer Genese, ihrer Klinik, ihrer Prognose
und ihren therapeutischen Optionen teils fundamental. Nur wenige Erkrankungen
dieser Serie sind lUberhaupt behandelbar; diejenigen, die es sind, verursachen in der
Folge unterschiedlich hohe Behandlungskosten. Die gemeinsame Kodierung verschlei-
ert diese Details und fiihrt zu einer verzerrten Darstellung sowohl der Pravalenzen als
auch der abgerechneten Kosten.

Die mangelhafte Abdeckung der realen Kosten bleibt nicht ohne Konsequenzen, denn
die Kostendifferenz muss von den Krankenhaustragern selber oder - bei 6ffentlichen
und gemeinniitzigen Krankenanstalten - von den Bundeslandern im Rahmen der unter
Punkt 2.3.1 beschriebenen Abgangsdeckung getragen werden. Fir Spitdler - und dies
gilt selbst fiir Universitatsspitdler - besteht unter diesen Rahmenbedingungen kaum
ein Anreiz, Patienten/Patientinnen mit seltenen Erkrankungen zu behandeln.

So belegen diverse Einzelberichte von Betroffenen und Arzten, aber auch von Vertre-
tern des Spitalsmanagements, dass Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkran-
kungen an eine andere Krankenanstalt weiter verwiesen werden, selbst wenn in
Wohnortndhe bzw. zumindest im eigenen Bundesland eine Klinik existierte, die fir die
Grundversorgung oder die Weiterfihrung einer speziellen Therapie geeignet ware. So
kennt etwa auch das Allgemeine Krankenhaus Wien diese Problematik und bestatigt,
dass ein Hauptgrund fiir die wiederholte Zuweisung von Patientinnen/Patienten mit
einer seltenen Erkrankung von anderen Wiener Krankenanstalten bzw. von anderen
Bundesldndern - neben gegebenenfalls fehlender Fachexpertise - in den hohen
(medikamentdsen) Behandlungskosten lag, die die meisten Spitdler nicht mehr tragen
konnten.

Das ,Verschieben“ von Patientinnen, Patienten und Angehérigen zwischen verschiede-
nen Spitdlern, aber auch sektoreniibergreifend zwischen extramuralem und intramura-
lem Bereich, ist teilweise auch Konsequenz unklarer Zustandigkeiten sowohl innerhalb
der einzelnen Bundesldander als auch bundeslanderiibergreifend. So ist etwa eine
fehlende Regelung zur Finanzierung inldndischer Gastpatienten Ausgangspunkt
zahlreicher Diskussionen. Vertreterinnen und Vertreter der pharmazeutischen Industrie
merken im Zuge der Debatte Uber die finanziellen Belastungen der Spitdler noch an,
dass der grundsatzliche Versorgungsauftrag von Spitdlern laut KAKuG nicht die
Versorgung chronisch Kranker, sondern insbesondere die Akutversorgung sei.
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SchlieBlich kritisiert auch der Rechnungshof in einem aktuellen Bericht zur Finanzie-
rung und zu Kosten von Leistungen in Spitalsambulanzen und Ordinationen die
fehlende kostendeckende Finanzierung bei der Medikamentengruppe der Arzneimittel
fir seltene Erkrankungen und stellt fest, dass auf Grund der hohen Preise dieser
Medikamente eine langfristige Finanzierung fir die Krankenanstalten problembehaftet
sei (Rechnungshof 2011) (Hierbei ist anzumerken, dass die finanzielle Belastung der
Krankenanstalten nur teilweise durch kostenintensive Orphan Drugs zustande kommt).

In der vorliegenden empirischen Erhebung teilten nahezu alle Stakeholdergruppen
diese Ansicht und forderten mehrheitlich eine Vergiitung der klinischen und diagnosti-
schen Leistungen nach tatsachlichem Leistungsaufwand (vgl. Abbildung 3.15). Ledig-
lich die Gruppe der Kostentrdger besal in dieser Frage kein eindeutiges Meinungspro-
fil. So stimmte nur ein Drittel der Forderung nach vollstindiger Refinanzierung er-
brachter Leistungen zu, ein weiteres Drittel stand diesem Anliegen neutral gegeniber,
wdhrend das verbleibende Drittel die Forderung dezidiert ablehnte. Wie bereits in
Punkt 3.1.6 dargelegt, wiirde es allerdings den Prinzipien und der intendierten sozia-
len Ausgewogenheit der Krankenversicherung widersprechen, erbrachte Leistungen
grundsatzlich nicht angemessen zu vergiiten. Insofern ist bei der Interpretation dieser
Zahlen in Betracht ziehen, dass insbesondere jene Kostentrdger, die den Grundgedan-
ken einer angemessenen Erstattung von Dienstleistungen in der Befragung ablehnten,
die addquate Honorierung der Dienstleistungen bereits jetzt als gegeben ansahen und
die Frage daher negativ beantworteten.

4.4 Diagnostik seltener Erkrankungen in Osterreich

Eine der groRten Hirden fir Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen
besteht darin, lGberhaupt eine korrekte Diagnose zu erhalten. Die Latenz zwischen
Auftreten der ersten Symptome und Diagnosestellung bzw. -sicherung betragt oft viele
Jahre (vgl. Abbildung 3.24). Deutlich kiirzer ist diese Zeitspanne meist nur dann, wenn
es sich um genetische Erkrankungen in einer Familie handelt, in der diese bereits
mindestens bei einem Familienmitglied diagnostiziert wurde, oder wenn die entspre-
chende Erkrankung im Rahmen eines Screeningprogramms entdeckt wird. In der
vorliegenden Studie lag die durchschnittliche Dauer bis zur Diagnosestellung unter den
Befragten bei drei Jahren. Bereinigt man diese Zahl um Patientinnen und Patienten, die
im Rahmen des Neugeborenenscreenings (z. B. mit einer Phenylketonurie) diagnosti-
ziert wurden und die somit sehr kurze diagnostische Latenzen aufweisen, steigt die
mittlere Diagnosedauer auf rund vier Jahre an. In Einzelféllen erstreckte sich die Dauer
bis zu einer gesicherten Diagnose liber mehrere Jahrzehnte.

Zumeist kommt es im Verlauf der Diagnosestellung von seltenen Erkrankungen zu
Fehldiagnosen. In der vorliegenden Erhebung belief sich diese Zahl auf rund drei
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Fehldiagnosen pro Patient oder Patientin. Fehldiagnosen fiihren oftmals zu einer
Fehlversorgung, die einerseits Langzeitschdaden bei den Patientinnen und Patienten zur
Folge haben kann und andererseits unnoétige Kosten fiur das Gesundheitssystem
verursacht.

Die Probleme bei der Diagnosestellung stellen dariiber hinaus auch eine zusatzliche
psychosoziale Belastung fiir die Betroffenen dar. Da seltene Erkrankungen haufig
progressiv verlaufen und oftmals systemische bzw. organiibergreifende Krankheits-
symptome mit sich bringen, ist eine frihzeitige Diagnhose aber nicht nur psychisch
vorteilhaft, sondern kann lebensrettend sein (Eidt et al. 2009).

Ein weiteres Problem ist die Schwierigkeit, ohne gesicherte Diagnose Sozialleistungen
wie zum Beispiel Pflegegeld oder eine erhdhte Familienbeihilfe zu erhalten, was die
personliche Lebenssituation der Betroffenen und deren Familien zusatzlich belastet.

Die Ursachen fir die haufig verzogerte Diagnostik seltener Erkrankungen liegen vor
allem darin, dass die erstversorgenden Arztinnen und Arzte im Allgemeinen mit
seltenen Erkrankungen wenig vertraut sind. Bereits im Medizinstudium werden seltene
Erkrankungen tendenziell eher vernachldssigt, dies setzt sich in der spdteren Ausbil-
dung und Praxis fort. Die Ergebnisse der empirischen Erhebung untermauern diesen
Umstand. So gaben 71,7 Prozent der Patienten an, mit der Situation konfrontiert
worden zu sein, dass die behandelnde Arztin / der behandelnde Arzt ihre Erkrankung
nicht kannte.

Eine weitere Ursache fiir eine verzogerte Diagnosestellung bei seltenen Erkrankungen
ist das Fehlen entsprechender Labortests, da das Etablieren aufgrund geringer Unter-
suchungszahlen flr die Labors haufig 6konomisch nicht sinnvoll ist (vgl. Abschnitt
4.2). Proben miissen in entsprechende Speziallabors, nicht selten ins Ausland, ge-
schickt werden. Sind Tests vorhanden, sind oft die Qualitatsstandards mangelhaft, da
es speziell fir Labors mit kleinem Einzugsgebiet schwierig ist, ausreichende Erfah-
rungswerte zu gewinnen. AuRerdem werden diagnostische Verfahren gemeinhin umso
teurer, je niedriger die Zahl der untersuchten Proben ist. Dies schmalert auch den
Anreiz fir potenzielle Einsender, d.h. behandelnde Arzte, entsprechende Tests
anzufordern. Gesicherte Diagnosen - unabhangig davon, ob eine spezifische Therapie
existiert oder nicht - stellen allerdings in den meisten Fillen ein wichtiges Ereignis fir
die Betroffenen dar, sei es aus psychosozialer Sicht oder auch fiir den Erhalt entspre-
chender Geldleistungen, die an gesicherte Diagnosen gebunden sind.

Verbesserungsvorschldage fiir die Diagnostik von seltenen Erkrankungen zielen vor
allem auf eine Beschleunigung der Diagnosefindung ab. Eine Reihe von MaRnahmen
wurde in der Befragung genannt und von den Befragten fiir sinnvoll erachtet. Im
Besonderen waren dies:
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Fort- und Weiterbildung: Eine besondere Bedeutung kommt hier dem niedergelassenen
Bereich zu, prinzipiell sind aber alle primdren Leistungserbringer (also z. B. auch in
Ambulanzen tdtige Spitalsdarzte) angesprochen. Insbesondere Allgemeinmedizi-
ner/innen, die hdufig als Erstanlaufstelle fiir Patienten mit seltenen Erkrankungen
dienen (,Hausarzt“), missen als zentrale Drehscheibe fiir das weitere Management der
Patientinnen und Patienten ausreichend Expertise besitzen. lhnen kommt insofern eine
zentrale Bedeutung zu, als sie nach einer grundlegenden, ersten Abklarung des
Patienten / der Patientin und Ausschluss haufiger Krankheitsbilder als Ursache der
klinischen Symptomatik an seltene Erkrankungen denken und die Betroffenen an die
richtigen Spezialisten (berweisen sollen. SchulungsmaRBRnahmen sollen also nicht
primar darauf abzielen, das Wissen iber einzelne Krankheitsbilder zu vertiefen,
sondern sollen auf Bewusstseinserhdhung ausgerichtet sein und Kenntnis des richtigen
Patientenmanagements (Uberweisung an Expertisezentren etc.) vermitteln. Fort- und
WeiterbildungsmaRnahmen sollten sich ferner auch an nichtarztliches Fachpersonal
richten. Auch hier wurden von den Befragten vielfach mangelnde Kenntnisse bestatigt.

Neben einer Verbesserung des arztlichen Wissens in Bezug auf seltene Erkrankungen
wurde die Integration seltener Erkrankungen in die klinische Ausbildung von prakti-
schen Arzten und Fachirzten gefordert. MaRnahmen im Bereich der Arzteausbildung
kéonnten ebenfalls in Form von Schulungen oder Weiterbildungsveranstaltungen
realisiert werden, da eine direkte Ausbildung am Patienten in kleineren Spitdlern nicht
in regelméaRiger Form moglich sein wird. Jedoch sollte auch hier Bewusstseinsbildung
und Schaffen von Grundlagenwissen im Vordergrund stehen.

Integration seltener Erkrankungen in das Medizinstudium: Prinzipielle Mdglichkeiten
wdren die Einrichtung eigener Lehrveranstaltungen oder Module, oder eine Vertiefung
der Ausbildung in einzelnen Fachern, die sich besonders mit seltenen Erkrankungen
befassen (z. B. medizinische Genetik).

Screeningprogramme: Die Bedeutung von Screeningprogrammen wurde von sdamtlichen
Teilnehmerinnen/Teilnehmern der Befragung als hoch eingeschatzt. Insbesondere
sollten Erkrankungen inkludiert werden, bei denen ein frilhzeitiger Therapieansatz oft
gravierende Spatfolgen verhindern oder verringern kann (z. B. angeborene Stoffwech-
selstérungen). Screeningverfahren jenseits des Neugeborenenalters wurden seitens der
Befragungsteilnehmer/innen weniger einhellig beurteilt. Insbesondere die Kostentrager
standen dieser Uberlegung eher ablehnend gegeniiber. Zentrale Fragen, die sich in
diesem Kontext stellen, sind: Wie ist es um die Kosten-Nutzen-Relation bestellt, wer
soll untersucht werden, welche Krankheitsbilder sind zu inkludieren, und wie soll man
mit ethischen Fragestellungen wie beispielsweise dem ,Recht auf Nichtwissen“ umge-
hen.

In Bezug auf einen verbesserten Zugang zu diagnostischen Einrichtungen kann das
Konzept der Expertisezentren fiir seltene Erkrankungen eine zentrale Rolle spielen. Die
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angedachten Strukturen scheinen geeignet, um die Sichtbarkeit der vorhandenen
Versorgungsoptionen exponentiell zu verbessern. Ob es neben diesen Zentren auch
regionale Erstanlaufstellen bei Verdacht auf eine seltene Erkrankung geben soll, wird
Inhalt weiterer Uberlegungen sein.

4.5 Therapie seltener Erkrankungen in Osterreich

Therapeutische Optionen bei seltenen Erkrankungen sind, wie bereits in Abschnitt 2.4
dargestellt, haufig auf symptomatische Therapieformen beschrankt. Fir eine Reihe von
Erkrankungen gibt es mittlerweile auch spezifische Behandlungen. Ob symptomatisch
oder kausal - wenn eine schulmedizinische Therapie existiert, gibt es aus rechtlicher
Sicht gleichen und freien Zugang fir alle von der sozialen Krankenversicherung
geschitzten Personen (soweit die entsprechenden Arzneimittel fiir die jeweilige
Indikation zugelassen sind).

Aus Sicht der Betroffenen ist die rechtliche Gleichstellung von Patienten/Patientinnen
mit seltenen Erkrankungen und jenen mit haufigen Erkrankungen im praktischen Alltag
allerdings haufig nicht ausreichend umgesetzt. Als Beispiele fiihrten Befragte in der
Bedarfserhebung unterschiedliche Leistungskataloge der Krankenversicherungstrager,
unterschiedliche Regelungen fir den Selbstbehalt und eine unterschiedliche Handha-
bung der chefarztlichen Bewilligung fiir Arzneimittel an. Hierbei gilt es allerdings zu
bericksichtigen, dass diese Unterschiede sowohl fiir Patientinnen und Patienten mit
seltenen als auch fir jene mit haufigen Erkrankungen gelten.

Ein weiteres Problemfeld ergibt sich bei Therapien, fiir die die Krankenkassen nicht
zustdndig sind bzw. die nicht oder nicht in vollem Umfang finanziert werden; bei-
spielsweise sind dies medizinisch notwendige Spezialnahrungsmittel und Nahrungser-
ganzungsmittel, physiotherapeutische MaRnahmen und komplementdarmedizinische
Produkte und Behandlungen. Bei Bedarf sind diese Leistungen nur liber Selbstzahlun-
gen zuganglich. Die empirische Erhebung ergab, dass Betroffene jahrlich durchschnitt-
lich rund 2.400 Euro fiir derartige Therapien ohne Kostenriickerstattung ausgeben.

Ein mogliches zukiinftiges Problem im Zusammenhang mit Therapien fiir seltene
Erkrankungen stellen die Entwicklungsanstrengungen und -perspektiven fiir Orphan
Drugs dar. So ist die Anzahl der neu zugelassenen Orphan Drugs in den letzten Jahren
eher ricklaufig (Schey et al. 2011) - im Jahr 2011 wurden beispielsweise nur noch vier
neue Substanzen von der Europdischen Arzneimittelzulassungsbehdorde EMA als
Orphan Drug zugelassen. Aus Sicht der Vertreterinnen und Vertreter der pharmazeuti-
schen Industrie ist dies ein Trend, der im Sinne der seltenen Erkrankungen eher Anlass
fiir Besorgnis sein sollte und auch die Frage aufwerfe, ob die derzeitigen Férderungen
und Anreize fiir die Entwicklung von Orphan Drugs wirklich ausreichend seien. Der
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gleiche Trend - ein Rickgang der Neuzulassungen - ldsst sich allerdings auch bei
Arzneimitteln fir haufige Erkrankungen beobachten, so dass der relative Anteil der
Orphan Drugs an den Neuzulassungen weiterhin hoch ist.

Dementsprechend sehen nicht alle Akteure im Bereich der pharmazeutischen Industrie
die Entwicklungsperspektiven fiir Orphan Drugs so skeptisch. So weist etwa Melnikova
darauf hin, dass in den USA der relative Anteil der Orphan Drugs an den Neuzulassun-
gen von durchschnittlich 17 Prozent in den 1990er Jahren auf lber 35 Prozent im
Zeitraum 2008-2010 gestiegen ist und Medikamente fiir seltene Erkrankungen somit
weiterhin ein attraktives Betdtigungsfeld fir die biopharmazeutische Industrie darstel-
len (Melnikova 2012).

4.6 Die Forschungslandschaft auf dem Gebiet der
seltenen Erkrankungen in Osterreich

Kaum eine in der Bedarfserhebung vorgeschlagene MaRnahme zur Forschungsland-
schaft wurde so einhellig beflirwortet wie die Einrichtung von Registern. Es scheint,
dass die Vorteile in Relation zu den entstehenden Kosten liberwiegen. Beispielsweise
sind klinische Studien im Bereich der seltenen Erkrankungen schwierig zu realisieren,
da aufgrund der geringen Fallzahlen Patientinnen und Patienten aus ganz Osterreich
oder sogar ganz Europa inkludiert werden missen, um signifikante Ergebnisse zu
erhalten. Durch das Fiuhren von Registern, z. B. durch die zu installierenden Centres of
Expertise, konnte das Zusammenstellen von Patientenkollektiven deutlich erleichtert
werden. Weiters konnen Epidemiologie und Verlaufe seltener Erkrankungen besser
dokumentiert werden, was wiederum eine wertvolle Basis fiir eine effiziente Planung
und Lenkung der entsprechend notwendigen Ressourcen im Gesundheitswesen bilden
wirde.
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Anhang

Qualitative Interviews: Namen und Institutionen

Tabelle A 1:

Ubersicht Interview-Partner/innen und Institutionen

Institution

Person

Sozialministerium

Dr. Christina Wehringer

Arztekammer

Dr. Norbert Jachimovicz

Arztevertreter

OA Univ. Prof. Dr. Daniela Karall, Priv.-Doz. Dr. Franco Laccone, OA Dr.
Rudolf Schwarz, Univ. Prof. Dr. Kurt Herkner, Univ. Prof. Dr. Helmut
Hintner, DI DDr. David C. Kasper

Selbsthilfegruppenvertreter

Dr. Rainer Riedl, Gerald Fischer

Pharmig Arbeitskreis Seltene
Erkrankungen

Mag. Helga Tieben, Dr. Barbara Valenta, Dr. med. Gerald Freisleben,
Dr. Stefan Kahler, Dr. Birgit Pareiss, Dr. Manfred Forstenlehner, MBA,
Dr. Sylvia Nanz, Karl Petrovsky, Dr. Robert Freitag, Dr. Michael Schlag,
Dr. Thomas Haider, Dr. Martina Schmidt

Hauptverband der dsterreichischen
Sozialversicherungstrager

Dr. Anna Bucsics
Dr. Silke Ndglein

AGES / PharmMed

Univ. Prof. Dr. Brigitte Bl6chl-Daum

SALK

Erwin Wechselberger, MAS, MSc

Anhang
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Interviewleitfaden - Needs Assessment

Koordinationsstelle seltene Erkrankungen (SE)

»

»

»

»

»

»

»

»

»

Welche Erfahrungen haben Sie/hat ihre Organisation mit seltenen Erkrankungen
und welche Rolle spielt ihre Organisation?

Wo sehen sie die groRten Starken des osterreichischen Gesundheitssystems im
Bereich der SE?

Nennen sie konkrete Problemfelder im Bereich der seltenen Erkrankungen aus ihrer
Sicht/der Sicht ihrer Organisation.

Welche Bediirfnisse/Wiinsche haben sie/ihre Organisation im Bereich der SE im
Bezug auf:

» lhre Organisation

»  Auf die Strukturen des Gesundheitswesens

» Die finanziellen Rahmenbedingungen

»  Die Wissenschaftsforderung/Forschungslandschaft

» Zugang zu Therapien

Welchen Beitrag leistet ihre Institution, um Problemlagen im Bereich der SE zu
verbessern (z. B. WeiterbildungsmaRnahmen, Information, Férderungen, etc.)?

Was planen sie/ihre Organisation in Zukunft, um die Situation im Bereich der SE zu
verbessern?

Welche Kriterien wiirden sie/ihre Organisation an zukinftige spezialisierte Einrich-
tungen (Centres of Expertise) stellen?

Welche Stakeholder im 6sterreichischen Gesundheitssystem spielen aus ihrer
Sicht/der Sicht ihrer Organisation eine Rolle und wo sehen sie den groRten Ein-
flussbereich oder die groRte Bedeutung fiir den Bereich der SE.

Sind sie mit den Planen fiir einen nationalen Aktionsplan vertraut und wenn ja,
welche Erwartungen wiirden sie/ihre Organisation an einen solchen Aktionsplan
fir SE stellen?

] O 8 © GOG, Seltene Erkrankungen in Osterreich



Organisationen der Mitglieder der Expertengruppe fiir
seltene Erkrankungen des BMG

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

AGES PharmMed, (seit 1.2.2012 AGES Medizinmarktaufsicht) Medizinische Univer-
sitdt Wien, Abteilung fiir Klinische Pharmakologie

Amt der Wiener Landesregierung, Magistratsabteilung 24 - Gesundheits- und
Sozialplanung

Bundesministerium fir Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz
Bundesministerium fiir Gesundheit, Sektion Il - Offentlicher Gesundheitsdienst
und medizinische Angelegenheiten, Abteilung Il - Nicht tGbertragbare Erkrankun-
gen, psychische Gesundheit und Altersmedizin

Bundesministerium fiir Wissenschaft und Forschung; Abt. II/3

Debra-Austria, Hilfsorganisation fiir Schmetterlingskinder

Gesellschaft fur Mukopolysaccharidosen und dhnliche Erkrankungen

Gesundheit Osterreich GmbH, Nationale Koordinationsstelle fiir

seltene Erkrankungen

Hauptverband der 6sterreichischen Sozialversicherungstrager

Land Vorarlberg, Sanitatsangelegenheiten

Landes-Frauen- und Kinderklinik Linz, Abteilung fir Kinder- und Jugendheilkunde
Medizinische Universitat Innsbruck, Department fiir Med. Genetik, Mol. und Klin.
Pharmakologie

Medizinische Universitat Innsbruck, Univ.-Klinik fir Kinder und Jugendheilkunde,
Universitatsklinik fir Padiatrie I: Neonatologie, Neuropadiatrie und angeborene
Stoffwechselstérungen

Medizinische Universitat Wien, Department fiir Medizinische Genetik

Medizinische Universitdt Wien, Klinisches Institut fir Neurologie, Nationale Koordi-
nationsstelle fir seltene Erkrankungen / Orphanet

Medizinische Universitat Wien, Univ.-Klinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde, Ost.
Neugeborenen Screening zur Fritherfassung von angeborenen Stoffwechselerkran-
kungen

Osterreichische Arztekammer (Kurie niedergelassene Arzte)

Paracelsus Medizinische Privatuniversitdt, Salzburger Landeskliniken, Universitdts—
klinik fur Dermatologie

Patientenvereinigung & Forschungsverein Lungenhochdruck

Pharmig - Arbeitskreis seltene Erkrankungen; Actelion Pharmaceuticals Austria
GmbH. / Saturn Tower

Salzburger Landeskliniken Betriebs GesmbH

Universitat Wien, Institut fir Rechtsphilosophie, Religions- und Kulturrecht
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Organisationen der Mitglieder der Strategischen Platt-
form fur seltene Erkrankungen des BMG

»

»

»

»

»

»

Bundesministerium fir Gesundheit

Gesundheit Osterreich GmbH
Hanusch-Krankenhaus Wien

Hauptverband der dsterr. Sozialversicherungstrager
Land Salzburg

Land Steiermark
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Patientenfragebogen

Erhebung zur Lage von seltenen Erkrankungen in Osterreich

Sehr geehrte Damen und Herren!

Dieser Fragebogen wendet sich an Patienten und Angehorige, die von einer seltenen Erkrankung betroffen sind. Als
selten werden laut EU-Definition jene Krankheiten angesehen, unter denen nicht mehr als eine von 2.000 Personen
leidet. Sollten Sie nicht sicher sein, ob Sie von einer seltenen Krankheit betroffen sind, so kénnen Sie sich gern an
einen Mitarbeiter der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen wenden (E-Mail: nkse@goeg.at).

Menschen, die an einer seltenen Erkrankung leiden, und deren Angehorige, aber beispielsweise auch behandelnde
Arzte und Pflegepersonal, sind oftmals mit besonderen Problemlagen konfrontiert. Der vorliegende Fragebogen stellt
allen direkt und indirekt Betroffenen ein Mittel zur Verfligung, um diese Probleme systematisch darzustellen und den
Entscheidungstragern im Gesundheitssystem zur Kenntnis zu bringen.

Die Erhebung wird im Auftrag des Bundesministeriums fiir Gesundheit von der an der Gesundheit Osterreich GmbH
eingerichteten Nationalen Koordinationsstelle fir seltene Erkrankungen durchgefiihrt. Ihre Teilnahme erfolgt freiwil-
lig, Ihre Angaben werden streng vertraulich behandelt und anonym ausgewertet. Sollte es lhnen nicht moglich sein,
den Fragebogen selbststandig auszufiillen, bitten wir Sie, einen Angehdrigen oder eine Vertrauensperson um Unter-
stitzung zu ersuchen.

Den ausgefiillten Fragebogen konnen Sie im beiliegenden portofreien Kuvert bis 31.07.2011 an die unten angegebe-
ne Adresse senden. Falls Sie kein vorausgefiilltes Kuvert erhalten haben, bitten wir Sie, den ausgefiillten Fragebogen
ebenfalls an die unten angegebene Adresse mit dem Adresszusatz ,Antwortsendung” zu senden. In die rechte obere
Ecke des Kuverts schreiben Sie bitte ,Porto beim Empfanger einheben” (siehe Muster unten).

Gerne konnen Sie den Fragebogen auch online unter folgendem Link ausfiillen:
http://ww?2.umfragecenter.at/uc/umfrage_seltene_erkrankungen/. Dariiber hinaus steht der Fragebogen unter
http://www.goeg.at/de/Bereich/Koordinationsstelle-NKSE.html als Download im PDF-Format zur Verfiigung und
kann ausgedruckt werden.

Porto beim
Empfanger einheben

ANTWORTSENDUNG
Gesundheit Osterreich GmbH
z. H. Christine Schragel
Stubenring 6

A-1010 Wien
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Ausfullhilfe

Bitte kreuzen Sie immer jene Antwort an, die lhre persénliche Meinung oder Einstellung am besten widerspiegelt.
Wir bitten Sie, sich Zeit zu nehmen und den Fragebogen vollstandig auszufiillen. Die Fragen 16 und 17 bieten lhnen
die Moglichkeit fiir persénliche Anmerkungen.

So kreuzen Sie richtig an:

Fall Sie Korrekturen vornehmen wollen, dann malen Sie das falsch angekreuzte Kastchen bitte vollstandig aus: .

Die grau hinterlegten Kisten bieten lhnen Raum fir freie Eintrdge: Andere

Falls nicht anders angegeben, kreuzen Sie jeweils nur eine Antwortmaoglichkeit an.
Bitte fiillen Sie den Fragebogen nicht mit Bleistift aus.

Aus platztechnischen und Lesbarkeits-Griinden wurde in diesem Fragebogen auf geschlechtsspezifische Formulierun-
gen verzichtet. Alle geschlechtsbezogenen Ausdriicke beziehen sich gleichermaRen auf Frauen und Manner.

Angaben zur vorliegenden seltenen Erkrankung

1. Welcher Gruppe bzw. Organisation gehoren Sie an oder reprasentieren Sie?

Bitte kreuzen Sie an, und ergdnzen Sie gegebenenfalls die Fragen.

1.1 ] Patient mit der seltenen Erkrankung: Name der Krankheit.

1.2 ] Angehoriger eines Patienten: Name der Krankheit.

1.3 ] Sonstige: Sonstige.
Allgemeines

Im folgenden Fragebogenabschnitt bitten wir Sie um lhre personliche Einschdatzung zur Aufmerksamkeit fiir seltene
Erkrankungen sowie zu entsprechenden Informationsquellen.

2. Wie schitzen Sie die Aufmerksamkeit fiir seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit ein?

Ja, Ja Nein, Nein,
Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme stim,me Neutral stimme stimme
Aussagen zustimmen voll und cher zu eher nicht | Gberhaupt
: ganz zu zu nicht zu
Seltene Erkrankungen finden derzeit in Osterreich
2.1 _ J . . . . O]
zu wenig Beachtung
Die Aufmerksambkeit fiir seltene Erkrankungen
2.2 ST TRel T S J O O O ] ]
sollte in der Offentlichkeit erhoht werden
Haufige Erkrankungen sollten mehr Aufmerksam-
2.3 J J . . . . .

keit erhalten als seltene Erkrankungen
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3. Wie schatzen Sie den derzeitigen allgemeinen Wissensstand zur Epidemiologie bei seltenen Erkran-
kungen (z. B. Hiufigkeit, regionale Verteilung, etc.) in Osterreich ein?
Sehr gut Gut Neutral Schlecht Sehr schlecht
3.1 [] [] [] [] []
4. Wie schdtzen Sie die Bedeutung folgender Informationsquellen fiir Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen ein?
Bitte beurteilen Sie_durch Ankreuzen die Wichtigkeit der $ehr_ I_Eher_ Neutral Eher . Se_:hr _
einzelnen Informationsquellen. wichtig wichtig unwichtig | unwichtig
4.1 Praktische Arzte ] ] ] ] ]
4.2 Facharzte ] ] ] ] ]
4.3 Patientenorganisationen (Selbsthilfegruppen) ] ] ] ] ]
4.4 Internet (z. B. Orphanet) ] ] ] ] ]
4.5 Therapeuten (z. B. Physiotherapeuten) ] ] ] ] ]
4.6 Fachliteratur ] ] ] ] ]
4.7 Printmedien Yvie Zeitschriften - - - - -
und Tageszeitungen
48 Ei‘nschlagige Veranstaltungen - - - - -
wie Kongresse, Messen und Tagungen
4.9 Krankenkassen ] ] ] ] ]
4.10  Pharmazeutische Unternehmen ] ] ] ] ]
4.11 Internetforen ] ] [] [] []
4.12  Andere: Andere. ] ] [] [] []
Aktuelle Versorgungssituation

In Osterreich gibt es keine bundesweit einheitlich geregelten Zugangs- und Versorgungsstrukturen fiir Patienten mit
seltenen Erkrankungen. Im Folgenden bitten wir Sie um eine Einschdtzung lhrer persénlichen Versorgungssituation.

5. Wie gut sind derzeit die folgenden Versorgungsbereiche fiir Patienten mit seltenen Erkrankungen
zuganglich?

Bitte beurteilen Sie die Qualitdt des Zugangs Eher Sehr

zu den Versorgungsbereichen durch Ankreuzen. Sehr gut Gut Neutral schlecht | schlecht
Niedergelassener Bereich (Praktische Arzte,

5.1 e ( O O O O @ O
Facharzte)
Ambulanter Bereich (Spitalsambulanzen,

5.2 n Ge O O O O @ O
Tageskliniken)

5.3 Stationirer Bereich (Spitéler) ] ] ] ] ]

5.4 Versorgung mit Arzneimitteln [] [] [] ] ]

5.5 Stationdrer Bereich im Ausland ] ] ] ] ]

Anhang

113



6. In welchen Bereichen ist Ihrer Ansicht nach eine Verbesserung des Umfangs bzw. der Qualitdt der
Versorgung bei seltenen Erkrankungen notwendig?

Bitte beurteilen Sie die Notwendigkeit von Verbesserungen rS]ec:)P;_r Egs_r Neutral rl;:lrlirt ’:i;th_t
AL T wendig | wendig wr(]e?\E:I_ig wendig
6.1 Hausarztlicher Bereich (Praktische Arzte) [] [] ] ] ]
6.2  Niedergelassener facharztlicher Bereich ] ] ] ] ]
6.3 Facharztlicher Bereich in Spitalsambulanzen ] ] ] ] ]
6.4 Stationdre Versorgung ] ] ] ] ]

6. Fortsetzung: In welchen Bereichen ist Ihrer Ansicht nach eine Verbesserung des Umfangs bzw. der
Qualitat der Versorgung bei seltenen Erkrankungen notwendig?

Eher .
Bitte beurteilen Sie die Notwendigkeit von Verbesserungen ﬁi?_r Egi_r Neutral nicht ’;l]':th_t
durch Ankreuzen. wendig | wendig Wr;_ﬁt:l_ig wendig
6.5 Physiotherapeutischer Bereich ] ] ] ] ]
6.6  Ergotherapeutischer und logopédischer Bereich ] ] ] ] ]
6.7  Psychologische Betreuung ] ] ] [] []
Psychosoziale Betreuung (z. B. Pflegeunterstiitzung,
68 9 9 S O o o o O
Tageszentren, Wohngemeinschaften, Sonderschulen)
Zentren fir einzelne oder flir Gruppen seltener
6.9 e oder T uTUPDER 3% O O O O O
Erkrankungen (mit interdisziplindren Spezialteams)
6.10 | Rehabilitation ] ] ] ] ]
6.11  Krankentransportwesen ] ] ] ] ]
6.12 | Versorgung mit Arzneimitteln insgesamt ] ] ] ] ]
Medizinisch erforderliche Nahrungs-
6.13 . . J [] [] ] ] ]
ergdanzungsmittel
Medizinisch erforderliche Heil- und Hilfsmittel (z. B.
6.14 _ ,, _ ‘ O O O o @ O
Verbandsmaterial, Rollstiihle, Inkontinenzprodukte)
6.15 | Schnelle Verfiigbarkeit von neuen Arzneimitteln ] ] ] ] ]
6.16 | Andere: Andere. ] ] ] ] ]
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Verbesserungsmaoglichkeiten in der Patientenversorgung

Im folgenden Fragebogenteil bitten wir Sie um Ihre Meinung zu Verbesserungsbedarf und -maoglichkeiten rund um die
Patientenversorgung.

7. Durch welche MaRnahmen kdnnte die Versorgung bei seltenen Erkrankungen verbessert werden?
. . Stimme
Bitte bewerten Sie durch Ankreuzen, inwiefern Sie folgenden Stimme Stimme Stimme tber-
: - voll und Neutral eher
Verbesserungsmalfnahmen zustimmen wirden. eher zu . haupt
ganz zu nicht zu nicht zu
Bessere Vernetzung von Arzten
7.1 © vernetzung O O O O O
und nichtdrztlichem Fachpersonal
Bessere Vernetzung von Spitalern, niedergelassenen
72 9 von Spitae g O O O O O
Arzten und Rehabilitationseinrichtungen
Einrichtung von Expertenzentren
7.3 I P O O O O O
an ausgewdhlten Standorten
Eine nationale Koordinationsstelle fiir seltene Erkran-
7.4 kungen (z. B. als Informationsdrehscheibe, Planung ] ] ] ] ]
und Unterstltzung struktureller MaRnahmen)
Nationale Diskussionsforen (z. B. Internet-Foren
7.5 i} ] ] ] [] []
fiir seltene Erkrankungen)
7.6 Bessere Forderung von Selbsthilfegruppen ] ] ] ] ]
7. 7 Andere Andere. I:l I:l I:l I:l I:l

Anhang
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8. Welche Kriterien sollten Expertenzentren fiir seltene Erkrankungen erfiillen?

Auf europdischer und nationaler Ebene wird derzeit die Einrichtung von Expertenzentren (Centres of Expertise) fiur
seltene Erkrankungen diskutiert. Diese Zentren sollen zum einen die Kompetenzen rund um die entsprechende seltene
Erkrankung bindeln und zum anderen zentrale Anlaufstelle fiir Patienten, regionale Spitdler sowie niedergelassene
Arzte sein. Dariiber hinaus sollen an den Expertenzentren liberdurchschnittliche, im nationalen und internationalen
Kontext relevante Forschungsarbeiten stattfinden.

. . e Sehr Eher Eh_er Se_hr
Bitte beurteilen Sie die Wichtigkeit folgender MaRnahmen. wichtig wichtig Neutral un\f[\i/g:h— un\si/gch—

8.1 Mindestanzahl kontinuierlich betreuter Patienten

8.2 Personelle Mindestausstattung

8.3 Technische Mindestausstattung

8.4 Erfahrung/hohe Kompetenz der leitenden Arzte

8.5 Langfristige Betreuung und Begleitung der Patienten
8.6 Gleichbleibende Ansprechpartner fir Patienten

Verfiigbarkeit speziell fur die betreffenden

8.7
Erkrankungen ausgebildeter Therapeuten

8.8 Koordination und Verwaltung der Patientenbelange
8.9 Wohnortnahe des Zentrums

8.10 | Maoglichst rasche Terminvergabe

O dub 0o odoooo
O dub 0o odoooo
O dub 0o odoooo
O dub 0o odoooo
O dub 0o odoooo

Diagnosestellung und Behandlungseinstellung

in ein und demselben Expertenzentrum
Zusammenarbeit zwischen Arzten verschiedener
8.12 | Fachgebiete, Therapeuten, Psychologen und anderem
Fachpersonal innerhalb einer Einrichtung

[]
[]
[]
[]
[]

Verfiigbarkeit getrennter Ambulanzen fiir Kinder und
Erwachsene H H H H H
Zusammenarbeit zwischen Expertenzentrum, lokaler/
8.14 | regionaler Klinik und niedergelassenem Bereich ] ] ] ] ]
(Praktische Arzte und Fachirzte)
Vernetzung und Zusammenarbeit mit anderen
8.15 | Expertenzentren auf nationaler und internationaler ] ] ] ] ]
Ebene
Aktive FortbildungsmaRnahmen, um zu gewédhr-
8.16  leisten, dass sich die Mitarbeiter auf dem jeweils [] ] ] ] ]
neuesten Stand des Wissens befinden

8.13

Aktive Forschungsleistungen (z. B. Teilnahme an
gsleistungen ( O O O O O

8.17
klinischen oder epidemiologischen Studien)

8.18 | Beteiligung an einem Patientenregister

N
N
N
N
N

8.19 Andere: Andere.
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9. Waren Sie bereit, eine notwendige medizinische Leistung im Ausland in Anspruch zu nehmen?

Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden : o
. Ja Nein Weil nicht
Aussagen zustimmen.
9.1 Wenn ich die Kosten selbst zu tragen hitte ] ] ]
Wenn die Kosten von meinem Krankversicherungstrager
9.2 ) [] [] ]
Ubernommen werden
Wenn die Kosten von meinem Krankversicherungstrager
9.3 . L . . . ] ]
libernommen werden, aber ich sie selbst vorfinanzieren musste

Diagnostik und Therapie

Aufgrund der Seltenheit stellen Diagnostik und Therapie oftmals besondere Herausforderungen und Problemlagen fir
Betroffene dar. Arzte begegnen seltenen Erkrankungen normalerweise nur duBerst vereinzelt, was in der Praxis zu
verzogerten oder falschen Diagnosen fiihren kann. Ein weiteres Problem stellen nicht vorhandene oder schwer zu-
gangliche Therapieangebote dar, da beispielsweise Kostentrdger nur selten mit derartigen Erkrankungen befasst sind
und deren therapeutische Rahmenbedingungen und Notwendigkeiten nicht kennen.

10. Welche MaRnahmen kdénnten die Diaghosestellung bei seltenen Erkrankungen beschleunigen?
Stimme Stimme Stimme

Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden voll und Stimme Neutral cher liber-

MaRnahmen zustimmen. ganz zu eher zu nicht zu n?cil"lcpztu

10.1  Zentrale Informationsdatenbanken (z. B. Orphanet) ] ] ] ] ]
Schulungen fur primare Leistungserbringer

jp.p  Schuiungeniurpn 19serbring O O O O O
(niedergelassene Arzte und Spitalsarzte)
Verpflichtende Fort- und Weiterbildun

103 0P 9 O O O O O
Uber seltene Erkrankungen
Entwicklung von Leitlinien und Flussdiagrammen

10.4 o EKEng 149 ) O O O O O
flr optimierte Versorgungswege (,Patientenpfade®)
Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle

10.5  als Informationsdrehscheibe und Koordinator L] ] ] ] ]
von Expertenzentren

10.6 Einrichtung einer telefonischen Beratungsstelle =

) (,Patienten-Helpline®)

Integration seltener Erkrankungen in die klinische

10.7 _ _ ) ; ]
Ausbildung von Praktischen Arzten und Fachdrzten
Integration seltener Erkrankungen in das

10.8 gration s g O] O O O O
Medizinstudium
Einrichtung regionaler Erstanlaufstellen bei

10.9 Verdacht auf eine seltene Erkrankung (z. B. ] ] ] ] ]
an den medizinischen Universitaten)
Friiher Zugang zu Diagnosemaglichkeiten

10.10 gang gnosemos O . . . .
(z. B. Neugeborenenscreening)
Entwicklung und Anwendung von Screening-

10.11 19 Une J I O O O . .
verfahren jenseits des Neugeborenenalters

] O.] 2 Andere Andere. I:l I:l I:l I:l I:l
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11. Wie verlief die Diagnosestellung im Zuge der angegebenen seltenen Erkrankung
(Zeitraum vom Auftreten erster Symptome bis zur gesicherten Diagnose)?

Bitte ergdnzen Sie folgende Fragen.

11.1  Die Diagnose ist gesichert Ja [] Nein ‘ ]

11.2 Dauer bis zur gesicherten Diagnose = Wochen Wochen. | Monate Ve Jahre

113 KamesimZuge der Diagnose- Ja [ Eskamzu ‘ anzani Fehldiagnosen
stellung zu Fehldiagnosen? Nein [l Es kam zu keiner Fehldiagnose

Jahre.

12. Wurden Sie im Rahmen der von lhnen angegebenen seltenen Erkrankung mit einer der folgenden

Situationen konfrontiert?

. . . Nein, trifft
Bitte kreuzen Sie Zutreffendes an. Ja, trifft zu nicht zu
12.1 Der behandelnde Arzt kannte meine Erkrankung nicht ] ]
12.2 Die genannte Erkrankung war einer zustandigen Behorde nicht bekannt ] ]
123 Ein medizinisch notwendiges Arzneimittel wurde von der Sozialversicherung ] ]

) nicht bewilligt
12.4 Ein medizinisch notwendiges Nahrungsergdanzungsmittel wurde von der ] ]
] Sozialversicherung nicht bewilligt
Ein Krankenhaus hat die Durchfiihrung einer medizinisch notwendigen
12.5 _ 9 9 [] []
Therapie abgelehnt
Eine medizinisch notwendige Therapie wurde von der Sozialversicherun
126 - 9 P 9 O] O
nicht bewilligt
Ein medizinisch notwendiges Heil- und Hilfsmittel wurde von der Sozialversi-
12.7 _ . . [] [
cherung nicht bewilligt (z. B. Rollstuhl, Inkontinenzprodukt)
12.8 Eine medizinisch notwendige Rehabilitation wurde von der Sozialversicherung ] ]
' nicht bewilligt
Aufgrund der genannten seltenen Erkrankung trat Erwerbsunfadhigkeit ein
12.9 _ ) . . [] []
oder konnte eine Ausbildung (z. B. Schule) nicht absolviert werden
12.10 = Aufgrund der genannten seltenen Erkrankung trat Arbeitslosigkeit ein ] ]
Aufgrund der genannten seltenen Erkrankung kam es zu einer Diskriminie—
12.11 . . . . [ L
rung im beruflichen, schulischen oder privaten Alltag
12.12  Durch die seltenen Erkrankung bin ich auf permanente Pflege angewiesen ] ]
12.13 | Eine medizinisch notwendige Leistung musste privat vorfinanziert werden ] ]

Obwohl die Krankheit nach derzeitigem Stand der Medizin als unheilbar gilt und keine Aussicht auf
12.14  Verbesserung oder Heilung besteht, sind regelmaRig durchgefiihrte Untersuchungen des Patienten
notwendig, um ...

... ein benotigtes Heil- und Hilfsmittel (z. B. Rollstuhl, Inkontinenz- - -
12.14.1 produkt) bewilligt und erstattet zu bekommen.
... eine bendtigte Therapie (z. B. Physiotherapie) bewilligt und
12.14.2 erstattet zu bekommen. L] L]
... eine finanzielle Beihilfe bewilligt zu bekommen (z. B. erhoéhte
12.14.3 Kinderbeihilfe, Pflegegeld). L L]
12.14.4 | ... ein bendtigtes Arzneimittel bewilligt u. erstattet zu bekommen. ] ]
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13. Wie viel Geld in Euro mussten Sie im vergangenen Jahr (ohne Riickerstattung) fiir folgende MaRnahmen
im Rahmen der genannten Erkrankung aufwenden?

Bitte beantworten Sie folgende Fragen zur Finanzierung der genannten seltenen Erkrankung in ganzen Zahlen.

13.1 Pflegeleistungen furo. | EUro
13.2 Heil- und Hilfsmittel (z. B. Infusionspumpe) fro. | EUro
13.3 Arzneimittel (einschlieRlich Rezeptgebiihren) furo. | EUro
13.4 Medizinische (arztliche) Therapie furo. | Euro
13.5 Physiotherapie, Logopddie und dhnliches 0. EUrO
13.6 Nahrungsergdnzungsmittel o, EUTO
13.7  Andere: ‘ Andere. furo. EUro

Forschung

Die Forschung im Bereich seltener Erkrankungen wird derzeit durch verschiedene Umstdnden erschwert. So ist die Zahl
der Experten wie auch der Patienten (z. B. fuir die Durchfiihrung klinischer Studien) relativ gering. Auch konkurrieren
seltene Krankheiten in der Forschungsférderung mit bekannteren haufigeren Krankheitsbildern, denen in der Regel
eine deutlich héhere Prioritdt eingerdumt wird. Im Folgenden bitten wir Sie um lhre Meinung zu Uberlegungen, wie
man die Forschung fiir seltene Erkrankungen erleichtern und ankurbeln kénnte.

14. Welche Moglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern (Datenbanken, die
Informationen zu seltenen Erkrankungen systematisch erfassen)?

. . Trifft
Bitte geben Sie durch Ankreuzen an, inwiefern folgende I;'gf;\;ﬁlzl Trifft Neutral :E::frt Uiber-
Vorteile und Moglichkeiten zutreffen. Zu eher zu nicht zu haupt
nicht zu
Erfassung relevanter Parameter wie etwa Haufig-
14.1 keiten, regionale Verteilung, Verlauf und Sterb- ] ] ] ] ]
lichkeit

Unterstitzung der Forschung (z. B. durch Rekru-
tierung von Probanden fiir klinische Studien)
Standardisierung und Optimierung bestehender
diagnostischer und therapeutischer MaRnahmen

14.2

14.3

14.4 Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen
Erfassung der zur Versorgung notwendigen

14.5 Ressourcen und Verbesserung der Ressourcen-
planung bzw. -lenkung im Gesundheitswesen

O o oo o
O o oo o
O o oo o
O o oo o
O o oo o

14.6 Andere: Andere.
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Angaben zu lhrer Person
15. AbschlieRend bitten wir Sie noch um einige Informationen zu lhrer Person.
15.1 | Geburtsjahr cebunsae | 15-2 | Geschlecht weiblich | [] mannlich  []
15.3 Familienstand | alleinstehend/alleinlebend [ 1  verheiratet / in Lebensgemeinschaft lebend ]
15.4 | Anzahl der im Haushalt lebenden Personen?
1 Person [ ] 2 Personen [] 3 Personen  [] 4 Personen [ ] 5 oder mehr Personen [ ]
15.5 Hauptwohnsitz
Burgenland  [] Oberosterreich  [] Tirol  []
Karnten [] Salzburg [ ] Vorarlberg  []
Niederésterreich | [] Steiermark  [_] Wien  []
Im Ausland  []
15.6 Was ist lhre héchste abgeschlossene Ausbildung?
Pflichtschule = [] Matura/Berufsreifeprifung [ ] Akademische Ausbildung = []
Berufsschule/Lehre [ ] Meisterpriifung []  Andere: anddere L]
15.7 Sind Sie derzeit erwerbstdtig
Ja. [] Nein []
15.8 Wie hoch ist Ihr Netto-Haushaltseinkommen pro Monat (inklusive etwaiger Beihilfen und Unter-
' stiitzungszahlungen, aber ohne 13. und 14. Gehalt)?
unter 500 € [] 501-1000€ [] 1001-1500€ [ ] 1501-2000€ [ ]
2001-2500€ [ ] 2501-3000 € [ ] 3001-4000€ [ ] iiber 4000 € []
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Fallbeispiele und Anmerkungen

16. Raum fir Ihnen wichtig erscheinende Sachverhalte im Rahmen der von lhnen genannten seltenen
Erkrankung, die im Fragebogen keine Beriicksichtigung gefunden haben.

Moglicherweise sind Ihnen bei der Beantwortung des Fragebogens ein oder mehrere konkrete Fallbeispiele eingefallen,

bei denen es Probleme bei der Versorgung einer seltenen Erkrankung gab. Im nachfolgenden Kasten bitten wir Sie,

dieses Beispiel oder die Beispiele in kurzen Satzen zu skizzieren, damit die Probleme und ihre Ursachen deutlich

werden. Falls Sie ein Problem mehrfach beobachtet haben, bitten wir Sie auch um eine Schatzung der Haufigkeit.

Sollten Sie mehr Platz bendétigen, kdnnen Sie dem Fragebogen gern ein weiteres Blatt beilegen.
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17. Raum fiir sonstige Anmerkungen/Anregungen/Verbesserungsvorschlige:

Herzlichen Dank fir das Ausfiillen des Fragebogens!

Dieser Fragebogen darf - in Ausziigen oder zur Gianze - nur mit Zustimmung der GOG verwendet oder vervielfiltigt werden.

Fiir Rickfragen steht lhnen das Team der
Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen jederzeit gern zur Verfiigung.

Gesundheit Osterreich GmbH
Stubenring 6
1010 Wien
Tel.: +43 1515 61-0
Fax: +43 1513 84 72
Mail: nkse@goeg.at
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Stakeholderfragebogen

Erhebung zur Lage von seltenen Erkrankungen in Osterreich

Sehr geehrte Damen und Herren!

Dieser Fragebogen wendet sich an Experten, Organisationen und Einrichtungen, die entweder Patienten und Angeho-
rige mit seltenen Erkrankungen betreuen oder in anderer Weise in unmittelbarem Zusammenhang mit seltenen
Erkrankungen stehen. Als selten werden laut EU-Definition jene Krankheiten angesehen, unter denen nicht mehr als
eine von 2.000 Personen leidet. Sollten Sie nicht sicher sein, ob Sie bei lhrer Arbeit auch mit seltenen Krankheiten
befasst sind, so kdnnen Sie sich gern an einen Mitarbeiter der Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankun-
gen wenden (E-Mail: nkse@goeg.at).

Menschen, die an einer seltenen Erkrankung leiden, und deren Angehorige, aber beispielsweise auch behandelnde
Arzte und Pflegepersonal, sind oftmals mit besonderen Problemlagen konfrontiert. Der vorliegende Fragebogen stellt
allen Akteuren und anderen Interessenvertretern ein Mittel zur Verfligung, um diese Probleme systematisch darzu-
stellen und den Entscheidungstragern im Gesundheitssystem zur Kenntnis zu bringen.

Die Erhebung wird im Auftrag des Bundesministeriums fiir Gesundheit von der an der Gesundheit Osterreich GmbH
eingerichteten Nationalen Koordinationsstelle fir seltene Erkrankungen durchgefiihrt. Ihre Teilnahme erfolgt freiwil-
lig, lhre Angaben werden streng vertraulich behandelt und anonym ausgewertet.

Den ausgefiillten Fragebogen konnen Sie im beiliegenden portofreien Kuvert bis 31.07.2011 an die unten angegebe-
ne Adresse senden. Falls Sie kein vorausgefiilltes Kuvert erhalten haben, bitten wir Sie, den ausgefiillten Fragebogen
ebenfalls an die unten angegebene Adresse mit dem Adresszusatz ,Antwortsendung” zu senden. In die rechte obere
Ecke des Kuverts schreiben Sie bitte ,Porto beim Empfanger einheben” (siehe Muster unten).

Gerne konnen Sie den Fragebogen auch online unter folgendem Link ausfiillen:
http://ww?2.umfragecenter.at/uc/umfrage_seltene_erkrankungen/. Dariiber hinaus steht der Fragebogen unter
http://www.goeg.at/de/Bereich/Koordinationsstelle-NKSE.html als Download im PDF-Format zur Verfiigung und
kann ausgedruckt werden.

Porto beim
Empfanger einheben

ANTWORTSENDUNG
Gesundheit Osterreich GmbH
z. H. Christine Schragel
Stubenring 6

A-1010 Wien
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Ausfullhilfe

Bitte kreuzen Sie immer jene Antwort an, die lhre personliche Meinung oder Einstellung am besten widerspiegelt.
Wir bitten Sie, sich Zeit zu nehmen und den Fragebogen vollstandig auszufiillen. Die Fragen 16 und 17 bieten lhnen
die Moglichkeit fur persénliche Anmerkungen.

So kreuzen Sie richtig an:

Fall Sie Korrekturen vornehmen wollen, dann malen Sie das falsch angekreuzte Kastchen bitte vollstandig aus: .

Die grau hinterlegten Kisten bieten lhnen Raum fir freie Eintrdge: Andere.

Falls nicht anders angegeben, kreuzen Sie jeweils nur eine Antwortmaoglichkeit an.
Bitte fiillen Sie den Fragebogen nicht mit Bleistift aus.

Aus platztechnischen und Lesbarkeits-Griinden wurde in diesem Fragebogen auf geschlechtsspezifische Formulierun-
gen verzichtet. Alle geschlechtsbezogenen Ausdriicke beziehen sich gleichermaRen auf Frauen und Manner.

Angaben zur vorliegenden seltenen Erkrankung

1. Welcher Gruppe bzw. Organisation gehdren Sie an oder reprasentieren Sie?

Bitte kreuzen Sie jene Alternative an, die lhre Zugehorigkeit am besten beschreibt. Bitten kreuzen sie nur eine Moglich-
keit an.

1.1 [ 1 Vertreter einer Selbsthilfegruppe: Name der Krankheit(en).
1.2 L1 Arzt 1.5 [ Pharmazeutische Industrie

1.3 ] Wissenschaftler 1.6 ] Interessensvertretung

1.4 [ ] Kostentrager 1.7 [ Sonstige: Sonstige.

2. Uber wie viele Jahre an Erfahrung verfiigen Sie in den folgenden Bereichen?

2.1 Gesundheitswesen allgemein: Jahre. . Jahre

Seltene Erkrankungen:
2 . 2 Jahre. Ja.h re

] 2 4 © GOG, Seltene Erkrankungen in Osterreich



Allgemeines

Im folgenden Fragebogenabschnitt bitten wir Sie um Ihre personliche Einschatzung zur Aufmerksamkeit fiir seltene
Erkrankungen sowie zu entsprechenden Informationsquellen.

3. Wie schitzen Sie die Aufmerksamekeit fiir seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit ein?

Ja, Ja Nein, Nein,
Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden stimme e stimme stimme
: vollund | Stimme Neutral eher nicht | Uberhaupt
Aussagen zustimmen. S 2 eher zu 2u nicht zu
Seltene Erkrankungen finden derzeit in Osterreich
3.1 . 9 O O O O O
Zu wenig Beachtung
Die Aufmerksamkeit fiir seltene Erkrankungen
3.2 merisarmicelt 1ur s 9 ] ] . . .
sollte in der Offentlichkeit verbessert werden
Haufige Erkrankungen sollten mehr Aufmerksam-
3.3 9 9 ] . . . .
keit erhalten als seltene Erkrankungen

4. Wie schdtzen Sie den derzeitigen allgemeinen Wissensstand zur Epidemiologie bei seltenen Erkran-
kungen (z. B. Hiaufigkeit, regionale Verteilung, etc.) in Osterreich ein?

Sehr gut Gut Neutral Schlecht Sehr schlecht
4.1 [] [] [] [] []
5. Wie schidtzen Sie die Bedeutung folgender Informationsquellen fiir Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen ein?
Bitte beurteilen Sie_durch Ankreuzen die Wichtigkeit der $ehr_ I_Eher_ Neutral Eher _ Se_:hr _
einzelnen Informationsquellen. wichtig wichtig unwichtig | unwichtig
5.1 Praktische Arzte ] ] ] ] ]
5.2 Facharzte ] ] ] ] ]
5.3  Patientenorganisationen (Selbsthilfegruppen) ] ] ] [] []
5.4 Internet (z. B. Orphanet) ] ] ] ] ]
5.5 Therapeuten (z. B. Physiotherapeuten) ] ] ] ] ]
5.6 Fachliteratur ] ] ] ] ]
5 7 Printmedien Yvie Zeitschriften ] ] ] ] ]
und Tageszeitungen
5 g Ei-nschlégige Veranstaltungen ] ] ] ] ]
wie Kongresse, Messen und Tagungen

5.9 Krankenkassen ] ] ] ] ]
5.10 ' Pharmazeutische Unternehmen ] ] ] ] ]
5.11 Internetforen ] ] ] ] ]
5.12  Andere: Andere. ] ] ] ] ]
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Aktuelle Versorgungssituation

In Osterreich gibt es keine bundesweit einheitlich geregelten Zugangs- und Versorgungsstrukturen fiir Patienten mit
seltenen Erkrankungen. Im Folgenden bitten wir Sie um eine Einschdtzung lhrer persénlichen Versorgungssituation.

6. Wie gut sind derzeit die folgenden Versorgungsbereiche fiir Patienten mit seltenen Erkrankungen

zuganglich?
Bitte beurteilen Sie die Qualitdt des Zugangs Eher Sehr
zu den Versorgungsbereichen durch Ankreuzen. Sehr gut Gut Neutral schlecht | schlecht
Niedergelassener Bereich (Praktische Arzte,
6.1 o9 ( O o O o O
Fachadrzte)
Ambulanter Bereich (Spitalsambulanzen,
6.2 n Gr i S e N s R s R
Tageskliniken)
6.3  Stationdrer Bereich (Spitiler) ] ] ] ] ]
6.4 Versorgung mit Arzneimitteln [] [] [] ] ]
6.6  Stationarer Bereich im Ausland ] ] ] ] ]

7. In welchen Bereichen ist Ihrer Ansicht nach eine Verbesserung des Umfangs bzw. der Qualitadt der
Versorgung bei seltenen Erkrankungen notwendig?

Bitte beurteilen sie die Notwendigkeit von Verbesserungen ﬁg?_r Egtta_r Neutral rEIP(‘Z?l: l;l]iocth_t
durch Ankreuzen. wendig | wendig W:(r)lf:l_ig wendig
7.1 Hausarztlicher Bereich (Praktische Arzte) ] ] ] ] ]
7.2 Niedergelassener facharztlicher Bereich ] ] ] ] ]
7.3 Facharztlicher Bereich in Spitalsambulanzen ] ] ] ] ]
7.4 Stationire Versorgung ] ] ] [] []
7.5 Physiotherapeutischer Bereich ] ] ] ] ]
7.6 Ergotherapeutischer und logopadischer Bereich ] ] ] ] ]
7.7 Psychologische Betreuung ] ] ] ] ]
28 Psychosoziale Betreuung (.z. B. Pflegeunterstiitzung, ] ] ] ] ]
Tageszentren, Wohngemeinschaften, Sonderschulen)
29 Zentren fir einze!m.a oder. f'u.r G.rljllppen selt_ener ] ] ] ] ]
Erkrankungen (mit interdisziplindren Spezialteams)
7.10  Rehabilitation [] [] [ [ [
7.11 Krankentransportwesen ] ] ] ] ]
7.12 | Versorgung mit Arzneimitteln insgesamt ] ] ] ] ]
213 Met?l.izinisch er.'forderliche Nahrungs- ] ] ] ] ]
ergdanzungsmittel
214 Medizinisch erf.orderlichgl Heil- und Hilfsmittel (z. B. ] ] ] ] ]
Verbandsmaterial, Rollstiihle, Inkontinenzprodukte)
7.15  Schnelle Verfiigbarkeit von neuen Arzneimitteln ] ] ] ] ]
7.16  Andere: Andere. ] ] ] ] ]
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Verbesserungsmaoglichkeiten in der Patientenversorgung

Im folgenden Fragebogenteil bitten wir Sie um lhre Meinung zu Verbesserungsbedarf und -méglichkeiten rund um die
Patientenversorgung.

8. Durch welche MaRnahmen kénnte die Versorgung bei seltenen Erkrankungen verbessert werden?
Stimme Stimme S
Bitte bewerten Sie durch Ankreuzen, inwiefern Sie folgenden Stimme tber-
: - voll und Neutral eher
Verbesserungsmalfnahmen zustimmen wirden. eher zu . haupt
ganz zu nicht zu nicht zu
Bessere Vernetzung von Arzten und
g1 oere 9 O O O O O
nichtarztlichem Fachpersonal
Bessere Vernetzung von Spitalern, niedergelassenen
82 . 19 Vo Spitare 9 O O O O O
Arzten und Rehabilitationseinrichtungen
Einrichtung von Expertenzentren an ausgewahlten
8.3 g P g O O O O O
Standorten
Aufbau einer nationalen Koordinationsstelle als
Informationsdrehscheibe und zur Unterstiitzun
8.4 _ _ g O O O O O
struktureller MaRnahmen im Bereich der seltenen
Erkrankungen
Nationale Diskussionsforen (z. B. Internet-Foren fiir
8.5 ] ] ] ] ]
seltene Erkrankungen)
8.6  Bessere Forderung von Selbsthilfegruppen ] ] ] ] ]
Bessere Abbildung seltener Erkrankungen in Dia-
gnose- und Dokumentationssystemen (z. B. durch
8.6 Integration der Orphanet-Kodierung und - sobald ] ] ] ] ]
verfligbar - der ICD-11-Kodierung in der Kranken-
hausdiagnose- und Leistungsdokumentation)
Angemessene Erstattung von Dienstleistern im
Gesundheitswesen fiir die Erbringung spezieller
87  ° niardetibringung spezieter g g o O O
Leistungen (Vergiitung klinischer und diagnostischer
Leistungen nach tatsdachlichem Leistungsaufwand)
8.8 Andere: Andere. ] ] ] ] ]
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9. Welche Kriterien sollten Expertenzentren fiir seltene Erkrankungen erfiillen?

Auf europdischer und nationaler Ebene wird derzeit die Einrichtung von Expertenzentren (Centres of Expertise) fir
seltene Erkrankungen diskutiert. Diese Zentren sollen zum einen die Kompetenzen rund um die entsprechende seltene
Erkrankung biindeln und zum anderen zentrale Anlaufstelle fiir Patienten, regionale Spitdler sowie niedergelassene
Arzte sein. Dariliber hinaus sollen an den Expertenzentren Uberdurchschnittliche, im nationalen und internationalen
Kontext relevante Forschungsarbeiten stattfinden.

. . . L. . Sehr Eher Ehgr Sehr
Bitte beurteilen Sie die Wichtigkeit folgender MaRnahmen. wichtig wichtig Neutral un\'/[\i/gch— um:ill_;Ch_
9.1 Mindestanzahl kontinuierlich betreuter Patienten
9.2 Personelle Mindestausstattung

9.3 Technische Mindestausstattung

9.4 Erfahrung/hohe Kompetenz der leitenden Arzte

9.5 Langfristige Betreuung und Begleitung der Patienten

ooodgn
ooodgn
ooodgn
ooodgn
ooodgn

9.6 Gleichbleibende Ansprechpartner fiir Patienten

9. Fortsetzung: Welche Kriterien sollten Expertenzentren fir seltene Erkrankungen erfiillen?

Sehr Eher Eher Sehr
Bitte beurteilen Sie die Wichtigkeit folgender MaRnahmen. wichtig wichtig Neutral | unwich- | unwich-
tig tig
Verfligbarkeit speziell fiir die betreffenden Erkran-
9.7 J b ] ] O O] O]
kungen ausgebildeter Therapeuten
9.8 Koordination und Verwaltung der Patientenbelange ] ] ] ] ]
9.10  Wohnortndhe des Zentrums ] ] ] ] ]
9.11 Moglichst rasche Terminvergabe ] ] ] ] ]
Diagnosestellung und Behandlungseinstellun
902 9 J J g O O O O O

in einer spezialisierten Einrichtung
Zusammenarbeit zwischen Arzten verschiedener
9.13 | Fachgebiete, Therapeuten, Psychologen und anderem
Fachpersonal innerhalb einer Einrichtung
Zusammenarbeit zwischen Expertenzentrum, lokaler/
9.14  regionaler Klinik und niedergelassenem Bereich ] ] ] ] ]
(Haus- und Facharzte)

[
[
[
[
[

9.15 Vernetzung.und Zusamrnenarbc.ait mit Expertenzen- ] ] O O O
tren auf nationaler und internationaler Ebene
Aktive FortbildungsmaRnahmen, um zu gewdhr-

9.16  leisten, dass sich die Mitarbeiter auf dem jeweils ] ] ] ] ]
neuesten Stand des Wissens befinden

9.17 Aktiv-e .Forschungsleis.tungfan (z.. B. Teilnahr.ne ] ] ] ] ]
an klinischen oder epidemiologischen Studien)

9.18  Beteiligung an einem Patientenregister ] ] ] ] ]
Aufbau und Durchfiihrung von internen Qualitats-

9.19  kontrollen und Erfolgsmessungen (Qualititsma- ] ] ] ] ]
nagement)

9.20 Mitarbeit bei der Erstellung von Behandlungs- ] ] ] ] ]

und Qualitatsleitlinien
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O O o O O
10. Welche Vorteile konnte eine stdarkere Vernetzung und Zusammenarbeit der verschiedenen Fachdiszip-
linen und Sektoren im Bereich der seltenen Erkrankungen (integrierte Versorgung) mit sich bringen?

9.21 Andere: Andere.

Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie folgenden denkbaren Vortei- S;iﬁnumng Stimme Neutral Stérl,?g?e Sitjltr:e?le

len zustimmen. ganz zu eher zu nicht zu nirlcarlligu
Neue Erkenntnisse aus der Grundlagen- und ange-

10.1  wandten Forschung lassen sich leichter in die klini- ] ] ] ] ]
sche Betreuung transferieren

10.2  Die medizinische Versorgung wird héherwertiger ] ] ] ] ]

10.3  Die medizinische Versorgung wird kosteneffizienter ] ] ] ] ]

10.4 Einmal d.eflnlerte Qualitatsstandards lassen sich ] ] ] ] ]
besser einhalten

10.5  Andere: Andere. ] ] ] ] ]

11. Welche Elemente sind aus lhrer Sicht fiir eine optimale Patientenbetreuung in Bezug auf seltene
Erkrankungen notwendig?

Nennen Sie die aus lhrer Sicht DREI wichtigsten Elemente.

] Zusammenarbeit einer spezialisierten Einrichtung mit einer oder mehreren mitversorgenden
Einrichtungen/Personen

11.1

] Zusammenarbeit verschiedener Einrichtungen zur Steigerung und Sicherung der Qualitat
in der Versorgung (gemeinsames Qualitdtsmanagement)

11.3  [] RegelmiRige Vorstellung des Patienten in der spezialisierten Einrichtung

Nutzung wohnortnaher Versorgungsstrukturen (niedergelassener Bereich, Spital der Primarversor-
11.4 [] gung) bei Routineeingriffen und Behandlungen, die keiner speziellen, auf die jeweilige Erkrankung
ausgerichteten Expertise bedirfen
s [ Bei Notfallen oder speziellen Eingriffen/Behandlungen Vorstellung des Patienten in der spezialisier-
ten Einrichtung
] Mitversorgende Einrichtungen (z. B. niedergelassene Haus-/Facharzte, Spital der Primarversorgung)
sollen den Empfehlungen der spezialisierten Einrichtung folgen
11.7 ] Andere: Andere.
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Diagnostik und Therapie

Aufgrund der Seltenheit stellen Diagnostik und Therapie oftmals besondere Herausforderungen und Problemlagen fiir
Betroffene dar. Arzte begegnen seltenen Erkrankungen normalerweise nur duBerst vereinzelt, was in der Praxis zu
verzogerten oder falschen Diagnosen fiihren kann. Ein weiteres Problem stellen nicht vorhandene oder schwer zu-
gangliche Therapieangebote dar, da beispielsweise Kostentrdger nur selten mit derartigen Erkrankungen befasst sind
und deren therapeutische Rahmenbedingungen und Notwendigkeiten nicht kennen.

12. Welche MaRnahmen kdnnten die Diaghosestellung bei seltenen Erkrankungen beschleunigen?

. . L . Stimme . Stimme Stimme
Bitte kreuzen Sie f;m, inwieweit Sie den folgenden voll und 2E$nz1lej Neutral .eher ub_erhaupt
MaRnahmen zustimmen. ganz zu nicht zu nicht zu
12.1  Zentrale Informationsdatenbanken (z. B. Orphanet) ] ] ] ] ]
Schulungen fir primare Leistungserbringer

12,2 Schdung pri ngserbring ] . . . .
(niedergelassene Arzte und Spitalsarzte)
Verpflichtende Fort- und Weiterbildun

123 P 9 O O O . O
Uber seltene Erkrankungen
Entwicklung von Leitlinien und Flussdiagrammen fiir

12.4 N I O O O . O

optimierte Versorgungswege (,Patientenpfade®)
Einrichtung einer nationalen Koordinationsstelle

12.5 als Informationsdrehscheibe und Koordinator
von Expertenzentren

[
[
[
[
[

Einrichtung einer telefonischen Beratungsstelle

12.6 chiing einer tefe 9 O O O
(,Patienten-Helpline")
Integration seltener Erkrankungen in die klinische

12.7 o rrankung ) O m O
Ausbildung von Praktischen Arzten und Fachdrzten
Integration seltener Erkrankungen in das

12.8 g 9 O O O O O

Medizinstudium

12. Fortsetzung: Welche MaRnahmen kdnnten die Diagnosestellung bei seltenen Erkrankungen beschleu-

nigen?
. . L Stimme . Stimme Stimme
Bitte kreuzen Sie f;m, inwieweit Sie den folgenden voll und 2E$nz1lej Neutral cher iberhaupt
MaRnahmen zustimmen. ganz zu nicht zu nicht zu
Einrichtung regionaler Erstanlaufstellen bei

12.9 Verdacht auf eine seltene Erkrankung (z. B. ] ] ] ] ]
an den medizinischen Universitdten)
Frilher Zugang zu Diagnosemoglichkeiten

12.10 gand gnosemog . . . O] O]
(z. B. Neugeborenenscreening)
Entwicklung und Anwendung von Screening-

12,11 9 un' 9 g R e R o R O
verfahren jenseits des Neugeborenenalters

12.12  Andere: Andere. ] ] ] ] ]
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13. Inwiefern stimmen Sie folgenden Aussagen in Bezug auf Orphan Drugs, Off-Label- und Compassio-
nate-Use zu?
Stimme Stimme Stimme : Stimme
Bitte kreuzen Sie an, inwiefern Sie folgenden Aussagen zustimmen. | vollund | 2 "> | Neutral eher | dberhaupt
ganz zu nicht zu nicht zu
Die Zugangswege zu neuen und bestehenden
13.1 Therapien missen vereinfacht und beschleunigt ] ] ] ] ]
werden
Der Orphan Drug Status konnte Anreize setzen, um
13.2 nach eﬁolqter .Zulassung e':'me.:s Arzneimittels - - - - -
dessen Indikationen auf hdufige Erkrankungen
auszuweiten
Die Moglichkeiten des Arzneimittelzugangs vor
13.3 (Compassionate-Use) oder au&erhélb eme.r Markt- ] ] ] ] ]
zulassung (Off-Label-Use) sollten im Bereich der
seltenen Erkrankungen verbessert werden
Durch Verfiigbarmachung von Arzneimitteln vor
13.4  einer offiziellen Marktzulassung schwinden lang- ] ] ] ] ]
fristig die Anreize fiir klinische Forschung
Durch Verfiigbarmachung von Arzneimitteln vor
13.5  einer offiziellen Marktzulassung leidet langfristig ] ] ] ] ]
die Arzneimittelsicherheit
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Forschung

Die Forschung im Bereich seltener Erkrankungen wird derzeit durch verschiedene Umstdnden erschwert. So ist die Zahl
der Experten, wie auch der Patienten (z. B. fiir die Durchfiihrung klinischer Studien) relativ gering. Auch konkurrieren
seltene Krankheiten in der Forschungsférderung mit bekannteren haufigeren Krankheitsbildern, denen in der Regel
eine deutlich héhere Prioritit eingerdumt wird. Im Folgenden bitten wir Sie um lhre Meinung zu Uberlegungen, wie
man die Forschung fiir seltene Erkrankungen erleichtern und ankurbeln kénnte

14. Welche Mdéglichkeiten und Vorteile sehen Sie in der Einrichtung von Registern?

Bitte geben Sie durch Ankreuzen an, inwiefern folgende v;IriEf;d ;rifft Neutral L-Efef: sz::]f;tjpt

Vorteile und Méglichkeiten zutreffen. ganzzu | Sherzu nicht zu | nichtzu
Erfassung relevanter Parameter wie etwa Haufigkei-

14.1 9 . HHI9EE L] [] ] ] ]
ten, regionale Verteilung, Verlauf und Sterblichkeit
Unterstitzung der Forschung (z. B. durch Rekrutie-

14.2 g der Forschung (2. B. dur i S e R i R i I o
rung von Probanden fiir klinische Studien)
Standardisierung und Optimierung bestehender

14.3 _ ) g PHMIErLNg [] [] [] ] ]
diagnostischer und therapeutischer MaRnahmen

14.4 Etablierung neuer Diagnose- und Therapieformen ] ] ] ] ]
Erfassung der zur Versorgung notwendigen Res-

14.5  sourcen und Verbesserung der Ressourcenplanung ] ] ] ] ]
bzw. -lenkung im Gesundheitswesen

14.6 | Andere: Andere. ] ] ] ] ]

15. Wie sollten die (klinische) Forschung bei seltenen Erkrankungen gefordert und Forschungsergebnisse
schnellstméglich in der Therapie umgesetzt werden?

Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden Vorschlagen
zustimmen.

Stimme
voll und
ganz zu

Stimme
eher zu

Neutral

Stimme
eher
nicht zu

Stimme
liber-
haupt

nicht zu

15.1

Reservierung eines festen Prozentsatzes im
Budget offentlicher Forderungsinstitutionen zur
Durchfiihrung positiv begutachteter Forschungs-
projekte (Grundlagenforschung, praklinische und
klinische Studien)

[]

15.2

Einrichtung nationaler, (periodisch) ausgeschrie-
bener Forderprogramme zur Durchfiihrung positiv
begutachteter Forschungsprojekte (Grundlagen-
forschung, praklinische und klinische Studien)

15.3

Einrichtung international (z. B. durch die EU oder
ein Konsortium aus mehreren Landern) ausge-
schriebener Forderprogramme zur Durchfiihrung
von Forschungsprojekten (Grundlagenforschung,
praklinische und klinische Studien)

15.4

Etablierung nationaler Forschungsnetzwerke und
Forschungsschwerpunkte (fiir seltene Erkrankun-
gen)
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15. Fortsetzung: Wie sollten die (klinische) Forschung bei seltenen Erkrankungen geférdert und
Forschungsergebnisse schnellstmoglich in der Therapie umgesetzt werden?

. . Stimme
Bitte kreuzen Sie an, inwieweit Sie den folgenden Vorschlagen Sl Stimme Sl Uber-
. voll und Neutral eher
zustimmen. anz zu eher zu nicht zu haupt
9 nicht zu
Erweiterte Abschreibungsmoglichkeiten fiir
15.5 Investitionen kleinerer und mittlerer Unternehmen ] ] ] ] ]
im Bereich von seltenen Erkrankungen
15.6 Andere: ] ] ] ] ]
Andere.

Fallbeispiele und Anmerkungen

16. Raum fiir lhnen wichtig erscheinende Sachverhalte im Rahmen der von lhnen genannten seltenen

Erkrankung, die im Fragebogen keine Beriicksichtigung gefunden haben.
Moglicherweise sind Ihnen bei der Beantwortung des Fragebogens ein oder mehrere konkrete Fallbeispiele eingefallen,
bei denen es Probleme bei der Versorgung einer seltenen Erkrankung gab. Im nachfolgenden Kasten bitten wir Sie,
dieses Beispiel oder die Beispiele in kurzen Sdtzen zu skizzieren, damit die Probleme und ihre Ursachen deutlich
werden. Falls Sie ein Problem mehrfach beobachtet haben, bitten wir Sie auch um eine Schatzung der Haufigkeit.
Sollten Sie mehr Platz benétigen, konnen Sie dem Fragebogen gern ein weiteres Blatt beilegen.
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17. Raum fiir sonstige Anmerkungen/Anregungen/Verbesserungsvorschlige:

Herzlichen Dank fir das Ausfiillen des Fragebogens!

Dieser Fragebogen darf - in Ausziigen oder zur Gianze - nur mit Zustimmung der GOG verwendet oder vervielfiltigt werden.

Fur Rickfragen steht lhnen das Team der

Gesundheit Osterreich GmbH
Stubenring 6
1010 Wien
Tel.: +43 1 515 61-0
Fax: +43 1513 84 72

Mail: nkse@goeg.at

Nationalen Koordinationsstelle fiir seltene Erkrankungen jederzeit gern zur Verfiigung.
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Der vorliegende Bericht ist der Versorgungslage sowie den
speziellen Bedurfnissen von Patientinnen und Patienten
mit seltenen Erkrankungen in Osterreich und ebenso
deren Angehorigen gewidmet. Er basiert auf einer
umfangreichen Patienten- und Stakeholderbefragung.

Bestellmoglichkeit: Tel.: 0810/818164 (Ortstarif)

www.bmg.gv.at
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